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1. WPROWADZENIE

Rzadkie choroby to zagrazajace zyciu lub powodujace przewlekta niepetnosprawnos¢ choroby o
niskiej czgstosci wystgpowania 1 znacznym stopniu ztozonosci. Wigkszo$¢ z nich stanowia choroby
genetyczne. Pozostalymi sa m.in. rzadkie nowotwory, choroby autoimmunologiczne, wady
wrodzone, choroby toksyczne i zakazne. Rzadkie choroby wymagaja uogolnionego post¢gpowania
opierajacego si¢ na szczegdlnych, potaczonych dziataniach majacych na celu zapobiezenie istotnej
chorobowosci lub mozliwym do uniknigcia przedwczesnym zgonom oraz poprawe jakosci zycia lub
mozliwosci spoteczno-ekonomicznych chorych.

Chorobe okresla si¢ obecnie jako rzadka w przypadku, gdy wystepuje ona u mniej niz 5 na 10 000
osob w Unii Europejskiej. Chociaz ta czgstos¢ wystgpowania wydaje si¢ niska, oznacza ona, ze w
UE obejmujacej 27 panstw czlonkowskich okoto 246 tysiecy osob moze chorowaé na kazda z
chorob. Na podstawie aktualnej wiedzy naukowej wiadomo, ze od 5 tys. do 8 tys. rzadkich
jednostek chorobowych wystgpuje u nawet 6% catkowitej ludnosci UE w dowolnym momencie
zycia. Innymi stowy, oznacza to, ze na rzadkie choroby choruje lub bgdzie chorowaé od 29 min do
36 mln oséb w 27 panstwach cztonkowskich.

2. DEFINICJA PROBLEMU
2.1. Braki w zakresie rozpoznawania rzadkich chordb i spolecznej Swiadomosci ich
istnienia

Chociaz rzadkie choroby maja znaczny wpltyw na wskazniki chorobowos$ci 1 umieralnosci,
wigkszo$¢ z nich jest niewidoczna w systemach informacyjnych opieki zdrowotnej ze wzgledu na
brak odpowiednich systemow kodowania i1 klasyfikacji. Brak formalnego zaklasyfikowania w
systemach zdrowotnych powoduje medyczne i finansowe utrudnienia w leczeniu nierozpoznanej
choroby, w nastgpstwie czego niedostepne sa fundusze i $rodki; powstaje cykl podtrzymujacy
aktualng nieefektywnos$¢. Ponadto niewlasciwa diagnoza lub brak diagnozy sa glownymi
przeszkodami w poprawie jakosci zycia tysiecy pacjentow dotknigtych rzadkimi chorobami.

2.2 Brak polityk dotyczacych rzadkich chorob w panstwach czlonkowskich

W panstwach cztonkowskich obserwuje si¢ rozproszenie ograniczonych s$rodkow na walke z
rzadkimi chorobami, dlatego tez niezbgdne jest wypracowanie specjalnego planu koncentracji i
skutecznego wykorzystywania tych s$rodkéw, ktéore w przeciwnym razie nie osiagna progu
skutecznos$ci. Brak polityki zdrowotnej dotyczacej wytacznie rzadkich chorob i1 niewielkie zasoby
wiedzy specjalistycznej w tej dziedzinie powoduja opdznienie ich diagnozy i trudny dostep do
opieki.

2.3. Brak efektywnej opieki zdrowotnej, badan naukowych i uregulowan prawnych w
zakresie rzadkich chorob w Europie

2.3.1.  Nierowny dostep do wyspecjalizowanej opieki zdrowotnej

Brak jest sieci referencyjnych i dostgpu do opieki, zasobéw 1 wiedzy specjalistycznej, ktore bywaja
dostepne jedynie w innym panstwie cztonkowskim.
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2.3.2.  Rozproszenie badan naukowych

Istnieje bardzo bliski zwiazek pomigdzy badaniami naukowymi i mozliwo$ciami diagnozowania i
leczenia rzadkich choréb. Potrzebne zatem sa dalsze badania nad rzadkimi chorobami, utrudnia je
jednak nieskuteczno$¢ i rozproszenie ograniczonych srodkow.

2.3.3.  Niewystarczajqce ramy prawne

Aktualne ramy prawne w UE sa stabo dostosowane do problemu rzadkich chorob. Istniejace
prawodawstwo wspolnotowe w tym zakresie, dotyczace na przykltad badan klinicznych 1
dopuszczania do obrotu produktéw leczniczych, okazuje si¢ nieodpowiednie i niewystarczajace,
gdy stosuje si¢ je do rzadkich chordb.

2.4. Pomocniczos¢

Nie ma prawdopodobnie innego obszaru zdrowia publicznego, w ktérym 27 krajowych strategii
bytoby tak nieefektywnych i nieskutecznych, jak w przypadku rzadkich chorob. Ograniczona liczba
pacjentow dotknigtych tymi chorobami i potrzeba mobilizacji srodkéw oznaczaja, ze aby dziatan
byly efektywne ich skala i rodzaj wymagaja podjgcia ich na poziomie europejskim, zgodnie z art.
152 Traktatu ustanawiajacego Wspolnote Europejska.

Ze wzgledu na poziom niezbgdnych $rodkéw nie jest mozliwe istnienie odrgbnego osrodka dla
kazdej choroby w kazdym panstwie cztonkowskim. Idea jest wigc nastepujaca: to specjalistyczna
wiedza, a nie pacjenci, powinna si¢ przemieszcza¢ — cho¢ w razie potrzeby takze pacjenci powinni
mie¢ mozliwos¢ dotarcia do danego osrodka.

2.4.1. Warunek niezbednosci

Na panstwach cztonkowskich spoczywa gtowna odpowiedzialno$¢ za ochrong i poprawe zdrowia
ich obywateli. Do ich zadan nalezy podejmowanie decyzji dotyczacych organizacji i zapewniania
swiadczen zdrowotnych 1 opieki medycznej pacjentom cierpiacym na rzadkie choroby. Podstawowe
cele UE w zakresie swobodnego przeplywu pacjentéw, rownie skutecznego rozpoznawania roznych
chorob 1 réwnego dostepu do bezpiecznych 1 skutecznych lekow sierocych lub potaczonych badan
naukowych nad rzadkimi chorobami w naturalny sposob nabieraja jednak wymiaru europejskiego.

Podstawowym powodem podj¢cia dziatan w zakresie rzadkich chordéb wtasnie teraz sa prowadzone
aktualnie prace nad zmiang Migdzynarodowej Klasyfikacji Chorob (ICD). Do nowej ICD-11 maja
by¢ takze wiaczone rzadkie choroby i aby w europejskiej perspektywie bylo to skuteczne,
niezbegdny jest centralny punkt koordynacyjny.

2.4.2.  Warunek wartosci dodanej

UE moze zapewni¢ warto§¢ dodana w wielu dziedzinach. Naleza do nich dzialania w celu
osiagnigcia masy krytycznej lub uzyskania oszczednosci wynikajacych ze skali, takie na przyktad
jak wymiana informacji na temat rzadkich chordb, w przypadku gdy dotknigta nimi jest jedynie
niewielka liczba oséb w kazdym panstwie cztonkowskim, lub prowadzenie wspdlnych badan
multidyscyplinarnych, co uznane zostalo za najskuteczniejsza metode prowadzaca do lepszego
zrozumienia choréb 1 wypracowania metod profilaktyki, diagnostyki i leczenia. Przyktady
jednoznacznej warto$ci dodanej odnalez¢ mozna w nastgpujacych czterech obszarach:

e redukowanie nierownos$ci w obrebie zdrowia w UE;
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e stworzenie spojnych ram w celu okreslenia rzadkich choréb oraz wymiana informacji w catej
Europie;

e warto$¢ dodana nowego podejscia do rzadkich choréb w UE, poprawa informacji, okreslania i
wiedzy na temat rzadkich chorob w celu zbudowania silnej podstawy diagnozowania i opieki
nad pacjentami;

e stworzenie lepszych ram dla badan naukowych nad rzadkimi chorobami.

3. CELE

Ogolnym celem dziatah wspolnotowych w zakresie rzadkich chorob jest wsparcie panstw
cztonkowskich w zapewnieniu efektywnego i skutecznego rozpoznawania, profilaktyki, diagnozy,
leczenia, opieki i badan w zakresie rzadkich chordb. Opiera si¢ on na strategicznych celach
Komisji: dobrobycie, solidarnosci i bezpieczenstwie. Osiagnigciu tego ogélnego celu maja shuzyé
trzy specyficzne cele.

3.1. Poprawienie rozpoznawania rzadkich chordéb i spolecznej Swiadomosci ich istnienia

Kluczem do poprawienia cato§ciowych strategii w zakresie rzadkich chorob jest zapewnienie ich
rozpoznawania, co jest niezbednym warunkiem podjecia odpowiednich kolejnych dziatan. Unia
Europejska powinna prowadzi¢ Scista wspdiprace z WHO w pracach nad zmiang istniejacej
Migdzynarodowej Klasyfikacji Chorob (ICD) w celu zapewnienia lepszej kodyfikacji i klasyfikacji
rzadkich chorob.

3.2 Wspieranie polityk dotyczacych rzadkich choréb w panstwach czlonkowskich

Efektywne i skuteczne dziatanie w dziedzinie rzadkich chordéb uzaleznione jest od spojnej
catoSciowej strategii w zakresie rzadkich chorob, ktéora w spojny i cieszacy si¢ powszechna
akceptacja sposdb wykorzysta ograniczone i rozproszone $rodki oraz bedzie wlaczona we wspdlny
wysitek na poziomie europejskim. Ten wspolny wysilek zalezy natomiast takze od wspolnego w
catej UE podejscia do dziatan w zakresie rzadkich chordb, ktére moze zapewni¢ wspolne podstawy
dla wspotpracy.

3.3. Rozwijanie europejskiej wspolpracy, koordynacji i regulacji w zakresie rzadkich
choréb

Wspolnota powinna postawi¢ sobie za cel lepsza koordynacjg¢ polityk 1 inicjatyw na poziomie UE
oraz wzmocnienie wspoétdziatania migdzy programami UE, tak by maksymalnie zwigkszy¢ zasob
srodkow dostgpnych na walke z rzadkimi chorobami na poziomie wspdlnotowym, a w
szczegolnosci by zapewnic:

— skuteczna koordynacj¢ w dziedzinie badan naukowych i rozwoju technologicznego;

— dostgp pacjentdw cierpiacych na rzadkie choroby do odpowiedniej specjalistycznej opieki
zdrowotnej, a takze do wyspecjalizowanych i dostosowanych do ich potrzeb ustug socjalnych;

— dostosowanie ram prawnych i dziatah na poziomie wspolnotowym do szczegoélnych potrzeb
zwiazanych z rzadkimi chorobami.
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4. OPCJE DZIALAN
4.1. Opcja podstawowa

Kontynuowanie pracy opartej na projektach, bez europejskiego punktu odniesienia, w ramach
aktualnie obowiqzujqcych ram prawnych

W ramach tej opcji Komisja kontynuowataby wspieranie indywidualnych projektow majacych na
celu poprawe rozpoznawania rzadkich choréb i zwigkszenie spotecznej Swiadomosci ich istnienia
bez zapewniania panstwom czlonkowskim formalnych wytycznych ani zalecen w odniesieniu do
zapewniania efektywnych i skutecznych strategii.

4.2. Komunikat Komisji i wniosek dotyczacy zalecenia Rady

W ramach tej opcji Komisja przekazataby formalne o$wiadczenie definiujace rzadkie choroby w
UE 1 przedstawitaby swoje zamiary dziatan na rzecz poprawy rozpoznawania rzadkich choréb i
zwigkszenia spotecznej $wiadomosci ich istnienia w skali Europy i $wiata, a takze przedstawilaby
0g0lng strategie europejskich dziatan w odniesieniu do rzadkich chorob.

Komisja przedstawitaby takze wniosek dotyczacy zalecenia Rady w sprawie ustanowienia przez
panstwa czlonkowskie spdjnych i1 catosciowych krajowych strategii w zakresie rzadkich chorob.

4.3. Ponowne ustanowienie formalnego programu w dziedzinie rzadkich chorob

W ramach tej opcji Komisja zaproponowalaby ustanowienie specjalnego programu zawierajacego
jedna szczegOlowa strategie w dziedzinie opieki zdrowotnej obejmujacej rzadkie choroby na
poziomie wspolnotowym. Program ten zostalby ustanowiony w oparciu o art. 152 Traktatu w celu
rozwijania specyficznych projektow w zakresie rzadkich chorob w podobny sposob, jak w ramach
poprzedniego specyficznego programu w tym zakresie. Komisja mogtaby takze przyjac¢ srodki w
ramach rozporzadzenia Parlamentu Europejskiego i Rady w sprawie statystyk Wspolnoty w
zakresie zdrowia publicznego oraz zdrowia i1 bezpieczenstwa pracy, tak by stworzy¢ wiazace
wymogi prawne w zakresie gromadzenia przez panstwa cztonkowskie danych na temat rzadkich
choréb.

5. ANALIZA SKUTKOW
5.1. Skutki spoleczne

Biorac pod uwage zlozono$¢ 1 czasochtonno$¢ tworzenia od podstaw krajowych strategii
przewidzianych w opcji podstawowej, nie wydaje si¢ mozliwe, by bez zapewnienia wyraznego
punktu odniesienia, w ktorym zebrane zostatyby istniejace najlepsze praktyki z calej Unii, panstwa
cztonkowskie mogly ustanowi¢ tego rodzaju strategie. Mogloby to doprowadzi¢ do powstania
migdzy panstwami czlonkowskimi jeszcze wigkszych nierownosci.

Zalecenie Rady stanowiloby dla panstw cztonkowskich formalne prawne 1 polityczne
zobowiazanie, pozwalajac zarazem zachowa¢ elastyczno$¢ w jego wprowadzaniu w zycie. Takie
podejscie jest wyraznie przewidziane w art. 152 jako odpowiednie narz¢dzie w dziedzinie zdrowia,
zapewniajace rownowage pomiedzy dostarczeniem skutecznych wytycznych 1 wspolnego
zaangazowania i rownoczesnym respektowaniu zasady pomocniczosci. Doprowadzitoby ono do
wigkszej rownosci 1 lepszej jako$ci w zapewnianiu uslug 1 dostgpie do nich i tym samym miato
pozytywny wptyw na zdrowie ludnosci w panstwach cztonkowskich.

3 PL
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Ponowne ustanowienie formalnego programu w dziedzinie rzadkich chordb zapewnitoby bardzo
niewielka, w poréwnaniu ze strategia Komisji, poprawg skutecznosci dzialan. Dlatego ponowne
ustanowienie formalnego programu nie przyniostoby znaczacych korzysci w odniesieniu do innych
przedstawionych opcji.

5.2. Oddzialywanie na Srodowisko

Ze wzgledu na rodzaj inicjatywy oddzialywanie na srodowisko jest nieznaczne i nie bedzie dalej
analizowane.

5.3. Skutki ekonomiczne

Sukcesy w zwalczaniu rzadkich chorob moga mie¢ takze wptyw na gospodarkeg, poprawiajac
efektywnos¢ i skutecznos$¢ stosowania dostgpnych srodkéw na walke z rzadkimi chorobami. Koszt
budowy francuskiej wieloletniej (2005-2008) strategii w odniesieniu do rzadkich choréb wyniesie
86 mIn 660 tys. EUR, a kolejne 20 mln EUR przeznaczone zostanie na badania naukowe.
Konsekwencje dla budzetu witadz publicznych w przypadku opracowywania tych strategii bez
wytycznych 1 europejskiego podejscia powoduja, ze opcja podstawowa dla wielu panstw
cztonkowskich bgdzie niewykonalna.

Techniczne prace w ramach opcji zalecenia Rady moga by¢ prowadzone przy pomocy istniejacego
programu w dziedzinie zdrowia 1 przy scentralizowaniu dziatan, ktore stana si¢ bardziej efektywne 1
mniej obciazajace dla krajowych systeméw zdrowotnych oraz wiadz publicznych. Poprawa
efektywnosci dziatah w zakresie rzadkich chorob przyniesie znaczace korzysci indywidualnym
pacjentom, a takze poprawi ogdlng efektywnos¢ wykorzystywania zasobow dostgpnych w
systemach zdrowotnych. Biorac pod uwage niewiazacy charakter inicjatywy, jej prawdopodobny
wplyw nie powinien stanowi¢ obciazenia dla zadnej grupy ani sektora.

Znaczne natomiast byloby obciazenie administracyjne wladz publicznych zwiazane =z
proponowanym w trzeciej opcji gromadzeniem danych na temat 5 do 8 tys. rzadkich choréb w calej
Unii. Duzy bylby takze dodatkowy koszt integracji gromadzonych danych w europejskim systemie
statystycznym. Opcja ta podniostaby takze kwesti¢ pomocniczosci w kontek$cie roéznic w
organizacji i dostgpie do $wiadczen zdrowotnych i1 opieki medycznej w Unii. Aby ponowne
ustanowienie formalnego programu UE w zakresie rzadkich choréb byto wykonalne, niezbgdny
bylby wysoki poziom finansowania, a wigc cho¢ przynidstby on korzysci dziedzinom takim jak
badania naukowe i rozwdj technologiczny, nie wydaje si¢ to najbardziej efektywnym podej$ciem.

6. POROWNANIE OPCJI
6.1. Poprawa rozpoznawania rzadkich choréb i spolecznej Swiadomosci ich istnienia
Opcja podstawowa Komunikat Komisji | Wymog
gromadzenia
danych
Zalety Lepsze okreslenie i Poprawa Udoskonalona baza
klasyfikacja. rozpoznawania, danych naukowych,
zaangazowanie lepsze
zainteresowanych monitorowanie
stron, przyjecie zdrowia
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wynikow.

publicznego, lepszy i

bardziej
sprawiedliwy dostep
do ustug.

Wady Niewielkie Skutecznos¢ Znaczne obciazenie
prawdopodobienstwo uzalezniona od administracyjne,
przyjecia klasyfikacji, wspotpracy szerokiej wysoki koszt
duplikowanie i grupy integracji w
nieskuteczno$¢ prac, zainteresowanych systemie
utrzymanie nierOwnos$ci w | stron. statystycznym,
dostepie do opieki. nieproporcjonalny

poziom dziatan.

6.2. Wspieranie polityk dotyczacych rzadkich choréb w panstwach czlonkowskich
Opcja podstawowa Zalecenie Rady Strategia opieki

zdrowotnej w
zakresie rzadkich
chordb na poziomie
UE

Zalety Maksymalna dowolno$¢ Formalne zobowiazanie | Szczegotowe
panstw cztonkowskich w | prawne i polityczne, wytyczne na
wyborze sposobu zachowanie poziomie UE,
organizacji systemow elastycznosci, bardziej skuteczna w
zdrowotnych. zwigkszona opisie najlepszych

skuteczno$¢ i praktyk, szersza
efektywnos¢ dziatan, opieka zdrowotna.
laczenie zasobow.

Wady Utrzymanie nierownosci w | Brak wymogow Znaczaca
dostepie i w jakosci opieki | prawnych do spelnienia | restrukturyzacja
zdrowotnej, brak jasnych | przez panstwa krajowych systemow
punktéw odniesienia, cztonkowskie. zdrowotnych,
nieefektywne budowanie kwestia
strategii krajowych, pomocniczosci.
utrzymanie rozproszenia
zasobow.

6.3. Rozwijanie europejskiej wspolpracy, koordynacji i regulacji w zakresie rzadkich

chorob
Opcja podstawowa Komunikat Komisji Ponowne
ustanowienie
programu w
dziedzinie rzadkich
chorob
Zalety Uniknigcie koniecznosci Zwigkszenie rownosci | Zapewnia polityczna

zmiany kierunku

w dostepie do opieki

widoczno$é
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dotychczasowych dzialan | zdrowotnej oraz jej wspolnotowego
wspolnotowych. jakos$ci, wzmocnienie finansowania.

wspolpracy

transgraniczne;j,

zmniejszenie

$miertelnosci 1

chorobowosci,

zmniejszenie liczby

nieskutecznych dziatan,

ozywienie badan

naukowych, utatwione

wprowadzanie

technologii.

Wady Brak skutecznosci Zalezno$¢ od Niezbgdny wysoki
kontynuowanych dziatan, | wspotpracy w obrgbie | poziom finansowania
zwigkszenie nierownos$ci, | wielu programow i (niezapewniony w
zasoby pozostaja licznych uczestnikow aktualnych
ograniczone i rozproszone. | na poziomie perspektywach

wspolnotowym. finansowych), brak
integracji z innymi
obszarami polityk,
nieskuteczne
podejscie.

6.4. Streszczenie

Na tej podstawie preferowana opcja jest przedtozenie wnioskdw o wspoOlnotowa strategie w
zakresie rzadkich chorob przedstawiona w komunikacie Komisji wraz z dazeniem do wspolnego
zaangazowania poprzez towarzyszacy wniosek dotyczacy zalecenia Rady w zakresie opracowania
spojnych i calosciowych strategii w zakresie rzadkich chor6b w oparciu o art. 152 TWE.

7.

7.1.

MONITOROWANIE I OCENA

Gromadzenie danych

W oparciu o prace prowadzone przez struktury wsparcia technicznego zostanie stworzony zbior
danych dotyczacych wskaznikow w zakresie rzadkich chorob. Zbidr danych obejmie nastepujace
obszary (jest to jedynie orientacyjny, niewyczerpujacy wykaz):

e Demografia, epidemiologia i stan zdrowia

e Uwarunkowania czynnikéw zdrowotnych i spoteczno-ekonomicznych

e Swiadczenia medyczne

e Badania i rozwdj technologiczny

e ROWwWNoS$E, roznice regionalne i inicjatywy UE
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7.2. Procedura komitetowa i mechanizmy monitorowania

W celu realizacji zadan wykonywanych obecnie przez grupg zadaniowa UE ds. rzadkich chordb
stworzony zostatby komitet doradczy UE ds. rzadkich chorob (EUACRD). Przyszly komitet
doradczy bedzie sktadat si¢ z przedstawicieli 27 panstw czlonkowskich, a takze specjalistow
programu w dziedzinie zdrowia oraz projektow realizowanych w ramach programoéw ramowych,
reprezentantOw organizacji pacjentéw, przedstawicieli przemystu i innych zainteresowanych stron.
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