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KÖVETKEZTETÉSEK ÉS AJÁNLÁSOK 

 

A konferencia azzal a céllal jött létre, hogy elősegítse egy európai szakpolitikai keret 

megalkotását a ritka betegségekre vonatkozóan. Ez a keret a különböző területek – többek 

között a kutatás, a digitális technológiák, az egészségügyi ellátás és a szociális védelem – 

stratégiáit hivatott összefogni, ezáltal kiegészítve a meglévő jogszabályokat és ösztönözve ritka 

betegségekkel kapcsolatos új fellépéseket mind európai, mind nemzeti szinten. 

 

A konferencia felhívta a figyelmet az Európai Gazdasági és Szociális Bizottság (EGSZB) 

„Európai kötelezettségvállalás a ritka betegségek elleni küzdelem mellett” című feltáró 

véleményére, amelyet az EU Tanácsának magyar elnöksége felkérésére dolgoztak ki, és 

amelyben arra kérték az Európai Bizottságot, hogy tegyen közzé közleményt egy ritka 

betegségekre vonatkozó európai cselekvési tervről (2025–2029). A cél az, hogy a ritka 

betegségekben szenvedő betegek a tünetek megjelenésétől számított egy éven belül diagnózist 

kapjanak. 

 

A konferencián a magyar elnökség és az EGSZB arra kérte az új Európai Bizottságot és az 

uniós tagállamokat, hogy tegyenek javaslatot egy ritka betegségekről szóló átfogó európai 

cselekvési tervre, és hajtsák végre azt, közös és mérhető célokat fogalmazva meg a ritka 

betegségek kezelésének javítása és az e téren megvalósuló európai együttműködés 

megerősítése érdekében. A konferencia főbb ajánlásait, valamint az EGSZB feltáró 

véleményének főbb következtetéseit 2024. december 3-án terjesztették az EPSCO Tanács elé. 

 

A konferencián az érdekeltek széles köre vett részt, köztük civil társadalmi szervezetek, 

betegképviseleti szervezetek, orvosok, kutatók, valamint egészségügyi minisztériumok és 

európai intézmények képviselői. A résztvevők sokfélesége az uniós tagállamok, a civil 

társadalmi szervezetek és az érintett érdekelt felek 2004 óta tartó munkájának és politikai 

elkötelezettségének folyamatosságát bizonyította. 

 

A konferencián összesen 32 előadó, 30 EGSZB-tag és mintegy 235 résztvevő vett részt egész 

Európából, online és személyesen egyaránt. A program e dokumentum mellékletében található. 
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A konferencia legfontosabb következtetései és ajánlásai 

 

1. Egy ritka betegségekre vonatkozó átfogó európai cselekvési terv kidolgozása 2030-

ig 

 

• Politikai támogatásra van szükség, az Európai Bizottság kötelezettségvállalásával egy 

olyan koherens keretrendszer létrehozására, amely a nemzeti politikákat irányítja, és az 

európai referenciahálózatokon (ERH) túlmutató közös fellépésre ösztönöz. 

• A horizontális koordináció és együttműködés, valamint a cselekvési terv nyomon 

követése és felügyelete érdekében létre kell hozni egy irányítócsoportot, amely a 

tagállamok, az EGSZB tagjai és az EURORDIS szakértőiből állna, és a ritka 

betegségekre vonatkozó európai cselekvési tervvel foglalkozna. Alapvető fontosságú, 

hogy a betegek képviselői is teljes jogú tagjai legyenek az irányítócsoportnak, amely a 

ritka betegségek ökoszisztémájának valamennyi érdekeltjét képviselné. Ez biztosítaná, 

hogy a ritka betegségekben szenvedő betegek gyakorlati tapasztalatai és prioritásai 

közvetlen hatással legyenek a szakpolitikai döntésekre. 

• Elengedhetetlen a betegellátási útvonalak hiányosságainak megszüntetése, az EU-n 

belüli egyenlőtlenségek kiegyenlítése és a szűréshez, diagnózishoz, kezeléshez, 

valamint az időben történő és összehangolt ellátáshoz – beleértve a szociális ellátást és 

az átfogó és integrált pszichoszociális támogatást – való hozzáférés jelentős 

akadályainak felszámolása, valamint annak biztosítása, hogy a ritka betegséggel élő 

emberek teljes mértékben részt vehessenek az adott közösség életében. 

• Alapvető fontosságú a ritka betegségben szenvedő betegek számára nyújtott 

egészségügyi és szociális szolgáltatások integrálása, valamint a ritka betegségben 

szenvedők hátrányos helyzetű csoportként való elismerése, akiknek a fogyatékkal 

élőkhöz hasonlóan megfelelő juttatásokat és ellátásokat kell biztosítani. 

• Európának foglalkoznia kell azzal, hogy súlyos hiány van az EU-ban egészségügyi 

szakemberekből, beleértve a ritka betegségek feltérképezésével foglalkozó 

szakembereket is. Számos országban aránytalan és rendkívüli nyomás nehezedik a 

meglévő emberi erőforrásra, ezért további elemzésre és szakpolitikai vitára van szükség 

ezen a területen. 

• Ahhoz, hogy Európában jelentősen javuljon a ritka betegségekben szenvedők 

diagnosztizálása és kezelése, fejlett molekuláris technológiák és digitális egészségügy 

segítségével meg kell erősítenünk a korai diagnózist, meg kell szilárdítanunk a 

beutalóhálózatokat, elő kell mozdítanunk a kutatási együttműködést és az 

adatmegosztást, növelnünk kell az egészségügyi szakemberek tudatosságát és 

javítanunk kell a képzésüket, valamint biztosítanunk kell az ellátáshoz való méltányos 

hozzáférést minden beteg számára. 

• Fontos, hogy a jelenlegi széttagolt megközelítés helyett, amely túlzottan az egyes, 

egymástól elszakadt szakterületekre összpontosít, holisztikusan szemléljük az 

egészségügyi ellátást. 
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• Ösztönözni kell a ritka betegségek kezelésére használt gyógyszerekkel kapcsolatos 

kutatást, és azt a mindennapi gyakorlathoz kell igazítani. 

• A diagnosztikai kapacitás megerősítése érdekében nemcsak az egészségügyi 

szakembereknek, hanem a szociális munkásoknak és a szociális jólét terén dolgozóknak 

is speciális képzésre van szükségük, hogy hatékonyabban tudják ellátni a ritka 

betegségben szenvedőket, segítve őket mindennapi életükben és kielégítve 

pszichoszociális szükségleteiket. 

• A gyermekgondozási intézményekben és iskolákban dolgozó tanároknak és 

pedagógusoknak is képzésben kell részesülniük a megelőzés és a diagnózis elősegítése 

érdekében. 

• A tagállamoknak és az Európai Bizottságnak közös erőfeszítéseket kell tenniük a ritka 

betegségek elleni küzdelem finanszírozásának biztosítására és bővítésére, hogy a 

JARDIN kezdeményezés keretében kifejlesztett valamennyi célzott eszköz és modell 

fenntartható legyen. Ez az együttműködésen alapuló megközelítés biztosítaná, hogy a 

szükséges források rendelkezésre álljanak a folyamatban lévő kutatások támogatásához, 

a diagnosztika és a kezelések javításához, valamint az ellátáshoz való méltányos 

hozzáférés fenntartásához valamennyi beteg számára Európa-szerte. 

• Rendkívül fontos, hogy az európai referenciahálózatokat jobban integrálják a nemzeti 

egészségügyi rendszerek valamennyi érintett ágazatába. 

• Támogatni és javítani kell a ritka betegségekre vonatkozó nemzeti tervek végrehajtását, 

amelyben az EU-nak koordináló szerepet kell játszania. 

• A nemzetközi szervezetekkel való együttműködés és csere elengedhetetlen a ritka 

betegségekkel kapcsolatos kezdeményezések előmozdításához. Ígéretes előrelépés, 

hogy az Egészségügyi Világszervezet a Ritka Betegségek Nemzetközi Szervezetével 

(RDI) együttműködésben létrehozta a Ritka Betegségek Globális Hálózatát (GNRD). E 

kezdeményezés célja az európai referenciahálózatok által elért sikerek megismétlése és 

globális adaptálása a digitális innovációk felhasználásával a szakértelem egyesítése és 

a hozzáférhetőség javítása érdekében. 

 

A ritka betegségekre vonatkozó európai cselekvési terv: 

 

• olyan közös és mérhető célkitűzéseket tartalmaz, amelyek közvetlenül a kielégítetlen 

szükségletekre irányulnak, és az egészségügyi eredmények javítása (gyorsabb 

diagnózis), az egyenlőtlenségek csökkentése, valamint az innováció előmozdítása révén 

biztosítják az esélyegyenlőséget valamennyi tagállamban, 

• olyan intézkedéseket foglal magában, amelyek támogatják a nemzeti, regionális és helyi 

egészségügyi hatóságokat és a civil társadalmi szervezeteket (többek között 

betegképviseleti szervezeteket) a ritka betegségek magas színvonalú és megfizethető 

kezeléséhez való hozzáférés biztosítására irányuló erőfeszítéseikben, 

• olyan SMART célokat tűz ki, amelyeket 2030-ig el lehet érni annak érdekében, hogy a 

tünetek megjelenésétől számított egy éven belül diagnosztizálni lehessen a ritka 

betegségeket, 
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• hatékony horizontális koordinációs modellt vezet be a ritka betegségekkel és a határon 

átnyúló egészségügyi ellátással foglalkozó európai bizottsági szolgálatok számára, 

• ösztönzi a tagállamokat arra, hogy megállapodásokat kössenek a ritka betegségekre 

vonatkozó nemzeti tervek tartalmával, frissítésével, alkalmazásával és nyomon 

követésével kapcsolatban, 

• gondoskodik a bevált gyakorlatok azonosításáról és terjesztéséről az egész Európai 

Unióban, 

garantálja a finanszírozást és a megvalósíthatóságot, biztosítja az uniós egészségügyi 

programok, a Horizont Európa és más pénzügyi programok tervezését, és gondoskodik 

arról, hogy a 2028–2035 közötti többéves pénzügyi keret jelentős költségvetési 

forrásokat tartalmazzon az egészségügy számára, 

• iránymutatást nyújt és forrásokat biztosít (uniós egészségügyi cselekvési program és 

kutatási program) a diagnózishoz, az ellátáshoz és a betegek és családok támogatásához 

való hozzáférés javítását célzó kezdeményezésekhez, 

• célzott ösztönző mechanizmusokat tartalmaz a kutatás és az innováció előmozdítására, 

különösen a fejlett diagnosztika, a precíziós orvoslás és a génterápia területén. 

 

2. A civil társadalom és a betegképviseleti szervezetek közös fellépése a ritka 

betegségekben szenvedők egészségügyi és szociális helyzetének javítása érdekében 

 

• Fontos, hogy a ritka betegségekkel élő emberek reális igényeit prioritásként kezeljük. 

Minden információt és támogatást ezekre az igényekre kell szabni, hogy a betegek minél 

inkább megfelelő és hatékony ellátásban részesüljenek. 

• A ritka betegségek elleni küzdelemben a megfelelő tájékoztatás is nagyon fontos. A 

betegek és családjaik megfelelő tájékoztatása érdekében a kapott információknak 

megfelelőnek, pontosnak, valósnak, orvosilag jóváhagyottnak, érthetőnek és 

hozzáférhetőnek kell lenniük. 

• Kulcsfontosságú a nem kormányzati szervezetek, kutatók, egészségügyi szakemberek 

és döntéshozók közötti helyi, nemzeti és európai szintű együttműködés. Egy könnyen 

használható és minden érdekelt fél számára hozzáférhető közös platform létrehozása 

megkönnyítheti a hatékony együttműködést. 

• Alapvető fontosságú a pszichoszociális támogatás integrálása az egészségügyi ellátásba, 

különös tekintettel arra a hosszú útra, amelyet sok ritka betegségben szenvedő betegnek 

kell megtennie, mielőtt megkapja a diagnózist. 

• A ritka betegségek hatékony kezeléséhez elengedhetetlen a megfelelő finanszírozással 

támogatott független, transzverzális és globális megközelítés. Ez a betegek és 

szervezetek aktív bevonásával megvalósuló nemzeti terveken keresztül érhető el a 

legjobban. 

• A felhatalmazott betegképviseleti szervezetek bevonása kulcsfontosságú a ritka 

betegségek átfogó, ágazatközi és integrált kezeléséhez. Ezek a szervezetek értékes 

betekintést és támogatást nyújthatnak számos területen, például az egészségügy, a 

fogyatékosság és a szociális ügyek, az oktatás, a munka, a családi élet és a lakhatás 
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területén. Azzal, hogy ezeken a területeken bevonjuk a betegképviseleti szervezeteket 

is, támogatóbb és befogadóbb környezetet teremthetünk a ritka betegségekben szenvedő 

betegek számára. 

• A ritka betegségek kezelése érdekében együttműködésre van szükség az állami és a 

magánszektor között. 

• A civil társadalmi szervezetek a változás motorjai, mivel céljuk, hogy ráirányítsák a 

figyelmet a ritka betegségekben élő emberek előtt álló problémákra, és segítséget, 

valamint megoldásokat kínáljanak számukra. A ritka betegségekkel foglalkozó nemzeti 

szövetségek kulcsfontosságú szereplői a nemzeti terveknek, mivel szakértelmet és 

gyakorlati megoldásokat kínálnak. 

• Ezeknek a szövetségeknek szükségük van európai kezdeményezésekre, például egy 

ritka betegségekre vonatkozó globális cselekvési tervre, amely alapot adhat a nemzeti 

szintű fellépéshez. Európai szinten többet kell tenni az egészségügyi, szociális ellátási, 

kutatási és adatkezelési politikák integrálása, a diagnózishoz és kezeléshez való 

hozzáférés elősegítése, a betegek felhatalmazása, a határon átnyúló egészségügyi ellátás 

biztosítása, világos és mérhető célkitűzések meghatározása, valamint annak érdekében, 

hogy mindazok iránymutatást kapjanak, akik segíthetnek a ritka betegségekkel élő 

betegek életútjának valamennyi szakaszában felmerülő megoldatlan szükségletek 

kezelésében. 

• Rendkívül fontos a civil társadalmi szervezetek – különösen a betegképviseleti 

szervezetek – bevonása a nemzeti politikák nyomon követésébe és végrehajtásuk 

ellenőrzésébe. 

 

3. Az európai egészségügyi adattér terén elért eredmények és az előttünk álló kihívások 

 

• Az európai egészségügyi adattér nagy lehetőségeket kínál a ritka betegségek területén 

jelentkező egyedi kihívások kezelésére. Az adatszabványok harmonizálásával és a 

platformok európai szintű összekapcsolásával az európai egészségügyi adattér javíthatja 

a ritka betegségek diagnosztizálását, kutatását és kezelését. Bár a nemzeti szintű 

végrehajtás elsősorban a tagállamok felelőssége, ez nem valósulhat meg anélkül, hogy 

a meglévő legjobb gyakorlatokra és szakmai együttműködésre építenénk európai 

szinten. 

• Kiemelten fontos egy olyan kísérleti projekt támogatása és végrehajtása, amely közös 

európai módszertant és modellt irányoz elő az európai egészségügyi adattérről szóló 

rendelet keretében történő másodlagos felhasználást célzó adat-interoperabilitáshoz, 

valamint az akkreditált orvosi csoportok és az ERH-tagok közötti elsődleges 

felhasználást célzó adatok megosztásának megkönnyítése. 

• Az európai referenciahálózatok megerősítése és a tagállami egészségügyi rendszerekbe 

való integrációjuk érdekében az EU-n belül interoperábilis európai egészségügyi 

adattérre van szükség. 

• A betegeknek kell rendelkezniük a személyes egészségügyi adataik felett. Lehetővé kell 

tenni számukra, hogy frissíthessék megosztási preferenciáikat, és egyértelmű 
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tájékoztatást kell kapniuk arról, hogy hogyan használják fel az adataikat az ellátás során. 

Az etikus kezelés növeli a bizalmat, és elősegíti az elsődleges adatok hatékony 

felhasználását a jobb ellátás érdekében. 

• Az európai egészségügyi adattér nagy lehetőségeket kínál a ritka betegségekben 

szenvedő betegek számára azáltal, hogy gyorsabb diagnózist tesz lehetővé, javítja a 

határon átnyúló ellátást és ösztönzi a kutatást. Ahhoz azonban, hogy valóban sikeres 

legyen, előtérbe kell helyezni az etikus irányítást, aktívan be kell vonni a betegeket a 

döntéshozatalba, és biztosítani kell számukra az adataik feletti ellenőrzést. Csak ezen 

elemek egyensúlyba hozatalával képes az európai egészségügyi adattér átalakítani az 

egészségügyi ellátást úgy, hogy közben megőrzi a betegek jogait és bizalmát. 

• Az érdekelt felek szerepvállalása is nagyon fontos. Ahhoz, hogy a betegek és az 

egészségügyi szolgáltatók megértsék és hatékonyan használják az európai egészségügyi 

adatteret, képzésre és támogatásra van szükségük a bizonytalanságok megszüntetése 

érdekében. 

• Csak akkor van esély a sikerre, ha a polgárok és a betegek bízni tudnak az európai 

egészségügyi adattér rendszerében. Ezért minden érdekelt félnek – köztük az 

egészségügyi szolgáltatóknak, a politikai döntéshozóknak és a technológiafejlesztőknek 

– együtt kell működnie annak érdekében, hogy az európai egészségügyi adattér teljes 

potenciálját kiaknázhassuk, tiszteletben tartva a betegek jogait és elősegítve a 

közegészségügyi célokat. 

• Az európai referenciahálózatok kiváló példát jelentenek az európai egészségügyi adattér 

operatív alkalmazására. 

• Az európai referenciahálózatok elsődleges célokra (közvetlen betegellátás) és 

másodlagos célokra (kutatás, szakpolitikai döntéshozatal és az egészségügyi rendszerek 

javítása) egyaránt felhasználhatnak egészségügyi adatokat. Az európai 

referenciahálózatok élen járnak az egészségügyi adatok hasznosításában, így úttörő 

szerepet töltenek be az európai egészségügyiadat-ökoszisztémában. Ők határozhatják 

meg a szabványokat és a legjobb gyakorlatokat, amelyeket aztán a többi szereplő átvesz. 

• Az európai referenciahálózatok és az európai egészségügyi adattér elsődleges (klinikai 

betegirányítási rendszer) és másodlagos (európai referenciahálózatok nyilvántartása) 

egészségügyi adatok felhasználásával kapcsolatos feladatainak egymásra épülése 

jelentősen javíthatja a ritka betegségek kezelését. 

• A szokásos egészségügyi statisztikákban használt, a Betegségek Nemzetközi 

Osztályozása (BNO) kódokat a ritka betegségekre is alkalmazzák. Ezek a kódok 

azonban nem fedik le az összes ritka betegséget, és nincs egyedi BNO kódja minden 

ritka betegségnek. Ugyanakkor a ritka betegségek jelentős részének van ilyen kódja, 

ami nagyon hasznosnak bizonyul. A ritka betegségek epidemiológiai értékelését a 

halálozási okokra vonatkozó statisztikák és a Nemzeti Egészségbiztosítási Alapkezelő 

nyilvántartásai teszik lehetővé. Magyarországon ez a két rendszer a teljes lakosságot 

lefedi. Ezek az indikátorok tehát informatívak és érvényesek a ritka betegségek jelentős 

része epidemiológiai trendjeinek leírásában. 
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• Közös nyelvezetre van szükség ahhoz, hogy nemzeti, transznacionális és európai 

szinten minőségi adatok álljanak rendelkezésre a ritka betegségekről (beleértve a nem 

diagnosztizált eseteket is). Ez biztosítaná az adatok következetességét és 

összehasonlíthatóságát a különböző régiók és rendszerek között. 

• A ritka betegségekre vonatkozó egységes nyelvezet fontosságát a 2009. évi tanácsi 

ajánlás is elismerte, és az Európai Bizottság azóta következetesen az ORPHA-kódok 

használata mellett száll síkra. A következő kulcsfontosságú lépés egy végleges döntés 

meghozatala és erős politikai elkötelezettség tanúsítása az ORPHA-kódok 

szisztematikus bevezetésére és használatára az összes érintett rendszerben. 

• Az Orphanet portál, amely a ritka betegségek kódolására szolgáló ORPHA kódrendszer 

kidolgozásáért és frissítéséért felelős, létfontosságú erőforrás. Hozzáférhetőségét 

azonban korlátozza, hogy jelenleg csak hét uniós nyelven érhető el. Egy új uniós 

ügynökség létrehozása, amely az EU összes hivatalos nyelvén támogatást és 

konzultációt biztosít, jelentősen növelné a hasznosságát. Ez biztosítaná, hogy minden 

érintett fél – nyelvtől függetlenül – hozzáférhessen az információkhoz és élvezhesse a 

nyújtott szolgáltatások előnyeit. 

 

 

 

Ezeket a következtetéseket és ajánlásokat valamennyi résztvevő, az Európai Parlament és az 

Európai Bizottság, valamint az uniós tagállamok egészségügyi minisztériumai is megkapják, 

különös tekintettel a magyar elnökségre és a következő uniós elnökségi trióra. 
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