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KOVETKEZTETESEK ES AJANLASOK

A konferencia azzal a céllal jott létre, hogy eldsegitse egy eurdpai szakpolitikai keret
megalkotasat a ritka betegségekre vonatkozoan. Ez a keret a kiilonboz6 teriiletek — tObbek
kozott a kutatds, a digitlis technoldgiak, az egeszségugyi ellatas és a szocidlis védelem —
stratégiait hivatott 0sszefogni, ezaltal kiegészitve a meglévd jogszabalyokat és 6sztondzve ritka
betegségekkel kapcsolatos Uj fellépéseket mind eurdpai, mind nemzeti szinten.

A konferencia felhivta a figyelmet az Eurdpai Gazdaséagi és Szocialis Bizottsag (EGSZB)
,~Buropai kotelezettségvallalas a ritka betegségek elleni kiizdelem mellett” ciml feltard
véleményére, amelyet az EU Tanacsanak magyar elndksége felkérésére dolgoztak ki, és
amelyben arra kérték az Eurdpai Bizottsdgot, hogy tegyen kozzé kozleményt egy ritka
betegségekre vonatkozo eurdpai cselekvési tervrl (2025-2029). A cél az, hogy a ritka
betegségekben szenvedd betegek a tiinetek megjelenésétdl szamitott egy éven beliil diagnozist
kapjanak.

A konferencian a magyar elnokség és az EGSZB arra kérte az Uj Eurdpai Bizottsagot és az
unids tagallamokat, hogy tegyenek javaslatot egy ritka betegségekrdl szolo atfogd eurdpai
cselekvési tervre, és hajtsak végre azt, kozos és mérhetd célokat fogalmazva meg a ritka
betegségek kezelésének javitasa és az e téren megvaldsuld eurdpai egyiittmiikodés
megerdsitése érdekében. A konferencia fObb ajanlasait, valamint az EGSZB feltaro
véleményének fobb kovetkeztetéseit 2024. december 3-an terjesztették az EPSCO Tanécs elé.

A konferencidan az érdekeltek széles kore vett részt, koztik civil tarsadalmi szervezetek,
betegképviseleti szervezetek, orvosok, kutatok, valamint egészségligyi minisztériumok és
eurdpai intézmények képvisel6i. A résztvevok sokfélesége az unids tagallamok, a civil
tarsadalmi szervezetek és az érintett érdekelt felek 2004 6ta tartd6 munkajanak es politikai
elkotelezettségenek folyamatossagéat bizonyitotta.

A konferencian dsszesen 32 eléado, 30 EGSZB-tag és mintegy 235 résztvevd vett részt egesz
Eurdpabol, online és személyesen egyarant. A program e dokumentum mellékletében talalhato.



A konferencia legfontosabb kovetkeztetései és ajanlasai

1.  Egy ritka betegségekre vonatkozo atfogé europai cselekvési terv kidolgozasa 2030-
ig

e Politikai timogatasra van sziikség, az Eurdpai Bizottsag kotelezettségvallalasaval egy
olyan koherens keretrendszer létrehozésara, amely a nemzeti politikékat iranyitja, és az
eurdpai referenciahalézatokon (ERH) talmutat6 kdzos fellépésre 6sztonoz.

e A horizontalis koordinacié és egylittmiikddés, valamint a cselekvési terv nyomon
kovetése és felligyelete érdekében létre kell hozni egy iranyitocsoportot, amely a
tagallamok, az EGSZB tagjai és az EURORDIS szakért6ibdl allna, és a ritka
betegségekre vonatkozo eurdpai cselekvési tervvel foglalkozna. Alapvetd fontossagu,
hogy a betegek képviseldi is teljes jogu tagjai legyenek az irdnyitdocsoportnak, amely a
ritka betegségek okoszisztémajanak valamennyi érdekeltjét képviselné. Ez biztositana,
hogy a ritka betegségekben szenvedé betegek gyakorlati tapasztalatai és prioritasai
kdzvetlen hatassal legyenek a szakpolitikai dontésekre.

e Elengedhetetlen a betegellatasi Utvonalak hianyossagainak megsziintetése, az EU-n
beliili egyenl6tlenségek kiegyenlitése és a szliréshez, diagnozishoz, kezeléshez,
valamint az id6ben torténd és 6sszehangolt ellatishoz — beleértve a szocidlis ellatast és
az atfogd és integralt pszichoszocialis tdmogatast — vald hozzaférés jelentds
akadalyainak felszamolasa, valamint annak biztositasa, hogy a ritka betegséggel €16
emberek teljes mértékben részt vehessenek az adott kbzosség életeben.

e Alapvetd fontossagi a ritka betegségben szenvedd betegek szdmara nyujtott
egészségugyi és szocialis szolgaltatasok integralasa, valamint a ritka betegségben
szenveddk hatranyos helyzetli csoportként vald elismerése, akiknek a fogyatékkal
¢16khoz hasonldan megfeleld juttatasokat és ellatasokat kell biztositani.

e Europanak foglalkoznia kell azzal, hogy sulyos hiany van az EU-ban egészségugyi
szakemberekb6l, beleértve a ritka betegségek feltérképezesével foglalkozo
szakembereket is. Szamos orszagban aranytalan és rendkivili nyomas nehezedik a
meglévo emberi eréforrasra, ezért tovabbi elemzésre €s szakpolitikai vitara van sziikség
ezen a terleten.

e Ahhoz, hogy Eurdpdban jelentdsen javuljon a ritka betegségekben szenveddk
diagnosztizalasa és kezelése, fejlett molekularis technoldgiék és digitélis egészsegugy
segitségével meg kell erdsiteniink a korai diagnozist, meg kell szilarditanunk a
beutalohalozatokat, el6 kell mozditanunk a kutatasi egyiittmikodést ¢és az
adatmegosztast, ndvelnink kell az egészségugyi szakemberek tudatossagat és
javitanunk kell a képzésiiket, valamint biztositanunk kell az ellatashoz valé méltanyos
hozzaférést minden beteg szaméra.

e Fontos, hogy a jelenlegi széttagolt megkozelités helyett, amely tulzottan az egyes,
egymastol elszakadt szakterlletekre 6sszpontosit, holisztikusan szemléljik az
egészsegugyi ellatast.
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Osztonozni kell a ritka betegségek kezelésére hasznalt gydgyszerekkel kapcsolatos
kutatast, és azt a mindennapi gyakorlathoz kell igazitani.

A diagnosztikai kapacitds megerdsitése érdekében nemcsak az egészségligyi
szakembereknek, hanem a szocialis munkasoknak és a szocialis jolét terén dolgozoknak
is specialis képzésre van szukséglk, hogy hatékonyabban tudjak ellatni a ritka
betegségben szenveddket, segitve Oket mindennapi életiikben ¢és kielégitve
pszichoszocialis sziikségleteiket.

A gyermekgondozasi intézményekben és iskoldkban dolgozé tandroknak és
pedagogusoknak is képzésben kell részesiilniiik a megelézés és a diagndzis eldsegitése
érdekében.

A tagéllamoknak és az Eurdpai Bizottsagnak kozos erdfeszitéseket kell tennitik a ritka
betegségek elleni kiizdelem finanszirozasanak biztositdsara és bdvitésére, hogy a
JARDIN kezdeményezés keretében kifejlesztett valamennyi célzott eszk6z és modell
fenntarthato legyen. Ez az egylittmiikodésen alapuld megkozelités biztositand, hogy a
sziikséges forrasok rendelkezésre alljanak a folyamatban 1év0 kutatasok tamogatasahoz,
a diagnosztika és a kezelések javitasahoz, valamint az ellatashoz valé méltanyos
hozzaférés fenntartdsdhoz valamennyi beteg szdmara Eurdpa-szerte.

Rendkivil fontos, hogy az eurdpai referenciahal6zatokat jobban integraljdk a nemzeti
egészseégugyi rendszerek valamennyi érintett gazataba.

Tamogatni és javitani kell a ritka betegségekre vonatkoz6 nemzeti tervek vegrehajtasat,
amelyben az EU-nak koordinal6 szerepet kell jatszania.

A nemzetkozi szervezetekkel valo egyiittmiikodés és csere elengedhetetlen a ritka
betegségekkel kapcsolatos kezdeményezések elémozditasahoz. Igéretes elbrelépés,
hogy az Egészségugyi Vilagszervezet a Ritka Betegsegek Nemzetkodzi Szervezetével
(RDI) egyiittmiikddésben létrehozta a Ritka Betegségek Globalis Halozatat (GNRD). E
kezdemeényezés célja az europai referenciahaldzatok altal elért sikerek megismétlése és
globalis adaptaléasa a digitalis innovaciok felhasznalasaval a szakértelem egyesitése és
a hozzaférhetdség javitasa érdekében.

A ritka betegségekre vonatkozo eurdpai cselekvési terv:

olyan kozds és mérhetd célkitlizéseket tartalmaz, amelyek kozvetleniil a kielégitetlen
szlikségletekre irdnyulnak, és az egészséglgyi eredmények javitdsa (gyorsabb
diagnozis), az egyenldtlenségek csokkentése, valamint az innovacié eldmozditdsa révén
biztositjak az esélyegyenldséget valamennyi tagallamban,

olyan intézkedéseket foglal magaban, amelyek timogatjak a nemzeti, regionalis és helyi
egészségugyi hatésadgokat és a civil tarsadalmi szervezeteket (tobbek kdzott
betegképviseleti szervezeteket) a ritka betegségek magas szinvonall és megfizethet6
kezeléséhez valo hozzaférés biztositasara iranyulo erdfeszitéseikben,

olyan SMART célokat tiiz ki, amelyeket 2030-ig el lehet érni annak érdekében, hogy a
tiinetek megjelenésétdl szamitott egy éven beliill diagnosztizalni lehessen a ritka
betegsegeket,
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e hatékony horizontéalis koordinaciés modellt vezet be a ritka betegségekkel és a hataron
atnyulé egészsegugyi ellatassal foglalkozd eurdpai bizottsagi szolgalatok szamara,

e (sztdnzi a tagallamokat arra, hogy megallapodasokat kdssenek a ritka betegségekre
vonatkoz6 nemzeti tervek tartalmaval, frissitésével, alkalmazéasaval és nyomon
kdvetésével kapcsolatban,

e gondoskodik a bevalt gyakorlatok azonositisardl és terjesztésérdl az egész Europai
Uniéban,
garantalja a finanszirozast és a megvaldsithatdsagot, biztositja az unids egészsegugyi
programok, a Horizont Eurdpa és mas pénziigyi programok tervezését, és gondoskodik
arrél, hogy a 2028-2035 kozotti tobbéves pénziigyi keret jelent6s koltségvetési
forrasokat tartalmazzon az egészségugy szamara,

e iranymutatast nyujt és forrasokat biztosit (unios egészségugyi cselekveési program €s
kutatasi program) a diagnézishoz, az ellatashoz és a betegek és csaladok tdmogatasahoz
val6 hozzaférés javitasat célzd kezdeményezésekhez,

e célzott 0sztonz6 mechanizmusokat tartalmaz a kutatas és az innovacié elomozditasara,
kilonosen a fejlett diagnosztika, a precizids orvoslas és a génterapia teriletén.

2. A civil tarsadalom és a betegképviseleti szervezetek kozos fellépése a ritka
betegségekben szenveddk egészségiigyi és szocialis helyzetének javitasa érdekében

e Fontos, hogy a ritka betegségekkel €16 emberek redlis igényeit prioritasként kezeljiik.
Minden informaciot és tamogatast ezekre az igényekre kell szabni, hogy a betegek minél
inkabb megfeleld és hatékony ellatasban részesuljenek.

o A ritka betegségek elleni kiizdelemben a megfeleld tajékoztatds is nagyon fontos. A
betegek ¢és csalddjaik megfeleld tajékoztatdsa érdekében a kapott informacidknak
megfeleldnek, pontosnak, valdsnak, orvosilag jovahagyottnak, érthetdnek ¢és
hozzaférhetének kell lenniiik.

e Kulcsfontossagl a nem kormanyzati szervezetek, kutatok, egészségligyi szakemberek
¢s dontéshozok kozotti helyi, nemzeti €s eurdpai szintli egytittmiikodés. Egy konnyen
hasznalhato és minden érdekelt fél szamara hozzaférhet6 kozos platform létrehozasa
megkonnyitheti a hatékony egylittmitkodést.

e Alapvet6 fontossagl a pszichoszocidlis timogatés integralasa az egészségiigyi ellatasba,
kiilonds tekintettel arra a hosszu utra, amelyet sok ritka betegségben szenvedd betegnek
kell megtennie, mieldtt megkapja a diagnoézist.

e A ritka betegségek hatékony kezeléséhez elengedhetetlen a megfeleld finanszirozéassal
tdmogatott fuggetlen, transzverzalis és globalis megkozelités. Ez a betegek és
szervezetek aktiv bevonasaval megvalosuldo nemzeti terveken keresztiil érhet6 el a
legjobban.

e A felhatalmazott betegképviseleti szervezetek bevonasa kulcsfontossdgl a ritka
betegségek atfogd, agazatkdzi és integralt kezeléséhez. Ezek a szervezetek értékes
betekintést és tamogatast nydjthatnak szamos terileten, példaul az egészségligy, a
fogyatékossag és a szocialis Ugyek, az oktatds, a munka, a csaladi élet és a lakhatas
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3.

tertletén. Azzal, hogy ezeken a terlileteken bevonjuk a betegképviseleti szervezeteket
is, tamogatobb és befogaddbb kdrnyezetet teremthetiink a ritka betegségekben szenvedé
betegek szamara.

A ritka betegségek kezelése érdekében egyiittmiikodésre van sziikség az allami és a
maganszektor kdzott.

A civil tarsadalmi szervezetek a valtozas motorjai, mivel céljuk, hogy rairanyitsak a
figyelmet a ritka betegségekben €16 emberek eldtt allo problémakra, és segitséget,
valamint megoldasokat kinaljanak szdmukra. A ritka betegségekkel foglalkoz6é nemzeti
szovetségek kulcsfontossdgu szerepldi a nemzeti terveknek, mivel szakértelmet és
gyakorlati megoldasokat kinalnak.

Ezeknek a szovetségeknek sziikséglik van eurdpai kezdeményezésekre, példaul egy
ritka betegségekre vonatkoz6 globalis cselekvési tervre, amely alapot adhat a nemzeti
szintli fellépéshez. Eurdpai szinten tobbet kell tenni az egészségiigyi, szocidlis ellatasi,
kutatasi és adatkezelési politikak integralasa, a diagnozishoz és kezeléshez vald
hozzaférés eldsegitése, a betegek felhatalmazésa, a hataron atnyulé egészségiigyi ellatas
biztositasa, vilagos és mérhetd célkitiizések meghatarozasa, valamint annak érdekében,
hogy mindazok iranymutatast kapjanak, akik segithetnek a ritka betegségekkel €16
betegek ¢letitjanak valamennyi szakaszaban felmeriil6 megoldatlan sziikségletek
kezelésében.

Rendkivul fontos a civil tarsadalmi szervezetek — Kkiilondsen a betegképviseleti
szervezetek — bevonadsa a nemzeti politikdk nyomon kdvetésébe és végrehajtasuk
ellendrzésébe.

Az europai egészségiigyi adattér terén elért eredmények és az eléttiink allo kihivasok

Az eurdpai egészségiigyi adattér nagy lehetdségeket kinal a ritka betegségek teriiletén
jelentkezd egyedi kihivasok kezelésére. Az adatszabvanyok harmonizaldsaval és a
platformok eurdpai szintii 6sszekapcsolasaval az eurdpai egészségiigyi adattér javithatja
a ritka betegségek diagnosztizalasat, kutatasat és kezelését. Bar a nemzeti szintli
vegrehajtas elssorban a tagallamok felel6ssége, ez nem valdsulhat meg anélkiil, hogy
a meglévo legjobb gyakorlatokra és szakmai egyiittmiikodésre épitenénk eurdpai
szinten.

Kiemelten fontos egy olyan kisérleti projekt timogatasa és végrehajtasa, amely kdzos
europai modszertant és modellt iranyoz eld az eurdpai egészségiigyi adattérrdl szolo
rendelet keretében torténé masodlagos felhasznalast célzd adat-interoperabilitashoz,
valamint az akkreditalt orvosi csoportok és az ERH-tagok ko6zotti els6dleges
felhasznalast célz6 adatok megosztasanak megkdnnyitése.

Az eurdpai referenciahaldzatok megerdsitése €s a tagallami egészségiigyi rendszerekbe
vald integraciojuk érdekében az EU-n belll interoperabilis eurdpai egészségugyi
adattérre van sziikség.

A betegeknek kell rendelkezniiik a személyes egészségiigyi adataik felett. Lehetové kell
tenni szamukra, hogy frissithessék megosztasi preferencidikat, és egyértelmii
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tajékoztatast kell kapniuk arrél, hogy hogyan hasznaljak fel az adataikat az ellatas soran.
Az etikus kezelés noveli a bizalmat, és elOsegiti az elsddleges adatok hatékony
felhasznalasat a jobb ellatas érdekeben.

e Az ecurdpai egészségiigyi adattér nagy lehetOségeket kindl a ritka betegségekben
szenvedd betegek szdmadra aziltal, hogy gyorsabb diagnozist tesz lehetdve, javitja a
hataron atnyulo6 ellatast és 6sztonzi a kutatast. Ahhoz azonban, hogy val6ban sikeres
legyen, eldtérbe kell helyezni az etikus iranyitast, aktivan be kell vonni a betegeket a
donteshozatalba, és biztositani kell szimukra az adataik feletti ellendrzést. Csak ezen
elemek egyensulyba hozatalaval képes az eurOpai egészségugyi adattér atalakitani az
egészségiigyi ellatast ugy, hogy kozben megdrzi a betegek jogait és bizalmat.

e Az érdekelt felek szerepvallalasa is nagyon fontos. Ahhoz, hogy a betegek és az
egészségugyi szolgaltatok megértsék és hatékonyan hasznéljak az eurdpai egeszségligyi
adatteret, képzésre és tdmogatasra van szlkséguk a bizonytalansagok megsziintetése
érdekében.

e Csak akkor van esély a sikerre, ha a polgarok és a betegek bizni tudnak az europai
egészségligyi adattér rendszerében. Ezért minden érdekelt félnek — koztik az
egészseégligyi szolgaltatoknak, a politikai dontéshozoknak €s a technologiafejlesztoknek
— egyiitt kell miikodnie annak érdekében, hogy az eurdpai egészségiigyi adattér teljes
potencialjat kiaknazhassuk, tiszteletben tartva a betegek jogait ¢€s eldsegitve a
kdzegészségligyi célokat.

e Az eurdpai referenciahalézatok kivald példat jelentenek az eurdpai egészségugyi adattér
operativ alkalmazasara.

e Az europai referenciahalozatok elsédleges célokra (kozvetlen betegellatas) és
masodlagos célokra (kutatas, szakpolitikai dontéshozatal és az egészségiigyi rendszerek
javitdsa) egyarant felhasznalhatnak  egészségugyi adatokat. Az  eurdpai
referenciahalozatok élen jarnak az egészségligyi adatok hasznositasaban, igy Utt6ro
szerepet toltenek be az eurdpai egészségiigyiadat-okoszisztémaban. Ok hatarozhatjak
meg a szabvanyokat és a legjobb gyakorlatokat, amelyeket aztan a tobbi szereplo atvesz.

e Az eurOpai referenciahalozatok és az europai egészségiigyi adattér elsddleges (klinikai
betegiranyitasi rendszer) és méasodlagos (eurdpai referenciahdldzatok nyilvantartasa)
egészségligyi adatok felhasznélasaval kapcsolatos feladatainak egymasra épilése
jelentdsen javithatja a ritka betegségek kezelését.

e A szokadsos egészségugyi statisztikdkban hasznalt, a Betegségek Nemzetkozi
Osztalyozasa (BNO) kodokat a ritka betegségekre is alkalmazzak. Ezek a kddok
azonban nem fedik le az 6sszes ritka betegséget, és nincs egyedi BNO kodja minden
ritka betegségnek. Ugyanakkor a ritka betegségek jelentds részének van ilyen kodja,
ami nagyon hasznosnak bizonyul. A ritka betegségek epidemioldgiai értékelését a
halalozési okokra vonatkoz¢ statisztikak és a Nemzeti Egészségbiztositasi Alapkezeld
nyilvantartasai teszik lehetové. Magyarorszagon ez a két rendszer a teljes lakossagot
lefedi. Ezek az indikatorok tehat informativak és érvényesek a ritka betegségek jelentds
része epidemioldgiai trendjeinek leirdsaban.
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o Koz0s nyelvezetre van szilkség ahhoz, hogy nemzeti, transznacionalis és eurdpai
szinten mindségi adatok alljanak rendelkezésre a ritka betegségekrol (beleértve a nem
diagnosztizalt eseteket is). Ez biztositand az adatok koOvetkezetességét és
Osszehasonlithatosagat a kiilonbozo régidk és rendszerek kozott.

e A ritka betegségekre vonatkozd egyseges nyelvezet fontossagat a 2009. évi tanacsi
ajanlas is elismerte, és az Eurdpai Bizottsadg azdta kovetkezetesen az ORPHA-kddok
hasznalata mellett szall sikra. A kovetkezd kulcsfontossagu 1€pés egy végleges dontés
meghozatala és erGs politikai elkotelezettség tanusitdsa az  ORPHA-kodok
szisztematikus bevezetésére és hasznalatara az 6sszes érintett rendszerben.

e Az Orphanet portal, amely a ritka betegségek kodolasara szolgalé ORPHA kddrendszer
kidolgozasaért ¢és frissitéséért felelds, létfontossagh eréforrds. Hozzaférhetdségét
azonban korlatozza, hogy jelenleg csak hét unioés nyelven érhetd el. Egy 0 unids
Ugynokség létrehozésa, amely az EU 06sszes hivatalos nyelvén tamogatast és
konzultaciot biztosit, jelentésen novelné a hasznossagat. Ez biztositana, hogy minden
érintett fél — nyelvtdl fliggetleniil — hozzaférhessen az informéacidkhoz és élvezhesse a
nyujtott szolgaltatasok eldnyeit.

Ezeket a kovetkeztetéseket €s ajanlasokat valamennyi résztvevd, az Europai Parlament és az
Eurdpai Bizottsdg, valamint az unids tagallamok egészségligyi minisztériumai is megkapjéak,
kiilonos tekintettel a magyar elndkségre és a kovetkezd unids elndkségi tridra.
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