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Den 28 november 2008 beslutade rddet att i enlighet med artikel 262 i EG-fordraget radfraga Europeiska
ekonomiska och sociala kommittén om

"Forslag till radets rekommendation om en EU-satsning avseende sdllsynta sjukdomar”

Facksektionen for sysselsittning, sociala frdgor och medborgarna, som svarat for kommitténs beredning av
drendet, antog sitt yttrande den 4 februari 2009. Foredragande var Agnes CSER.

Vid sin 451:a plenarsession den 25 — 26 februari 2009 (sammantridet den 25 februari) antog Europeiska
ekonomiska och sociala kommittén f6ljande yttrande med 162 roster for, 4 roster emot och 8 nedlagda

roster.

1. Slutsatser och rekommendationer

1.1 EESK vilkomnar radets forslag till rekommendation och
stoder den samordnade europeiska insatsen pd omrédet for sall-
synta sjukdomar med kartldggning, definition och klassificering
av dessa sjukdomar.

1.2 EESK ser positivt pd forslaget att man ska utse nationella
och regionala kunskapscentrum med avseende pa sillsynta sjuk-
domar och frimja deras medverkan i europeiska referensnit-
verk.

1.3 EESK stiller sig bakom det stod som ges dt pagdende
samordnad forskning pd omrddet sillsynta sjukdomar och de
frimjande insatser som denna forskning dr foremdl for. EESK
stoder dven fraimjandet av samordningsprojekt som syftar till ett
optimalt utnyttjande av de blygsamma resurser som finns till-
gingliga, liksom ett intensivare internationellt samarbete.

1.4 Nar det giller frigan om att sammanféra sakkunskapen
pd omréadet for sillsynta sjukdomar pd EU-nivé, rekommenderar
EESK att man tar hidnsyn till de immateriella rattigheterna och
att man foresldr lampliga garantier.

1.5  EESK stoder utarbetandet av nationella planer, men anser
att tidsgransen 2011 dr for tidig for att man ska kunna utarbeta
dessa planer med den noggrannhet som kravs.

1.6 EESK ser mycket positivt pd att man till slutet av 2011
ska identifiera nationella och regionala kunskapscentrum, men
en forutsittning for detta dr att adekvata nationella planer ut-
arbetas.

1.7 EESK rekommenderar att man inrdttar ett samordnings-
och informationssystem pd EU-nivd samt att man utarbetar en

gemensam teknisk och datorstodd terminologi. Vi rekommen-
derar dven att man utarbetar praktiska anvisningar for en dialog
mellan olika yrkeskulturer med hansyn till de olika sektorernas
sdrdrag.

1.8 EESK rekommenderar att det utvecklas ett sirskilt kom-
munikations- och signaleringssystem; malsittningen &r att in-
ritta att referensndtverk och en mobil tjanst sd att berorda
personer kan fi tillgdng till relevant information.

1.9 EESK ser positivt pd att man dven later social forskning
spela en roll i kartlaggningen av behoven pd omradet sillsynta
sjukdomar.

1.10  EESK rekommenderar att samtliga medlemsstater inrit-
tar egna centrum for sillsynta sjukdomar. Dessa centrum skulle
kunna bedriva samordningsverksamhet mellan & ena sidan
forsknings-, vard- och hilsoinstitut och & andra sidan de offent-
liga myndigheterna.

1.11  EESK anser att medlemsstaternas centrum for sillsynta
sjukdomar bor svara for insamling av uppgifter, ackreditering
och metoder samt for samordning.

1.12  EESK rekommenderar att de nationella strategierna av-
seende sillsynta sjukdomar ska ingd som en naturlig del av de
nationella hilso- och sjukvirdsprogrammen och medlemsstater-
nas hilsofrimjande program.

1.13 I stillet for att finansiera olika projekt bor man utveckla
en finansiering pd lang sikt som syftar till en effektiv och lon-
sammare resursanvandning och ett effektivt utovande av pati-
enternas rattigheter.
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1.14  EESK rekommenderar att man granskar medverkan av
patientorganisationer, yrkesorganisationer, det civila samhallets
organisationer och arbetsmarknadens parter samt att man ana-
lyserar och utvirderar anviandbarheten av befintliga referens-
centrum i andra medlemsstater samtidigt som man tar hinsyn
till patienternas intressen och rittigheter.

1.15  Det ar angeldget att man gér en noggrann analys av
halsovardspersonalens forpliktelser och verksamhet pd omradet
och att man involverar branschorganisationerna, det civila sam-
hallets organisationer och arbetsmarknadens parter eftersom
mélet dr att kunna erbjuda limpliga garantier.

1.16 I syfte att minska ojamlikheterna pé halsovardsomréadet
rekommenderar EESK att man undersoker vilka forhdllanden
som mojliggér en proportionerlig resursanvindning, eftersom
rekommendationen syftar till att ge alla patienter som lider av
sdllsynta sjukdomar tillgdng till vard.

1.17  EESK stiller sig bakom inrittandet av EU:s rddgivande
kommitté for sillsynta sjukdomar och rekommenderar att man
forutom foretradare for medlemsstaterna dven involverar fore-
tradare for vardbranschen, patientorganisationer och sakkun-
niga, arbetsmarknadens parter och det civila samhallets Gvriga
organisationer. Utan dem kan det inte utarbetas ndgra nationella
strategier, vilket dr ett av villkoren for att rekommendationen
ska kunna genomforas.

1.18  EESK anser att evenemanget med en europeisk dag for
sdllsynta sjukdomar bor stodjas av den internationella halso-
véardspolitiken genom att det inrdttas en internationell dag for
sddana sjukdomar.

1.19  EESK stoder utarbetandet av en rapport om genom-
forandet av rekommendationen fem dr efter det att den antagits,
samtidigt som vi anser att det dr viktigt att se till att nédvindiga
andringar gors under genomférandet och att man tar hansyn till
patienternas rattigheter. EESK vill gdrna delta i den fortlopande
utvirderingen av genomférandet.

2. Allminna kommentarer
2.1  Bakgrund

2.1.1  Sillsynta sjukdomar — inklusive genetiska sjukdomar —
ar foremadl for ett gemenskapsprogram som omfattar perioden
fran den 1 januari 1999 till den 31 december 2003 [Europa-
parlamentets och rddets beslut nr 1295/1999/EG av den
29 april 1999 om att anta ett dtgardsprogram for gemenskapen
avseende sillsynta sjukdomar inom ramen for dtgirderna pd
folkhilsoomréddet (1999-2003)], enligt vilket en sallsynt sjuk-
dom ir en sjukdom som drabbar hogst 5 av 10 000 personer
i Europeiska unionen. P4 denna definition grundar sig dven
Europaparlamentets och radets foérordning (EG) 141/2000 av
den 16 december 1999 om sirlakemedel.

2.1.2 P4 grund av den laga prevalensen och sin specificitet,
och for att forbittra de drabbades livskvalitet och socioekono-
miska potential, krdver de sillsynta sjukdomarna en Gvergri-
pande ansats grundad pd sirskilda och samordnade anstring-
ningar for att forhindra hog sjuklighet eller fortida dodlighet
som kan undvikas.

2.1.3  Arbetsgruppen om referensndtverk for sillsynta sjuk-
domar, inrittad av Europeiska kommissionen, har till uppgift
att faststilla grundldggande principer och behandlingar samt de
kriterier som de europeiska referenscentrumen ska svara mot.
Dessa fragor omfattas dven av det sjitte och sjunde europeiska
ramprogrammet for forskning och utveckling.

2.1.4  Virldshdlsoorganisationen (WHO) forbereder infor
2014 den elfte versionen av den internationella sjukdomsklas-
sifikationen, som dven omfattar sillsynta sjukdomar. EU:s ar-
betsgrupp for sillsynta sjukdomar har av. WHO utnidmnts till
radgivande grupp kring sillsynta sjukdomar som i samband
med revideringen ska ligga fram forslag till kodning och klas-
sificering av sillsynta sjukdomar.

2.1.5  Att inféra en gemensam definition av sillsynta sjuk-
domar i alla medlemsstater skulle stirka Europeiska unionens
bidrag avsevirt inom ramen for samarbetet mellan EU och
WHO, och det skulle gora det mojligt for EU att spela en
mer framtridande roll utanfor unionens granser nir det géller
att 1osa internationella halsoproblem.

2.1.6  Garantin for att personer som lider av en sillsynt sjuk-
dom ska kunna fa tillgdng till diagnos, behandling och infor-
mation av god kvalitet hor till de stora prioriteringarna i den
europeiska hilsovédrdsstrategi som antogs 2007.

3.  Sirskilda kommentarer

3.1  Avseende definitionen och prevalensen av sillsynta sjuk-
domar:

3.1.1  De sillsynta sjukdomarna kraver en overgripande an-
sats grundad pé sirskilda och samordnade anstringningar for
att forhindra hog sjuklighet eller fortida dodlighet som kan
undvikas, och for att forbittra de drabbades livskvalitet och
sociockonomiska potential.

3.1.2  Uppgifter om dessa sjukdomars prevalens visar att mel-
lan 5 000 och 8 000 sillsynta sjukdomar drabbar cirka 6 % av
hela EU:s befolkning, vilket innebar att 27-36 miljoner med-
borgare lider av eller kommer att drabbas av en sillsynt sjuk-
dom under sitt liv.

3.1.3  De flesta av de sallsynta sjukdomarna ar mycket sallan
forekommande och drabbar endast en person pd 100 000. Pa-
tienter som lider av mycket sillsynta sjukdomar ér liksom deras
familjer mycket utsatta och sdrbara.
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3.1.4  Nir det giller dessa sjukdomar upptrider de forsta
symptomen vid mycket olika alder: Halften av de sillsynta sjuk-
domarna upptrider vid fodseln eller under barndomen medan
den andra hilften upptrader forst vid vuxen &lder. De flesta
sillsynta sjukdomar dr genetiska sjukdomar, men det kan
aven finnas koppling till exponering for miljoagenser under
graviditeten eller senare, ofta i samverkan med en genetisk dis-
position. I vissa fall ror det sig om sillsynta former eller kom-
plikationer av vanliga sjukdomar.

3.2 Sillsynta sjukdomar erkdnns och synliggors inte:

3.2.1  Sillsynta sjukdomar skiljer sig dven kraftigt at beroende
pa hur allvarliga de dr och vilka uttryck de tar sig. Livslingden
hos patienter som lider av sillsynta sjukdomar ar betydligt for-
kortad. Vissa av sjukdomarna dr komplexa, degenerativa och
medfor kroniska skador, medan andra gdr att forena med en
normal livsstil — under forutsittning att de diagnostiseras i tid
och att de behandlas pd lampligt sitt. Ofta forekommer flera
sorters funktionsnedsittning pd samma gang, vilket ger upphov
till médnga praktiska problem. Funktionsnedsittningen stirker
kinslan av isolering, kan utgéra en orsak till diskriminering
och minska mojligheterna till utbildning, yrkesverksamhet och
ett socialt liv.

3.3 Avsaknad av politiska strategier med avseende pa sall-
synta sjukdomar i medlemsstaterna:

3.3.1 De sillsynta sjukdomarna bidrar i stor utstrackning till
sjuklighet och dodlighet, men eftersom det inte finns nédgra
lampliga kodnings- och klassificeringssystem finns de inte
med i hilsoinformationssystemen. Avsaknaden av en specifik
hilsovardspolitik med inriktning pa dessa sjukdomar och bris-
ten pd sakkunskap aterspeglas i forsenade diagnoser och svérig-
heter att fa tillgdng till vard. Viktiga skillnader rdder mellan
medlemsstaterna i frdga om screening av dessa sjukdomar lik-
som ndr det giller behandling och rehabilitering av patienter.
Medborgarna i olika medlemsstater och/eller i olika regioner i
en och samma medlemsstat har inte lika tillgdng till specialist-
vard och sirlikemedel.

3.3.2  De resurser som avsitts till forskning, screening och
behandling av sillsynta sjukdomar varierar kraftigt mellan med-
lemsstaterna, och den bristande resurskoncentrationen leder till
minskad effektivitet, vilket medfor forseningar i behandlingarna
eller till och med total avsaknad av behandling for ménga pa-
tienter.

3.3.3  Screening och behandling av sjukdomar kriver specifik
planering. Till foljd av resursbristen ir skillnaderna stora, och
ménga patienter blir lidande av konsekvenserna av felstillda
eller ofullstindiga diagnoser.

3.3.4 P4 grund av de egenskaper som utmirker sillsynta
sjukdomar — begrinsat antal patienter och brist pd kunskap

och expertis — krdvs det ett internationellt samarbete som skulle
kunna skapa mervirde. Det finns formodligen inget annat hal-
sovdrdsomréade dir ett samarbete som forenar de 27 nationella
tillvagagangssitten skulle vara sd effektivt och virdefullt som
detta omrédde. Detta har erkints av de politiska beslutsfattarna
bade pd nationell nivd och pad EU-niva liksom av alla berorda
parter. Att sld samman de begransade tillgangliga resurserna
skulle mojliggora bittre resultat. Praxis nir det giller insamling
av uppgifter — typ av insamling och tidsplan — samt bestim-
melserna om anmalningsskyldighet skiljer sig 4t mellan de olika
medlemsstaterna. Anmalningsskyldighet tillimpas péd vissa hall
for hela befolkningen, pd andra héll sker en sporadisk uppgift-
sinsamling. Att forfoga 6ver enhetliga uppgifter och information
ar av grundliggande betydelse for att man ska kunna utarbeta
och tillimpa en hilsovardspolitik som dr bade forebyggande
och mer lonsam, och for att man ska kunna bedriva forskning
i medlemsstaterna och i EU. Att berorda personer fér tillgang till
lampliga uppgifter och information ar dven det viktigt.

3.3.5  Framfor allt dr det angeldget att forbittra livskvaliteten
for patienter som lider av allvarliga sjukdomar och se till att de
integreras i samhillet och yrkeslivet. Det dr dven viktigt att
tinka pd deras familjer. Deras liv dr en stindig kamp mot att
vara annorlunda och mot fysiska och psykiska provningar.

3.3.6 I EU:s medlemsstater finns det manga icke-statliga or-
ganisationer och initiativ frin det civila samhallet som verkar
for information till patienter med en sillsynt sjukdom, spridning
av befintlig vetenskaplig och klinisk kunskap, bittre tillgdng till
medicinsk behandling och limpliga likemedel till rimliga priser,
dvs. for en socioekonomisk integration av dessa patienter. Dessa
initiativ fran det civila samhallet lider av bristande resurser och
saknar ett samordnat och harmoniserat stod av regeringarna
liksom ett samordnat nitverk, vilket paverkar patientrittighe-
terna negativt. Ndgot systematiskt samarbete mellan patienter,
deras familjer, det civila samhallets organisationer, specialister
och arbetsmarknadsparterna har inte etablerats. Stora ojamlik-
heter kan konstateras liksom en anhopning av svarigheter pa
virdomréadet och nir det giller tillgdngen till vard.

3.3.7  Screening och behandling av sillsynta sjukdomar ar
mycket kostsamma. Nar det krivs tillgdng till ny teknik och
nya behandlingar av sillsynta sjukdomar som innebdr stora
specifika kostnader dr det nodvandigt att varje medlemsstat fast-
stiller och tillimpar hogsta mojliga troskelvarde.

3.3.8  Europeiska kommissionen offentliggjorde 2008 ett
meddelande om sillsynta sjukdomar och genomforde i anslut-
ning till att meddelandet utarbetades ett brett offentligt samrad
som avslutades i februari samma dr.

3.3.9  Bidragen fran detta samrdd bekriftade behovet av att
vidta dtgirder pd EU-nivd. Ridets forslag till rekommendation
fokuserar i huvudsak pé tre omraden:
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— Inventering och kodning av sillsynta sjukdomar samt inrit-
tande av ett europeiskt kodnings- och klassificeringssystem
for sillsynta sjukdomar som kan bidra till att varje sjukdom
erkdnns. 1 anslutning till att den nya versionen utarbetas
samarbetar Europeiska kommissionen med WHO eftersom
det jamfort med virlden i stort dr i EU som de olika sll-
synta sjukdomarna har storst mojlighet att identifieras.

— Definition av grundlidggande principer och riktlinjer pa detta
omrade med tanke péd de nationella handlingsplaner som ska
utarbetas. Uppmuntran och stod till medlemsstaterna i ut-
formningen av den nationella hilsovardspolitik som avser
sillsynta sjukdomar och som syftar till att garantera drab-
bade personer lika tillgdng till forebyggande vérd, screening,
behandling och rehabilitering och mer allmant storre till-
ging till dessa tjdnster.

— I den rekommendation frén rddet som meddelandet avser
anges foljande:

— Medlemsstaterna bor utarbeta nationella planer med av-
seende pd sillsynta sjukdomar.

— De bor dessutom inritta nédvindiga mekanismer for att
definiera, koda och klassificera sillsynta sjukdomar.

— Forskning om sillsynta sjukdomar bér uppmuntras, dven
i form av gransoverskridande samarbete, och unionens
mojligheter till forskningssamarbete bor utnyttjas max-
imalt.

— Kunskapscentrum ska identifieras och deras medverkan i
de europeiska referensndtverken framjas.

— Det idr viktigt att man i medlemsstaterna forfogar over
sammanstallningar av uppgifter om sillsynta sjukdomar
som etablerats av sakkunniga.

— Atgirder som syftar till att sikerstilla patienternas och
patientorganisationernas medverkan bor vidtas.

— Det finns anledning att stirka samarbetet pd alla de
omraden dir verksamhet pd gemenskapsnivd kan ge
ett mervarde at insatser for att sikerstilla storre, gemen-
samma politiska riktlinjer och ett 6msesidigt erkdannande
av dessa pd EU-nivd. Det kan rora sig om specifika
atgirder pa forskningsomradet, referenscentrum, tillging
till information, incitament f6r utveckling av sarlakeme-
del, screening osv., dvs. faktorer fér en gemensam mini-
mistrategi som fokuserar pd sillsynta sjukdomar (exem-
pelvis pilotprogram, forskning och utveckling, uppfolj-

ning av genomférandet av forordning (EG) 141/2000
om sirlikemedel).

3.3.10  Syftet med meddelandet ar att se till att det utarbetas
en Overgripande gemensam europeisk strategi som inbegriper
erkinnande, forebyggande dtgarder, effektiv screening och be-
handling av sillsynta sjukdomar samt fruktbar forskning pa
detta omrdde. Malsittningen 4r vidare att stirka samarbetet
mellan medlemsstaterna och att stodja den verksamhet som
bedrivs av de europeiska informationsnitverken och patientfor-
eningarna. Nir EU:s politik och verksamhet faststills och ge-
nomfors dr det viktigt att man sikerstiller en hog halsoskydds-
nivd. Samtliga insatser ska bidra till att uppfylla det allminna
malet att forbattra hilsoldget och oka antalet friska levnadsar,
en central indikator i Lissabonstrategin. I detta syfte dr det
emellertid viktigt att stirka samstdimmigheten mellan olika ge-
menskapsprogram och -initiativ sdsom EU:s hdlsovirdsprogram,
ramprogrammen for forskning och utveckling, strategin avse-
ende sirldkemedel, direktivet om grinsoverskridande hélsovérd
och annan redan pédgdende eller kommande verksamhet i EU
eller medlemsstaterna.

3.3.11 I rédets forslag till rekommendation anser man det
nodviandigt att medlemsstaterna fram till dr 2011 utarbetar
overgripande och integrerade nationella strategier pd omradet
sdllsynta sjukdomar och att man sikerstiller samrdd med pa-
tienter och patientrepresentanter i samtliga led i policyproces-
serna och beslutsfattandet pd omrdadet. Deras verksamhet bor
fraimjas och stodjas aktivt, dven finansiellt.

3.3.12  EESK stoder utarbetandet av overgripande och inte-
grerade nationella strategier, men anser ddremot att man bor
andra tidsplanen ifall man i den Overgripande strategin ska
kunna ta hansyn till patienternas intressen. I detta syfte bor
man i medlemsstaterna inrdtta centrum for sillsynta sjukdomar
som svarar for metodologi, insamling av uppgifter, ackreditering
och samordning.

3.3.13  Informationsflddet inom EU, forskning och inrittande
och utndmning av referenscentrum krdver att man definierar
och antar en teknisk terminologi och gemensamma och unika
diagnos- och terapiprotokoll. Ett sadant erkdnnande ligger inte
bara i patienternas intresse utan ir dven av betydelse for de
yrkesverksamma inom hilsovédrdssektorn och tjansteleveranto-
rerna inom denna sektor. Av denna anledning vore det lampligt
att utarbeta korta sektorsvisa sammanfattningar, praktiska anvis-
ningar for en dialog mellan olika yrkeskulturer pa temat sall-
synta sjukdomar, screening och behandling.

3.3.14  Utvecklingen av ett europeiskt referensnitverk, dess
identifiering och tillhandahéllandet av en mobil tjanst kriver
sdrskilda kommunikationsinsatser samt att det inrdttas ett sig-
naleringssystem s att alla verkligen fér tillgang till information.
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3.3.15 Med hinsyn till att inrittandet av denna nya sorts
forskningsstrukturer och tjanster formodligen kommer att leda
till att det skapas intellektuella produkter, dr det viktigt att vidta
nodvindiga atgarder nar det galler réttsskydd pa detta omrédde.

3.3.16  EESK stiller sig positiv till att man for forsta gngen
den 29 februari 2008 anordnade en europeisk dag for sallsynta
sjukdomar, och vi stoder initiativet att infora en internationell
dag for sallsynta sjukdomar. Detta initiativ skulle géra det moj-
ligt att sdtta igdng en internationell rorelse som pa ett betydande
sitt skulle bidra till bittre forskning och behandling. Enligt
EESK:s uppfattning dr det absolut nodvandigt att sdkerstilla en
adekvat kommunikation, att frimja den interkulturella dialogen
och bland annat undanréja sprakhindren och ritta till tekniska
problem s3 att de berorda (patienter, nirstaende, tjansteleveran-
torer, det civila samhillets organisationer och arbetsmarknads-
parterna) kan fd tillgdng till tillricklig och korrekt information.

3.3.17 1 flera tidigare yttranden har kommittén uppmirk-
sammat den viktiga roll som det civila samhillet och arbets-
marknadsparterna spelar nir det giller att bevara gemensamma
virden och genomfora dem i syfte att fa till stind ett verkligt
mervirde. Av denna anledning ar det viktigt att det organiserade
civila samhillets aktdrer och arbetsmarknadsparterna kan spela
en lamplig roll nir det géller att uppfylla kommunikationsmalen
med avseende pa sillsynta sjukdomar. Eftersom det 4r samhallet
och arbetsmarknadens aktorer som tillhandahéller ndvindiga
resurser pd hédlsovirdsomradet bor de kunna spela en strategisk
roll i fordelningen av dessa resurser.

Bryssel den 25 februari 2009

3.3.18 I syfte att minska ojamlikheterna pd hilsovirdsomra-
det rekommenderar EESK att man — med hdnsyn till de hoga
kostnaderna — undersoker mojligheterna till en proportionerlig
resursanvandning, eftersom rekommendationen syftar till att ge
alla patienter som lider av sillsynta sjukdomar tillgdng till vard.
Tillgidngliga resurser varierar fran en medlemsstat till en annan,
och det rdder stora skillnader mellan antalet personer som
borde kunna fa tillging till behandling och dem som verkligen
far det.

3.3.19  EESK stoder organisationen av samordnade forsk-
ningsinsatser och ser positivt pd att man inrdttar och utser
referenscentrum eftersom det kan utgéra ett exceptionellt till-
falle for EU att bidra till att 16sa problemen pa hdlsovirdsomra-
det pa olika hall i vérlden. Det ér i linje med den mélsittning
som formuleras i vitboken "Tillsammans for halsa: Strategi for
EU: 2008-2013", dvs. att EU ska spela en effektivare interna-
tionell roll.

3.3.20  Inrdttandet av EU:s radgivande kommitté for sillsynta
sjukdomar innebir ett viktigt framsteg nir det giller att uppfylla
malen. EESK rekommenderar att det civila samhillets foretradare
och arbetsmarknadsparterna fortlopande ska delta i den radgi-
vande kommitténs arbete tillsammans med medlemsstaternas
foretradare, sakkunniga, patientorganisationerna och industriak-
torerna. Utan deras medverkan dr det inte mojligt att utarbeta
en nationell strategi, vilket dr en av forutsittningarna for att
rekommendationen ska kunna genomforas.

Europeiska ekonomiska och sociala kommitténs
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