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Ehdotus:
NEUVOSTON SUOSITUS

Euroopan toimista harvinaisten sairauksien alalla

EUROOPAN UNIONIN NEUVOSTO, joka

ottaa huomioon Euroopan yhteison perustamissopimuksen ja erityisesti sen 152 artiklan
4 kohdan toisen alakohdan,

ottaa huomioon komission ehdotuksen?,

ottaa huomioon Euroopan parlamentin lausunnon?,

ottaa huomioon Euroopan talous- ja sosiaalikomitean lausunnon?®,

ottaa huomioon alueiden komitean lausunnon*

seké katsoo seuraavaa:

D

(2)
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Harvinaiset sairaudet ovat hengenvaaralisia tai pysyvan invaliditeetin aheuttavia
sairauksia, joiden esintyvyys on ahainen ja jotka ovat erittdn monisyisia, ja
aiheuttavat ndin ollen uhkan Euroopan kansal aisten terveydelle.

Harvinaisa sarauksia, myods perinndllisa sairauksia, koskeva yhteison
toimintaohjelma hyvéksyttiin 1 paivana tammikuuta 1999 akavaks ja 31 pdivana
joulukuuta 2003 paittyvaks kaudeksi.®> Harvinaiseks sairaudeks magriteltiin
ohjelmassa sairaus, jota esiintyy enintéén viis tapausta 10 000:ta henkil6d kohden
Euroopan unionissa.

Harvinaidd8kkeista 16 pdivana joulukuuta 1999 annetussa Euroopan parlamentin ja
neuvoston asetuksessa (EY) N:o 141/2000 sé&detéan, etta ladke méaritellaan
harvinaisladkkeeks, jos |a8ke on tarkoitettu sellaisen hengenvaarallisen sairaudentilan
ta pysyvéan invaliditeetin aiheuttavan sairaudentilan diagnosointiin, ehkaisyyn tai
hoitoon, jota esiintyy enintddn viidella potilaalla kymmenta tuhatta henkil6a kohti
yhtei sossé hakemuksen jéttami sgjankohtana.
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EUVLC,,s..
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EUVL C,,s..

EUVL C,,s..

Euroopan parlamentin ja neuvoston padtds N:o 1295/1999/EY, tehty 29 péivana huhtikuuta 1999,
harvinaisia sairauksia koskevan yhteisdn toimintaohjelman hyvaksymisestd osana kansanterveyden
alallatoteutettavia toimia (1999-2003).
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Harvinaisten sairauksien maaréksi arvioidaan nykydan 5 000-8 000, ja niita sairastaa
6-8 prosenttia vaestosta jossain eldamansa vaiheessa. Téllaiset sairaudet koskettavat
toisin sanoin 27-36:ta miljoonaa ihmistd Euroopan unionissa. Heistd useimmat
sairastavat harvemmin esiintyvia sairauksia, joita esiintyy enintdan yhdella inmisella
100 000:sta.

Alhaisen esiintyvyytensa ja erityisluonteensa vuoksi harvinaiset sairaudet edellyttavét
yhteisiin erityistoimiin perustuvaa kokonaisvaltaista toimintamallia, jotta voitaisiin
ehkaista huomattavaa sairastuvuutta tai valtettavissa olevaa ennenaikaista kuolleisuutta
ja parantaa sairastuneiden henkildiden elamanlaatua ja sosioekonomisia
mahdollisuuksia.

Harvinaiset sairaudet olivat yksi Euroopan yhteison kuudennen tutkimuksen,
teknologian kehittamisen ja esittelyn puiteohjelman (2002—2006) painopisteistd, ja ne
ovalt toiminnan painopisteend edelleen uudessa seitsemadnnessd  tutkimuksen,
teknologian kehittdmisen ja demonstroinnin puiteohjelmassa (2007-2013)°, silla
uuden diagnostiikan ja uusien hoitojen kehittaminen harvinaisille sairauksille ja néita
sairaudentiloja koskevan epidemiologisen tutkimuksen tekeminen edellyttéavat usean
maan kasittdvaa toimintamallia, jotta kuhunkin tutkimukseen saadaan enemman
potilaita.

Komissio méaritteli 23 paivana lokakuuta 2007 antamassaan valkoisessa kirjassa
"Yhdessa terveyden hyvéksi: EU:n strateginen toimintamalli vuosiksi 2008-2013",
joka koskee EU:n terveysstrategian’ kehittamists, harvinaiset sairaudet toiminnan
yhdeksi painopisteeksi.

Jotta voidaan parantaa harvinaisia sairauksia koskevien kansalisten, aluedllisten ja
paikalisten aloitteiden koordinointia ja yhtendisyyttd, kaikki harvinaisten sairauksien
alalla toteutettavat kansalliset toimet olis girrettava osaks harvinaisia sairauksia
koskevia kansallisia suunnitelmia.

Orphanet-tietokannan mukaan niista tunnetuista 5 863:sta harvinaisesta sairaudesta,
joiden osalta kliininen tunnistus on mahdollista, ainoastaan 250 harvinaisella
sairaudella on koodi nykyisessd kansainvalisessa tautiluokituksessa (sen 10.
versiossa). Kaikkien harvinaisten sairauksien asianmukainen luokittelu ja koodaus on
tarpeen, jotta ne saisivat kansallisissa terveydenhuoltojarjestelmissa asianmukaista
nakyvyytta ja ne tunnistettaisiin.

Maailman terveygarjestd, jdjempana '"WHO', k&ynnisti vuonna 2007 menettelyn
kansainvalisen tautiluokituksen 10. version tarkistamiseksi, jotta luokituksen uusi 11.
versio voitaisiin hyvaksya maailman terveyskokouksessa vuonna 2014. WHO nimitti
harvinaisia tauteja kasittelevan Euroopan unionin tydryhman harvinaisia tautega
kasittelevékss neuvoa-antavaksi ryhméksi, jotta se antais panoksensa téhan
tarkistustyohon esittamalla harvinaisten sairauksien koodausta ja luokittelua koskevia
ehdotuksia

Jos kaikki jasenvaltiot ottaisivat ké&yttoon yhteisen harvinaisten sairauksien
maaritelman, voitaisiin merkittévasti vahvistaa Euroopan unionin panosta tassa

Ks. http://eur-lex.europa.eu/LexUri Serv/LexUriServ.do?uri=0J; C;2006:412:0001:0041:FI| : PDF.
Ks. http://ec.europa.eu/health/ph_overview/strategy/health_strategy en.htm.
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neuvoa-antavassa ryhmassa ja helpottaa yhteison tason yhteisty6td harvinaisten
sairauksien aala.

Heindkuussa 2004 perustettiin terveyspalveluja ja sairaanhoitoa késitteleva korkean
tason ryhma® kokoamaan yhteen asiantuntijoita kaikista jasenvaltioista tavoitteena
tyostéd EU-maiden kansallisten terveydenhuoltojérjestelmien yhteistyon kaytannon
nakokohtia. Yks tdméan korkean tason ryhman tydryhmista keskittyy harvinaisia
sairauksia kasitteleviin eurooppalaisiin osaamisverkostoihin.” On kehitetty joitakin
periaatteita esimerkikss ndiden verkostojen roolista harvinaisten sairauksien
torjunnassa seka kriteereitd, jotka kyseisten keskusten pitéisi tayttéa. Eurooppalaisten
osaamisverkostojen olisi liséksi toimittava tutkimus- ja tietokeskuksina, jotka hoitavat
toisista jasenvaltioista tulevia potilaita ja varmistavat tarvittaessa my6hemmin
tarvittavan hoidon saatavuuden.

Eurooppalaisista osaamisverkostoista syntyva yhteison lisdarvo on erityisen korkea
harvinaisten sairauksien kohdalla nédiden sairaudentilojen harvinaisuuden vuoksi —
harvinaisuus tarkoittaa sitd, ettéd yksittdisessd maassa e ole pajon potilaita elka
mydskaan alan asiantuntemusta. Asiantuntemuksen kokoaminen Euroopan tasolla on
nadin ollen ensiarvoisen tarkedd, jotta voidaan varmistaa harvinaisia sairauksia
sairastaville yhtalainen mahdollisuus saada korkeal uokkaista hoitoa.

Harvinaisia sairauksia kasittelevan Euroopan unionin tyéryhman asiantuntijaryhma
antoi joulukuussa 2006 terveyspalveluja ja sairaanhoitoa kasittelevélle EY:n korkean
tason ryhmalle raportin Contribution to policy shaping: For a European collaboration
on health services and medical care in the field of rare diseases'®, joka kasitteli
politiikan muotoilua ja eurooppalaista yhteistytta terveyspalvelujen ja sairaanhoidon
osdta harvinaisten sairauksien alalla. Asiantuntijaryhman raportissa todettiin muun
muassa, etté on tarkeda madrittéd osaamiskeskukset valtakunnallisella ja alueellisella
tasolla, ja esitettiin tehtavét, jotka ndiden keskusten olisi taytettava. Jotkin raportissa
esitetyista toimenpiteista sisdltyvét tdhan suositukseen.

Kansallisten ja aueellisten osaamiskeskusten vdlinen yhteistyd ja tiedonvaihto
osoittautui tehokkaimmaksi tavaksi kasitella harvinaisia sairauksia Euroopassa.

Kansallisissa ja aueellisissa osaamiskeskuksissa olisi omaksuttava hoidon osalta
monitieteinen toimintamalli, jossa yhdistettéisiin |88ketieteelliset ja sosiaaliset
nékokohdat, jotta voitaisin paneutua harvinaisten sairauksien muodostamiin
monimutkaisiin ja-muotoisiin sairaudentiloihin.

Harvinaisten sairauksien tunnusomaiset piirteet — eli potilaiden vahdinen maara ja
tarvittavan tiedon ja asiantuntemuksen niukkuus — tekevét niisté ainutlaatuisen alan,
jolla yhteisbn tason toiminnan lisdarvo on erittéin suuri. Tama lisdarvo voidaan
saavuttaa erityisesti siten, ettd kootaan yhteen j&senvaltioissa hagjallaan oleva
harvinaisia sairauksia koskeva kansallinen asiantuntemus.
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Komissio antoi korkean tason pohdintaprosessin jatkotoimena tiedonannon potilaiden liikkuvuudesta ja
terveydenhuollon kehityssuuntauksista Euroopan unionissa — KOM(2004) 301, 20.4.2004 — ja perusti
mekani smin tiedonannossa esitetyn tyon viemiseksi eteenpéin.

Ks. http://ec.europa.eu/health/ph_threats/non_com/rare 8 en.htm.

Ks. http://ec.europa.eu/health/ph_threats/non_com/docs/contribution_policy.pdf.
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On ensiarvoisen tarkedd varmistaa jasenvaltioiden aktiivinen panos joidenkin
harvinaisia sairauksia kasittelevassd komission tiedonannossa esitettyjen yhteisten
vélineiden laadintaan — tdm& koskee erityisesti diagnostiikkaa ja sairaanhoitoa
késittelevia eurooppalaisia viitelausuntoja seka vaeston seulontaa koskevia
eurooppalaisia ohjeita. Taman olisi koskettava myds harvinaislddkkeiden terapeuttista
lisdarvoa kasittelevia arviointiraportteja, joilla saatetaan osaltaan nopeuttaa
hintaneuvotteluja kansalisella tasolla ja saada harvinaidddkkeet ndin nopeammin
potilaiden ulottuville.

WHO on méaritellyt potilaiden vaikutusvallan vahvistamisen terveyden edellytykseksi
ja puhunut aktiivisen kumppanuuden ja potilaan itsehoitostrategian puolesta keinoina
parantaa kroonisesti sairaiden terveydentilaa ja eldmanlaatua* Potilasjarjestdjen
tehtéva on tassi mielessa olennaisen térked, silla ne antavat sairauden kanssa elaville
suoraa tukea ja tekevét toisaata yhdessa tyota koko harvinaisia sairauksia sairastavien
yhteison ja tulevien sukupolvien olosuhteiden parantamiseksi.

Potilaiden ja potilaiden edustgjien olisi siksi oltava mukana kaikissa politiikan ja
paadtosten teon vaiheissa. Heidan toimintaansa olisi aktiivisesti edistettéava ja tuettava,
myos taloudel lisesti, kaikissa jasenvaltioissa

Tutkimus- ja terveydenhuoltoinfrastruktuurien kehittaminen harvinaisten sairauksien
alalla edellyttda pitkakestoisia hankkeita ja ndin ollen asianmukaista rahoitusta niiden
kestévyyden turvaamiseksi pitkélla aikavalilla. Téllaisella toiminnalla maksimoitaisiin
synergia yhteisbn terveysohjelman (2008-2013) ja yhteisOn seitsemédnnen
tutkimuksen, teknologian kehittémisen ja demonstroinnin puiteohjelman (2007—-2013)
janiité seuraavien ohjelmien puitteissa kehitettyjen hankkeiden kanssa,

SUOSITTAA, ETTA JASENVALTIOT

1

vahvistavat harvinaisia sairauksia koskevat kansalliset suunnitelmat, jotta
varmistetaan yleisesti kaikkien harvinaisia sairauksia sairastavien potilaiden
mahdollisuus saada korkealuokkaista hoitoa — diagnostiikka, hoitomuodot ja
harvinaisldékkeet mukaan luettuina — kyseisen jasenvaltion aueella
oikeudenmukaisuuden ja yhteisvastuullisuuden pohjalta kaikkialla EU:ssa ja
erityisesti

Q) laativat ja hyvaksyvdt vuoden 2011 Iloppuun mennessa kattavan ja
yhdennetyn strategian, jolla pyritddn ohjaamaan ja organisoimaan kaikki
harvinaisten sairauksien alaan kuuluvat merkitykselliset toimet harvinaisia
sairauksia koskevaks kansalliseksi suunnitelmaksi;

(2 toteuttavat toimia sen varmistamiseks, etta kaikki nykyiset ja tulevat aloitteet
auedlisella ja valtakunnallisella tasolla nivotaan osaksi niiden kansallista
suunnitelmaa;

(3 maéadrittéavat harvinaisia sairauksia koskevassa kansallisessa suunnitelmassaan
rgjalisen médran ensisijaisia toimia, joille asetetaan konkreettiset tavoitteet,
selkedt madragjat ja hallintorakenteet ja joista on esitettdva sdanndlliset
raportit;

11

Ks. http://www.euro.who.int/Document/E88086.pdf .
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(4)  tukevat ohjeiden ja suositusten kehittamistd, jotta asianomaiset viranomaiset
kehittéisivat kansallisella tasolla harvinaisia sairauksia koskevaa kansallista
toimintaa kaynnissd olevan — kansanterveysalan ohjelman puitteissa
ganjaksoks 2007-2010 rahoitettavaksi valitun — harvinaisia sairauksia
koskevien  kansalisten  suunnitelmien  kehittdmista  kéasittelevan
eurooppalaisen hankkeen (Europlan) puitteissa;

(5) sisdlyttavat kansalliseen suunnitelmaansa jarjestelyja, joilla on tarkoitus
varmistaa kaikkien harvinaisa sairauksia sairastavien  yhtalaiset
mahdollisuudet saada korkealuokkaista hoitoa — diagnostiikka, hoitomuodot
ja harvinaiddékkeet mukaan luettuina — kyseisen jasenvaltion alueella, jotta

saanti oikeudenmukai suuden ja yhteisvastuullisuuden pohjalta.
Harvinaisten sairauksien asianmukainen méérittely, koodaus ja luettel ointi

(1) ottavat kayttéon Euroopan unionin yhteisen maéritelméan harvinaisille
sairauksille eli katsovat harvinaisksi sairaudet, joita sairastaa enintéén
5 ihmista 10 000:ta ihmista kohden;

(2)  varmistavat, ettd harvinaiset sairaudet on asianmukaisesti koodattu ja etté ne
ovat jdljitettdvissa kaikissa terveystietojarjestelmissa, milla edistetéén
Sairauden asianmukaista tunnistamista kansallisessa
terveydenhuoltojérjestelmassa ja korvaug érjestel missg;

3 edistdvat aktiivisesti tiedonannossa mainitun harvinaisia sairauksia koskevan
Euroopan unionin dynaamisen luettelon |aatimista;

4 tukevat valtakunnallisesti tai alueellisesti sairauskohtaisia tietoverkkoja,
rekistereité ja tietokantoja.

Harvinaisia sairauksia koskeva tutkimus

(1) kartoittavat kaynnissa olevia tutkimushankkeita ja nykyisia tutkimuksen
resurssgja, jotta voidaan selvittda tutkimuksen t&manhetkinen tilanne
harvinaisten sairauksien aalla;

(2 kartoittavat perus-, kliinisen ja translaati otutkimuksen tarpeita ja painopisteita
harvinaisten sairauksien alalla sekéa sosiaalisen tutkimuksen painopisteité;

3 edistdvat kansalisten tutkijoiden ja laboratorioiden osallistumista yhteison
tasolla rahoitettuihin harvinaisia sairauksia kasitteleviin tutkimushankkeisiin;

4 sisédlyttavdt harvinaisia sairauksia koskevaan kansalliseen suunnitelmaansa
jarjestelyja, joilla pyritddn edistdméddn tutkimusta harvinaisten sairauksien
adala (kansanterveys- ja sosiaalinen tutkimus mukaan luettuina) erityisesti,
jotta voidaan kehittda sellaisia valineitd kuin monialaisia infrastruktuuregja ja
sairauskohtaisia hankkeita.

Harvinaisten sairauksien osaamiskeskukset ja eurooppal ai set osaamisverkostot
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méadrittavat vuoden 2011 loppuun mennessa kansalliset tai alueelliset
osaamiskeskukset alueellaan ja edistédvat osaamiskeskusten perustamista
sinne, missa niitd e ole, sisdllyttamadla harvinaisia sairauksia koskevaan
kansalliseen suunnitelmaansa jarjestelyja kansallisten tai  alueellisten
osaamiskeskusten perustamiseksi;

edistdvat kansallisten tai auedllisten osaamiskeskusten osallistumista
eurooppalaisiin  osaamisverkostoihin ja jarjestavét riittavasti pitkéaikaista
julkista rahoitusta, jotta varmistetaan niiden olevan kestévalla pohjallajanain
ollen hoidon jatkuvuus potilaiden kannalta;

jarjestéavat potilaille terveydenhoidon vaylia kaynnistamala yhteistyota
kaikkien tarvittavien, omassa maassa tai mahdollisesti ulkomailla toimivien
asiantuntijoiden kanssa; rajatylittévaa terveydenhuoltoa — myods potilaiden,
terveydenhuoltoalan ammattilaisten sek& palvelujen tarjogjien ja tarjonnan
liikkuvuutta — olisi tarvittaessa edistettava tieto- ja viestintétekniikan avulla,
jotta kaikki ihmiset saavat tarvitsemaansa erikoishoitoa;

varmistavat, ettd kansalliset tai alueelliset osaamiskeskukset ottavat hoidossa
kayttdbn monitieteisen  ldhestymistavan  kasitellesséén  harvinaisten
sairauksien kaltaisia monimutkaisia ja -muotoisia sairaudentiloja; kannustavat
keskuksia integroimaan yhteen |é&ketieteel liset ja sosiaaliset nakokohdat;

varmistavat, etta kansaliset ta aueelliset osaamiskeskukset noudattavat
harvinaisia sairauksia kasittelevien eurooppalaisten osaamisverkostojen
maéadrittelemia normeja ottaen asianmukaisesti huomioon potilaiden ja alan
ammattilaisten tarpeet ja odotukset.

5. Harvinaisia sairauksia koskevan as antuntemuksen kokoaminen Euroopan tasolla

(1)

varmistavat, ettd on olemassa mekanismit harvinaisia sairauksia koskevan
kansallisen asiantuntemuksen kerdamiseks ja sen kokoamiseksi yhteen
muiden Euroopan maiden asiantuntemuksen kanssa, jotta tuetaan seuraavien
kehittéamista

@ yhteiset tutkimussuunnitelmat ja suositukset, kuten diagnoosivalineita,
sairaanhoitoa,  koulutusta ja  sosiadipalveluja  kasittelevét
eurooppalaiset viitelausunnot;

(b)  véestbn seulontaa ja diagnostisia testeja koskevat eurooppalaiset
ohjest;

(©) harvinaisladkkeiden  terapeuttisesta lisdarvosta  jasenvaltioissa
laadittujen  arviointiraporttien  jakaminen  EU-tasolla, jotta
minimoidaan viivastykset potilaiden harvinaiseen sairauteensa
tarvitsemien harvinai sl 88kkeiden saannissa.

6. Potilag érjestdjen vaikutusvallan vahvistaminen

(1)

F

toteuttavat toimia sen varmistamiseksi, etta potilaita ja potilaiden edustgjia
kuullaan asianmukaisesti kaikissa politiikan ja paétdsten teon vaiheissa
harvinaisten sairauksien alalla — myds silloin, kun on kyse osaamiskeskusten
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ja eurooppalaisten osaamisverkostojen perustamisesta ja johtamisesta ja
kansallisten suunnitelmien laatimisesta;

(2) tukevat potilagéarjestjen toimia, esimerkkeind tietoisuuden lisd&&minen,
valmiuksien parantaminen ja koulutus, tietojen ja parhaiden toimintatapojen
vaihto, verkostoituminen seka pahasti eristyneiden potilaiden tavoittaminen;

(3) sisdlyttavéat harvinaisia sairauksia koskevaan kansalliseen suunnitelmaansa
potilagarjestdjen tukemista ja kuulemista koskevia jarjestelyjg, kuten 1 ja
2 kohdassa tarkoitetaan.

7. K estéva perusta

(1) varmistavat asianmukaisten rahoitusmekanismien kautta, etta
tutkimusinfrastruktuurit — kuten biopankit, tietokannat ja rekisterit — ja
terveydenhuollon infrastruktuurit, kuten osaamiskeskukset, ja harvinaisia
sairauksia koskevat eurooppalaiset verkostot ovat pitkdla akavdilla
kestavdla pohjalla;

(2)  pyrkivét yhteistydssa muiden jasenvaltioiden kanssa huolehtimaan siita, etta
kaikille jasenvaltioille sek& mahdollisimman monille harvinaisille sairauksille
yhteiset Euroopan lagjuiset tutkimusinfrastruktuurit ovat kestévalla pohjalla;

(3) sisdlyttavédt harvinaisia sairauksia koskevaan kansalliseen suunnitelmaansa
kohdan, jossa kasitelldan tarvetta huolehtia harvinaisia sairauksia koskevien
toimien rahoituksen kestéavyydesta.

KEHOTTAA KOMISSIOTA

1. laatimaan tasta suosituksesta neuvostolle, Euroopan parlamentille, Euroopan talous-
ja sosiaalikomitealle sek& alueiden komitealle osoitetun taytantddnpanoraportin
jasenvaltioiden toimittamien tietojen pohjalta viimeistédn viidennen taman
suosituksen antamispaivad seuranneen vuoden lopussa sen selvittdmiseksi, missa
maarin ehdotetut toimenpiteet toimivat tehokkaasti, ja lisétoimien tarkastelemiseksi;

2. tiedottamaan neuvostolle sdanndllisesti harvinaisia sairauksia kasittelevan komission
tiedonannon seurannasta.

Tehty Brysselissa

Neuvoston puolesta
Puheenjohtaja
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