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1. Uvod

a) Ramec politiky
Zriedkavé choroby postihujt 27 az 36 milionov I'udi v Eurédpskej tunii a st kl'ucovou
prioritou zdravotnej politiky z dovodu obmedzeného poctu pacientov a nedostatku prislusnych
vedomosti a odbornych znalosti tykajtcich sa konkrétnych chordb.

Pacienti so zriedkavymi chorobami ¢asto trdvia roky v neistote ¢akanim na diagnostikovanie
svojej choroby andjdenie vhodného sposobu liecby. Lekarsky expert, ktory moze
diagnostikovat’ taktto zriedkavu chorobu, moze vykonavat’ prax v inom regione alebo dokonca
v inom ¢lenskom State. Vedecké poznatky tykajice sa osobitnych zriedkavych chorob mézu
byt nedostato¢né a rozptylené.

Rozmer Eurdpskej tnie a spoluprdca medzi ¢lenskymi §tatmi preto mdzu priniest zmenu,
napriklad v rdmci spolo¢ného vyuzivania poznatkov a odbornych znalosti, podpory vyskumu
a spoluprace a udel'ovania povoleni pre najlepsie mozné lieky pre celtit Europsku tniu. Cinnost’
EU v oblasti zriedkavych chordb predstavuje vysoku pridant hodnotu.

Na dosiahnutie tohto ciel’a prijala Komisia v roku 2008 Oznamenie o zriedkavych chorobach
— Eurépske vyzvy', ktorym sa stanovuje celkové stratégia na podporu &lenskych $tatov pri
diagnostike, lie¢be a starostlivosti o obéanov EU so zriedkavymi chorobami. Toto oznimenie
sa zameriava na tri hlavné oblasti: 1) lepSie uzndvanie a zvidite'nenie zriedkavych chordb; ii)
podpora politik v oblasti zriedkavych chordb v ¢lenskych Statoch zamerana na sudrzna celkova
stratégiu aiii) rozvoj spoluprace, koordindcie a regulacie v oblasti zriedkavych choréb na
urovni EU.

Okrem tohto oznamenia sa o niekol'’ko mesiacov neskor prijalo Odporucéanie Rady o ¢innosti
v oblasti zriedkavych chordb?, ktorym sa ¢lenské $taty vyzyvaji na zavedenie vnitrostatnych
stratégii. Toto odporucanie sa zameriava na i) vymedzenie, kodovanie a supis zriedkavych
chorob, i1) vyskum, iii) eurdpske referencné siete, iv) zhromazd'ovanie odbornych znalosti na
trovni EU, v) posilnenie postavenia organizacii pacientov a vi) udrzatelnost'.

Clanok 13 smernice 2011/24/EU* o uplatitovani prav pacientov pri cezhrani¢nej zdravotnej
starostlivosti sa takisto zaobera zriedkavymi chorobami. V tomto ¢lanku sa uvadza, ze Komisia
podporuje Clenské Staty, a to najméd informovanim zdravotnickych pracovnikov o nastrojoch,
ktoré¢ maji k dispozicii a ktoré im maji pomahat’ pri diagnostike zriedkavych chorob,
a informovanim zainteresovanych strdn o moznostiach, ktoré sa im ponukaji prostrednictvom
nariadenia 883/2004*, pokial’ ide o posielanie pacientov so zriedkavymi chorobami do inych
¢lenskych Statov.

Zriedkavé choroby boli po prvy raz oznacené ako prioritnd oblast’ pre opatrenia v oblasti
verejného zdravia v Eurdpskej unii v ozndmeni Komisie z 24. novembra 1993 o ramci

' KOM(2008) 679 v kone¢nom zneni z 11. novembra 2008.

> U.v.EUC151,3.7.2009,s. 7 - 10.

*  U.v.EULS88,4.4.2011,s.45-65.

*  http://eur-lex.europa.ew/LexUriServ/LexUriServ.do?uri=0J:1.:2004:166:0001:0123:en:PDF.
> http://aei.pitt.edu/5792/.
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opatreni v oblasti verejného zdravia. Za nim nasledovalo niekol’ko projektov, ktorym bola
poskytnutd podpora, ako aj zriadenie osobitnej skupiny pre zriedkavé choroby.

Nariadenim o lieckoch na ojedinelé ochorenia (Nariadenie Eurdpskeho parlamentu a Rady
(ES) &. 141/2000 zo 16. decembra 1999 o lickoch na ojedinelé ochorenia)® sa stanovili kritéria
pre zaradovanie liekov na zriedkavé choroby v EU a stibor stimulov (napriklad desatroéné
vyhradné pravo na trhu, pomoc pri priprave protokolu, pristup k centralizovanému postupu na
udelovanie povoleni na uvedenie na trh) na podporu vyskumu a vyvoja lieckov na liecbu,
prevenciu alebo diagnostikovanie zriedkavych chorob a ich uvadzania na trh.

Tato sprava poskytuje prehl'ad o vykondvani stratégie v oblasti zriedkavych choréb a hodnotia
sa v nej dosiahnuté Gspechy a ziskané sktisenosti. Ciel'om tejto spravy je vyvodenie zaverov
tykajtcich sa rozsahu zavedenia opatreni uvedenych v oznameni Komisie a odportc¢ani Rady
a potreby d’alSich opatreni na zlepSenie Zivota pacientov postihnutych zriedkavymi chorobami
a ich rodin.

b) Vychodiska spravy a metodika
V oznameni a odportcani Rady sa Komisia vyzvala, aby predlozila spravu o vykondvani tejto
stratégie. Komisia zaslala Clenskym Statom elektronicky dotaznik s cielom zhromazdit
informacie o situacii na vnutroStatnej urovni. Pozadované informacie predlozilo osemnast
krajin. Ako hlavny zdroj informacii pre tito spravu o vykonavani sluzili odpovede ¢lenskych
Statov a informacie zhromazdené na zaklade spoloc¢nej iniciativy EUCERD a uverejnené ako

,Sprava o stave innosti v oblasti zriedkavych chordb v Eurépe*.

2. Plany a stratégie v oblasti zriedkavych chorob

a) Cinnosti Eurépskej komisie
Eurdpska komisia spolufinancovala z programu EU v oblasti zdravia projekt EUROPLAN
s cielom podporit’ ¢lenské staty v rdmci procesov tvorby vnutrostatnych planov a stratégii.

Tohto projektu, ktory sa realizoval od aprila 2008 do marca 2011, sa zcastnili zastupcovia
vnutro$tatnych zdravotnickych organov 21 c¢lenskych Statov spolu s 57 pridruzenymi
a spolupracujucimi partnermi z 34 krajin. Jednym z vysledkov bola ,,Sprava o ukazovatel'och
na monitorovanie vykondvania a hodnotenia vplyvu vnutrostatneho planu alebo vnutrostatnej
stratégie v oblasti zriedkavych chordb®, ktord bola zdkladom na prijatie ,,Odporacani
EUCERD tykajucich sa kIicovych ukazovatelov pre vnutroStatne plany alebo stratégie
v oblasti zriedkavych chorob*®.

Niektoré cinnosti projektu EUROPLAN, najmé cinnosti stvisiace s technickou pomocou
Clenskym S§tdtom s urcitymi tazkostami pri priprave svojich vnutroStatnych planov alebo
stratégii, sa nadalej rieSia vramci osobitného pracovného balika spolocnej iniciativy
EUCERD.

Prostrednictvom tohto pracovného balika Komisia nad’alej podporuje pripravu vnutrostatnych
planov v krajinach, ktoré tieto plany este nezaviedli.

®  http://eur-lex.europa.eu/LexUriServ/LexUriServ.do?uri=0J:L:2000:018:0001:0005:en:PDF.
7

http://www.eucerd.eu/?page id=15.

¥ http://www.eucerd.eu/wp-content/uploads/2013/06/EUCERD_Recommendations_Indicators_adopted.pdf.
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Jednotna akcia EUCERD sa tyka obdobia 42 mesiacov (marec 2012 az august 2015).
Prostrednictvom tejto akcie sa podporuju clenské Staty pri tvorbe stratégii, mapovani
poskytovania Specializovanych socidlnych sluzieb a integracii zriedkavych choréb do beznych
socialnych politik, ako aj podpore realizacie kodovania a klasifikacie zriedkavych chordb. Tato
jednotné akcia takisto poskytuje podporu pri vydavani OrphaNews Europe’ a vyroénych sprav
o stave ¢innosti v oblasti zriedkavych chorob v Eurdpe.

b) Situacia v €lenskych Statoch
Ciele &innosti: V odporucani Rady sa ¢lenské Staty zaviazali ¢o najskor a najneskdér do konca
roka 2013 prijat plan alebo stratégiu na rieSenie zriedkavych chordb.

V roku 2009 bolo zameranie sa na zriedkavé choroby vo vécSine ¢lenskych Stdtov pomerne
novym ainovativnym javom a vnutroStatne plany existovali len v niekol’kych Cclenskych
Statoch. Tieto plany existovali v Bulharsku, vo Franctzsku, v Portugalsku a Spanielsku.

V prvom Stvrtroku 2014 existovali vnutroStitne pliny alebo stratégie na rieSenie
zriedkavych chorob v 16 ¢lenskych Statoch. Sedem dalSich krajin vyrazne pokrocilo pri
tvorbe svojich planov/stratégii.

Clenské §taty s prijatym vmitrodtatnym plinom alebo stratégiou v oblasti zriedkavych
chordb: Belgicko, Bulharsko, Cyprus, Ceska republika, Franctizsko, Grécko, Holandsko, Litva,
Mad’arsko, Nemecko, Portugalsko, Rumunsko, Slovensko, Slovinsko, Spojené kral'ovstvo

a Spanielsko.

Clenské $taty, v pokrotilej faze pripravy vnﬁtro§t§1tneh0 planu alebo stratégie v oblasti
zriedkavych choréb: Chorvatsko, Dansko, Finsko, Irsko, Pol'sko, Rakusko a Taliansko.

Pokial' ide ouroveit vykondvania planov, krajiny sa vyrazne odlisuju. Ciastotne je to
sposobené tym, ze niektoré krajiny, ako napriklad Belgicko, Holandsko, Nemecko a Spojené
kralovstvo, prijali svoje plany/stratégie len nedavno. Francuzsko ako jedind krajina uz
ukoncilo realizaciu prvého planu a prijalo druhy vnutrostatny plan.

Vicsina cClenskych Statov nema vyhradeny rozpocet na vykondvanie vnutroStatnych planov.
Financovanie sa zvycCajne poskytuje ako sucast’ celkovych vydavkov na zdravotnictvo. Krajiny
poskytuju ob¢asné financovanie na realizaciu osobitnych projektov. Niektoré krajiny uviedli,
ze rozpocCty su pod dodatocnym tlakom v désledku hospodarskej krizy.

Napriek svojej komplexnosti a medziodvetvovému pristupu sa vsetky plany prijali na urovni
ministerstva zdravotnictva. V Ceskej republike tento plan schvalil aj predseda vlady.

Rozsah planov v oblasti zriedkavych chordb sa v jednotlivych krajinach odliSuje. Napriklad,
zatial ¢o zriedkavé druhy rakoviny st dodlezitou stcastou spektra zriedkavych chorob,
niekol’ko planov/stratégii sa na tito skupinu chordb nevztahuje. Tyka sa to Belgicka, Danska,
Francuzska, Nemecka a Portugalska. Dansko nepovazuje infekéné choroby za zriedkavé
choroby.

®  http://www.orpha.net/actor/cgi-bin/O Ahome.php?Ltr=EuropaNews.
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Strnast’ krajin realizovalo informaéné kampane s cielom zvysit povedomie o zriedkavych
chorobach. Chorvatsko, Cyprus, Loty$sko a Nemecko v sti¢asnosti svoje kampane pripravuji.

Dolezitymi aspektmi tejto iniciativy st monitorovanie a hodnotenie vnutroStatnych planov,
pricom EU spolufinancovala projekt EUROPLAN'® — anasledne spolona iniciativu
EUCERD" — s ciefom poskytnut’ rimec na podporu &lenskych 3tatov pri ich usili o tvorbu
a vykonavanie vnutrostatnych planov.

Iné krajiny so zavedenymi planmi (Chorvatsko, Francuzsko, Litva, Portugalsko a Spanielsko)
zakladaju svoje stratégie monitorovania na ukazovatel'och projektu EUROPLAN. Bulharsko
a Slovensko nemaju ziadne stratégie monitorovania. Vo zvySnych krajindch sa stratégie
monitorovania nachadzaju v procese tvorby.

3. Vymedzenie, kodovanie a shpis zriedkavych chorob

a) Cinnosti Eurépskej komisie

Ciele cinnosti: Jednoznacné vymedzenie zriedkavych chorob je nevyhnutnym predpokladom
na ucinné opatrenia v tejto oblasti. V ¢lanku 3 odporicania Rady sa Clenské Staty na tcely
tvorby politik na urovni Spolocenstva zaviazali vyuzivat spolocné vymedzenie pojmu
zriedkavéa choroba — teda choroba, ktora nepostihuje viac ako 5 z 10 000 osob. Takisto je
dolezité urychlenym spdsobom zlepsit' kodovanie zriedkavych chordb v systémoch zdravotnej
starostlivosti. Clenské $taty sa dohodli, Ze sa zameraju na zabezpedenie vhodného kédovania
a vysledovatelnosti zriedkavych choréb v zdravotnych informacnych systémoch a ze budu
aktivne prispievat’ k vytvoreniu dynamického supisu zriedkavych choréb EU, ktory by bol
Tahko dostupny a vychadzal by zo siete Orphanet'?.

Priklady situacii v jednotlivych ¢lenskych Statoch, pokial’ ide o vymedzenie zriedkavych chordb:

e Svédsko: choroby alebo poruchy, ktoré postihujii menej ako 100 z miliéna 0séb a vedi k vyraznému stupiiu
postihnutia;

® Finsko: vyuZiva sa vymedzenie postihnutia nie viac ako 1 z 2 000 osdb a zavaznej/invalidizujticej choroby;

® Dansko: nezaviedlo oficidlne vymedzenie zriedkavych chorob. Danske zdravotnicke orgdny maju tendenciu
vymedzovat zriedkavi chorobu ako chorobu, ktora nepostihuje viac ako 500 az 1 000 pacientov v ramci
obyvatel'stva Danska;

e  Esténsko: neprijalo oficidlne vymedzenie zriedkavych chordb. Zainteresované strany viak prijali vymedzenie EU
z nariadenia o liekoch na ojedinelé ochorenia;

e  Belgicko: vymedzuje zriedkavé choroby ako zivot ohrozujuce alebo chronicky invalidizujtice choroby, ktoré maju
taky nizky vyskyt, Ze na ich rieSenie je potrebné osobitné spolocné usilie. Ako usmernenie, nizky vyskyt znamena
postihnutie menej ako 5 z 10 000 jednotlivcov v Eurdpskej tnii.

http://www.europlanproject.cu/_newsite_986989/index.html.

http://ec.europa.eu/eahc/projects/database.html?prino=20112201.

http://www.orpha.net/consor/cgi-bin/index.php.
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b) Cinnosti ¢lenskych $titov
Clenské Staty s prijatymi planmi alebo stratégiami uplatiujii vymedzenie EU, pokial’ ide
o politiku na urovni Spolo¢enstva. Clenské Staty, ktoré tieto plany nezaviedli, zvycajne
nevyuzivaju ziadne oficidlne vymedzenie zriedkavych chordb.

V stcasnosti vSetky €lenské Staty vyuZivaju systémy medzinarodnej klasifikacie choréb
MKCH-9 alebo MKCH-10, vramci ktorych sa vicSina zriedkavych chordb nevyskytuje.
Niektoré ¢lenské Staty sa nedavno v ramci svojich systémov zdravotnickych Statistik rozhodli
zaviest’ kody ORPHA (systém kodifikacie zriedkavych chordb na zaklade databazy Orphanet)
stibezne s nomenklatirou MKCH alebo ako pilotny projekt. Spolo¢né iniciativa EUCERD
prispieva k navrhu MKCH-11 Svetovej zdravotnickej organizacie s cielom zabezpecit, aby sa
zriedkavé choroby stali si¢astou medzinarodnych nomenklatur.

Na ucel zhromazdovania a spristupfiovania informacii o zriedkavych chorobach Komisia
prostrednictvom programu EU v oblasti zdravia podporuje jednotni akciu Orphanet™, ktorej
stcastou su vSetky Clenské Staty, bud’ ako pridruzeni alebo spolupracujtci partneri. Orphanet
je relacna databaza dostupna v siedmich jazykoch a jej cielom je prepojit’ informécie o viac
ako 6 000 chorobach a umoznit’ viacnasobné vyhl'adavanie. Kazda krajina ma takisto vlastnu
uvodnu stranku vo svojom jazyku.

4. Vyskum v oblasti zriedkavych chorob

a) Cinnosti Eurépskej komisie

Ciele cinnosti: V bode 5.12 ozndmenia av ¢lanku 3 odportiania Rady sa clenské Staty
a Komisia vyzyvaji, aby sa usilovali o zlepSenie koordinacie medzi vnutrostatnymi
a regiondlnymi programami vyskumu zriedkavych chorob a programami vyskumu zriedkavych
choréb na urovni Spologenstva. EU financovala prostrednictvom siedmeho ramcového
programu pre inovacie a technologicky rozvoj (RP7) takmer 120 spolo¢nych vyskumnych
projektov tykajucich sa zriedkavych chorob™. Tieto projekty s celkovym rozpodtom viac ako
620 milionov EUR sa tykaji niekol’kych oblasti chordb, ako napriklad neuroldgia, imunoldgia,
oblast’ rakoviny, pneumoldgia a dermatologia'®. Eurépska komisia je prostrednictvom svojich
¢innosti v ramci politiky v oblasti vyskumu takisto hlavnym inicidtorom s cielom lepSie
koordinovat’ vyskum na eurdpskej a medzinarodnej tirovni.

Priklady vnitrostatnych programov pre vyskum v oblasti zriedkavych chorob

V Nemecku sa v septembri 2010 uverejnila nova vyzva na predkladanie navrhov na pripadné rozsirenie 10 sieti, ktoré vznikli
v roku 2008, a vytvorenie novych sieti. Po vyhodnoteni 39 navrhov reviznou komisiou medzinarodnych odbornikov na
zriedkavé choroby vybralo Spolkové ministerstvo Skolstva a vyskumu 12 sieti na financovanie v objeme viac ako 21
miliénov EUR podas obdobia troch rokov, zaéinajuc v roku 2012. Dalgie financovanie vyskumu zriedkavych chordb prebieha
v ramci inych iniciativ financovania, ako napriklad Vnutrostatna siet’ pre vyskum genomu (NGFN), inovativne sposoby
lieby, regenerativna medicina, molekularna diagnostika, klinické skti$anie a iné, a predstavuje priblizne 20 milionov EUR
rocne.

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

Tento udaj sa tyka vyskumu financovaného v ramci témy Zdravie programu spoluprace RP7 (2007 —2013).

Nedavnu publikaciu vratane informécii o finanénych prostriedkoch EU na vyskum zriedkavych chordb
mozno ndjst na: http://ec.europa.eu/research/health/pdf/rare-diseases-how-europe-meeting-
challenges _en.pdf.
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Vo Francizsku riadi vyzvy na predkladanie vyskumnych projektov franctizska Narodna agentura pre vyskum (zakladny
vyskum) alebo Ministerstvo zdravotnictva (klinicky vyskum) alebo obe institacie (translaény vyskum). K dispozicii st aj
vyzvy na predkladanie projektov v oblasti socialnych vied. Zdruzenia pacientov takisto poskytuju finanéné prostriedky na
vyskum. Zékladny, klinicky a translaény vyskum sa neustale podporuje pausalne bez vniitrostatnej priority v oblasti
konkrétnych zriedkavych chordb. Na vyskum sa pocas druhého vnuitrostatneho planu na roky 2011 az 2014 vy¢lenilo 51
miliéonov EUR.

V pripade Chorvatska chybaju podrobné udaje o finanénych prostriedkoch uréenych na vyskum v oblasti zriedkavych
chordb. Odhaduje sa, Ze so zriedkavymi chorobami mézu suvisiet’ priblizne 4 % stcasnych vyskumnych projektov
v Chorvatsku.

Stratégia EU v oblasti financovania vyskumu zriedkavych chordb sa zameriava na pochopenie
zékladnych pri¢in tychto chorob a diagnostiku, prevenciu a liecbu. Téato stratégia je
charakterizovana vyzvami RP7 v oblasti zdravia v rokoch 2012 a 2013, ktorych stcastou bolo
niekol’ko tém tykajucich sa zriedkavych chordb'®. Spoloény vyskum financovany EU zdruzuje
multidisciplindrne timy zastupujuce univerzity, vyskumné organizacie, malé a stredné podniky,
vyrobné odvetvie a organizacie pacientov z celej Eurdpy aj mimo nej. V oblasti, akou st
zriedkavé choroby charakterizované malymi populdciami pacientov a vzacnymi zdrojmi, je
mimoriadne ddlezity spoloény vyskum na eurdpskej a medzinarodnej urovni. EU takisto
ﬁnanc?yala viac ako 100 individudlnych Stipendii, grantov a sieti odbornej pripravy v tejto
oblasti .

Cielom projektu E-RARE-2"® financovaného EU v ramci ERA-NET je rozvijat’ a posiliiovat
koordinaciu vnutrostatnych a regiondlnych vyskumnych programov. Jednou z hlavnych
¢innosti tohto projektu je zacatie realizacie spolocnych medzinarodnych vyziev. Tieto vyzvy sa
tykali financovania agentur z 13 &lenskych $tatov EU', ako aj zIzraela, Kanady, zo
Svajéiarska a z Turecka. Prostrednictvom projektu E-RARE-2 a jeho predchodcu sa
financovalo viac ako 60 vyskumnych projektov.

V ramci spoluprace s vnutroStaitnymi a medzinarodnymi partnermi Europska komisia
iniciovala vznik Medzinarodného konzorcia pre vyskum zriedkavych choréb (IRDiRC)>
zaCiatkom roka 2011. Hlavnym cielom tohto konzorcia je do roku 2020 realizovat’ 200
novych postupov liecby zriedkavych chordb a prostriedky na diagnostiku vac¢Siny z nich
prostrednictvom stimulov, lepSej koordinacie a maximalizacie vysledkov vyskumu v oblasti
zriedkavych chordb na globalnej tirovni. Koncom roka 2013 malo konzorcium IRDiRC viac

Témy zriedkavych chordb v ramci vyziev RP7 v oblasti zdravia v rokoch 2012 a 2013: ,, podpora
medzinarodného vyskumu v oblasti zriedkavych chorob, klinické vyuzivanie ,,-omickych* studii na lepsiu
diagnostiku zriedkavych chorob; databdzy, biobanky a klinicke platformy pre ,, bioinformatiku** v oblasti
zriedkavych chorob; predklinicky a klinicky vyvoj liekov na zriedkavé choroby, vyskumné skusania v oblasti
zriedkavych chorob; vymena najlepsich postupov a znalosti v ramci klinického manazmentu zriedkavych
chorob (2012) a vyvoj zobrazovacich technoldgii na terapeutickeé zasahy v oblasti zriedkavych choréb; nové

metodické postupy pre klinické skusanie v ramci malych skupin obyvatelstva (2013)%.

Tieto Cinnosti sa financovali prostrednictvom programov LCudia (akcie Marie Curie) a Napady (Eurdpska
rada pre vyskum) RP7. Dalsie informacie st k dispozicii na: http://ec.europa.eu/research/mariecurieactions
a na: http://erc.europa.eu.

Dalsie informéacie o E-RARE-2 st1 k dispozicii na webovej stranke: http://www.e-rare.eu.

Belgicko, Franctzsko, Grécko, Holandsko, LotySsko, Mad’arsko, Nemecko, Pol'sko, Portugalsko, Rakusko,
Rumunsko, Spanielsko a Taliansko.

" Dalgie informacie su k dispozicii na webovej stranke IRDiRC: http://www.irdirc.org.
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ako 35 clenskych organizécii zo Styroch kontinentov, ktoré su odhodlané spolo¢ne pracovat
na dosahovani ciel'ov tejto iniciativy.

EU je pevne odhodlana pokradovat vo vyskume zriedkavych choréb a podpore IRDiRC
prostrednictvom financovania programu Horizont 2020, rdmcového programu EU pre vyskum
a inovacie pocas obdobia rokov 2014 az 2020. Pocas nadchadzajiiceho sedemro¢ného obdobia
bude EU aj nad’alej financovat’ vyskum v oblasti zriedkavych chordb v prospech pacientov
v Eurdpe a v celom svete.

Registre a databazy pacientov predstavuju dolezité nastroje potrebné na vyskum v oblasti
zriedkavych chordb, zlepSenie starostlivosti o pacientov a pldnovanie zdravotnej starostlivosti.
Pomahaju zhromazd’ovat tudaje s cielom dosiahnut' dostato¢nii velkost vzoriek pre
epidemiologicky a/alebo klinicky vyskum. St potrebné aj na posudenie uskuto¢nitelnosti
klinického sktSania, ul'ahCenie planovania vhodného skuSania a podporovania zapisovania
pacientov. Takisto sa mdzu vyuzivat' na meranie kvality, bezpecnosti, efektivnosti a i¢innosti
liecby. V ramci projektu Orphanet sa uverejnil prehl’ad informécii tykajlcich sa vytvarania,
riadenia a financovania akademickych registrov’'.

K januaru 2014 existovalo 588 registrov zriedkavych chorob rozdelenych na 62
europskych, 35 globalnych, 423 vnutrostatnych, 65 regiondlnych a 3 nedefinované registre.
Viacsinu z tychto registrov vytvaraju verejné a akademické institiicie. Menej z nich riadia
farmaceutické alebo biotechnologické spolo¢nosti, zatial' ¢o iné prevadzkuju organizacie
pacientov. Nedostatok interoperability medzi registrami zriedkavych chordb vazne ohrozuje
potencial tychto registrov.

Spolo¢né vyskumné centrum Eurdpskej komisie preto v sucasnosti vyvija eurdpsku
platformu na registraciu zriedkavych chorob. Hlavnymi ciel'mi tejto platformy je vSetkym
zainteresovanym stranam poskytnit centralny pristupovy bod pre informéacie o registroch
pacientov so zriedkavymi chorobami, podporovat’ nové a existujice registre, pokial’ ide o ich
interoperabilitu, poskytovat’ IT nastroje na zachovanie zberu udajov a hostit’ ¢innosti sieti
dohl'adu.

b) Cinnosti ¢lenskych $tatov
V niektorych krajinach existuju Specifické programy financovania vyskumu v oblasti
zriedkavych chorob. Krajiny s prebichajicimi alebo uz ukonfenymi osobitnymi
programami/vyzvami tykajicimi sa financovania vyskumu zriedkavych chorob: Francuzsko,
Holandsko, Mad’arsko, Nemecko, Portugalsko, Rakusko, Spojené kralovstvo, gpanielsko
a Taliansko.

Mnoho inych krajin podporuje projekty v oblasti zriedkavych chordb prostrednictvom
vSeobecnych programov financovania vyskumu. V niekolkych krajindch (napr. vo
Francuzsku, v Holandsku, Nemecku, gpanielsku a Taliansku) takisto existuju alebo existovali
konkrétne iniciativy a stimuly na podporu vyskumu a vyvoja v oblasti liekov na zriedkavé
choroby a d’alSich inovativnych spdsobov lieCby na vnutrostatnej urovni.

2 http://www.orpha.net/orphacom/cahiers/docs/GB/Registries.pdf.
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5. Centra odbornych znalosti a europske referencné siete pre zriedkavé
choroby

a) Cinnosti Eurépskej komisie

V smernici 2011/24/EU o uplatiiovani prav pacientov pri cezhraninej zdravotnej
starostlivosti (2011)** sa stanovuji pravidla tykajice sa prav pacientov na pristup k bezpeénej
a kvalitnej cezhraniénej zdravotnej starostlivosti v EU a pravidla preplacania nakladov. Tato
smernica poskytuje pevny zaklad na posilnenie spoluprace medzi vnutroStatnymi
zdravotnickymi orgdnmi. Niektoré ustanovenia sa tykaji zriedkavych chordb. V ¢lanku 12 sa
predpokladd posilnenie spoluprace clenskych Statov vratane kritérii a podmienok pre
europske referencné siete a pre poskytovatel'ov zdravotnej starostlivosti.

Cielom tejto smernice je identifikovat’ uz zriadené centra odbornych znalosti a podporovat’
dobrovol'nii ucast’ poskytovatelov zdravotnej starostlivosti v ramci buducich europskych
referencnych sieti. Diia 10. marca 2014 prijala Komisia zoznam kritérii a podmienok, ktoré
musia spliiat’ eurdpske referencné siete, a zoznam podmienok a kritérii, ktoré musia spliiiat
poskytovatelia zdravotnej starostlivosti, ktori si Zelaju stat’ sa ¢lenmi eurdpskej referencne;j

Pred prijatim smernice 2011/24/EU podporila Komisia prostrednictvom programu EU
v oblasti zdravia 10 konkrétnych pilotnych eurdépskych referencnych sieti pre zriedkavé
choroby. Skusenosti z tychto projektov prispeli k vytvoreniu pravneho ramca a budu slazit
budicim eurdpskym referenénym sietam.

Zoznam pilotnych eurépskych referencnych sieti pre zriedkavé choroby
® Dyscerne: eurdpska siet’ referencnych centier pre dysmorfologiu;
® ECORN CF: europske centré referen¢nej siete pre cysticku fibrozu;
® PAAIR: zdruZenia pacientov a medzinarodny register Alphal;
e  EPNET curdpska siet’ pre porfyriu;
o  EN-RBD curopska siet’ pre zriedkavé poruchy krvacania, siet’ pre detsky Hodgkinov lymfom;
e NEUROPED: eurdpska referencna siet’ pre zriedkavé detské neurologické choroby;
e EURO HISTIO NET: referenéna siet’ pre histiocytézu z Langerhansovych buniek a savisiaci syndrom v EU;
® TAG: spolo¢ne proti genodermatézam;

e CARE NMD: sirenie a vykonavanie noriem starostlivosti v pripade Duchenovej svalovej dystrofie v Europe.

22 http://eur-lex.europa.eu/LexUriServ/LexUriServ.do?uri=0J:L:2011:088:0045:0065:sk:PDF.
2 U.v.EUL 147,17.52014,s. 71 — 78.
2 U.v.EUL 147, 17.5.2014,s. 79 — 87.
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b) Cinnosti ¢lenskych Statov
Pri organizécii centier odbornych znalosti v rdmci svojich systémov zdravotnej starostlivosti
zvolili clenské Staty velmi odlisSné pristupy. Niektoré krajiny oficidlne zriadili centra
odbornych znalosti pre zriedkavé choroby: Dénsko, Francuzsko, Spojené kralovstvo
a Spanielsko. Taliansko zriadilo regionalne centrd odbornych znalosti pre zriedkavé choroby.

Kritéria zriadovania sa v jednotlivych krajindch aniekedy dokonca aj v jednotlivych
regionoch v krajine odlisuju, aj ked’ st Casto v sulade s odporucaniami EUCERD tykajticimi
sa kritéri{ kvality pre centra odbornych znalosti pre zriedkavé choroby v &lenskych $tatoch®.

V niekolkych krajindch existuji centra odbornych znalosti pre zriedkavé choroby, ktoré
organy uznavaju do roznej miery napriek tomu, Ze nie su oficidlne zriadené: Belgicko,
Chorvatsko, Cyprus, Ceska republika, Grécko, Holandsko, frsko, Madarsko, Nemecko,
Rakusko, Slovinsko a Svédsko.

V niekolkych krajinach existuju centra odbornych znalosti pre zriedkavé choroby, ktoré sa
uznédvaju len na zdklade reputacie, priCom tieto centra sa niekedy samy oznacuju za centrd
odbornych poznatkov: Bulharsko, Estonsko, Finsko, Litva, LotySsko, Pol'sko, Portugalsko,
Rakusko, Rumunsko a Slovenské republika.

6. Zhromazd’ovanie odbornych znalosti v oblasti zriedkavych chorob na
europskej arovni

Ciele cinnosti: V oddiele V odporucania Rady sa Clenské Staty vyzyvajl, aby zbierali na

vnutroStatnej urovni odborné znalosti o zriedkavych chorobach a podporovali spoloéné
vyuZivanie tychto znalosti.

Vicsina Clenskych Statov podporuje spolocné vyuzivanie odbornych znalosti s eurépskymi
partnermi s cielom podporovat’” vymenu najlepSich postupov v stvislosti s diagnostickymi
nastrojmi a zdravotnou starostlivostou, ako aj vzdelavanim a socidlnou starostlivost'ou
v oblasti zriedkavych chorob. Niektoré z nich zorganizovali vzdelavanie a odbornu pripravu
pre zdravotnickych pracovnikov s cielom informovat ich o existencii dostupnych zdrojov.

Na podporu tohto procesu Komisia neddvno spolufinancovala projekt Rare Best Practices?.
Ide o stvorro¢ny projekt (januar 2013 az december 2016) spolufinancovany v ramci siedmeho
rdmcového programu pre inovacie a technologicky rozvoj (RP7). Medzi hlavné ciele tohto
projektu patria: vypracovanie noriem a transparentnych spolahlivych postupov tvorby
a hodnotenia usmerneni pre klinicki prax v oblasti zriedkavych choréb a dosahovanie
konsenzu o inova¢nej metodologii.

7. Posilnenie postavenia organizacii pacientov

a) Cinnosti Europskej komisie
Ciele cCinnosti: V Casti 6 odporuCania Rady sa Clenské Staty vyzyvaju, aby konzultovali
s organizaciami pacientov o politikdch v oblasti zriedkavych chordb a podporovali ¢innosti
tychto organizacii.

» http://www.eucerd.eu/?post_type=document&p=1224.

26 http://www.rarebestpractices.eu/.
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Na identifikaciu potrieb pacientov je vel'mi ddlezita ucast’ organizacii pacientov v ramci
vSetkych aspektov tvorby politiky v oblasti zriedkavych chordb. Komisia podporuje tento
pristup na urovni EU prostrednictvom zapajania eurépskych zastreSujlicich organizacii
pacientov do réznych Cinnosti, ako napriklad expertnych skupin a vyborov.

Komisia takisto poskytla prevadzkové granty pre organizacie pacientov prostrednictvom
programu EU v oblasti zdravia.

b) Cinnosti ¢lenskych $titov
V Europe sa vytvoril vacsi pocet vnutrostatnych aliancii organizacii pacientov so zriedkavymi
chorobami. Koncom roka 2013 existovalo podla databazy Orphanet 2 512 osobitnych
organizacii pacientov so zriedkavymi chorobami vratane 2 161 vnutrostatnych, 213
regionalnych, 72 eurdépskych a 61 medzinarodnych organizacii.

Vsetky clenské Staty, ktoré vyplnili dotaznik, sa =zapajaji do aktivneho dialdégu
s organizaciami pacientov so zriedkavymi chorobami najmid na zéklade konzultacii
s pacientmi a zastupcami pacientov o politikdch v oblasti zriedkavych chorob.

8. Riadenie a europska koordinacia

Ciele cinnosti: V bode 7 oznamenia sa uvadza, Ze Komisii by mal pomahat’ poradny vybor
pre zriedkavé choroby.

Takyto vybor sa zriadil rozhodnutim Komisie z 30. novembra 2009, ktorym sa zriad'uje
Vybor expertov Eurépskej tnie pre zriedkavé choroby (2009/872/ES)*’. Vysledkom prace
tohto vyboru bolo prijatie piatich suborov odporicani a stanoviska spolu s vydavanim
dvojmesacnika a vyro€nej spravy o stave Cinnosti v oblasti zriedkavych chorob v Eurodpe,
v ktorej sa opisujt ¢innosti na trovni ¢lenskych $tatov, na trovni EU a na globalnej trovni.

’ , . . .. . , 2
Tento vybor sa nedivno nahradil expertnou skupinou Komisie pre zriedkavé choroby®®
v stlade sustanoveniami ramca pre expertné skupiny Komisie: horizontdlne pravidla
., . 2
a verejny register” .

Tato expertnd skupina sa skladd zo zéastupcov clenskych S$tatov, organizacii pacientov,
europskych zdruzeni vyrobcov produktov alebo poskytovatelov sluzieb, eurdpskych
profesijnych zdruzeni alebo vedeckych spolo¢nosti a jednotlivych expertov. Hlavnou ulohou
tejto expertnej skupiny je poskytovat Komisii poradenstvo pri vykonavani opatreni Unie
v oblasti zriedkavych chorob vrdtane vypracivania pravnych nastrojov, politickych
dokumentov, usmerneni a odporticani.

Y http://eur-lex.europa.eu/LexUriServ/LexUriServ.do?uri=0J:L:2009:315:0018:0021:EN:PDF.
28

http://ec.europa.eu/health/rare_diseases/docs/dec_expert_group 2013 _en.pdf.

¥ http://ec.europa.eu/transparency/regexpert/PDE/C_2010_EN.pdf.
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9. Opatrenia na zlepSenie vysokokvalitnej zdravotnej starostlivosti
v pripade zriedkavych choréob

a) Nariadenie o liekoch na ojedinelé ochorenia

V ramci reakcie na znepokojenie v oblasti verejného zdravia a s cielom podporit’ vyskum
a vyvoj liekov na zriedkavé choroby prijala EU nariadenie o lickoch na ojedinelé ochorenia,
ktorého cielom je poskytnit’ stimuly na vyvoj liekov na zriedkavé choroby. Nariadenim
Eurdpskeho parlamentu a Rady (ES) & 141/2000* sa zavadzaju centralizovany postup pre
vyber liekov na zriedkavé choroby a stimuly na podporu vyskumu a vyvoja liekov na
zriedkavé choroby a ich uvadzania na trh.

Do janudra 2014 Europska komisia povolila viac ako 90 liekov na zriedkavé choroby.
Takisto je dolezité, ze medzi lieky na zriedkavé choroby zaradila Eurdpska komisia viac ako
1 000 produktov’'. Sponzori, ktori tieto produkty vyvijaju, vyuzivaju stimuly, ako napriklad
pomoc pri priprave protokolu. Takato pomoc by mala ulah¢it vyvoj apovolovanie
inovativnych liekov v prospech pacientov.

V poslednych rokoch sa pocet zaradeni zvysil, zatial Co pocet povoleni sa nezmenil (7
povoleni v roku 2013 a 10 povoleni v roku 2012).

b) UPahéovanie pristupu k liekom na zriedkavé choroby

Napriek tymto stimulom povolené lieky na zriedkavé choroby nie st k dispozicii vo vSetkych
&lenskych $tatoch EU a pacienti k nim nemaju rovnaky pristup vo vietkych &lenskych $tatoch
EU. Okrem toho sa zaznamenali vyrazné oneskorenia v dostupnosti. Clenské $taty a Komisia
preto iniciovali projekt scielom koordinovat investicie do hodnotenia novych liekov
a vymeny informacii a poznatkov’>,

Aj ked rozhodovanie o oceniovani a preplacani nakladov je vylucnou vnutroStatnou
pravomocou, ¢lenské Staty sa pri poskytovani dostupného a udrzatel'ného pristupu k cennym
lickom pre pacientov s jednoznaénymi nesplnenymi lieCebnymi potrebami stretavaju
s vyznamnymi a spoloénymi vyzvami. Prekondvanie tychto vyziev méze predstavovat’ este
vacsi problém, ak ide o obmedzeny pocet pacientov aak si mozné spdsoby liecCby
nesplnenych lieCebnych potrieb vzacne a drahé, ako je to Casto v pripade zriedkavych chordb
a liekov na zriedkavé choroby.

Pracovna skupina ,,Mechanizmus koordinovaného pristupu k lieckom na zriedkavé choroby*
v ramci procesu tykajiuceho sa podnikovej zodpovednosti v oblasti liekov

Hlavnym cielom tejto pracovnej skupiny® bolo preskumat spdsoby zabezpeenia
»skutocného pristupu“ k lickom na zriedkavé choroby pre pacientov s tymito chorobami.

30 http://eur-lex.europa.eu/LexUriServ/LexUriServ.do?uri=0J:L:2000:018:0001:0005:en:PDF.
3l

http://ec.curopa.cu/health/human-use/orphan-medicines/index_en.htm.

32

http://ec.curopa.eu/enterprise/sectors/healthcare/competitiveness/process_on_corporate_responsibility/platfo
rm_access/index_en.htm#h2-2.

33

http://ec.europa.eu/enterprise/sectors/healthcare/competitiveness/process_on_corporate_responsibility/platfo
rm_access/index_en.htm#h2-2.
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http://ec.europa.eu/enterprise/sectors/healthcare/competitiveness/process_on_corporate_responsibility/platform_access/index_en.htm%2523h2-2

Hlavnym odporacanim tejto skupiny bolo vytvorit koordinovany mechanizmus medzi
dobrovolne zucastnenymi ¢lenskymi §tdtmi a sponzormi na posudzovanie hodnoty lieku na
zriedkavu chorobu, ktoré by mohlo byt zaloZzené na transparentnom ramci hodnoét, aby sa
podporovala vymena informacii s cielom umoznit' informované rozhodovanie na urovni
Clenskych Statov tykajice sa ocenovania a preplacania ndkladov. Malo by to viest
k racionélnej$Sim cendm pre poplatnikov, predvidatelnejSim trhovym podmienkam pre
vyrobné odvetvie a spravodlivejsiemu pristupu pre pacientov>*.

¢) Populacény skrining zriedkavych chorob
Ciele cinnosti: V bode 5 oznamenia sa Komisia zaviazala k hodnoteniu sti¢asnych stratégii
popula¢ného skriningu (vratane skriningu novorodencov) na zriedkavé choroby.
Komisia objednala vypracovanie spravy o postupoch novorodeneckého skriningu zriedkavych
porach vykonavanych vo vietkych ¢lenskych tatoch EU vratane poétu centier, odhadu poétu
testovanych deti a poc¢tu poruch zahrnutych do novorodeneckého skriningu, ako aj dévodov
vyberu tychto porach®™. Vo vigsine ¢lenskych Statov, na ktoré sa tito sprava vztahuje,
existuje organ, ktory dohliada nad novorodeneckym skriningom. Poéty testovanych chorob
sa medzi ¢lenskymi Statmi znacne liSia, od jednej vo Finsku aZ po 29 v Rakusku.
Na zaklade tejto spravy prijal vybor expertov EU na zriedkavé choroby stanovisko tykajuce sa
moznych okruhov eurdpskej spoluprace v oblasti novorodeneckého skriningu®®.

10.Globalny rozmer politiky v oblasti zriedkavych chorob

Ciele c¢innosti: Cielom oznamenia je posilnenie spoluprace v oblasti zriedkavych choréb
na medzinarodnej trovni so vSetkymi zainteresovanymi krajinami v uzkej spolupraci so
Svetovou zdravotnickou organizéciou.

Europska unia a jej Clenské Staty sa povazuju za lidrov v rozvijani opatreni tykajicich sa
zriedkavych chordb. Opatrenia realizované EU a ¢lenskymi $tatmi ovplyviiuji vyvoj v tejto
oblasti aj v mimoeuropskych krajinach a politicky a technicky vyvoj v Eurépskej tinii mal
takisto vyznamny vplyv na politiky inych krajin v oblasti zriedkavych chorob.

Niekol'ko konkrétnych opatreni prijali aj mimoeurdpske krajiny, niekedy v podobe vysledku
viditeI'ného na internete, ako napriklad v pripade databazy Orphanet, ktord poskytuje on-line
informdcie v siedmich jazykoch a nadobudla vyznam ako skuto¢ne globalny zdroj informaécii.
Globalne medzinarodné organizacie podporuji v ramci svojej ¢innosti v oblasti zriedkavych
chorob dalSie iniciativy, ako napriklad zapojenie spolo€nej iniciativy EUCERD do
aktualizacie MKCH-10. Medzinarodné konzorcium pre vyskum zriedkavych chordéb®’ je
vynikajiucim prikladom medzinarodnej spolupréce, ktoru iniciovala Eurdpska komisia.

Politika Europskej komisie v oblasti zriedkavych chorob takisto vyuziva vysledky tejto
politiky v inych krajinach.

¥ Po ukonéeni &innosti tejto skupiny v roku 2013 niekolko &lenov pracovnej skupiny sledovalo diskusie

o iniciative Vyboru pre hodnotenie lickov (MEDEV, neformalna skupina expertov zo Statutarnych
zdravotnych poistovni v Eurdpe) s cielom zaviest’ zavery skupiny do praxe a pripravit’ pilotné projekty.

35 http://ec.europa.eu/eahc/news/news104.html.

®  http://www.eucerd.eu/wp-content/uploads/2013/07/EUCERD _NBS_Opinion_Adopted.pdf.
37

Dalsie informécie st k dispozicii na webovej stranke IRDIRC: http://www.irdirc.org.
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11.Zavery a navrhy d’alSich krokov

Podla odporucania Rady by sa vsprave o vykonavani mala posudit miera, do akej
navrhované opatrenia u¢inne funguja, a potreba d’alsich krokov na zlepSenie Zivota pacientov
so zriedkavymi chorobami a ich rodin.

Europska Unia presla od prijatia ozndmenia Komisie v roku 2008 a odporucania Rady v roku
2009 dlha cestu vramci podpory spoluprace s cielom zlepsit zivot I'udi, ktori trpia
zriedkavymi chorobami.

Ciele oznamenia a odporucania Rady sa vcelku dosiahli. Obidva dokumenty sliZia na
posilnenie spoluprace medzi Europskou uniou, ¢lenskymi S§tdtmi a vSetkymi prislusnymi
zainteresovanymi stranami.

Komisia podporuje vymenu skuasenosti scielom pomoct’ ¢Elenskym Stadtom vypracovat
vnutroStatne plany alebo stratégie v oblasti zriedkavych chorob.

Znaénému poctu clenskych Statov sa tym pomohlo zaviest plany urcené na rieSenie
zriedkavych chorob: v 16 Clenskych Statoch v sucasnosti existuju plany v oblasti zriedkavych
chorob (v roku 2008 existovali iba 4) a znacny pocet sa k prijatiu planu priblizuje. Podpora
Clenskych Statov v tomto usili nad’alej zostava kIicovou prioritou ¢innosti Komisie v tejto
oblasti.

Aj napriek takémuto povzbudzujicemu pokroku eSte zostdva vela prace s cielom zabezpecit’,
aby mohli l'udia so zriedkavymi chorobami ziskat’ spravnu diagnézu a najlepsiu moznu liecbu
v celej EU. Stale existuju &lenské Staty, ktoré eite nemaju vnitrostatny plén alebo stratégiu.
Vo vicsine Clenskych Statov, ktoré maji zavedeny vnutroStatny plan alebo stratégiu, sa
vykondavanie tychto planov alebo stratégii zac¢alo len neddvno a je potrebné ho monitorovat’.

Cinnosti v oblasti zriedkavych chordb preto v novom programe v oblasti zdravia a novom
programe EU pre vyskum a inovacie Horizont 2020 zohravaji prominentnti tlohu. Na d’alSiu
podporu ¢lenskych Statov sa predpokladaju tieto Cinnosti:

e zachovanie koordina¢nej tilohy EU v rozvoji politiky EU v oblasti zriedkavych
chordb a podpora ¢lenskych Statov v ich ¢innosti na vnltroStatnej Grovni,

e dalSia podpora tvorby vysokokvalitnych vnitroStatnych planov/stratégii v oblasti
zriedkavych choréob v Europskej unii,

o zabezpecenie d’alSej podpory Medzinarodného konzorcia pre vyskum zriedkavych
chorob a iniciativ prebiehajucich v ramci tohto konzorcia,

e dalSie zabezpeCovanie vhodného kédovania zriedkavych chorob,

e (dalSie zniZovanie nerovnosti medzi pacientmi so zriedkavymi chorobami
a pacientmi s beznejSimi poruchami a podporovanie iniciativ zameranych na
presadzovanie rovnakého pristupu k diagnostike a lieCbe,

e dalsia podpora pri posiliiovani postavenia pacientov vo vSetkych aspektoch tvorby
politiky v oblasti zriedkavych chordb,
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e pokracovanie v ¢innostiach zameranych na zvySovanie povedomia verejnosti
o zriedkavych chorobéch a ¢innostiach EU v tejto oblasti,

e vyuZivanie smernice 2011/24/EU o uplatiiovani prav pacientov pri cezhrani¢nej
zdravotnej starostlivosti na integraciu eurdpskych referenénych sieti pre zriedkavé
choroby. Podporovanie tvorby nastrojov ul'ahcujticich spolupracu a interoperabilitu
europskych referenénych sieti pre zriedkavé choroby,

e podporovanie rozvoja a vyuzivania rieSeni elektronického zdravotnictva v oblasti
zriedkavych chorob,

e vykondvanie adalSie podporovanie eurdpskej platformy na registraciu
zriedkavych chorob,

e pokracovanie v zohravani globalnej tlohy v ramci iniciativ v oblasti zriedkavych
choréb adalSia spoluprdca s vyznamnymi medzindrodnymi zainteresovanymi
stranami.

Takisto budu zohladnené stanoviskd ¢lenskych Statov a zainteresovanych stran vyjadrené
v ramci expertnej skupiny Komisie v oblasti zriedkavych chordb.
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