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Konferencia a kovetkezo témaban: Ritka betegségek az EU-ban:
Az europai referenciahalozatok jovojét alakito egyiittes fellépés —
JARDIN-nyitoulés

E konferencia, amelyet az Eurdpai Gazdasagi és Szocialis Bizottsag (EGSZB) és az Eurdpai Bizottsag
Egészségiigyi és Elelmiszerbiztonsagi Foigazgatosaga (DG SANTE) kozosen szervezett, lezarta a
JARDIN egyuttes fellépésnek az eurdpai referenciahalézatok nemzeti egészséguigyi rendszerekbe valo
integralasardl sz6l6 haromnapos nyitoulését. Célja az volt, hogy felhivja a figyelmet az egyittes
fellépésre és altaldban a ritka betegségekre, és elérje az érdekelt felek szélesebb korét. Emellett
nyomon kovette az EGSZB ritka betegségekrél és az eurdpai referenciahalozatrol sz616 konferenciajat,
amelyeket az EU Tanécsa spanyol elntkségének égisze alatt szerveztek 2023 oktdberében a
spanyolorszagi Bilbadban.

Az eurdpai szintii egyiittmiikodés elengedhetetlen a ritka betegségek jelentette kihivasok kezeléséhez.
Az eurdpai referenciahaldzatokat azzal a céllal hoztak létre, hogy a szakértelem cseréje révén javitsak
a ritka betegségekben szenvedd betegek diagnozisat, kezelését és életmindségét Europaban. Ezért
fontos biztositani a haloézatok fenntarthatosagat, és integralni Oket a nemzeti egészségiigyi
rendszerekbe. A JARDIN pontosan erre iranyul. FO célkitiizései koz¢é tartozik a betegutak és a
betegiranyitd rendszerek kialakitasa, a mindségbiztositasi modellek végrehajtasa, a nemzeti iranyitas
javitasa, valamint egy olyan megbizhatd terv kidolgozédsa, amely az egyszerisitett adatkezelésre
irdnyul, ezaltal elémozditva az interoperabilitast az egészségiigyi 6koszisztéma egészében.

Az eurdpai referenciahdlézatoknak a nemzeti egészségligyi rendszerekbe vald integrélasahoz olyan
kihivasok kezelésére van sziikség, mint a hozzaférhetéség, az érdekelt felek bevonasa és a hosszu tava
pénziigyi tervezés. Az egylttmikodés Osztonzése, a tudatossag novelése és a fenntarthatosag
biztositdsa révén hatékonyabb és eredményesebb egészségligyi keretet lehet létrehozni, amely a
betegek, a szakemberek és az egészségligyi rendszerek javat szolgalja.
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Az Eurépai Bizottsag az elmult 20 évben tobb egymast kovetd unids kutatasi keretprogramon
keresztiil jelentés beruhazasokat hajtott végre a ritka betegségekkel kapcsolatos kutatasok terén, és
tobb mint 3 milliard eurot forditott az egyiittmiikddésen alapuld kutatasra, amely tobb mint 550, ritka
betegségekkel kapcsolatos multinacionalis projekt keretében valosult meg. Ez a finanszirozas erételjes
integral hatast gyakorolt a teriletre, és a ritka betegségek hatékonyabb diagnosztizalasahoz, valamint
szamos Uj, ritka betegség kezelésére hasznalt gydgyszer kifejlesztéséhez vezetett.

Jelenleg példaul az eurdpai referenciahdl6zatok keretében végzett kutatdst az eurdpai
referenciahalozatok klinikai kutatasi potencialjat tovabb erdsiteni hivatott ERICA projekt, illetve a
Solve-RD projekt réven osztonzik, amely sikeresen diagnosztizalt tébb mint 500 olyan ritka
betegséget, amelyeknek kordbban nem volt egyértelmii diagndzisuk, mig a 24 eurdpai
referenciahdldzat mindegyike részesul a ritka betegségek téarsfinanszirozaséara szolgéalo kdzos eurdpai
programbdl (EJP RD). Az eurOpai referenciahal6zatok olyan unids finanszirozast kdz-magan
projektekben is részt vesznek, mint a Conect4Children vagy a Screen4Care (az IMI kozos véllalkozas
keretében).

A Horizont Europa részeként az ERDERA elnevezésli 0j partnerség az unios tagallamok és azokon
kiviil miikodo nemzeti kutatasfinanszirozoé szervek, valamint az eurépai referenciahal6zatok és szamos
mas érdekelt fél — koztiik az ipar — képviselit fogja dssze. Ez a partnerség erésiteni fogja a tagallamok
ritka betegségek elleni kiizdelemre iranyulo erdfeszitéseit, valamint el6 fogja mozditani a klinikai
vizsgalatok elokészitését és a ritka betegségekben szenvedd betegek klinikai vizsgalatainak
végrehajtasat, 6sszhangban az ACT-EU azon filozo6fidjaval, amely szerint Eurdpat vonzobba kell tenni
a klinikai vizsgalatok elvégzéséhez.

A JARDIN-nak és az eurépai referenciahalozatoknak eld kell mozditaniuk a szinergidkat az ellatas és
a kutatas kozott, és ezaltal a Horizont Europa és ,,az EU az egészségért” programok kozott, kiillondsen
a diagnosztika és a klinikai eredmények értékelése terén. Az ERDERA és a JARDIN olyanok, mint az
ikrek: az ERDERA képezi a ,kutatasi 4gat”, mig a JARDIN ,,egészségiigyi ellatasi agként” foghato
fel, és e két teriilet szinergiaban miikodik, biztositandd, hogy a legujabb felfedezések a kutatas terén a
lehet6 leggyorsabban eljussanak a betegekhez.

Az eurfpai referenciahal6zatok és a nemzeti egészségligyi rendszerek integracidjanak mar a
»~minimalisan életképes termék” szintjén is sikeresen kezelnie kell kiilonbdz0 szempontokat. E
szempontok koz¢é a kdvetkezok tartoznak:

e tagsdg az eurdpai referenciahal6zatokban és a nemzeti hal6zatokban, a betegképviseleti
szervezetek bevonasa,

e hatarokon atnyul6 ellatési atvonalak, amelyek lehetévé teszik az erésen specializalt egészségiigyi
szolgaltatasokhoz val6 hozzéférést,

e az ellatasra vonatkoz6 irdnymutatasok és normak nemzeti elfogadasa és végrehajtasa,

e ORPHAcode-ok és interoperabilis adatkészletek hasznélata az eurdpai referenciahal6zatok
valamennyi tagjanal,

e az eurOpai referenciahlézatok fenntarthat6 finanszirozasa eurdpai és nemzeti szinten.

A nemzeti egészséguigyi hatosagoknak politikai vezetd szerepet kell vallalniuk ahhoz, hogy sajat
orszagukban eldmozditsak az integraciés menetrendet. Ugyanakkor iranyitasi strukturat is létre kell
hozniuk az orszagukban €10, ritka betegségekben szenveddk kozosségével vald egyiittmitkodés



érdekében, hogy egyértelmii prioritasokat jeloljenek ki, litemtervet hatarozzanak meg a haldzatoknak a
nemzeti egészségugyi rendszerekbe valo integraldsara, valamint végrehajtsak és nyomon kdvessék az
elérehaladast. A diagnodzis és a kezelés koltséges, ezért ezeket eurdpai szinten kell finanszirozni a
nemzeti egészséguigyi finanszirozasi mechanizmusok altal nem fedezett koltségek fedezése érdekében.

A konferencia megvizsgalta az europai referenciahal6zatok integracidjaval kapcsolatos nemzeti
gyakorlatokat és a levonando tanulsagokat, hangstlyozva, hogy:

e nagyon fontos, hogy nemzeti szinten erds struktlrakat hozzanak létre a ritka betegségek
tekintetében, beleértve a referenciakdzpontok haldzatat és a ritka betegsegek egészségiigyi
halozatat;

o a ritka betegségekre vonatkozd nemzeti szintii adatokat megfeleld modon kell strukturalni,
megkonnyitve azok eurdpai szintii alkalmazasat;

e minden tagallamnak létre kell hoznia egy ritka betegségekkel foglalkozé nemzeti
hat6sagot/hivatalt, amely nemzeti szinten koordinalnd a ritka betegségekkel kapcsolatos
hataskoroket;

e aritka betegségekben szenvedOkre vonatkozo strukturdlt adatbevitelt és -megosztast kozvetlenil
lehetové kell tenni a ritka betegségekkel foglalkozd egészségiigyi szolgaltatok elektronikus
koérhazi nyilvantartasaban;

e ahhoz, hogy a szakért6i kozpontok nemzeti modelljei optimalisan integraldédjanak az eurdpai
referenciahdlézatokba, strukturdlt és fokozatos megkdzelitést kell alkalmazni, amely a
kovetkezoket foglalja magaban: jogalap, megfeleld finanszirozasi mechanizmus és koltségvetés,
valamint erés digitalizacios komponens;

e az eurOpai referenciahdldézatoknak a nemzeti egészségligyi rendszerekbe vald integralasa
érdekében rendszerszintii és holisztikus megkozelitésre van sziikség, amelynek figyelembe kell
vennie a modell valamennyi elemét, beleértve az emberi és kulturalis komponenst is;

e az eurdpai referenciahalézatok valamennyi egységére vonatkoz6 pénzigyi modellt a mutatok
olyan modellje alapjan kell szabvanyositani, amelyet az 8sszes eurdpai referenciahalézat elfogad;

e minden eurdpai referenciahalozatra minGségtanusitasi szabvanyt kell kidolgozni és alkalmazni.

A konferencia célja az volt, hogy a ritka betegségekkel kapcsolatos szemléletmddot kibGvitse ugy,
hogy az intézkedéseket az egyiittes fellépéstdl és az europai referenciahalozatoktdl tovabbi fontos
europai szintli kezdeményezésekre és tevékenységekre is kiterjesztik. Ramutatott annak jelentdségére,
hogy a ritka betegségekkel foglalkozd partnerség az Eurdpai Bizottsag, valamint a tagallamok és a
tarsult orszagok altal a Horizont Eurdpa keretében kerll végrehajtasra. A cél az, hogy senkit se
hagyjunk héatra. Ez ugy valosithatd meg, ha tdmogatjuk a betegek sziikségletei altal vezérelt,
megbizhato kutatast, felhasznaljuk és maximalizaljuk az egészségiigyi és kutatasi adatokban rejld
potencialt, valamint figyelembe vessziik és koordinaljuk a regionalis, nemzeti, uniés és nemzetkozi
Osszehangolasi torekvéseket az Uj kezelések és diagnosztikai lehetdségek fejlesztésének felgyorsitasa
érdekében.

A konferencia felhivta a figyelmet az europai egészségligyi adattérre, amely 0j lehet6ségeket nyit
meg az eurdpai referenciahalozatok nyilvantartasai szamara, hangsulyozva, hogy az eurdpai
egészségiigyi adattér kiegésziti az eurdpai referenciahdlozatok nyilvantartasaival kapcsolatos meglévo
tevékenységeket, és azokra épit, nem pedig azok helyébe 1ép. Az eurdpai referenciahdlézatoknak
folytatniuk kell a ritka betegségekre és a nyilvantartasokra vonatkozé adatok kezelése terén végzett
alapvetd munkéjukat. Az eurdpai egészségiigyi adattér egyediilalldo lehetdséget kinal az eurdpai



referenciahélozatok nyilvantartasai szdmara adataik hatasanak fokozasara, és lehetdvé teszi az eurdpai
referenciahalozatok nyilvantartdsaiban szerepld adatok szélesebb korti felhasznalasat a kutatas, az
innovécid, a szakpolitikai dontéshozatal, a szabalyozasi célok, a betegellatas javitasa és a személyre
szabott orvoslas eldmozditasa céljabol. Az eurdpai egészségiigyi adattér lehetdséget teremt az
elektronikus egészségiigyi adatok hatdrokon atnyuldé masodlagos felhasznalas céljabol torténd
szabvanyositasara. Az adatkészletekre vonatkoz6 minimumkovetelmények meghatarozasaval az
europai egészségiigyi adattér eldsegiti a nagy tarsadalmi hatassal jaré adatok gylijtésének harmonizalt
megkdzelitéset.

A konferencia hangsulyozta a ritka betegségek holisztikus megkdzelitésének fontossagat. Kiemelték
az Europai Bizottsdg Aaltal a gyogyszerészeti jogszabalyok felllvizsgalata és az eurOpai
referenciahaldzatok keretében javasolt intézkedések egymast kiegészitd jellegét is, hangsulyozva,
hogy a feliilvizsgalat célja annak biztositdsa, hogy a betegek gyorsan hozzaférjenek jobb mindségii és
megfizethetobb gyogyszerekhez, mikdzben az eurdpai referenciahalozatoknak kdszonhetden a betegek
gyorsabb diagnozist kaphatnak. Hangsulyoztak, hogy a ritka betegségekre vonatkozo jo mindségii
szabvanyositott informaciok nagyon fontosak a ritka betegségek megértéséhez, a tudomanyos
kutatasok elveégzéséhez és a klinikai vizsgalatok megtervezéséhez, hozzajarulva a ritka betegségek Uj
gyégyszereinek kifejlesztéséhez.

A konferencia kiemelte, hogy az eurdpai referenciahél6zatokon alapulé nyilvantartasokba torténé
megfeleld adatgyiijtés jelenleg dontd fontossagu a kdvetkezdk szempontjabol:

. a betegségek természetes torténetének leirasa;

. a klinikai vizsgalatokba bevonandd betegek azonositasa és a CT eredményének nyomon
kovetése;

. az innovativ gyogyszerek biztonsagossaganak és hatasossaganak vizsgalata;

. a betegek kielégitetlen sziikségleteinek szdmszertisitése.

Az eurdpai referenciahalézatokon alapulé nyilvantartasok a nemzeti egészséguigyi rendszerekbe
integralt fontos eszk6zok, mivel értékes forrast jelentenek:

. a betegellatasban dolgoz6 klinikai orvosok esetében;

. a diagnosztikai hidnyok masodlagos adatfelhaszndlassal torténd csokkentésére szolgald
adatok tekintetében;

. a ritka betegségekkel kapcsolatos ismeretek feltardsa szempontjabol és az ilyen
betegségekre valo figyelemfelkeltés érdekében;

. a ritka betegségek terapidinak gyors diagnosztizalasat, hatékonyabb kezelését és

fenntarthat6 tervezését célzo egészségiigyi programok létrehozasat illetden.

A konferencia azonban alkalmat adott a kovetkez6 Kihivasok vizsgalatara is:

. a nyilvantartadsokra és az adatkezelésre vonatkozd jogszabalyok tagallamonkeénti
kilonbségei;

. az adatvédelem fogalma nem minden tagallamban azonos;

. az interoperabilitas tovabbra is jelentds akadaly;

. az eurOpai egészségugyi adattér véarhatéan segiteni fogja a tagéllamokat az
adatmegosztasrol sz6l6 rendelet megalkotasaban;

. a mesterséges intelligenciahoz (MI) szabalyozasra van sziikség az adatok mésodlagos

felhasznalésa tekintetében, azonban a tagallamok kozott egyenlétlenségek vannak az MI
felhasznalasa terén;



. a JARDIN egyuttes fellépés varhatéan elemzi a helyzetet, és megoldasokat javasol arra
vonatkozo6an, hogy az eurdpai referenciahal6zatokat a nemzeti adatkezelési egészségligyi
rendszerekbe is integraljak.

A jogalkotasi beavatkozasok és az unios finanszirozas egyuttes hatasa fontos szerepet jatszott egy
olyan okoszisztéma kialakitasaban, amelyben az Osszes érdekelt fél, a betegek, az egészségugyi
szakemberek, az unios tagallamok egészségligyi hat6sagai, a tudomanyos szakemberek és kutatok,
valamint az ipar egyiittmiikddnek annak érdekében, hogy a ritka betegségek altal érintett mintegy 36
milli6 unids polgar szamara biztositsak a lehetd legjobb diagnosztikai, kezelési, gondozasi és
¢letmindségi feltételeket.

A hatarokon atnyulo egészségiigyi ellatasrol szolo iranyelv, az eurdpai egészségiigyi adattérrdl szolo
rendeletre irdnyuld javaslat, az egészségiigyi technoldgiaértékelésrdl szold rendelet és a
gyogyszerekkel kapcsolatos intézkedéscsomag képezik az alapot egy olyan, erGsebb eurdpai
egészségugyi unié kialakitasahoz, amely védelmet nyujt, és magaban foglalja a ritka betegségekben
szenvedo betegeket is.

A szervezett civil tarsadalom képviseldjeként az EGSZB tovabbra is érvényesiti a betegszervezetek
érdekeit, és eldsegiti a koztiik és az eurdpai intézmények kozotti parbeszédet.

A témarol sz6l6 kovetkezé konferenciat az EGSZB 2024. november 21-22-én szervezi Budapesten,
az EU Tanacsanak magyar elnokségével egyiittmikodésben.



