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SCHLUSSFOLGERUNGEN UND EMPFEHLUNGEN

Diese Konferenz wurde organisiert, um den Aufbau eines europdischen politischen Rahmens
fir seltene Krankheiten voranzutreiben. Dieser Rahmen soll die Strategien verschiedener
Bereiche, darunter Forschung, digitale Technologien, Gesundheitsversorgung und
Sozialschutz uberspannen und auf diese Weise die geltenden Rechtsvorschriften ergéanzen.
AuBRerdem soll er neue MalRinahmen gegen seltene Krankheiten sowohl auf européischer als
auch auf nationaler Ebene anbahnen.

Auf der Konferenz wurde die Sondierungsstellungnahme des Européischen Wirtschafts- und
Sozialausschusses (EWSA) ,Niemanden zuriicklassen — Verpflichtung der EU zur
Bekdmpfung seltener Krankheiten“ préasentiert, die auf Ersuchen der ungarischen
Ratsprasidentschaft erarbeitet wurde. Darin wurde an die Europaische Kommission appelliert,
eine Mitteilung zu einem Aktionsplan der EU fir seltene Krankheiten 2025-2029 vorzulegen.
Patienten mit seltenen Krankheiten sollen innerhalb eines Jahres nach Auftreten der
Symptome eine Diagnose erhalten.

Auf der Konferenz forderten der ungarische Ratsvorsitz und der EWSA die neue Européische
Kommission und die Mitgliedstaaten der EU auf, einen umfassenden européischen
Aktionsplan fir seltene Krankheiten vorzuschlagen und umzusetzen, der gemeinsame und
messbare Ziele zur Verbesserung der Behandlung seltener Krankheiten und zur Starkung der
européischen Zusammenarbeit in diesem Bereich enthdlt. Die wichtigsten Empfehlungen der
Konferenz sowie die wichtigsten Schlussfolgerungen der Sondierungsstellungnahme des
EWSA wurden dem Rat (Beschaftigung, Sozialpolitik, Gesundheit und Verbraucherschutz)
am 3. Dezember 2024 vorgelegt.

An der Konferenz nahm ein breites Spektrum von Interessentrdgern teil, darunter
zivilgesellschaftliche Organisationen, Patientenverbande, Arzte, Forscher,
Gesundheitsministerien und européische Institutionen. Der vielfaltige Teilnehmerkreis



spiegelt die kontinuierliche Arbeit und das politische Engagement der EU-Mitgliedstaaten,
der zivilgesellschaftlichen Organisationen und der einschldgigen Akteure seit 2004 wider.

Insgesamt beteiligten sich 32 Redner, 30 EWSA-Mitglieder und etwa 235 Teilnehmer aus
ganz Europa online oder durch personliche Teilnahme an der Konferenz. Das Programm
befindet sich im Anhang dieses Dokuments.

Wichtige Schlussfolgerungen und Empfehlungen der Konferenz

1.  Schaffung eines umfassenden europdischen Aktionsplans fur seltene Krankheiten
bis 2030

e Es muss politischen Rickhalt geben, und die Europédische Kommission muss sich
engagieren und Uber die Européischen Referenznetzwerke (ERN) hinaus einen
kohdrenten Rahmen schaffen, der als Richtschnur fir die nationale Politik dient und
gemeinsame MafRnahmen fordert.

e Eine Lenkungsgruppe mit Sachverstandigen aus den Mitgliedstaaten sowie mit EWSA
und EURORDIS sollte eingerichtet werden, die sich mit dem européischen
Aktionsplan fur seltene Krankheiten befasst, um die horizontale Koordinierung und
Zusammenarbeit sowie das Monitoring und die Uberwachung des Aktionsplans
sicherzustellen. In dieser Lenkungsgruppe mussen unbedingt alle Interessentrager
vertreten sein, die mit seltenen Krankheiten arbeiten, und auch Patientenvertreter
mussen ihr als VVollmitglieder angehoren. Auf diese Weise konnten die personlichen
Erfahrungen und Prioritdten der Patienten mit seltenen Krankheiten direkt in die
politischen Entscheidungen einflieRen.

e Die Lucken in der Patientenversorgung mussen geschlossen werden. Es muss etwas
gegen die EU-weit herrschende ungleiche Behandlung und die erheblichen
Hindernisse bei Screening, Diagnose, Behandlung unternommen werden. Auflerdem
muss eine rechtzeitige und koordinierte Versorgung angeboten werden, zu der auch
die soziale Fursorge und eine umfassende und integrierte psychosoziale Unterstlitzung
gehdren. Sicherzustellen ist auBerdem, dass Menschen, die an einer seltenen Krankheit
leiden, ohne Einschrankungen am Gemeinschaftsleben teilhaben kénnen.

e Patienten mit seltenen Krankheiten bendtigen integrierte Gesundheits- und
Sozialdienste und missen als benachteiligte Gruppe anerkannt werden, um
sicherzustellen, dass sie genau wie Menschen mit Behinderungen angemessene
Beihilfen und Leistungen erhalten.

e Europa muss etwas gegen den groflen Mangel an medizinischem Fachpersonal in der
EU unternehmen, der auch diejenigen betrifft, die an der Kartierung seltener
Krankheiten beteiligt sind. Die Versorgung der Patienten leidet in vielen Landern
unter einem unverhéltnismaRigen und aufllergewohnlichen Personaldruck. Dieses
Problem muss weitere untersucht werden, und es muss dartiber beraten werden, was
dagegen unternommen werden kann.
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e Um die Diagnose und Therapien fir Menschen mit seltenen Krankheiten in Europa
erheblich zu verbessern, muss die Frihdiagnose durch fortschrittliche molekulare
Technologien verbessert werden. Es gilt, die digitalen Gesundheitsdienste und
Auskunftsnetzwerke zu starken, die kooperative Forschung und den Datenaustausch
zu fordern, das Problembewusstsein und die Schulung des Gesundheitspersonals zu
verbessern und ein gleichberechtigtes Versorgungsangebot fiir alle Patienten zu
schaffen.

e Es ist wichtig, dass die Gesundheitsversorgung einem ganzheitlichen Ansatz folgt und
nicht wie bisher fragmentiert ist und sich zu stark auf einzelne Spezialbereiche
konzentriert, die nicht miteinander verzahnt sind.

e Die Entwicklung von Arzneimitteln fir seltene Krankheiten sollte gefordert werden,
wobei die tagliche Praxis zu beriicksichtigen ist.

e Damit seltene Krankheiten besser diagnostiziert werden kénnen, sind gesonderte Aus-
und Weiterbildungsangebote nicht nur fiir das Gesundheitsfachpersonal, sondern auch
fiir Sozialarbeiter und Beschéftigte im Sozialwesen erforderlich, damit Patienten mit
seltenen Krankheiten besser betreut werden kénnen, Hilfe im Alltag bekommen und
ihre psychosozialen Bediirfnisse besser erkannt werden.

e Im Interesse der Pravention und der Erkennung dieser Krankheiten sollten auch Lehrer
und Erzieher an Schulen und Kinderbetreuungseinrichtungen entsprechend geschult
werden.

e Entscheidend ist, dass die Mitgliedstaaten und die Europdische Kommission sich
gemeinsam darum bemuhen, Mittel fir seltene Krankheiten bereitzustellen und die
Finanzierung auszuweiten, um die Kontinuitdt aller im Rahmen von JARDIN
entwickelten gezielten Instrumente und Modelle sicherzustellen. Dieser kooperative
Ansatz wirde sicherstellen, dass die erforderlichen Ressourcen zur Verfligung stehen,
um laufende Forschungsarbeiten zu unterstiitzen, Diagnosen und Therapien zu
verbessern und die gleichberechtigte Versorgung aller Patienten in ganz Europa
aufrechtzuerhalten.

e Es ist von groRter Bedeutung, dass die ERN besser in alle relevanten Bereiche der
nationalen Gesundheitssysteme integriert werden.

e Bei den nationalen Planen fur seltene Krankheiten kommt es sehr auf die
Unterstlitzung und die verbesserte Umsetzung an, wobei die EU eine koordinierende
Funktion austiben sollte.

e Es bedarf der Zusammenarbeit und des Austauschs mit internationalen
Organisationen, um Initiativen fir seltene Krankheiten voranzubringen. Die
Entwicklung eines Globalen Netzwerks fiir seltene Krankheiten (GnRD) durch die
Weltgesundheitsorganisation in Zusammenarbeit mit Rare Diseases International
(RDI) ist ein sehr guter Schritt in die richtige Richtung. Dies Initiative zielt darauf ab,
die Erfolge der ERN auf globaler Ebene zu replizieren und anzupassen, indem digitale
Innovationen genutzt werden, um Fachwissen zu bindeln und die Zugénglichkeit zu
verbessern.
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Ein européischer Aktionsplan fur seltene Krankheiten sollte:

2.

gemeinsame und messbare Ziele enthalten, die unmittelbar auf den ungedeckten
Bedarf reagieren. Es muss Chancengleichheit in allen Mitgliedstaaten durch
verbesserte Behandlungsergebnisse (verringerte Diagnosezeit) hergestellt werden. Die
Ungleichbehandlung muss verringert werden und Innovationen sind zu férdern;
Malnahmen vorsehen, die einzelstaatliche, regionale und lokale Gesundheitsbehdrden
und zivilgesellschaftliche Organisationen (u.a. Patientenorganisationen) bei ihren
Bemlhungen um eine gute und bezahlbare Versorgung seltener Krankheiten
unterstutzen;

SMART-Ziele enthalten, die bis 2030 erreicht werden koénnen, um die Diagnose
seltener Krankheiten innerhalb eines Jahres nach dem Auftreten der Symptome zu
ermdglichen;

zur Einfihrung eines wirksamen horizontalen Modells fiir die Koordinierung der
Kommissionsdienststellen fihren, die sich mit seltenen Krankheiten und der
grenzuberschreitenden Gesundheitsversorgung befassen;

sich dafur einsetzen, dass mit Mitgliedstaaten Vereinbarungen tber den Inhalt, die
Aktualisierung, die Anwendung und die Uberwachung der nationalen Plane fiir seltene
Krankheiten geschlossen werden;

der Erfassung und Verbreitung bewéhrter Verfahren in der gesamten Europaischen
Union dienen;

die Finanzierung und Machbarkeit garantieren und die Planung im Rahmen von
EU4Health-Programmen, Horizont Europa und sonstigen Finanzierungsprogrammen
sowie die Zuweisung erheblicher Haushaltsmittel fiir die Gesundheitsversorgung im
mehrjéhrigen Finanzrahmen 2028-2035 gewahrleisten;

dafiir sorgen, dass Leitlinien ausgearbeitet und Finanzmittel (EU4Health und
Forschungsprogramme) fir Initiativen bereitgestellt werden, um Patienten und
Familien einen besseren Zugang zu Diagnose, Versorgung und Unterstiitzung zu
bieten;

gezielte Forderanreize fir die Forschung und Innovation insbesondere in den
Bereichen fortgeschrittene Diagnostik, Prézisionsmedizin und Gentherapie enthalten.

Gemeinsames Vorgehen der Zivilgesellschaft und der Patientenverbande zur
Verbesserung der gesundheitlichen und sozialen Situation von Menschen mit
seltenen Krankheiten

Die realen Bedirfnisse der Menschen mit seltenen Krankheiten mussen die Messlatte
bilden. Alle Informationen und Unterstiitzungsleistungen sollten auf ihre Bedirfnisse
zugeschnitten werden, damit die Patienten die am besten geeignete und wirksamste
Versorgung erhalten.

Bei der Behandlung seltener Krankheiten kommt es sehr darauf an, dass die richtigen
Informationen bereitgestellt werden. Fur die adédquate Information der Patienten und
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der Angehorigen sind angemessene, genaue, faktengetreue, medizinisch korrekte,
verstandliche und zugangliche Informationen unerlésslich.

e Die Zusammenarbeit zwischen  Nichtregierungsorganisationen,  Forschern,
Angehdrigen der Gesundheitsberufe und Entscheidungstragern auf lokaler, nationaler
und europdischer Ebene ist besonders wichtig. Der Aufbau einer gemeinsamen
Plattform, die benutzerfreundlich und fir alle Beteiligten zuganglich ist, kann die
wirksame Zusammenarbeit erleichtern.

e Entscheidend ist, dass die psychosoziale  Unterstitzung  mit  der
Gesundheitsversorgung verflochten wird, gerade auch wegen der langen Anreisen, die
viele Patienten mit seltenen Krankheiten auf sich nehmen mdissen, bevor sie eine
Diagnose erhalten.

e Ein unabhéngiger, bereichsubergreifender und umfassender Ansatz, der mit
angemessenen Finanzmitteln unterstltzt wird, ist fir eine wirksame Bekampfung
seltener Krankheiten malgeblich. Dies lasst sich am besten durch nationale Pléne
erreichen, die Patienten und Verbéande aktiv einbeziehen.

e Die Einbeziehung handlungsfahiger Patientenorganisationen ist flir das ganzheitliche,
bereichstbergreifende und integrierte Management seltener Krankheiten von
entscheidender Bedeutung. Diese Organisationen kénnen wertvolle Erkenntnisse und
Unterstitzung in  verschiedenen  Bereichen wie  Gesundheitsversorgung,
Behindertenbelange, Soziales, Bildung, Beruf, Familienleben und Wohnraum bieten.
Durch die Einbeziehung von Patientenorganisationen kann ein ginstigeres und
inklusiveres Umfeld fur Patienten mit seltenen Krankheiten geschaffen werden.

e Die Behandlung seltener Krankheiten erfordert die Zusammenarbeit zwischen
Behorden und Privatwirtschaft.

e Die Organisationen der Zivilgesellschaft sind Triebkrafte des Wandels, da sie helfen,
ein Bewusstsein flr die Probleme der Menschen mit seltenen Krankheiten zu schaffen
und weil sie mit Rat und Tat zur Seite stehen. Die nationalen Allianzen fir seltene
Krankheiten sind wichtige Akteure in den nationalen Plénen, die Fachwissen und
konkrete Ldsungen einbringen kénnen.

e Die nationalen Allianzen flr seltene Krankheiten brauchen europdische Initiativen,
wie etwa den umfassenden Aktionsplan fur seltene Krankheiten, als Ausgangspunkt
flr die Arbeit in ihren jeweiligen Heimatlandern. Sie sollten auf europdischer Ebene
gestarkt werden, um die MaBRnahmen in den Bereichen Gesundheit, Sozialfursorge,
Forschung und Datenverwaltung zu integrieren, Diagnose und Behandlung zu
verbessern, die Patienten in eine starkere Position zu bringen, eine
grenzuberschreitende Gesundheitsversorgung zu ermoglichen, klare und messbare
Ziele festzulegen und all denjenigen Orientierung zu geben, die helfen, den offenen
Bedarf der Patienten mit seltenen Krankheiten zu decken.

e Es ist beraus wichtig, dass die Organisationen der Zivilgesellschaft und insbesondere
die Patientenorganisationen in die Uberwachung und Kontrolle der nationalen Politik
und deren Umsetzung einbezogen werden.
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Bisherige Fortschritte und kinftige Herausforderungen fir den Europaischen
Raum fur Gesundheitsdaten (EHDS)

Der Europaische Raum fiir Gesundheitsdaten (EHDS) bietet ein grofRes Potenzial zur
Bewiltigung der spezifischen Herausforderungen im Zusammenhang mit den seltenen
Krankheiten. Durch die Harmonisierung von Datenstandards und die Vernetzung von
Plattformen in der EU kann der EHDS die Diagnose, Forschung und Behandlung
seltener Krankheiten verbessern. Die Umsetzung auf nationaler Ebene, wenngleich in
erster Linie eine mitgliedstaatliche Zustandigkeit, kann nicht ohne die vorhandenen
bewahrten Verfahren und die fachliche Zusammenarbeit auf europdischer Ebene
gelingen.

Sehr bedeutungsvoll ware es, ein Pilotprojekt zu unterstiitzen und umzusetzen, um im
Rahmen der EHDS-Verordnung eine gemeinsame europaische Methodik bzw. ein
gemeinsames europdisches Modell fir die Interoperabilitit von Daten zur
Sekundarnutzung zu erkunden. AulRerdem musste die gemeinsame primare Nutzung
von Daten durch akkreditierte medizinische Teams und Mitglieder der ERN erleichtert
werden.

Um die ERN zu stérken und sicherzustellen, dass sie in die Gesundheitssysteme der
Mitgliedstaaten integriert werden, muss ein europdischer Raum fur Gesundheitsdaten
mit EU-weiter Interoperabilitdt geschaffen werden.

Die Patienten missen die Kontrolle tber ihre personenbezogenen Gesundheitsdaten
behalten. Sie sollten ihre Préferenzen fir den Austausch ggf. andern kénnen und klare
Erlauterungen dazu erhalten, wie ihre Daten im Behandlungsverlauf verwendet
werden. Ein ethisches Management starkt das Vertrauen und ermdglicht die wirksame
Nutzung von Priméardaten zugunsten einer besseren Pflege.

Der EHDS bietet Patienten mit seltenen Krankheiten ein grofles Potenzial, da er
schnellere Diagnosen ermdglicht, die grenziberschreitende Versorgung verbessert und
die Forschung férdert. Um wirklich erfolgreich zu sein, muss der ethischen
Governance Vorrang gegeben werden. Die Patienten missen aktiv in die
Entscheidungsfindung einbezogen werden, und sie missen die Kontrolle Uber ihre
Daten behalten. Nur wenn es einen Ausgleich bei diesen Elementen gibt, kann der
EHDS die Gesundheitsversorgung ohne Abstriche bei den Patientenrechten und ohne
Vertrauensverlust aufseiten der Patienten verbessern.

Ganz wichtig ist das Engagement. Damit Patienten und Gesundheitsdienstleister den
EHDS verstehen und ihn wirksam nutzen koénnen, muss Aufklarungs- und
Unterstutzungsarbeit geleistet werden, die die Informationsliicken schlief3t.

Nur wenn Birger und Patienten dem EHDS vertrauen, kann er ein Erfolgsprojekt
werden. Alle Interessentrdager, einschlielich Gesundheitsdienstleister, politische
Entscheidungstrdger und Technologieentwickler, mussen kooperieren, damit der
EHDS sein volles Potenzial entfalten kann, die Patientenrechte geachtet und die
offentliche Gesundheit verbessert wird.

Die ERN sind ein herausragender praktischer Anwendungsfall innerhalb des EHDS.
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e In den ERN konnen Gesundheitsdaten sowohl fur primdre Zwecke (direkte
Patientenversorgung) als auch fur Sekundarzwecke (Forschung, Politikgestaltung und
Verbesserung der Gesundheitssysteme) herangezogen werden. Die ERN leisten bei der
Nutzung von Gesundheitsdaten Pionierarbeit und sind Bahnbrecher im européischen
Okosystem fiir Gesundheitsdaten. Sie kénnen Standards und bewahrte Verfahren fiir
andere Einrichtungen setzen.

e Die Schnittmenge der Aufgaben von ERN und EHDS durch primare Nutzung
(klinisches Patientenmanagementsystem) und sekundare Nutzung (ERN-Register) von
Gesundheitsdaten kann die Behandlung seltener Krankheiten wesentlich verbessern.

e Die Codes der Internationalen Klassifikation der Krankheiten (ICD) fir seltene
Krankheiten werden in der Gesundheitsstatistik routinemaRigen verwendet. Diese
nitzlichen Codes erfassen nicht alle seltenen Krankheiten, und nicht jede seltene
Krankheit ist ICD-codiert. Allerdings sind diese hilfreichen 1ICD-Codes fir etliche
seltene Krankheiten vorhanden. Epidemiologische Bewertungen dieser seltenen
Krankheiten sind dank der von der nationalen Krankenkasse verwendeten Statistiken
Uber Todesursachen und Krankenhausentlassungen mdoglich. Beide Systeme decken
die gesamte Bevolkerung Ungarns ab. Daher sind diese Indikatoren aussagekréftig und
bilden die epidemiologischen Entwicklungen fir einen erheblichen Teil der seltenen
Krankheiten ab.

e Es bedarf einer gemeinsamen Sprache, um hochwertige Daten Uber seltene
Krankheiten auf nationaler, transnationaler und europdischer Ebene (auch tber nicht
diagnostizierte Falle) zu gewinnen. So kénnten die Kohérenz und die Vergleichbarkeit
der Daten zwischen verschiedenen Regionen und Systemen gewahrleistet werden.

e Die Bedeutung einer einheitlichen Sprache in Bezug auf seltene Krankheiten wurde in
der Empfehlung des Rates von 2009 anerkannt; seitdem hat die Européische
Kommission die Verwendung der ORPHAcodes kontinuierlich unterstitzt. Der
néchste entscheidende Schritt besteht darin, eine endgultige Entscheidung zu treffen
und ein starkes politisches Engagement fir die konsequente Umsetzung und
Verwendung von ORPHAcodes in allen einschldgigen Systemen zu entwickeln.

e Das Orphanet-Portal, das fur die Entwicklung und Aktualisierung des ORPHAcodes-
Systems fir die Kodierung seltener Krankheiten zustandig ist, ist eine sehr wichtige
Ressource. Derzeit ist sein Angebot aber auf nur sieben Amtssprachen der EU
beschrankt, was die Anwendbarkeit mindert. Die Einrichtung einer neuen
EU-Agentur, die Unterstitzung und Konsultation in allen Amtssprachen bietet, wiirde
seinen Nutzen erheblich steigern. Dadurch wiirde sichergestellt, dass alle
Interessentrager in ihrer Muttersprache die bereitgestellten Informationen und Dienste
nutzen konnen.

Diese Schlussfolgerungen und Empfehlungen werden allen Teilnehmern, dem Européischen
Parlament und der Europdischen Kommission sowie den Gesundheitsministerien der
EU-Mitgliedstaaten unterbreitet. Sie werden auch dem ungarischen Ratsvorsitz und dem
nachsten Dreiervorsitz der EU Ubermittelt.

Schlussfolgerungen und Empfehlungen — Konferenz iber seltene Krankheiten, 29. November 2024, Budapest 7



