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Kokkuvote

Haruldaste haigustega patsientide spetsiifilised probleemid ja vajadused on dra toodud ja
lahti seletatud mitmetes olulistes Euroopa dokumentides, nagu naiteks “Komisjoni teatis
Euroopa Parlamendile, Noukogule, Euroopa Majandus-ja Sotsiaalkomiteele ning Regioonide
Komiteele” Haruldased haigused - Euroopa ees seisvad valjakutsed, avaldatud 11. novemobril
2008 ja Noukogu Soovitustes 8. juunist 2009 tegevustest haruldaste haiguste valdkonnas.
EU kodanikud, kellel on haruldane haigus, kogevad erinevates liikmesriikides ja isegi sama
lilkmesriigi erinevates piirkondades suuri ebavordsusi. Praegu on neil ebavordne juurdepaas
ekspert-teenustele, ravimitele, mis on valja tootatud spetsiaalselt haruldaste haiguste jaoks,
nii nimetatud harva kasutatavatele ravimitele, diagnoosile ja rehabilitatsioonile.

Nii komisjoni teatis kui ka ndukogu soovitused naitavad, et ptihendunud riiklikud kavad voi
strateegiad, mis jargivad igakilgset ja integreeritud ldhenemist haruldaste haigustega
patsientidele tervishoiu ja sotsiaalhoolduse kattesaadavaks tegemisel Euroopa koostdo
kontekstis, on vajalikud, et nende patsientide seisundit parandada.

Samal ajal kui Ndukogu soovitused kinnitavad vajadust parandada liikkmesriikides haruldaste
haigustega patsientide seisundit ja nditavad tervishoiu poliitika arengusuundi, on Euroopa
projekt haruldaste haiguste riiklike kavade valjaté6tamiseks ! (EUROPLAN), valja to6tanud
oma ‘juhised ja soovitused’ et kergendada riiklike kavade ja strateegiate defineerimist,
rakendamist ja jalgimist. EUROPLANI soovitusi kantakse ette ka EURORDISe organiseeritud
konverentsidel Bulgaarias, Horvaatias, Taanis, Prantsusmaal Saksamaal, Kreekas, Ungaris,
lirimaal, Itaalias, Luksemburgis, Hollandis, Rumeenias, Hispaanias, Rootsis,
Uhendkuningriikides ja vdimalik, et ka Poolas, et hinnata nende iilekantavust vastavatesse
riikidesse  ja  stimuleerida  riiklikku  arutelu  asjaomaste  rihmade vahel.

EUROPLANi soovitused on fokuseerunud seitsmele sekkumisalale, peegeldades EL
Noukogu soovitusi.

Valdkond 1 — Kavad ja strateegiad haruldaste haiguste valdkonnas: Haruldaste haiguste
riikliku kava vOi strateegia valjatootamise protsess vOib olla erinevates liikmesriikides
oluliselt erinev olenevalt antud riigi kogemuste tasemest haruldaste haigustega. Et t66tada
valja riiklik kava vGi strateegia haruldaste haiguste jaoks on tarvis identifitseerida ja
noustuda ellu viima jargmisi meetmeid: a) patsientide vajaduste ja tervishoiu ressursside
hindamine, b) riikliku kava voi strateegiat toetavate mehhanismi loomine, c) kava voi
strateegia eelndu koostamine, d) initsiatiivide ja tegevuste kindlaks madramine, e)
jatkusuutlikkuse kindlustamine, f) tdideviimise jalgimine, tulemuste hindamine ja kava
vastavalt Ule vaatamine ja juhendamine ning erinevate asjaomaste rithmade kaasamine
juhtimismehhanismidesse. Teadlikkuse tdstmine on oluline mitte ainult avalikkuse seas
(patsientide riihmad, konverentsid, sindmused, meedia kaasamine) aga ka tervishoiu
poliitika tegijate hulgas. See viimati mainitu peab tdstma ka “juhtivatel kohtadel” olevate

! EUROPLAN saab kasu 27 EL liikmesriigi (LR) , 3 mitte-EL Euroopa riigi ja Euroopa Patsientide

Organisatsiooni EURORDIS koost66st, mida koordineerivad Haruldaste Haiguste Riiklik Keskus, Itaalia Riiklik
Tervise Instituut (Istituto Superiore di Sanita, Italy). EUROPLANI kaasrahastavad Euroopa Komisjon (DG tervis
ja tarbijad) Programmi Ghistegevus avaliku tervise heaks WP 2007 raames.
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inimeste teadlikkust, mis aitaks kaasa riiklike kavade vdi strateegiate rakendamisele. Vdikese
rahvaarvuga riikides voib paljusid haigusi populatsioonis mitte esineda, voi esineda ainult
juhuslikult, mille tulemuseks on teadlikkuse, propageerimise ja tdhelepanu puudumine
harvaesinevate haigusega patsientide suhtes; spetsialiseerunud tervishoiuspetsialistide ja
keskuste puudumine; ebapiisav uurimisto6. Nimetatud pdhjustel on rahvusvaheline koost66
oluliseks vdoimaluseks teha ekspertiis ja valitud teenused ka vaikeriikides kattesaadavaks.

Noukogu soovitab ka valja tootada kavade voi strateegiate sees piiratud arv ( 5 ja 10 vahel)
ennetavaid meetmeid. Olemasolevad riiklikud kavad vdi strateegiad naitavad, et haruldaste
haiguste puhul esinevad Uhised valdkonnad ja meetmed. Peamisteks identifitseeritud
valdkondadeks on enamikul juhtudest: haruldaste haiguste spetsiifilisuse tunnustamine;
patsientide ja Uhiskonna informeerimine; paranenud juurdepdds arstiabile; digeaegne ja
asjakohane diagnoos; paranenud ravi ja vajalike ravimite kattesaadavus (naiteks harva
kasutatavad ravimid); uuringud; koolitus tervishoiutdotajatele; patsientidele volituste
andmine; tervishoiu ja spetsiaalsete sotsiaalteenuste parandamine. Mdnel juhul meetmeid
laiendatakse, et parandada tervishoiuteenuseid ka muude terviseprobleemide korral.
Informatsiooni levitamine riikliku kava vdi strateegia ettevalmistamise kohta riigis peaks
olema strateegia osaks, mis tagaks tohusa moju haruldaste haigustega patsientide
kaitumisele ja tervishoiu sisteemi toimimisele. Et kindlustada riiklike kavade voi
strateegiate jarjepidevus, tuleb need integreerida olemasoleva tervishoiu slisteemi
struktuuridesse. Olemasolevate riiklike kavade vdi strateegiate eluiga on erinev, keskmise
pikkusega 3 kuni 5 aastani aga vGib planeerida ka pidevaid tsiklilisi protsesse (nagu naiteks
Hispaanias). Soovitatav on omada regulaarsete intervallide jarel toimivat jarelvalve
mehhanismi kava vdi strateegia algatuste jaoks ja hinnata saavutusi. On samuti oluline, et
andmeid naitaja kohta koguks struktuur/institutsioon, mis on olemuslikult huvitatud selle
nditaja kohta kadivast informatsioonist, ning et hindamine viidaks labi sdltumatu organi
poolt. EUROPLANI projekt pakub valja nditajate loetelu, et jalgida mdningaid vdimalikke
tegevusi riikliku kava voi strateegia jaoks soovitatud pdohivaldkondades. EUROPLANI poolt
vdlja pakutud indikaatorid on enamasti protsesside nditajad, kuna need on vajalikud riikliku
kava vGi strateegia arengufaaside ja rakendamise jalgimiseks. Tervise tulemuste naitajad on
samuti vajalikud harva kasutatavate haiguste epidemioloogilise situatsiooni jalgimiseks.

Valdkond 2 - Haruldaste haiguste adekvaatne defineerimine, kodeerimine ja loendi
koostamine: Kodeerimine on Euroopa haruldaste haiguste algatuse keskne teema. Uks
peamisi probleeme haruldaste haiguste tervishoiu planeerimisel on see, et suurem osa
neist on tervishoiusiisteemile ndhtamatud diagnoosimise raskuste, valesti klassifitseerimise
ja Oige kodeerimise puudumise tottu. Markimisvadrseid muutusi haruldaste haiguste
kodeerimisel on oodata parast ICD11 publitseerimist, mis toimub 2014.a. Uuest todriistast
kasu saamiseks on vajalik, et riiklikud kavad naeksid ette asjakohase ja spetsiifilise koolituse
tervishoiuto6tajatele. Samuti on vajalik pidada ajakohastatud ja tdpset haruldaste haiguste
loendit, mis sisaldaks informatsiooni haiguste leviku, mehhanismide, kliiniliste vormide ja
etioloogia Ule: see lubaks maksimeerida teadlikkust ja annaks dokumentaalset toetust
tervishoiuteenuste osutajatele, patsientidele ja uurijatele. Epidemioloogiline haruldaste
haiguste hindamine on raske eelnevalt kirjeldatud kodeerimise ja klassifitseerimise ja
samuti ka teiste probleemide t6ttu (naditeks diagnoosimise digsus), mis teeb keeruliseks
jalgida haruldasi haigusi tervishoiuslisteemis nagu naitavad ka Prantsusmaa riikliku kava
esimese osa pohjal saadud kogemused. Haiguste spetsiifilised registrid voi haruldaste



20100601

haiguste riihmade registrid on efektiivseks abinduks tervishoiu vajaduste hindamisel ja ka
mitmetes valdkondades uuringute tekitamisel, kaasaarvatud epidemioloogia; sageli on
need ainsaks eksisteerivaks teaduslikuks/kliiniliseks ja epidemioloogiliste andmete allikaks
haruldaste haiguste kohta. Tuleb kindlaks maarata ja paika panna asjakohased meetmed
kindlustamaks registrite jarjepidevust ja andmete kvaliteeti ning edendada slinergiat
uuringute, tervishoiu ja sotsiaalteenuste vahel. Registrid vdivad olla tdesti vaga kasulikud
tervishoiu teenuste planeerimisel, ravimite efektiivsuse hindamisel ja vastavate
terviseteenuste kvaliteedi kontrollimisel. Mdningaid tudpi haruldasi haigusi vdib vaadelda
kui hoiatavaid stindmusi keskkonna muutustele vdi individuaalsetele tervist madravatele
teguritele: kaasasiindinud vaararendid, lapseeas esinev vahk ja haruldased kutsehaiguste
kasvajad on mdnedeks ndideteks nendest. Esinemissageduse suurenemine Uhel nendest
vOib olla riiklikele tervishoiuasutustele hoiatavaks signaaliks.

Valdkond 3 - Haruldaste haiguste uurimine: Parim tee meie (ldiste teadmiste
suurendamiseks haruldaste haiguste kohta on labi uuringute, alusuuringute ja Kkliiniliste
uuringute. Haruldaste haiguste uuringud on hajutatud laiali ile kogu Euroopa Liidu ja neid
on suhteliselt vahe arvestades haruldaste haiguste suurt arvu ja heterogeensust. Erinevad
pohjused muudavad haruldaste haiguste uuringud raskeks, naiteks: haiguste suur arv ja
varieeruvus, sobivate eksperimentaalsete mudelite puudumine enamuse haruldaste
haiguste jaoks, halvasti defineeritud tulemusnditajad, vdike arv patsiente, ja veel eriti,
piiratud ressursid. Kdigis haruldaste haiguste uurimise valdkondades on suur vajadus
edendada koostoOoprogramme, alates fundamentaalsetest/ alusuuringutest kuni
sotsiaalsete uuringuteni riiklikul, Euroopa ja rahvusvahelisele tasemel. Kuna on teada, et
enamikul ravimifirmadel puudub huvi vadlja t66tada haruldaste haiguste ravimeetodeid
piiratud turu tottu iga individuaalse haiguse jaoks, rohutatakse, et haruldaste haiguste
uutele raviviisidele on raske labi viia Kkliinilisi uuringuid ja see on oluliseks ja sageli
limiteerivaks astmeks harulaste haiguste uute raviviiside vilja arendamisel. Rahvusvaheline
koostdo kliiniliste uuringute labiviimisel on oluline, et saavutada populatsiooni suurust, mis
annaks uuringule piisava statistilise vGimsuse, seelabi parandades haruldaste haiguste ravi
efektiivsuse hindamise potentsiaali. Tuleks aktiivselt arendada
uurimisinstituutide/organisatsioonide koostdodd riiklike tervishoiusiisteemidega, pOorates
erilist tahelepanu ekspertiisikeskustele, kuna see on paljulubav tee haruldaste haiguste
tervishoiu kvaliteedi parandamiseks ja innovatsiooni kiirendamiseks, kaasa arvatud nende
jaoks uute raviviiside valja to6tamine.

Valdkond 4 — Haruldastele haiguste ekspertiisikeskused ja Euroopa referentvorgustik:
Piloott66, mis tootati vdlja korgetasemelise tervishoiu-ja meditsiiniliste teenuste riihma
toogrupi “Euroopa referentvorgustik” valjaarendatud kontseptsioonidele tuginedes, on
ndidanud, et ekspertkeskuste maaramine riiklikul voi piirkondlikul tasandil ja nende koost6o
vorgustikkudena on téhusaks vahendiks haruldasi haiguste p&devate inimeste tervishoiu
parandamisel. Ekspertiisitsentrite riiklike vorgustike loomist ja nende pikaajalist
jatkusuutlikkust tuleks pidada riiklike kavade voi strateegiate esmaseks prioriteediks.
Enamusel Euroopa riikidest ei ole praegu haruldaste haiguste ekspertiisikeskusi ja kui need
on olemas, siis esinevad markimisvaarsed erinevused nende organisatsioonis ja positsioonis
riiklikus tervishoiu slsteemis, fookuses ja rahastamise allikates. Valjaspool Euroopa
vorgustikku on bilateraalne ja piiriilene koostd6 ning riikidevahelised lepingud vaga
efektiivseks viisiks valitud tervishoiuteenuste edendamise siinergia aktiveerimisel ning seda
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tuleks riiklike kavade ja strateegiate loomisel arvesse votta. Elektroonilised online-teenused
ja telemeditsiini tooriistad ning infrastruktuurid vdivad mitmeti vorgustikke toetada.
Tavalised on diagnostilised viivitused haruldaste haiguste valdkonnas ja need toovad endaga
kaasa dramaatilisi tagajargi. Diagnoos on alus digele meditsiinilisele abile ja vdimalusele
saada ravi, aga selles valdkonnas on avastatud mitmeid kitsaskohti: ebatavaliste
simptomitemustrite  puudulik  dratundmine, puudulikud vdimalused po66rduda
ekspertiisikeskuse tervishoiuspetsialistide poole, diagnostiliste testide halb kattesaadavus.
Juhendid on olulised tddriistad, mis voivad patsientidele vorgustike kaudu antava tervishoiu
kontekstis tuua suurt kasu. Juhendeid on haruldaste haiguste valdkonnas veel napilt.
Pohjalike kliiniliste juhendite vdljaarendamine, jagamine ja kohandamine on vaga vajalik, et
parandada arstide vdimet diagnoosida ja juurutada kvaliteetseid kliinilisi praktikaid.
Tervishoiu spetsialistide informeerimine ja koolitamine mangivad olulist rolli valdkondades,
mis viivad diagnoosi ja tervishoiu parandamiseni. Riikidevaheline ldahenemine tervishoiu
meetoditele on suureparane kdigis meditsiini valdkondades, kuid haruldaste haiguste puhul
on see elulise tahtsusega, kuna riiklikul tasemel puudub sageli vajalik ekspertiis. Mdned
haruldased haigused vdib lisada sdeluuringute programmidesse, mis on vaga vdimsad
mehhanismid selliste haruldaste haiguste maaramisel, millele on olemas sobivad
diagnostilised testid ja kattesaadav efektiivne ravi. Koostod liikmesriikide vahel on
sdeluuringute programmide labiviimisel eeliseks. On oluline, et rehabilitatsiooni protsess
oleks paika pandud, nii et patsiendid saaksid jbuda oma kdrgeima flilsilise, sensoorse,
intellektuaalse, psiihholoogilise ja sotsiaalsete funktsioonide tasemeni ja seda sdilitada.
Valdkond 5 — Haruldaste haiguste ekspertiisi kogumine Euroopa tasandil: Professionaalide
koolitamine ning parimate praktikate ja hariduse vahetamine nende vahel on haruldaste
haiguste valdkonnas prioriteediks kuna need on peamisteks teguriteks digeaegse ja tapse
diagnoosi panemisel ning korgekvaliteedilise hoolduse saamisel. Professionaalide
treeningut ja haridust voib suunata erinevalt, vastavalt sellel millist rolli need mangivad
haruldaste haiguste tervishoius; kdiki tervishoiu spetsialiste peaks teavitatama haruldaste
haiguste olemasolust, raskustest diagnoosimisel, tervishoiu eriorganisatsioonidest vajaliku
hoolitsuse kindlustamisel, ja haruldase haigusega patsientide Oigest hooldusest ja
vajadustest. Uute tehnoloogiate tulemuseks on ebavdrdne geneetilise testimise teenuste
vdljaarendamine ja kattesaadavus. Et kindlustada vordne kdttesaadavus, diagnoos ja
hooldus on soovitav, et oleks defineeritud Uldine raamistik vastsiindinute populatsiooni
soeluuringuprogrammide vélja arendamiseks voi marklaud séeluuringuteks, samal ajal
pidades silmas, et kindlate haiguste geograafilised levikumustrid ning avalikud
tervishoiuslisteemid ning sotsiaalsed olukorrad vdivad olla erinevates riikides erinevad.
Kliiniliste ressursside (ihendamine labi koost60 rahvusvaheliste vorkude kaudu vdib
kiirendada erinevates EL riikides vélja tootatud juhendite kasutusele vottu, mis voimaldab
osaliselt Uletada juhtumitel pd&hinevate juhendite piiratud kattesaadavuse haruldaste
haiguste valdkonnas.

Uute raviviiside véljaté6tamine on teine valdkond, mis vdib saada palju kasu EL sisese ja
rahvusvahelise ekspertiisi (ihendamisest. Harva kasutatavate ravimite kliinilise
lisandvaartuse hindamise moistes on oluline rohutada, et suure osa eeltdost on ara teinud
Euroopa Liidu ravimiamet (EMA). Praegu kasutab enamus meditsiinilisi raviviise
traditsioonilisi ravimeid, mida modnel juhul kasutatakse uutes kombinatsioonides.
Ravimitodstus tavaliselt ei toeta lisanaidustuste leidmist juba eksisteerivatele ja odavatele
ravimitele. Seega viivad neid uuringuid |dbi akadeemilised uurijad, kes teevad sageli
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koostdod vorgustikkudena. Et kiirendada haruldaste haiguste ravi kattesaadavust on oluline
toetada Kkliinilisi uuringuid, sealhulgas ka akadeemilisi uuringuid olemasolevatele ravimitele
uute kasutusnaidustuste leidmiseks.

Valdkond 6 - Patsientide organisatsioonide tugevdamine: MOojuvéimu andmise
tulemusena on haruldaste haigustega patsiendid paljudel juhtudel manginud aktiivset ja
instrumentaalset rolli uurimisprojektide maaramisel ja tervishoiu poliitika kujundamisel.
Lisaks vdib mojuvdéimu andmine anda tulemuseks patsientide igapdevaste vajaduste
parema majandamise ja parema vastavuse hooldusprotokollidele, toimetuleku kaasnevate
psiuhholoogiliste tingimustega ja sotsiaalse kaasatuse paranemise. Kuna erinevaid haruldasi
haiguseid on palju, on Euroopas ule 1700 erineva patsientide organisatsiooni. Need
mangivad olulist osa informatsiooni pakkumisel ja patsientide toetamisel, luues fonde
uuringuteks ja informatsiooni jagamiseks, et oleks tagatud parem kvaliteetne hooldus ja
ravi. Paljud nendest inimestest (patsiendid ja nende sugulased) on organiseerunud riiklikeks
liitudeks, monikord on need liitunud Euroopa katusorganisatsioonidega , milledest kdige
olulisem on EURORDIS. Haigusespetsiifilised veebilehed, mida peavad patsientide liidud, on
sageli vaga olulised informatsiooni allikad mida patsiendid sageli kasutavad. Initsiatiivide
hulgas, mis aitavad jagada Uldist ja spetsiifilist informatsiooni haruldaste haiguste kohta,
mangivad olulist osa telefoni abiliinid. Abiliinid, nagu ka teised patsientidele méeldud
interaktiivse informatsiooni ja toetuse teenused peaksid olema kaasatud haruldaste
haiguste riiklike kavade voi strateegiate eelndudesse. Spetsiaalsed sotsiaalteenused, nagu
need, mis kergendavad koolis ja to6l kdaimist, on samuti olulised haruldaste haigustega
elavate inimeste mojuvéimu tugevdamisel, aidates nende heaolu ja sotsiaalset kaasatust
tosta. Samuti tuleks patsientide méjuvdimu suurendamisega seoses luua ka puhkekeskusi ja
teisi sarnaseid algatusi, et parandada haruldase haigusega patsientide ja nende
pereliikmetest hooldajate elukvaliteeti.

Valdkond 7 - Jatkusuutlikkus: Teenuste osutamise voi parandamise kulusid haruldase
haigusega patsientidele tuleb hinnata silmas pidades (ldisi universaalseid vaartusi,
juurdepdasu hea kvaliteediga hooldusele, vordsust ja solidaarsust ning seda peaksid
tasakaalustama sellest tulenev kokkuhoid tervishoiu- ja sotsiaalteenuste kuludelt, mis
vOidetakse haruldaste haigustega patsientide tervisliku seisundi paranemise ldbi. Kogu
hooldamise protsessi jatkusuutlikkus vdib saada suuri eeliseid liikmesriikide vahelistest
kokkulepetest rahvustevahelise koostoo ja teenuste ning tegevuste koordineerimise osas.
Riikliku kava vOi strateegia rahastamine on riiklik vastutus ja toimub vastava riikliku
tervishoiuslsteemi eelarvest. Siiski on vdimalik kasutada mdoningaid EL eelarve vahendeid
Euroopa koostédprogrammide arendamiseks ja riiklike infrastruktuuride loomiseks. Selles
dokumendis on naidatud vahendeid EL Teise Terviseprogrammi(2008-2013) raames ja
Struktuurifondidest (2007-13).
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OSA | - soovitused

1. Haruldaste haiguste taust

Noéukogu soovitused (2009/C 151/02)

“Haruldased haigused on ohuks EL kodanike tervisele, kuna on tegemist eluohtlike véi krooniliste invaliidistavate
haigustega, mis esinevad harva ja on véga keerukad. Vaatamata oma harva esinevusele on neid palju erinevaid
tiilipe, mistottu need mojutavad miljoneid inimesi.”

1. Haruldane haigus on eluohtlik vdi krooniliselt invaliidistav seisund, mis esineb mitte
enam kui viiel inimesel kiimnest tuhandest. Haruldaste haiguste valdkond on lai ja
kompleksne ning seda iseloomustavad spetsiifilised probleemid ja vajadused, mis on ara
toodud ja lahti seletatud mitmes olulises Euroopa dokumendis nagu “Komisjoni teatis
Euroopa Parlamendile, Euroopa Noukogule, Euroopa majandus- ja sotsiaalkomiteele ja
regioonide komiteele ” Haruldased haigused - Euroopa ees seisvad vdljakutsed, avaldatud
11. nov 2008. aastal, ja Noukogu soovitus, 8. juuni 2009. tegevustest haruldaste haiguste
valdkonnas.

Eriti réhutasid need dokumendid fakte, et:

- ehkki iga haigus on harva esinev, on kirjeldatud umbes 5000 kuni 8000 haruldast
haigust, mis mdojutavad 6% kuni 8% populatsioonist nende elu jooksul,
mdojutatud inimeste koguarv EL-s jaab 27 ja 36 miljoni vahele. Umbes 80%
haruldastest haigustest on geneetilist paritolu. Oodatav eluea pikkus
patsientidel, kellel on mdni 60% haruldaste haiguste hulgast, viaheneb oluliselt.
Paljud nendest seisunditest on komplekssed, rasked, degeneratiivsed ja
krooniliselt invaliidistavad, samal ajal kui teised on vérreldavad normaalse eluga,
kui neid digel ajal diagnoosida ja digesti ravida.

- haruldased haigused mdgjutavad flilsilisi ja/v6i vaimseid voimeid, kditumuslikke
ja tunnetuslikke vdimeid ja tekitavad puudeid. Mitmed puuded eksisteerivad
sageli koos, paljude funktsionaalsete tagajargedega. Need puuded vdivad saada
diskrimineerimise allikaks ja vdhendada hariduse- ja t66alaseid ning sotsiaalseid
voimalusi;

- tervishoiuto6tajatel on sageli ebapiisavad teadmised
haruldastest haigustest, mis vdib viia viivituseni diagnoosimisel ja sobiva
meditsiinilise abi andmisel;

- varane diagnoosimine ja jargnev vajab meditsiinieksperdi
kompetentsi. Kuid kuna haigused on harva esinevad on ka eksperte vahe;

- olukorra tbttu, et enamikus tervishoiusiisteemidest ei ole haruldased haigused
ndhtavad ning diagnostilise viivituse ja ebadige ravi tulemusena, saab haruldaste
haigustega patsientide osaks isolatsioon ja sotsiaalne térjutus.

2. EL liikmesriikidel on olemas geneetilised teenused ja tervishoiupoliitika puuetega

inimeste ja laste meditsiinilistele ja sotsiaalsetele vajadustele. Haruldaste haigustega
patsiendid vdivad monel juhul omada selliseid tunnuseid (nditeks raskusaste, kliiniline
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komplekssus), et nad saavad nendest teenustest ja poliitikatest osa. Siiski naitavad
eelpoolnimetatud Euroopa dokumendid, et initsiatiivi puudumine tervishoiupoliitikas, eriti
haruldaste haiguste valdkonnas, annab tulemuseks hilinenud diagnoosimise ja raskendatud
juurdepdasu ravile ja hooldusele. See viib tdiendavate flilsiliste, psihholoogiliste ja
intellektuaalsete puueteni, ennetamise puudumiseni ja ebaadekvaatsete sotsiaalsete
teenuste voi isegi kahjustava ravini.

3. Haruldastele haigustele keskendumine on enamusele EL liikkmesriikidele suhteliselt
uus saavutus ja see jargneb fakti tunnustamisele, et esindades Uhte Uksust spetsiifilise
patogeeni ja kliiniliste nditajate suhtes, on neil Ghiseid kisimusi rahvatervise seisukohalt ja
nad vajavad spetsiaalselt suunatud poliitikat. Praegu esineb “suur varieeruvus”, nii riikide
vaheliselt ja kui nende sees, haruldaste haigustega patsientidele osutatavate teenuste
tulpide osas ja ka nende kattesaadavuses. See on nii, kuna mdned riigid alustasid
uurimist6d ja meetmete rakendamisega mitu aastat tagasi, teised alustasid seda protsessi
alles vaga hiljuti ning moned riigid ei olegi veel alustanud. See annab varieeruva pildi
patsientide diagnoosimisest ning viib suure ebavdrdsuseni Euroopa piirides. Erinevate
lilkmesriikide ja isegi sama liikmesriigi erinevate piirkondade kodanikel on praegu
ebavordne juurdepdds ekspertteenustele, spetsiaalselt haruldaste haiguste jaoks vilja
tootatud ravimitele, niinimetatud harva kasutatavatele ravimitele, diagnoosile ja
rehabilitatsioonile. Enamgi veel, enamus liikmesriike jagab Uhiseid probleeme teadmiste ja
ekspertiisi puudumisest selles valdkonnas.

4, Viimastel aastatel Euroopa tasemel tehtud t66 haruldaste haiguste valdkonnas ja
nende riikide kogemused, kus eksisteerib avalik initsiatiiv haruldaste haiguste osas, on
ndidanud, et globaalne ja spetsiifiline riiklik ldhenemine ning Euroopa koost6d ning lihine
lahenduste vadlja arendamine on votmeelementideks haruldaste haigustega patsientide
tervishoiu (ja sotsiaalse hoolduse) parandamisel. Spetsiifiliste kavade voi strateegiate
loomisele riiklikul tasemel on antud kdorgeim prioriteet nii eelmainitud Komisjoni teatises
kui ka NoOukogu soovitustes ja selle olulisust on kinnitanud ka moju hindamise
meeskonnatod dokument, millega kaasnes Noukogu soovituste dokument: , Liikmesriikides
esinevad haruldaste haiguste piiratud ressursid killustatult, seega on oluline omada
spetsiifilist kava, et need ressursid kontsentreerida ja neid efektiivselt kasutada” (SEC(2008)
2713 15plik, 11.11.2008 - http://eur-
lex.europa.eu/LexUriServ/LexUriServ.do?uri=SEC:2008:2713:FIN:EN:DOC).
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2. EUROPLAN projekti taust

5. Euroopa projekt haruldaste haiguste riiklike kavade valjatootamiseks (EUROPLAN),
kolme aastane projekt (2008 — 2011) Uhenduse tegevuse programmist rahvatervise
valdkonnas omab eesmarki vdlja tootada dokumendid, mis kergendaksid riiklike kavade voi
strateegiate loomist ja juurutamist, nagu on dra toodud NOukogu soovituses tegevustest
haruldaste haiguste valdkonnas 8. juunist 2009. aastast. Sellised kavad vdi strateegiad on
soovitavad luua ja juurutada “ eelistatavalt 2013 aasta I6puks”. 27 EL liikmesriigi (LR)
tervishoiuasutused kirjutasid dokumendile alla, nadidates sellega oma valmisolekut tdhtajast
kinni pidada.

6. Kolmkiimmend partnerit erinevatest riikidest ja Euroopa patsientide
katusorganisatsioonist EURORDIS osalevad EUROPLANIis, mida koordineerib Itaalia Riikliku
Terviseinstituudi Haruldaste Haiguste Riiklik Keskus (Instituto Superiore di Sanita, Italy).
Projekt tagab kaasava ja laia sidusriihmade osalemise, kaasa arvatud tervishoiuasutused ja
tervishoiu professionaalid, uurijad ja patsiendid.

7. EUROPLAN partnerite tuumik valmistas ette selle dokumendi esmase eelndu, mille
ule arutleti pdhjalikult mitmetel haruldaste haiguste valdkonna erinevate sidusgruppide
kohtumistel. Loplik eelndu, mida modifitseeriti vastavalt nendel koosolekutel saadud
sisenditele, anti mitteametlikuks konsultatsiooniks EL tervishoiuasutuste ekspertidele.
Loplik eelndu vaadati lle vastavalt saadud kommentaaridele ja see andis tulemuseks
dokumendi, milles lepiti kokku spetsiifilise tervishoiuasutuste seminari ajal (toimus
Krakowis 13. mail 2010). Loplik dokument esitatakse konverentsidel, mida organiseerib
EURORDIS Bulgaarias, Horvaatias, Taanis, Prantsusmaal, Saksamaal, Kreekas, Ungaris,
lirimaal, Itaalias, Luksemburgis, Hollandis, Rumeenias, Hispaanias, Rootsis, Suurbritannias ja
vdimalik, et ka Poolas. Nende riiklike konverentside kaigus arutlevad kohalikud sidusgrupid
EUROPLANI soovituste ja EL haruldaste haiguste strateegia peamiste elementide (le,
eesmargiga hinnata nende llekantavust oma riikidesse. Kommentaarid, mis konverentsil
tOstatatakse salvestatakse ja lisatakse lisadena I6ppdokumendile.

3. Mida tahendab ‘Soovitused’ selle dokumendi kontekstis

8. Noukogude soovitused 8. juunist 2009 tegevustest haruldaste haiguste valdkonnas
satestab, et EUROPLAN:Il on lilesanne arendada ‘juhendeid ja soovitusi’.

Antud dokumendi ettevalmistamise koosolekute kaigus on olnud elav arutelu sona
‘soovitused’ Ule selles kontekstis. On noustutud, et soovitused on mdeldud ‘juhistena’
riiklike kavade voi strateegiate valja arendamiseks, peamiste Euroopa dokumentide sisu,
eriti varemmainitud ndukogu soovituse, juurutamiseks. Suure tdahtsus on omistatud ka
nende niinimetatud ‘t66riistakastile’, seoses faktiga, et EUROPLAN soovitused moodustavad
komplekti ‘t6oriistu ja naiteid’ selle kohta, kuidas haruldaste haiguste meetmeid tuleb
reguleerida riiklikul (ja Euroopa) tasemel. Tegelikult rakendatakse ja arendatakse selles
dokumendis soovitatud meetmeid igas liikmesriigis erinevalt olenevalt riikliku tervishoiu ja
sotsiaalslisteemi organisatsioonist, rahvaarvust ning ekspertiisi kattesaadavusest haruldaste
haiguste valdkonnas, integreerides neid juba eksisteerivate algatustega ja arvestades
eelarve véimalusi.
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9. Me oleme teadlikud faktist, et mitmed riigid juba omavad heade praktikate
traditsiooni tervishoiupoliitika eriklisimustes ja teistes riikides valmistatakse, samal ajal kui
me seda dokumenti kirjutame, ette riiklikke kavasid ja strateegiaid. EUROPLAN soovituste
eesmargiks ei ole asendada olemasolevaid vdi spontaanselt nendes riikides tekkinud
algatusi, vaid pigem pakub see vahendeid peegeldamaks haruldaste haiguste
votmeelemente, mis on identifitseeritud Euroopa mitmete aastate t66 jooksul ning dra
toodud Euroopa dokumentides, kui kdige tdendolisemad haruldaste haiguste olukorra
parandajad riigis.

10. Vastavalt EUROPLAN:I Uldistele eesmarkidele on praegune dokument, mis sisaldab
EUROPLAN soovitusi, méeldud tooriistaks, mis juhendaks riiklikke pingutusi haruldaste
haiguste valdkonnas ja muudaks need vastavaks Euroopa Uhisele strateegiale, kergendades
riiklike initsiatiivide Uhtlustamist peamiste teemadega ning heade tavadega kdnealuses
valdkonnas ja valmistades ette pinda vdimalikuks siinergiaks ja koostoovormideks, mis on
soovitatavad haruldaste haigustega patsientide tervishoiu parandamiseks EL
liilkmesriikides.

11. Praeguse dokumendi kasutajate sihtgrupiks on poliitikud ja teised sidusgrupid, kes
on kaasatud sekkumiste kavadesse v0i, veelgi spetsiifilisemalt, haruldaste haiguste kavade
ja strateegiate loomisesse oma riigis.

4, Riiklike kavade ja strateegiate EUROPLANI definitsioon

12. Riiklik kava voi strateegia vOib olla defineeritud kui kogum integreeritud ja
terviklikke tervise- ja sotsiaalpoliitika meetmeid haruldaste haiguste korral (eelneva
analiiiisiga vajadustest ja ressurssidest), mis tuleks riiklikul tasandil vdélja arendada ja
rakendada, need on iseloomustatud kindlaks mddratud eesmdrkidega, mida tuleb
saavutada teatud ajaraami sees. Vastavate vahendite ja ressursside (nt inim-, finants-ja
infrastruktuuri) eraldamine riikliku kava voi strateegia arendamiseks ja rakendamiseks, selle
jalgimiseks ja hindamiseks on spetsiifiline vaartus, mis kindlustab kava voi strateegia
efektiivsuse.

Varemmainitud riikliku kava vOi strateegia definitsioon hdélmab kahte peamist
kontseptsiooni NOukogu soovitusest 8. juunist 2009 haruldaste haiguste valdkonna
meetmete osas.

Integreerimine viitab asjaolule, et strateegiaid tuleks valja to6tada nii, et oleks tuvastatud
taiendavus, maksimeeritud slinergiad ja valditud duplitseerimist.

lgakiilgne viitab asjaolule, et meetmed, mis kavas on ettendhtud peaksid rahuldama
patsientide peamised vajadused (nt hoolduse kvaliteedi ja sotsiaalsed teenused).
Patsientide vajaduste rahuldamiseks ei tohiks kava voi strateegia, mille eesmargiks on
planeeritud meetme maksimaalse mdju saavutamine, olla piiratud tihe kindla valdkonnaga,
kuna mitmed valdkonnad on omavahel seotud ja toetavad Uksteist.
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OSA 1l - VALDKONDADE, TEGEVUSTE JA EUROPLANi SOOVITUSTE KIRJELDUS

13. Selles dokumendi osas arutletakse Noukogu soovitustes avaldatud valdkondade ja
meetmete lle kogemuste podhjal, mis on saadud haruldaste haiguste tervishoiu
planeerimisel EUROPLANi tuumikrihma ja erinevate EUROPLAN projekti poolt
organiseeritud koosolekutel ja konsultatsioonidel osalenud ekspertide poolt.

14. Et kergendada EUROPLANI poolt soovitatud meetmetest arusaamist, jargib see
dokument sama struktuuri nagu Noukogu soovitused :

Valdkond 1. KAVAD VOI STRATEEGIAD HARULDASTE HAIGUSTE VALDKONNAS

Valdkond 2. HARULDASTE HAIGUSTE ADEKVAATNE DEFINEERIMINE, KODEERIMINE JA
LOENDI KOOSTAMINE

Valdkond 3. HARULDASTE HAIGUSTE UURINGUD

Valdkond 4. HARULDASTE HAIGUSTE EKSPERTIISIKESKUSED JA EUROOPA
REFERENTVORGUSTIK

Valdkond 5. EKSPERTIISHINNANGUTE KOGUMINE HARULDASTE HAIGUSTE KOHTA
EUROOPA TASEMEL

Valdkond 6. PATSIENTIDE ORGANISATSIOONIDE TUGEVDAMINE

Valdkond 7. JATKUSUUTLIKKUS
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Valdkond 1. KAVAD VOI STRATEEGIAD HARULDASTE HAIGUSTE VALDKONNAS

No6ukogu soovitus (2009/C 151/02)

1. Luua ja rakendada haruldaste haiguste kavasid voi
strateegiaid asjakohasel tasandil véi uurida sobivaid
haruldaste haiguste meetmeid teistes tervishoiu
strateegiates, eesmdrgiga tagada, et haruldaste
haigustega patsiendid saaksid kvaliteetset hooldust,
kaasa arvatud diagnostika, ravi, rehabilitatsioon neile,
kes elavad nende haigustega ja kui véimalik, efektiivsed
harvaesinevad ravimid ning eriti:

(a) téétada vdlja ja vastu vétta kava voi strateegia nii
kiiresti kui véimalik, eelistatavalt hiljemalt 2013 aasta
I6puks, mille eesmdrgiks on juhendamine ja vastavate
meetmete  struktureerimine  haruldaste  haiguste
valdkonnas antud riigi tervishoiu ja sotsiaalsiisteemi
raamides;

b) vétta tarvitusele meetmed, et integreerida praegused
ja tulevased algatused lokaalsel, regionaalsel ja riiklikul
tasemel kavade ja strateegiatega  terviklikuks
IGhenemisviisiks;

(c) defineerida piiratud arv eelistatud meetmeid kavade
voi strateegiate sees, eesmdrkide ja jédrelmeetmete
mehhanismidega ;

(d) haruldaste haiguste riiklike meetmete juhendite ja
soovituste vdljat66tamine vastavate asutuste poolt
riiklikul ~ tasemel kdimasoleva Euroopa haruldaste
haiguste riiklike kavade projekti (EUROPLAN) raames,
mis on valitud rahastamiseks ajavahemikul 2008-2011
esmase lhiskondlike meetmete tegevusprogrammi
kdigus rahvatervise valdkonnas

1.1 Soovitused

15. Haruldaste haiguste

riikliku kava vOi

strateegia disainimise protsess vdib

lilkmesriikides olla oluliselt erinev kuna olukorrad ja kogemuste tase haruldaste haigustega
vGivad olla vaga erinevad. Mdned liikmesriigid on juba valja arendanud oma teise kava (nt
Prantsusmaa), teistel riikidel on nende esimene kava (Hispaania, Portugal, Kreeka ja
Bulgaaria) ja on riike, kus on ainult piiratud teadmised haruldaste haigustega inimeste

olukorra kohta, kes elavad nende territooriumil.

Siiski, jargides Noukogu soovitusi, peaks iga liikkmesriik (soovitavalt 2013 aasta 10puks)
looma ja rakendama valja ajakohasel tasemel olevad haruldaste haiguste kavad voi
strateegiad. Eesmargiks on tagada, et kdigil haruldaste haigustega patsientidel Euroopas
oleks vordne juurdepdas korge kvaliteediga meditsiinilisele abile, kaasa arvatud diagnostika,

ravi ja rehabilitatsioon.

1.2

16.

Riikliku kava voi strateegia valja tootamine

Olemasolevate kogemuste ja konsultatsioonide pd&hjal sidusriihmade ekspertidega

EUROPLAN koosolekutel, on mitmed elemendid néidatud olevat olulised haruldaste
haiguste riiklike kavade ja strateegiate valjaarendamisel. Positiivsed faktorid on teadlikkuse
loomine ja suurendamine, erinevate sidusriihmade hdlmamine kava arendamisse ja

rakendamisse,

patsientide peamiste vajaduste ja neile vdimalike

kitsaskohtade hindamine haruldaste haigustega

inimeste tervishoius,

lahenduste leidmise hindamine.

Negatiivsed faktorid, mis voivad lahendusi piirata, vGib siduda riigis ekspertiisi ja ressursside
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kattesaadavusega, vdikese rahvaarvuga aga ka ndrkade liilidega uldises tervishoiuslisteemis.
Majanduse madalseisu perioodidel on samuti tervishoiule negatiivne mdju: siiski ei tohiks
tdhelepanu haruldaste haiguste seisunditelt kdrvale poodrata: ehkki meetmeid tuleks
vaadelda tervishoiu silisteemi kontekstis tuleb rakendada siiski kohandavaid meetmeid
finantsraskuste Uletamiseks.

Edu riikliku kava teostamisel

Kreeka: Kuni 2008 IGpuni, rahastati enamust haruldaste haigustega seotud meetmeid (kaasaarvatud
varane haruldaste haiguste riiklik kava) Kreeka Haruldaste Haiguste Liidu (PESPA) poolt.

2009 aastal, otsustasid kaks ministeeriumi jarelevalveasutust selles valdkonnas aktiivselt tegutsema
hakata:

a)GSRT (Teadusuuringute ja Tehnika Peasekretariaat mida kontrollib Hariduse, Elukestva Oppe ja
Usuasjade Ministeerium koos E-RAREga (http://www.e-rare.eu/) rahastas Kreeka projekti haruldaste
haiguste valdkonnas, ja

b)poliitikategija HCDCP (Kreeka Haiguste Kontrolli ja Ennetamise Keskus, Terviseministeerium)
Uhines programmiga ning 106i Kreeka Haruldaste Haiguste Ekspertide Teadusliku Nouandekomitee
vOtme-eesmagiga rakendada haruldaste haiguste riiklik kava.

lirimaa: Riikliku kava ettevalmistamine on plaanis kaivitada 2010. aastal, peamiste kava
elementidega, mida arendatakse edasi 2011. Tsistilise fibroosi sdeluuringu rakendamist ning
tervisealase teabe Gigusaktide joustumist on oodata 2010.

17. Haruldaste haiguste riiklike strateegiate Euroopa konverentsi kdigus 18 novembril
2008. aastal, mille organiseerisid koos Prantsusmaa Terviseministeerium, EURORDIS ja
EUROPLAN Prantsusmaa juhtimise all, identifitseeriti ja lepiti kokku riiklike kavade voi
strateegiate valja arendamiseks jargmised meetmed:

a) riigis elavate haruldaste haigustega inimeste vajauste hindamine, ressursside vajadus,
eksisteerivad riikliku tervishoiu ja sotsiaalhoolduse satted ja véimalikud lahendused ;

b) toetusmehhanismide loomine riiklikule kavale vdi strateegiale riigis ja kava eelndu
koostamine;

c) kava voi strateegia eelndu, lildiste eesmarkide ja valdkondadega ;

d) spetsiifilistes algatuste ja meetmete identifitseerimine (tulenevalt hindamise
tulemustest, mis on ndidatud punktis a) selles nimekirjas), mis tuleks ellu viia kindlas
ajaraamistikus;

e) jatkusuutlikkuse kindlustamine, meetmete Ulekandmine ja integreerimine riiklikust
kavast vOi strateegiast riigi Uldisesse tervishoiustisteemi ;

f) rakendamise jalgimine, tulemuste hindamine ja kava vastav llevaatamine.

1.3 Riikliku kava voi strateegia juhtimise mehhanismi paika panemine

18. Nouande- ja juhtimismehhanismi (nt interdistsiplinaarse paneeli véi komisjoni) paika
panemine on vaga kasulik riikliku kava vdi strateegia arendamiseks ja ka rakendamiseks .

Erinevate  osalejate/sidusrihmade  maaratlemist  ja  kaasamist,  kaasaarvatud
riiklikud/regionaalsed/kohalikud omavalitsused, Gpetatud seltsid, arstid, haigla juhtkond,
patsientide organisatsioonide esindajad, jne., kes osalevad riikliku kava vOi strateegia
rakendamisel, on nahtud erinevates liikmesriikides lisavadrtusena (nt Belgia, Itaalia,
Hispaania, Portugal, Holland). Haruldaste haiguste mitmekesisuse tottu voib olla abi
erinevate sidusrihmade arvamuste kogumisest riikliku kava voi strateegia prioriteetsete
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meetmete kohta. See meetod stimuleerib kogemuste ja ekspertiisi vahetamist ning
samaaegselt loob Uhise vastutuse ja omandi teemal haruldaste haigustega inimeste
olukorra parandamine riigis. RUhm pudhendunud inimesi vBib kergendada ja stimuleerida
haruldaste haiguste meetmete integreerimist riigis ka tldiselt.

Belgias ja Hollandis on olemas MULTIDISTSIPLINAARNE HARULDASTE HAIGUSTE JA HARVA KASUTATAVATE
RAVIMITE JUHTKOMITEE. Mdlemad komisjonid on séltumatud. Liikmed on patsientide organisatsioonide
esindajad, arstid, teadlased ja apteekrid, farmaatsiatoostuse esindajad, tervishoiu kindlustusandjad ja
valitsusvalised nGuandvad kogud. Neil on alaline teaduskomisjonide sekretariaat ja nad on keskseks kontaktpunktiks
koigi asjaomaste sidusriihmade vahel oma riigis ja vélismaal.

“HARULDASTE HAIGUSTE PROGRAMMID” PORTUGALIS

Seoses patsientide organisatsioonide kaasamisega otsustamisse haruldaste haiguste valdkonnas loodi
haruldaste haiguste kava riikliku komisjoni to0grupp Tervishoiuministeeriumi, Sotsiaalse Turvalisuse
ministeeriumi ja kahe siseriikliku haruldaste haiguste patsientide foderatsiooni esindajatest. Toogrupi
eesmargiks on kuulata patsientide ettepanekuid, hinnata patsientide vajadusi ning teha koost6od
ettepanekute valja tootamiseks, mis on olulised haruldast haigust p&devatele patsientidele. Tooriihm t66tas
vélja ,,Haruldaste haiguste programmid®, mis kiideti Portugali parlamendi poolt heaks kui soovitused, millel on
jargmised eesmargid:

1. Kindlustada et, haddaolukorras saaksid tervishoiuteenuste pakkujad juurdepdasu vajalikule teabele
patsiendi kohta.

2. Parandada pidevat meditsiinilist abi.
3. Kergendada kontakti ekspertiisikeskustega.
4. Kergendada po66rdumist vastavatesse tervishoiuliksustesse.

5. Anda informatsiooni patsient-spetsiifiliste kliiniliste soovituste kohta.

NOUANDVA ORGANI TAHTSUS: POOLA NAITEL

Poola Terviseministeerium asutas juunis 2008. aastal ministrile nGuandva organina haruldaste haiguste
166kriihma, mille peamisteks eesmarkideks olid:

e haruldasi haigusi pGdevate inimeste hooldamise ja ravisuundade ettepanekute tegemine;

e arenduste tegemine ja lahenduste pakkumine, et maaratleda vGrdse juurdepdasu printsiip teabele,
diagnoosimisele, ravile ja hooldusele;

o avalikest fondidest finantseeritavate harva kasutatavate ravimite rahastamise kriteeriumite
valjaarendamine;

o meetmete elluviimine ja pohi- ja spetsialiseeritud tervishoiuteenuste osutamise vdimaluste otsimine
haruldase haigusega patsientidele;

e avalikkusele teadmiste levitamine haruldaste haiguste diagnoosimise ja ravi kohta, eriti
meditsiinikeskkonnas;

e haruldaste haiguste ravi ratsionaliseerimise protsessi toetamine;

e haruldase haiguste ravi sGeluuring;

e tagada osakondadevaheline koordineerimine ja rahvusvaheline koost66, eriti teiste Euroopa Liidu
liikmesriikidega, rakendades haruldaste haiguste ravi ja hoolduse poliitikat.

2008 suigisel soovitas haruldaste haiguste |66kriihm finantseerida MPS I, MPSVI ja kdigi Pompe haiguse
faaside ravi. Selle tulemusena loodud raviprogrammid kaivitusid jarkjargult moned kuud hiljem. 2009 aasta
IGpus teatas 166kriihm, et t66 Poola haruldaste haiguste riikliku kavaga on alanud.
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RIKLIKU HARULDASTE HAIGUSTE KESKUSE MISSIOON UNGARIS

11 novembril 2008 asutati Tervishoiuministeeriumi dekreediga osana Tervishoiu Auditi ja Inspektsiooni
Riiklikust Keskusest Ungari Riiklik Haruldaste Haiguste Keskus. Vastavalt oma missioonile, Riiklik haruldaste
haiguste keskus :

1. maaratleb rahatervise naitajad haruldaste haiguste jaoks;

2. arendab oma andmete kogumise tehnoloogiat ja teeb koostddd teiste asutustega, et saada haruldaste
haigustega seotud andmeid nende nditajate leidmiseks;

3. algatab haruldaste haiguste juhendite valjatootamise ja viib labi auditi projektid;
4. peab riiklikku andmebaasi haruldastele haigustele spetsialiseerunud tervishoiuspetsialistide kohta ;
5. soodustab riiklike ekspertiisikeskuste kohustuste tditmist ja nende osalemist Euroopa vGrgustikes ;

6. holbustab Ungari haruldaste haiguste laboratooriumite kvaliteedijuhtimise programmide loomist ja
toimimist;

7. kergendab E-Tervise rakendamist haruldaste haigustega seotud hoolduses;

8. algatab llikoolides haruldaste haiguste Gpetamise programmid ;

9. osaleb harva kasutavate ravimite eest vastutavate riiklike asutuste t60s ja harva kasutatavate

meditsiiniseadmete seadustamises;
10. hindab spetsiaalsete sotsiaalteenuste kattesaadavust haruldaste haiustega patsientidele.

1.4 Teadlikkuse t6stmine

19. Teadlikkust vdib luua erineval moel, ja see on sageli patsiendigruppide
propageerimistéd tulemus. Konverentside, Urituste, meedia hdlmatuse (nt Telethon
maratonid televisioonis) organiseerimist ja teised tuntud meetodid kasutamist, mida
kasutatakse teadlikkuse tostmiseks teistes valdkondades, saab rakendada ka haruldaste
haiguste valdkonnas. Naiteks edukast teadlikkuse tdstmise meetmest on harulaste haiguste
pdev. Et julgustada riikliku kava védljaarendamise edusamme, peaksid tervishoiu poliitikud
tostma teadlikkust “juhtivatel kohtadel” (nt poliitikud tervise ja teistes sektorites ja
osakondades, eriti sotsiaalsfaaris ja uuringute valdkonnas, nii regionaalseid kui lokaalseid
vOime kuid ka haiglate juhte ja professionaalide riihmi) olevate inimeste hulgas.

TEADLIKKUSE LOOMINE: HARULDASTE HAIGUSTE PAEVA NAITEL

Haruldaste haiguste pdeva algatas EURORDIS esimest korda 29. veebruaril 2008.

2009 aastal organiseerisid 19 riiklikku liitu pdeva lokaalsel tasandil; osalesid Euroopast 600 patsientide riihma ja
kokku olid kaasatud 30 riiki. Sihtriihmadeks sellele pdevale olid poliitikud (tervishoiuasutused, riiklikud ja
Euroopa parlamendisaadikud) nagu ka avalikkus, meedia, tervishoiutdotajad, akadeemikud ja teadurid.

Selle siindmuse puhuks loodi internetilehekiilg ja haruldaste haiguste pdeva reklaamimiseks kasutati ka teisi
internetipohised platvorme nagu Facebook ja You-Tube. MOone pdeva jooksul tehti sellel aastal
www.rarediseaseday.com lehele 21000 kilastust . Meedia kate sellele paevale oli tugev, (ile 1500 meediaartikli.
Teine haruldaste haiguste pdev levis ka valjapoole Euroopat, osalesid Argentiina, Austraalia, Kanada, Hiina,
Colombia, Taiwan ja USA.

Euroopa Parlamendis viidi ldbi arutelu, kus osalesid poliitikategijad Euroopa Komisjonist, patsientide;
eestkostjad, parlamendiliikmed ja biofarmatseutilise todstuse esindajad. Haruldaste haiguste paeval 2009. aastal
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tehti samuti riiklikul tasemel (Hiina, Hispaania, Uhendkuningriigid, USA) tutvustustédd mis andis hoogu riiklike
kavadele ja strateegiatele (Belgias, Bulgaarias, TSehhi Vabariigis, lirimaal, Portugalis, Hispaanias) ja
ekspertiisikeskustele (Taani, Holland) ning riiklike liitude loomiseks (Austraalia, Sveits).

Haruldaste haiguste pdev pani fookuse ka raha kogumisele — selleaastane Telethon Kataloonias (Hispaania) oli
pihendatud haruldastele haigustele. Haruldaste Haiguste Pdev mangis ka olulist osa teadlikkuse tGstmisel
avalikkuse hulgas (seda aidati Idbi VIP ja kuulsuste toetuse sellel aastal), et informeerida, harida ja kaasata
avalikkust haruldasi haigusi imbritsevatesse teemadesse.

Haruldaste haiguste pdev 2010 rdhutas valjapaistvate teadlaste saavutusi, kelle t66 on aidanud arendada
haruldaste haiguste uurimist.

1.5 Patsientide vajaduste hindamine

20. Eriliste olukordade ja probleemide tdttu haruldaste haigustega rahvatervise
seisukohast lahtudes tuleks hinnata patsientide rahuldamata vajadusi ja teada anda
kehtivatest satteid riiklike tervishoiu-ja sotsiaalteenuste sisteemides veidi erinevates
vormides ja metoodikate jargi. Jargneva informatsiooni kogumine v&ib olla haruldaste
haiguste riikliku kava voi strateegia valjaarendamise ettevalmistavas faasis oluline:

- haruldaste haigustega patsientide ja nende perekondade rahuldamata vajaduste
anallus riigis (nt probleemide ulatus, kirjeldavad epidemioloogilised arvud);

- Ulevaade olemasolevatest tervishoiu vahenditest ja teenustest ning poliitikatest,
mis on suunatud haruldaste haigustega patsientidele véi millest nad kasu vdivad
saada (naiteks sellistes valdkondades nagu puue, lapse tervishoid, hiivitamine,
epidemioloogiline jarelevalve ning psiihholoogiline ja sotsiaalhooldus jne.);

- kattesaadavad vdimalused parandada riiklikul tasandil haruldasi haigusi
podevate inimeste tervishoidu ja sotsiaalhooldust;

Kastis on toodud naide patsiendi vajaduste hindamisest .

“SAKSAMAA MEETMED HARULDASTE HAIGUSTEGA INIMESTE TERVISLIKU OLUKORRA PARANDAMISEKS ”
See uuring avaldati augustis 2009 Saksamaa Foderaalse Tervishoiuministeeriumi poolt. Uuring analiitsib
praegust hoolduse olukorda Saksamaa haruldaste haigustega inimeste hulgas erinevate osalejate perspektiivist
tervishoiuslisteemis, hinnates avalike organisatsioonide, teenuseosutajate ja patsientide organisatsioonide
perspektiive kvantitatiivsete ja kvalitatiivsete uuringute, kisimustike, individuaalsete intervjuude ja
grupiarutelude pohjal. Selle protsessi kdigus tuvastati prioriteetsed tegevused jargmistes valdkondades: uldine
hooldusolukord, spetsialiseerunud hooldusviisid, diagnoosimine, ravi, informatsiooni ja kogemuste vahetus
ning uurimistoo. See annab alust aruteludeks seoses esimeste mdjutustega riiklike meetmete foorumi ja
riikliku haruldaste haiguste tegevuskava rakendamisel Saksamaal. Seejarel arendatakse I6puks valja véimalikud
lahendused Uksikutes valdkondades koost66s eksisteerivate ja EL tasemel kavandatud meetmetega.

1.6 Vaikese rahvaarvuga riigid

21. EUROPLAN projekti valjaarendamise kdigus margati, et vaikese rahvaarvuga riikidel
on spetsiifilised probleemid haruldaste haiguste poliitika vdlja arendamisel. Nende maade
rahvastiku hulgas paljusid haigusi ei esine, vdi esinevad ainult juhuslikult. Enamgi veel,
proportsionaalselt sellele on piiratud ka rahastamine ja tervishoiuslisteemi to6tate arv, mis
ei pruugi tagada piisavalt mitmekdilgset tervishoiuslisteemi teenuste osutamist.
Kombineeritult pdhjustavad need funktsioonid elanikkonna vadhest teadlikkust;
propageerimise ja surve puudumist tervisepoliitika tegevuskavale; tdhelepanu puudumist
haruldaste haigustega patsientide probleemidele; spetsialiseerunud tervishoiutdotajate ja
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ekspertiisikeskuste puudumist kohapeal; ebapiisavaid haruldasi haigusi kasitlevaid
teadusuuringud.

22. Nendel pdhjustel on oluline rahvusvaheline koost6d kdigi maade vahel ja see on
eluliselt tahtis vaikeste riikide jaoks. Spetsiifiline olukord vaikestes riikides mojutab ka seda,
kuidas riiklik kava voi strateegia riigis formuleeritakse. Pigem toetatakse koostoovorgustike
meetmeid Euroopa kontekstis vdi naaberriikides, kui haruldaste haigustega patsientidele
suunatud riigisiseseid satteid. Naiteid rahvusvahelisest koostoost illustreerib info jargmistes
kastides.

KESK-EUROOPA RIIGID PLANEERIVAD HARULDASTE HAIGUSTE VALDKONNAS ULATUSLIKKU KOOSTOOD
Kuue Euroopa riigi - Austria, TSehhi Vabariigi, Saksamaa, Ungari, Itaalia ja Sloveenia - juhtivad eksperdid
arutasid mitteametlikul kohtumisel Salzburgis vGimalusi parandada piiriilest koostodd haruldaste haiguste
valdkonnas. Koosolek, mille korraldas Euroopa Tervise Foorum Gastein (EHFG), leidis aset 24 ja 25 augustil
20009 jarjena sarnasele kohtumisele aasta varem mitmete EL tervishoiuministrite vahel Salzburgis. Ekspertide
tasandil arutati tiheda koostdd praktilise rakendamise vdimalusi selles spetsialiseerunud meditsiini
valdkonnas. Esimene eesmark, millega noustusid peaaegu kdik osavotjad, oli riiklike koordinatsiooni
kontorite/keskuste loomine (kui neid veel ei ole), mis oleksid vastutavad riiklike ekspertiisikeskuste v&rgustike
vOi vastavate ekspertkliinikute loomise eest. Teises staadiumis peaksid koordinatsioonikeskused arendama
vélja tiheda piirililese vorgustiku, et koordineerida ja kergendada juurdepdisu spetsiifilistele haruldaste
haiguste jaoks mdeldud riiklikele teenustele ja nende kasutamist kogu laienenud (Kesk-Euroopa) kogukonna
poolt. Lisa kohtumine organiseeriti 12 mail 2010 Krakowis.

PROJEKT RAPSOODIA (http://www.rapsodyonline.eu/)

Haruldased haigused esinevad harva, kuid kdik need kokku mdjutavad suurt arvu inimesi. Kuna iihe haiguse
kohta on riikides eraldivGetuna juhtumite arv vaike, siis on oluline intensiivne rahvusvaheline koost66. Riigid,
mis on kaasatud sellesse projekti, loodavad luua kompetentsed keskused 16 haruldase haiguse jaoks;
vahetada uleeuroopaliselt informatsiooni haruldaste haigustega patsientidel kasutatavate protseduuride ja
teenuste osas; vorrelda teenuseid erinevates maades; identifitseerida parimad protseduurid ja toetada voi
algatada uute teenuste arendamist (veebilehed, andmebaasid, hoolekandeasutused ja programmid).

Osalevad riigid: Tsehhi vabariik, Taani, Prantsusmaa, Saksamaa, Ungari, Itaalia, Luksemburg, Hispaania, Rootsi,
Holland, Portugal, Uhendkuningriigid.

1.7 Riikliku kava voi strateegia valdkonnad ja meetmed

23. Olemasolevad riiklikud kavad (Bulgaaria, Prantsusmaa, Kreeka, Portugal, ja
Hispaania) tuvastavad (ldised eesmargid ja erilised valdkonnad kus neid algatusi vajatakse.
Spetsiifilised valdkonnad on juba eksisteerivatel kavadel sarnased, peegeldades fakti, et
haruldaste haigustega inimestel on erinevates Euroopa riikides sarnased vajadused.
Peamised tuvastatud valdkonnad hélmavad enamikul juhtudel: haruldaste haiguste eripara
tunnustamist; informatsiooni patsientidele ja (ldsusele; paranenud juurdepaasu
meditsiinilisele abile (ekspertiisikeskused); digeaegset ja tapset diagnoosi; paranenud ravi ja
juurdepdasu vajalikele ravimitele (nt harva kasutatavad ravimid); uurimistood;
tervishoiuspetsialistide koolitust; patsientidele mo&juvéimu andmist; tervishoidu ja
spetsiaalseid sotsiaalteenuseid. Need valdkonnad on kooskdlas ka ndukogu soovitustega.

24, Noukogu soovitab ka “nende kavade vOi strateegiate sees piiratud arvu

prioriteetsete meetmete valjatéotamist koos eesmarkide ja  jarelmeetmete
mehhanismidega”. Praegu heakskiidetud riiklikes kavades on spetsiifilisi valdkondi ja
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eesmarke 5 ja 10 vahel. Muidugi ei saa nende kavade mddtmeid ja pihendumust kirjeldada
numbrites, kuna eesmargid ja ldhenemised on seatud erineva komplekssuse astmega ja lles
ehitatud erinevatele tervishoiusiisteemide tingimustele.

25. Valdkondade, eesmarkide ja meetmete prioriseerimine on riiklike asutuste
vastutusel ja seda saab ldbi viia ainult riigi spetsiifiliste tervise- ja
sotsiaalmajanduslike tingimuste hindamise baasil. Kuid riikliku kava voi strateegia
Uldised eesmargid pdhinevad Uldistel universaalsetel vaartustel, juurdepaasul hea
kvaliteediga arstiabile, vordsusel ja solidaarsusel.

BULGAARIA HARULDASTE HAIGUSTE RIIKLIK PLAAN 2009-2013

http://www.raredis.org/pub/events/NPRD.pdf

27. novembril 2008. aastal vGttis Bulgaaria Ministrite NGukogu vastu haruldaste haiguste - geneetiliste hairete,
kaasaslindinud vaararengute ja mitteparilike haiguste - rahvusliku kava (2009-2013). Kava sisaldab 9
prioriteeti:

1. Epidemioloogiliste andmete kogumine haruldaste haiguste kohta Bulgaarias riikliku registri loomise kaudu.
2. Geneetiliste haruldaste haiguste ennetamise parandamine olemasolevate sdeluuringute programmide
laiendamise abil.

3. Geneetiliste haruldaste haiguste ennetamise parandamine uute geneetiliste testide juurutamise,
laboratoorsete tegevuse detsentraliseerimise ja kergema juurdepdasu kaudu meditsiinilisele geneetilisele
konsultatsioonile.

4. Integreeriv lahenemisviis ennetamisele, diagnoosile, ravile ja sotsiaalsele integratsioonile patsientidele ja
nende perekondadele.

5. Eriarstide kutsealase kvalifikatsiooni edendamine haruldaste haiguste varase diagnoosi ja valtimise
valdkonnas.

6. Teostatavuse uuring funktsionaalset tiilipi haruldaste haiguste referentkeskuse vajaduse, vGimaluste ja
loomise kriteeriumite osas.

7. Riikliku kampaania organiseerimine informeerimaks avalikkust haruldastest haigustest ja nende valtimisest.
8. Toetus ja koostdo riiklike ametiasutuste ja haruldaste haigustega patsientide liitudega.

9. Koostdo teiste EL liikmetega.

Kava kogu eelarve on 22 103 098 BGN (= 11,306,974 EUR).Riikliku haruldaste haiguste kava jaoks loodi
Terviseministeeriumi sees Riiklik Konsulteeriv NGukogu (NCCRD). NCCRD liikmed on maéaratud Tervishoiu
ministri korraldusega. NGukogu koostab pOhimadruse, mis on tema tegevuse aluseks ja mis pdhineb
programmis satestatud eelistustel ja tegevustel. NCCRD liikkmed on pidevad ja nende hulka kuuluvad
haruldaste haiguste valdkonna erinevad huvirihmad. Noukogu todtab l|ahedases koostods Bulgaaria
meditsiinitdotajate teadusseltsidega.

PRANTSUSMAA RIIKLIK KAVA 2004-2008

See oli esimene vilja toéo6tatud kava ja praeguse kuupdevani ainus, mis on labinud valise hindamise. See kava oli
jagatud kiimneks strateegiliseks eelistuseks:

1. Teadmiste suurendamine haruldaste haiguste epidemioloogia kohta;

Haruldaste haiguste eripdrade tunnustamine;

Informatsiooni valja to6tamine patsientide, tervishoiutdotajate ja tGldsuse jaoks;

Spetsialiste koolitamine paremini haruldasi haigusi ara tundma;

SGeluuringute ja diagnostiliste testidele juurdepadsu organiseerimine;

Patsientide juurdepadsu parandamine ravile ja kvaliteetsele tervishoiu teenusele.;

JOupingutuste jatkamine harva kasutatavate ravimite valdkonnas;

Haruldaste haigustega inimesi abistavate inimeste spetsiifilistele vajadustele vastamine ja patsientide liitudele
toetuse védljaarendamine;

N AEWN
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9. Teadusuuringute ja innovatsiooni edendamine haruldaste haiguste valdkonnas, eriti ravi osas ;
10. Haruldaste haiguste valdkonnas riiklike ja Euroopa partnerluste vdlja arendamine.

KREEKA RIIKLIK HARULDASTE HAIGUSTE KAVA (2008-2012)

See defineerib kaheksa strateegilist prioriteeti:

1. Haruldaste haiguste eripdra tunnustamine (registreerida krooniliste pikaajaliste hdirete nimekiri).

2. Teadmiste suurendamine haruldaste haiguste epidemioloogia valdkonnas ja haruldaste haiguste registri
loomine.

3. Informatsiooni vdlja to6tamine haruldaste haiguste jaoks patsientide, tervishoiutdotajate ja lildsuse jaoks;
4. Haruldaste haigustega patsientide diagnoosimise teenuste, ravi ja rehabilitatsiooni uuendamine, i
(tervishoiuspetsialiste  koolitamine paremini haigusi &dra tundma ja parandama juurdepaasu
tervishoiustisteemidele ning kvaliteetsele tervishoiule).

5. SGeluuringute ja diagnostilistele testidele juurdepaasu organiseerimine.

6. Uuringute ja innovatsiooni toetamine haruldaste haiguste valdkonnas, eriti uute efektiivsete raviviiside
0sas .

7. Vastutulek haruldaste haigustega elavate inimeste erivajadustele .

8. Integreeritud platvormi loomine haruldaste haiguste valdkonnas riiklikul tasemel ja Euroopa partnerluste
arendamine.

PORTUGALI RIIKLIK HARULDASTE HAIGUSTE KAVA

12.novembril 2008, kiitis Portugali tervishoiuminister heaks Portugali haruldaste haiguste kava. Veebilehe
informatsiooniga portugali keeles leiab: http://ec.europa.eu/health/ph_threats/non_com/docs/portugal.pdf.

Riiklikul kaval on kaks peamist eesmarki: 1) Luua ja parandada riiklikke meetmeid, et rahuldada haruldaste
haigustega inimeste ja nende perekondade erivajadused meditsiiniteenuste ja hoolduse jarele; 2) Parandada
ja Ghtlustada tervishoiu meetmeid, mis on suunatud haruldaste haigustega inimestele .

Need eesmaérgid on saavutatavad jargmiselt:

1) haruldastele haigustele referentkeskuste loomine;

2) haruldaste haigustega inimeste juurdepaasu parandamine adekvaatsele hooldusele;

3) teadmiste parandamine haruldaste haiguste kohta;

4) Innovatsioonide toetamine haruldaste haiguste ravis ja harva kasutatavate ravimite kattesaadavuse
parandamine ;

5) Koostdd kindlustamine riiklikul ja rahvusvahelisel tasemel, kaasaarvatud EL riigid ja Gldsus riikides kus
portugali keel on ametlik keel.

Riiklik haruldaste haiguste kava (NPRD) on vorreldav tervise riikliku arengukavaga 2010 aasta raames. See
hdlmab rakendamise algusperioodi (2008-2010) ja konsolideerimise perioodi (2010 ja 2015).

Peamised NPRD strateegiad on rihmitatud 3 peamiseks teljeks: a) sekkumise strateegiad; b) hariduse ja
koolitamise strateegiad; ja c) informatsiooni kogumine ja anallilis. Kava annab ka detailsemalt hindamiseks 15
meedet.

HISPAANIA HARULDASTE HAIGUSTE STRATEEGIA

3. juunil 2009, vottis Hispaania liksmeelselt Tervishoiu- ja Sotsiaalpoliitika Ministeeriumi, autonoomsete
Uhenduste ja teaduslike ning patsientide liitude poolt vastu NHS haruldaste haiguste strateegia. Mdlemad, nii
NHS haruldaste haiguste strateegia kui ka teised autonoomsete tihingute meetmed on horisontaalselt
suunatud igale haruldasele haigusele. See on kattesaadav internetis (hispaania keeles) :
http://www.msc.es/organizacion/sns/planCalidadSNS/docs/enfermedadesRaras.pdf.

Hispaania strateegias defineeritud elemendid jargivad Euroopa NGukogu soovitusi meetmetest haruldaste
haiguste valdkonnas.

Hispaania NHS haruldaste haiguste strateegia sisaldab jargmisi strateegilisi aspekte:

1. Informatsioon haruldaste haiguste kohta (spetsiifiline informatsioon haiguste ja olemasolevate
hooldusressursside kohta).

2. Ennetamine ja varajane haruldaste haiguste detekteerimine.

3. Tervishoid (tervishoiu erinevate tasemete koordineerimine).

4. Ravi: harva kasutatavad ravimid, adjuvantiivsed ravimid ja meditsiiniseadmed, edasiarendatud ravid ja
rehabilitatsioon.
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5. Sotsiaalhooldus ja tervishoid.
6. Uuringud.
7. Haridus ja treening.

1.8 Riikliku haruldaste haiguste kava sihtpopulatsioon

26. Euroopa poliitikas ei tehta tervishoiu vajaduste ja diguste osas vahet umbes 8000
erineva haruldase haiguse vahel; tegelikult defineeritakse haruldasi haigusi Euroopa Liidus
eluohtlike vdi krooniliste invaliidistavate haigustena, kaasaarvatud need geneetilise
paritoluga haigused, mis ei ole levinud enam kui viiel inimesel kiimnest tuhandest ja on
korge komplekssuse astmega. Seega on hdlmatud paljud haigusetiiiibid, naiteks
geneetilised haigused, harvaesinevad vahivormid, autoimmuunhaigused, kaasasiindinud
vadrarengud, mis voivad juba olla spetsiifiliste poliitikate objektideks. Teistel juhtudel
leiavad poliitikud olevat kohase ja eetilise laiendada hoolduse parandamist, mis on
algatatud haruldaste haiguste vajaduste tottu, ka teistele (mitte haruldastele) tervise
seisunditele.

27. Seega on tervisehoiu ja sotsiaalhoolduse parandamise huvides kasulik defineerida
detailsemalt sihtgrupp, vastavalt tervishoiusilisteemi vajadustele ja Ghiskondlik-poliitilisele
ning tervishoiu kontekstile riigis. Seda on praegu tehtud erinevatel viisidel mdnedes riiklikes
kavades mis on valja arendatud Euroopa riikide poolt.

BULGAARIA RIIKLIK KAVA (2009-2013) defineerib oma sihtriihmad jargmiselt:

Haruldaste haigustega patsiendid (umbes 6% riigi rahvastikust); perekonnad, kellel on risk siinnitada geneetiliste
probleemidega laps; perekonnad, kellel on reproduktiivtervise probleeme; rasedad naised; kdik vastsiindinud. Selle
maaratluse aluseks on, et kdik need rithmad saaksid kasu stinnieelse, vastsiindinute ja selektiivse (riskirihmade)
geneetilise testimise sdeluuringute programmide aktiveerimisest voi tugevdamisest, ja ka teadlikustamise
kampaaniatest.

PORTUGALI RIIKLIKUS KAVAS ON sihtrihmaks ‘mélemast soost indiviidid, kes (ikskoik millisel oma elu hetkel on
mdojutatud haruldase haiguse poolt, vaadeldes neid nende perede kontekstis ja ka laiemalt (ihiskonnas, ja ka
s6ltumatult nende puude astmest.” Selline definitsioon rohutab fakti, et kava voi strateegia on suunatud kdigile
haruldaste haigustega patsientidele.

1.9 Teabe levitamine riiklike kavade voi strateegiate kohta

28. Teabe levitamine riiklikest kavadest voi strateegiatest, mis on riigis valjaarendamisel
vOi Ulevotmisel, peaks olema samuti osa strateegiast, mis kindlustab efektiivse mdju
haruldaste haigustega patsientide kditumisele ja tervishoiuslisteemi toimimisele.
EUROPLAN projekti menetluslike etappide ajal lepiti kokku, et riiklik kava voi strateegia
peab olema avalik (st avaldatud) kdigis oma osades, kaasa arvatud meetmed, suhtelised
ajapiirid ja hindamise tulemused, kui see on tdide viidud. Efektiivne taieliku ja detailse kava
vOi strateegia informatsiooni juurutamine aitab kindlustada kavas ettendhtud meetmete
kdrgemat efektiivsust. Samuti on peetud vaga oluliseks kava juurutamine Euroopa tasemel,
inglise keelse kokkuvotte ettevalmistamisega, kuna see stimuleerib spontaanset
rahvusvahelise koosto6 teket.
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1.10 Riiklike kavade ja strateegiate jatkusuutlikkus ja kestus

29. Riikliku kava voi strateegia integreerimiseks Uldisesse tervishoiusiisteemi ja selle
jatkusuutlikkuse parandamiseks, kus iganes voimalik, tuleb vajalikud juurutatavad meetmed
siduda eksisteerivate tervishoiu ja sotsiaalkindlustuse slisteemidega ja eksisteerivaid satteid
spetsiifiliste tervise- ja sotsiaalteenuste osutamises tuleb tdiendada nii palju kui véimalik.
Kui uus struktuur voi asutus luuakse, siis tuleb selle koosseisu, volitusi ja organisatsioonilisi
suhteid analllsida ja defineerida.

30. Selleks, et tagada riikliku kava vdi strateegia tulemuste pisivat moju tervishoiu
teenuste osutamisele parast selle 10ppemist, on oluline satestada riiklikus kavas voi
strateegias ettendahtud meetmete integreerimine riigi Gldisesse tervishoiusiisteemi.

31. Eksisteerivate riiklike kavade voi strateegiate eluiga on varieeruv, keskmise ketusega
3 kuni 5 aastani; teistel juhtudel ei naita strateegia voi kava ara spetsiifilist ajaraami ja voib
olla kavandatud pideva tsiklilise protsessina: naiteks Hispaania strateegiat hinnatakse iga
kahe aasta jdrel ja kohandatakse vastavalt hindamise tulemustele. Kava meetmete
optimaalne kestus on seotud iga spetsiifilise tervishoiusiisteemi to6tamise viisiga. Ehkki
esineb Uksmeel fakti suhtes, et haruldaste haiguste kava voi strateegia, sarnaselt teiste
rahvatervise kavadega, peab olema piiratud ja hasti defineeritud kestusega, vahepealse ja
I6pliku hindamisega ja kui vajalik, eesmarkide iimberhindamisega.

1.11 Soeluuringud

32. EUROPLAN koosolekul jouti kokkuleppele, et on soovitatav:

- et oleks kava vOi strateegia jalgimise mehhanism regulaarsete intervallide tagant,
Uksikute initsiatiivide suhtes igas spetsiifilises valdkonnas ja nende sihtide ja tdhtaegade
tditmise suhtes;

- on soovitatav, et oleks kehtestatud minimaalne kohustuslik arv koosolekuid aastas
juhtmehhanismi liikkmetele (naditeks interdistsiplinaarne paneel vdi komitee), nagu
Prantsusmaa riikliku kava hindamine ette paneb. Nende koosolekute regulaarsusest on
kujunenud lisavaartus;

Tootada valja aruanne ja eelistatavalt juurutada see ‘haruldaste haiguste Uhenduses’
(naiteks riiklikud patsientide ja tervishoiu organisatsioonid, poliitikategijad, jne.).

33. Naitajaid mdodtvate institutsioonide valik on maarav protsessi edu ja efektiivsuse
saavutamiseks, nagu ka tegevuste koormuse vahendamine. Toesti on oluline, et andmed
kogutakse struktuuri/institutsiooni poolt, millel on loomulik huvi selle antava
informatsiooni suhtes. See kindlustab vajaliku tahelepanu, pidevuse, tehnilise kompetentsi
ja organisatsioonilise tagapdhja.

34, Euroopa Liidu Noukogu, kutsub oma soovitustes Euroopa komisjoni lles "tegema
2013. a. I6puks rakendamise aruande soovituste kohta Euroopa Parlamendile, Euroopa
Noukogule, Euroopa Majandus -ja Sotsiaalkomiteele ja Regioonide Komiteele tuginedes
lilkmesriikide antud teabele, ning peaks kaaluma, mil maaral kavandatud meetmed
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toimivad tdhusalt ja kas on vajadust edasiste meetmete tarvitusele votmiseks haruldasi
haigusi podevate patsientide ja nende perede elu parandamisel ja et vbimaldada esitada
ettepanekuid vdimaliku tulevase (Uhenduse tegevusprogrammi kohta tervishoiu
valdkonnas,” ja “et teavitada ndukogu regulaarselt jdrelmeetmest komisjoni teatisele
haruldaste haiguste kohta.” Seetdttu peab lisaks riikliku kava jalgimise riiklikele otstarvetele
ja eesmarkidele arvestama ka, et moningaid naitajaid tuleb hinnata selleks, et anda
Euroopa Komisjonile andmeid siseriikliku kava vOi strateegia rakendamise kohta aruande
koostamiseks, mida nduab ELi ndukogu. Uhtne niitajate maaratlus on vajalik, et kdigi EL
lilkmesriikide indikaatornaitajad oleksid vorreldavad.”

35.  EUROPLAN projekti raames on ettevalmistatud nimekiri nditajatest, mis p&hinevad
peamistel valdkondadel ja mdnedel vdimalikel tegevustel sellistes valdkondades. Need
nditajad on valitud nii, et oleks voimalik jalgida soovitatud tegevusi, olla
kohanemisvdimeline erinevate riiklike olukordadega, ja votta arvesse Uldisemaid
dokumente haruldaste haiguste terviseindikaatorite valjaarendamisel (nditeks haruldaste
haiguste t6orihm RDTF). Naitajate nimekirja kasitleb eraldi EUROPLANi dokument, mis
kirjeldab nende valiku metodoloogiat ja nende omadusi. EUROPLANi poolt soovitatud
nditajad on peamiselt protsessi indikaatorid, kuna nad on mdeldud riikliku kava voi
strateegia faaside arendamiseks ja rakendamiseks ning on ka piiratud arv valjundi naitajaid
terviseteenuste domeenis.

36. Tervise tulemusnaitajad on vajalikud, et jalgida haruldaste haiguste epidemioloogilist
olukorda. Eesmargiga defineerida haruldaste haiguste jaoks Uhiseid naitajaid on modned
debatid Euroopa tasemel algatatud RDTF poolt (ja ilmselt vietakse need (ile tema jareltulija
EL haruldaste haiguste ekspertkomitee EUCERD poolt.)

1.12 Hindamine ja auditeerimine

37. Riiklike kavade ja algatuste hindamine ja audit on soovitatavad. Sellel eesmargil valja
arendatud EUROPLAN projekti ettepanekud ja soovitused hélmavad :

- valist hindamist (audit), naiteks labi viidud riihma ekspertide poolt valjaspool seda
mehhanismi (naiteks paneel, komitee) ja organite poolt, kes osalevad riikliku kava voi
strateegia arendamises ja rakendamises ;

EUROPLAN poolt valja té6tatud naitajad. Need loovad olulise aluse tegevuste kavandamise
ja rakendamise hindamisele ja selle valjundite hindamisele. Kuigi ilmselt on vaja rohkem
naitajaid nende spetsiifiliste algatuste hindamiseks mis ei ole EUROPLAN nditajatega ega
EUROPLANI soovitustega ette nahtud.

38. Lisaks rohkem standardiseeritud hindamistooriistadele haruldaste haiguste riikliku
kava vOi strateegia edu hindamisel oluline patsientide ja teiste kodanike arvamus ja seda
tasub uurida kdige sobivamate vahenditega. Sama metoodikat tuleks kasutada patsientide
vajaduste hindamiseks riikliku kava vGi strateegia alguses ja hindamisfaasis. Moningaid
pehmeid vidljundeid, nagu patsientide rahulolu, on kasutatud hindamistdoriistadena.
Vaatamata sellise ldhenemise piirangutele (mittekvantitatiivne, mittestandardiseeritud, jne)
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toestas Prantsusmaa riikliku kava esmane hindamine, et see on hindamisel kasulik.

PRANTSUSMAA RIIKLIKU KAVA 2004-2008 PEAMISED VALJUNDID
Kliiniliste uuringute ja rahvatervise andmete kogumise valdkonnas
* Riikliku komitee loomine, mis vastutab haruldaste haiguste registrite eest.
+ Uleskutse ettepanekute tegemiseks registrite loomisel, mis oleksid uuringute ja rahvatervise
huvides.
* Registrite mddramine — mdnede nendest rahastamine.
* Ekspertiisikeskuste kohustamine koguma Kkliinilisi andmeid kdigi nende haruldaste haiguste kohta,
mida nende keskuses on nahtud.
. Eelarve, mis on seotud selle tegevusega.

Informatsiooni ja koolituse valdkonnas
 Patsientidele prantsuse keelse entsiiklopeedia valjaarendamine.
* H&adaabi juhendite valjatéotamine.
* “Otsi simptomi jargi “ keskuste valja arendamine
* Orphanet raamatu avaldamine ja jaotamine 10 000 spetsialistile.
» Hadaabi kaartide viljaarendamine ja jaotamine, toodetud Tervishoiuministeeriumi poolt/ jagatud
ekspertiisikeskuste kaudu.
* Toetus riiklikule abiliinile.
* Kahetunnine Oppekursus meditsiinitlipilastele: haruldaste haiguste olemasolu ja kuidas padseda
ligi vajalikule informatsioonile.
* Valitava mooduli kehtestamine meditsiini Glidpilastele: kolmekiimnetunnine kursus.

Testimise valdkonnas
 Laborite (onkogeneetika, neurogeneetika, vaimne alaareng, neurosensoorne geneetika jne)
vorgustiku organiseerimine koost66 kindlustamiseks .
 Testimise juhendite véljatootamine.
» Testimistegevuste rahastamine.

Kliinilise hoolduse valdkonnas
* Kliiniliste juhendite valjaarendamine diagnoosimiseks ja hoolduseks Tervise Tehnoloogia hindamise
seltsi poolt.
* Huvitamise skeemi loomine ravimitele ja seadmetele, millel ei ole ametlikku ndidustust haruldaste
haiguste suhtes vdi valjaspool tavalisi hlivitamise skeeme.
* Transpordikulude hiivitamine kliinikutesse ja ekspertiisikeskustesse minemisel.
* Haruldaste haiguste kontori loomine riikliku tervisekindlustuse agentuuri juurde, et tegelda kdigi
probleemidega ja harmoniseerida praktika regioonides.
» Haruldaste haiguste kava ja puuetega inimeste kava koordineerimine: lisa kohustute tunnustamine,
mis on seotud haruldaste haigustega.
* Haruldaste haigustega patsientide diguste ja vdimaluste kohta brostiri avaldamine.

Ekspertiisikeskuste valdkonnas
» Riikliku komitee loomine: ministrite esindajad, Ulikoolide ja haiglate ja dpetatud seltside esindajad,
kolm patsientide esindajat ja seitse eksperti.
* Riiklike keskuste iga-aastane Uleskutse.
 Valimisel rakendatavad kriteeriumid: riiklik kaetus/ pdhineb teaduslikul ekspertiisil, tegevuste
ulatus, tegelik 5 aasta plaan hoolduse parandamiseks. Piiratud riiklike Opetavate haiglatega.
Meditsiinivaldkond tdeliste valjakutsetega/ haruldased haigused. Missiooniks on mitte niha kdiki
patsiente vaid organiseerida tervishoiuvdéimalusi. Piiratud arv keskusi kuna ekspertiis on piiratud.
Eraldatud eelarve tegevuste koordineerimiseks, mis kindlustaksid globaalse ja koordineeritud
lahenemise. Peab panustama teadmiste ja erialaste tegevuste parandamisse ning varustama
tervishoiu asutusi andmetega, et hinnata tegutsemisviiside mdju. Koordineeritud tehniliste ja
inimressursside platvorm — pediaatriline / taiskasvanute- multidistsiplinaarne. Registrite pidamine
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koosto0st patsientide organisatsioonidega. Viie aasta tegevusplaan olukorra parandamiseks.

* Regionaalsete ekspertiisikeskuste maaramine vorgustike sees, ms on riiklike keskustega tihendatud.

* Enese hindamine kolme aasta méddumisel. PGhjalik aruanne igast saavutusest vérreldes esialgse
kavaga. Ettepanek meetmete kohta, mis aitaksid kdrvalekaldumisi parandada. Riikliku komitee vaatab
selle lle ja saadab kommentaaridega tagasi.

* Pohjalik aruanne 5 aasta moodumisel. Taielik aruanne. Kohapealne kiilastus kahe eksperdi poolt
(tiks haiglate akrediteerimise ekspert ja ks haruldaste haiguste ekspert).

* 131 keskuse loomine, mis oleksid heaks kiidetud ja rahastatud. 200 uut t66kohta arstidele 200 uut
tookohta doktorikraadiga isikutele valjaspool meditsiini valdkonda.

Ravimite kattesaadavuse ja nendele juurdepdasu valdkonnas
» Erandite tegemine harva kasutatavate ravimite edendajatele maksude ja liikkmemaksude osas.
* Innovatiivsete ja kallite tervisetoodete nimekirjas olevate harva kasutatavate ravimite
siistemaatiline hiivitamine.
» Turustatavate harva kasutatavate ravimite mittekattesaadavuse ennetamine.
* «Loa andmine ajutiseks kasutamiseks / varajane juurdepaasuskeem» jatkamine.

Uurimist66 valdkonnas
* Aastane konkursikutse prekliiniliste uuringute teostamiseks.
» Aastane konkursikutse kliiniliste uuringute teostamiseks.
 Aastane tGhendatud konkursikutse koos mdnede teiste EL riikidega (E-RARE).

PATSIENTIDE KOGEMUSTE JA RAHULOLU HINDAMINE

Prantsusmaa riikliku kava hindamise kaigus toimunud intervjuudel patsientide ja nende perekondadega ilmnes,
et enamus neist ei olnud kava olemasolust teadlikud ehkki nad olid saanud osa tervishoiu teenuste
paranemisest, eriti labi referentkeskuste loomise (mis paljudel juhtudel algatas tsukli, naiteks harva kasutatavate
ravimite hlivitamine ja parem abistamine kodus).

Nende intervjuude kdigus tulid valja haruldaste haigustega inimeste spetsiifilised vajadused, see aitab tdiustada
tulevaste Prantsusmaa riiklike kavade meetmeid ja vOib olla kasulik ka teistele riikidele. Eriti Gleminekut
lapseeast tdiskasvanu ikka nahti patsientide ja nende vanemate poolt kui valdkonda, millele on tervishoiu
spetsialistidel tarvis rohkem tdhelepanu podrata; enamgi veel, margiti, et pole piisavalt psiihholoogilist abi
patsientidele ja nende perekondadele, eriti lastele ja puudub piisav koolitus Uldarstidele, kes on vastutavad
haruldaste haigustega patsientide meditsiinilise abi eest igapdevaselt.
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EUROPLANiI soovitused valdkond 1: Kava voi strateegia haruldase haiguste valdkonnas

R 1.1 Haruldaste haigustega patsiendid on vddrt piihendunud tervishoiupoliitikaid nende
erivajaduste rahuldamiseks.

R 1.2 On véetud initsiatiiv, et tosta teadlikkust probleemi suuruse kohta ja luua ihine
vastutus.

R 1.3 On loodud mehhanism (nt interdistsiplinaarne paneel, komitee), millesse on kaasatud
vastavad sihtriihmad, aitamaks vdlja t66tada ja rakendada riikliku kava voi strateegiat.

R 1.4 On viidud lébi situatsioonianaliiiis, kaasaarvatud :

. Eksisteerivate tervishoiuressursside, teenuste, kliiniliste ja péhiuuringute
tegevuse ja poliitikate (ile vaatamine, mis on suunatud haruldastele haigustele
ja ka nende millest haruldaste haigustega patsiendid voiksid kasu saada.

. On hinnatud patsientide tditmata vajadusi.

. On hinnatud haruldaste haigustega inimeste tervishoiu ja sotsiaalhoolduse
parandamiseks kéttesaadavaid ressursse riiklikul tasemel.

. Riikliku kava voi strateegia viljaarendamisel on voetud arvesse Euroopa
koostddd ja Euroopa dokumendid haruldaste haiguste valdkonnas.

R 1.5 On vdlja téétatud hdsti kirjeldatud eesmdrkidega ja meetmetega riiklik kava voi
strateegia. Uldised riikliku kava véi strateegia eesmdrgid pbhinevad iildistel universaalsetel
vddrtustel, juurdepddsul hea kvaliteediga hooldusele, vordsusel ja solidaarsusel.

R 1.6 Riikliku kava véi strateegia poliitilised otsused on integreeritud (struktureeritud)
maksimaalse siinergia saamiseks ja duplitseerimise viltimiseks eksisteerivate riigi tervishoiu
stisteemi funktsioonide ja struktuuridega.

R 1.7 Riikliku kava véi strateegia poliitilised otsused on pohjalikud, késitledes mitte ainult
tervishoiu, vaid ka sotsiaalseid vajadusi.

R 1.8 On dra toodud spetsiifilised tegevusvaldkonnad, mille hulgast on eelistus antud nendele,
mis on ka Noukogu soovitustes, vottes arvesse peamisi liikmesriigi poolt identifitseeritud
vajadusi.

R 1.9 Eraldatakse piisavad vahendid, et tagada meetmete teostatavust planeeritud aja
jooksul.

R 1.10 Informatsioon riiklikust kavast voi strateegiast on tehtud avalikkusele kittesaadavaks
ja seda levitatakse patsientide riihmadele, tervishoiutéétajate liitudele, iildisele avalikkusele

ja meediale, tehes kava teatavaks ka Euroopa tasemel.

R 1.11 On véetud tarvitusele meetmed, et tagada riikliku kava voi strateegia tegevuste
jétkusuutlikkust, tilekandmist ja integratsiooni lildisesse riigi tervishoiusiisteemi.
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R 1.12 Riikliku kava vdi strateegia kestus on kolmest viie aastani. Keskmine téhtaeg on
kehtestatud, pdrast mida viiakse ldbi hindamisprotsess ja kohandatakse korrektiivsed
meetmed. Pikema ajaskaala jaoks véi mitte mddratud ajapiiride korral rakendatakse 2 kuni 3
aasta pikkuste tsiiklite hindamist ja kui vaja, voetakse vastu kohandamise protsess.

R 1.13 Regulaarsete vaheaegade tagant toimub riikliku kava véi strateegia jélgimine ja
hindamine, nii palju kui véimalik EUROPLAN ndiitajate jdrgi.

R 1.14 Hinnatakse meetmete rakendamist ja selle tulemusi.
R 1.15 Kbige sobivam on kui riiklikku kava véi strateegiat hindab viiline organ ja vétab
arvesse ka patsientide ja kodanike arvamusi. Patsientide vajadusi hinnatakse kava

rakendamise alguses ja I6pus kasutades sama metoodikat. Hindamisaruanded tehakse
avalikuks.
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Valdkond 1. ADEKVAATNE HARULDASTE HAIGUSTE DEFINEERIMINE, KODEERIMINE JA
NIMEKIRJADE KOOSTAMINE

No6ukogu soovitused (2009/C 151/02)
2. lihenduse tasemel poliitika levitamise eesmdrgil 4. Toetada aktiivselt Euroopa Liidus kergesti
kasutatakse (hist haruldaste haiguste definitsiooni, ligipddsetavate ja diinaamiliste haruldaste haiguste
kus haruldaseks haiguseks on defineeritud haigus, registrite vdlja arendamist, mis pbhineb Orphanet
mis ei mojuta rohkem kui 5 inimest 10 000st. vorgustikul ja teistel olemasolevatel vorgusitkel nagu on
3. Eesmdrgiks on tagada, et haruldased haigused dra toodud Komisjoni teatises haruldaste haiguste
oleksid adekvaatselt kodeeritud ja jélgitavad kéGigis kohta.
terviseinfo  siisteemides,  julgustada  riiklikke 5. Kaaluda toetuste andmist kGigil sobivatel tasemetel,
tervishoiusiisteeme haigust adekvaatselt dra tundma  kaasa arvatud iihiskonna tasand, (ihest kiiljest ja teisest
ja parandada hiivitamise siisteeme, mis pohinevad kiiljest epidemioloogilistel eesmdrkidel spetsiifilised
ICD-I respekteerides riiklikke protseduure. haiguste informatsiooni vorgustikud ja, registrid ja
andmebaasid, samal ajal olles teadlik nende iseseisvast
juhtimisest.

2.1. Soovitused

39. Mitmetel EL riikidel ei ole eraldi eelndusid haruldaste haiguste kui eri haiguste
riihma jaoks, mis vajab spetsiaalseid algatusi. Riigid nagu Rootsi ja Uhendkuningriigid
sbltuvad vaga palju “horisontaalsest” kdorge kvaliteediga hoolduse mudelist ja tervise
vOrdsuse printsiibist haruldaste haigustega patsientidele sobiva hoolduse kindlustamisel.
Ehkki need haigused on haruldased ja varieeruvad, on nad raskesti diagnoositavad ja
praeguse tervishoiustisteemi kohaselt raskesti registreeritavad. Seega on tarvis spetsiaalseid
jdupingutusi, et parandada haruldaste haiguste identifitseerimist ja jalgitavust. Uksiku
lilkmesriigi tasemel on tarvis Oigesti kodeeritud haruldaste haiguste klassifikatsiooni
hivitamispoliitikate juhtimiseks ja haruldaste haiguste jalgitavuse parandamiseks tervishoiu
infoslisteemis. Tervishoiu algatustele haruldaste haiguste seires on oluline fakt, et praegu
paljudel selliste haiguste informatsiooni allikatel nagu haigla- ja surmatunnistustel puudub
haruldaste haiguste kood ja klassifikatsioon. Kuigi tuleb tunnustada riikide eelisdigust
nende oma tervishoiu organiseerimisel, on oluline, et oleks sisse viidud tldine Euroopa ja
rahvusvaheline haruldaste haiguste kodeering, et kergendada kdiki neid meetmeid, milleks
on tarvilik EL koost06, et votta vastu efektiivselt valjakutsed mida haruldased haigused
pakuvad, naditeks koguda epidemioloogilist informatsiooni, parandada tervishoidu ja
arendada valja patsientide registrid.
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2.2. Haruldaste haiguste kodeerimine ja klassifikatsioon

40. Uheks peamiseks probleemiks haruldaste haiguste tervishoiu planeerimisel on see,
et enamus neist on tervishoiuslisteemidele ndhtamatud, kuna sobiva kodeerimissiisteemi
puudumise tottu kodeeritakse need valesti. Sellel pdhjusel on kodeerimine peamiseks
teemaks Euroopa algatustes haruldaste haiguste kohta. Viimastel aastatel on kasutusele
vGetud Haruldaste haiguste toé6rihma (RDTF) poolt spetsiifilised meetmed, mis viivad
haruldaste haiguste t66riihmade moodustamiseni koos Maailma Terviseorganisatsiooniga
(WHO) rahvusvahelise haiguste klassifikatsiooni 10 versiooni lilevaatamise raamides, mis on
algatatud WHO poolt 2007 aastal. EL haruldaste haiguste to6grupi koosolek on maaranud
haruldaste haiguste tippnduanderiihma (TAG), et esitada oma ettepanekud haruldaste
haiguste kodeerimise ja klassifitseerimise kohta ICD 11, mis on planeeritud saama
operatiivseks 2015 aastal ja mis annab todriista haruldaste haiguste jalgimiseks
tervishoiuslisteemides. Tanu markimisvaarsetele muutustele haruldaste haiguste
klassifikatsioonis, mis ilmuvad ICD11-s, on vajalik, et tervishoiutdotajatele oleks ette nahtud
asjakohane ja spetsiifiline koolitus. Enne kui ICD 11 j6ustub, kasutatakse Orphanet'i
klassifikatsiooni (Orpha Kood) koodid, mis suuresti kattuvad tulevase ICD11ga.

HARULDASTE HAIGUSTE KODEERIMISE PARANDAMINE EUROOPA TASEMEL

Haruldaste haiguste 166kriihma kodeerimise ja andmete konfidentsiaalsuse t66rihm (WG) teeb tihedat
koost66d Maailma Terviseorganisatsiooniga rahvusvahelise haiguste klassifikatsiooni osas ja panustab ICD-10
llevaatamisse vottes arvesse kdiki olemasolevaid klassifikatsioone, et tagada labipaistvus. Selles t66grupis
osalevad peale Orphaneti ka UKGTN (UK), NIH, EUROCAT, DIMDI (Saksamaa), CINEAS (Taani) ja Itaalia tédgrupp
(vaata kast allpool) rahvusvahelise haiguste klassifikatsiooni valdkonnas ja annavad oma panuse ICD-10 ile
vaatamisse, vottes labipaistvuse tagamiseks arvesse kdiki eksisteerivaid klassifikatsioone.

HARULDASTE HAIGUSTE KODEERIMISE JA KLASSIFITSEERIMISE ITAALIA TOORUHM

Et parandada haruldaste haiguste klassifikatsiooni ja kodeerida neid tapselt, taielikult ja pidevalt on loodud
Itaalia t66rihm, mida koordineerib Itaalia riikliku terviseinstituudi (Instituto Superiore di Sanita, Italy) riiklik
haruldaste haiguste keskus (CNMR). Selle to66grupid eesmargid on jargmised: hinnata haruldaste haiguste
koodide tdpsust ICD 10 ja ICD 9 CM klassifikatsiooni siisteemides; et arendada vdlja haruldaste haiguste
referent terminoloogia; et arendada vidlja kodeerimisprotseduurid; identifitseerida kodeerimisprotsessi
probleemsed valdkonnad.

See toogrupp koosneb erinevatest liikmetest: suremusandmete kodeerimise rahvuslikud eksperdid (Itaalia
Statistika Instituut- ISTAT), haiglast valjakirjutamise andmed (Tervishoiu ministeerium), haruldaste kasvajate
andmed, kaasaslindinud vaararengute andmed; regionaalsed esindajad, kes olid hdivatud haruldaste
haigustega seotud meetmetesse: Apulia, Latium Lombardia, Piedmont, Tuscany ja Veneto. Veebipdhist
siisteemi, mis on ettevalmistatud CNMR poolt, kasutati kergendamaks andmete vahetust toogrupi ekspertide
vahel. See to6grupp osales ka TAG kodeerimise tegevustes.
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2.3. Loendi koostamine

41. Et Oppida rohkem haruldastest haigustest, on tarvis haruldaste haiguste tdpse
nimekirja olemasolu, mida regulaarselt ajakohastatakse leviku, mehhanismi, kliiniliste
nditajate ja etioloogia jargi, mis lubab tervishoiu teenuste osutajatel, patsientidel ja
uurijatel olla maksimaalselt teadlik, annab vajaliku dokumentatsiooni, toetab tervishoiu
teenuste osutajaid, patsiente ja uurijaid. Ehkki praeguses igapdevases praktikas kasutatakse
neid nimekirju vdhe. Seega on oluline edendada nende nimekirjade kasutamist
epidemioloogilistel ja rahvatervise eesmarkidel, samal ajal parandades olemasolevate
andmete kogumist ja to6tlemist. Oluliseks referent dokumentatsiooniks selles kontekstis on
ORPHANET? nimekiri.

2.4. Epidemioloogia, registrid ja jarelvalve

42. Epidemioloogiline haruldaste haiguste hindamine on raske kodeerimis- ja
klassifikatsiooni probleemide tottu, mida on tlalpool kirjeldatud, ja ka teiste probleemide
tottu (nt. diagnoosi tapsus), mis teeb haruldaste haiguste jalgimise tervishoiuslisteemides
raskeks, nagu nditavad Prantsusmaa riikliku kava esimese tahtaja tulemused. Usaldusvaarse
andmebaasi olulisus haruldaste haiguste ennetamisel, mis vdib olla lleeuroopalise
andmete kogumise tulemuseks, asjakohane planeerimise ja spetsialiseerunud
tervishoiuteenuste juhtimise ning vdimaliku koost66 ja vorgustike loomise kaudu EL
lilkmesriikide vahel, voib olla Uleskutseks EL liikmesriikidele alustada haruldaste haiguste
sdeluuringute  slsteemi vdljatéotamist ja Uleeuroopalist riiklike  joupingutuste
kombineerimist.

43, Monda tidpi haruldasi haigusi voib vaadelda kui hoiatavaid stindmusi keskkonna-
vOi individuaalsete tervisenditajate muutumisele, nditeks: kaasasiindinud vaararengud,
lapseea vahk ja harvaesinevad kutsehaiguste kasvajad. Esinemissageduse suurenemine Uhel
nendest vOib olla riiklikele tervishoiuasutustele hoiatavaks signaaliks. Haruldaste haiguste
riiklikud kavad voi strateegiad vdivad olla vGimaluseks luua nende haruldaste haiguste
jalgimise slisteem, mida tuntakse tilpiliste hoiatavate siindmustena, eriti kui on voimalik
nende t6hus esmase ennetuse vastus algatada, v6i kui on véimalik teha vdimsaid
epidemioloogilisi uuringuid. EUROCAT, Euroopa kaasaslindinud vaararendite vorgustik on
vaga huvitavaks naiteks sellest, kuidas nende haiguste jalgimist saab kasutada
teratogeenidele eksponeerimise varase hoiatusena; hinnata esmase ennetamise
efektiivsust; hinnata arengute moju diagnoosimisel; tegutseda kui ressursside keskus
juhtumite voi eksponeerimise riithmade ja murettekitavate riskifaktorite suhtes. Haruldaste
haiguste registrite vorgustikud on olulised selliste meetmete jaoks nii riiklikul kui Euroopa
tasemel.

44, Kuigi jalgimise organiseerimine on vaga raske ja ei ole veel olemas lepinguid nende
ulatuse kohta (nt. millist tiupi haruldaste haiguste sdeluuringud oleksid olulisemad/ voi
teostatavad) ja meetodeid epidemioloogiliste uuringute labiviimiseks haruldaste haiguste
valdkonnas, on praegu Euroopa 34 tasemel selles osas palju edusamme tehtud. Haruldaste

(http://www.orpha.net)
Orphanet Report Series (2009): Patsientide registrid Euroopas Oktoober 2009. Internetis:
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haiguste toorihmal (RDTF) on eesmark uurida haruldaste haiguste tervise ja tervishoiu
nditajate, kaasaarvatud epidemioloogia naitajate, seisundit ja arengut. Selle t66grupi 2008.
aasta aruanne sisaldab kokkulepitud peegeldusi ja naitajaid oluliste epidemioloogiliste
andmete osas haruldaste haiguste valdkonnas praeguste piirangutega andmete kogumise
osas riiklikul ja rahvusvahelisel tasemel. Selle teema kasitlemisel vdib olla kasulik pidada
meeles viidetena dokumente, mis on toodetud selle ja teiste riikide ja rahvusvaheliste
algatuste poolt, kus kirjeldatakse haruldaste haiguste sdeluuringuteks kasutatavaid
meetodeid, konsensust ja valikukriteeriume, kohandades need kriteeriumid spetsiifilise
riikliku situatsiooniga.

Tuleks edendada riiklikul tasemel les kerkivaid algatusi, mis integreerivad
administratiivsed, demograafilised ja tervishoiuandmed haruldaste haiguste valdkonnas
(nagu olemasolevate andmebaaside mobiliseerimine, ristviitamine ja vd&rdlemine;
toogruppide loomine selliste andmete vaartuse hindamiseks epidemioloogia ja
rahvatervishoius kasutamise seisukohalt)

45, Oluline kisimus, millega tuleb tegelda, on isikuandmete kaitse, mis on vaga korge
tahtsusega kui andmebaasid/registrid, mis sisaldavad isiklikke andmeid, on muutumas
populaarseks vahendiks informatsioonikogumisel ja haruldaste haiguste kohta teadmiste
parandamisel. Tdepoolest, EL isikuandmete kaitse direktiiv (direktiiv 95/46/EU), kehtestab
ranged tingimused ja reeglid isiku ja terviseandmete kogumisel ja t6otlemisel, mida tuleks
teha asjakohaste digusaktide alusel, et nende andmete kogumine oleks seaduslik ja liletada
raskused, mis tulenevad erinevustest riikide vahel Euroopa direktiivi lilevdotmisel. Teisalt
tuleb tunnistada, et ulatuslik ja hajutatud tundlike isikuandmete kasutamine kujutab endast
suurt ohtu nende vaarkasutuseks ja seega on vajalik range kontroll selle tegevuse lile. See
on eriti suur probleem vaikese rahvaarvuga riikides. Konkreetseks kisimuseks, mida tuleb
kasitleda siis, kui haruldane haigus algab enne taiskasvanuikka joudmist, on viis kuidas
isiklike terviseandmeid toodelda loa alusel, mida lapsevanemad on andnud oma imiku
andmetele, nii et see ei mojutaks lapse digust lubada voi keelata neid andmeid kasutada
siis, kui ta on taiskasvanu.

2.4.1. Registrid

46. Haiguse spetsiifilised registrid voi haruldaste haiguste registrite rilhmad on
efektiivseks viisiks hinnata tervishoiu vajadusi ja ka labi viia uuringuid mitmel alal,
kaasaarvatud epidemioloogia; sageli on need ainsateks teadusliku/kliinilise ja
epidemioloogilise informatsiooni olemasolevateks allikateks haruldaste haiguste
kohta. Peaaegu koik registrid on akadeemilised, tavaliselt loodud arstide poolt, keda
huvitas kindel haigus voi haiguste rihm. Neil on raskusi pikaajalises
jatkusuutlikkuses, isikuandmete kaitsmisel ja patsiendi proovide esinduslikkusega.
Samal ajal kui olemasolevad registrid pakuvad vdimalust saada korgekvaliteetset
informatsiooni, on tarvis slstemaatilist ldhenemist registreerimisele, et kasutada
seda vOimalust ja parandada informatsiooni haruldaste haiguste kohta. Registrite
lisavaartust on ulatuslikult hinnatud ja valja kujundatud viimastel aastatel
Haruldaste haiguste to6grupi poolt ja seda toetavad ka Noukogu soovitused.

4
EPPOSI (2009): Haruldaste hairetega patsientide registritest to6grupp -Vajadus koguda andmeid, et suurendada teadmisi Haruldasete hdirete

kohta ja optimiseerida haigustega toimetulekut ja ravi.
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47. Tuleb maaratleda ja paika panna sobivad meetmed registrite jatkusuutlikkuse ja nende
andmete kvaliteedi osas ning ekspertiisikeskuste kaasamiseks. Liikmesriigid voivad registrite
osas rakendada mitmeid algatusi ja vastavalt vajadustele ning olukorrale riigis kasutada neid
epidemioloogilistel ja tervise eesmarkidel, pidades meeles Euroopa tasandil antud
ekspertide ja teaduslike ihingute sisendeid ja soovitusi. Kuid EL ja rahvusvahelisel tasemel
toimuvad algatused oleksid kdige kohasemad, et tagada kdige laiem populatsiooniline alus
haruldaste haiguste registreerimisel. Tuleks otsida erinevate huvide slinergiaid, nt. teadus,
avaliku terviseinformatsiooni vajadused, harva kasutatavate ravimite efektiivsuse
hindamine, tervishoiu planeerimine ja tervishoiu kulude juhtimine, ja samuti tuleks
edendada registreerimistegevusi luues platvormi, mis annab selleks lldised tooriistad ja
teenused. PBhjendatud Uhiste tooriistade ja teenuste maaratlus nagu ka Uhine tuumik
muutujaid, mis tuleb koguda, olenevalt registrite reguleerimisalast, vdib olla abiks
kohalikele poliitikutele, et hdlmata sobivad meetmed oma riiklike
kavadesse/strateegiatesse, et edendada vorreldavust ja informatsioonivahetust registrite ja
riikide vahel.

ITAALIA HARULDASTE HAIGUSTE REGISTER

Aastal 2001 andis Terviseministeerium vélja dekreedi (DM 279/2001)5, millega loodi haruldaste haiguste riiklik
vorgustik ja kehtestati erandkulud nendega seotud tervishoiuteenustele. Peamiseks selle dekreedi eesmargiks
oli kehtestada reeglid oluliste hooldustasemete kulude piirmaaradele ja maarata spetsiifilised kaitsemeetmed
haruldaste haigustega patsientide jaoks. Selle eesmargi seadmiseks loodi dekreediga riikliku ennetamis-,
sGeluuringute-, - ja ravikeskuste vorgustik. Seoses jarelvalvega loodi riikliku haruldaste haiguste keskuse
(Itaalia Riiklik Tervishoiu Instituut) poolt riiklik haruldaste haiguste register, mis saab epidemioloogilisi, kliinilisi
ja teisi andmeid regionaalsetest ja multiregionaalsetest registritest. Register kogub andmeid dekreedis ara
toodud 284 iiksiku ja 47 haruldaste haiguste riihma kohta. Haruldaste haiguste nimekiri ootab laiendamist
lisaks veel 109 seisundi vorra. Praeguseni katab see register rohkem kui 80% riigi territooriumist ja on
vOGimeline pakkuma teavet haruldaste haiguste esinemissageduse kohta, patsientide piirililesest
tervishoiuteenuste otsimisest, ja muud kasulikku informatsiooni rahvatervise eesmarkidel.

Itaalia riikliku haruldaste haiguste registri peamised eesmargid on :

e hinnata haruldaste haiguste esinemissagedust/levikut riigis;

e maarata diagnostika-ravi kdik patsientidele ja ajakulu simptomite ilmnemise ja diagnoosimise vahel ;

e edendada ideede vahetust tervishoiuspetsialistide hulgas diagnostiliste kriteeriumite maaratlemisel.
Jargides DM 279/2001, on enamik regioone loonud regionaalsed registrid epidemioloogiliste andmete
kogumiseks ekspertiisikeskustest, mis saadetakse riiklikku haruldaste haiguste registrisse iga kuue kuu tagant.
Naiteks Lomabrdia (http://malattierare.marionegri.it/content/view/91/99/), Piedmont
(http://www.malattierarepiemonte.it/index.php), Tuscany (https://bmf08.ifc.cnr.it/rtmr/index.html) ja Veneto
(http://malattierare.regione.veneto.it/).

HISPAANIA HARULDASTE HAIGUSTE REGISTER

Hispaania haruldaste haiguste register ja ndidiste pank loodi juunis 2005, labi Ministeeriumi tellimuse, mis
madaras Haruldaste Haiguste Uurimisinstituudi (Teaduse- ja Innovatsiooniministeerium) selle eest vastutavaks
organisatsiooniks. See on riiklik register ja sellel on kdrgetasemelised turvalisuse meetmed isikute
terviseandmete andmebaasidel, mida loetakse tundlikeks ja peavad olema kaitstud. Registri eesmarkideks on
teadmiste parandamine haruldaste haiguste ja epidemioloogia kohta Hispaanias, haruldaste haiguste

5
Miniistri dekreet 18 maist 2001, n. 279. Regolamento di istituzione della rete nazionale delle malattie rare e di esenzione dalla partecipazione al

costo delle relative prestazioni sanitarie, ai sensi dell'articolo 5, comma 1, lettera b), del decreto legislativo 29 aprile 1998, n. 124. (published in GU n. 160 del
12-7-2001- Suppl. Ordinario n.180/L).

35




20100601

uuringute edendamine, rahvatervise ja otsuse tegemise protsesside ning poliitika informatsiooniga
varustamine ja harva kasutatavate ravimite uuringutega koost6o tegemine.

Registrit tdiendavad patsiendid, kes kiisivad otse, et kas neid saaks ka sinna lisada ja samuti uurijad, kes on
huvitatud haruldaste haiguste mitmekesisusest, samuti teevad registriga koost66d Hispaania autonoomsed
piirkonnad.

KOLMKUMMEND AASTAT HEMOFIILIA RAVI HOLLANDIS, 1972-2001

Hollandis on ldbi viidud 1972 aastast alates seeria viiest kirja teel toimuvast uuringust. Aprillis 2001, saadeti
laiali kiisimustikud kdigile teadaolevatele hemofiiliaga patsientidele Hollandis, vastused saadi neist 70%. Koigi
nende aastate jooksul toimunud uuringute tulemusena on vdimalik hasti kirjeldada muutusi, mis on Hollandis
toimunud nii arstiabis kui hemofiiliaga patsientide sotsiaalsetest toimetulekus. Tuli valja, et raske hemofiiliaga
(kellel ei olnud hepatiit C ega HIV) patsientide oodatav eluiga Hollandis oli 71 aastat, mis oli ikkagi kergelt
madalam kui Hollandi meeste populatsiooni oodatav eluiga 76 aastat. Enamgi veel, muudatused ravis
peegeldusid profiilaktika kasutamise tOusus; eriti laste osas. Verejooksude esinemine oli jark-jargult
vahenenud. Haiglasse vGtmine vahenes 47% koigist patsientidest 1972 aastal kuni 18%- ni 2001 aastal. (HIN-5,
I. Plug LUMC Leiden, The Netherlands).

HARULDASTE HAIGUSTE POHJAMAADE ANDMEBAAS : RAREDIS

Haruldaste haiguste PGhjamaade andmebaas on vélja arendatud Taanis vastavalt soovitustele Taani aruandes
haruldastest haigustest 2001 aastal ja PGhjamaade td6grupi soovitustest kolju-ndo piirkonna haiguste kohta.
Andmebaasi viljaarendamist on toetanud PGhjamaade nGukogu. Haruldaste haiguste keskused P6hjamaades
kasutavad oma kohalikke versioone patsientidelt kliiniliste andmete kogumiseks paljude erinevate haruldaste
diagnooside korral, seeldbi kogudes informatsiooni, mida saab (ihendada ja kasutada PGhjamaade tasandil labi
viidavates teadusprojektides ja vordlusuuringutes. Kohalik Taani andmebaas on té6tanud ametlikult 2007
aastast alates ja kuni 2009 aastani on kogutud 1400 patsiendi andmed 561 erineva diagnoosiga, juhtumiste
kohta, mis on esinenud kahes suures haruldaste haiguste haiglakeskuses Taanis.
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2.5. EUROPLAN:I soovitused valdkonnas 2: Haruldaste haiguste adekvaatne defineerimine,
kodeerimine ja loendi koostamine

R 2.1 Viiakse sisse Euroopa haruldaste haiguste mddratlus, et kergendada riikidevahelist
koostddd ja meetmeid Gihenduse tasandil (nt.: koostéé diagnoosimise ja tervishoiu
valdkonnas; registrite tegevused).

R 2.2 Toetatakse lildise EL haruldaste haiguste nimekirja (Orphanet) kasutust riiklikus
tervishoiustlisteemis ja tehakse koostddd selle ajakohasena hoidmiseks.

R 2.3 Edendatakse haruldaste haiguste kodeerimist, soodustades nende jéilgitavuse
parandamist riiklikus tervishoiusiisteemis.

R 2.4 Toimub ristviitamine haruldastele haigustele erinevate riigis kasutatavate
klassifikatsioonisiisteemide, tagades koostdd ja vastavuse Euroopa initsiatiividega, nagu
viitamine Orpha-koodidele.

R 2.5 Koost66 ICD10 iilevaatamisel tagab, et ICD-11 véetakse vastu nii kiiresti kui voimalik.
R 2.6 Tervishoiu spetsialistid on koolitatakse dra tundma ja kodeerima haruldasi haigusi.

R 2.7 Riiklikul tasandil toetatakse algatusi administratiivsete, demogradfiliste ja tervishoiu
andmete allikate integreeritud kasutamiseks, et edendada haruldaste haigustega
toimetulekut.

R 2.8 Edendatakse ja toetatakse spetsiifiliste haruldaste haiguste riihmade rahvusvahelisi,
riiklikke ja regionaalseid registreid, kaasaarvatud ka neid, mida peavad akadeemilised
uurijad.

R 2.9 Tervishoiuasutuste poolt edendatakse riiklike seadustega kooskdlas olevat andmete
kogumist ja nende jagamist kdigist kehtivatest allikatest, kaasaarvatud ekspertiisikeskustest,
ja andmete kéittesaadavust rahvatervise eesmdirkidel.

R 2.10 Soodustatakse osalemist olemasolevates Euroopa riiklikes/rahvusvahelistes registrites.

R 2.11 On mddratletud vahendid registrite EL poolse ja riikliku rahastamise
kombineerimiseks.
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Valdkond 2. HARULDASTE HAIGUSTE UURIMINE

No6ukogu soovitus (2009/C 151/02)

6. Teha kindlaks olemasolevad teadusuuringute ja
uurimistegevuse ressursid riiklikes ja lhenduse
piirides, et hinnata teadusuuringuid haruldaste
haiguste valdkonnas, ning parandada haruldaste
haiguste uuringute (ihenduse, riiklike ja piirkondlike
programmide koordineerimist.

7. Middrata kindlaks vajadused ja eelistused
haruldaste haiguste alus-, kliiniliste-, siirde- ja
sotsiaaluuringute valdkonnas ja nende edendamise
viisid, edendada interdistsiplinaarseid kooperatiivseid

8. Toetada riiklike teadlasi ja uurimisprojekte haruldaste
haiguste valdkonnas, mida rahastatakse kdigil sobivatel
tasemetel, kaasaarvatud Uhenduse tasemel.

9. Kaasata nende kavadesse vii strateegiatesse sdtted,
mille eesmdrgiks on teadusuuringute edendamine
haruldaste haiguste valdkonnas.

10. Kergendada koos komisjoniga, koost66 arendamist
teadustdé valdkonnas kolmandate riikidega, mis on
aktiivsed haruldaste haiguste uurimises ja lldisemalt
infovahetuse ja ekspertiisi jagamise osas.

ldhenemisviise, mida tdiendavat kdsitleda riikike ja
lihenduse programmide raames.

3.1. Soovitused

48. Parimaks meetodiks meie lldiste teadmiste kogumisel haruldaste haiguste suhtes on
uurimistoo, alusuuringud ja Kkliinilised uuringud. Haruldaste haiguste uuringud toimuvad
praegu laiali Gile EL ja on suhteliselt harvad, kuna haruldaste haiguste heterogeensus on
suur. Hiljutised metodoloogiad ja teaduslikud uuringud annavad uue ja véimsa meetodi
mida saab kasutada, et paljude harvaesinevate hdirete mehhanisme paljastada. Siiski on
haruldaste haiguste uuringud paljudel pdhjustel raskesti labiviidavad, nimelt: haiguste suur
arv ja varieeruvus, sobivate eksperimentaalsete mudelite puudumine enamiku haruldaste
haiguste jaoks, halvasti defineeritud I6pp-punktid, vaike arv patsiente ja kdige enam,
piiratud ressursid. Sellised raskused on eriti suured translatiivsete uuringute korral, mis on
vajalikud, et ehitada sild alusuuringute ja ravi arendamise vahel. Haruldaste haiguste
kliinilised uuringud, mis on korge lisavaartusega, vodivad samuti vajada kompleksset
koostodd EL riikide vahel, kuna osalevate patsientide ja kogutavate andmete arv (hes riigis
ei pruugi olla piisav, et teha statistiliselt olulisi jareldusi uurimise all oleva ravi efektiivsuse
kohta. Lopuks haruldaste haiguste ja patsientide vajaduste rahvatervise ja sotsiaalsed
uuringud on piiratud ja need teemad on sattunud tahelepanu alla alles hiljuti.

Kokkuvotteks on olemas tugev vajadus edendada koostdooprogramme kdigis haruldaste
haiguste uuringute valdkondades, alates alusuuringutest kuni sotsiaalsete uuringuteni
riiklikul, Euroopa ja rahvusvahelisel tasemel.
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49, Ehkki EL kiitis heaks enam kui 60 harva kasutatavat ravimit ja 16i rohkem kui 600
harva kasutatavat nimetust (2001-2010; http://www.emea.europa.eu/pressoffice/chmp.htm), €i ole
enamusele haruldastest haigustest olemas spetsiifilist ravi. Kuna on hinnatud, et on olemas
5000 kuni 8000 erinevat haruldast haigust ja vaatamata sellele, et paljud haruldased
haigused ei vaja mitte ainult ravimeid, pohineb ka muu ravi juba olemasoleval. lImne on
mitterahuldav olukord kattesaadava ravi osas. Seega on vajalikud Euroopa ja riiklikud
initsiatiivid haruldaste haiguste valdkonnas biomeditsiiniliste ja translatiivsete uuringute
edendamiseks harva kasutatavate ravimite ning teiste efektiivsete haruldaste haiguste
ravimeetodite osas nagu nditeks juba olemasolevate ravimite kasutamine haruldaste
haiguste ravimisel. On ka oluline arendada uurimistédéd mittefarmakoloogiliste
ravimeetodite osas, nditeks rehabilitatsioon, kirurgia, ja meditsiiniseadmed.

Tuleb markida, et haruldase haigusega patsiendi tdendosus saada uut ravi (harva kasutatava
ravimiga voi ilma) suureneb, kui selle haiguse kohta avaldatakse rohkem biomeditsiinilisi
uuringuid. Ravi vdljaarendamine on seotud mitte ainult uurimist6é taseme ja teadusliku
valjundiga, vaid ka patsientide registri olemasoluga, farmatseutiliste uuenduste
stimuleerimisega ja riigi kulutustega teadus- ja arendustegevusse. Erinevate allikate sdnul
on ravimite valjaté6tamine, eriti vadikese turu jaoks, riskantne ja kallis. Voimalike
strateegiate hulgas tuleks uurida ka avaliku ja erasektori partnerluste loomise vdimalust.
Harva kasutatavate ravimite valjaarendamise arutelu keskendub Iahimas tulevikus rohkem
kulude ja kattesaadavuse vordlemisele kasuga, mida patsient saab.

3.2. Alusuuringud

50. Alusuuringuid enamasti ei margistata sdnadega haruldaste haiguste uuringud ja
seega toetatakse neid tavaliselt 13abi olemasolevate biomeditsiiniliste uuringute rahastamise
kanalite. Selle laia raamistiku sees vdivad alusuuringud anda olulist uut informatsiooni
haruldaste haiguste patogeneesi kohta; lisaks, annavad need sisendeid translatiivsete
uuringute jaoks ja uusi diagnostika ning ravivahendeid (naiteks ensliimasendusravi). On
palju haruldaste haiguste alusuuringutele pihendunud kliinilisi akadeemilisi ja
mitteakadeemilisi uurijaid. Lisaks paranenud diagnostikale, haruldaste haiguste jalgimisele
ja ravile, vdivad uuringud anda teadmisi, mis on vaartuslikud ka levinud haiguste ravis.
Tegelikult annavad uued teaduslikud andmed, mis on leitud inimestel haruldaste haiguste
uurimise kaigus sageli olulist informatsiooni, mis on oluline inimese bioloogiast arusaamise
seisukohast ning pikemas perspektiivis kasulik ka haruldaste ja Gldhaiguste puhul.

HARULDASTE HAIGUSTE UURINGUTEL VOIVAD OLLA MITMED LISAVAARTUSED

Rahvusvahelised uuringud the haruldase haiguse, perekondliku hemofagotsudtilise limfohistiotstitoosi (FHL)
kohta, on viimastel aastatel aidanud parandada ellujadamist 0% umbes 60% -ni. Need uuringud on olnud
riiklikud voi rahvusvahelised kliinilised akadeemia-juhitud uuringud. Enamgi veel, alusuuringud on ndidanud,
et antud puue on inimese immuunsiisteemi mahareguleerimise defekt. Teiste sGnadega vdivad haruldaste
haiguste uuringud anda vaga olulist informatsiooni inimese bioloogia kohta ja FHL uuringud véivad olla
olulised paljude pdletikuliste seisundite jaoks. (Henter et al, 2002, Blood 100 (7); 2367-73)
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3.3. Translatiivsed ja kliinilised uuringud

51. Uurimist66 on oluline haruldaste haiguste kohta teadmist kogumisel ning ainult labi
kliiniliste katsete ja kliiniliste uuringute (sageli akadeemilised, mdnikord kaubandusliku
eesmargiga), saab hinnata uusi raviviise. Seega on haruldaste haiguste uuringute toetamine
peamiseks votmeks haruldaste haigustega patsientide parema diagnostika ja ravi juurde.

52. Enamus farmaatsiaettevotteid ei soovi investeerida haruldaste haiguste ravimite
vdljatddtamisse, kuna igal individuaalsel juhul on turg liiga vdike. Enamgi veel, uute
valjatootatud ravimite ja ka valjakujunenud ravimite uute kombinatsioonide Kkliinilisi
uuringuid toetatakse harva avalike sektori asutuste poolt. Kliinilisi uuringuid edendavad
programmid peaksid arvestama ka, et modnikord on juba olemasolevate ravimite uute
terapeutiliste omaduste arendamine odavam kui sama uue ravimi korral. Uheks paljudest
ndidetest on hiljutine edukas elujaamise véimaluste parandamine lapseea vahi korral, ntitid
enam kui 75% Euroopa riikidest, mis on saavutatud suurelt osalt tanu kliinilistele katsetele
kus kasutati juba olemasolevaid ravimeid.

53. Raskused Kkliiniliste katsete ldbiviimisel on Uheks oluliseks piiravaks sammuks
haruldaste haiguste ravis. Euroopa parlamendi Kkliiniliste uuringute direktiiv 2001/20/EC
kehtestas ranged kvaliteedi ja eetilised kriteeriumid ravimite valjaarendamisele, seega
saavutades suure progressi kliinilistes uuringutes osalevate patsientide diguste kaitsel. Suur
osa haruldaste haiguste kliinilisi uuringuid viiakse labi vaikeste tegijate poolt ja piiratud
ressurssidega, nagu seda on akadeemilised kliinilised uurijad voi vaikesed ja keskmise
suurusega ettevotted; seega tuleks lle vaadata administratiivne ja rahaline toetus nendele
labiviijatele, et kergendada uute haruldaste haiguste raviviiside uuringuid.

EUROOPA KLIINILISTE UURINGUTE INFRASTRUKTUURIDE VORGUSTIK (ECRIN)

Rahvusvahelisi kliinilisi uuringuid takistab Euroopa kliiniliste ja seadusandlike siisteemide killustatus. Euroopa
kliiniliste uuringute infrastruktuuride vorgustik (ECRIN) on jatkusuutlik, mittetulunduslik infrastruktuur, mis
toetab rahvusvahelisi kliinilisi uurimisprojekte Euroopas, mida rahastab FP7 programm.

ECRIN annab informatsiooni, konsultatsiooni ja teenuseid uurijatele ja sponsoritele rahvusvaheliste kliiniliste
uuringute ettevalmistamiseks ja labiviimiseks igas kliiniliste uuringute ja igas haiguste valdkonnas. ECRIN
pohineb koordineerivate keskuste ihendusel riiklike kliiniliste uuringute vorgustikega ja kliiniliste uuringute
Uksustel, mis on vBimelised andma toetust ja teenuseid rahvusvahelistele kliinilistele uuringutele.
www.ecrin.org

54. Kliinilised uuringud on ka oluliseks koost66 valdkonnaks liikmesriikide vahel.
Rahvusvaheline koost66 tugevdab uuringute vdimsust, seeldbi parandades potentsiaalset
haruldaste haiguste ravi efektiivsuse hindamist. Liikmesriikide koost66d on tarvis selleks, et
kergendada Kkliiniliste uuringute disainimist, uurides vdimalusi rakendada sarnaseid
lahenemisi eetilistele, seadusandlikele ja konsensuslikele teemadele ja andes spetsiifilisi
vahendeid harva kasutatavate ravimite hindamiseks.

55. On soovitatav tarvitusele votta vahendid ja meetmed (naiteks keskused), et
kergendada haruldaste haiguste kliiniliste uuringute labi viimist. See vdib hdlmata ka
teaduslikku, kliinilist, statistilist, eetiliste ja regulatoorset ekspertiisi sellistele tegijatele nagu
akadeemilised, kliinilised, uurimistasutused ja vaikesed ning keskmised ettevotted.

Teadusasutuste/organisatsioonide koostoo riiklike tervishoiuslisteemiga, pOorates erilist

40



http://www.ecrin.org/

20100601

tahelepanu ekspertiisikeskustele, on paljulubav véimalus parandada tervishoiu kvaliteeti ja
kiirendada innovatsiooni harvaesinevate haiguste valdkonnas ja neile uute ravimeetodite
leidmisel. Jarjepidev ja tdhus toetus haruldaste haiguste kliinilistele uuringutele annaks
I6ppkokkuvdottes kasu harva kasutatavate ravimite véljatootamisele ka ELi tasandil,
suurendades Euroopa Ravimiametile (EMA) ja harvaesinevate meditsiinitoodete komiteele
(COMP) hindamiseks esitatavate toimikute hulka ja kvaliteet. Lisaks vdib juba olemasolevaid
ravimeid kasutada tdhusamalt ja tulemuslikumalt.

56. Uldiselt on vajalikud interdistsiplinaarsed |dhenemisviisid teadusele, et luua uusi
téhusaid raviviise haigustele, mis sageli mdjutavad mitmeid elundeid ja/v6i nende
siisteeme. Tohus kausaalne ravi ei ole sageli saadaval ja seda saab arendada ainult siis, kui
haiguse patogenees on moistetav. See on juba olnud v&imalik suure hulga haruldaste
haiguste korral. Erinevate ekspertide koost6d haruldaste haiguste valdkonnas on seega eriti
oluline ning seda tuleks aktiivselt edendada. Jargmistes lahtrites on esitatud kaks erinevat
[ahenemist multidistsiplinaarsele koostddle uuringute valdkonnas.

EUROOPA PARTNERLUS HARULDASTE HAIGUSTE UURIMISEL : E-RARE

E-RARE (haruldaste haiguste uurimisprogrammide ERA-vGrgustik) on vorgustik kiimnest partnerist —avalik-
oiguslikud asutused, ministeeriumid ja teadust66 halduse organisatsioonid - kaheksast riigist, E-RARE vastutav
haruldaste haiguste riiklike / piirkondlike uurimisprogrammide arendamise ja haldamise eest. E-Rare toetab
Euroopa Komisjon kuuenda raamprogrammi ERA-Net skeemi raames 4-aastase ajavahemiku jooksul (alates 1.
juunist 2006). E-Rare eesmargiks on edendada Euroopas haruldaste haiguste uurimist . See saavutatakse, luues
pisiv ja kestev koostoo liikmesriikide partneritega, koordineerides riiklikke teadusprogramme, et (letada
haruldasi haigusi kasitlevate uuringute killustatust ja edendada interdistsiplinaarseid lahenemisviise, et arendada
osalevates riikides riiklike ja / v&i piirkondlike teadusprogrammide siinergiat, arendades uhist haruldaste
haiguste teadusuuringute poliitikat ning luua soodne konkurentsipositsioon seoses haruldaste haiguste
uurimisega teistes maailma piirkondades, nditeks POhja-Ameerikas ja Aasias. E-Rare kdivitas esimese (hise
projektikonkursi aastal 2007 ja teise 2009 aastal. E-Rare 2 on heaks kiidetud rahastamiseks Euroopa Komisjoni
poolt jargmise nelja aasta jooksul (2010-2014). www.e-rare.eu

SAKSAMAA HARIDUSE JA TEADUSUURINGUTE FODERAALMINISTEERIUM (BMBF)

Tihe koostdo erinevate haruldaste haiguste to6rihmade vahel on eriti oluline. BMBF (Foderaalne Haridus-ja
Teadusministeerium) on seetGttu rahastanud kiimne konkreetse haiguste spetsiifilise vérgustiku loomist kokku
€ 31 miljoni eest 5 aasta jooksul alates 2003 aastast. Stardiabi rahastamise eesmargiks oli Gihendada riikide
suutlikkus teadus-ja hoolekandealal, et luua tingimused spetsiifiliseks diagnoosimiseks, siistemaatilisteks
uuringuteks, optimaalseks infovahetuseks ja padevaks patsientide hoolduseks. Aastal 2007 avas BMBF uue
haruldaste haiguste teadusuuringute rahastamise programmi, kus oluliselt suurendati eelarvet € 24 miljonini
esimese 3 aasta jooksul ja laiendamisega maksimaalsele rahastamisele kestusega kuni 3 x 3 aastase perioodi
jooksul uutele vorgustikele. Alates oktoobrist 2008 rahastatakse praegu 16 vorgustikku.

www.bmbf.de.
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3.4. EUROPLAN:I soovitused valdkonnas 3: Haruldaste haiguste uuringud

R 3.1 Haruldastele haigustele piihendunud riiklikud teadusprogrammide (alus-, translatiivsed-
, kliinilised-, rahvatervise- ja sotsiaaluuringud) ja neid toetavate erifondide asutamine,
soovitavalt pikaajaliselt. Haruldaste haiguste teadusprojektide muutmine identifitseeritavaks
ja laiemate siseriiklike teadusuuringute programmide sees jélgitavaks.

R 3.2 Spetsiifilised sdtete liilitamine riiklikesse kavadesse ja strateegiatesse, et edendada
asjakohast koost6d ekspertiisikeskuste ja / véi muude tervishoiusiisteemi struktuuride ja
tervishoiu ning teadustéé ametiasutuste vahel, et parandada teadmisi erinevate aspektide
kohta haruldaste haiguste valdkonnas.

R 3.3 Riiklikke vorgustike poolt haruldaste haiguste uurimise edendamise soodustamine.
Erilise tdhelepanu pééramine kliinilistele ja siirdeuuringutele, et hdlbustada haruldaste
haiguste ravimiseks uute teadmiste saamist. Véimalusel tuleks kinnitada haruldaste haiguste
teadusuuringuid IGbi viivate meeskondade nimekirja kompileerimine ja ajakohastamine.

R 3.4 Nouetekohaste algatuste viilja to6tamine, et edendada osalemist haruldaste haiguste
Uhistes rahvusvaheliste uuringutes, sealhulgas EL raamprogramm ja E-RARE. Nende algatuste
riikliku rahastamise mdérkimisvdéiéirne suurendamine.

R 3.5 Spetsiifiliste haruldaste haiguste uurimise tehnoloogiliste platvormid ja
infrastruktuuride loomine ja toetamine , kaasaarvatud kliinilised uuringud, avaliku ja
erasektori partnerluse loomise véimaluste uurimine.

R 3.6 Mitme keskusega riiklikke ja riikidevahelisi uuringute soodustamine, et saavutada
kriitiline patsientide hulk kliiniliste uuringute jaoks ja kasutada rahvusvahelist ekspertiisi.

R 3.7 Eriprogrammide kéiivitamine noorte teadlasi rahastamiseks, kes téétavad haruldaste
haiguste uurimisprojektides voi nende palkamiseks sinna.

R 3.8 Olemasolevate ravimite kasutamise hindamiseuute kombinatsioonidena ja uute

ndidustuste jaoks toetamine, kuna see voib olla odavaimaks viisiks haruldast haigust
pbdevatele patsientide ravi parandamisel.
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Valdkond 4. HARULDASTE HAIGUSTE EKSPERTIISIKESKUSED JA EUROOPA
REFERENTVORGUSTIK

No6ukogu soovitused (2009/C 151/02)
11. Selgitada vilja asjakohased ekspertiisikeskused 14. Toetada info-ja kommunikatsioonitehnoloogiate,
kogu riigi territooriumil 2013 aasta I6puks ja kaaluda nditeks telemeditsiini kasutamist, kui see on vajalik
nende loomise toetamist. tagamaks kaugjuurdepddsu konkreetsele vajalikule
12. Edendada ekspertiisikeskuste osalemist Euroopa ravile.
referentvérgustikes austades sealjuures liikmeriikide 15. Liilitada oma kavadesse voi strateegiatesse vajalikke

pddevusi ja eeskirju nende tunnustamise osas. tingimusi ekspertiisi ja teadmiste levitamiseks,

13.0rganiseerida ravivéimalusi haruldaste kergendada nende Idheduses olevate patsientide

haigustega patsientidele Iluues koost66 erinevate ravimist.

ekspertide vahel ja vahetades professionaale ja 16. Julgustada ekspertiisikeskusi kasutamc

kogemusi riigi sees ja ka riikide vahel kui vajalik. multidistsiplinaarset Idhenemist haruldaste haiguste
ravile.

4.1. Soovitused

57. 2005 aastal esitas Haruldaste haiguste 166krihm EU kdrgetasemelisele
tervishoiuteenuste ja arstiabi tédriihmale esimese aruande: “Ulevaade praegustest
haruldaste haiguste kompetentsikeskustest Euroopa Liidus". Aruannet kasutati, et anda
Uldine peegeldus kliiniliste referentkeskuste loomisest Euroopas, mis pdhinesid haruldaste
haiguste referentkeskuste naitel.

2006. aastal haruldaste haiguste 166kriihma toogrupi kompetentsikeskuste esitatud teises
aruandes "haruldaste haiguste kompetentsikeskused Euroopas: uuringute |8ppfaas 2006
aastal ja haruldaste haiguste |66kriihma soovitused" ajakohastati infot kompetentsikeskuste
kohta Euroopas. Aruandes vaadeldi lahemalt kompetentsikeskuste mdoiste kasutamist
Euroopas ja ka sellele vastavad lilesanded.

Katseline t606, mis tulenes kdrgetasemelise tervishoiu-ja meditsiiniliste teenuste t66riihma
toogrupi "Euroopa tugikeskuste vorgustikud" raames vélja tootatud kontseptsioonidele on
ndidanud®, et riikliku vdi piirkondliku tasandi ekspertiisikeskuste ja nende vdrgustike
maaramine on haruldasi haigusi pddevate inimeste tervishoiu parandamisel t6husaks
vahendiks .

Ekspertiisikeskuste ~ madramine vOimaldab  ametlikult luua  riikliku  vorgustiku
hoolduskeskustest, mis on tunnustatud nende eriteadmiste poolest haruldaste haiguste
diagnoosimise ja ravi alal. Need vdimaldavad defineerida raviteenused, teha koost6od ja
koordineerida diagnoosimist ja tervishoiuteenuseid, suunata patsiente nende haigusele
kdige sobivamatesse keskustesse ning voimaldades tervishoiuteenuste juhtidel teha
kindlaks, kus asuvad konkreetsed ressursid.

Aruanne“Kdrgetasemelise tervishoiuteenuste ja arstiabi todrihma t66 aastal 2005” (HLG/2005/16)
http://ec.europa.eu/health/ph_overview/co_operation/mobility/docs/highlevel_2005_013_en.pdf
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58. Kdigis vorgustiku tegevustes, mis vajavad isikuandmete edastamist, on vajalikud
asjakohased O0iguslikud vahendid, et vdimaldada vastavust andmekaitse maarusega.
Tundlikke isikuandmete ringlemine vajab selget ja ranget poliitikat, et kaitsta patsiente
vadrkasutuse ohtude vdi ebasobiva nende tervisliku seisundi avaldamise eest.

4.2. Ekspertiisikeskuste definitsioon

59. Nende liikmesriikide hulgas, kes on loonud ekspertiisikeskused, puudub
ekspertiisikeskuse lihtne maaratlus. Kuigi ekspertiisikeskuste menetluste ja kriteeriumite
maaramine kuulub liikmesriikide padevusse, on oluline meenutada Eurordise”, olulise
Euroopa patsientide Gihingu, poolt vilja tootatud deklaratsiooni.

EURORDISE “EKSPERTIISIKESKUSTE JA EUROOPA REFERENTVORGUSTIKE UHISTE POHIMOTETE
DEKLARATSOON ” (http://www.eurordis.org/sites/default/files/publications/Declaration_Centres%200f%20Expertise-
nov08.pdf)

Esindab Ekspertkeskuste (hise kontseptsiooni arendamistel alt-lles |dahenemisviisi. Kirjeldab pohilisi
olulisemaid Ekspertkeskuste p&himotteid ja eesmarke tagamaks, et patsientidel oleks igal pool Euroopas
juurdepdas vordsele hooldusele ja teenustele |dbi ekspertiisikeskuste, mis kergendavad multidistsiplinaarset
haruldaste haiguste juhtimise koordineerimist, hdlbustavad juurdepddsu sotsiaalabile, koordineerivad
uurimistegevust ja infrastruktuure, jagavad oma teadmisi riiklike ja Euroopa tasandi, ning panevad patsiendid
tundma end teretulnutena ja turvaliselt, kaasates neid juhtimisse ja hindamisse.

Deklaratsiooni vastuvotmine, millele jargneb kaheaastane kaasava anallilisi protsess, et kujundada vilja
Uhised Ekspertkeskuste ja Euroopa ekspertiisikeskuste Euroopa referentkeskuste vorgustike pohimdtted oli
I6puks hadletusel ja vdeti vastu iga-aastasel EURORDISE liikmete kohtumisel mais 2008. a. Protsess algas
liikmete kohtumisel Berliinis aprillis 2006.a., mis oli plhendatud teemale “Haruldaste haiguste
kompetentsikeskused: Kuidas me saame panna selle toimuma?“. Alates sellest ajast on EURORDISe riiklikud
liidud ja nende liikmed t66tanud koos, et edendada spetsialiseeritud, multidistsiplinaarseid terviseteenusteid
haruldaste haigustega patsientidele ja kergendada Uhiste kontseptsioonide véljatootamist, Ghist keelt ja
Uhiseid strateegiaid.

Euroopa Komisjoni rahastatud Haruldaste haigustega patsientide solidaarsuse projekti (RAPSODY) raames on
270 patsientide esindajat, tervishoiuspetsialisti ja otsuse tegijat osalenud Uhepaevastes seminarides 11 EL
liikmesriigis jargides sama metodoloogiat ja pdevakava; 80 esindajat 11 riigist on osalenud kahepdevastel
Euroopa slinteesi seminaridel Prahas juulis 2007; I6plik siintees esitati Euroopa haruldaste haiguste
konverentsil 2007 aastal Lissabonis.

SPETSIALISEERITUD KESKUS SLOVEENIAS

Sloveenias arendati viélja Fabry tove keskus piirkondlikus (ldhaiglas ilma konkreetse eksperdikeskuste
madruseta. Aegamisi tdmbas see endale suurema osa Sloveenia patsientidest ja niilid votab see vastu neid
isegi valismaalt.

4.3. Ekspertiisikeskuste identifitseerimine, maaramine, jatkusuutlikus ja hindamine

60. Enamus Euroopa riike ei oma praegu haruldaste haiguste ekspertiisikeskusi ja kus
need on olemas, eksisteerivad markimisvaarsed erinevused nende organisatsioonis ja
asetuses riiklikus tervishoiustisteemis (riiklik, regionaalne), fookuses (ainult teaduslik
uurimistoo, ainult kliinilised uuringud; multidistsiplinaarne, tegeleb Uhe v6i enama
haruldase haigusega voi spetsiifilise haiguste rihmaga) ja rahastamise allikates.

7
EURORDIS (2008): “Declaration of Common Principles on Centres of Expertise and European Reference Networks” Available on line at:

(http://www.eurordis.org/sites/default/files/publications/Declaration_Centres%200f%20Expertise-nov08.pdf
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Ekspertiisikeskuste madramise, nimetamise, ja hindamise protseduurid on erinevad (vaata
kastidesse).

Esimese Prantsusmaa riikliku kava tahtaja jooksul on ekspertiisikeskuste loomine tdestanud
omavat positiivset moju patsientide rahulolule ja viinud, patsientide meelest, parema ravi
hivitusmehhanismide loomisele ning paremale Uhendusele koduhoolduse ja teiste
teenustega mida keskused pakuvad.

EKSPERTIISIKESKUSTE MAARAMINE JA NIMETAMINE.

Taani: Ekspertiisikeskused nimetati riikliku Terviseameti poolt avalikes suunistes parast paljusid aastaid
konsultatsioone Opetatud seltside, administratsiooni ja patsientide organisatsioonidega. 2001 aastal loodi selles
kontekstis kaks spetsialiseerunud haruldaste haiguste keskust. Vastavalt Taani tervishoiukorralduse seadusele
2007. aastast alustas Riiklik Terviseamet p&hjalikku t66d Iabi spetsialiseerunud ravi organiseerimise rohkem kui
36 kirurgia-, meditsiini-ja diagnostika erialal, peamise eesmargiga parandada kvaliteeti ldbi piisava mahu ja
kogenud spetsialistide. Uldised kriteeriumid haigusele ekspertiisikeskuste loomiseks on harva esinevus,
komplekssus, multidistsiplinaarsus ning kulukas diagnoos ja ravi. 2009 aastal vdivad avalikud ja erahaiglad
esitada avaldusi riiklikule terviseametile, et saada heakskiitu spetsiifiliste raviviiside rakendamiseks. 2010 aastal
kuulutab riiklik terviseamet vilja, millised haiglad on selle heakskiidu saanud. Heakskiidetud osakonnad on
kohustatud kindlustama ja arendama oma ekspertiisi, dokumenteerima oma tegevusi ja vOtma osa Gpetamisest
ja uurimistdost. Keskuste heakskiit vaadatakse Ule igal kolmandal aastal. Ainult heakskiidetud haiglad vdivad
vastavaid patsiente ravida.

Prantsusmaa: potentsiaalsed ekspertiisikeskused maaratakse igaaastaselt 1dbi konkurentsivGimelise
projektikonkursi. Avaldused vaatab (le nGuandev komitee [Comité National Consultatif de Labellisation des
centres de reference de maladies rares (CNCL)] mis koosneb ekspertidest, patsientide esindajatest, akadeemiliste
seltside liikmetest ja asjaomastest asutustest. Valiku kriteeriumiks on l3bipaistvus. 2008 aastal loodi 132
ekspertiisikeskust, millest igaliks nimetati viieks aastaks. Selle meetodi piiranguks on, et esimestes ringides valiti
keskused, mis olid konkursist teadlikud, jattes valja keskused, mis vdisid olla rohkem kvalifitseeritud, kuid ei
teadnud konkursist. Keskused annavad avaldused igal aastal labi konkursivGimelise projektikonkursi.

Itaalia: jargides ministrite dekreeti 279/2001 (vaata eraldi kasti), nimetatakse ekspertiisikeskused regionaalsel
tasemel regionaalsete tervishoiuasutuste poolt, et luua regionaalne vérgustik.

Hispaania: Kuninglik dekreet 1302/2006 10 novembrist 2006 loob tingimused, mis kasitlevad referentsi keskuste,
teenuste ja Uksuste (CSUR) maaramise ja akrediteerimise protsessi menetlemist. Hispaania NHS viitab haruldasi
haigusi defineerides naitajatele, millele peavad vastama patoloogiad voi diagnoositud patoloogiate riihmad,
diagnoosimisele voi ravile tehnikatega, tehnoloogiatega voi protseduuridega, mis kuuluvad Hispaania
tervisesilisteemi Uldiste teenuste hulka. Kuninglik dekreet méaaratleb Hispaania NHS referentkeskused, teenused
voi Uiksused (CSUR) ning kehtestab tingimused nende madramise ja akrediteerimise menetlemise kohta. Kogu
CSUR madramise menetlus on sOnastatud |3bi Hispaania NHS CSUR madramise Komitee, mis loodi
eelpoolnimetatud kuningliku dekreediga. Maaramise komitee eesmargid on : uurida vajadusi ja pakkuda vélja
patoloogiaid, diagnostilisi ja ravitehnikaid, tehnoloogiaid ja protseduure, mida CSUR vajab, et saada maaratud;
pakkuda védlja nimetamise ja akrediteerimise protseduurid CSUR jaoks; sisse viia CSUR nimetamise ja
akrediteerimise protseduurid ja viidata kasutajatele; hinnata madramise avaldusi ja pakkuda valja uusi kohti ja
nende uuendamist/kehtetuks tunnistamist piirkondadevahelise ndukogu poolt kus kdik piirkondlikud ministrid
on kaasatud. Igaiiks erinevatest valdkondadest on vilja téotatud ekspertide riihma poolt, mis on maaratud
autonoomsete Uhingute, teadusseltside ja Tervishoiu- ning sotsiaalministeeriumi poolt. Kui kriteeriumiga on
noustutud avatakse CSUR avalduste periood ja vastavad autonoomsed (ihingud vdivad esitada oma ettepanekud
madramise komiteele.

UK: Keskused on volitatud 10 Inglismaa asutuse poolt (erivolitustega riihmad) igaiiks neist on vastutav umbes 5
miljoni inimesega populatsiooni eest. Riiklik erivolitustega nduanderiihm (NSCAG) loodi 1996, et anda ndu
ministritele teenuste maaratlemises ja rahastamises, kui oli tarvis tsentraalset sekkumist patsientidele
osutatavate teenuste osutamisse, et kindlustada Kkliiniline efektiivsus, vérdne juurdepdis ja/vdi teenuste
majanduslik elujoulisus. Seda asendab regioonilileste teenuste nduanderiihm. Ei ole spetsiaalset
projektikonkurssi ega Uldist riiklikku strateegiat. Kutse on pusivalt avatud. Sarnast korda kohaldatakse ka
Sotimaal, Walesis ja P8hja-lirimaal.
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Hindamise protsess on tahtis samm eksperdikeskuste reorienteerimisel ja nende jéudluse
parandamisel.

EKSPERTIISIKESKUSTE HINDAMINE

Taani: 2003 aastal Taani haruldased haigused (Rare Disorders Denmark), Taani riiklik haruldaste haiguste liit,
viis labi uurigu 900 haruldase haigusega patsiendi hulgas, et uurida nende Uldist rahulolu ekspertiisikeskuste
poolt antud hooldusega. Ainult 33% haruldaste haigustega patsientidest (tles end olevat ravitud
ekspertiisikeskustes, ehkki need, kes said hooldust ekspertiisikeskustest olid rohkem rahul ka oma raviga
dldiselt.

Prantsusmaa: ekspertiisikeskused hindavad ennast pdrast kolme aastat ja vdline hindamine toimub iga viie
aasta jarel.

Hispaania: Kui Tervishoiu ja Autonoomsete Uhingute Ministeerium on menetlemist lubanud, saadetakse
avaldused Hispaania NHS kvaliteediagentuuri, et alustada auditit ja akrediteerimisprotsessi. Kui vastavad
akrediteeringu aruanded on saadud, uurib Komitee neid koos igas failis sisalduvate muude andmetega ja esitab
oma ettepanekud madramiseks voi madramata jatmiseks piirkondadevahelisele ndukogule. Tervishoiu ja
Sotsiaalpoliitika Ministeerium maarab nduandekomitee ettepanekul ning piirkondadevahelise ndukogu
eelneval ndéusolekul CSUR maksimaalselt 5 aastaks, mille jarel seda voib pikendada Hispaania NHS
Kvaliteediagentuuri hinnangu pdhjal. (http://www.msc.es/profesionales/CentrosDeReferencia/home.htm)

UK: Kliiniliste véljundite jalgimisel on suur tdhtsus spetsiaalse hoolduse keksuste hindamisel. Kirurgia
véljundeid (nt., portoenterostoomia vGi biliaarne atreesia) ja teised sekkumised (nt. sekkuv radioloogia veenide
galeniidi puhul esinevate vaararengute korral, vi geeniteraapia immuunpuudulikkuse héire korral) jalgitakse
kGigi ravitud patsientide korral — 100% jarjestikuste juhtumiste seeriana. On raske defineerida sobivaid
valjundeid mdonede raskete ja ravimatute haiguste korral (nt. bulloosepidermoliitis ja Alstromi siindroom).
Diagnostiliste teenuste korral (nt, esmas tsiliaarse diskineesia) on rohk pandud vélisele kontrollile ja
akrediteerimisele ning vélistele kvaliteedikontrollisiisteemidele.

61. Nende vaheste liikmesriikide kogemuste pdhjal, kus ekspertiisikeskused on olemas
on selge, et selliste keskuste pikaajalise jatkusuutlikkuse tagamiseks on tarvis nende
erirahastamist. Pikaajaline jatkusuutlikkus on vajalik patsientide jaoks ja see kindlustab ka
keskuses vidlja tootatud teadmiste ja kogemuste voOrdlemise ja sailitamise. Lisaks
ekspertiisikeskustele on tarvis kanda ka spetsiifilisi kulusid ja teha administratiivseid
joupingutusi kuna haruldased haigused on komplekssed ja nende ravi on kallis.

4.4.  Riiklikud, Euroopa ja rahvusvahelised vorgustikud

62. Eksperdiisikeskuste vorgustikud on haruldaste haiguste kvaliteetse hoolduse allikaks.
Riiklike vorgustike loomine peaks olema riiklike kavade vOi strateegiate peamiseks
prioriteediks. Euroopa vorgustikud, bilateraalne ja piiritilene koost66 ning riikidevahelised
lepingud on vdga efektiivseks vahendiks slnergiate aktiveerimisel valitud
tervishoiuteenuste osutamisel. Neid vorgustikke tuleb edendada ja luua sobivad
rahvusvahelised poliitika raamistikud, et saaks s6lmida tehnilise koostdo lepinguid.

ITAALIA HARULDASTE HAIGUSTE VORGUSTIK

2001 aastal andis Tervishoiu ministeerium valja dekreedi (DM 279/2001), millega loodi riikliku haruldaste
haiguste vorgustiku ja kulude erandid sellega seotud tervishoiuteenuste satetele. Selle dekreedi peamiseks
eesmargiks oli seada reeglid teenuste erandlikele kuludele olulise hoolduse taseme jaoks ja madaratleda
haruldaste haigustega patsientide spetsiifilised kaitsemeetmed. Selle eesmargi taitmiseks I6i dekreet riiklikud
ennetamise, jalgimise, diagnoosi ja haruldaste haiguste hooldekeskused .

Itaalia tervishoiusiisteem on delegeerinud vastutuse tervishoiuteenuste osutamise eest regionaalsetele
tervishoiuasutustele. P&hinedes riigi regioonide konverentsi otsusele asutati 2002 aastal alaline
piirkondadevaheline tehniline riihm, mis koosneb piirkondlikest esindajatest, Tervishoiuministeeriumist ja
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Riiklikust Terviseinstituudist. Nende (ilesanne on tagada tervishoiuteenuste haruldaste haiguste valdkonna
tegevuste kooskGlastamine ja jarelevalve, mille eesmargiks on optimeerida piirkondlike vérgustike tegevust
ning kaitsta tervishoiu vordsuse pShimotteid kdigile kodanikele. Iga piirkond maaras oma haruldaste haiguste
ekspertiisikeskused, mis said osaks haruldaste haiguste piirkondlikust ja riiklikust vorgustikust. Piirkondlikud
keskused tuvastati nende hulgast, kellel olid dokumenteeritud kogemused diagnostilise vGi spetsiaalseteks
ravitegevusteks ja kellel oli piisavalt struktuure ja nad pakkusid tdiendavad teenused (esmaabi ja biokeemilise
ning geneetilis-molekulaarse diagnostika teenused).

DETSENTRALISEERIMINE JA VORGUSTIKU LOOMISE VAJADUS SOOMES

Niinimetatud Soome haiguste parand koosneb peaaegu 40 haruldasest paritavast haigusest, mis on eriti
levinud Soomes (viis miljonit inimest). Need leiti aastatel 1960 kuni 1980 tdnu Soome tervishoiusilisteemi
tolleaegsele tsentraliseeritud struktuurile. K&iki patsiente, kelle olid tundmatud seisundid v&i haruldase
iseloomuga seisundid, uuriti Helsingi Ulikooli haiglas. Eriti oli kuulus lastehaigla nende haiguste
iseloomustamise poolest, mida hiljem lubati kaardistada ja nende geene kloonida. Tanapaeval on need
patsiendid jagunenud viie Ulikoolihaigla vahel ja on vajalik need uuesti tsentraliseerida ekspertiisikeskustena,
et aidata dra tunda ka teisi tundmatuid haruldasi haiguseid.

ITAALIA ESMASTE IMMUUNPUUDULIKKUSTE VORGUSTIK

Itaalia esmaste immuunpuudulikkuste vorgustiku (IPINET) eesmargiks on laiendada kvaliteetse abi osutamise
praktikaid lastele ja taiskasvanutele, kellel on esmane immuunpuudulikkus ning parandada nende ja nende
perekondade elukvaliteeti. IPINET, mis on loodud 1999 aastal osana ltaalia Hematoloogia ja Pediaatrilise
Onkoloogia Liidust (AIEOP), tihendab praegu 59 keskust, millest moned on spetsialiseerunud keskused ja
teised, linnaldhedastes piirkondades asuvad, ei ole. Vorgustik to6tab esmaste immuunpuudulikkustega
patsientide liidu aktiivsel toetusel, IPINET teeb ka koost6dd Euroopa ja Ameerika keskustega, mis tegelevad
immuunpuudulikkusega ja Rahvusvahelise Patsientide Liiduga.

See koost66 on andnud tulemuseks Uhiste protokollide valjatootamise paljude haiguste ( X-liiteline
agammaglobulineemia (XLA); autosomaalne retsessiivne agammaglobulineemia (AAR); krooniline
granulomatoostébi  (CGD); tavaline varieeruv immuunpuudulikkus (CVID); lapsepdlve moodduv
hipogammaglobulineemia (THI); Wiskott-Aldrichi siindroom (WAS); X-retsessiivne trombotsiitopeenia ja
deletsiooni-22 siindroom (DEL22) diagnoosimisel ja ravil .

Enamgi veel, IPINET osaleb nende patoloogiate registrite koostamisel, mida haldab Immuunpuudulikkuse
andmete (levaatamise komitee, mille moodustas AIEOP rakenduslik keskus. Komitee analliiiisib ka kliinilisi ja
laboratoorseid véljundeid, et pakkuda vilja kaasajastatud ja efektiivseid diagnostika ja ravi skeeme.
Ulalmainitud immuunpuudulikkuse diagnoosi ja ravi protokollid on avaldatud Euroopa immuunpuudulikkuste
Ghenduse (ESID) veebilehel.

EUROOPA REFERENTVORGUSTIKUD KUI PILOOTPROJEKTID, MIDA RAHASTAB EL ULDINE ,TERVISE- JA
TARBIJAKUSIMUSTE” DIREKTORAAT.

° Tervishoiu ja sotsiaalse toetuse parandamine patsientidele ja nende perekondadele, keda mdjutab
raske genodermatoos- Koos genodermatoosi vastu (TAG)

° Pediaatrilise Hodgkin’si limfoomi euroopa vorgustik — Gileeuroopaline ravi kvaliteedikontrolli
organisatsioon.

° Haruldaste pediaatriliste neuroloogiliste haiguste euroopa referentvérgustik (NEUROPED)
° Langerhansi rakkude histiotsiitoosi ja sellega seotud siindroomi EL referentvérgustik

. Euroopa tsiistilise fibroosi referentvérgustiku keskused (ECORN-CF).

. Euroopa diismorfoloogia referentkeksuste vorgustik.

. Patsientide liidud ja Alfal rahvusvaheline register (PAAIR).

. Euroopa porfiiliria vorgustik - parema tervishoiuteenuse pakkumine patsientidele ja nende
perekondadele (EPNET).

. Harvaesinevate veritsushairete euroopa vorgustiku loomine.
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63. Olulisi vorgustikuga seotud tegevuste parandamisi ja laiendamisi on oodata uue
informatsiooni ja kommunikatsiooni tehnoloogiate rakendamisega, eriti spetsiifiliselt e-
Tervise jaoks vidlja tootatud Internetis olevad ja elektroonilised todriistad on vaga
efektiivsed ja vlOivad paasta sadade haruldase haigustega patsientide elu
hddaabiolukordades. Need peaksid olema oluliseks osaks riiklikest kavadest vOoi
strateegiatest nagu ka EL tegevustest selles valdkonnas

Euroopa Majandus-ja Sotsiaalkomitee ja haruldaste haiguste regioonide komitee komisjoni
teatis satestab, et e-tervis vOib aidata selles valdkonnas mitmel erineval moel, eriti labi:
- Elektroonilised interneti teenused, mis on valja to6tatud mitmete EL rahastatud
projektide raames on selge naide sellest, kuidas info-ja kommunikatsioonitehnoloogia
(IKT) saab kaasa aidata patsientide vahelisele suhtlemisele teiste ja patsientide
Uhenduste arenemisele, et jagada erinevate uurimisrihmade vahel andmebaase,
koguda andmeid Kkliiniliste uuringute jaoks, registreerida patsiente, kes soovivad
osaleda Kkliinilistes uuringutes ning edastada ekspertidele haigusjuhtumeid, mis
parandab diagnooside ja ravi kvaliteeti;
- Telemeditsiin, st tervishoiuteenuste pakkumine vahemaa tagant labi IKT, on veel (ks
kasulik vahend. See vdib naiteks vdimaldada tuua vaga erialaseid teadmisi haruldaste
haiguste kohta tavalistesse kliinikutesse ja praktikatesse ja saada teise eksperdi

arvamust tippkeskusest;
dal

Informatsiooni sellel teemal leiab Praha deklaratsioonist &, allkirjastatud 20™ veebruaril
2009. aastal kokkuvdttena 2009. aasta ministrite konverentsist e-Tervise kohta.

4.5. Ravivdimalused

64. Kliinilised ja tervishoiu véimalused on struktureeritud, multidistsiplinaarsed

hoolduskavad, mis on allkirjastatud, et toetada juhendite ja protokollide rakendamist.
Nende eesmark on toetada kliinilist juhtimist, ressursside juhtimist, kliinilist auditit ja ka
finantsjuhtimist, koige ilmsema eelisega kohaldada samu, kdorge kvaliteedistandardiga
tervishoiu meetmeid kindla haiguse korral.

GUIASALUD riikliku tervishoiusiisteemi (NHS) programm Hispaanias, mis on mdeldud toodete
valjatootamiseks teaduslike andmete alusel, et aidata tervishoiuprofessionaale otsuste tegemisel. Kuna need
on esimesed sammud alates 2002 keskelt kuni praeguseni on neid kirjeldatud kui NHS kava raamistiku sees
toimuvaid kvaliteedi muutusi. See kaasab tervishoiutdotajad ja patsiendid kliiniliste juhendite
vdljaarendamisse ja hindamisse. http://www.guiasalud.es/home.asp

65. Juhendid on haruldaste haiguste valdkonnas harvaesinevad. See peegeldab
ekspertiisi puudumist meditsiinitootajate hulgas ja ebapiisavaid teadmisi ning ilmselt ka
tervishoiuslisteemi poolt sellele teemale vahest tahelepanu p6dramist. Haruldaste haiguste
kliinilisi juhendeid on véaga tarvis, et parandada arstide diagnostika véimet ja ka juurutada
kvaliteetseid kliinilisi praktikaid ja juhendeid igapdevasesse haruldase haigusega patsientide
tervishoidu, kellel on sageli korged kaasnevate haiguste ja komplikatsioonide tasemed,
millest moOnesid on raske ara tunda ja ravida (,harvaesinev harvaesinevas”). Seega,
ravivGimalused oleksid eriti vaartuslikud kui need pdhineksid piisavatel tdenditel, edukatel

Kattesaadav internetis: http://ec.europa.eu/information_society/activities/health/docs/events/2009/ehealth2009/prague_declaration.pdf
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protokollidel, ekspertide konsensusel ja samuti laialdastel ekspertiisikeskuste
koostoovorgustikel. Sellised ravimeetodid peaksid h6lmama adekvaatseid sotsiaalhoolduse
ja pslihholoogilise toe pakkumise meetmeid patsientidele ja nendel perekondadele, kus
iganes voimalik.

66. Riikidevahelise ldhenemise tahtsus tervishoiule on suur kdigis tervishoiu
valdkondades ja eluliselt tdhtis haruldaste haiguste valdkonnas, kuna sageli on puudus
ekspertiisist riiklikul tasemel. Spontaanne valismaa ekspertiisikeksuste poole poérdumine
on kergendatud maaratud keskuste poolt esitatud teatiste kaudu Euroopa Uhiste haruldaste
haiguste ressursside kohta, seetdttu on Orphanet nimekirjade llevaatamine oluline.

4.6. Diagnoosimine

67. Oigeaegne ja tdpne diagnoos on iiks pdhilisi haruldaste haigustega patsientide
vajadusi. Patsientidelt kogemused naitavad, et diagnostiline viivitus haruldaste haiguste
valdkonnas on tavaline ja toob endaga kaasa dramaatilisi tagajargi (vaata kast
EURORDISCARE2). Diagnoos on dige tervishoiu ja vdimaliku ravi saamise aluseks, kuid
haruldaste haiguste diagnoosimisel on leitud mitmed kitsaskohad: ebatavalise siimptomite
mustri mitte dratundmine, tervishoiutootajad ei poordu digesse referentkeskusesse kuna
diagnostilised testid on harva kattesaadavad. Seega vdivad diged tervishoiupoliitikad teha
selles valdkonnas tdelisi muutusi, edendades keskuste diagnostilisi vdimeid ja saades kasu
teaduslikest avastustest geneetika, biokeemia ja teiste distsipliinide valdkonnas, et
vahendada patsientidele ja tervishoiuslisteemidele hilise vdi vale diagnoosi tottu langevat
koormat.

Paljud geneetilised testid on aina enam kattesaadavad ja neid kasutatakse haruldaste
haiguste diagnoosimisel. Geneetilise testimise ja teiste diagnostiliste testide kvaliteet peab
olema tagatud ja valistes kvaliteedikontrolli skeemides osalemist peab toetama riiklikul ja
rahvusvahelisel tasemel. Enamgi veel, tuleb reklaamida laiemat geneetilise konsulteerimise
kasutamist.

12000 PATSIENDI _HAAL: PATSIENTIDE _UURINGUTE _TULEMUSED _DIAGNOOSIDE __ HILINEMISELE
(EURORDISCARE2)

Eurordise raviprogrammide uuring viidi 1abi 2003 ja 2006 vahel, et kirjeldada patsientide kogemusi diagnoosi
saamisel 16 Euroopa riigis 8 erineva haruldase haiguse suhtes: 1) Prader-Willi sindroom; 2) Marfani
siindroom; 3) Crohni t6bi; 4) Duchenne'i lihasdiistroofia, 5) tuberoosne skleroos; 6) tsistiline fibroos; 7)
fragiilse X siindroom; 8) Ehlers-Danlos siindroom.

EurordisCare2 uuringu peamised leiud viivituste osas ja tingimuste osas, mis diagnoosi valjakuulutamist
Umbritsesid olid:

25% patsiente teatas, et nad olid oodanud 5 kuni 30 aastani esimeste siimptomite ilmumisest kuni nende
haiguse diagnoosi kinnitamiseni;

40% patsiente olid algselt valesti diagnoositud, mis viis tdsiste tagajargedeni nagu ebasobiv meditsiiniline
sekkumine, kaasaavatud kirurgiline ja psiihholoogiline ravi;

25% patsiente pidid reisima teise piirkonda, et saada diagnoos ja 2 % olid pidanud reisima teise riiki;

33% juhtudest kuulutati diagnoos valja ebapiisavates terminites voi tingimustes. 12.5% juhtudest oli see
teatatud vastuvdetamatul viisil.

Haiguse geneetilist olemust ei edastatud patsiendi perekonnale 25% juhtudest. See on paradoksaalne,
arvestades enamiku haruldaste haiguste geneetilist paritolu. Geneetilist nGustamist anti vaid 50% juhtudest.
Isegi mGningate praktiliste raskustega (nt. ménel juhul pShines diagnoos peaaegu tdielikult ebaspetsiifilistel
simptomitel, voi sellistel simptomitel, mis erinesid palju olemasolevate haiguste tdsisuse astmelt mille
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pehmemad vormid vdéivad kergesti jadda tahelepanuta voi oli diagnoosi raske kinnitada), need tulemused
andsid vdga huvitava Ulevaate haruldase haiguste diagnoosimise olukorrast Euroopas.

68. Informatsioon, juhendite valjatéotamine ja tervishoiutootajate koolitus mangib
olulist osa diagnostika parandamisel. Nii on ekspertiisikeskustel keskne roll diagnostiliste
vOimsuste parandamisel haruldaste haiguste valdkonnas ja nende osalemine riiklikes ja
Euroopa vorgustikes kujutab endast lisavaartust.

DYSCERNE VORGUSTIK
DYSCERNE vGrgustik, mida koordineerib Manchesteri tilikool, on heaks naiteks sellest, kuidas parandada haruldaste
diismorfsete haiguste ravi, kasutades piltide vahetust. Need eesmargid on saavutatavad labi:

ol Dismorfoloogiate eksisteerivate ekspertiisikeskuste euroopa vdrgustiku loomise .
] Internetil pohineva dismorfoloogilise diagnostilise siisteemi (DDS) valja arendamise
] Valitud diismorfoloogiliste seisundite jaoks kliinilise juhtimise juhendite valjaté6tamise ja laiema juurutamise.

Projekt on partnerlus kuue olemasoleva dismorfoloogia ekspertiisikeskuse vahel Belgias, Prantsusmaal, Itaalias,
Hollandis, Poolas ja Uhendkuningriikides. http://www.dyscerne.org/

4.7.  Soeluuringud

69. Samal ajal kui spetsialistide teadmise puudumine haruldastest haigustest vdib viia
simptomite vale télgendamiseni, viib osad haruldased haigused hdlmata sdeluuringute
programmidesse. SoOeluuringute programmid on vaga vOimsaks mehhanismiks selliste
haruldaste haiguste leidmisel, millele on olemas sobivad diagnostilised testid ja efektiivne
ravi. Kdrgeim sdeluuringu vaartus saavutatakse siis, kui see maarab seisundi dra enne selle
kliiniliste ilmingute teket ning saab alustada ravi simptomite tekke valtimiseks.
Madratavate haiguste arv kasvab pidevalt tdnu uutele tehnoloogiatele ja
massispektromeetria tehnikate arengule. Siiski ei rakendata paljusid rahvastiku
sdeluuringute programme eetilistel ja majanduslikel pdhjustel. Et rakendada sdeluuringute
programme on oluline tagada efektiivne koostd6 vastavate haigla osakondade ja
sdeluuringute laborite vahel ja kindlustada, et sobivaid toiminguid jalgitakse ja et paika on
pandud kvaliteedikontrolli skeemid.

70. Koost6o liikmesriikide vahel vdoib olla eeliseks séeluuringute programmide
labiviimisel, nt. kui teste on tarvis ainult kindlate tingimuste korral, véi kinnitamiseks, voi kui
test on rutiinselt kattesaadav ainult vahestes riikides. Prioriteetseid meetmeid, et
kergendada koostood ja vordset juurdepddsu ning varast ravi kdigile EL kodanikele on
kirjeldatud valdkonnas 5.

EUROGENTEST

EuroGentest on EL rahastatud tippkeskuste v&rgustik (NoE), viiest keskusest, mis kasitlevad geneetilise
testimise k&iki aspekte: (i) kvaliteedi juhtimine; (ii) Informatsiooni andmebaasid; (iii) rahva tervis; (iv) uued
tehnoloogiad; (v) haridus. Labi EuroGentest algatuste seeria edendatakse sarnaste standardite ja praktikate
kasutamist koigil neil aladel labi EL ja sellest valjaspool (www.eurogentest.org).

EUROOPA MOLEKULAARGENEETIKA KVALITEEDIVORGUSTIK (EMQN)

EMQN on mittetulundusiihing, mis edendab molekulaarse geneetilise testimise kvaliteeti labi valise
kvaliteedikontrolli hindamise (padevuse testimise skeemid) ja korraldades parimate tavade koosolekuid ja
juhendmaterjalide publitseerimist (http://www.emgn.org/eman/).
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RIIKLIKUD VALISE KONTROLLI SKEEMID ITAALIAS

Alates 2001 aastast on ltaalia haruldaste haiguste riikliku keskus (Istituto Superiore di Sanita) organiseerinud
riiklikke valise kvaliteedi kontrolli skeeme geneetilistele testidele. Praeguseni jalgitakse 95 laborit, mis
kasutavad geneetilisi teste molekulaarseks ja ka tstitogeneetiliseks diagnoosimiseks (www.iss.it/cnmr).

TSEHHI TSUTOGENEETILISTE JA DNA LABORITE ANDMEBAAS

Tsehhi Vabariigis on iile 70 molekulaargeneetika labori. Uheskoos pakuvad nad teste enam kui 492 erineva
probleemi korral. Vastsiindinute sdeluuring on tavaparane PKU, kaasasiindinud neerupealiste hlperplaasia
(CAH) ja kaasasiindinud hipotireoosi korral. Alates 1. oktoobrist 2009 on vastsiindinute sdeluuringut
laiendatud 13 muu metaboolse haire ja tsstilise fibroosi (IRT/DNA protokoll) vorra. On kiiduvaarne, et kliinilise
geneetika teenused on olemas kogu maal; iga Uksik regioon omab selliseid teenuseid, kas era- ja/v&i riiklikul
tasandil. Geneetilised teenused vastavad rahvusvahelistele professionaalsetele standarditele ja on taielikult
kaetud rahvusliku tervisekindlustuse stisteemiga(http://www.uhkt.cz/nrl/db)

4.8. Rehabilitatsioon
71. Suure hulga haruldaste haiguste puhul, mis on arenenud puudeni, on vajalik, et
rehabilitatsiooniprotsess vdimaldaks patsiendil saavutada ja sailitada maksimaalset

flusilise, sensoorse, intellektuaalse, psiihholoogilise ja sotsiaalse funktsionaalsuse taset.
Haruldaste haigustega rehabilitatsiooni vajadusega patsientide jaoks on vajalik
parameditsiiniliste professionaalide spetsiaalne ettevalmistus. Ekspertiisikeskused on parim
koht parameditsiiniliste spetsialistide 0Oige staZeerimise ja vaartuslike kogemuste
vahetamise korraldamiseks. Haruldaste haigustega inimeste ravimisel tekkiv lisapingutus
peab olema digesti kompenseeritud. Prantsuse 2. haruldaste haiguste riiklikus kavas olid
haruldaste haigustega patsientide ravil parameditsiinilisele personalile ette nahtud eritasud.
Tervishoiuslisteemis peab olema sisse ehitatud ja markeeritud, et lisapingutus peab olema
dra margitud, dra tuntud ja Oigesti ressurssidega kaetud. Vastasel korral vdivad
taastusraviprofessionaalid leida end olukorrast, kus nad valdivad haruldaste haigustega
patsiente.
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4.4. EUROPLAN soovitused valdkonnas 4: Ekspertiisikeskused ja Euroopa haruldaste
haiguste kompetentsikeksuste vorgustik.

R 4.1 Hdsti defineeritud ekspertiisikeskuste mécdramise mehhanismid on loodud ja nende
kvaliteeti, efektiivsust ja pikaajalist jatkusuutlikkust hinnatud.

R 4.2 Ravivéimalused on mddratletud ning vastuvéetud, tuginedes parimatel tavadel ning
teadmistele riiklikul ja rahvusvahelisel tasandil.

R 4.3 Piiriiilest tervishoidu tuleb soodustada, kus véimalik. Sellisel juhul tuleb mddratleda
naaber voi teistes riikides keskused, mis suudavad pakkuda kvaliteetset diagnoosimist ja ravi
ja kuhu patsiendid véi bioloogilised proovid vbib suunata ning tuleb propageerida koostodd ja
vOrgustike loomist.

R 4.4 Koostatakse riiklik ekspertiiskeskuste kataloog ja tehakse see avalikult kittesaadavaks.

R 4.5 Bioloogiliste proovide, réntgeni piltide, muude diagnostiliste materjalide ja
teleekspertiisiks kasutatavate e-vahendite vahetamist propageeritakse.

R 4.6 Ekspertiiskeskused pakuvad korraliku koolitust parameedikutele; parameedikute head
tavad koordineeritakse, et need teeniksid haruldaste haigustega patsientide spetsiifilisi

rehabilitatsiooni vajadusi.

R 4.7 Riiklik raamistik on tagatud haruldaste haiguste séeluuringute valikuks ja poliitikate
teostamiseks.

R 4.8 Riigi poolt ettekirjutatud vastsiindinute séeluuringute toimimist jélgitakse sobivate
nditajate abil.

R 4.9 Edendatakse juurdepddsu voimaldamist geneetilisele nbustamisele.

R 4.10 Geneetilise testimise ja teiste diagnostiliste testide kvaliteet on tagatud, kaasaarvatud
osalemine viilise kvaliteedikontrolli skeemides riiklikul ja rahvusvahelisel tasemel.

R 4.11 Riiklik nimekiri meditsiinilaboritest, mis viivad ldbi haruldaste haiguste teste
avalikustatakse ja tehakse avalikult kéttesaadavaks.

R 4.12 Soodustatakse ajutise kodeerimise vastuvotmist, kus véimalik, et tunda dra ja

korralikult kasutada ja hiivitada spetsiaalseid rehabilitatsioonravisid, mis on vajalikud
haruldaste haiguste korral.
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Valdkond 5. HARULDASTE HAIGUSTE EKSPERTIISI KOGUMINE EUROOPA TASEMEL

No6ukogu soovitused (2009/C 151/02)

17.Koguda haruldaste haiguste riiklikke ekspertiise ja
toetada nende ekspertiiside kogumist (ile Euroopa
selleks et toetada:

(a) parimate kogemuste jagamist diagnostiliste
vahendite ja meditsiinilise abi, samuti hariduse ja
sotsiaalhoolduse alal haruldaste haiguste osas;

(b) koigi tervishoiu professionaalide adekvaatset
haridust ja meditsiinilist staZeerimist, et nad oleksid
teadlikud nende haiguste ja raviks véimalike
vahendite olemasolust;

(c) meditsiinilise staZeerimise arendamist vastavuses
haruldaste haiguste kdsitlemise valdkondadega,
nagu nditeks geneetika, immunoloogia, neuroloogia,
onkoloogia voi pediaatria;

(d) ileeuroopaliste diagnostiliste testide ja elanikkonna
séeluuringute arendamist vastavalt riiklikele eelistustele
ja kompetentsidele;

(e) liikmesriikide  hinnanguaruannete  jagamist
terapeutilise ja kliinilise lisavddrtuse kohta seosess
haruldaste ravimite kasutamisega sellel iihiskondlikull
tasemel, kust on kogutud asjakohased teadmised ja
ekspertiisid, minimeerimaks viivitust haruldaste ravimite
kdttesaadavuses haruldaste haigustega patsientidele.

5.1. Soovitused

72.

Professionaalide stazeerimine ja parimate kogemuste vahetamine ning hariduse

arendamine on haruldaste haiguste valdkonnas kdrge prioriteediga ja on peamisteks
teguriteks nii ajaliselt kui diagnooside adekvaatsuse ja hoolduse kdrge kvaliteedi osas.

Informatsiooni- ja kommunikatsioonitehnoloogiate voimalused on kaugel maas sellest, et
neid kasutada markimisvaarselt jagatavate dokumentide, konsensuse loomise, virtuaalsete
tootubade organiseerimise, meditsiiniliste visiitide ja konsultatsioonide, kaugbppe ja
kergesti hallatavate andme- ja multimeedia dokumendivaramute ettevalmistamisel. Lisaks
vOib nende tulemusteni joudmist vaga palju kiirendada majandusliku kulukuse ja
ajamahukuse vahenemine nende rakendamisel. Need tehnoloogiad on erilise vaartusega
horeda rahvastikuga maadele voi isoleeritud gruppidele, voimaldades paasu vaga kaugelt
ligi andmetele, dokumentidele ja ekspertide nduannetele.

5.2. Tervishoiu professionaalide informeerimine, harimine ja koolitamine

73. Oigete algatuste rakendamine tervishoiu professionaalide koolitamisel ja harimisel
on tahtis instrument diagnoosimise ja meditsiinilise abi parandamisel. Koolitamise vajadus
ei seostu ainult kliinilise t66 mahtudega, vaid ka vdimega suhelda patsientidega. Patsientide
liidud on kindlaks teinud puudujadke selles, kuidas tervishoiu professionaalid edastavad
infot patsientidele haiguse erinevates staadiumites, naiteks diagnoosimisel, kiirabi korras
vastuvotmisel, abi osas, mida pakutakse kogu haigusperioodi jooksul patsiendi sotsiaalsete
vajaduste rahuldamisel, surma eelsel haiguse agenemise perioodil. Veelgi enam, on
margitud, et enamus tervishoiu professionaalidest ei oma adekvaatset infot kdigist
kliinilistest ja organisatsioonilistest aspektidest (sealhulgas diagnoosimise strateegiatest,
patsiendi poordumistest jne.), mis voib pdhjustada tosiseid viivitusi adekvaatse abi
osutamisel. Korraliku info pakkumine professionaalide vajadustele vastavas formaadis on
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vOtmeelemendiks diagnoosimise ja abi osutamise parandamisel haruldaste haiguste
valdkonnas. Sel pdhjusel loodi 1998. a. Euroopa Komisjoni ja kdigi liikmesriikide vastavate
institutsioonide toel (vaata kastist) Euroopa haruldaste haiguste ja ravimite portaal
(Orphanet)

ORPHANET'i HARULDASTE HAIGUSTE ANDMEBAAS

Alates 2000. aastast on Orphanet'i andmebaas jaganud infot tile 5000 haruldase haiguse kohta kuues erinevas
keeles. See pakub: (i) haruldaste haiguste vordlevat entsiiklopeediat; (ii) professionaalsete teenuste kataloogi
35 riigis; (iii) Euroopa referentkeskuste kataloogi, toimuvate kliiniliste katsete ja vSimalike juhendmaterjalide
kohta (iv) harva kasutatavate ravimite andmebaasi, pakkudes infot nende uuringute staadiumitest ja
kattesaadavusest EL maades; samuti muude teenuste diapasooni erinevatele huvigruppidele, sealhulgas (v)
vGimalused saada diagnoose slimptomite ja tunnuste alusel ja (vi) soovituste kogu eriolukordadeks. Portaal
pakub ka epidemioloogilisi raporteid ja annab otsesed viited teistele seotud olevatele veebilehtedele ja
avaldatud artiklitele. Ta toimib ka kliiniliste juhendite varamuna. Haruldaste haiguste 166kriihm (RDTF) on
rajanud 2 korda kuus ilmuva uudislehe, Orphanews, mis on oluliseks vahendiks info levitamisel tervishoiu ja
uurimismeetodite kohta rahvusvahelisel ja riiklikul tasemel, teaduslike faktide, kursuste ja konverentside
kohta. www.orpha.net

74. Professionaalide stazeerimist ja harimist saab suunata erinevatel viisidel vastavalt
sellele, millist osa nad etendavad haruldaste haiguste ravimisel. Koik tervishoiu
professionaalid  peaksid olema teavitatud haruldaste haiguste olemasolust,
diagnoosimisraskustest, tervishoiuteeninduse korraldamise eripdrast, saavutamaks sobivat
ravi ja vajaduste rahuldamist haruldaste haigustega patsientidele.

Mitmed toimingud on selles valdkonnas soovituslikud olemasolevatele kogemustele
toetudes, nagu:

- parandada teabevahetust voimalike haruldaste haiguste kohta kaivate infoallikate,
s.h. riiklike/regionaalsete ja Orphanet'i andmebaasi vahel;

- toetada meditsiinitlidpilaste stazeerimist haruldaste haiguste valdkonnas (k.a.
soovitused meditsiini kraadidppe Oppekavadele seoses haruldaste haiguste eritunnuste
kogumiga ja eri tookorraldusega selleks et kiirendada diagnoosimist ja soodustada
kvaliteetse ekspertiisi kattesaadavust patsientidele);

- pakkuda tervishoiuprofessionaalidele Uldist stazeerimist haruldaste haiguste vallas
(s.h. haruldaste haiguste pohitunnused vastavalt esinemissagedusele, haruldaste haigustega
patsientide meditsiinilised ja psiihho-sotsiaalsed erivajadused);

- pakkuda spetsiaalselt suunatud staZeerimist (ldarstidele (s.h. selleks et katta
haruldaste haigustega patsientide igapdevavajadusi);

- arendada meditsiinilist stazeerimist haruldaste haiguste diagnoosimise ja
haldamisega seotud valdkondades (s.h. geneetika, immunoloogia, neuroloogia, onkoloogia,
pediaatria);

- toetada uute elukutsete esindajate stazeerimist, mis vOiks aidata parandada
hoolitsemist patsientide ja nende perede eest;

- edendada ekspertiiside ja teadmiste vahetamist ja jagamist keskuste vahel (ihel maal
ja eri maade vahel;

- arendada ja levitada toenditel pohinevaid ja rahvusvaheliselt kooskdlastatud
juhendeid ja kogemusi haruldaste haiguste kohta;

edendada kvalifikatsiooni Uhtlustumist haruldaste haigustega seotud
meditsiinivaldkondades, tagamaks et kdik meditsiiniprofessionaalid sellel alal saaksid samal
tasemel adekvaatse viljadppe.
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KVALIFIKATSIOONI UHTLUSTAMINE: NAIDE KLIINILISEST GENEETIKAST

Euroopa Meditsiinispetsialistide Liit (UEMS), mittetulunduslik organisatsioon, mis on rajatud 1958. a.
madratlemaks korgeid standardeid Euroopa arstide erialase koolituse Uhtlustamiseks, esindades umbes 1,5
miljonit Euroopa meditsiinispetsialisti 38 erialal 35 riiklikus liikmesuhingus. Aprillis 2009 koostas UEMS NGukogu
teksti “Kliinilise geneetika kui EL meditsiinilise eriala kirjeldus: spetsialistide stazeerimise eesmargid ja
tlesanded” . Dokumendi, mis maaratles hariduslikud eesmargid geneetilisele meditsiinile spetsialiseerumisel, on
heaks kiitnud Euroopa Inimgeneetika Uhing, UEMS Kliinilise Geneetika Multidistsiplinaarne Uhendkomitee ja
UEMS spetsialistide sektsioonid ning Euroopa toimkonnad. Need on head uudised patsientidele maades, kus
kliiniline geneetika ei ole veel tunnustatud. See soodustab geneetiliste teenuste lihtlast osutamist lle Euroopa.

PROJEKT “CONOSCERE PER ASSISTERE” (“TEADA ET AIDATA")

See kolmeaastane staZeerimisprojekt seab eesmargiks omandada paremaid teadmisi haruldastest haigustest,
vOGimaldades haruldaste haigustega patsientidele paremat ravi. Seda edendab Itaalia Haruldaste Haiguste
Féderatsioon UNIAMO FIMR koostdds Itaalia Uldarstide Fdderatsiooniga (FIMMG), ltaalia Pediaatrite
Foderatsiooniga (FIMP), ltaalia Pediaatrite Uhinguga (SIP), Itaalia Uldmeditsiini Uhinguga (SIMG), Itaalia
Inimgeneetika Uhinguga (SIGU) ja Itaalia Geneetiliste Pediaatriliste Haiguste ja Kaasasiindinud Puuete
Uhinguga (SIMGePeD).

Projekti tiks eesmérke on harida koolitajaid seoses uute edusammudega haruldaste haiguste vallas. Koolitajad
edastavad oma teadmised tervishoiuprofessionaalidele, peamiselt lokaalsel tasandil (pediaatrid ja perearstid),
organiseerides kohustuslikke staZzeerimisi. Kursuste (ks eesmarke on tdsta nende teadlikkust vdimalikest
diagnoosidest ja haruldaste haigustega patsientide igapdevahoolduse meditsiinialastest ja rehabilitatsiooni
ning sotsiaalse integreerumisalastest probleemidest.

Edasine eesmark on algatada arutelu haruldaste haigustega patsientide kasitlemisest, rajamaks alust protokolli
loomiseks, mis tagaks hoolduse pidevuse pediaatrilisest east tdiskasvanueani.

Patsientide ja nende Uhingute osalemine staZeerimiskursustel suurendab ka teadlikkust sellest, et koost60s
vOib saavutada positiivseid tulemusi uuringutes ja abis, k.a. taotluste esitamisel kohalikele ja tsentraalsetele
ststeemidele.

HARULDASTE HAIGUSTE ALANE PARAMEDIITSIINILISE STAZEERIMISE 2. PRANTSUSE RIIKLIK KAVA
Prantsusmaal on ekspertiisikeskuste restruktureerimise kontekstis haruldaste haiguste alase 2. riikliku kava
(nagu kirjeldatud (lal kastis “Ekspertiisikeskuste identifitseerimine ja madratlemine”) jaoks valja pakutud 20
kuni 30 dldrahvalikku vorku, mis on spetsialiseerunud ekspertiisile, informeerimisele ja stazeerimisele, kaasa
arvatud terapeutiline staZeerimine, et sidustada ekspertiisikeskused. Need vorgud muu hulgas vastutavad
parameditsiiniliste professionaalide staZeerimise ja parimate kogemuste vahetamise eest, olles naiteks juba
tegutsevast vorgustikust tsistiliste fibrooside arengupeetuse vallas Montpellier regioonis. On ka visandatud, et
haruldaste haigustega patsientide kasitlemise suurem keerukus kajastub adekvaatselt meditsiinilise ja
parameditsiinilise personali to6tasudes.

75. Hoolimata staZeerimisest ja koolitamisest on siiski ajakohast informatsiooni
haruldaste haiguste valdkonnas, eriti vastavuses patsientide ja tervishoiuprofessionaalide
vajadustega, harilikult raske leida, olgu siis seoses ravi korraldamisega ja eriteenustega,
harva kasutatavate ja muude ravimitega, toimuvate eksperimentidega, rehabilitatsiooni ja
sotsiaalsete teenustega, administratiivse ja avaliku informatsiooniga ravi kattesaadavuse
osas, Oigus hivitistele ja muudele avaliku teenuse pakutavatele soodustustele. Seega on
vajalik kavandada usaldusvdidrsed vahendid selle praktilise info edastamiseks
tervishoiuprofessionaalidele ( ja patsientidele).

5.3. Kriteeriumide maaratlemine vastsiindinute séeluuringuks
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76. Vastsilindinute séeluuringu programmide kasutamine voi suunatud sdeluuringute
tegemine soltub tervishoiuslisteemist ja sotsiaalsetest aspektidest, mis vdivad eri maades
erineda, nagu naiteks elanikkonna korge riskiga gruppide geograafiline jaotumine teatud
haiguste puhul.

77. Vastavalt vastslindinute séeluuringute kogemustele esinevad Euroopa maades
olulised erinevused, naiteks sdeluuringutega haaratud harvaesinevate haiguste arv véib olla
vahemikus 2-25. Vajadus tihendada riiklike sdeluuringute programmide andmed ja hinnata
erinevate sdeluuringu meetodite tulemusi on virgutanud Rahvatervise Direktoraati ( DG
Public Health) tegema juulis 2009 pakkumist olukorra hindamiseks vastsiindinute
soeluuringute kogemuste alal EL liikmesriikides.

78. Nendel eeldustel on oluline, et riiklik haruldaste haiguste kava v0i strateegia:

- toetaks olemasolevaid Euroopa vastsiindinute sGeluuringute programme;

- jalgiks muutusi elanikkonnas, mis vdivad d&igustada suunatud sdeluuringute
ettevalmistamist.

5.4. Kliiniliste juhendite valjaarendamine ja vastastikune tunnustamine

79. Ravijuhendite alal on faktidel pohinevad juhendid tdeliseks standardiks, sest
kaasaegne meditsiinipraktika nduab, et iga soovitus peab omama selget teaduslikku ja
kliinilist pdhjendust. Faktidel pdhinevate juhendite vahene kattesaadavus haruldaste
haiguste valdkonnas tuleneb faktidel péhinevate, kontrollitud uuringute puudumisest, mida
saaks osaliselt Gletada Ghendades kliiniliste uuringute ressursid koost66s rahvusvaheliste
vorkude kaudu. Kui faktilisi tdendeid on ebapiisavalt, saavutatakse harilikult konsensus
arvukate ekspertide abil. Rahvusvaheline dimensioon on haruldaste haiguste ravijuhendite
vallas daarmiselt tahtis seoses ekspertide vahesusega iga spetsiifilise haruldase haiguse voi
haiguste grupi osas.

80. Uute ravijuhendite valjatootamist saab edendada erinevatel viisidel, nagu:

- ergutades riiklike ravijuhendite loomise mehhanisme (kui v&imalik), et
analuusida peamisi valdkondi/haigusi, kus ravijuhendeid vajatakse ja rakendatakse;

- ergutades riiklikke teaduslikke Ghinguid ja eksperte edendama teemat riiklikul ja
rahvusvahelisel tasandil ja organiseerima t6ogruppe;

- kaivitades eri lileskutseid ja toetades projekte;

- edendades teistes liikmesriikides ja rahvusvahelistes organites loodud
ravijuhendite kohandamist ja/voi vastu votmist haruldaste haiguste puhul, mis ei ole kaetud
rahvuslike ravijuhenditega.

PRANTSUSE RIIKLIKU TERVISEAMETI RAHVUSLIKUD RAVJUHENDID

on efektiivsem.

Esimese Prantsuse haruldaste haiguste kava raames (2004-2008) avaldati HAS (Prantsuse Riiklik Terviseamet)
kaudu 27 ravijuhendit. Kuigi see on hea tulemus, réhutati Prantsuse riikliku kava hindamisel fakti, et selline
protsess on kauakestev ja kulukas ja rahvusvaheline koost66 ning Euroopa dimensioon sellise tulemuse saamiseks

ITAALIA_ RIKLIKU TERVISEINSTITUUDI (ISTITUTO SUPERIORE DI SANITA, ISS) RIIKLIKE RAVIJUHENDITH
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SUSTEEM (SNLG - WWW.PNLG.IT)
See koostab ja levitab faktidel pdhinevaid kliinilise praktika juhendeid detailse metodoloogia alusel. Vastavalt
sellele on spetsiifiliste haruldaste haiguste ravijuhendid (s.h. vahelduv hemipleegia) vilja tootatud ekspertide
poolt kooskdlastatult riikliku haruldaste haiguste keskusega (www.pnlg.it/lgmri#).

GUIASALUD HISPAANIAS

See on riikliku tervishoiustisteemi (National Health System (NHS)) agentuur, mis Ghendab kdik iseseisvad
Ghingud (CCAA), omades regioonidevahelise ndukogu (IC) heakskiitu, mida toetab Tervishoiu ja
Sotsiaalpoliitika Ministeerium NHS Kvaliteediagentuuri kaudu. Alates oma esimestest sammudest 2002 kuni
praeguseni on see lulitunud NHS kava raamistiku kvalitatiivsesse muutmisse. Hilisemas 2007. a.
kvaliteediplaanis sisalduvad tahtsad muutused eesmarkides, andes t66sse teaduslikel faktidel pdhinevate
toodete arendamise, aitamaks tervishoiuprofessionaale otsuste tegemisel. See sisaldab muutusi GuiaSalud'i
juhtimise ja haldamise organisatsioonilises struktuuris, ressursside suunamist kliinilise praktika juhendite
arendamiseks ja parendamiseks kogu maal, uute tédsuundade avamiseks tervishoiuprofessionaalidele
pakutavate toodete valiku rikastamisel.

5.5. Haruldaste haiguste ravi kdttesaadavuse kiirendamine ja vordse ravi kattesaadavuse
tagamine
81. Meditsiinilise ravi parandamisel on kaks vdimalust: Uks on juba kattesaadavate

toodete kasutamine ja teine uute ravimite valjatootamine, fokuseerides tapselt
spetsiifilistele mehhanismidele ihe v6i mitme haruldase haiguse puhul. Praegu toimub
enamus ravikasitlusi olemasolevate ravimitega. Need ravimid on sageli odavamad kui uued
valjatootatud ravimid. Molemal juhul on kriitiliseks klisimuseks kliiniliste katsete tegemine
nende moju uurimiseks patsientidel. Sealjuures on peamiseks piirajaks tdiendavate
naditajate valjatootamisel olemasolevastele soodsatele ravimitele see, et farmaatsiatoostus
selliseid uuringuid ei toeta. Nii teostatakse neid uuringuid sageli akadeemiliste uurijate
poolt, kes vorkudes koostodd teevad. Haruldaste haiguste ravi kattesaadavuse
kiirendamiseks on kliiniliste katsete tegemine oluline, kuna vahemalt akadeemilisi katseid
toostus ei finantseeri.

Seoses uute raviviisidega annab harva kasutatavate meditsiinitoodetega seotud EL
regulatsiooni 1412000 vastuvétmine suunised ja kriteeriumid ,harva kasutatavate
meditsiinitoote” maéaratlemiseks, s.t. uued meditsiinitooted, mis on modeldud
diagnoosimiseks, ennetamiseks ja raviks harvaesinevates tingimustes.

82. Hoolimata harva kasutatavate meditsiinitoodete arendamise ja turustamise
ergutamisest, mida pakub EL regulatsioon nr. 1412000, on harva kasutatavate ravimite
kattesaadavus Euroopa maades nende kodanikele vaga varieeruv ja ebarahuldav. P6hjusi on
palju erinevaid, seisnedes vahel selles, et firmad ei turusta ravimeid mdnedes maades
(madala turuvaartuse tottu, naiteks vaikestes riikides), voi teistel juhtudel ravimite riiklike
kompenseerimiskriteeriumide voi erilise juurdepadasu tottu. Hiljuti avaldati Londonis asuva
Tervishoiu6konoomika Ameti uurimus, mis kasitleb hinna ja kompenseerimise skeeme
teatud harva kasutatavatele ravimitele ménedes Euroopa maades (vt. kastist)

ORPHAN'I RAVIMITE KATTESAADAVUSE MEHHANISMID: VORDLEV UURING MONEDES EUROOPA RIIKIDES

Aruanne (November 2009), mis koostati Tervishoiubkonoomika Ameti poolt, vordleb hinna ja
kompenseerimise skeeme ja harva kasutatavate ravimitega seotud poliitikat Prantsusmaal, Saksamaal, Itaalias,
Hollandis, Hispaanias, Rootsis ja Suurbritannias. Kasutades olemasolevat kirjandust, konsulteerides riiklike
ekspertidega ja uurides kindlustusotsuseid seoses 43 esimese Euroopa Meditsiiniagentuuri poolt vastavuses EL
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regulatsiooniga 1412000 autoriseeritud harva kasutatavate meditsiinitootega (OMP), saab teha kindlaid
jareldusi.

Uuring tuvastas vastuolu harva kasutatavate meditsiinitoodete turustamise kiirendamisele suunatud
regulatsiooni ja tervise tehnoloogia hindamise, poliitika (mis voib efektiivselt pidurdada selliste toodete
kattesaadavust) vahel . Raportist tuleneb:

. On vajalik teha rohkem koost66d, ka vorgustikes, Euroopa ja rahvusvahelisel tasandil, mudlgiloa jargse
usaldusvaarsema téendusmaterjali saamiseks.

. On otsustava tahtsusega, et olulised huvigrupid, sealhulgas arstid, oleksid haaratud (ile-Euroopalisse
raviviise kasitlevate registrite ja andmekogumisprotsesside arendamisse.

. Et kasitleda voimalikke vastuolusid litsentseerimiseks ja kompenseerimiseks vajalike andmete vahel,
tuleks soodustada vdimalikult varajast litsentseerivate organite, HTA organite ja ettevdtete osalemist, selleks et
kindlaks teha vGimalikke tdendamise probleeme ja uurida edasi liikumise teid.

° Paljudel juhtudel ei ole ,teist vdimalust” teha tdiendavaid Kkliinilisi uuringuid, kui andmed on
ebaadekvaatsed patsientide vahese arvu v6i randomiseerimisel tekkivate eetiliste probleemide t&ttu.
. Litsentseerimisel ja kompenseerimisel voib olla sobiv to6tada vélja lldised juhised ,,minimaalse

vastuvBetava andmekogumi“ kehtestamiseks, kasitledes seda orientiirina arendajatele/tootjatele ja otsuste
langetajatele Euroopa tasandil.

Orphan'i ravimitele juurdepddasu mehhanismid: valitud Euroopa riikide vérdlevaid uuringuid saab noustada
www.OHE.org

HARVA KASUTATAVATE RAVIMITE KATTESAADAVUSE PARANDAMINE KOIGILE PATSIENTIDELE EL-S

Euroopa Liidu Farmaatsiafoorumi (EU Pharmaceutical Forum) raames kaivitati EL EttevGtluse ja Tervise
volinike (EU Commissioners for Enterprise and Health) poolt 2005. a. 3- aastane protsess, mille kdigus Foorumi
hindade t60grupp tootas valja ja vottis vastu dokumendi ,Harva kasutatavate ravimite kattesaadavuse
parandamine koigile seda vajavatele patsientidele EL-s”
(http://ec.europa.eu/pharmaforum/docs/pricing_orphans_en.pdf).

See dokument on kdigi 27 EL liikmesriigi esindajate, Euroopa Komisjoni, té6stuse kaubandusassotsiatsioonide
EFPIA, EuropaBio, EURORDIS protsessi kaasamise tulemus.

Dokumendi eesmadrgiks on panna paika juhtivad pdhimdtted harva kasutatavate ravimite arendamisega,
hindamisega, hinnakujundamisega ja kompenseerimisega seotud kitsaskohtade valjaselgitamiseks ettevotete
ja riiklike ekspertide puhul, samuti teadlikkuse tGstmine. Seejarel esitatakse méned ideed, mida tuleks uurida,
et tagada OGigeaegne ja vGrdne juurdepaas harva kasutatavatele ravimitele kdikidele ELi kodanikele, nimelt: 1)
Luua varane dialoog ettevdtjate ja hinnakujunduse ning kompenseerimise ametivéimude, sealhulgas kliinilise
vaartuse hindamisega seotute ametivéimude vahel; 2) Vahetada kogemusi liikmesriikide ja Euroopa
ametivdimude vahel harva kasutatavate ravimite kasutamise kliinilise lisavaartuse teaduslikuks hindamiseks;
3) Edendada harva kasutatavate ravimite esmast kasutuselevottu tinglike hindade ja kompenseerimishivitiste
abil; 4) Suurendada harvaesinevate haiguste alast teadlikkust ja asjatundlikkust EL tasemel.

83. Seoses harva kasutatavate ravimite kliinilise lisavaartuse hindamisega on oluline
rOhutada, et palju eelt6dd on tehtud Euroopa Meditsiini Agentuuri (European Medicines
Agency, (EMA)) poolt. Miiligiloa saamiseks ametliku ,harva kasutatava ravimina“ peab ravi
naitama, et: (i) ravim ravib haruldast, rasket, eluohtlikku vdi invaliidistavat haigust ja (ii)
puudub rahuldav olemasolev ravim; (iii) see toob patsientidele margatavat kasu. Sellisena
tagab EMA miudgiluba harva kasutatavale meditsiinitootele kliinilise lisavaartuse hindamise
aluse. On soovitatud madratleda osaliselt toimiv kliiniline lisavdartus (vt. kastist)

HARVAESINEVATE RAVIMITE KLIINILISE LISAVAARTUSE (CAVOD) HINDAMINE

Patsientide grupp EURORDIS ja teised huvigrupid nagu toostusplatvormid EuropaBio, European
Biopharmaceutical Enterprises (EBE), European Federation of Pharmaceutical Industries and Association
(EFPIA), on teinud ettepaneku luua orphani ravimite kliinilise lisavdartuse (CAVOD) hindamise t66riihm, nimelt
Euroopa Meditsiiniagentuuri (EMA) juurde, kuhu kogunevad harvakasutatavate ravimitega seotud teadmised

ja kompetents.
CAVOD to6rihm hakkab koostama: 1) teaduslikke CAVOD'i uldise hindamise aruandeid (CARs), et anda sGltumatu alus
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Oigete hinnakujundamise ja kompenseerimise otsuste vastuvotmiseks riiklikul tasandil ametlikult ette ndhtud tdhtaegade
jooksul, pShinedes ekspertide arvamusel ja toetades riiklike otsuste langetamise kiirendamist; 2) CARs lisasid CAVOD'i
kohta, andmaks sGltumatu aluse turustamise jargsete uuringute kooskdlastamiseks, mida nduavad liikmesriigid. See
lahenemine toetab tinglike hindade ja kompenseerimismadarade kasutamise edendamist, mis ndahtub jargnevatel aastatel
saadavatest andmetest, madratlemaks paremini meditsiini osa ravi strateegias tegelikus elus ette tulevates
harvaesinevates tingimustes.

84. Lisaks on vélja arendatud mitmed Euroopa seadusandlikud algatused
meditsiinitoodete valdkonnas, mis vdivad mojutada haruldaste haigustega seotud
akadeemilisi ja ka kommertslikke katseid, nagu nditeks Kliiniliste Katsete Direktiivi (Clinical
Trials Directive) ja Korgtehnoloogiliste Ravimeetodite Maaruse (Advanced Therapies
Regulation) rakendamine , otsus avalikustada osa EudraCT-st ehk Kkliiniliste katsete
andmebaasist. Kliiniliste katsete regulatsiooni mdju hindamine (avaldatakse 2010. a. ) voib
heita valgust haruldaste haiguste ravi arengutaseme kohta nii olemasolevate kui uute
ravimite abil.

AJUTISE KASUTAMISE LOAD (ATU)

kattesaadav; efektiivsus ja ohutus on tagatud; miigiluba on ajutine.

Prantsuse ATU sisteemi eesmargiks on teha uued paljulubavad ravimid (Prantsusmaal heakskiiduta vGi heal
kiidetud valismaal) patsientidele varem kattesaadavaks. Selle ATU siisteemi tulemusena on 70% orphan'i ravimite:
patsientidele kattesaadavad 29 kuud varem (enne miiligiloa saamist). Kriteeriumideks on: uus paljulubav ravim o
moeldud haruldaste voi raskete haiguste raviks, ennetamiseks voi diagnoosimiseks; rahuldav alternatiiv ei o
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5.6. EUROPLAN'i soovitused Valdkonnas 5: Ekspertiishinnangute kogumine haruldaste
haiguste kohta Euroopa tasemel

R 5.1 Propageeritakse rahvusvaheliste globaalse info veebilehtede ja andmehoidlate
kasutamist haruldaste haiguste valdkonnas.

R 5.2 Luuakse juurdepdidis teadmiste varamutele ja ekspertide nGuannetele
tervishoiuprofessionaalide jaoks.

R 5.3 Tehakse tervishoiuprofessionaalidele kittesaadavaks info, kuidas rajada vai liituda
Euroopa tugikeskuste vorgustikuga.

R 5.4 Meditsiini kraadidppe kava sisaldab haruldaste haiguste dppepaketti ja sellega seotud
tervishoiuteenuste sdtteid.

R 5.5 Toetatakse meditsiinidoktorite (iildarstide ja spetsialistide), teadlaste ja uute
tervishoiuspetsialistide véljadpet haruldaste haiguste alal.

R 5.6 Voimaldatakse tervishoiuprofessionaalidele tdienddppe programme haruldaste
haiguste alal.

R 5.7 Toetatakse ekspertiiside ja teadmiste vahetamist ja jagamist keskuste vahel omal maal
ja vilismaal.

R 5.8 Tagatakse koostdé Euroopas leiduvate séeluuringute programmide hindamiseks.
R 5.9 Edendatakse heade ravijuhendite arengut ja vastuvotmist haruldaste haiguste alal.
Ravijuhendid tehakse avalikult kittesaadavaks ja neid levitatakse nii, et need jouaksid

tervishoiuprofessionaalideni.

R 5.10 Tagatakse haruldaste haiguste alase informatsiooni levitamise kdige efektiivsem viis,
et vdltida viivitusi ravi kéittesaadavusel.

R 5.11 Tagatakse haaratus lildistesse mehhanismidesse, kus véimalik, mddratledes
tingimused tunnustatud off-label (kasutatakse mujal kui ette nédhtud) ravimite kasutamiseks
haruldaste haiguste ravil; ravimite kasutamise soodustamiseks kliiniliste katsete ajal; harva

kasutatavate ravimite eriloaga pakkumiseks.

R 5.12 Koostatakse ja avaldatakse uuring harva kasutatavate ravimite riiklikul tasemel
kdttesaadavuse ja nende kompenseerimise olukorra kohta.

R 5.13 Fikseeritakse haruldaste haiguste ametliku ravi kéittesaadavus ja kompenseerimise
seisund patsientidele riiklikul ja/véi EL tasemel.

R 5.14 Tehakse harva kasutatavate meditsiinitoodetega toimuvate kliiniliste katsete nimekiri,
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mis on lilitatud harva kasutatavate meditsiinitoodete kliiniliste katsete Euroopa andmebaasi
(EUDRA), avalikuks riiklikul tasemel.

R 5.15 Avaldatakse Orphanetis kogu info, nagu see on lihismeetmena planeeritud,

ekspertkeskuste, heade ravijuhendite, meditsiinilaborite tegevuse, kliiniliste katsete, registrite
ja ravimite kdttesaadavuse kohta, mis on kogutud riiklikul tasemel.
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Valdkond 6. PATSIENTIDE ORGANISATSIOONIDE TUGEVDAMINE

No6ukogu soovitused (2009/C 151/02)

18. Konsulteerida patsiente ja nende esindajaid 19. Edendada patsientide organisatsioonide tegevust,
haruldaste  haiguste valdkonna poliitikast ja nagu teadlikkuse ja véimekuse téstmine, staZeerimine,
soodustada patsientide juurdepddsu vdérskele infole info ja parimate tavade vahetamine, vérgutdé ja kdige
haruldastest haigustest. isoleeritumate patsientideni judmine.

6.1. Soovitused

85. Oiguste delegeerimine on indiviidide v&i gruppide vdimekuse suurendamise
protsess saavutamaks teadlikke valikuid ja muutmaks neid valikuid tegevusteks ja
tulemusteks. Oiguste delegeerimise tulemusena on haruldaste haigustega patsiendid
paljudel juhtudel etendanud aktiivset ja kasulikku osa uurimisprojektide maaratlemisel ja
tervishoiupoliitika kujundamisel. Lisaks vdib 0Oiguste delegeerimine viia patsientide
igapaevaste vajaduste parema haldamiseni ja hooldusprotokollide suurema paindlikkuseni,
kaasnevate pslihholoogiliste tingimustega toimetulekuni ja sotsiaalse kaasatuse
paranemiseni. Harituse soodustamine ja to6sse kaasamine on samuti tdahtsad toimingud
haruldaste haigustega patsientide ja nende perede psiihholoogilise arengu soodustamisel.

6.2. Informatsioon avalikkusele ja patsientidele

86. Haruldaste haiguste suure arvu téttu on Euroopas (ile 1700 erineva patsientide
organisatsiooni. Nad etendavad tdhtsat osa patsientidele info ja abi pakkumisel, uuringute
rahastamise kasvamisel ja parema hoolduse ning ravi kvaliteedi saavutamise lobit6os.
Paljud neist inimestest (patsientidest ja nendega seotutest) on organiseerunud riiklikesse
Uhendustesse, mis on vahel liitunud Euroopa katusorganisatsioonidega, milledest olulisim
on seni olnud EURORDIS (vaata kastist). EURORDIS'i osalemine Euroopa haruldaste haiguste
poliitika kujundamisel ja panus haruldaste haiguste valdkonna edendamisse valjendab
mitmes valdkonnas selget edu patsientide diguste delegeerimise protsessis.

EUROOPA HARULDASTE HAIGUSTE KATUSORGANISATSIOON (EURORDIS)

Euroopa haruldaste haiguste katusorganisatsiooni EURORDIS veebileht (www.eurordis.org), 6 keeles (inglise,
prantsuse, saksa, hispaania, itaalia, portugali) on vaga vaartuslik info allikas EL ja riiklike poliitikate, harva
kasutatavate pediaatriliste ja kdrgtehnoloogiliste raviviiside, ravimite, haiguslugude jne osas. EURORDIS'i
igakuine e-uudiskiri on samuti 6 keeles, pakkudes uudiseid ja silivaanalllse, viiteid blogidele ja
diskussioonifoorumitele.

MANGI-OTSUSTA MANG

Haruldaste haigustega patsiendid tahavad olla ja ongi jooksvalt haaratud haruldaste haiguste kavade ja
strateegiate koostamisse ja hindamisse riiklikul ja EL tasemel. Kuidas saaksid tsiviiliihiskond ja patsiendid eriti
olla efektiivsemalt kaasatud otsustamisprotsessi? Eurordis'i ja tema partnerite poolt labiviidav projekt Polka
seab eesmargiks vastata kiisimusele: kas keskseks ideeks on hoolitseda patsientide esindajate arvamuse eest
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tuleviku Euroopa haruldaste haiguste poliitikas v6i koguda nende arvamusi olemasoleva poliitika kohta
delegeerimaks neid. Seda kaasfinantseerib EL Rahva Tervise Programm 2008-2013, DG Sanco. See on
kolmeaastane projekt, septembrist 2008 kuni septembrini 2011.

Laiema Polka projekti raames loodi teaduslike mangude asjatundjate poolt meelelahutuslik vahend, mida
arendas Ecsite, Euroopa Teadusmuuseumide V&rk. MANGI-OTSUSTA harjutuse idee” on kahesugune: pakkuda
keskkonda, mis lubab patsientidel tunda end turvaliselt arutledes teemadel, mida nad vdivad vahe tunda, ja
varustada neid vahenditega, mille eest neil tuleb seista — faktid, ndited, hasti madratletud argumendid. Ehkki
see vahend on madngu kujul, on see tegelikult interaktiivne harjutus vaga t8sisele auditooriumile vaga tdsiste
vajadustega.

Kuus tdhtsat ja vastuolulist teemat on valitud ja varustatud mangimise vahenditega (informatsioon,
vaatepunkt, positsioonikaardid):

Tuvirakkude uurimine

Implantatsiooni-eelne geneetiline diagnoos.

Vastsiindinute sdeluuring.

Piiriilene tervishoid.

Kas on olemas tihele patsiendile tehtavate kulutuste lilempiir harva kasutatavate ravimite puhul.
Diagnoos, patsiendile edastatav info ja geneetiline konsulteerimine.

ouewNRE

Vahendit saab alla laadida 22 Euroopa keeles. Eesmargiks on algatada 600 kuni 1000 grupidiskussiooni 27
riigis.

Mitmed riiklikud liidud on juba méngu propageerinud oma lilkkmete hulgas, sessioone on korraldatud Taanis,
Itaalias, Saksamaal, Soomes, Ungaris ja Hispaanias. Palju sessioone korraldati haruldaste haiguste Euroopa
konverentsil Krakowis mais 2010.

87. Haruldaste haigustega patsiendid ja nende pered kogevad peamisi raskusi info
leidmisel (eriti emakeeles) oma haiguse kohta seoses selle kliiniliste tundemarkidega,
sotsiaalse ja majandusliku abi ja ekspertiisi-ning ravikeskuste Ules leidmisega ja oma
tegevusega haiguskoorma kergendamisel igapdevases elus. Korralik patsientide vajadustele
vastavas formaadis ette valmistatud info on tahtis vahend, mida patsiendid tihti kasutaksid
oma infovajaduste rahuldamiseks.

PARILIKU METABOLISMIGA PATSIENTIDE OIGUSTE DELEGEERIMINE TURGIS

Ankaras on arstide, uurijate, toitlustusspetsialistide ja valitsusvaliste organisatsioonide esindajate ehk
kaasaslindinud metabolismihdiretega seotud huvigrupi poolt asutatud Pariliku Metabolismi Fond (METVAK).
Fondi peamine missioon on toetada Kkliinilisi ja fundamentaaluuringuid ja varustada haridusliku infoga ning
aidata metaboolsete haigustega laste peresid. Alates 2008. a. On METVAK koordineerinud ,6ppekddki”, kus
dietoloog Opetab peresid reaaltingimustes, kuidas valmistada toitu fendiilketonuuria ja tséliaakia
patsientidele. Juhendamine haarab Oigete toiduainete ostmist, retsepte ja toiduvalmistamist. Tagasiside
peredelt, eriti maapiirkondadest, on vaga julgustav. See tegevus loob perede vahele sotsiaalse vorgustiku ja on
suurepdrane vahend haruldaste haiguste alase teadlikkuse ja info edasikandmiseks.

88. Haiguskesksed veebilehed patsientide organisatsioonide, tugikeskuste vorgustike,
registrite ja igasuguste eritegevuste kohta haruldaste haiguste valdkonnas on vaga
tahtsateks info allikateks, mida patsiendid sageli kasutavad. Veebilehed ja muud
informeerimise vahendid riiklikul tasandil, mis edastavad haruldaste haiguste alast
globaalset informatsiooni, muutuvad efektiivsemaks, kui lisaks riiklikele ja regionaalsetele
algatustele sisaldavad nad viiteid rahvusvahelistele infoportaalidele ja institutsioonidele,
soodustades juurdepadasu tdiendavatele info allikatele, nagu EL Rahva Tervise veebilehe
haruldaste haiguste sektsioon, EMA veebileht, EURORDIS ja ORPHANET ja iga muu
haruldaste haigustega seotud veebileht.
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BULGAARIA HARIDUSE JA TEADUSE EDENDAMISE ASSOTSIATSIOON (BAPES)

Bulgaaria hariduse ja teaduse edendamise assotsiatsioon (BAPES) asutas 2004. a. oma peamise projektina
Haruldaste haiguste ja harva kasutatavate ravimite infokeskuse (ICRDOD). See on Ida-Euroopa esimene ja ainuke
info- ja haridusteenistus, mis on pihendunud kéigile inimestele, ihendustele ja meditsiiniprofessionaalidele, kes on
huvitatud haruldastest haigustest ja harva kasutatavatest ravimitest. ICRDOD hoiab (lal veebilehte (www.raredis.org)
ja annab inimestele ning nende peredele, samuti tervishoiuprofessionaalidele ja patsientide organisatsioonidele
tasuta infot haruldaste haiguste kohta. Kogu meditsiiniline ja tervishoiualane info veebilehel on koostatud
meditsiinialase koolitusega ja kvalifitseeritud professionaalidel poolt. Info sel veebilehel on orienteeritud toetama,
mitte asendama suhet patsiendi/veebilehe kiilastaja ja tema arsti vahel. Keskuse vastutusel avaldatava info allikate
hulgas on MEDLINE, OMIM, ORPHANET, erialane meditsiinikirjandus ja muud interneti allikad/andmebaasid. Info
on inglise ja bulgaaria keeles. Nii saab teabenGudeid multikeelsele veebilehele esitada meili, faksi voi abitelefoni
teel.

IINFO VEEBILEHED ITAALIAS

Itaalias pakuvad haruldaste haiguste ja harva kasutatavate ravimite alast infot institutsionaalsete ja ka patsientide
veebilehtede vahendusel. Riiklikul tasandil pakub kontrollitud infot haruldaste haiguste diagnoosikeskuste ja
halduse, geneetiliste testide kvaliteedi hindamise, patsientide grupeeringute, registrite, juhendite, narratiivse
meditsiini jne. kohta veebileht Riiklik Haruldaste Haiguste Keskus (www.iss.it/cnmr). Regionaalsel tasandil on olemas
institutsionaalsed veebilehed, naiteks Lombardias (http://malattierare.marionegri.it/); Piedmontis
(www.malattierarepiemonte.it) ja Venetos (http://malattierare.regione.veneto.it).

89. Interaktiivseid info- ja toetusteenistusi patsientidele (nagu abitelefonid, e-vahendid
jne) peaks toetama. Haruldaste haiguste kohta kdiva Uldise vGi erilise info jagamise
algatuste seas on tahtis osa telefoni abiliinidel. Loodud patsientide organisatsioonide voi
valitsusinstitutsioonide poolt, toetavad, suunavad ja informeerivad nad patsiente, peresid ja
tervishoiuprofessionaale. Abiliinid pakuvad tavaliselt:

° infot Uksikute haruldaste haiguste voi nende gruppide vdi nendega seotud
teemadel, et siluda sageli kriitiliseks osutuvat infopuudust. See teenus on oluline, kui teised
vOimalikud vahendid puuduvad, v0i ei saa pakkuda sobivat infot, valtides patsientide
isolatsiooni sattumist ja Uletades digilevi barjaari, mis on oluline enam haavatava inimeste
kontingendini jdudmisel.

° psihholoogilist ja praktilis-logistilist tuge riigis pakutavate teenuste osas
patsientidele.

HARULDASTE HAIGUSTE ABILIINIDE VORGUSTIK

Haruldaste haiguste abiliinide vérgustik loodi Euroopa Rapsody Projekti (Rare Disease Solidarity Project)
raames.

Vorgu peamised eesmargid on:

- tOsta teenuste kvaliteeti haruldaste haiguste ala abiliinide osas lile Euroopa, jagades ekspertiise ja
juurutades Uhist Idahenemisviisi;

- pakkuda tuge abiliinide teenistustele tile Euroopa (propageerimine, sidetehnilised vahendid, véljadpe);
- parandada abiliinide ndhtavust Euroopa ja riiklikul tasandil;

- suurendada rahastamise véimalusi osalevatele teenistustele ja kogu vorgule tervikuna;

- rakendada liikmelisuse poliitikat, mis oleks nii kdikehdlmav ja esinduslik kui vdimalik, tagades et
kvaliteedistandardite tditmine on osa liitumisprotseduurist.

ITAALIA HARULDASTE HAIGUSTE ABILIINID

Itaalias on mitu ametlikku (riiklikku ja regionaalset) abiliini, kuna Ulejdanuid toetavad patsientide grupeeringud. Ametlik
riiklik abiliin on avalik teenus (800 896949), mis on loodud Riiklikus Haruldaste Haiguste Keskuses (Itaalia Riiklik
Tervishoiuinstituut).

Multidistsiplinaarne meeskond (psiihholoogid, sotsioloogid ja meditsiinidoktorid) on valja 6petatud haruldaste haiguste
alase telefoninGustamise, riikliku tervishoiupoliitika ja halduskisimustes. Teenuse p&hieesmark on anda patsientidele ja
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tervishoiutdotajatele infot haruldastest haigustest, diagnoosikeskustest, ravist, kliinilistest katsetest, orphan'i ravimite
kattesaadavusest jne.

Ametlike regionaalsete abiliinide naited on Campania (http://www.regione.campania.it/portal/media-
type/html/user/anon/page/BSLN_DettaglioAttoTema.psmi?itemld=1168%26ibName=Generic%26theVectString=-1%252C-1%252C70),
Emilia-Romagna  (http://www.saluter.it/malattierare/), Lombardia (www.malattierare.marionegri.it), Piemonte
(www.malattierarepiemonte.it),  Toscana  (www.sanita.toscana.it/parliamodi/malattie_rare.shtml) ja  Veneto
(http://malattierare.pediatria.unipd.it/).

6.3. Sotsiaalsed eriteenused

90. Sotsiaalsed eriteenused on haruldasi haigusi omavate inimeste Odiguste
delegeerimise vahendiks ja heaolu ning tervise parandamiseks. Haruldaste, krooniliste ja
invaliidistavate haigustega inimestel ei piirdu hooldus ainult meditsiiniliste ja
parameditsiiniliste aspektidega, vaid arvesse tuleb votta ka sotsiaalne kaasatus ja
psiuhholoogiline ning hariduslik areng. Online kogukonnad on olulised vaga isoleeritud
patsientidele. Terapeutilised vaba-aja programmid soodustavad isiklikku arengut.
Intervallhoolduse programmid annavad pereliikmetele ja hooldajatele hingetdmbeaega.

91. Intervallhoolduse teenus on valja t66tatud ajutise abi osutamiseks inimestele, kes
normaalselt elavad kodus, et nende hooldajad saaksid hoolduspausi enda tarbeks kasutada.
Uks tdhtsaid intervallhoolduse eesmirke on anda hooldajatele ajutist vaba aega ja
kergendust stressist, mida nad vdivad tunda hooldades haruldase haigusega pereliiget.
Intervallhoolduse pakkumisel on mitu erinevat lahenemisviisi ja teenust: keskustel pdhinev
intervallhooldus (paevakeskused), eluruumide kasutamisel pdhinev ja koduhooldus.

92. Terapeutilised taastusprogrammid on ametlikult voi eraviisiliselt organiseeritud
taastustegevused (suvelaagrid, ajutised reisid), mida planeeritakse haruldaste haigustega
laste vOi noores eas tdiskasvanute erivajadusi arvestades. Tegevused on orienteeritud
meelelahutusele, 16bule ja vaba aja veetmisele. Need vdivad olla regulaarsed vdi ajutised
tegevused.

93 Naideteks sotsiaalsetest teenustest, mis integreerivad patsiente igapaevaeluga ja
toetavad nende psihholoogilist ja hariduslikku arengut, on:

a) hariduslik tugi patsientidele, sugulastele ja hooldajatele

b) individuaalne abi koolis erinevatel Oppetasanditel, nii haruldaste haigustega
Opilastele kui nende Gpetajatele ja haigusest soltuvalt head tavad;

c) reklaamitegevus haruldaste haigustega inimestel kdrgema hariduse omandamisele
kaasaaitamiseks;

d) toetusmehhanismid puudega inimeste kooli saamiseks ja plsima jaamiseks ja

tooelus osalemiseks.

HARULDASTE HAIGUSTEGA PATSIENTIDE SOLIDAARSUSE PROJEKT ( RAPSODY)

Euroopa Komisjoni rahastatud Haruldaste Haigustega Patsientide Solidaarsuse projekti (RAPSODY) eesmaérkideks oli
patsientidele, peredele ja patsientide organisatsioonidele samuti ka tervishoiuprofessionaalidele osutatavate
pohiteenuste kattesaadavuse ja kvaliteedi parandamine. RAPSODY toimis 2006 - 2008, seda juhiti patsientide
organisatsiooni EURORDIS poolt ja omas 10 partnerit. RAPSODY-sse liilitatud teenuste arengu tulemusena loodi
Euroopa intervallhoolduskeskuste ja terapeutilise taastusravi vorgustik ja abitelefoni liinid, mida jooksvalt haldab
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EURORDIS. www.rapsodyonline.eu annab (levaate intervallhoolduse teenustest, terapeutilistest taastusravi
programmidest, puhke- ja kdnekeskustest Euroopas.

RIKLIK HARULDASTE HAIGUSTEGA PATSIENTIDE JA NENDE PEREDE REFERENTSIKESKUS (CREER)

Riiklik haruldaste haigustega patsientide ja nende perede referentsikeskus (CREER) Burgoses (Hispaania) vastutab
tervishoiu- ja sotsiaalhoolde teenuste koordineerituse paranemise eest. Veelgi enam, see peaks toimima kui
erinevate teenuste ja lksuste koostoo liikkumapanev j6ud, vastutades haruldaste haigustega inimeste ja nende
perede vajaduste rahuldamise eest, samuti toimima avaliku sektori ja Uhenduste vahel. Tema peamine osa seisneb
susteemile (lesandeks pandud abi Uhendamises U(htseks strateegiaks ja puuetega inimeste vdimaluste
Uhtlustamises. Selle saavutamiseks teostab ta juhtimisfunktsioone informatsiooni, publitsistika, spetsialistide
vdljadppe vallas, samuti edendab tegevust innovatsiooni, arengu ja tehnilise teenistuse alal.
http://www.imserso.es/creer_01

SOTSIAALSED ERITEENUSED TAANIS

Haruldaste Haiguste ja Invaliidsuse Keskus (CSH) Taanis on Sotsiaalase Heaolu Ministeeriumi iseseisev asutus,
mis kuulub ka Riikliku Sotsiaalteenuste Ameti ressursikeskuste gruppi. Keskus informeerib haruldaste haiguste
osas nii kodanikke kui professionaale. Keskus vastutab Uleriigiliselt haruldaste haigustega seotud ndustamise,

informatsiooni ja arenguprojektide eest.

AGRENSKA (www.agrenska.se)

Agrenska on Rootsi NGO, mis organiseerib puuetega laste, noorte ja taiskasvanute, nende perede ja nendega
seotud professionaalide tegevust terviklikus perspektiivis. Eesmargiks on toimida loova ja toetava keskkonnana
vajaduste ja teadmiste vahel.

Agrenska aitab kaasa indiviidide igapsevaeluga toimetulekule s&ltumatu eluviisi juures. See saavutatakse erinevate
pereelu, professionaalide kursuste ja hooldusteenistuste jaoks loodud programmide kaudu.
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6.4. EUROPLAN soovitused valdkonnas 6: patsientide organisatsioonide tugevdamine
R 6.1 Patsientide vajaduste eestkoste patsientide organisatsioonide poolt on tunnistatud
haruldaste haiguste alase poliitika téhtsaks elemendiks; soovitatav on luua riiklikke

haruldaste haigustega patsientide huve esindavaid katusorganisatsioone.

R 6.2 Patsientide organisatsioonid osalevad otsuste langetamisel haruldaste haiguste
valdkonnas.

R 6.3 Viirske info haruldaste haiguste kohta luuakse ja tehakse kdttesaadavaks riiklikul
tasandil patsientide ja nende perede vajadustele kohandatud formaadis.

R 6.4 Patsientidele oluline riiklik info edastatakse EURORDIS'le avaldamiseks veebilehel.

R 6.5 Toetatakse sotsiaalseid eriteenuseid inimestele ja nende perest hooldajatele, kes elavad
haruldaste haiguste krooniliste kahjustustega.

R 6.6 Luuakse sotsiaalsed eriteenused patsientide kohandumiseks kooli- ja tééelus.
R 6.7 Koostatakse kataloog keskustest, mis osutavad sotsiaalseid eriteenuseid, kaasa arvatud
need, mida pakuvad patsientide organisatsioonid, seda ajakohastatakse ja edastatakse

riiklikele, regionaalsetele ja patsientide veebilehtedele ja hdlmatakse Rapsody vorgustikku.

R 6.8 Toetatakse interaktiivseid informatsiooni- ja tugiteenuseid patsientidele (abiliinid, e-
vahendid jne).

R 6.9 Informatiivsed ja hariduslikud materjalid kohandatakse haruldaste haigustega seotud
professionaalide gruppidele (6petajad, sotsiaaltéétajad jne.).

R 6.10 Toetatakse patsientide diguste delegeerimist patsientide organisatsioonidele .
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Valdkond 7. JATKUSUUTLIKKUS

No6ukogu soovitused (2009/C 151/02)

20. Tagada koos Euroopa Komisjoniga haruldaste haiguste informatsiooni, uuringute ja tervishoiu valdkonna:
vélja arendatud infrastruktuuri pikaajaline jéitkusuutlikkus sobiva rahastamise ja koosté6 kaudu.

7.1. Soovitused

94. Haruldaste haigustega patsientide tervishoiu parandamine katkeb endas rahastamise
suunamist paremate tervishoiu- ja sotsiaalteenuste osutamisse pikas perspektiivis, samuti
tervishoiusisteemi kohanemisvdime rahastamist, seal hulgas uute struktuuride ja/voi
Ulesannete loomist haruldaste haigustega patsientide rahuldamata vajaduste katteks.
Haruldaste haigustega patsientidele teenuste osutamise v6i nende parandamise hinda
tuleb kasitleda lahtuvalt tlelldistest vaartustest, milledeks on universaalsus, kvaliteetse ravi
kattesaadavus, kohtlemise vordsus ja solidaarsus, nagu markis Euroopa N&ukogu oma
dokumendis ,Kokkuvotted Euroopa Liidu tervishoiusisteemi Uhisvaartustest ja
pShimotetest” (2006/C 146/01), ja mida tasakaalustab jarjepidev kokkuhoid tervishoius ja
sotsiaalkuludes tulenevalt haruldaste haigustega patsientide paremast tervisest.

Riiklikul tasandil voib haruldaste haigustega seotud infrastruktuuri arengut planeerida koos
selle kasutamisega muudel meditsiinilistel eesmarkidel, nii et kulusid ja saadud kasusid
saaks hinnata laiema strateegia raamides.

95. Kuna tervishoiusiisteemi rahastamise otsustamine on riiklikus kompetentsis, on selle
jatkusuutlikkuse seisukohalt kasulik, kui otsused ja vastutus on kooskdlastatud liikmesriikide
vahel sihiga rahvusvahelisele koostddle ja teenuste ning tegevuse koordineerimisele. Teisest
kiljest tuleb koostdoalgatusi, nagu uurimise infrastruktuurid, programmid ja haruldaste
haiguste ekspertiiside referentvérgustikud, kaitsta osalevate lokaalsete (riiklike)
struktuuride poolse rahastamise katkestamise eest, kui seda otsustatakse riiklikul tasandil.

7.2. Riiklikus kavas voi strateegias ette tehtud koost6oinitsiatiivide juhtimine

96. Euroopa Liidus on kdes Ullemineku- ja muutuste aeg Euroopa integratsiooni
protsessis seoses Lissaboni Leppe joustumisega. Euroopa Parlamendi ja Euroopa Komisjoni
uuendamine, lileminek uuele institutsioonilisele raamistikule, Euroopa Liidu eelarve imber
kujundamine ja globaalse kriisi otsesed ning kaudsed mdjud illustreerivad kdik EL
arengukavade uut kuju jargnevatel aastatel. Aktiivne diskussioon EL poliitilisel tasandil on
toimunud viimastel aastatel uue Euroopa valitsemissisteemi Ule vastavalt Lissaboni Leppe
klauslitele, mis vaartustab territoriaalset dimensiooni, margatavat territoriaalset
Uhtekuuluvust Euroopa integratsiooni osana, ning tugevdab mitmetasandilise valitsemise
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mehhanisme®. Eraldi huvi dratab debatt Euroopa teadusruumi (European Research Area,
ERA) tdiustatud juhtimisest, n.n. “Ljubljana protsess”, mis sai nime mitteametliku ministrite
kohtumise jargi (Ljubljana, 14-15 aprill 2008), kus arutati juhtimise pShimdétteid ja neist
tulenevaid initsiatiive™®.

97. Lisaks uutele mehhanismidele, mida voib oodata kdimasolevate debattide
tulemusena, oodatakse, et uus EL haruldaste haiguste ekspertide komitee (EU Committee
of Experts on Rare Diseases, (EUCERD)) etendab olulist osa debattide algatamisel suure arvu
haruldaste haiguste hoolduse ja poliitikaga seotud teemade Ule. Kdrgetasemeline tervishoiu
ja meditsiiniteenuste grupp (High Level Group on Health Care and Medical Services) omab
ikka veel paevakorras moningaid teemasid seoses haruldaste haigustega ja omab tahtsat
positsiooni arutlusteemades tervishoiusiisteemi ja poliitika seostest. Muud jooksvad EL
valitsemisvahendid hdlmavad avatud koordineerimise meetodit, mida on aastaid kasutatud
valdkondades, kus EL on volitatud ainult koordineerima ja toetama riiklikke poliitikaid
subsidiaarsuse printsiibist lahtudes.

7.3. Euroopa rahastamise kasutamine haruldaste haiguste riiklike kavadevdi strateegiate
jaoks

98. Riikliku kava vdi strateegia rahastamine on riiklikul vastutusel riikliku tervishoiu
eelarve kaudu. Siiski saab kasutada moningaid Euroopa Liidu eelarvevahendeid. Teatud
riiklikud toimingud saab lulitada EL teise tervishoiuprogrammiga (2008-2013) maaratletud
Uhismeetmete ( Joint Actions) alla. Vastavalt kdivitati Euroopa Komisjoni poolt 2010. a. kaks
Uhismeedet Orphanet'i andmebaasi ja EUROCAT (Surveillance of Congenital Anomalies)
vBrgu toetuseks. Uhismeede viitab finants- ja poliitilise vastutuse jagamisele liikmesriikide
ja Euroopa Komisjoni vahel. See on vaga efektiivne tegevustes, mis ei ole jdukohased
riiklikult ja vajavad laiemat koordinatsiooni lile Euroopa.

Teise EL Tervishoiuprogrammi (2008-2013) pakutud vahendeid saab kasutada Euroopa
haruldaste haiguste referentvorgustiku (ERN) védlja arendamiseks. Vastavalt artiklile 13
dokumendis ,,Draft for a Directive of the Council and the European Parliament on Cross-
border healthcare”, voib riiklikku osalemist ERN vérgustikus arendada vastavalt riiklikule
ekspertiisikeskuste maaratlemisele ja voimele osaleda vorgustikus voi juhtida ERN.

99. Liikmesriigid voivad teha investeeringuid tervishoiu- ja sotsiaalsetesse
struktuuridesse ja arendada koostood ja vOimet infrastruktuuride Uhiskasutuseks, eriti
tervishoiu valdkonnas, jargides struktuursete tdukefondide 2007-2013 seatud eesmarke.
Nende vahendite kasutamise legaalseks aluseks on Euroopa Parlamendi ja Euroopa
Noukogu poolt juulis 2006 vastu voetud regulatsioonide pakett 5, vastavalt Euroopa
Parlamendi regulatsioonile (EC) No 1080/2006 ja Euroopa Noukogu regulatsioonile

? 1) European Commission (2001): European Governance — A white Paper (COM(2001) 428 final). Available on line at:

http://eur-lex.europa.eu/LexUriServ/site/en/com/2001/com2001_0428en01.pdf
2) Declaration on the occasion of the fiftieth anniversary of the signature of the Treaties of Rome, Berlin, 25 March 2007
3) The Committee Of The Regions’ White Paper On Multilevel Governance (CONST-1V-020 ), approved at the 80th plenary
session 17 and 18 June 2009. Available on line at: http://www.cor.europa.eu/cor_cms/ui/ViewDocument.aspx?contentid=0b4c7a7b-

8bd3-4f04-8556-d3edc75d3fbb
10
More information is available at the European Commission web page http://ec.europa.eu/research/era/specific-era-

initiatives_en.html
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»,Euroopa Regionaalse Arengu Fond “ ja tlhistav regulatsioon (EC) No 1783/1999 5. juulist
2006. Riikliku haruldaste haiguste kava muude aspektide infrastruktuuri finantseerimiseks
tuleks kasutada riiklikku strateegilist referentvorgustikku (National Strategic Reference
Framework, (NSRF)). Nii satestatakse EL struktuurifondide kasutamise peamised
prioriteedid liikmesriikidele vahemikus 2007-2013. Igal liikmesriigil on oma NSRF. Riiklik
vorgustik on uue 2007.-2013. a. struktuurfondide regulatsioonide ndue, mis plstitab
struktuurifondide opereerimisprogrammide kdrgetasemelise strateegia liikmesriikides
samal perioodil. perioodil 2007-2013 on ainult 7 liikmesriiki lllitanud NSRF oma
tervishoiuinvesteeringutesse: Bulgaaria, Eesti, Kreeka, Leedu, Malta, Slovaki Vabariik ja
Hispaania, kusjuures ainult Uks on rakendanud spetsiifiliselt finantseerimiseks oma
haruldaste haiguste riiklikku kava (Kreeka, vaata kastist). Liikmesriikidel on vdimalik saada
abi struktuurifondide kasutamisel (vaata kastist).

100. Euroopa Sotsiaalfond (ESF)' on asutatud t66h&ive vdimaluste parandamiseks
Euroopa Liidus ja sellega elatustaseme parandamisele kaasa aitamiseks. Tema eesmargiks
on aidata inimestel realiseerida oma potentsiaali, andes neile paremad oskused ja
todtamise perspektiivid. Uhena EL struktuurfondidest piiliab ESF vidhendada erinevusi
heaolu tasemes lile Euroopa ja suurendada majanduslikku ja sotsiaalset ihtekuuluvust.
Fondi toetust saab taotleda iga legaalselt asutatud, avalik-Giguslik, era- voi kolmandasse
sektorisse kuuluv organisatsioon, valja arvatud fiilsilisest isikust ettevdtja, mis on vdimeline
taitma ESF tingimusi. ESF 2007-2013 prioriteedid inimkapitali osas haaravad koiki
haridusega ja valjadppega seotud tegevusi. Tema eesmark ei ole ainult hariduse ja
valjadppe kvaliteedi tdstmine inimeste t66 saamise hdlbustamiseks, vaid ta toetab ka
valjadpet kui kogu elu kestvat protsessi. Euroopa Sotsiaalfond rahastab valjadpet;
hooldajate valjadpe on kindlasti osa sellest.

RIIKLIKU KAVA RAHASTAMINE

Eelarve soltub numobriliselt igas liikmesriigis erinevatest teguritest (s.h. maa Uldisest
tervishoiukulude tasemest ja riikliku voi strateegia prioriteetidest). Jooksvad eelarvelised
vahendid on ette nahtud Bulgaaria, Kreeka, Prantsuse ja Portugali riiklikes kavades ja tksikud
spetsiifilised haruldaste haigustega seotud vahendid mdnedes liikmesriikides naiteks
uuringute (Saksamaa, Itaalia ja Hispaania), ekspertiisikeskuste, harva kasutatavate ravimite
toetamiseks. Muudel juhtudel toimub finantseerimine (ldise tervishoiuslisteemi eelarve
raames haruldaste haigustega patsientidele soodsalt, nagu ekspertiisikeskuste loomine
Uksikute haiglakomplekside juurde Suurbritannias ja Hispaanias.

KREEKA HARULDASTE HAIGUSTE PLAAN 2008-2012 on ainuke mis on oma finantsperspektiividesse lulitanud EL
rahastamise. Eelarve mahust 27 703 834 eurot perioodiks 2008-2012 loodavad Kreeka ametiisikud saada 16 335
734 eurot (59.1% kogu eelarvest) EL-It, deklareerides oma haruldaste haiguste riiklikku kava nende NSRFi
prioriteedina.

JASPERS (Joint Assistance to Support Projects in European Regions, Uhisabi Euroopa regiooni projektide
toetamiseks) on 2006. a. asutatud tehniline tugi, et aidata 12 2004-2007 EL-ga liitunud riigil maaratleda ja ette
valmistada potentsiaalselt abikdlbulikke projekte El struktuurifondidele (Euroopa Regionaalarengu Fond ja
Euroopa Uhtekuuluvusfond). JASPERS'it juhib Euroopa Investeerimispank (EIB) ja (lejadnud partnerid on
Euroopa Komisjon, Euroopa Rekonstruktsiooni- ja Arengupank ja Kreditanstalt fir Wiederaufbau (Kfw).
JASPERS'i peamine eesmark on aidata nendel liikmesriikidel kasutada kiiremini ja efektiivsemalt 347 miljardit

11
http://ec.europa.eu/employment_social/esf/index_en.htm
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eurot finantsabi, mis on vGimalik Euroopa Liidu Ghtekuuluvuspoliitika rakendamise téttu aastatel 2007-2013.
Abi, mida JASPERS pakub, on kdikehdlmav ja katab projekti tsiikli kdiki etappe algsest madratlemisest kuni
toetuse madaramiseni Euroopa Komisjoni poolt.
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7.4. EUROPLAN soovitused valdkonnas 7 Jatkusuutlikus

R 7.1 Haruldaste haiguste kava vdi strateegiat toetatakse kombineerides riiklikke
(regulaarseid ja ajutisi) ja Euroopa fonde, vastavalt riigi tervishoiusiisteemile ja otsuste
tegemise protsessidele.

R 7.2 Euroopa rahastamise véimalusi kasutatakse nende riiklike kavade voi strateegiate osade
jaoks, mis on Euroopa Sotsiaalfondi ja Euroopa Regionaalarengu Fondi toetamisalas.

R 7.3 Koostéé teiste liikmesriikidega on ette ndhtud kui on vaja piiriiileseid
tervishoiuteenusteid selleks, et tegeleda Euroopa lihise infrastruktuuri jatkusuutlikkuse
vajadusega, jagada kulusid ja maksimeerida algatuste téhusust.

R 7.4 Osalemine EL téhustatud juhtimise arutelul on tagatud, et leida kokkulepitud ja
tdiustatud mehhanisme tervishoiu juhtimiseks ning info-ja teadustéé algatusteks, mis

nouavad riikidevahelise koostd6d.

R 7.5 Tegeldakse koordineeritud projektide lepingutega, kaasaarvatud pikaajaline (ihiste
infrastruktuuride jatkusuutlikkus.
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Riik Asutus Nimi
Bulgaaria Bulgarian Association for Promotion of Education and
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A.2. Kommentaarid rahvuslikelt konverentsidelt
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