#RareDiseases

KONKLUSIONER
OG ANBEFALINGER

KONFERENCE |

For et EU engagement i bekaampelsen
af sjeldne sygdomme




KONKLUSIONER OG ANBEFALINGER

Formalet med denne konference var at bidrage til udviklingen af en europaisk politikramme
for sjeeldne sygdomme. | rammen vil der indga strategier for flere forskellige omrader, herunder
forskning, digitale teknologier, sundhedsydelser og social beskyttelse, som supplement til den
eksisterende lovgivning og til fremme af nye tiltag vedrgrende sjeeldne sygdomme pa bade
europaisk og nationalt plan.

Konferencen fremhavede Det Europziske @konomiske og Sociale Udvalgs (E@SU's)
sonderende udtalelse: Ingen ma lades i stikken: Det europziske engagement i bekeempelsen af
sjeeldne sygdomme, udarbejdet pa anmodning af det ungarske radsformandskab, hvori udvalget
indtreengende opfordrer Kommissionen til at offentliggere en meddelelse om en omfattende
europaeisk handlingsplan for sjeeldne sygdomme for 2025-2029. Malet er at sikre, at patienter
med sjeldne sygdomme far stillet en diagnose inden for et ar efter, at de farste symptomer viser

sig.

Pa konferencen opfordrede det ungarske formandskab og E@SU den nye Kommission og EU's
medlemsstater til at foresla og gennemfare en omfattende europzeisk handlingsplan for sjaeldne
sygdomme med felles og malbare mal med sigte pa at forbedre behandlingen af sjeldne
sygdomme og styrke det europziske samarbejde inden for feltet. De vigtigste anbefalinger fra
konferencen blev sammen med de vigtigste konklusioner i E@SU's sonderende udtalelse
forelagt EPSCO-Radet den 3. december 2024.

P4 konferencen deltog ogsa en bred vifte af interessenter, herunder
civilsamfundsorganisationer, patientorganisationer, laeger, forskere, sundhedsministerier og
EU-institutioner. Denne alsidige deltagelse sikrede kontinuiteten i det arbejde og det politiske
engagement, som EU's medlemsstater, civilsamfundsorganisationerne og de relevante
interessenter har lagt for dagen siden 2004.

| alt tog 32 talere, 30 E@SU-medlemmer og ca. 235 deltagere fra hele Europa del i konferencen,
enten online eller fysisk. Programmet findes i bilaget til dette dokument.

De vigtigste konklusioner og anbefalinger fra konferencen

1. Om gennemfgrelse af en omfattende europeisk handlingsplan for sjeldne
sygdomme senest i 2030

e Der er brug for politisk stette med tilsagn fra Kommissionen til at skabe en
sammenhangende ramme, som er retningsgivende for de nationale politikker og
fremmer samarbejdstiltag, og som omfatter mere end blot de europaiske netveerk af
referencecentre (ERN'er).



e Der bgr nedsattes en styringsgruppe for den europaiske handlingsplan for sjeeldne
sygdomme, bestaende af eksperter fra medlemsstaterne, EGSU og EURORDIS, for at
sikre horisontal koordinering og samarbejde samt overvagning af og tilsyn med
handlingsplanen. Det er vigtigt, at patientrepraesentanter inddrages som fuldgyldige
medlemmer i denne styringsgruppe, der skal repraesentere alle interessenter i
gkosystemet for sjeeldne sygdomme. En sadan inddragelse vil sikre, at patienternes egne
erfaringer og prioriteter far direkte indvirkning pa de politiske beslutninger.

o Det er vasentligt at fa lukket hullerne i patientbehandlingsforlgbene, udjevne
ulighederne pa tveers af EU og fjerne de betydelige hindringer for adgang til screening,
diagnosticering, behandling og rettidig og koordineret pleje, herunder social omsorg og
omfattende og integreret psykosocial stgtte, og sikre, at personer, der lever med en
sjeelden sygdom, kan deltage fuldt ud i samfundslivet.

e Det er afgerende at integrere sundhedsydelser og sociale tjenester for patienter med
sjeeldne sygdomme og at anerkende personer, der lever med sjeldne sygdomme, som
en darligt stillet gruppe samt sikre, at de modtager passende ydelser og hjelp pa linje
med personer med handicap.

e Europa er ngdt til at afhjeelpe den enorme mangel pa sundhedspersonale i EU, herunder
pa personer, der arbejder med at kortlegge sjeldne sygdomme. De eksisterende
personaleressourcer for patienter er i mange lande under et uforholdsmaessigt stort og
ekstremt pres, hvorfor der er brug for yderligere analyser og draftelser pa dette omrade.

e For at forbedre diagnostik og behandlinger for personer med sjeldne sygdomme i
Europa betragteligt er vi ngdt til at styrke tidlig diagnosticering gennem avancerede
molekylere teknologier og digital sundhed, styrke henvisningsnetveaerk, fremme
forskningssamarbejde og datadeling, @ge bevidstheden blandt og forbedre uddannelsen
af sundhedspersonalet samt sikre alle patienter lige adgang til pleje.

e Deter vigtigt at anleegge en holistisk tilgang til sundhedspleje i stedet for den nuveerende
fragmenterede tilgang, hvor der er uforholdsmassigt stort fokus pa individuelle
specialiserede omrader uden indbyrdes sammenhang.

e Forskning i leegemidler til sjeeldne sygdomme bgr tilskyndes og tilpasses den daglige
praksis.

e For at styrke diagnosticeringskapaciteten er det ngdvendigt, at ikke blot de ansatte i
sundhedssektoren, men ogsa socialarbejdere og velferdspersonale, modtager specifik
uddannelse, sa de bliver i stand til at yde mere effektiv pleje til personer med sjeeldne
sygdomme, hjelpe dem i deres dagligdag og opfylde deres psykosociale behov.

e Lerere og padagoger i bgrnepasningsinstitutioner og skoler ber ligeledes modtage
uddannelse for at fremme forebyggelse og diagnosticering.

e Det er afggrende, at medlemsstaterne og Kommissionen gar sammen om at garantere
og udvide finansieringen af sjeldne sygdomme for at sikre, at alle de malrettede
veerktgjer og modeller, som udvikles inden for rammerne af JARDIN, er baeredygtige.
Denne samarbejdsbhaserede tilgang vil sikre de ngdvendige tilgaengelige ressourcer til at
statte igangvaerende forskning, forbedre diagnostik og behandlinger og fortsat sikre alle
patienter i hele Europa lige adgang til pleje.
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e Deteraltafgarende, at ERN'erne integreres bedre i alle relevante sektorer af de nationale
sundhedssystemer.

e Gennemfgrelsen af nationale planer vedrgrende sjeldne sygdomme skal stgttes og
styrkes, med EU i en koordinerende rolle.

e Det er vigtigt med samarbejde og udveksling med internationale organisationer for at
fremme initiativer vedrgrende sjeldne sygdomme. Verdenssundhedsorganisationens
udvikling af et globalt netvaerk for sjeeldne sygdomme (GNRD) i samarbejde med Rare
Diseases International (RDI) er et lovende skridt i den rigtige retning. Dette initiativ har
til formal at kopiere og tilpasse ERN'ernes succeser pa globalt plan ved at udnytte
digitale innovationer til at samle ekspertise og gge tilgaengeligheden.

En europaisk handlingsplan for sjeeldne sygdomme bar:

e indeholde fzlles og malbare mal, der direkte modsvarer uopfyldte behov, og som sikrer
lige muligheder i alle medlemsstater gennem forbedrede sundhedsresultater (hurtigere
diagnosticering), mindre ulighed og fremme af innovation

o omfatte tiltag til at stgtte de nationale, regionale og lokale sundhedsmyndigheder og
civilsamfundsorganisationer (herunder patientorganisationer) i deres bestrabelser pa at
sikre patienter adgang til en behandling af sjeldne sygdomme, som er gkonomisk
overkommelig og af hgj kvalitet

e indeholde SMART-mal, der kan nas senest i 2030, for at muliggere diagnosticering af
patienter med sjeldne sygdomme inden for et ar efter, at de farste symptomer viser sig

e indfare en effektiv model for horisontal koordinering for de organer i Kommissionen,
der beskeeftiger sig med sjeldne sygdomme og graenseoverskridende sundhedsydelser

o tilskynde til aftaler med medlemsstaterne om indholdet, ajourfgringen, anvendelsen og
overvagningen af de nationale planer for sjeldne sygdomme

e omfatte indsamling og formidling af bedste praksis i hele Den Europaiske Union
garantere finansiering og gennemferlighed, sikre planlegningen af EU's
sundhedsprogrammer, Horisont Europa og andre finansielle programmer samt sikre
betydelige budgetmidler til sundhed i den flerarige finansielle ramme for 2028-2035

e yde vejledning og g@remeerke finansiering (EU4Health-programmet og
forskningsprogrammet) til initiativer, der har til formal at sikre patienter og familier
bedre adgang til diagnosticering, pleje og stette

e omfatte malrettede incitamentsmekanismer til fremme af forskning og innovation,
navnlig inden for avanceret diagnostik, preecisionsmedicin og genterapi.

2. Om civilsamfundets og patientorganisationers feelles indsats for at forbedre den
sundhedsmaessige og sociale situation for personer med sjaeldne sygdomme

e Det er afgerende at prioritere de realistiske behov hos personer, der lever med sjeeldne

sygdomme. Al information og stgtte bgr ngje tilpasses disse behov for at sikre, at
patienterne modtager den mest relevante og effektive behandling.
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| bekeempelsen af sjeldne sygdomme er det ogsa vigtigt at give de rette oplysninger.

For at sikre, at patienterne og deres familier er velinformerede, skal de oplysninger, de

modtager, vare tilstreekkelige, ngjagtige, faktuelle, legeligt godkendte, forstaelige og

tilgaengelige.

e Samarbejde mellem ikkestatslige organisationer, forskere, sundhedspersonale og
beslutningstagere pa lokalt, nationalt og europeisk plan er af central betydning. Det kan
fremme et effektivt samarbejde at opbygge en felles platform, som er letanvendelig og
tilgeengelig for alle parter.

e Det er vigtigt at integrere psykosocial stgtte i sundhedsplejen, navnlig i betragtning af
det lange forlgb, som mange patienter med sjeldne sygdomme gennemgar, inden de far
stillet en diagnose.

e En uafhangig, tveergaende og global tilgang, understattet af tilstreekkelig finansiering,
er afgarende for en effektiv handtering af sjeldne sygdomme. Dette kan bedst opnas
gennem nationale planer, hvor man aktivt inddrager patienter og foreninger.

¢ Inddragelse af sterke patientorganisationer er en af forudseetningerne for en holistisk,
tveersektoriel og integreret handtering af sjeeldne sygdomme. Disse organisationer kan
bidrage med verdifuld viden og statte pa forskellige omrader, herunder vedrgrende
sundhedspleje, handicap og sociale anliggender, uddannelse, arbejde, familieliv og
bolig. Ved at inddrage patientorganisationer pa disse omrader kan vi skabe et mere
stgttende og inklusivt miljg for patienter med sjeeldne sygdomme.

e Det er ngdvendigt, at den offentlige og private sektor samarbejder om at bekempe
sjeeldne sygdomme.

e Civilsamfundsorganisationer er drivkrafter for forandring, da de bestraber sig pa at
skabe opmarksomhed om, yde statte ved og tilvejebringe lgsninger pa de udfordringer,
som personer, der lever med sjeldne sygdomme, keemper med. De nationale alliancer
for sjeldne sygdomme er centrale interessenter i de nationale planer, idet de bidrager
med ekspertviden og konkrete lgsninger.

e De nationale alliancer for sjeldne sygdomme har brug for europzeiske initiativer sasom
en omfattende handlingsplan for sjeeldne sygdomme, som den nationale indsats kan tage
afsat i. Dette bar styrkes pa europzisk plan med henblik pa at integrere sundheds-,
social-, forsknings- og dataforvaltningspolitikker, forbedre adgangen til diagnosticering
og behandlinger, styrke patienternes stilling, sikre graenseoverskridende
sundhedsydelser, skabe klare, malbare mal samt udstikke kursen for alle, der kan hjelpe
med at daekke alle uopfyldte behov i hele det forlgb, som patienter med sjaldne
sygdomme gennemgar.

e Det er vyderst vigtigt at inddrage civilsamfundsorganisationer — navnlig

patientorganisationer — i overvagningen af og kontrollen med de nationale politikker

samt i gennemfarelsen af dem.
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3.  Om de opnaede fremskridt og kommende udfordringer for det europaiske
sundhedsdataomrade

e Det europaiske sundhedsdataomrade rummer et stort potentiale for at handtere de
specifikke udfordringer, der ger sig geeldende for sjeldne sygdomme. Ved at
harmonisere datastandarder og forbinde platforme pa europaisk plan kan det
europaeiske sundhedsdataomrade bidrage til bedre diagnosticering, forskning og
behandling af sjeeldne sygdomme. Den nationale gennemfgrelse er ganske vist primaert
medlemsstaternes ansvar, men er ngdt til at bero pa eksisterende bedste praksis og
fagligt samarbejde pa europeisk plan for at lykkes.

e Det er yderst vigtigt at stette og gennemfare et pilotprojekt vedrerende en felles
europeaeisk metodologi og model for datainteroperabilitet til sekundaer anvendelse inden
for rammerne af forordningen om det europeiske sundhedsdataomrade samt lette
dataudveksling til primer anvendelse mellem akkrediterede laegehold og
ERN-medlemmer.

e For at styrke ERN'erne og sikre, at de er integrerede i medlemsstaternes
sundhedssystemer, er det ngdvendigt at oprette et europeisk sundhedsdataomrade, der
er interoperabelt inden for EU.

e Patienter skal have kontrol over deres personlige sundhedsdata. De bgr kunne ajourfare
deres preeferencer for deling af deres data og fa klare oplysninger om, hvordan disse
anvendes i plejen. En etisk forvaltning styrker tilliden og muligger en effektiv
anvendelse af primare data med henblik pa bedre pleje.

e For patienter med sjeldne sygdomme ligger der et stort potentiale i det europaiske
sundhedsdataomrade, nar det kommer til at muliggere hurtigere diagnosticering,
forbedre graenseoverskridende sundhedsydelser og fremme forskning. For at dette skal
lykkes, er det imidlertid ngdvendigt at prioritere etisk forvaltning, inddrage patienterne
aktivt i beslutningstagningen og give dem kontrol over deres data. Kun ved at skabe
balance mellem disse dele kan det europaiske sundhedsdataomrade sikre en omstilling
af sundhedsplejen, hvor patienternes rettigheder og tillid samtidig beskyttes.

e Det er afgerende at tilskynde til aktiv deltagelse. Hvis patienter og sundhedstjenester
skal kunne forsta og interagere effektivt med det europziske sundhedsdataomrade,
kraever det uddannelse og statte for at udfylde de forstaelsesmassige huller.

e Kun hvis borgere og patienter har tillid til det europeiske sundhedsdataomrade, er der
udsigt til succes. Alle interessenter, herunder sundhedstjenester, politiske
beslutningstagere og teknologiudviklere, skal derfor samarbejde om at sikre, at man far
det fulde udbytte ud af det europziske sundhedsdataomrade, samtidig med at
patientrettighederne overholdes og folkesundheden fremmes.

e ERN'er udger et fremragende praktisk brugstilfelde for det europaiske
sundhedsdataomrade.

e ERN'er kan anvende sundhedsdata til sdvel primare formal (direkte patientpleje) som
sekundere  formal  (forskning,  politikudformning og  forbedring  af
sundhedssystemerne). ERN'erne gar forrest i udnyttelsen af sundhedsdata, hvilket gar
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dem til pionerer inden for det europaeiske sundhedsdatagkosystem. De kan fastsette
standarder og bedste praksis, som andre enheder skal fglge.

e ERN'ernes og det europeziske sundhedsdataomrades overlejring med primere
(det Kliniske patientstyringssystem) og sekundare (ERN-registre) anvendelser af
sundhedsdata kan forbedre handteringen af sjeldne sygdomme vasentligt.

e ICD-koderne (Den Internationale Sygdomsklassifikation) for sjeldne sygdomme
anvendes i rutinemassige sundhedsstatistikker. Disse nyttige koder dakker imidlertid
ikke alle sjeldne sygdomme, og der findes ikke sarskilte ICD-koder for hver enkelt
sjeelden sygdom. Der findes dog ICD-koder for en betragtelig andel af sjeldne
sygdomme. Det er muligt at foretage epidemiologiske evalueringer af disse sjeldne
sygdomme takket vere statistikker over dgdsarsager samt den nationale sygesikrings
registre over udskrevne patienter. I Ungarn er hele befolkningen omfattet af disse
to systemer. Disse indikatorer er derfor informative og gyldige, nar det drejer sig om at
beskrive de epidemiologiske tendenser for en betydelig andel af sjeeldne sygdomme.

e Der er behov for et felles sprog for at opna data af hgj kvalitet om sjeeldne sygdomme
pa nationalt, tvaernationalt og europaisk plan (herunder om udiagnosticerede tilfelde).
Dette vil sikre ensartede og sammenlignelige data pa tvers af forskellige regioner og
systemer.

e Betydningen af et felles sprog for sjeldne sygdomme blev anerkendt i Radets
henstilling fra 2009, og Kommissionen har siden da lgbende godkendt anvendelsen af
ORPHACcodes. Det naste afgarende skridt er at treeffe en endelig afgerelse og udvise
steerk politisk vilje til konsekvent at gennemfgre og anvende ORPHAcodes i alle
relevante systemer.

e Orphanetportalen, som er ansvarlig for at udvikle og ajourfare ORPHAcodes-systemet
til kodning af sjeldne sygdomme, er en vigtig ressource. Pa nuvaerende tidspunkt findes
den imidlertid kun pa syv EU-sprog, hvilket begraenser dens tilgeengelighed. Oprettelsen
af et nyt EU-agentur, der kan yde stgtte og radgivning pa alle officielle EU-sprog, vil
gere platformen langt mere anvendelig. Dette vil sikre, at alle interessenter, uanset
sprog, kan fa adgang til og nyde godt af de oplysninger og tjenester, som findes pa den.

Disse konklusioner og anbefalinger vil blive formidlet til alle deltagere, til Europa-Parlamentet
og Kommissionen samt til EU-medlemsstaternes sundhedsministerier. De vil specifikt blive
videresendt til det ungarske formandskab og til den kommende EU-formandskabstrio.
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