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1. Johdanto

a. Paliittinen kehys

Harvinaisia sairauksia sairastaa Euroopan unionissa 27-36 miljoonaa henkil6g, ja ne ovat

koskevan tarvittavan tiedon ja asiantuntemuksen harvinai suuden vuoksi.

Harvinaisia sairauksia sairastavat potilaat elavat usein vuosia epdvarmuudessa odottaessaan
sairautensa diagnosointia ja asianmukaisen hoidon |6ytymista. La8ketieteen asiantuntija, joka
osaa diagnosoida kyseisen harvinaisen sairauden, saattaa tytskennellé toisella alueella tai jopa
toisessa jésenvaltiossa. Tiettya harvinaista sairautta koskeva tieteellinen tietdmys on
todenndkdisesti riittdmatonta ja hajanaista.

Taman vuoks unionin lagjuinen ulottuvuus ja jdsenvaltioiden vdlinen yhteisty0 ovat
ratkaisevan tarkeitd esimerkiksi tietdmyksen ja asiantuntemuksen yhteen kerdémisesss,
tutkimuksen ja yhteistyon edistamisessa sekd parhaiden mahdollisten |&é8kkeiden
hyvaksymisessd koko Euroopan unionissa. EU:n harvinaisia sairauksia koskeva toiminta
tarjoaa suurta lisdarvoa.

Saavuttaakseen tdman tavoitteen komissio antoi vuonna 2008 tiedonannon " Harvinaiset
sairaudet: Euroopan haasteet”?, jossa se esitti yleisen strategian jasenvaltioiden tukemiseksi
harvainaisten sairauksien taudinméaérityksessa ja niita sairastavien EU:n kansalaisten
hoitamisessa. Tiedonannossa keskitytdan kolmeen keskeiseen toiminta-alueeseen. Ne ovat i)
harvinaisten sairauksien tunnistamisen ja nakyvyyden parantaminen, ii) harvinaisia sairauksia
koskevien politiikkojen tukeminen jasenvaltioissa johdonmukaisen strategian kehittamiseksi
sekaiii) harvinaisia sairauksia koskevan eurooppalaisen yhteistyon, koordinoinnin ja séantelyn
kehittdminen.

Tiedonannon lisaksi muutamaa kuukautta myéhemmin annettiin neuvoston suositus toimista
harvinaisten sairauksien alalla®. Siina jasenvaltioita kehotetaan laatimaan kansalliset
strategiat. Suosituksessa keskitytdan i) harvinaisten sairauksien méaarittelyyn, koodaukseen ja
luettelointiin, ii) tutkimukseen, iii) eurooppalaisiin osaamisverkostoihin, iv) asiantuntemuksen
kokoamiseen Euroopan tasolla, v) potilagarjestéjen vaikutusvallan vahvistamiseen ja vi)
kestévaan perustaan.

Myds potilaiden oikeuksien soveltamisesta rajatylittavassa terveydenhuollossa annetun
direktiivin  2011/24/EU° 13 artiklassa tarkastellaan harvinaisia sairauksia. Sen  mukaan
komissio tukee jasenvaltioita pyrkimala erityisesti antamaan terveydenhuollon

1 KOM(2008) 679 lopullinen, annettu 11. marraskuuta 2008.
2EUVL C 151, 3.7.2009, s. 7-10.
®EUVL L 88, 4.4.2011, s. 45-65.



ammattihenkilGille tietoa heidan kéytettavisséan olevista vélineistd, joilla heitd autetaan
diagnosoimaan oikein harvinaiset sairaudet, ja antamaan sidosryhmille tietoja asetuksen (EY)
N:0 883/2004" tarjoamista mahdol lisuuksista | 8hettéé harvinaisia sairauksia sairastavat potilaat
muihin jésenvaltioihin.

Harvinaiset sairaudet mééaritettiin Euroopan unionissa ensisijaiseksi kansanterveystoimien
alaks ensmmaéista kertaa komission 24. marraskuuta 1993 antamassa tiedonannossa
kansanterveyden toimintakehyksest&’. T&& on seurannut tuen antaminen useille hankkeille
seka harvinaisia tauteja kasittelevan tyoryhman perustaminen.

Harvinaisdadkkeistéd annetussa asetuk sessa (Euroopan parlamentin ja neuvoston asetus (EY)
N:o 141/2000, annettu 16 paivana joulukuuta 1999, harvinaisiaskkeistd)® vahvistettiin
arviointiperusteet harvinaidagkkeiden méarittelemiselle EU:ssa. Siind my0s esitettiin
kannustimia (esim. kymmenen vuoden kaupallinen yksinoikeus, tutkimussuunnitelmaa
koskeva apu, padsy keskitettyyn myyntilupamenettelyyn) harvinaisten sairauksien hoitoon,
ehkaisemiseen ja diagnosointiin  kaytettéavien ladkkeiden tutkimuksen, kehittamisen ja
markkinoille saattamisen edistamiseksi.

Tassd kertomuksessa esitetdan katsaus harvainaisia sairauksia koskevan strategian
téhanasti seen taytantdonpanoon ja kuvataan saavutuksia ja saatuja kokemuksia. Siina pyritééan
esittamadn padtelmia komission tiedonannossa ja neuvoston suosituksessa esitettyjen
toimenpiteiden toteutuksen lagjuudesta sekd lisdtoimien tarpeesta harvinaisia sairauksia
sairastavien potilaiden ja heidan |8hei stensi el@aman parantamiseksi.

b. Kertomuksen perustaja menetelmat

Komissiota kehotettiin tiedonnannossa ja neuvoston suosituksessa raportoimaan strategian
taytantoonpanosta. Komissio lahetti jasenvaltioille sahkoisen kyselylomakkeen kerdtdkseen
tietoja tilanteesta kansallisella tasolla. Kahdeksantoista valtiota toimitti pyydetyt tiedot.
Jasenvaltioista saadut vastaukset sekda EUCERDIN yhteisessa toiminnassa kerétyt tiedot, jotka
julkaistiin asiakirjassa ” Report on the State of the Art of Rare Diseases Activities in Europe’’,
olivat taman taytantdonpanokertomuksen padasialliset tietol dhteet.

2. Harvinaisten sairauksien alan suunnitelmat ja strategiat

a. Euroopan komission toiminta

Euroopan komissio on osarahoittanut Europlan-hanketta EU:n terveysalan toimintaohjelman
kautta tukeakseen jasenvaltioita kansallisten suunnitelmien ja strategioiden kehittémisessa.

4 http://eur-lex.europa.eu/L exUriServ/LexUri Serv.do?uri=0J:L :2004:166:0001:0123:fi:PDF
S http://aei .pitt.edu/5792/

® http://eur-lex.europa.ew/L exUri Serv/LexUri Serv.do?uri=0J:L :2000:018:0001:0005:fi: PDF
7 http://www.eucerd.eu/?page_id=15
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Hankkeeseen, joka toteutettiin huhtikuun 2008 ja maaliskuun 2011 véalisena aikana, osallistui
21 jasenvaltion kansallisten terveysviranomaisten edustgjia sekda 57 assosioitunutta tai
yhteistyOkumppania 34 valtiosta. Yks hankkeen tuotoksista oli "raportti indikaattoreiksi
harvinaisia sairauksia koskevan kansallisen suunnitelman tai strategian téytantdGnpanon
seuraamiseksi ja vaikutusten arvioimiseksi”, jonka pohjalta laadittiin " EUCERDIn suositukset
keskeisiksi indikaattoreiksi harvinaisia sairauksia koskevia kansallisia
suunnitel mia/strategioita varten”®.

Erdisin EUROPLAN-toimintoihin, erityisesti niihin, jotka liittyvdt tekniseen apuun
jasenvaltioille, joilla on erityisia vaikeuksia kansallisen suunnitelman tai strategian
vamistelussa, sovelletaan EUCERDI N yhteisen toiminnan erityista tehtévakokonai suutta.

Komissio tukee edelleen tehtavakokonaisuuden kautta kansalisten suunnitelmien laatimista
valtioissa, joissasellaisiaei vidaole.

EUCERDINn yhteinen toiminta kattaa 42 kuukauden ajanjakson (maaliskuu 2012—elokuu 2015).
Siitd tuetaan jasenvaltioita strategioiden kehittémisessd, erikoistuneiden sosiaalipalveluiden
tarjonnan kartoittamisessa seka harvinaisten sairauksien sisdllyttamisessa keskeiseen
sosiaalipolitiikkaan. Siitd tuetaan myos harvainaisten sairauksien koodausta ja luokitusta.
Yhteisessd toiminnassa tuetaan myds OrphaNews Europen’ -tuotantoa seka harvinaisia
sairauksia koskevan toiminnan tilannetta Euroopassa koskevan vuotuisen raportin laatimista.

b. Tilannejasenvaltioissa

Toiminnan tavoitteet: Jasenvaltiot sitoutuivat neuvoston suosituksessa laatimaan suunnitelman
tal strategian harvinaisten sairauksien tarkastelemiseksi mahdollissmman pian ja viimeistaan
vuoden 2013 loppuun mennessa.

Vuonna2009 harvinaisten sairauksien tarkasteleminen oli useimmissa jasenvaltioissa
suhteellisen uutta ja innovatiivista toimintaa, ja kansallisia suunnitelmia oli laadittuna vain
harvoilla. Nama olivat Bulgaria, Ranska, Portugali ja Espanja.

Vuoden 2014 ensimméiseen neljannekseen mennessa 16 jasenvaltiolla oli kansallinen
suunnitelma tai strategia harvainaisten sairauksien tarkastelemiseksi. Seitsemassa
muussa jdsenvaltiossa suunnitel man/strategian kehittéminen on edistynyt pitkélle.

8 http://www.eucerd.eu/wp-content/upl 0ads/2013/06/EUCERD_Recommendations_Indicators_adopted.pdf
® http://www.orpha.net/actor/cgi-bin/OAhome.php?L tr=EuropaNews
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Jasenvaltiot, joilla on harvinaisia sairauksia koskeva kansallinen suunnitelmatai strategia:
Alankomaat, Belgia, Bulgaria, Espanja, Kreikka, Kypros, Liettua, Portugali, Ranska, Romania,
Saksa, Slovakia, Slovenia, TSekki, Unkari ja 'Y hdistynyt kuningaskunta.

Jasenvaltiot, jotka ovat edistyneet pitkalle harvinaisia sairauksia koskevan kansallisen
suunnitelman tai strategian valmistelussa: Irlanti, Itaia, Itavalta, Kroatia, Suomi, Tanskaja
Puola.

Suunnitelmien taytantdonpanon taso vaihtelee valtioissa huomattavasti. Osittain tdma johtuu
Sitd, etta monet valtiot, kuten Y hdistynyt kuningaskunta, Saksa, Alankomaat ja Belgia, ovat
vasta hiljattain hyvaksyneet suunnitelmansa/strategiansa. Vain yhdessa valtiossa, Ranskassa,
ensimmaisen suunnitelman taytantéonpano on jo paattynyt ja toinen kansallinen suunnitelma
hyvaksytty.

Suurimmalla osalla jasenvaltioista e ole erillisa médrarahoja kansallisten suunnitelmien
taytantdonpanoon. Rahoituksesta huolehditaan tavallisesti osana yleisia terveydenhoitomenoja.
Tilapdisia madrarahoja valtiot ovat myonténeet erityishankkeisiin. Jotkut valtiot ovat
raportoineet, ettda maararahoihin kohdistuu talouskriisin vuoksi lisérgjoitteita.

Kattavuudestaan ja monialaisesta |ahestymistavastaan huolimatta kaikki suunnitelmat on
hyvéksytty terveysministerion tasolla. Liséksi TSekin tasavalassa my6s pddministeri on
hyvaksynyt suunnitel man.

Harvinaisia sairauksia koskevien suunnitelmien soveltamisala vaihtelee valtioiden vailla
Vaikka esimerkiksi harvinaiset syovéat ovat merkittavd osa harvinaisten sairauksien kirjoa,
monet suunnitelmat/strategiat eivat kata tata sairauksien ryhméd Tama koskee Saksaa,
Ranskaa, Belgiaa, Tanskaa ja Portugalia. Tanskassa infektiotauteja el katsota harvinaisiks
sairauksiksi.

Neljassétoista valtiossa on toteutettu tiedotuskampanjoita harvinaisia sairauksia koskevan
tietoisuuden lisd8miseksi. Saksassa, Kroatiassa, Kyproksessa ja Latviassa vamistellaan
parhaillaan tallaisia kampanjoita.

Kansallisten suunnitelmien seuranta ja arviointi ovat aloitteen ja EU:n osarahoittaman
Europlan-hankkeen'® ja ndin myés EUCERDIN yhteisen toiminnan® merkittavia nakokohtia
Tavoitteena on tarjota kehys jasenvaltioiden tukemiseksi niiden pyrkimyksissa kehittéa ja
panna taytantoon kansallisia suunnitel miaan.

19 http://www.europlanproject.eu/_newsite 986989/index.html
™ http://ec.europa.eu/eahc/projects/database. html 2prjno=20112201
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Muissa valtioissa (Kroatia, Ranska, Liettua, Portugali ja Espanja) suunnitelmien
seurantastrategia perustuu EUROPLAN-indikaattoreihin. Bulgarialla ja Slovakiala e ole
Seurantastrategiaa. M uissa valtioissa seurantastrategioita kehitetdan parhaillaan.

3. Harvinaisten sairauksien maéarittely, koodausja luettelointi

a. Euroopan komission toiminta

Toiminnan tavoitteet: Harvinaisten sairauksien selked médrittely on ennakkoedellytys
tehokkaille toimille alala. Neuvoston suosituksen johdanto-osan 3 kappaleessa jasenvaltiot
sitoutuvat yhteison tason toiminnassa kdyttamaan yhteista harvinaisen sairauden méaaritel maa:
sairaus, jota esiintyy enintaan viidella henkildl1&a 10 000 henkiléa kohden. On my0s térkedé
parantaa nopeasti harvinaisten sairauksien koodausta terveydenhoitojérjestelmissa. Jasenvaltiot
ovat sopineet pyrkivansa varmistamaan, etta harvinaiset sairaudet on asianmukaisesti koodattu
ja ettd ne ovat jdljitettéavissa kaikissa terveystietojrjestelmissd, seka edistamédan aktiivisesti
pyrkimyksia kehittéa harvinaisia sairauksia koskeva dynaaminen ja helposti saatavilla oleva
EU:n luettelo, joka perustuu Orphanet-ti etokantaan™.

Esimerkkejatilanteesta eri jasenvaltioissa harvinaisten sairauksien maarittelyn osalta:

® Ruotsi: harvinaiset sairaudet ja héiri6t, joita esiintyy alle sadalla henkil6l1& miljoonaa henkil 6& kohden jajotka
johtavat merkittévain vammautumisen asteeseen.

e  Suomi: kéytetéddn mééritelméa, jonka mukaan harvinainen sairaus on sairaus, joka esiintyy enintéan yhdella
henkil6l14 2 000:sta ja on vakavalinvaliditeettia aiheuttava.

e Tanska: e ole vahvistanut virallista maéritelméd harvinaisille sairauksille. Tanskan terveysviranomai set
méaérittelevét tavallisesti harvinaiseksi sairaudeksi sairaudet, joita esiintyy enintdan 500—1 000 henkiléll& Tanskan
vaestosta.

e Viro: e ole hyvaksynyt virallista méaritelméé harvinaisille sairauksille. Sidosryhmét kayttéavét kuitenkin EU:n
harvinaisl8&kkeista annetun asetuksen mééritel méa.

e Belgia: méadrittelee harvaiset sairaudet hengenvaarallisiksi tai pysyvéan invaliditeetin aiheuttaviks sairauksiksi, jotka
ovat niin harvinaisia, etta niiden tarkastelemiseksi tarvitaan erityisia yhdistettyja toimia. Suuntaa-antavasti on
mééritetty alhai sen esiintyvyyden merkitsevén, ettd sairautta sairastaa alle viisi henkil6& 10 000 henkil 6& kohden
Euroopan unionissa.

12 http://ww.orpha.net/consor/cgi-bin/index.php



b. Jasenvaltioiden toiminta

Jasenvaltiot, joilla on hyvaksytty suunnitelma tai strategia, noudattavat unionin tason
politiikassa EU:n méaaritelméa Valtioilla, joilla e ole voimassa olevaa suunnitelmaa, el
tavallisesti ole virallista harvinaisten sairauksien méaritel maa.

Talla hetkella kaikissa jasenvaltioissa kaytetadn kansainvalista tautiluokitusta (sen 9. tai
10. versiota), josta puuttuu suurin osa harvinaisista sairauksista. Eréét jasenvaltiot paattivét
hiljattain ottaa ké&yttdon ORPHA-koodit (Orphanet-tietokannassa kehitetty harvinaisia
sairauksia koskeva koodaugédrjestelmd) terveystilastojarjestelmissddn  kansainvdlisen
tautiluokituksen rinnalla tai pilottihankkeena. EUCERDIN yhteinen toiminta antaa oman
panoksensa WHO:n kansainvdlisen tautiluokituksen 11. version laatimiseen sen
varmistamiseksi, etté harvinaiset sairaudet esintyisivat kansainvalisissa nimityskaytannoissa.

Kerdtdkseen ja tarjotakseen harvinaisia sairauksia koskevia tietoja komissio tukee Or phanetin
yhteisté toimintaa™ EU:n terveysohjelman kautta. Siihen osallistuvat kaikki jasenvaltiot joko
assosioituneina tai yhteistyokumppaneina. Orphanet on seitsemélla kielella saatavilla oleva
relaatiotietokanta, jonka tavoitteena on yhdistda tiedot yli 6 000 sairaudesta ja mahdollistaa
moninaiset haut. Kullakin valtiolla on my6s oma etusivunsa kansallisella kielel1&an.

4, Harvinaisia sairauksia koskeva tutkimus

a. Euroopan komission toiminta

Toiminnan tavoitteet: tiedonannon 5.12 kohdassa ja neuvoston suosituksen |11 luvussa
jasenvaltioita ja komissiota kehotetaan parantamaan harvinaisten sairauksien tutkimusta
koskevien yhteison, kansallisten ja alueellisten ohjelmien koordinointia. EU on rahoittanut
ldhes 120 harvinaisia sairauksia koskevaa yhteistd tutkimushanketta tutkimusta ja
teknologista kehittdmista koskevasta seitseménnestd puiteohjelmasta'®. Yhteensi vyli
620 miljoonan euron maararahojen turvin hankkeet kattavat useita sairauksia koskevia
doja, kuten neurologian, immunologian, syodvét, keuhkosairaudet ja ihosairaudet™.
Tutkimuspoliittisen toimintansa kautta Euroopan komissio on myo6s edistdnyt sellaisten
aloitteiden k&ynnistamistd, joilla pyritéén parantamaan tutkimuksen koordinointia Euroopan
tasollaja kansainvélisella tasolla.

Esimerkkejé kansallisista harvinaisia sairauksia koskevista tutkimusohjelmista

Saksassa julkistettiin syyskuussa 2010 uusi ehdotuspyynt® vuonna 2008 kaynnistyneiden 10 verkoston lagjentamiseksi ja
uusien verkostojen perustamiseksi. Harvinai sten sairauksien kansainvélisten asiantuntijoiden lautakunta arvioi 39 ehdotusta,
minké& jakeen liittovaltion opetus- ja tutkimusministerio valits 12 verkostoa, joiden rahoitus kéynnistyi vuonna 2012. Niille

%3 http://ec.europa.eu/eahc/projects/database. html 2prjno=20112201

1 Luku viittaa seitsemannen puiteohjelman terveytta koskevasta aiheal ueesta rahoitettuun tutkimukseen (2007—
2013).

5 Hiljattain julkaistuja tietoja EU:n rahoituksesta harvinaisia sairauksia koskevalle tutkimukselle on saatavilla
osoitteesta: http://ec.europa.eu/research/heal th/pdf/rare-diseases-how-europe-meeting-challenges _en.pdf
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myonnettiin yli 21 miljoonan euron maarérahat kolmeksi vuodeksi. Harvinaisten sairauksien tutkimusta rahoitetaan edelleen
muista rahoitusal oitteista, joita ovat esimerkiksi kansallinen genomitutkimusverkosto (NGFN), innovatiiviset terapiat,
regeneratiivinen hoito, molekulaarinen diagnostiikka, kliiniset kokeet yms., joiden méarérahat ovat noin 20 miljoonaa euroa
vuodessa

Ranskassa tutkimushankkeita koskevia ehdotuspyyntdja ohjaa Ranskan kansallinen tutkimusvirasto (perustutkimus) tai
esitetddn. Tutkimusrahoitusta tarjoavat myos potilasyhdistykset. Perustutkimusta, kliinista tutkimusta ja trandl aatiotutkimusta
tuetaan yleisesti jajatkuvasti, eika mikaan tietty harvinainen sairaus ole kansallisessa etusija-asemassa. Toisen kansallisen
suunnitelman aikana 2011-2014 tutkimukseen on osoitettu 51 miljoonaa euroa.

Kroatian osalta puuttuu yksityiskohtaista tietoa harvinaisia sairauksia koskevall e tutkimukselle mydnnety sté rahoituksesta.
On arvioitu, etté noin nelja prosenttia Kroatian nykyisista tutkimushankkeista voi liittya harvinaisiin sairauksiin.

EU:n harvinaisia sairauksia koskevan tutkimuksen rahoitusstrategiassa on keskitytty
sairauksien perimmaisten syiden selvittdmiseen sek& diagnosointiin, ehkasyyn ja hoitoon.
Strategia ndkyy seitsemannen puiteohjelman terveyden alan ehdotuspyynnoissa vuosilta 2012
ja 2013, kun monet aiheet koskivat harvinaisia sairauksia™®. EU:n rahoittama tutkimusyhteisty®
yhdistda moniaaisia tiimegd, joissa ovat edustettuina korkeakoulut, tutkimusorganisaatiot, pk-
yritykset, teollisuus ja potilagjarjestét kaikkialta Euroopasta ja sen ulkopuol€elta. Euroopan ja
kansainvalisen tason tutkimusyhteistyd on erityisen merkittavda harvinaisten sairauksien
kaltaisella alalla, jonka resurssit ovat niukat ja jolle on ominaista se, etta sairaudet koskevat
pientda potilasryhmédi. EU on rahoittanut yli sataa alan yksittéistéa apurahaa, avustusta ja
koulutusverkostoa®.

EU:n rahoittamassa ERA-NET-hankkeessa E-RARE-2'® pyritaan kehittamaan kansallisia ja
aluedlisia tutkimusohjelmia ja vahvistamaan niiden koordinointia. Yksi sen pé&atoi minnoista
on valtioiden vdisten yhteisten ehdotuspyyntdjen esittdminen. Ehdotuspyyntéihin on
osallistunut rahoituslaitoksia 13:sta EU:n jasenvaltiostat seka Turkista, Israelista, Sveitsista ja
Kanadasta. Yhdessa edeltgénsa kanssa E-RARE-2 -hankkeesta on rahoitettu yli 60
tutkimushanketta.

16 Seitsemannen puiteohjelman harvinaisia sairauksia koskevat aiheet olivat vuosina 2012 ja 2013 seuraavat: tuki
kansainvdliselle harvinaisia sairauksia koskevalle tutkimukselle; omiikka-tutkimuksen Kkliininen hydty
harvinaisten sairauksien diagnosoinnissa; harvinaisia sairauksia koskevat tietokannat, biopankit ja kliininen ' bio-
informatiikkakeskus'; harvinaidaékkeiden prekliininen ja kliininen kehittdminen; harvinaisia sairauksia koskevat
havainnoivat tutkimukset; harvinaisten sairauksien kliinisen hallinnan parhaat kayténnét ja tietojen jakaminen
(2012) ja kuvantamismenetelmien kehittdminen harvinaisten sairauksien hoitavia interventioita varten; uudet
kliinisten tutkimusten menetelmét pienia vaestoryhmia varten (2013).

¥ Toimintoja on rahoitettu seitsemannen puiteohjelman |hmiset-erityisohjelman (Marie Curie -toimet) ja | deat-
erityisonjelman  (Euroopan  tutkimusneuvosto)  kautta.  Lisdtietoja on  saatavilla  osoitteesta
http://ec.europa.eu/research/mariecurieactions/index_fi.htm ja osoitteesta http://erc.europa.eu

18| isitietoja on saatavilla E-RARE-2-verkkosivustol ta osoitteesta http://www.e-rare.eu

19 Alankomaat, Belgia, Espanja, Italia, Itavalta, Kreikka, Latvia, Portugali, Puola, Ranska, Romania, Saksa ja
Unkari.


http://ec.europa.eu/research/mariecurieactions/index_fi.htm
http://erc.europa.eu/
http://www.e-rare.eu/

Euroopan komissio johti yhteistytssa kansallisten ja kansainvalisten kumppaniensa kanssa
harvinaisten sairauksien kansainvalisen tutkimuskonsortion (International Rare Diseases
Research Consortium, IRDIRC)® kaynnistamista vuoden 2011 alussa. Sen paétavoitteena
on kehittdd vuoteen 2020 mennessa 200 uutta harvinaisten sairauksien hoitoa ja
diagnosointitapoja useimpiin niista edistamalla ja koordinoimalla tutkimusta entistéa paremmin
seka maksimoimalla tutkimuksen tehokkuutta globaadlilla tasolla. Vuoden 2013 lopussa
IRDIRC:II& oli yli 35 jé&senorganisaatiota neljasta maanosasta. Ne ovat kaikki sitoutuneet
yhteistyéhon al oitteen tavoittel den saavuttamiseksi.

EU:n voimakas sitoutuminen harvinaisia sairauksia koskevaan tutkimukseen ja IRDIRC:n
toimintaan jatkuu Horisontti 2020 -ohjelmassa, joka on EU:n tutkimuksen ja innovoinnin
rahoituksen puiteohjelma kaudelle 2014-2020. Seuraavan seitsenvuotiskauden aikana EU
rahoittaa edelleen harvinaisia sairauksia koskevaa tutkimusta potilaiden eduks Euroopassa ja
kaikkialla maailmassa.

Potilasrekisterit ja tietokannat ovat merkittévia valineita harvinaisia sairauksia koskevassa
tutkimuksessa seka pyrittdessd parantamaan potiladen hoitoa ja terveydenhoidon
suunnittelua. Ne auttavat kokoamaan yhteen tietoja niin, etta saadaan riittavan suuria otoksia
epidemiologista ja'tai kliinista tutkimusta varten. Ne ovat térkeitd my0s arvioitaessa kliinisen
tutkimuksen toteutettavuutta, tuettaessa asianmukaisten tutkimusten suunnittelua ja
rekisterditéessa potilaita. Niitd voidaan hyddyntéd myds hoidon laadun, turvallisuuden,
tehokkuuden ja vaikuttavuuden mittaamiseen. Orphanet on julkaissut katsauksen
tutkimusrekisterien perustamista, hallinnointia ja rahoitusta koskevista seikoista®.

Tammikuussa 2014 kaytettavissa oli 588 harvinaisia sairauksia koskevaa rekisteria, jotka
jakautuivat seuraavasti: 62 eurooppaaista, 35 maailmanlagjuista, 423 kansallista, 65
auedlista ja kolme muuta rekisterid. Suurin osa rekistereista on julkisten toimielinten ja
tutkimuslaitosten perustamia. Pienempéé osaa niista halinnoivat |188kealan tai biotekniikan
aan yritykset ja muita potilagérjestét. Harvinaisia sairauksia koskevien rekisterien
yhteentoi mimattomuus heikent&é vakavalla tavalla niiden potentiaalia.

Taman vuoks Euroopan komission yhteisessa tutkimuskeskuksessa kehitetdan parhaillaan
harvinaisten sairauksien rekisteréinnin eurooppalaista jarjestelmaa. Jarjestelman
padtavoitteena on tarjota keskitetty yhteyspiste tietojen tarjoamiseksi harvinaisia sairauksia
koskevista potilasrekistereista kaikille sidosryhmille, tukea uusia ja olemassa olevia
rekistereitd yhteentoimivuuden kannalta, tarjota tietotekniset véalineet tiedon ker&&misen
yllépitamiseks sekd mahdollistaa seurantaverkostojen toimintaa.

b. Jasenvaltioiden toiminta

Joissakin valtioissa on harvinaisia sarauksia koskevaa tutkimusta varten erityisa
rahoitusohjelmia. Valtioita, joissa erityista harvinaisia sairauksia koskevaa tutkimusta

0| jsétietoja on saatavilla |RDIRC:n verkkosivustolta osoitteesta http://www.irdirc.org
%! http://www.orpha.net/orphacomy/cahiers/docs/ GB/Registries.pdf
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rahoitetaan tai on rahoitettu, ovat Alankomaat, Espanja, Italia, Itvalta, Portugali, Ranska,
Saksa, Unkari ja Y hdistynyt kuningaskunta.

Monissa muissa valtioissa harvinaisia sairauksia koskevia hankkeita rahoitetaan yleisten
tutkimusrahoitusohjelmien kautta. Muutamassa valtiossa (kuten Alankomaissa, Espanjassa,
Italiassa, Ranskassa ja Saksassa) on myds, tai on ollut, erityisia aoitteita tai kannustimia
T&K-toimien tehostamiseksi harvinaislddkkeiden ja muiden innovatiivisten terapioiden aalla
kansallisella tasolla

5. Harvinaisa  sairauksia  kasittelevat  osaamiskeskukset  ja
eur ooppalaiset osaamisver kostot

a. Euroopan komission toiminta

Potilaiden oikeuksien soveltamisesta ragjatylittdvassd terveydenhuollossa annetussa
direktiivissa 2011/24/EU* esitetdan saannot, jotka koskevat potilaiden oikeuksia saada
turvallista ja korkeal aatuista rajatylittévaé terveydenhuoltoa EU:ssa, seké korvauksia koskevat
séannot. Direktiivi muodostaa vankan perustan kansallisten terveysviranomaisten entista
lagjemmalle yhteistydlle. Jotkut sdanntkset koskevat harvinaisia sairauksia. Direktiivin
12 artiklassa séédetédén jasenvaltioiden yhteistyon vahvistamisesta sekd eurooppalaisia
osaamisverkostoja ja terveydenhuollon tarjogiia koskevista erityisperusteista ja
-edellytyksista.

Direktiivissa pyritdan méaarittamdan jo perustetut osaamiskeskukset ja kannustamaan
terveydenhuollon tarjogjia vapaaehtoiseen osallistumiseen tuleviin  eurooppalaisiin
osaamisverkostoihin. Komissio antoi 10. maaliskuuta 2014 luettelon erityisperusteista ja
-edellytyksista, jotka eurooppal ai sten osaamisverkostojen on taytettéava, seka erityisperusteista
ja -edellytyksistd, jotka eurooppalaiseen osaamisverkostoon jaseneks haluavan
terveydenhuollon tarjoajan on taytettava™*,

Ennen direktiivin 2011/24/EU antamista komissio tuki EU:n terveysalan toimintaohjelmasta
10:ta erityista pilottihanketta, jotka kasttelivat harvinaisia sairauksia koskevia
eurooppalaisia osaamisverkostoja. Naistd hankkeista saadut kokemukset auttoivat
suunnittelemaan tulevien eurooppal aisten osaamisverkostojen oikeudel lista kehysta.

Luettelo harvinaisia sairauksia késittelevien eur ooppalaisten osaamisver kostojen pilottihankkeista
e Dyscerne: Dysmorfologian referenssikeskusten eurooppal ainen verkosto

e ECORN CF: Kystisen fibroosin referenssikeskusten eurooppal ainen verkosto

%2 http://eur-lex.europa.eu/L exUri Serv/L exUri Serv.do?uri=0J: L :2011:088:0045:0065:fi:PDF
ZEUVL L 147, 17.5.2014, s. 71-78.
#EUVL L 147, 17.5.2014, s. 79-87.
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o PAAIR: potilasyhdistykset ja kansainvalinen Alphal-rekisteri
e EPNET: Euroopan lagjuinen porfyriaverkosto

e EN-RBD: harvinaisten verenvuotohéiritiden jalasten Hodgkinsin lymfooman eurooppal ainen osaamisverkosto
e NEUROPED: lasten harvinaisten neurol ogisten sairauksien eurooppal ainen osaamisverkosto

e EURO HISTIO NET: histiosytoos X:n jasiihen liittyvien syndroomien osaamisverkosto EU:ssa

e TAG: Together Against Genodermatoses

e CARE NMD: Duchennen lihasdystrofian hoitostandardien levittéminen ja noudattaminen Euroopassa

b. Jasenvaltioiden toiminta

Jasenvaltiot soveltavat hyvin erilaisia |ahestymistapoja osaamiskeskusten organisointiin
terveydenhuoltojarjestelmissaéan. Joissakin valtioissa on viralisesti nimettyja harvinaisten
Y hdistyneella kuningaskunnalla. Italiassa on alueellisesti nimettyja harvinaisten sairauksien
osaamiskeskuksia.

Maarittamiskriteerit vaihtelevat eri valtioissa, toisinaan jopa saman valtion alueiden valilla,
vaikka kriteerit usein noudattavatkin EUCERDIn suosituksia laatukriteereista jasenvaltioiden
harvinai sten sairauksien osaamiskeskuksille®.

Monissa valtioissa on harvinaisten sairauksien osaamiskeskuksia, joita e ole virallisesti
nimetty, mutta jotka viranomaiset silti vaihtelevassa méérin tunnustavat. Téallaisia
osaamiskeskuksia on Alankomaissa, Belgiassa, Irlannissa, Itévallassa, Kroatiassa, Kreikassa,
Kyproksessa, Ruotsissa, Saksassa, Sloveniassa, TSekissaja Unkarissa.

Monissa valtioissa on harvinaisten sairauksien osaamiskeskuksia, jotka tunnustetaan
sellaisiksi vain maineeltaan, ja toisinaan ne ovat itse ilmoittaneet olevansa osaamiskeskuksia.
Téallaisia keskuksia on Bulgariassa, Latviassa, Liettuassa, Portugalissa, Puolassa, Romaniassa,
Slovakiassa, Suomessaja Virossa.

6. Harvinaisa sairauksia koskevan asiantuntemuksen kokoaminen
Euroopan tasolla

Toiminnan tavoitteet: Neuvoston suosituksen V luvussa jasenvaltioita kehotetaan
kerdamaan harvinaisia sairauksia koskevaa kansallista asiantuntemusta ja edistamaan
sen kokoamista yhteen.

Suurin osa jdsenvaltioista tukee asiantuntemuksen kokoamista yhteen muiden Euroopan
maiden asiantuntemuksen kanssa tukeakseen diagnoosivalineitd, sairaanhoitoa, koulutusta ja

% http://www.orpha.net/national /datal/FI - Fl iwww/upl oads/ EUCERD-kriteerit.pdf
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sosiaalipalveluja koskevien parhaiden kaytantdjen jakamista harvinaisten sairauksien alalla
Monet niista ovat jarjestaneet terveydenhuoltoalan ammattilaisille koulutusta, jotta ndama
olisivat tietoisia saatavilla ol evista resursseista.

Taa tukeakseen komissio on hiljattain myontanyt osarahoitusta Rare Best Practices
-hankkeelle®. Kyseessi on nelivuotinen hanke (tammikuu 2013—joulukuu 2016), jolle
myonnetdan osarahoitusta innovointia ja teknologista kehitystd koskevasta seitseméannesta
puiteohjelmasta. Hankkeen péadtavoitteita ovat standardien ja avointen |uotettavien
menettelyjen  kehittdminen harvinaisia sairauksia koskevien kliinisten  kaytantojen
suuntaviivojen  kehittdmisekss ja arvioimiseksi sekd konsensuksen vahvistaminen
Innovatiivisesta menetel méasta.

7. Potilag arjestdjen vaikutusvallan vahvistaminen

a. Euroopan komission toiminta

Toiminnan tavoitteet: Neuvoston suosituksen V1 luvussa jasenvaltioita kehotetaan kuulemaan
potilagérjesttja harvinaisten sairauksien aalla harjoitettavasta politiikasta ja edistamaan
néiden jarjestjen toimia.

Potilagrjestdjen osallistuminen harvinaisten sairauksien aalla harjoitettavan politiikan
kehittdmiseen kaikkien nakokohtien osalta on hyvin térkedd, jotta voidaan méarittda
potilaiden tarpeet. Komissio tukee lahestymistapaa EU:n tasolla ottamalla potilagjérjesttjen
kattoj &rjestot mukaan erilaisiin asiantuntijaryhmien ja komiteoiden toimiin.

Komisso on myds tarjonnut potilagérjestdille toiminta-avustuksia EU:n terveysalan
toimintaohjel masta.

b. Jasenvaltioiden toiminta

Euroopassa on syntynyt yha enemman harvinaisten sairauksien potilagérjestdjen kansallisia
dlianssga. Orphanetin mukaan vuoden 2013 lopussa oli 2512 erityistd harvinaisten
sairauksien potilag arjest6a, joista 2 161 oli kansallisia, 213 alueellisia, 72 eurooppalaisiaja
61 kansainvalisia jarjestdja.

Kaikki kyselyyn vastanneet jasenvaltiot osallistuvat aktiiviseen vuoropuheluun harvinaisten
sairauksien potilagérjestdjen kanssa paddasiassa kuulemalla potilaita ja potilagérjestdja
harvinaisten sairauksien alalla harjoitettavasta politiikasta.

8. Hallinto ja eurooppalainen koor dinointi
Toiminnan tavoitteet: Tiedonannon 7 kohdassa todetaan, ettd harvinaisia sairauksia
kasittel evan neuvoa-antavan komitean olisi avustettava komissiota.

Komitea perustettiin 30 péivana marraskuuta 2009 tehdylla komission padtoksella harvinaisia
sairauksia  kasittelevan  Euroopan  unionin  asiantuntijakomitean  perustamisesta

% http://www.rarebestpractices.eu/
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(2009/872/EY)?’. Komitean tydskentelyn tuloksena annettiin viisi suositusta ja yksi lausunto.
Liséks komitea on julkaissut kahdesti kuussa ilmestyvaa uutiskirjetta seka vuosikertomuksen
harvinaisia sairauksia koskevan toiminnan tilasta Euroopassa. Vuosikertomuksessa se on
kuvannut toimintaa seké jasenvaltioiden ja EU:n tasolla ettéd maail manl agj ui sesti.

Komitea  korvattiin  hiljattain  harvinaisia sairauksia késittelevalla  komission
asiantuntijaryhmall&®; tama perustui asiakirjaan Komission asiantuntijaryhmia koskevat
puitteet: horisontaaliset s&&nndt jajulkinen rekisteri®.

Asiantuntijaryhmaén kuuluu jasenvaltioiden edustajia ja potilagarjestdjen, tuotteiden tai
palveluiden eurooppalaisten tuottgjayhdistysten, eurooppalaisten ammattiyhdistysten tai
tiedeyhteistjen edustajia seka yksittéisia asiantuntijoita. Asiantuntijaryhman paétehtavana on
antaa komissiolle unionin toimien taytantéonpanoon liittyvia neuvoja harvinaisten sairauksien
alalla, myos oikeudellisten valineiden ja toimintapoliittisten asiakirjojen, suuntaviivojen ja
suositusten | aati misessa.

9. Toimet korkealaatuisen terveydenhuollon lisddmiseks harvinaisten
sairauksien osalta

a. Harvinaidadkkeista annettu asetus

Vastauksena kansanterveyttéd koskeviin huoliin ja harvinaislddkkeiden tutkimuksen ja
kehittamisen edistamiseks EU:ssa annettiin  harvinaisld8kkeista asetus, jolla pyritdan
kannustamaan harvinaisdakkeiden kehittdmistd Euroopan parlamentin ja neuvoston
asetuksella (EY) N:0141/2000° perustetaan keskitetty menettely harvinaisl dakkeiden
madrittelemiseks ja otetaan kayttéon kannustimia harvinaisiin sairauksiin tarkoitettujen
|&8kkei den tutkimusta, markkinoille saattamista ja kehittamista varten.

Tammikuuhun 2014 mennessa Euroopan komissio oli hyvaksynyt yli 90 harvinaisaaketta.
Euroopan komissio oli myds maaritellyt yli 1000 tuotetta harvinaisldgkkeiksi®™. Naita
tuotteita kehittavat valmistgat hyotyvat kannustimista, kuten tutkimussuunnitelmaa
koskevasta avusta. Avun on méaard helpottaa innovatiivisten |aékkeiden kehittdmista ja

hyvaksymista potilaiden eduksi.

Viime vuosina méariteltyjen |d8kkeiden maéard on kasvanut ja hyvaksyttyjen laékkeiden
maara on pysynyt vakaana (7 hyvaksyntéa vuonna 2013 verrattuna 10 hyvaksyntddn vuonna
2012).

b. Harvinaidaakkeiden saatavuuden parantaminen

Kannustimista huolimatta hyvéksyttyja harvinaisldékkeitd e ole saatavilla kaikissa EU:n
jasenvaltioissa, eika saatavuus ole kaikkien potilaiden kannalta yhdenvertaista kaikissa EU:n
jasenvaltioissa. Lisaks saatavuudessa on havaittu merkittavid viivastyksia. Jasenvaltiot ja

%" http://eur-lex.europa.eu/L exUri Serv/L exUri Serv.do?uri=0J: L :2009:315:0018:0021:FI: PDF
% http://ec.europa.eu/health/rare_diseases/docs/dec_expert_group_2013 _fi.pdf
% http://ec.europa.eu/transparency/regexpert/PDF/C_2010_EN.pdf
%0 http://eur-lex.europa.eu/L exUri Serv/L exUri Serv.do?uri=0J:L :2000:018:0001:0005:fi: PDF
3! http://ec.europa.eu/heal th/human-use/orphan-medicines/index_en.htm
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komissio k&ynnistivat tdman vuoks hankkeen investointien koordinoimiseksi uusien
| &8kkei den arvioinnissa seka tietojen ja osaamisen vaihtamisessa®™.

Vakka hinnoittelua ja korvauksia koskevat padtokset kuuluvat yksinomaan kansalliseen
toimivaltaan, jasenvaltiot kohtaavat merkittévia yhteisia haasteita pyrkiesséan tarjoamaan
kohtuuhintaisen ja kestavan arvokkaiden |éékkeiden saannin potilaille, joiden |&&kinnalliset
tarpeet eivat ole tayttyneet. Haasteisiin vastaamisesta voi seurata lisdongelmia, kun
asianomaisten potilaiden méaéra on rajallinen ja mahdollinen hoito I&8kinnallisten tarpeiden
tayttamiseksi niukkaa ja kallista, kuten usein on asianlaita, kun on kyse harvinaisista
sairauksista ja harvinaislédkkei sta.

"Harvinaisddkkeiden koordinoidun saatavuuden mekanismia® tarkasteleva tydryhma
|&ékealan yhteiskuntavastuupr osessissa

Tyoéryhman®  paitavoitteena oli tarjota harvinaisista sairauksista karsiville potilaille
harvinaisldakkeita "tosiasiallisesti saataville”. Ryhman térkeimpana suosituksena oli kehittéa
koordinoitu mekanismi vapaaehtoisesti osallistuvien jasenvaltioiden ja rahoittgjien vélille
harvinaisldékkeen arvon arvioimiseksi. Tama voisi perustua avoimeen arvokehykseen, silla
nain tuettaisiin sellaista tietojen vaihtoa, joka mahdollistaa jésenvaltioiden tietoon perustuvat
paatokset hinnoittelun ja korvausten osalta. Téaman on madra johtaa maksgan kannalta
jarkevampiin hintoihin, teollisuuden kannalta helpommin ennakoitaviin markkinatilanteisiin
ja potilaiden kannalta yhdenvertai seen saatavuuteen.®

c. Harvinaisia sairauksia koskevat vaestdseulonnat

Toiminnan tavoitteet: Tiedonannon 5luvussa komissio sitoutui arvioimaan nykyisia
strategioita, jotka koskevat harvinaisten sairauksien vaestdseulontoja (vastasyntyneiden
seulonta mukaan luettuna).

Komissio tilas  raportin  vastasyntyneiden harvinaisia sarauksia  koskevista
seulontakaytannoista kaikissa EU:n jasenvaltioissa, myos tiedot keskusten |ukumaérasta,
arvion seulottujen lasten lukuméérastd seka vastasyntyneiden seulontoihin kuuluvista
hairidista ja perustelut naiden hairididen valinnalle®™. Suurimmassa osassa raportin kattamia
jésenvaltioita on vastasyntyneiden seulontoja valvova elin. Seulottujen sairauksien maaréa
vaihtelee merkittavasti jasenvaltioiden valilla, Suomen yhdesta seulottavasta sairaudesta
[tavallan 29 seulottavaan sairauteen.

#http://ec.europa.eu/enterprise/sectors/heal thcare/competitiveness/process_on_corporate_responsibility/platform
_access/index_en.htm#h2-2

Fnttp://ec.europa.eu/enterprise/sectors/heal thcare/competitiveness/process_on_corporate _responsibility/platform
_access/index_en.htm#h2-2

% Ryhmén saatettua tyonsa paatokseen vuonna 2013 muutamat ryhmén jésenet jatkoivat keskustelua Medicines
Evaluation Committeen (MEDEV, Euroopan lakisddteisten sairausvakuutudaitosten epévirallinen
asiantuntijaryhmd) aloitteesta tarkoituksenaan soveltaa ryhmén paddtelmia kéyténndssa ja kaynnistéa
pilottihankkeita.

% http://ec.europa.eu/eahc/news/news104.htm
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Harvinaisia sairauksia kéasittelevd Euroopan unionin asiantuntijakomitea antoi raportin
pohjalta lausunnon potentiaalisista eurooppalaisen yhteistyon aloista vastasyntyneiden
seulonnoissa™.

10. Harvinaisia sairauksia koskevan politiikan globaali ulottuvuus

Toiminnan tavoitteet: Tiedonannossa pyritéan edistdmaan harvinaisia sairauksia koskevaa
yhteistyéta kansainvalisella tasolla kaikkien asiasta kiinnostuneiden maiden kanssa ja
|&hei sessa yhtei stydssa Maailman terveys érjeston kanssa.

Euroopan unionia ja sen jésenvaltioita pidetdan johtajina harvinaisia sairauksia koskevien
toimien kehittamisessa. EU:n ja sen jasenvaltioiden toteuttamat toimet ovat vaikuttaneet alan
kehitykseen myds Euroopan ulkopuolisissa maissa, ja poliittisella ja teknisella kehityksella
Euroopan unionissa on ollut merkittdva vaikutus myds muiden valtioiden harvinaisia
sairauksia koskevaan politiikkaan.

Euroopan ulkopuolisissa valtioissa on toteutettu useita erityistoimia, toisinaan internet-
ndkyvyyden ansiosta. Tastd on esimerkkind Orphanet, jossa julkaistaan sdhkdista tietoa
seitsemdlla kielelld ja josta on tullut aidosti merkittavd globaali tietoléhde. Muissakin
aloitteissa tuetaan maailmanlagjuisia kansainvalisia jarjestdja niiden harvinaisia sairauksia
koskevassa tybssa. Tasta on esimerkkind EUCERDIn yhteisen toiminnan panos
kansainvalisen tautiluokituksen 10. version pavityksessi. Harvinaisten sairauksien
kansainvalinen tutkimuskonsortio® on erinomainen esimerkki Euroopan komission
kdynnistamasta kansai nvali sesta yhtei sty osta.

Euroopan komission harvinaisia sairauksia koskeva politiikka on myds hyotynyt muiden
valtioiden poliittisista saavutuksista.

11. Paatelmat ja endotukset tulevan toiminnan osalta

Neuvoston suosituksen mukaan taytantéonpanokertomuksessa olisi tarkasteltava ehdotettujen
toimenpiteiden tehokkuutta ja tarvittavia lisétoimia harvinaisia sairauksia sairastavien
potilaiden ja heidan |aheistensa eldmén parantamiseks.

Euroopan unionissa on edetty pitkdlle yhteistyon edistdmisessa harvinaisia sairauksia
sairastavien potilaiden eldméan parantamiseksi sen jalkeen, kun komission tiedonanto annettiin
vuonna 2008 ja neuvoston suositus vuonna 20009.

Yleisesti ottaen tiedonannon ja suosituksen tavoitteet on saavutettu. Niill&a on vahvistettu
yhteistyéta Euroopan unionin, jasenvaltioiden ja kaikkien sidosryhmien vailla

Komissio on edistényt kokemusten vaihtoa auttaakseen jasenvaltioita kehittamaan harvinaisia
sairauksia koskevia kansallisia suunnitelmiaan tai strategioitaan.

Tama on auttanut merkittavda madraa jasenvaltioita kehittdmadn varta vasten laadittuja
suunnitelmia harvinaisten sairauksien tarkastelemiseksi: 16 jasenvaltiossa on nyt harvinaisia
sairauksia koskevat suunnitelmat (verrattuna vain neljéan vuonna 2008), ja hyvin monessa

% http://www.eucerd.eu/wp-content/upl 0ads/2013/07/EUCERD_NBS_Opinion_Adopted.pdf

37 Lis#tietoja on saatavilla |RDiRC:n verkkosivustol ta osoitteesta http://www.irdirc.org
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suunnitelma laaditaan |&hiaikoina. Jasenvaltioiden tukeminen tassa pyrkimyksessa on edelleen
komission ensisijainen tavoite alala.

Rohkaisevasta edistymisesta huolimatta on edelleen pitkd matka siihen, ettd harvinaisia
sairauksia sairastaville voidaan varmistaa oikean diagnoosin saaminen ja paras mahdollinen
hoito kaikkialla EU:ssa. On viela jasenvaltioita, joilla e ole kansallista suunnitelmaa tai
strategiaa. Jasenvaltioissa, joissa e ole kansallista suunnitelmaatal strategiaa, tdytantdonpano
on padadosin alkanut vasta hiljattain ja sitd on seurattava.

Taman vuoksi harvinaisia sairauksia koskevat toimet sisdltyvét ndkyvasti uuteen terveysalan
toimintaohjelmaan seka tutkimusta ja innovaatiota koskevaan EU:n uuteen Horisontti 2020
-ohjelmaan. Jasenvaltioiden tukemista jatketaan seuraavillatoimilla

e Sdlytetédn EU:n koordinointitehtava harvinaisia sarauksia koskevan EU:n
polititkan kehittdmisessa ja tuetaan jasenvaltioita niiden kansallisen tason toiminnassa.

e Jatketaan korkealaatuisten kansallisten harvinaisa sairauksa koskevien
suunnitelmien/strategioiden kehittémisen tukemista Euroopan unionissa.

e Tarjotaan  jatkuvaa tukea  harvinaisten sairauksien  kansainvéliselle
tutkimuskonsortiolle ja sen alaisuudessa kehitetyille aloitteille.

e Jatketaan harvinaisten sairauksien asianmukaisen koodauksen takaamista.

e Pyritédn edelleen vahentamadan harvinaisia sairauksia sairastavien potilaiden ja
yleisemmista héiridista karsivien potilaiden valistéa eriarvoisuutta ja tukemaan
aoitteita, joilla edistetéddn diagnoosin ja hoidon yhdenvertaista saatavuutta.

o Jatketaan potilaiden vaikutusvallan vahvistamista kaikissa harvinaisia sairauksia
koskevan politiikan nékdkohdissa

e Jatketaan toimia harvinaisia sairauksia koskevan tietoisuuden ja EU:n tdla aalla
toteuttamien toimien lisdamiseksi.

e Hyodynnetaan potilaiden oikeuksien soveltamisesta rajatylittavassa
terveydenhuollossa annettua  direktiivia2011/24/EU  harvinaisten  sairauksien
eurooppalaisten osaamisverkostojen yhteensaattamiseksi. Tuetaan harvinaisten
sairauksien eur ooppalaisten osaamisver kostojen yhteistyota ja yhteentoimivuutta
helpottavien valineiden kehittamista.

e Edistetéén harvinaisia sairauksia koskevien sahkoisten terveyspalveluratkaisujen
kehittémista ja kayttoa.

e Toteutetaan ja tuetaan edelleen harvinaisten sairauksien rekisterdinnin
eurooppalaista jarjestelmaa.
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e Siilytetéén globaali asema harvinaisia sairauksia koskevassa aloitteessa ja jatketaan
yhtei sty6td merkittavien kansainvélisten sidosryhmien kanssa.

Huomioon otetaan myds nakemykset, joita jasenvaltiot ja sidosryhmét ilmaisevat harvinaisia
sairauksia kasittelevan komission asiantuntijaryhmassa.
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