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Celem konferencji bylo wniesienie wkladu w opracowanie europejskich ram polityki
dotyczacych chordb rzadkich. Te ramy majg scali¢ strategie w roznych dziedzinach, w tym
w dziedzinie badan naukowych, technologii cyfrowych, opieki zdrowotnej i ochrony
socjalnej. Tym samym majg uzupehic istniejace przepisy i pobudzi¢ do nowych dziatan
w zakresie zwalczania chordb rzadkich zarowno na szczeblu europejskim, jak i krajowym.

Na konferencji zwrocono uwage na opini¢ rozpoznawcza Europejskiego Komitetu
Ekonomiczno-Spotecznego (EKES-u) ,,Aby nikt nie pozostal w tyle: Europejskie
zobowigzanie do walki z chorobami rzadkimi”, ktéra zostala sporzadzona na wniosek
prezydencji wegierskiej Rady UE. W opinii wezwano Komisje Europejska do opublikowania
komunikatu w sprawie europejskiego planu dziatania w dziedzinie chorob rzadkich na lata
2025-2029. Celem jest zadbanie o to, by pacjenci cierpiacy na choroby rzadkie uzyskiwali
diagnoz¢ w ciagu roku od wystapienia pierwszych objawow.

Prezydencja wegierska i EKES wezwaly na konferencji nowa Komisje¢ Europejska 1 panstwa
cztonkowskie UE do zaproponowania oraz wdrozenia kompleksowego europejskiego planu
dziatania w dziedzinie chordb rzadkich, ktory obejmowatby wspdlne i wymierne cele
w zakresie poprawy leczenia chorob rzadkich oraz zacie$nienia wspotpracy europejskiej
wtym zakresie. Glowne zalecenia sporzadzone w wyniku konferencji wraz
Z najwazniejszymi wnioskami z opinii rozpoznawczej EKES-u zostaty przedstawione Radzie
EPSCO 3 grudnia 2024 r.

W konferencji wzigto udziatl szerokie grono zainteresowanych stron, w tym organizacje
spoleczenstwa obywatelskiego, stowarzyszenia pacjentow, lekarze, naukowcy, a takze
przedstawiciele ministerstw zdrowia 1 instytucji europejskich. Dzieki réznorodnosci
uczestnikow zapewniono ciaglto$¢ prac podejmowanych od 2004 r. przez panstwa
cztonkowskie UE, organizacje spoteczenstwa obywatelskiego i zainteresowane strony, a takze
cigglos¢ ich zaangazowania politycznego od tego czasu.



W konferencji wzigto udzial zdalny lub fizyczny tacznie 32 prelegentow, 30 czionkin
i cztonkow EKES-u i okoto 235 os6b z catej Europy. Program znajduje si¢ w zatgczniku do
niniejszego dokumentu.

Najwazniejsze wnioski i zalecenia sporzadzone w wyniku konferencji:

1.  Opracowanie kompleksowego europejskiego planu dzialania w dziedzinie chorob
rzadkich do 2030 r.

e Potrzebne jest wsparcie polityczne, przy czym Komisja Europejska musi si¢
zobowigza¢ do ustanowienia spojnych ram, ktore ukierunkujg polityke krajowa
i zacheca do wspdlnych dziatan, wykraczajacych poza europejskie sieci referencyjne
(ESR).

e Nalezy powota¢ grupe sterujaca ds. europejskiego planu dziatania w dziedzinie choréb
rzadkich, skladajaca si¢ z ekspertow z panstw czlonkowskich, cztonkéw EKES-u
i Eurordis, w celu zapewnienia horyzontalnej koordynacji i wspolpracy, a takze
monitorowania 1 nadzorowania planu dziatania. Niezwykle istotne jest, aby
przedstawiciele pacjentow tez byli cztonkami grupy sterujacej, ktora reprezentowataby
wszystkie zainteresowane strony w ekosystemie chorob rzadkich. Dzigki temu decyzje
polityczne uwzgledniatyby bezposrednio praktyczne do$wiadczenia 1 priorytety
pacjentow cierpigcych na choroby rzadkie.

e Zasadnicze znaczenie ma wyeliminowanie luk w S$ciezkach leczenia, zajecie sig
kwestia nieréwnosci w catej UE 1 istotnymi barierami w dostgpie do badan
przesiewowych, diagnostyki, leczenia oraz terminowej i skoordynowanej opieki,
wtym opieki spolecznej oraz kompleksowego 1 zintegrowanego wsparcia
psychospotecznego, a takze zapewnienie osobom cierpigcym na choroby rzadkie
mozliwos$ci pelnego udziatu w Zyciu spotecznosci.

e Niezbedne jest zintegrowanie opieki zdrowotnej i ustug spotecznych dla pacjentow
cierpigcych na choroby rzadkie oraz uznanie ich za grupe w niekorzystnej sytuacji,
ktorej nalezy zapewni¢ odpowiednie dodatki i zasitki podobnie jak osobom
Z niepetnosprawnosciami.

e Europa musi zaja¢ si¢ powaznym niedoborem pracownikoéw opieki zdrowotnej w UE,
w tym pracownikdw zajmujacych si¢ mapowaniem chordb rzadkich. Juz teraz
specjalisci, ktorzy pracuja dla tych pacjentéw, sa w wielu krajach narazeni na
nadmierng i ekstremalng presj¢, a zatem i1 w tym zakresie potrzebna jest dalsza analiza
i dyskusja.

e Aby znacznie poprawi¢ diagnostyke i terapi¢ osob cierpigcych na choroby rzadkie
w Europie, Kkonieczne jest polepszenie wczesnej diagnostyki za pomoca
zaawansowanych technologii molekularnych i e-zdrowia, rozwijanie sieci skierowan,
propagowanie badan opartych na wspotpracy i wymiany danych, podnoszenie
swiadomos$ci pracownikéw medycznych 1 doskonalenie ich ksztalcenia oraz
zapewnienie wszystkim pacjentom réwnego dostepu do opieki.

Whioski i zalecenia sporzadzone w wyniku konferencji na temat choréb rzadkich 29 listopada 2024 r. w Budapeszcie 2



Wazne jest catoSciowe spojrzenie na opieke zdrowotng zamiast obecnego
fragmentarycznego podejscia, ktore nadmiernie skupia si¢ na poszczeg6dlnych,
oderwanych od siebie specjalistycznych dziedzinach.

Nalezy wspiera¢ badania nad lekami sierocymi i dostosowywac je do codziennej
praktyki.

Do wzmocnienia zdolno$ci diagnostycznych potrzebne jest specjalne szkolenie nie
tylko dla pracownikéw stuzby zdrowia, lecz rowniez dla pracownikow socjalnych
i pracownikow pomocy spolecznej, aby osobom cierpigcym na choroby rzadkie
zapewnia¢ skuteczniejszg opieke, pomaga¢ im w codziennym zyciu i zaspokaja¢ ich
potrzeby psychospoteczne.

Aby wspiera¢ profilaktyke i diagnostyke, nauczyciele i pracownicy pedagogiczni
w placowkach opieki nad dzie¢mi i szkotach powinni réwniez przej$¢ szkolenia.
Niezbedne jest, aby panstwa cztonkowskie i Komisja Europejska potaczyty wysitki na
rzecz zapewnienia i rozszerzenia finansowania walki z chorobami rzadkimi z mysla
0 stabilno$ci wszystkich ukierunkowanych narze¢dzi 1 modeli opracowanych w ramach
inicjatywy JARDIN. Podej$cie oparte na wspotpracy zapewnitoby dostepnosé
zasobow niezbednych do prowadzenia biezacych badan, poprawy diagnostyki 1 terapii
oraz utrzymania sprawiedliwego dostepu do opieki dla wszystkich pacjentow w catej
Europie.

Niezwykle istotne jest, by europejskie sieci referencyjne byly lepiej zintegrowane ze
wszystkimi odpowiednimi sektorami krajowych systeméw opieki zdrowotne;.
Konieczne jest wspieranie i usprawnianie realizacji krajowych planéw dotyczacych
chorob rzadkich, w czym UE powinna petni¢ funkcj¢ koordynatora.

Wspolpraca i wymiana z organizacjami mi¢dzynarodowymi sg istotne dla rozwijania
inicjatyw dotyczacych choréb rzadkich. Obiecujacym krokiem naprzod jest
utworzenie przez Swiatowa Organizacje Zdrowia globalnej sieci ds. choréb rzadkich
(GnRD) we wspolpracy z Rare Diseases International (RDI). Ma ona na celu
powielenie i zaadaptowanie w skali globalnej sukceséw europejskich sieci
referencyjnych z wykorzystaniem innowacji cyfrowych do taczenia wiedzy fachowe;j
i poprawy dostgpnosci.

Europejski plan dziatania w dziedzinie chorob rzadkich powinien:

okresla¢ wspolne i wymierne cele, ukierunkowane bezposrednio na niezaspokojone
potrzeby 1 zapewniajgce rowne szanse we wszystkich panstwach cztonkowskich dzigki
poprawie efektéw zdrowotnych (krotszy czas diagnostyki), zmniejszeniu nierdwnosci
oraz rozwojowi innowacji,

uwzglednia¢ $rodki majace na celu wspieranie wysitkOw krajowych, regionalnych
I lokalnych organoéw ds. zdrowia i organizacji spoteczenstwa obywatelskiego (m.in.
organizacji pacjentdw) na rzecz zapewnienia dostgpu do wysokiej jakosci
I przystepnej cenowo opieki w zakresie chorob rzadkich,

uwzglednia¢ cele SMART, ktore mozna osiagna¢ do 2030 r., by zapewni¢ postawienie
diagnozy chorob rzadkich w ciggu roku od wystgpienia pierwszych objawow,
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przewidywa¢ skuteczny horyzontalny model koordynacji dla stuzb Komisji
zajmujacych si¢ chorobami rzadkimi i transgraniczng opieka zdrowotna,

zachgca¢ do zawierania porozumien z panstwami czionkowskimi w sprawie tresci,
aktualizacji, wdrazania 1 monitorowania krajowych planéw w dziedzinie chordb
rzadkich,

obejmowaé¢ gromadzenie i rozpowszechnianie najlepszych praktyk w calej Unii
Europejskiej,

gwarantowac finansowanie 1 wykonalno$¢, a takze planowanie unijnych programéw
W dziedzinie zdrowia, programu ,,Horyzont Europa” i innych programéw finansowych
oraz zapewnia¢ znaczne zasoby budzetowe na zdrowie w wieloletnich ramach
finansowych na lata 2028-2035,

zawiera¢ wytyczne dotyczace inicjatyw majacych na celu zapewnienie pacjentom
I rodzinom lepszego dostgpu do diagnostyki, opieki i wsparcia, a takze przewidywac
ich finansowanie (Program dziatan Unii w dziedzinie zdrowia i program badawczy),
obejmowa¢ ukierunkowane mechanizmy zach¢t w celu popularyzacji badan
i innowacji, zwlaszcza w dziedzinie zaawansowanej diagnostyki, medycyny
precyzyjnej i terapii genowej.

Polaczenie wysitkéw spoleczenstwa obywatelskiego i organizacji pacjentéw w celu
poprawy sytuacji zdrowotnej i spolecznej osob cierpiacych na choroby rzadkie

Zasadnicze znaczenie ma priorytetowe traktowanie realnych potrzeb osob cierpiacych
na choroby rzadkie. Wszystkie informacje 1 cate wsparcie powinny by¢ do nich
dostosowane, aby zapewni¢ pacjentom najbardziej adekwatng i najskuteczniejsza
opieke.

W walce z chorobami rzadkimi niezbedne jest roéwniez dostarczanie odpowiednich
informacji. Aby pacjenci i ich rodziny byli dobrze poinformowani, przekazywane
informacje musza by¢ adekwatne, doktadne, prawdziwe, zatwierdzone medycznie,
zrozumiale i dostepne.

Kluczowe znaczenie ma wspolpraca migdzy organizacjami pozarzadowymi,
badaczami, pracownikami opieki zdrowotnej i decydentami na szczeblu lokalnym,
krajowym i europejskim. Skuteczng wspolprace moze utatwi¢ stworzenie wspoélnej,
tatwej w obstudze 1 dostepnej dla wszystkich platformy.

Konieczne jest wilaczenie wsparcia psychospotecznego do opieki zdrowotne;,
zwlaszcza biorge pod uwage dlugg droge wielu pacjentow cierpigcych na choroby
rzadkie do otrzymania diagnozy.

Niezalezne, przekrojowe i calosciowe podejscie wraz z odpowiednim finansowaniem
jest niezbedne do skutecznego przeciwdziatania chorobom rzadkim. Mozna to
najlepiej osiagna¢ za pomocg plandow krajowych, w ktorych realizacji aktywnie
uczestnicza pacjenci i stowarzyszenia.

Udzial upodmiotowionych organizacji pacjentéw jest bardzo istotny dla calo$ciowego,
miedzysektorowego 1 zintegrowanego zarzadzania chorobami rzadkimi. Moga one
wnosi¢ cenny wktad 1 udziela¢ wsparcia w réznych dziedzinach, takich jak opieka
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zdrowotna, niepelnosprawnos$¢ i sprawy spoteczne, edukacja, praca, zycie rodzinne
i mieszkalnictwo. Mozemy stworzy¢ bardziej sprzyjajace i inkluzywne $rodowisko dla
pacjentow cierpigcych na choroby rzadkie dzigki wlgczeniu organizacji pacjentow
w tych obszarach.

Aby zwalcza¢ choroby rzadkie, potrzebna jest wspolpraca miedzy sektorem
publicznym i prywatnym.

Organizacje spoteczenstwa obywatelskiego sa motorem zmian, poniewaz dazg do
podniesienia $wiadomosci oraz zapewniania wsparcia i rozwigzan w obliczu wyzwan
stojacych przed osobami cierpigcymi na choroby rzadkie. Krajowe sojusze na rzecz
walki z chorobami rzadkimi s3 kluczowymi zainteresowanymi stronami w planach
krajowych, gdyz dostarczaja wiedzg ekspercka i konkretne rozwigzania.

Krajowe sojusze na rzecz walki z chorobami rzadkimi wymagajg inicjatyw
europejskich, takich jak kompleksowy plan dziatania w dziedzinie choréb rzadkich,
gdyz stanowig one punkt wyjscia do wysitkow krajowych. Nalezy je rozwina¢ na
szczeblu europejskim w celu scalenia polityki w zakresie zdrowia, opieki spolecznej,
badan naukowych i zarzadzania danymi; utatwienia dostepu do diagnostyki i leczenia;
wzmocnienia pozycji pacjentdw; zapewnienia transgranicznej opieki zdrowotnej;
wytyczenia jasnych i wymiernych celow, a takze wyznaczenia kierunku dziatania dla
wszystkich, ktérzy moga pomoc w spetieniu wszelkich niezaspokojonych potrzeb
pacjentow cierpiagcych na choroby rzadkie na wszystkich etapach.

Niezwykle istotne jest, aby organizacje spoteczenstwa obywatelskiego — zwlaszcza
stowarzyszenia pacjentdw — byly zaangazowane w monitorowanie oraz nadzorowanie
polityki krajowej 1 jej realizacje.

Postepy w tworzeniu europejskiej przestrzeni danych dotyczacych zdrowia
(EHDS) i przyszle wyzwania z tym zwigzane

Europejska przestrzen danych dotyczacych zdrowia stwarza wiele mozliwosci
zmierzenia si¢ z wyjatkowymi wyzwaniami w dziedzinie choréb rzadkich. Dzigki
harmonizacji standardow danych i taczeniu platform na szczeblu europejskim EHDS
moze usprawni¢ diagnostyke, badania i leczenie choréb rzadkich. Chociaz wdrazanie
na szczeblu krajowym lezy przede wszystkim w gestii panstw cztonkowskich, nie
moze si¢ powies¢ bez juz istniejacych najlepszych praktyk i profesjonalnej
wspotpracy na poziomie europejskim.

Niezwykle wazne jest wsparcie oraz wdrozenie projektu pilotazowego dotyczacego
wspolnej europejskiej metodyki 1 modelu interoperacyjnosci danych na potrzeby
wtérnego wykorzystywania na podstawie rozporzadzenia w sprawie EHDS, a takze
ulatwienie wymiany danych do pierwotnego wykorzystywania miedzy
akredytowanymi zespotami medycznymi a cztonkami ESR.

Aby wzmocni¢ ESR i zapewni¢ ich potaczenie z systemami opieki zdrowotnej panstw
czlonkowskich, nalezy stworzy¢ EHDS, ktora bedzie interoperacyjna w obrebie UE.
Pacjenci muszg mie¢ kontrole nad swoimi danymi osobowymi dotyczacymi zdrowia.
Muszg mie¢ mozliwos$¢ aktualizowania preferencji w zakresie udostepniania danych
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i uzyskiwania klarownych wyjasnien na temat sposobu wykorzystywania ich danych
W opiece. Etyczne zarzadzanie danymi zwigksza zaufanie i umozliwia skuteczne
wykorzystanie danych pierwotnych w celu zapewnienia lepszej opieki.

EHDS ma ogromny potencjat dla pacjentéw cierpigcych na choroby rzadkie, poniewaz
umozliwia szybsza diagnoze, poprawia transgraniczng opiek¢ zdrowotng i napedza
badania naukowe. Aby jednak rzeczywiscie odnie$¢ sukces, nalezy nadaé priorytet
etycznemu zarzadzaniu, czynnie wigczy¢ pacjentow w proces decyzyjny i zapewnic
im kontrol¢ nad wtasnymi danymi. Tylko dzigki wywazeniu tych elementow EHDS
moze prowadzi¢ do przeksztalcenia opieki zdrowotnej i zarazem chroni¢ prawa
pacjentow 1 budowac ich zaufanie.

Zasadnicze znaczenie ma zache¢canie do zaangazowania. Aby pacjenci
I Swiadczeniodawcy rozumieli EHDS i skutecznie z nig wspoéldziatali, potrzebne sg
edukacja i wsparcie majace na celu uzupetnienie brakow w wiedzy.

Sukces bedzie mozliwy jedynie wowczas, gdy obywatele i pacjenci beda w stanie
zaufa¢ systemowi EHDS. Wszystkie zainteresowane strony, w tym
swiadczeniodawcy, decydenci i podmioty opracowujace technologie, musza zatem ze
sobg wspotpracowaé, aby zapewni¢ pelne wykorzystanie potencjatu EHDS
Z poszanowaniem praw pacjentow przy jednoczesnym wsparciu zdrowia publicznego.
ESR stanowig doskonaty operacyjny przypadek uzycia EHDS.

W ESR mozna wykorzystywa¢ dane dotyczace zdrowia zaréwno do celow
pierwotnych (bezposrednia opieka nad pacjentami), jak i wtornych (badania naukowe,
ksztaltowanie polityki 1 poprawa systemow opieki zdrowotnej). Odgrywaja one
wiodaca role w wykorzystywaniu danych dotyczacych zdrowia, dzigki czemu staja sie
pionierami w europejskim ekosystemie danych dotyczacych zdrowia. Moga
wyznacza¢ standardy 1 najlepsze praktyki, ktorych inne podmioty powinny
przestrzegac.

Natozenie si¢ ESR 1 misji EHDS na pierwotne (system zarzadzania danymi
klinicznymi pacjentow) 1 wtorne (rejestry ESR) wykorzystanie danych dotyczacych
zdrowia moze znacznie usprawni¢ zarzadzanie chorobami rzadkimi.

Kody Miedzynarodowej Klasyfikacji Choréb (ICD) dla chordob rzadkich znajduja
zastosowanie w rutynowych statystykach dotyczacych zdrowia. Te przydatne kody nie
obejmuja jednak wszystkich rzadkich choréb i nie dla kazdej choroby rzadkiej istnieja
odrebne kody ICD. Jednak wyjatkowo duzo tych choréb ma uzyteczne kody ICD.
Statystyki przyczyn zgonow i wypisy ze szpitala wykorzystywane przez narodowy
fundusz  ubezpieczen zdrowotnych umozliwiaja oceny epidemiologiczne
W odniesieniu do tych choréb rzadkich. Oba systemy obejmuja cata ludno$¢ Wegier.
Te wskazniki sg zatem pouczajace 1 stluza do opisywania tendencji
epidemiologicznych odnos$nie do znacznego odsetka chordb rzadkich.

Aby uzyska¢ wysokiej jako$ci dane na temat chorob rzadkich na szczeblu krajowym,
ponadnarodowym i europejskim (w tym na temat niezdiagnozowanych przypadkéw),
potrzebne jest wspolne nazewnictwo. Zapewnitoby to spdjnos¢ i porownywalnosé
danych w r6znych regionach 1 systemach.
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e Znaczenie jednoliconego nazewnictwa dotyczacego chorob rzadkich zostato uznane
w zaleceniu Rady z 2009 r., a od tego czasu Komisja Europejska stale popiera
stosowanie kodow Orpha. Kolejnym kluczowym krokiem jest podjecie ostatecznej
decyzji 1 wykazanie si¢ silnym zaangazowaniem politycznym na rzecz spojnego
wdrazania i stosowania kodéw Orpha we wszystkich odpowiednich systemach.

e |Istotnym zasobem jest portal Orphanet, ktéry odpowiada za opracowywanie
I aktualizacje systemu kodéw Orpha do kodowania choréb rzadkich. Niemniej jest
obecnie dostepny jedynie w siedmiu jezykach UE, co stanowi ograniczenie.
Utworzenie nowej agencji UE zapewniajacej wsparcie i konsultacje we wszystkich
jezykach urzedowych UE znacznie zwigkszyloby jego przydatnosé. Zapewnitoby to
wszystkim zainteresowanym stronom, niezaleznie od je¢zyka, dostep do informacji
I Swiadczonych ustug oraz czerpanie z nich korzysci.

Wszyscy uczestnicy, Parlament Europejski i Komisja Europejska, a takze ministerstwa

zdrowia w panstwach cztonkowskich UE otrzymaja niniejsze wnioski i zalecenia. Zostang
one przekazane zwtaszcza prezydencji wegierskiej i kolejnym trzem prezydencjom UE.
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