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1. Introducere

a. Cadrul de politica

Bolile rare afecteaza intre 27 si 36 de milioane de persoane din Uniunea Europeana si
reprezintd o prioritate cheie in cadrul politicii de sandtate din cauza numdrului limitat de
pacienti si a cunostintelor si expertizei specifice insuficiente privind anumite boli.

Deseori, pacientii cu boli rare petrec ani intregi in incertitudine, asteptand ca boala lor sa fie
diagnosticatd si ca un tratament adecvat sa fie identificat. Expertul medical care poate
diagnostica o astfel de boala rara poate practica intr-o alta regiune sau chiar in alt stat membru.
Cunostintele stiintifice despre boala rard in cauza pot fi insuficiente si disparate.

Acesta este motivul pentru care dimensiunea europeand si colaborarea dintre statele membre
poate face diferenta, spre exemplu, prin regruparea cunostintelor si a expertizei, prin
incurajarea cercetarii si a cooperdrii i prin autorizarea utilizdrii celor mai bune medicamente
posibile in toatd Uniunea Europeand. Actiunea la nivelul UE privind bolile rare are o mare
valoare addugata.

Pentru a realiza acest obiectiv in 2008, Comisia a adoptat Comunicarea ,,Bolile rare: o
provocare pentru Europa”', care prezinti o strategie generala de sustinere a statelor membre
in diagnosticarea, tratarea si ingrijirea cetdtenilor UE cu boli rare. Comunicarea se axeazad pe
trei domenii principale: 1) imbunatatirea recunoasterii si a vizibilitdtii bolilor rare; ii) sprijinirea
politicilor privind bolile rare in statele membre pentru elaborarea unei strategii generale
coerente si iii) dezvoltarea cooperdrii, a coordondrii si a reglementarii privind bolile rare la
nivel UE.

Cateva luni mai tarziu, a fost adoptata, pe langd Comunicare, 0 Recomandare a Consiliului
privind o actiune in domeniul bolilor rare’, care face apel la statele membre si elaboreze
strategii la nivel national. Recomandarea se axeaza pe i) definirea, codificarea si inventarierea
bolilor rare, ii) cercetare, iii) retele europene de referinta, iv) reunirea expertizei la nivelul UE,
v) responsabilizarea organizatiilor de pacienti si vi) sustenabilitatea.

Articolul 13 din Directiva 2011/24/UE* privind aplicarea drepturilor pacientilor in cadrul
asistentei medicale transfrontaliere abordeaza, de asemenea, bolile rare. Acesta prevede ca
Comisia va sprijini statele membre, in special prin informarea cadrelor medicale cu privire la
instrumentele care le stau la dispozitie pentru a le oferi asistentd in vederea diagnosticarii

' COM(2008) 679 final din 11 noiembrie 2008
20J C 151, 3.7.2009, p. 7-10
>OJ L 88,4.42011,p. 45-65



Regulamentul (CE) nr. 883/2004* de a trimite pacientii care sufera de boli rare in alte state
membre.

Comunicarea Comisiei din 24 noiembrie 1993 privind cadrul de actiune in domeniul sanatatii
publice’ a identificat, pentru prima datd, bolile rare ca un domeniu de actiune prioritar in
Uniunea Europeand. In urma comunicirii, o serie de proiecte au beneficiat de sprijin si a fost
creat Grupul special (Task Force) in materie de boli rare.

Regulamentul privind produsele medicamentoase orfane [Regulamentul (CE) nr. 141/2000
al Parlamentului European si al Consiliului din 16 decembrie 1999 privind produsele
medicamentoase orfane]® a stabilit criterii de desemnare a produselor medicamentoase drept
produse medicamentoase orfane in UE si a prevdzut o serie de stimulente (de exemplu,
exclusivitatea pe piatd timp de zece ani, asistenta in materie de protocol, accesul la procedura
centralizatd privind autorizatia de comercializare) pentru a Incuraja cercetarea, dezvoltarea si
comercializarea medicamentelor utilizate pentru tratarea, prevenirea sau diagnosticarea bolilor
rare.

Acest raport oferd o prezentare generald a implementarii strategiei privind bolile rare pana la
aceastd datd si face un bilant al realizarilor si lectiilor invatate. Acesta cautd sa formuleze
concluzii cu privire la masura in care au fost puse in aplicare masurile prevazute in
Comunicarea Comisiei si Recomandarea Consiliului, si la nevoia de a adopta masuri
suplimentare pentru a Tmbunatati vietile pacientilor afectati de boli rare si cele ale familiilor
acestora.

b. Fundamentul raportului si metodologia

Prin Comunicare si Recomandarea Consiliului, Comisiei i s-a solicitat sd raporteze cu privire la
implementarea strategiei. Pentru a colecta informatii cu privire la situatia la nivel national,
Comisia a transmis statelor membre un chestionar electronic. Optsprezece tari au furnizat
informatiile solicitate. Sursa principald de informare pentru prezentul raport de implementare
au reprezentat-o raspunsurile din partea statelor membre, alaturi de informatiile colectate prin
Actiunea comund a EUCERD si publicate sub forma unui ,,Raport privind situatia actuald a

activititilor in materie de boli rare in Europa™’.

* http://eur-lex.europa.eu/legal-content/RO/TXT/PDF/?2uri=CELEX:32004R 0883 &rid=8
> http://aei.pitt.edu/5792/

®http://eur-lex.europa.eu/legal-

content/RO/TXT/PDF/?uri=CELEX:32000R0141&qid=1407172594098 & from=RO
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2. Planuri si strategii in domeniul bolilor rare

a. Activitatile Comisiei Europene

Pentru a sprijini statele membre 1n procesul de dezvoltare a planurilor si strategiilor nationale,
Comisia Europeana a co-finantat proiectul EUROPLAN 1in cadrul Programului UE in domeniul
sanatatii.

Proiectul, care a fost derulat din aprilie 2008 pana in martie 2011, a implicat reprezentanti ai
autoritatilor nationale in domeniul sanatatii din 21 de state membre si a reunit 57 de parteneri
asociati si colaboratori din 34 de tari. Unul dintre rezultate a fost ,,Raportul privind indicatorii
de monitorizare a implementarii si de evaluare a impactului unui plan sau al unei strategii

nationale privind bolile rare”, care a stat la baza adoptarii ,,Recomandarilor EUCERD privind

indicatorii de baza pentru planurile/strategiile nationale privind bolile rare”™.

Unele activitati EUROPLAN, mai ales cele privind asistenta tehnica acordata statelor membre
care se confrunta cu anumite dificultdti in elaborarea planului sau strategiei lor nationale, sunt
cuprinse si Intr-un pachet de lucru specific din cadrul Actiunii comune a EUCERD.

Prin acest pachet de lucru, Comisia continua sa sustind elaborarea planurilor nationale in tarile
in care astfel de planuri nu sunt nca in vigoare.

Actiunea comund a EUCERD se intinde pe o perioadd de 42 de luni (martie 2012 - august
2015). Aceasta sustine statele membre 1n elaborarea de strategii, identificarea ofertei de servicii
sociale specializate si integrarea bolilor rare in politicile sociale generale si sustine, de
asemenea, implementarea unei codificdri si clasificari a bolilor rare. Actiunea comund ofera
totodatd sprijin pentru elaborarea OrphaNews Europe’ si a Raportului anual privind situatia
actuald a activitatilor In materie de boli rare in Europa.

b. Situatia in statele membre

Obiective de actiune: In Recomandarea Consiliului, statele membre s-au angajat sa adopte in cel
mai scurt timp posibil un plan sau o strategie pentru tratarea bolilor rare, cel tarziu pand la
sfarsitul anului 2013.

In 2009, acordarea unei atentii speciale bolilor rare era un fapt relativ nou si inovator in
majoritatea statelor membre, numai cateva dintre acestea avand planuri nationale in vigoare.
Acestea au fost Bulgaria, Franta, Portugalia si Spania.

¥ http://www.eucerd.eu/wp-content/uploads/2013/06/EUCERD_Recommendations_Indicators_adopted.pdf
? http://www.orpha.net/actor/cgi-bin/OAhome.php?Ltr=EuropaNews
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Pana in primul trimestru al anului 2014, 16 state membre dispuneau de planuri sau strategii
nationale pentru tratarea bolilor rare. Alte sapte state au avansat mult in dezvoltarea de
planuri/strategii.

State membre care au adoptat un plan sau o strategie nationali pentru boli rare: Belgia,
Bulgaria, Cipru, Republica Ceha, Franta, Germania, Grecia, Ungaria, Lituania, Tarile de Jos,
Portugalia, Romania, Slovacia, Slovenia, Spania, Regatul Unit.

State membre care se afli intr-un stadiu avansat de elaborare a planului sau strategiei
nationale pentru boli rare: Austria, Croatia, Danemarca, Finlanda, Irlanda, Italia, Polonia.

Existd diferente semnificative intre tari in privinta implementarii planurilor acestora. Aceasta
se datoreaza in parte faptului ca mai multe tari, precum Regatul Unit, Germania, Tarile de Jos
si Belgia, au adoptat abia recent planuri/strategii proprii. O singura tara, Franta, a finalizat deja
implementarea primului plan si a adoptat un al doilea plan national.

Majoritatea statelor membre nu au un buget dedicat implementdrii planurilor nationale.
Finantarea se acorda, de reguld, in cadrul cheltuielilor generale de sandtate. Tarile stabilesc
bugete ocazionale pentru implementarea unor proiecte specifice. Unele tari au raportat ca
bugetele suporta o sarcind suplimentara ca urmare a crizei economice.

In ciuda complexititii si a abordrii intersectoriale a acestora, toate planurile au fost adoptate la
nivelul Ministerului Sanatatii. in Republica Ceha, planul a fost adoptat, de asemenea, de citre
primul ministru.

Domeniul de aplicare al planurilor privind bolile rare diferd de la o tard la alta. Spre exemplu,
in timp ce cancerele rare reprezintd o parte importantd din spectrul bolilor rare, exista mai
multe planuri/strategii care nu acoperd aceastd grupa de boli. Acest lucru este valabil pentru
Germania, Franta, Belgia, Danemarca si Portugalia. Danemarca nu considerd ca bolile
infectioase sunt boli rare.

Paisprezece tari au lansat campanii de informare pentru cresterea gradului de congtientizare cu
privire la bolile rare. Germania, Croatia, Cipru si Letonia sunt in curs de pregatire a
campaniilor proprii.

Monitorizarea si evaluarea planurilor nationale sunt aspecte importante ale acestei initiative, iar
UE a cofinantat proiectul EUROPLAN" - si apoi Actiunea comuni a EUCERD" - pentru a
oferi un cadru de sprijin al statelor membre in eforturile lor de a-si elabora si de a-si pune in
aplicare propriile planuri nationale.

1 http://www.europlanproject.eu/_newsite 986989/index.html

' http://ec.europa.eu/eahc/projects/database.html?prjno=20112201
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Alte tari in care sunt In vigoare planuri (Croatia, Franta, Lituania, Portugalia si Spania) isi
bazeaza strategia de monitorizare pe indicatori EUROPLAN. Bulgaria si Slovacia nu au o
strategie de monitorizare. In celelalte tari, strategiile de monitorizare sunt in curs de dezvoltare.

3. Definirea, codificarea si inventarierea bolilor rare

a. Activitatile Comisiei Europene

Obiective de actiune: Stabilirea unei definitii clare a bolilor rare este o cerinta prealabila
pentru luarea unor masuri eficiente in acest domeniu. In articolul 3 din recomandarea
Consiliului, statele membre s-au angajat sa utilizeze, in scopul activitatilor privind politica
generala la nivel comunitar, o definitie comuna a unei boli rare ca fiind o boala care afecteaza
cel mult 5 din 10.000 de persoane. De asemenea, este important sd se progreseze in privinta
codificarii bolilor rare in sistemele de sandtate. Statele membre au fost de acord sa aiba ca
obiectiv asigurarea faptului cd bolile rare sunt codificate si urmarite In mod adecvat in
sistemele de informatii privind sanatatea, precum si sa contribuie n mod activ la dezvoltarea
inventarului dinamic si usor accesibil al bolilor rare al UE pe baza retelei Orphanet?.

Exemple de situatii in diverse state membre in ceea ce priveste definitia bolilor rare:

e  Suedia: boli sau afectiuni care afecteazd mai putin de 100 de persoane dintr-un milion si care determind un grad
insemnat de dizabilitate;

e Finlanda: utilizeaza definitia de cel mult 1 persoana afectata din 2 000 si de boald grava/ invalidanta;

e Danemarca: nu a stabilit o definitie oficiald a unei boli rare. Autoritatile daneze din domeniul sanatatii tind sa
defineasca bolile rare ca fiind acelea care afecteaza cel mult 500 - 1 000 de pacienti in randul populatiei daneze;

e Estonia: nu are o definitie oficiald aprobati a bolilor rare. insa partile implicate accepta definitia UE din
Regulamentul privind produsele medicamentoase orfane;

e Belgia: defineste bolile rare ca fiind boli care pun in pericol viata sau care provoaca o invaliditate cronica si care au
o prevalenta atat de redusd, incat sunt necesare eforturi speciale comune pentru a le trata. Ca si reper, prevalenta
redusa inseamna afectarea a mai putin de 5 persoane din 10 000 in Uniunea Europeana.

b. Activitatile statelor membre

Statele membre cu planuri sau strategii adoptate respectd definitia UE pentru politica de la
nivel comunitar. Cele care nu dispun de planuri nu au, de reguld, nicio definitie oficiald a
bolilor rare.

In prezent, toate statele membre utilizeazi sistemele de clasificare internationalii a bolilor
ICD-9 sau ICD-10, sisteme din care lipsesc majoritatea bolilor rare. Recent, unele state

' http://www.orpha.net/consor/cgi-bin/index.php



membre au decis sa introduca coduri ORPHA (sistem de codificare a bolilor rare dezvoltat de
baza de date Orphanet) in sistemele lor de statisticd in sanatate, in paralel cu nomenclatorul
ICD sau ca proiect pilot. Actiunea comuna a EUCERD 1isi aduce contributia la proiectul ICD-
11 al OMS pentru a asigura includerea bolilor rare in nomenclatoarele internationale.

Pentru a colecta si a pune la dispozitie informatii despre boli rare, Comisia sustine Actiunea
comuni a Orphanet" prin intermediul Programului UE in domeniul sanatatii, cu implicarea
tuturor statelor membre, fie In calitate de parteneri asociati, fie In calitate de colaboratori.
Orphanet este o baza de date relationald disponibild in sapte limbi, al carei obiectiv este de a
aduna la un loc informatii despre peste 6 000 de boli si care permite interogdri multiple.
Fiecare tard are, de asemenea, propria pagina de intrare in limba nationala.

4. Cercetarea cu privire la bolile rare

a. Activitatile Comisiei Europene

Obiective de actiune: la punctul 5.12 din Comunicare si la articolul 3 din Recomandarea
Consiliului, statele membre si Comisia sunt invitate sd caute sa Imbunatiteasca coordonarea
programelor comunitare, nationale si regionale pentru cercetarea in domeniul bolilor rare. UE a
finantat aproape 120 de proiecte de cercetare colaborativa, specifice bolilor rare, prin cel de-
al saptelea Program-cadru pentru inovatie si dezvoltare tehnologica (PC7)."* Cu un buget
total de peste 620 de milioane de euro, aceste proiecte acoperd mai multe domenii, precum
neurologia, imunologia, cancerul, pneumologia si dermatologia'®. Prin activititile sale
desfasurate in cadrul politicii de cercetare, Comisia Europeana a fost totodata forta motrice in
lansarea de initiative care vizeaza o mai bund coordonare a cercetdrii la nivel european si
international.

Exemple de programe nationale de cercetare in domeniul bolilor rare

in Germania, s-a publicat in septembrie 2010 o noui cerere de propuneri pentru o posibild extindere a celor 10 retele care au
fost lansate in 2008 si dezvoltarea unor retele noi. Dupé evaluarea unui numar de 39 de propuneri de cétre o comisie de
evaluare formata din experti internationali in boli rare, Ministerul Federal al Educatiei si Cercetarii a selectat 12 retele pentru
finantare, incepand din 2012, cu peste 21 de milioane de euro pentru trei ani. Se continud finantarea cercetarii in domeniul
bolilor rare si prin alte initiative de finantare, care vizeaza reteaua nationala de cercetare a genomului (NGFN), terapiile
inovatoare, medicina regenerativa, diagnosticarea moleculara, trialurile clinice si altele, reprezentand in jur de 20 de milioane
de euro pe an.

in Franta, cererile de propuneri de proiecte de cercetare sunt administrate de Agentia Nationala pentru Cercetare (cercetare
fundamentald) sau de catre Ministerul Sanatatii (cercetare clinicd) sau de catre ambele (cercetare translationald). Exista de
asemenea si cereri de propuneri de proiecte in domeniul stiintelor sociale. Asociatiile de pacienti asigura, de asemenea,
fonduri de cercetare. Cercetarea fundamentald, cea clinica si cea translationald sunt sustinute in mod constant la toate
nivelurile, fara prioritate nationald pentru o anumitd boala rara. S-a alocat o suma de 51 de milioane de euro pentru cercetare

'3 http://ec.europa.eu/eahc/projects/database.html?prjno=20102206

'* Aceasti cifrd se referd la cercetarea finantata in cadrul temei ,,Sanatate” din Programul de cooperare PC7
(2007-2013).

'3 O publicatie recenta care cuprinde finantari europene pentru cercetarea in domeniul bolilor rare se poate gasi
la adresa: http://ec.europa.eu/research/health/pdf/rare-diseases-how-europe-meeting-challenges en.pdf
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in cadrul celui de-al doilea plan national 2011-2014.

Croatia se confrunta cu o lipsd de date detaliate privind fondurile dedicate cercetarii in domeniul bolilor rare. Se estimeaza
cé in jur de 4% din proiectele de cercetare actuale din Croatia pot fi legate de bolile rare.

Strategia de finantare europeand pentru cercetarea in domeniul bolilor rare a vizat intelegerea
cauzelor care stau la baza acestor boli si diagnosticarea, prevenirea si tratarea acestora.
Strategia este ilustrata de cererile de propuneri lansate in domeniul sanatatii in cadrul PC7 in
2012 si 2013, care au reprezentat mai multe tematici privind bolile rare'®. Cercetarea
colaborativdi cu finantare europeand reuneste echipe multidisciplinare care reprezintd
universitati, organizatii de cercetare, IMM-uri, organizatii specializate si de pacienti din
Europa si din lume. Cercetarea colaborativa la nivel european si international este importanta
mai ales Intr-un domeniu precum cel al bolilor rare, caracterizat prin populatii reduse de
pacienti si resurse putine. UE a finantat, de asemenea, peste 100 de burse individuale, subventii
si retele de instruire in acest domeniu'’.

Proiectul ERA-NET finantat de Uniunea Europeani si intitulat E-RARE-2'® vizeazi
dezvoltarea si consolidarea coordonarii programelor nationale si regionale de cercetare. Una
dintre activitatile principale ale acestuia este lansarea cererilor de proiecte comune
transnationale. Aceste cereri de proiecte au implicat agentii de finantare din 13 state membre
ale UE", precum si din Turcia, Israel, Elvetia si Canada. Impreuna cu predecesorul siu, E-
RARE-2 a finantat peste 60 de proiecte de cercetare.

In colaborare cu partenerii sii nationali si internationali, Comisia Europeani a condus
lansarea Consortiului international pentru cercetare in domeniul bolilor rare (IRDiRC)*
la inceputul anului 2011. Obiectivul cheie al acestuia este de a asigura pana in 2020 un numar
de 200 de terapii noi pentru bolile rare, precum si mijloacele de diagnosticare a majoritatii
acestora prin stimularea, coordonarea mai bund si valorificarea rezultatelor cercetdrii in
domeniul bolilor rare la nivel global. La sfarsitul lui 2013, IRDiRC a avut peste 35 de

'® Tematicile despre boli rare din cadrul cererilor de propuneri de proiecte in domeniul sanititii care au avut loc
in 2012 si 2013 in cadrul PC7 au fost: Sprijin pentru cercetarea internationala in domeniul bolilor rare;
Utilitatea clinica a tehnologiilor a caror denumire se termind in -omica pentru diagnosticarea mai bund a
bolilor rare; Baze de date, banci biologice si centre clinice , bio-informatice” pentru boli rare; Dezvoltarea
preclinica si clinica a produselor medicamentoase orfane; Studii observationale in materie de boli rare; Cele
mai bune practici si partajarea cunostintelor in gestionarea clinica a bolilor rare (2012) si Dezvoltarea
tehnologiilor de imagistica pentru interventii terapeutice in boli rare; Metodologii noi pentru trialuri clinice
pentru grupuri de populatie reduse (2013).

7" Aceste activitati au fost finantate prin programele PC7 Oameni (actiuni Marie Curie) si Idei (Consiliul
European pentru Cercetare). Cititi mai multe informatii la adresa
http://ec.europa.eu/research/mariecurieactions/index_ro.htm si http://erc.ecuropa.cu

'® Cititi mai multe informatii pe site-ul E-RARE-2: http://www.e-rare.eu

" Austria, Belgia, Franta, Germania, Grecia, Ungaria, Italia, Letonia, Tarile de Jos, Polonia, Portugalia, Romania
si Spania.

2% Cititi mai multe informatii pe site-ul IRDiRC: http:/www.irdirc.org
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organizatii membre de pe patru continente, care si-au asumat angajamentul de a conlucra
pentru realizarea obiectivelor initiativei.

Angajamentul ferm al UE fatd de cercetarea in domeniul bolilor rare si fatd de IRDiRC va
continua prin intermediul Orizont 2020, programul-cadru al UE pentru cercetare si inovare
(2014-2020). In urmitorii sapte ani, UE va continua si finanteze cercetarea in domeniul
bolilor rare in beneficiul pacientilor din Europa si din lume.

Registrele si bazele de date cu pacienti reprezinta instrumente importante pentru sprijinirea
planificarea asistentei medicale. Acestea ajutd la colectarea datelor pentru a realiza un
esantion suficient pentru cercetare epidemiologicd si/sau clinicd. Acestea sunt esentiale si
pentru evaluarea fezabilitatii trialurilor clinice, facilitarea planificarii testelor adecvate si
sustinerea inscrierii pacientilor. Acestea pot fi utilizate si la evaluarea calitatii, sigurantei,
eficientei si eficacitatii unui tratament. Orphanet a publicat o prezentare a aspectelor privind
constituirea, administrarea si finantarea registrelor academice®'.

Incepand din ianuarie 2014, existd 588 de registre de boli distribuite dupd cum urmeaza: 62
de registre europene, 35 globale, 423 nationale, 65 regionale si 3 nedefinite. Majoritatea
registrelor sunt constituite in cadrul institutiilor publice si academice. O mica parte dintre
acestea sunt gestionate de companii farmaceutice sau biotehnologice, in timp ce altele sunt

.....

afecteaza grav potentialul registrelor.

Acesta este motivul pentru care Centrul Comun de Cercetare al Comisiei Europene elaboreaza
in prezent o Platforma europeana privind inregistrarea bolilor rare. Obiectivele principale
ale acestei platforme sunt de a asigura un punct central de acces la informatii despre registrele
pacientilor cu boli rare pentru toate partile interesate, de a sustine registrele existente si cele
noi in vederea interoperabilitdtii acestora, de a asigura instrumente informatice in vederea
continudrii colectarii datelor si de a gazdui activitati ale retelelor de supraveghere.

b. Activitatile statelor membre

Unele tari au programe specifice de finantare pentru cercetarea in domeniul bolilor rare.
Printre tarile care dispun de cereri de propuneri/programe specifice de finantare a cercetarii in
domeniul bolilor rare, aflate in curs sau finalizate, se numara: Austria, Franta, Germania,
Ungaria, Italia, Tarile de Jos, Portugalia, Spania si Regatul Unit.

Multe alte tari sustin proiecte in domeniul bolilor rare prin programe generalizate de finantare
a cercetdrii. Cateva tari (precum Franta, Germania, Italia, Tarile de Jos si Spania) aplica, de
asemenea, sau au aplicat initiative si stimulente specifice pentru a incuraja cercetarea si
dezvoltarea in domeniul produselor medicamentoase orfane si al terapiilor inovatoare la nivel
national.

*! http://www.orpha.net/orphacom/cahiers/docs/GB/Registries.pdf
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S. Centre de expertiza si retele europene de referintd in materie de boli
rare

a. Activitatile Comisiei Europene

Directiva 2011/24/UE privind aplicarea drepturilor pacientilor in cadrul asistentei medicale
transfrontaliere (2011)** prevede reguli privind drepturile pacientilor de a avea acces la
tratament sigur si de calitate buna 1n spatiul transfrontalier european, precum si reguli privind
rambursarea. Directiva oferd o baza solida pentru o colaborare mai stransa intre autoritatile
nationale din domeniul sdnatatii. Unele dispozitii se refera la boli rare. Articolul 12 prevede o
colaborare mai buna intre statele membre, inclusiv criterii si conditii pentru Retelele
europene de referinta si furnizorii de servicii medicale.

Directiva vizeaza identificarea centrelor de expertiza deja constituite si incurajarea participarii
voluntare a furnizorilor de servicii medicale in cadrul viitoarelor retele europene de referinta.
Pe data de 10 martie 2014, Comisia a adoptat o listd de criterii si conditii pe care retelele
europene de referintd trebuie sd le Indeplineascd, precum si conditiile si criteriile impuse
furnizorilor de servicii medicale care doresc sa devind membri ai retelei europene de
referinta. **

Inainte de adoptarea Directivei 2011/24/UE, Comisia a sustinut 10 retele europene de
referintd pilot pentru boli rare prin Programul UE 1n domeniul sanatatii. Experienta
dobandita prin aceste proiecte a ajutat la proiectarea unui cadru juridic si va fi utild pentru
retelele europene de referinta viitoare.

Lista retelelor europene de referinta pilot in materie de boli rare
e Dyscerne: Reteaua europeana a centrelor de referinta pentru dismorfologie
e ECORN CF: Reteaua europeand a centrelor de referintd pentru fibroza cistica
e PAAIR: Asociatiile de pacienti si registrul international al persoanelor care au o deficienta de alfa-1-antitripsina
e  Reteaua europeana pentru porfirice EPNET,
e  Reteaua europeand pentru afectiuni hemoragice rare, Reteaua pentru limfom Hodgkins la copil EN-RBD
e NEUROPED: Reteaua europeana de referintd pentru boli pediatrice neurologice rare
e EURO HISTIO NET: O retea europeana de referintd pentru histiocitoza cu celule Langerhans si sindromul asociat
e  TAG: impreuni impotriva genodermatozelor

e CARE NMD: Difuzarea si implementarea standardelor de ingrijire pentru distrofia musculara Duchenne in Europa

2 hittp://eur-lex.europa.eu/LexUriServ/LexUriServ.do?uri=0J:L:2011:088:0045:0065:en:PDF
PJO L 147,17.5.2014, p. 71-78
#JO L 147, 17.5.2014, p. 79-87
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b. Activitatile statelor membre

Statele membre au abordat foarte diferit organizarea centrelor de expertizd in cadrul
sistemelor lor de sdnatate. Unele tari au desemnat in mod oficial centre de expertiza in materie
de boli rare: Franta, Danemarca, Spania si Regatul Unit. Italia a desemnat centre de expertiza
in materie de boli rare la nivel regional.

Criteriile de desemnare difera de la o tard la alta si uneori, chiar de la o regiune la alta pe
teritoriul unei tari, chiar daca aceste criterii sunt deseori conforme cu recomandarile EUCERD
privind criteriile de calitate pentru centrele de expertiza in materie de boli rare in statele
membre”.

O serie de tari detin centre de expertizd In materie de boli rare care, chiar dacd nu sunt
desemnate oficial, sunt recunoscute de autorititi in masuri variabile: Austria, Belgia, Croatia,
Republica Ceha, Cipru, Germania, Grecia, Ungaria, Irlanda, Tarile de Jos, Suedia si Slovenia.

O serie de tari au centre de expertiza In materie de boli rare care sunt recunoscute numai dupa
reputatie, uneori acestea autodeclardndu-se drept centre de expertizd: Bulgaria, Estonia,
Finlanda, Letonia, Lituania, Portugalia, Polonia, Romania si Republica Slovaca.

6. Reunirea expertizei in domeniul bolilor rare la nivel european

Obiective de actiune: in sectiunea V din Recomandarea Consiliului, statele membre sunt
invitate sa reuneasca expertiza nationala in materie de boli rare si sa sprijine regruparea
acesteia.

Majoritatea statelor membre sustin reunirea expertizei lor cu cea a omologilor europeni pentru
a favoriza difuzarea celor mai bune practici referitoare la instrumentele de diagnosticare si
asistenta medicald, precum si a celor referitoare la educatie si asistentd sociald in materie de
boli rare. Mai multe dintre acestea au organizat cursuri si actiuni de formare pentru cadrele
medicale in vederea informarii acestora cu privire la resursele disponibile.

Pentru a sustine acest proces, Comisia a cofinantat recent proiectul Cele mai bune practici in
materie de boli rare’®. Acesta este un proiect de patru ani (ianuarie 2013 - decembrie 2016)
cofinantat in cadrul celui de-al saptelea program-cadru pentru inovare si dezvoltare
tehnologica (PC7). Principalele obiective ale proiectului se refera la: elaborarea de standarde
si proceduri fiabile transparente pentru dezvoltarea si evaluarea orientdrilor privind practica
clinica in materie de boli rare si stabilirea de comun acord a unei metodologii inovatoare.

 http://www.eucerd.eu/?post_type=document&p=1224
*® http://www.rarebestpractices.eu/
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7. Responsabilizarea organizatiilor de pacienti

a. Activitatile Comisiei Europene

Obiective de actiune: la articolul 6 din Recomandarea Consiliului, statele membre sunt
invitate sd se consulte cu organizatiile de pacienti cu privire la politicile din domeniul bolilor
rare i sa promoveze activitatile acestor organizatii.

Participarea organizatiilor de pacienti la toate aspectele elaborarii politicii in materie de boli
rare este foarte importanta pentru identificarea nevoilor pacientilor. Comisia sprijind aceasta
abordare la nivelul UE prin implicarea organizatiilor europene de pacienti in diferite actiuni,
precum activitatile grupurilor de experti si ale comitetelor.

Comisia a oferit si granturi de functionare organizatiilor de pacienti, prin intermediul
programului UE in domeniul sanatatii.

b. Activitatile statelor membre

In Europa s-au dezvoltat tot mai multe aliante nationale ale organizatiilor de pacienti cu boli
rare. Conform Orphanet, pand la sfarsitul anului 2013 s-au inregistrat 2 512 organizatii de
pacienti cu boli rare, inclusiv 2 161 la nivel national, 213 la nivel regional, 72 la nivel
european si 61 de organizatii internationale.

Toate statele membre care au raspuns la chestionar sunt antrenate intr-un dialog activ cu
organizatiile de pacienti cu boli rare, in principal prin consultarea cu pacientii si reprezentantii
pacientilor cu privire la politicile din domeniul bolilor rare.

8. Guvernanta si coordonarea europeana

Obiective de actiune: punctul 7 din Comunicare prevede faptul ca Comisia ar trebui sa fie
asistatd de catre un comitet consultativ in materie de boli rare.

Un astfel de comitet a fost constituit prin Decizia Comisiei din 30 noiembrie 2009 de
infiintare a unui comitet de experti al Uniunii Europene privind bolile rare (2009/872/CE)*".
Activitatea Comitetului a determinat adoptarea a cinci seturi de recomandari si a unui aviz,
alaturi de publicarea unui buletin informativ bilunar si a unui raport anual privind situatia
actuald a activitatilor in materie de boli rare In Europa, care descrie activitatile la nivelul
statelor membre, al UE si la nivel global.

Comitetul a fost inlocuit recent cu grupul de experti al Comisiei privind bolile rare®® conform

dispozitiilor din Cadrul pentru grupurile de experti ale Comisiei: reguli orizontale si registru
. 29

public™.

Grupul de experti este compus din reprezentantii statelor membre, precum si din reprezentanti
ai organizatiilor de pacienti, ai asociatiilor europene de producatori sau furnizori de servicii, ai

*7 http://eur-lex.europa.eu/legal-content/RO/TX T/PDF/?2uri=CELEX:32009D0872&rid=1
*% http://ec.europa.eu/health/rare_diseases/docs/dec_expert_group 2013 ro.pdf.pdf
* http://ec.europa.eu/transparency/regexpert/PDE/C_2010_EN.pdf
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asociatiilor profesionale europene sau ai societatilor stiintifice, si din experti persoane fizice.
Sarcina principala a grupului de experti este de a consilia Comisia cu privire la implementarea
actiunilor Uniunii privind bolile rare, inclusiv elaborarea instrumentelor legale, a
documentelor de politicd, a orientarilor si a recomandarilor.

9. Actiuni de ameliorare a calititii asistentei medicale in materie de boli
rare

a. Regulamentul privind produsele medicamentoase orfane

In semn de riaspuns la preocuparea publica privind sanitatea si pentru a stimula cercetarea si
dezvoltarea medicamentelor orfane, UE a adoptat Regulamentul privind produsele
medicamentoase orfane, care are drept obiectiv asigurarea de stimulente pentru dezvoltarea de
produse medicamentoase orfane. Regulamentul (CE) nr. 141/2000%° al Parlamentului
European si al Consiliului instituie o procedura centralizatd pentru desemnarea produselor
medicamentoase drept produse medicamentoase orfane si stabileste stimulente pentru
cercetarea, comercializarea si dezvoltarea de medicamente pentru boli rare.

Incepand din ianuarie 2014, peste 90 de medicamente orfane au fost autorizate de citre
Comisia Europeana. La fel de important este si faptul cd Comisia Europeana a desemnat peste
1 000 de produse drept produse medicamentoase orfane’'. Sponsorii care au realizat aceste
produse beneficiaza de stimulente precum asistenta in materie de protocol. Aceasta asistenta
ar trebui sa faciliteze dezvoltarea si autorizarea medicamentelor inovatoare in beneficiul
pacientilor.

In ultimii ani, numarul de desemnari a crescut, in timp ce numadrul de autorizatii a rdmas
constant (7 autorizatii in 2013, comparativ cu 10 autorizatii in 2012).

b. Facilitarea accesului la produse medicamentoase orfane

In ciuda acestor stimulente, produsele medicamentoase orfane autorizate nu sunt disponibile
in toate statele membre ale UE, iar accesul pacientilor la aceste produse nu este egal in toate
statele membre ale UE. Mai mult, s-au observat intarzieri semnificative in ceea ce priveste
disponibilitatea acestora. Prin urmare, statele membre si Comisia au lansat un proiect pentru a
coordona investitiile in evaluarea medicamentelor noi si in schimbul de informatii si
cunostinte®.

Desi deciziile privind preturile si rambursarea sunt de competenta exclusiv nationala, statele
membre se confruntd cu provocari importante $i comune privind asigurarea unui acces
convenabil din punctul de vedere al pretului si durabil la medicamente de valoare pentru
pacientii cu nevoi medicale nesatisfacute. Abordarea acestor provocari poate pune mai multe
probleme atunci cand este vizat un numar redus de pacienti, iar tratamentele posibile pentru
abordarea nevoilor medicale nesatisfacute sunt putine si costisitoare, asa cum este deseori
cazul bolilor rare si al produselor medicamentoase orfane.

*http://eur-lex.europa.eu/legal-
content/RO/TXT/PDF/?uri=CELEX:32000R0141&qid=1407166847600& from=RO

3! http://ec.europa.eu/health/human-use/orphan-medicines/index_en.htm

*http://ec.europa.eu/enterprise/sectors/healthcare/competitiveness/process_on_corporate_responsibility/platform
_access/index_en.htm#h2-2
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Grupul de lucru ,,Mecanismul de acces coordonat la produse medicamentoase orfane” din
cadrul Procesului privind responsabilitatea intreprinderilor in domeniul medicamentelor

Obiectivul principal al grupului de lucru ** a fost si examineze modul in care se poate asigura
in mod veritabil accesul la produsele medicamentoase orfane pentru pacientii care sufera de
boli rare. Recomandarea principald a grupului a fost sa se dezvolte un mecanism coordonat
intre statele membre voluntare si sponsori pentru a estima valoarea unui produs medicamentos
orfan; acest mecanism se poate baza pe un cadru valoric transparent, pentru a sustine
schimbul de informatii menit sd permitd luarea unor decizii informate la nivelul statelor
membre cu privire la pret si rambursare. Aceasta ar trebui s determine stabilirea unor preturi
mai rationale pentru pléatitori, conditii de comercializare mai previzibile pentru industrie si un
acces mai echitabil pentru pacienti.**

¢. Screeningul populatiei pentru depistarea bolilor rare

Obiective de actiune: La punctul 5 din Comunicare, Comisia s-a angajat s evalueze
strategiile actuale de screening al populatiei (inclusiv screeningul neonatal) pentru bolile
rare.

Comisia a comandat un raport privind practicile de screening al nou-nascutilor pentru
depistarea afectiunilor rare, implementat in toate statele membre UE, care sa includa numarul
de centre, o estimare a numarului de copii de varstd mica supusi screeningului si numarul de
afectiuni incluse in screeningul nou-nascutilor, precum si motivele pentru care au fost alese
aceste afectiuni’>. Majoritatea statelor membre cuprinse in acest raport au un organism care
supravegheaza screeningul nou-nadscutilor. Numarul de boli supuse screeningului difera
semnificativ intre statele membre, de la o0 boala in Finlanda, la 29 de boli in Austria.

Pe baza acestui raport, comitetul de experti al UE privind bolile rare a adoptat un aviz privind

posibile domenii de colaborare europeand in domeniul screeningului nou-nascutilor®.

10.Dimensiunea globala a politicii in materie de boli rare

Obiective de actiune: Comunicarea vizeaza consolidarea cooperarii in materie de boli rare
la nivel international cu toate tarile interesate si in stransd colaborare cu Organizatia
Mondiala a Sanatatii.

Uniunea Europeana si statele membre ale acesteia sunt considerate lideri in materie de actiuni
privind bolile rare. Actiunile intreprinse de UE si in statele membre au influentat dezvoltarea
in acest domeniu in tdrile din afara Uniunii Europene, iar progresele politice si tehnice din
Uniunea Europeana au avut, de asemenea, un impact semnificativ asupra politicilor altor tari
in materie de boli rare.

3http://ec.europa.eu/enterprise/sectors/healthcare/competitiveness/process_on_corporate_responsibility/platform
_access/index_en.htm#h2-2

*Dupia ce grupul si-a finalizat activitatea in 2013, cativa membri ai grupului de lucru au continuat discutiile
privind initiativa Comitetului pentru evaluarea medicamentelor (MEDEV, un grup informal de experti ai
caselor de asigurari de sanatate din Europa) in vederea aplicarii concluziilor grupului si lansérii de proiecte
pilot.

% http://ec.europa.eu/eahc/news/news104.html
*® http://www.eucerd.eu/wp-content/uploads/2013/07/EUCERD _NBS_Opinion_Adopted.pdf
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Térile din afara Uniunii Europene au intreprins mai multe actiuni specifice, uneori ca urmare
a vizibilitatii pe internet, asa cum este cazul Orphanet, care publica informatii online in sapte
limbi si a carui importantd a crescut, acest portal devenind o adevaratd sursa globala de
informare. Existd si alte initiative care sustin organizatiile internationale in activitatea lor
legatda de bolile rare, precum, de exemplu, implicarea Actiunii comune a EUCERD in
actualizarea ICD-10. Consortiul international pentru cercetare in domeniul bolilor rare®’
reprezintd un exemplu excelent de cooperare internationala initiatd de Comisia Europeana.

Politica Comisiei Europene in materie de boli rare a beneficiat si de progresele inregistrate in
alte tari.

11.Concluzii si propuneri pentru viitor

Conform recomandarii Consiliului, raportul privind implementarea trebuie sa aiba in vedere
masura in care masurile propuse sunt eficiente si necesitatea lansarii unor actiuni suplimentare
pentru a imbunatati vietile pacientilor afectati de boli rare si cele ale familiilor acestora.

Uniunea Europeand a avut un drum lung de parcurs pentru a consolida cooperarea in vederea
imbunatatirii vietilor oamenilor care suferda de o boald rard, de la adoptarea comunicarii
Comisiei in 2008 si a recomandarii Consiliului in 2009.

In ansamblu, obiectivele comunicarii si ale recomanddrii Consiliului au fost realizate.
Ambele au ajutat la consolidarea cooperirii dintre Uniunea Europeana, statele membre si
toate partile interesate relevante.

Comisia a Incurajat schimbul de experiente pentru a ajuta statele membre sa isi dezvolte
propriile planuri sau strategii nationale in materie de boli rare.

Aceasta a sustinut un numar semnificativ de state membre 1n actiunea de punere in aplicare a
planurilor specifice de abordare a bolilor rare: un numar de 16 state membre au acum planuri
in materie de boli rare (comparativ cu doar 4 in 2008), iar un numar semnificativ de state
membre sunt pe cale sa adopte un plan. Prioritatea cheie in activitatea Comisiei in acest
domeniu ramane sustinerea statelor membre 1n aceste eforturi.

In ciuda unei evolutii atat de incurajatoare, mai trebuie depuse multe eforturi pentru a asigura
faptul ca persoanele care suferd de o boald rara pot obtine diagnosticul corect si cel mai bun
tratament posibil Tn UE. Exista si acum state membre care nu au Inca un plan sau o strategie
nationald. In aceste state membre care nu dispun de un plan sau o strategie nationald,
implementarea a fost initiata in mare parte abia recent si se impune a fi monitorizata.

Acesta este motivul pentru care actiunile privind bolile rare sunt reprezentate in mod
semnificativ in noul Program n domeniul sdnatatii si in noul Program al UE pentru cercetare si
inovare, Orizont 2020. Urmatoarele actiuni sunt prevazute pentru a sustine in continuare statele
membre:

37 Cititi mai multe informatii pe site-ul IRDiRC: http:/www.irdirc.org
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e Mentinerea rolului coordonator al UE in elaborarea politicii UE in materie de boli
rare si In sustinerea statelor membre in activitatile lor la nivel national.

e Sustinerea in continuare a dezvoltarii unor strategii/planuri nationale de calitate in
domeniul bolilor rare, in Uniunea Europeana.

e Asigurarea sprijinului permanent pentru Consortiul international pentru cercetare
in domeniul bolilor rare si pentru initiativele dezvoltate sub umbrela acestuia.

e Asigurarea in continuare a unei codificiari adecvate a bolilor rare.

e Depunerea de eforturi suplimentare pentru a reduce inegalitatile dintre pacientii cu
boli rare si pacientii care sufera de afectiuni mai raspandite, precum si sustinerea
initiativelor care promoveaza accesul egal la diagnostic si tratament.

e Continuarea promovarii responsabilizdrii pacientilor 1n toate aspectele elaborarii
politicii In materie de boli rare

e Continuarea activititilor de sensibilizare a publicului cu privire la bolile rare si
activitatea UE 1n acest domeniu

e Utilizarea Directivei 2011/24/UE privind aplicarea drepturilor pacientilor in cadrul
asistentei medicale transfrontaliere pentru a reuni retelele europene de referinta in
materie de boli rare. Sustinerea dezvoltarii instrumentelor de facilitare a cooperarii si
a interoperabilititii retelelor europene de referinta in materie de boli rare.

e Stimularea dezvoltarii si utilizarii solutiilor e-sanitate in domeniul bolilor rare.

e Implementarea si asigurarea continuarii sprijinului pentru Platforma europeana de
inregistrare a bolilor rare.

e Mentinerea rolului pe care UE il detine la scara internationala in ceea ce priveste
initiativele In materie de boli rare si a colabordrii cu partile interesate importante la
nivel international.

Se vor lua in considerare si opiniile exprimate de statele membre si partile interesate in cadrul
grupului de experti al Comisiei privind bolile rare.

17



	1. Introducere
	a. Cadrul de politică
	b. Fundamentul raportului și metodologia
	2. Planuri și strategii în domeniul bolilor rare
	a. Activitățile Comisiei Europene
	b. Situația în statele membre
	3. Definirea, codificarea și inventarierea bolilor rare
	a. Activitățile Comisiei Europene
	b. Activitățile statelor membre
	4. Cercetarea cu privire la bolile rare
	a. Activitățile Comisiei Europene
	b. Activitățile statelor membre
	5. Centre de expertiză și rețele europene de referință în materie de boli rare
	a. Activitățile Comisiei Europene
	b.  Activitățile statelor membre
	6. Reunirea expertizei în domeniul bolilor rare la nivel european
	7. Responsabilizarea organizațiilor de pacienți
	a. Activitățile Comisiei Europene
	b. Activitățile statelor membre
	8. Guvernanța și coordonarea europeană
	9. Acțiuni de ameliorare a calității asistenței medicale în materie de boli rare
	a. Regulamentul privind produsele medicamentoase orfane
	b. Facilitarea accesului la produse medicamentoase orfane
	Grupul de lucru „Mecanismul de acces coordonat la produse medicamentoase orfane” din cadrul Procesului privind responsabilitate
	c. Screeningul populației pentru depistarea bolilor rare
	10. Dimensiunea globală a politicii în materie de boli rare
	11. Concluzii și propuneri pentru viitor

