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JOHDANTO

Kansanterveyden toimintakehyksestd 24 pdivdnd marraskuuta 1993 antamassaan
tiedonannossa' komissio maritteli terveyden suojelun tavoitteet sellaisina, kuin
niistd on médritty Euroopan yhteisén perustamissopimuksen 3 artiklan o kohdassa
ja 129 artiklassa. Yhteison tehtaviksi on médritetty jasenvaltioiden kansanterveyden
alalla suorittamien toimien tukeminen, avustaminen tavoitteiden ja strategioiden
muotoilussa ja toteuttamisessa sekd terveyden suojelun edistiminen kaikkialla
yhteisdssd niin, ettd tavoitteena ovat yhteison jossakin osassa tietylld alalla jo
saavutetut parhaat tulokset.

Ryhtyessdin toimenpiteisiin 129 artiklan nojalla yhteisén on suunnattava toimensa
sairauksien, erityisesti vaarallisten sairauksien, ehkiisemiseen ja terveyden
suojeluun. Komission tiedonannossa mairityilla perusteilla harvinaiset sairaudet on
madritetty yhteison toimien ensisijaiseksi kohteeksi.

Kansanterveys koskee jo méiritelminsd mukaan koko vieston terveydellisid
tarpeita. Tama tarkoittaa, ettd kaytettdvissi olevia terveyspalveluja ja voimavaroja,
erityisesti ehkaisevid toimenpiteitd, olisi kdytettdvd mahdollisimman monien ihmisten
hyodyksi. Taméd periaate soveltuu aivan samalla tavoin harvinaisista sairauksista
kdrsiviin  kuin vaarallisista sairauksista kérsiviin. Hyvin harvoin esiintyvien
sairauksien ja tilojen harvinaisuus sinénsé ja siitd aiheutuva niitd koskevan tiedon
puute voi kuitenkin johtaa siihen, ettd monet naistd sairauksista kirsivit eivit saa
tarvitsemiaan terveydenhoidon voimavaroja ja terveyspalveluja. Timin syynd
saattaa olla erityisesti asiaankuuluvan tiedon ja asiantuntemuksen puuttuminen seki
yhteisymmarryksen puuttuminen siitd, miten tiettyyn harvinaiseen sairauteen olisi
puututtava.

Komission kansanterveyttd koskevassa puitetiedonannossa esitetiddn useita
perusteita yhteison ensisijaisista tavoitteista paattdmiselle. Nditd ovat sairauden
vaikutus sairastuvuuteen ja kuolleisuuteen, sairauden sosio-ekonominen vaikutus, se
missd mairin sairauteen voidaan vaikuttaa ehkdisevilld toimilla ja erityisen tirkedna
seikkana se, missd médrin yhteison toimien avulla voidaan tiydentai jisenvaltioiden
toimenpiteiti ja tuoda niille lisdaarvoa.

Harvinaiset sairaudet eivit selvistikddn tdytd naitd perusteita koko véeston tasolla.
Yksityisen ihmisen ja perheen tasolla ne aiheuttavat kuitenkin merkittavdd
ennenaikaista sairastuneisuutta ja kuolleisuutta tai saattavat pakottaa henkilon
luopumaan terveen ihmisen eldmintyylisti. Ehkaistavyyden osalta tuhansien
harvinaisten sairauksien kohdalla on eroja; toisia voidaan ehkdistd nyt, toisia voidaan
kenties ehkiistd tulevaisuudessa. Viimeinen peruste eli lisiarvon tuominen yhteisén
tasolla on kuitenkin erityisen olennainen harvinaisten sairauksien kohdalla.

KOM(93) 559 lopullinen
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On selvas, ettd harvinaisilla tai harvoin esiintyvilli sairauksilla on vain rajallinen
vaikutus yhteiskuntaan kokonaisuutena ja ettd ne aiheuttavat vain suhteellisen vihan
sairastuvuutta ja kuolleisuutta. Niitd ei tdman vuoksi voida pitdd vaarallisina
sairauksina. Ne eivit kuitenkaan ole taloudellisesti suinkaan merkityksettomia, silld
tehokkaat neuvot, diagnoosit ja terveydenhoitotoimenpiteet maksavat usein
suhteettomasti enemmin kuin samanlaiset toimenpiteet tavallisempien tilojen ollessa
kyseessi.

Tilld alalla yhteisolla on paljon tarjottavana. Yhteison tasolla tehtivistd tyostd voi
olla useita térkeita etuja. Erityisesti, koska koko yhteison vdest6 on paljon suurempi,
yksittéiset tapaukset voidaan koota paljon suuremmaksi ryhmiksi, jolla on samat
ominaisuudet. Tdmin ansiosta voidaan ryhty4 paljon lukuisampiin toimenpiteisiin ja
aloittaa yhteensovitetut toimet sellaisten potilaiden kohdalla, jotka saattaisivat
muutoin jadda eristyksiin tai joille saatettaisiin tehdd védara diagnoosi.

Harvinaisten sairauksien kansanterveydellistd merkitystd voidaan tarkastella myos
toisella tavalla. Niitd saattaa toisinaan esiintyd useammin tietyilli seuduilla ja
tiettyjen véestonosien, kuten etnisten yhteisdjen, keskuudessa kuin maan koko
viestossd. Kansallisen tason seuraukset saattavat timén vuoksi olla vihiisid, mutta
alueellisella tasolla tai ryhmin tasolla ne voivat olla merkittavid. Taméd pitee
erityisesti perinnéllisiin tauteihin.

Lisdksi ei tule unohtaa laajempaa kysymystd taudeista, jotka ovat harvinaisia
Euroopan yhteisossd mutta tavallisia muualla maailmassa. Me voisimme kiyttaa
asiantuntemustamme trooppisten sairauksien torjunnassa. Némi sairaudet ovat
meidin maissamme harvinaisia, mutta voivat aiheuttaa suunnatonta kirsimysti ja
useita kuolemantapauksia kehittyvissd maailmassa.

Lisdksi joistakin nykyisin harvinaisista sairauksista voi tulevaisuudessa tulla
vaarallisia sairauksia. Tdmid on mahdollista esimerkiksi silloin, jos sairauden
aiheuttajaa ei tunneta, kuten oli HIV:n ja AIDS:in ja dskettdin nautaeldinten bovine
spongiform encephalitis -taudin/Creutzfeldt-Jacobin taudin (BSE/CID) laita.
Kiyttoon otetulla uudella laskkeelld voi olla samankaltainen vaikutus, mistd
talidomidi oli selvd esimerkki. Yhteensovitettu yhteison lidhestymistapa tarjoaa
tehokkaan keinon tillaisten mahdollisesti suuren mittakaavan terveysongelmien
kisittelyyn.
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Toiset sairaudet, erityisesti tarttuvat taudit, jotka olivat aikanaan hyvin yleisi4, kuten
polio, ovat nykyisin harvinaisia yhteisossé tehokkaiden ehkiisevien toimenpiteiden,
erityisesti lasten rokotusten ansiosta. Tallaiset taudit voivat kuitenkin ilmaantua
uudelleen, ja niin kiykin, jos esimerkiksi vdeston immuniteetti vdhenee. Tissi
yhteydessi tillaisen taudin #killinen ilmeneminen yhdessd maassa voi varoittaa muita
maita ajoissa siitd, ettd niiden rokotukset tai muut ehkiisevit toimet ovat ehki
menettimissid tehoaan. Yhteison tasolla suoritettavat toimenpiteet voivat auttaa
yksittiisid jasenvaltioita tunnistamaan tillaiset ongelmat varhaisessa vaiheessa ja
yhteensovittamaan vastatoimenpiteensa.

Monien, erityisesti harvinaisten, sairauksien etiologiaa ei tunneta. Ehkiisevit
toimenpiteet ovat riippuvaisia tistd perustiedosta. Tuhannet harvinaiset sairaudet tai
tilat, niiden alhainen esiintymistiheys ja niiden etiologian selvittimiseen tihtadviin
ticteelliseen tutkimukseen annetut rajalliset varat ja talousarviomiirirahat
merkitsevit, ettd niiden hoidon ja parantamisen nopea edistyminen ei ole kovin
todennikoistd. Tdman vuoksi jasenvaltioiden vilinen yhteisty6 ja tyo yhteison tasolla
voi tilld alalla tuoda lisdarvoa yksittdisten jasenvaltioiden: toimille.

Terveydenhoitojirjestelmien  rajalliset ~ voimavarat on  ensisijaisesti . ja
vilttimittomyyden wvuoksi suunnattu vaarallisiin tauteihin, minkd vuoksi on
todennikoistd, ettd yksittiisissd jisenvaltioissa kiinnitetddn vain rajallisesti huomiota
harvoin esiintyviin sairauksiin. Yhteison kansanterveyspolitiikan soveltamisalaan
kuuluu auttaa jisenvaltioita saamaan voimavaroista tehokkain mahdollinen hyoty
tissd suhteessa. Niiden tilojen osalta voidaan saavuttaa todellisia mittakaavaetuja
yhdistdmalld rajallinen kansallinen asiantuntemus ja rajalliset kansalliset voimavarat
yhteison tasolla.

Niistd syistdi komissio on pddttanyt antaa harvinaisille sairauksille etusijan
kansanterveysalan politiikassaan.



II. HARVINAISIA SATRAUKSIA KOSKEVAT TARKEAT NAKOKOHDAT
- TIEDOT

15 Niiden eurooppalaisten madraa ei tunneta, jotka kérsivit harvinaisista sairauksista.
Monien niiden harvoin esiintyvien sairauksien kohdalla ei ole erityisid potilaiden
tukiyhteisdjd tai laitoksia, jotka olisivat omistautuneet tutkimukseen, ehkdisyyn,
diagnoosiin tai hoitoon. Potilailta ja heiddn perheiltdan, ladkareilts, tutkijoilta,
terveysviranomaisilta ja viestoltd yleensd puuttuu kaikenlaista tietoa, tai sité
levitetdan huonosti.

16 Harvinaisten sairauksien osalta asianmukaisen havaitsemisen, tunnistamisen ja
ladketieteellisen hoidon ldhteet ovat rajallisia tai jopa olemattomia. Tehokasta
ehkdisya tai hoitoa varten on olemassa vain vihin tai ei mitdn; sairauden tulevasta
kehittymisestd, riskien valttamismahdollisuuksista ja terveytti edistdvin ympiriston
ja elaméntavan luomisesta saattaa olla vain vihin tietoja annettavaksi potilaalle ja
hinen perheelleen.

17 USA;n harvinaisten sairauksien kansallinen komissio (The U.S. National
Commission on Orphan Diseases) on tehnyt yksityiskohtaisen tutkimuksen ngisti
harvinaisista tiloista USA:ssa kirsivien ihmisten ongelmista. Siind todettiin, ettd
kesti yhdesté viiteen vuotta, ennen kuin kolmasosa heistd sai oikean diagnoosin, ja
ettd 15 prosentille ei tehty diagnoosia ainakaan kuuteen vuoteen. Lisdksi ndiden
tilojen kustannukset rahassa ja inhimillisilld arvoilla mitattuina ovat suunnattomat.
Puolet potilaista kertoi, ettd heiddn sairautensa aiheuttivat heille ja heidan
perheilleen suuria taloudellisia vaikeuksia ja ettd heiddn sairautensa estivdt heita
kdymisti tyossd tai koulussa. ‘

POTILAIDEN TUKIRYHMAT

18 Potilaita auttavilla ryhmilld voi olla avainasema harvinaisten sairauksien ollessa
kyseessd. Viime vuosikymmenien kuluessa on luotu suuri maira tillaisia ryhmia,
jotka kattavat monia harvinaisia sairauksia, toisinaan sen vuoksi, ettd on tunnettu,
ettd lakisddteiset viranomaiset eivdt ole kiinnittdneet riittivdd huomiota niihin
tiloihin. Lisdksi ndiden ryhmien vililli on merkittdvad yhteistyotd alueellisella ja
kansallisella tasolla sekd kansainvilisesti, ja tdmd yhteistyo liittyy usein eri
sairausryhmiin. On myos useita kansainvilisid kattojirjest6jd kuten Euroopan
geneettisten tukiryhmien liitto (European Alliance of Genetic Support Groups -
EAGS). Niilld potilaiden ja omaisten jarjest6illd on hyvin paljon tietoa, joka
perustuu heidin omiin kokemuksiinsa sairaudesta. Tamé on erityisen arvokasta, kun
otetaan huomioon usein tapahtuva diagnosoinnin viivistyminen, terveydenhoidon
henkiloston rajalliset tiedot, ldakkeiden puuttuminen ja sairausvakuutusongelmat.



TAUTIKLUSTERIT
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Ajateltaessa harvinaisia, harvoin esiintyvid sairauksia ja tiloja on hyodyllista kasitelld
kysymystd tautiklustereista. Nama voidaan médritelldi harvinaisen sairauden
esiintymisen ajallisiksi ja paikallisiksi tihentymiksi. Toinen tapa esittdd asia on
todeta, ettd tietylld alueella esiintyi tiettyni aikana huomattavasti useampia
harvinaisten sairausten tapauksia kuin tdmén tilan “perustietojen” tai odotetun
lukuméirin perusteella ennustettiin. Tarve kisitelld tehokkaasti tautiklustereita (eli
tunnistaa niiden todellinen lisédntyminen, maritell niitd aiheuttavat tekijat, arvioida
niiden vaikutukset ja vahentdi suuren yleisén huolestumista) on selvdi: tietty
paikallinen tekijd on saattanut olla syynd tai vaikuttanut syyhyn, ja timi tekiji on
tunnistettava.

Kisiteltdesséd tautiklustereita toimenpiteet olisi suoritettava tietyssd jérjestyksessi:
ensiksi tautiklusteri olisi tunnistettava esimerkiksi varhaisen varoitusjirjestelmin
avulla; toiseksi olisi kédytettdvd seuranta- ja tarkkailujirjestelmis, jotta tilannetta
verrattaisiin kyseisten sairauksien vakiintuneisiin esiintymistiheyksiin. (Harvinaisten
sairauksien kohdalla timi menetelmi ei kenties kuitenkaan ole mahdollinen, koska
tarvittavaa epidemiologista tietoa ei ehkd ole saatavilla.) Kolmanneksi on
vihennettiavd suuren yleison huolestumista tiedottamalla mahdollisimman tarkasti
sairauteen liittyvistd vaaroista. Tautiklusterien tehokkaasta kasittelysti on suurta
etua kansanterveydelle. Tama ei johdu vain siitd, ettd tietyn ongelman nopea ja
riittdvd hoitaminen voi auttaa vilttimédin tietyn tautiklusterin mahdollisen
kehittymisen laajemmaksi ongelmaksi, vaan yleisemmin myos siitd, ettd se auttaa
luomaan yleists luottamusta viranomaisten kykyyn suojella terveytti. '

HARVINAISTEN SAIRAUKSIEN LUOKITUS

21

Harvoin esiintyvien sairauksien epdasianmukainen luokittelu ja virallisen
tunnustamisen puuttuminen aiheuttavat ongelmia néiden sairauksien tunnistamisessa,
havaitsemisessa, hoidossa ja ehkiisyssd. WHO:n kansainvilisessd tautiluokituksessa
(ICD 10) yksil6idyt sairaudet on jaettu 23 suurempaan luokkaan elinjirjestelmien
perusteella, nimi luokat on jaettu edelleen 470:een diagnoosiin perustuvaan
ryhmidn. Joissakin tapauksissa ndissd ryhmissd ei juurikaan painoteta yksittéisid
sairauksia.
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Lisdksi harvoin esiintyvien sairauksien kohdalla naiden luokitusten validiteetti ja
kayttokelpoisuus ovat rajallisia. On useita tapauksia, joissa nimi sairaudet eivit
sisilly  perinteisiin  luokitusjirjestelmiin, kuten ICD:hen, ja  Englannin
lastentautiyhdistyksen ~ (British ~ Paediatric =~ Association)  synnynniisten
epamuodostumien luokitukseen. Toisissa tapauksissa harvoin esiintyvit sairaudet on
luokitettu epétarkoituksenmukaisesti tai riittiméittomésti: esimerkiksi Marfanin
oireyhtymaille ICD:ssé annettu luokitusnumero kuuluu myés yli 20 muulle tilalle.

Kasitteet, harvinaiset tai harvoin esiintyvit sairaudet, koskevat ehki yli 5 000:ttd eri
tilaa tai sairautta. Vaikuttaa siltd, ettd puuttuu yhteinen nimittdjd kaikkien
harvinaisten sairauksien médrittelemiseksi. Jotkut perustuvat oireisiin (toisiinsa
liittyvien oireiden tai vammojen yhdistelméan) tai yksittaisiin vammoihin tai toisiinsa
liittymattomiin tiloihin. On selvda, ettd on asetettava ensisijaiset tavoitteet, kun
toimenpiteet yhteison taholla on aloitettava.

III. HARVINAISTEN SAIRAUKSIEN MAARITELMA

NUMEERISEEN MAARITTELEMISEEN LITTYVAT ONGELMAT

24
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Saattaa vaikuttaa siltd, ettd harvinaisten tai harvoin esiintyvien sairauksien
maédritteleminen tapausten lukumairien perusteella olisi suoraviivaista. Harvinaisista
sairauksista niitd tietoja ei kuitenkaan joko ole olemassa tai, jos ne ovat olemassa,
rutiininomaisten tietojen kokoamisen perusteella saadut luvut ovat viljid arvioita,
jotka todennidkdisesti aliarvioivat todellisen maaran.

Vaikeudet tarkkojen esiintymis- ja yleisyyslukujen madrittamisessd voivat aiheutua
useista syistd: eroista sairauden médrittelemisessd, erityismenetelmien puuttumisesta
sellaisten potilaiden seuraamiseksi, jotka karsivdt naistd harvoin esiintyvistd
sairauksista, diagnoosien huonosta tarkkuudesta erityisesti vihemmén vakavien
sairauksien kohdalla ja lopuksi tietojen véaristymisestd tietojen kerddmisen ja niiden
analysoinnin vélilla.

Tunnettuja sairauksia jaetaan luokkiin ja alaluokkiin yhd uudelleen. Esimerkiksi
syovit erotetaan usein patologisin luokitteluin, jotta luokitusnumero sopisi
harvinaisten syOpityyppien numeerisiin perusteisiin. Toisaalta vdhemman
tunnettujen sairauksien luokitus perustuu usein oireisiin, jotka itse asiassa
ryhmittdvdt useat sairaudet yhteen. Niin tietyt harvoin esiintyvit sairaudet
luokitetaan suurempiin yksikoihin.



MAARITTELEMINEN KIINTEAN LUKUMAARAN TAI RAJA-ARVON AVULLA
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Yksi keino voittaa ne ongelmat, jotka olennaisesti liittyvit kiintedn lukuméirin
kayttamiseen harvinaisten sairauksien —madrittelemisessi, on raja-arvojen
asettaminen. Komission yksikot ovat keskustelleet tastd kysymyksesti kansallisten
asiantuntijoiden kanssa. On keskusteltu useista mahdollisuuksista raja-arvojen
madrittimiseksi: kuolleisuusaste, joka ei yliti tiettyd annettua lukua tietyssi
madrassad yhteison jisenvaltioita, tai esiintymistiheys, joka ei ylitd tiettyd annettua
arvoa, tai sellainen ilmoitettu esiintymistiheys yhteison asukkaiden keskuudessa,
joka ei ylité tiettyd arvoa. Toinen mahdollisuus saattaisi olla peruste, jonka mukaan
tila ei ole sadan yleisimmén sairastuvuutta ja kuolleisuutta Euroopan yhteis6ssi
aiheuttavan syyn joukossa.

EHDOTETTU MAARITELMA

28

Tatd ohjelmaa varten harvinaiset sairaudet méiritelldin hengenvaarallisiksi tai
kroonisesti heikentaviksi sairauksiksi, joiden esiintymistiheys on niin alhainen, ettid
tarvitaan yhteisid erityistoimia. Ndméd ovat sairauksia, joiden yleisesti hyviksytty
esiintymistiheys koko yhteison véestdssd on alle viisi tapausta 10 000 asukasta
kohti. Lisaksi timan ohjelman piiriin kuuluvien sairauksien on oltava sellaisia, joiden
kohdalla tarvitaan erityisid yhteisid toimia, jotta varmistettaisiin, etti ne eivit aiheuta
merkittivdid syntymidid edeltavdd tai ennenaikaista sairastuvuutta tai kuolleisuutta
taikka yksilon eliminlaadun tai hénen sosiaalis-taloudellisten mahdollisuuksiensa
suurta heikkenemista.

MUUT ASIAAN LIITTYVAT SEIKAT

29 Harkitessamme harvinaisia sairauksia koskevia toimenpiteitd meidin on myos

otettava huomioon muut niihin liittyvét yhteison tyon alat kuten harvinaisia tuotteita
koskeva tutkimus sekd niiden kehittiminen ja markkinoiminen, mukaan lukien
ladkkeet, jotka on etupiddssd tarkoitettu harvinaisiin sairauksiin. Kun otetaan
huomioon se, ettid harvinaiset sairaudet koskevat vain pientd miirdd ihmisid, on
tarpeen koota riittdvin suuri populaatio tutkimustarkoituksia, esimerkiksi kliinisid
kokeita varten. Yhteisd voi ryhtyd tidmin osalta toimenpiteisiin. Teollisuuden
taloudellinen mielenkiinto laikkeiden kehittdmiseen pienelle potilasjoukolle on myos
rajallista. Tamidn wvuoksi on tarpeen kannustaa sijoituksia  yhteison
teollisuuspolitiikan yhteydessd. Naiden alojen toimenpiteet voivat hyvin tdydentda
kansanterveyden alalla suoritettavaa tyota.
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Harvinaisten ladkkeiden alalla yhteison tasolla on suoritettu merkittivd méadra
toimenpiteitd. Komissio on esimerkiksi vastikdin tukenut tutkimuksia tamin
kysymyksen selvittdimiseksi yhteison politiilkan muotoilua varten. Vuoden 1995
helmikuussa  kutsuttiin  koolle asiantuntijaryhmi, joka koostui komission
virkamiehisti ja seki jasenvaltioiden ettd muiden maiden asiantuntijoista, pohtimaan
tutkimusten tuloksia ja tekemain pédtelmia. Vuoden 1995 kuluessa tdtd kysymysti
kisiteltiin uudelleen, ja 20 pdivani joulukuuta 1995 annettiin titi koskeva
neuvoston paitoslauselma, jossa komissiota pyydettiin ryhtyméin llsatyohon
erityisesti harvinaisten tuotteiden kehittdmiseksi ja markkinoimiseksi.

YLEISKATSAUS HARVINAISIA SATIRAUKSIA KOSKEVISTA
JASENVALTIOIDEN TOIMISTA JA KANSAINVALISISTA TOIMISTA
KANSANTERVEYDEN ALALLA

JASENVALTIOT

31
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Useat jasenvaltiot tydskentelevit tiettyja harvinaisia sairauksia koskevien tietojen,
ndiden sairauksien havaitsemisen, tunnistamisen, hoitamisen ja ehkdisemisen alalla
sekd tukeakseen potilasryhmid ja vanhempien ryhmid. Esimerkiksi Yhdistynyt
kuningaskunta on perustanut Creutzfeldt-Jakobin tautia koskevan ohjelman, Ranska
on perustanut perinnéllisia sairauksia koskevan tietokeskuksen, ja silld on eriitd
vakiintuneita synnynniisten epamuodostumien seuranta- ja tarkkailukeskuksia, ja
Portugali on erityisen kiinnostunut paramyloidosiksesta ja on ryhtynyt sitd koskeviin
toimiin.

Jisenvaltioilta saatujen tietojen perusteella ndyttdisi siltid, ettd vain muutamat
jasenvaltiot eli Ranska, Ruotsi ja Italia, joka on perustanut harvinaisten sairauksien
eurooppalaisen  koulun,  pyrkivdt  késittelemddn  harvinaisia  sairauksia
jirjestelmallisesti.

KANSAINVALISET TOIMET

33

Tilld alalla hyvin monella tavoin johtava maa on Yhdysvailat. Vuonna 1983
sidddettiin harvinaisia laikkeitd koskeva laki nopeuttamaan harvinaisten tuotteiden
kehittdmistd ja markkinointia. Vuonna 1983 perustettin myds harvinaisten
sairauksien kansallinen jirjest6 (National Organisation for Rare Disorders). Tamd
kokoaa yhteen harvinaisista sairauksista kérsivid henkiloitd tukevat vapaaehtoiset
tahot ja auttaa niiti. Vuonna 1985 perustettiin harvinaisten sairauksien kansallinen
komissio (National Commission on Orphan Diseases) tarkastelemaan uudelleen
tamdn alan kansallista politiikkaa. Se julkaisi kertomuksensa vuonna 1989. Sen
tarkein suositus oli, ettd olisi oltava keskitetty toimipiste, joka edistiisi harvinaisten
tuotteiden kehittdmistd, tutkimusta ja markkinointia. Lisdksi kansalliseen
terveysinstituuttiin (National Institute of Health) perustettiin harvinaisten sairauksien
osasto (Office of Rare Diseases).
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V.

Kolmansien maiden kanssa tehtdvin yhteistydn puitteissa ja é4skeisen Euroopan
unionin ja Yhdysvaltojen yhteisen toimintasuunnitelman seurauksena nédmi kaksi
osapuolta ovat muun muassa sitoutuneet perustamaan erityisryhmén kehittiméén ja
toteuttamaan tehokasta maailmanlaajuista varoitusjirjestelmés ja toimenpideverkkoa
tarttuvia tauteja, esimerkiksi harvinaisia sairauksia, varten samalla kuin ne tekevit
yhteistyoti terveyteen liittyvissa ohjelmissa ja tutkimusalalla.

YLEISKATSAUS HARVINAISIA  SAIRAUKSIA  KOSKEVISTA
YHTEISON TOIMISTA

NEUVOSTO

34

20 paivind joulukuuta 1995 antamassaan paitoslauselmassa’ neuvosto ja
neuvostossa kokoontuneet terveysministerit kehottivat komissiota ldheisessd
yhteisty6ssid jisenvaltioiden toimivaltaisten viranomaisten kanssa kartoittamaan
jasenvaltioissa, yhteisossd ja kansainvilisissi jirjestoissi olevan tiedon ja
kokemuksen sekd tutkimaan harvinaisten lidkkeitten tilannetta Euroopassa
harvinaisten sairauksien yhteydessa.

EUROOPAN PARLAMENTTI

35

Paitoslauselmassaan A4-0311/95° keskipitkdn ajan sosiaalisesta toimintaohjelmasta
1995 - 1997 parlamentti pyysi komissiota esittiméiin asianmukaisten menettelyjen
mukaisesti kansanterveystyon toimintakehystd koskevassa komission tiedonannossa
harvinaisia sairauksia koskevan ennakoidun toimintaohjelman.

TALOUS- JA SOSIAALIKOMITEA

36

Laaja-alaisessa 6 piivind heindkuuta 1994 antamassaan lausunnossa komission
kansanterveyden toimintakehystd koskevasta tiedonannosta se kehotti komissiota
omaksumaan laajan lihestymistavan aiheeseen ja korosti harvinaisten sairauksien
merkitysté. "

EYVL N:o C 350, 30.12.95, s. 5
EYVL N:o C 32, 5.2.96, s. 15-24
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VL YHTEISON TOIMINTASUUNNITELMA

EUROOPAN YHTEISON TIEDOT HARVINAISISTA SAIRAUKSISTA

37

38

39

40

Tarkat tiedot ovat vilttamattomid, jotta voidaan varmistaa se, ettd harvinaisiin

~ sairauksiin kdydéddn tehokkaasti késiksi. Jokainen harvinaisesta sairaudesta kirsivi

tarvitsee valittomimmin tarkkaa diagnoosia, jota seuraa tiiviisti hoidon ja
tukipalvelujen tarve. Kun diagnoosi on tehty, potilaat ja heiddn perheensd haluavat
kithkedsti saada selville kaiken, mité heidén sairaudestaan tiedetiin, ja heistd tulee
usein sen asiantuntijoita. He halvavat tietoja sairauden syysti, ennusteesta,
perinnéllisestd  perustasta (jos sellainen on) ja sairauden tulevista
ilmenemismuodoista, tehokkaiden hoitokeinojen olemassaolosta tai, ellei sellaisia
ole, tietoja siitd, miten sairauden kanssa voi tulla toimeen, samoin kuin tietoja
tdménhetkisestd tutkimustyosta. Potilaat haluavat tietoja myos tukiryhmistd seki
hoito- ja muista keskuksista.

Kaikki tillaiset tiedot ovat hyvin hajallaan, jos niitd ylipd4nsd on. Olemassa olevat
tiedot voivat lisaksi liittyd sairauteen yleensd tai tiettyyn ihmisryhmédin, mutta ne
saattavat  koskea myos tiettyd  yksilod, mikd edellyttdd = aiheellisia
luottamuksellisuuden siilyttamiseen tahtdavia suojatoimia. Lisiongelman muodostaa
se, ettd monet muutkin ryhmit kuin ne, joita tietty yksittdinen tapaus suoraan
koskee, tarvitsevat enemman tai vihemmin yksityiskohtaisia tietoja sairaudesta.
Heihin kuuluvat ladkirit ja tutkijat, valtion laitokset, potilaiden tukiryhmit ja
ladketeollisuus.

Kun otetaan huomioon perinnéllisyystieteessd tapahtunut suuri edistys ja nykyiset
vaikeudet ajan tasalla olevien tietojen saamisessa harvinaisista sairauksista, joista
edelld on kerrottu, tarvitaan ehdottomasti yhteison harvinaisia sairauksia koskeva
tietokanta ja jirjestelma tietojen kokoamiseksi ja levittdmiseksi.

Téllaisen yhteison jarjestelmén kehittdmisen on tapahduttava laheisessd yhteistydssi
yhteison telematiikkaohjelman kanssa. Sen avulla voisi olla helpompi maééritelld
tietokannan ja jirjestelmin tekniset vaatimukset sekd tehokkaimmat menetelmit
tietojen levittamiseksi eri eturyhmille ja jisenvaltioiden asianomaisille laitoksille.
Telemaattinen alalla tyoskentelevit yhdistavd verkko tarjoaisi myos keinon yksiloidé
asiaan liittyva tutkimustyé ja tutkijat sekd vaihtaa tietoja.
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41

42

Yhteison toimien tavoitteena voisi olla parempien tietojen tarjoaminen harvinaisista
sairauksista erityisesti potilaille, terveydenhoidon ammattilaisille ja tutkijoille.

T4mén tavoitteen saavuttamiseksi tehtéviin toimiin voisi siséltyd

- eurooppalaisen harvinaisia sairauksia koskevan tietokannan perustamisen
edistdminen ja tukeminen; tietokantaan kirjattaisiin sairauden nimi, sen synonyymit,
yleiskuvaus hiiriostd, oireet, syyt, kdytettdvissd olevat diagnostiset kokeet,
sairauden kohteeksi joutunut viesto, vakiohoidot, tutkimukselliset hoidot (jos niitd
on) ja luettelo tahoista, joihin voidaan ottaa yhteyttd lisitietojen saamiseksi
kyseisesti tilasta

- tiedonsaannin parantaminen ja olemassa olevien tietojirjestelmien ja -
palvelujen yhteensovittaminen tukemalla verkostojen perustamista ja lujittamista
paikallisella, alueellisella, kansallisella sekd yhteison tasolla

- yhteisten  kokousten jéirjestiminen terveydenhoidon ammattilaisille
harvinaisten sairauksien varhaisen havaitsemisen, tunnistamisen, hoidon ja
ehkiisemisen parantamiseksi.

POTILAAN JA PERHEEN TUKIRYHMAT

43

44

Niilld jarjestoilld on laaja tehtavi. Ne tukevat tiedon ja kokemusten kokoamista,
levittdmistd ja vaihtamista, edistivdt julkista tietoisuutta ja kannustavat
tutkimusty6hon . sekd nostavat esiin eettisia kysymyksid. Ne tarjoavat myos
yksityisille henkildille neuvoja ja huolehtivat potilaiden oikeuksien suojaamisesta
esimerkiksi silloin, kun kyseessi on luottamuksellisuus tai saatujen tietojen
perusteella annettu suostumus Kkliinisiin toimenpiteisiin. Niiden potilaiden
tukiryhmien kehittdmistd on edistettdvd niin, etti ne kattavat kunnolla yhteison
kaikki alueet, ja niiden yhteistyoti on kannustettava alueellisella ja kansallisella
tasolla sekd Euroopan tasolla. On myo6s perustettava yhteison tasolla yksi tai
useampia kattojirjestojd, jotka voivat toimia tietokeskuksina sekd yhteys- ja
tukitehtdvissi. On jo olemassa joitakin jérjestojd kuten Euroopan geneettisten
tukiryhmien liitto (European Alliance of Genetic Support Groups - EAGS), jotka
saattaisivat pystya kehittaméian toimintaansa téll4 tavoin.

Yhtend yhteisén toimien tavoitteena voisi olla sellaisten vapaaehtoisjirjestojen
perustaminen, edistdminen ja lujittaminen, jotka tukisivat harvinaisten sairauksien,
kuten erilaisten hermostollisesti rappeuttavien tilojen, suoraan tai epésuorasti
vaivaamia ihmisié.
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45

Tamin tavoitteen saavuttamiseksi suoritettaviin toimiin voisi sisélty4

- samoista harvinaisista tiloista karsivien tai niiden kanssa ammattinsa puolesta
tekemisissd olevien ihmisten ryhmien perustamisen edistéminen, jotta levitettdisiin
ndiden henkildiden kokemuksia, helpotettaisiin koulutusta ja yhteensovitettaisiin
heidén toimiaan kansallisella tasolla ja yhteison tasolla

- ryhmien yhteistyon ja verkottumisen edistiminen sekd yleisjirjestojen
perustaminen ja vaaliminen keskittymalld erityisesti tyon jatkuvuuden ja
ylikansallisen yhteistyon kannustamiseen.

HARVINAISTEN SAIRAUKSIEN KLUSTERIEN KASITTELY

46

47

48

Tapausryhmien tehokas kasittely edellyttdd ongelman analysointia, arviointia ja
hallintaa seka selkedd viestintdd viestolle. Tallaiset toimet ovat seké vélttimattomia
ettd vaikeita. Niiden vilttimittomyys on selvdd, koska on mddriteltivda kaikki
paikalliset tekijat, jotka ovat saattaneet aiheuttaa tautiklusterin tai myotivaikuttaa
sithen. Se on kuitenkin myos vaikeata, koska on monia syitd, joiden vuoksi
tautiklusteri on tunnistettava, ja kaikkia mahdollisuuksia on harkittava ja tutkittava,
ennen kuin ehdotetaan tiettyd syy-yhteyttd. Tautiklustereita ilmenee kuitenkin vain
harvoin jollain tietylld alueella. Tama tarkoittaa sitd, ettd yksittdisessd tapauksessa
mukana olevilla on vain vahdn mahdollisuuksia hankkia tarvittavaa kokemusta.

Téssd tilanteessa olisi hyodyllistd perustaa yhteiso6n “Harvinaisten sairauksien
ryhmid kisittelevid asiantuntijaryhmia “ (Rare Disease Cluster Response Teams).
Ryhmissi olisivat mukana ne, joilla on asiaan liittyvdd kokemusta, joka voitaisiin
asettaa kiytettaviksi kulloistenkin paikallisviranomaisten avuksi. Viime aikoina
Creutzfeldt-Jakobin taudista saadut kokemukset osoittavat téllaisen ldhestymistavan
tarvetta, jotta voidaan parhaalla mahdollisella tavalla hyodyntda riskien arvioinnista
ja hallinnasta saatu vihdinen asiantuntemus.

Harvinaisten sairauksien ryhmista on tarpeen luoda tiettyjen harvinaisten sairauksien
tai toisiinsa liittyvien sairausryhmien yhteyspisteiden verkkoja, jotka voisivat auttaa
varoittamalla ajoissa mahdollisista ongelmista, yhteensovittaa tautiklusterien
tutkimista ja tarjota asiantuntijaryhmille aiheellisia tietoja, esimerkiksi odotettavissa
olevista esiintymistasoista. Nimi yhteyspisteet tarvitsevat korkeatasoista
asiantuntijuutta epidemiologiassa ja tilastotieteessd sekd harvoin esiintyvistd
sairauksista saatavissa olevat epidemiologiset tiedot seké yhteison tasolla toimivilta
ettd paikallisesti ja alueellisesti toteutetuilta seuranta- ja tarkkailuohjelmilta.
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49

50

51

Kuten edelld on mainittu, harvinaisten sairauksien epidemiologiset tiedot eivit talld
hetkelli ole kattavat. Nimi tiedot riippuvat tehokkaista seuranta- ja
tarkkailuohjelmista. Suurin osa harvinaisista sairauksista on synnynnéisié hairioitd, ja
talla alalla on perustettu seuranta- ja tarkkailuohjelma: EUROCAT. Téhén yhteiseen
toimintaohjelmaan kuuluu pddasiassa jisenvaltioista tulevia osallistujia, jotka
tutkivat viestod paikallisesti ja joskus alueellisesti ja jotka tutkivat synnynniisten
epamuodostumien mairad, tyyppid ja mahdollisia syitd ehkiistikseen niitd. Komissio
osallistuu EUROCAT:in rahoittamiseen. Jasenvaltioissa on muita synnynniisten
epimuodostumien seurantaohjelmia, ja yhteistyo ndiden ohjelmien ja  muita
harvinaisten sairauksien (ryhmid) seuraavien ohjelmien vililld on vilttaméatontd, jotta
saatavilla olevat tiedot saataisin mahdollisimman hyvdin kiytt66n ja
mahdollisimman hyvin analysoiduiksi.

Yhteison toimien tavoitteena olisi huolehtia tautiklusteriongelman tehokkaasta
kasittelystd, miki on ratkaisevan tirkedd harvinaisten sairauksien osalta.

Té4min tavoitteen saavuttamiseksi suoritettaviin toimiin voisi sisdltyi

- (erityistd huomiota vaativien) harvinaisten sairauksien, mukaan lukien
synnynndisten epimuodostumien, geneettisten héirididen tai eri elinjirjestelmien
sairauksien seurannan tukeminen sekd harvoin esiintyviin sairauksiin liittyvien
tekniikoiden tukeminen toisaalta toteamisen, hoidon ja tutkimuksen tarpeiden ja
toisaalta asianmukaisen tilastollisen seurannan vaatimusten tayttamiseksi

- harvinaisten sairauksien asiantuntijaryhmien muodostamisen edistiminen ja
erikoiskoulutuksen jirjestiminen tautiklusterien tutkijoille

- tarkkailujarjestelmien perustaminen ja mahdollisten tautiklusterien varhainen
toteaminen ja

- asiantuntemuksen vaihdon kannustaminen ulkoisiin syihin yhdistettivien
harvinaisten sairauksien klusterien arvioinnissa, niihin liittyvissd viestinnissi ja
niiden hallinnassa.

HARVINAISET TUOTTEET

52

Ladketuotteiden valvontaa ja lupamenettelyd koskevan yhteison tyon yhteydessd
valmistellaan lainsiddiantoehdotusta, jonka tarkoituksena on tarjota oikeudelliset
puitteet “harvinaisille laskkeille”. Se kattaa seuraavat alueet: harvinaisten ladkkeiden
nimedmisen, tutkimustuen, markkinoille piddsyn ja valvonnan mukaan lukien
lddkeainevalvonnan.
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Tamén ehdotuksen osana komissio aikoo ehdottaa ndiden tuotteiden médritelmas
seuraavasti: kaikki liskevalmisteina esitetyt aineet tai aineyhdistelmiit

- joita kiytetdsn ihmisten hengenvaarallisten tai kroonisesti vammauttavien
sairauksien hoitamiseen, ehkéisemiseen tai diagnosointiin

- kun kyseisen sairauden ilmeneminen vaikuttaa korkeintaan viiteen ihmiseen
10 000:sta Euroopan yhteisossé ja

- kun kaupallinen tuotto on riittiméton.

HARVINAISIA SAIRAUKSIA JA HARVINAISIA TUOTTEITA KOSKEVA

53

54

55

EUROOPAN YHTEISON TUTKIMUS

Tutkimusta ja teknologista kehittamistd koskeva neljés puiteohjelma (1994 - 1998)*,
erityisesti biolaaketieteen ja terveyden tutkimusohjelma (BIOMED 2) ja sen alue I
"ladkealan tutkimus" ja alue 4.6 "harvinaisten sairauksien tutkimus", kattaa
tutkimuksen harvinaisten laskkeiden kehittdmiseksi seké tukee harvinaisia sairauksia
koskevaa perustutkimusta ja kliinist4 tutkimusta.

Harvinaisten sairauksien alalla tutkimustehtéviin sisiltyy diagnostisten perusteiden,
syiden ja perinngllisten ndkokohtien sekd ehkdisymenetelmien médritteleminen.
Téssd painotetaan Euroopan epidemiologisten havaintoasemien, tietoverkkojen ja
harvinaisten sairauksista karsivien potilaiden rekisterin perustamisessa, jotta
lisattaisiin kdytossé olevan harvinaisia sairauksia koskevan tiedon méaraa.

Lidkealan tutkimuksen tavoitteena on tukea harvinaisten sairauksien hoitoa
koskevaa tutkimusta, mukaan lukien menetelmit harvinaisten lddkkeiden nopeaksi
kehittamiseksi seki saatavilla olevien harvinaisten ladkkeiden varastot Euroopassa.

VII. NEUVOTTELUT, ARVIOINTI JA KERTOMUKSET

NEUVOTTELUT

56

Tdmin ohjelman toimet toteutetaan liheisessd yhteistyossd jdsenvaltioiden kanssa
erityisesti niiden politiikkkojen ja ohjelmien yhteensovittamisen osalta. Témién
helpottamiseksi komissio ehdottaa jdsenvaltioiden edustajista koostuvan neuvoa-
antavan komitean perustamista. Tarvittavia yhteyksid pidetddn ylld myos WHO:hon,
muihin asiaankuuluviin kansainvilisiin jirjestoihin ja kolmansiin maihin ohjelman
toimien vaatimusten mukaisesti.

Pastos 94/1110/EY, 26.4.1994, EYVL N:o L 126, 18.5.1994, s.1, sellaisena kuin se on
muutettuna paitdkselld 96/616/EY, 25.3.1996, EYVL N:o L 86, 4.4.1996 5.69
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ARVIOINTIKERTOMUKSET

57

Ohjelman arviointi esitetddn kahdessa kertomuksessa:

keskivdlin  kertomus neuvostolle, Euroopan parlamentille, talous- ja
sosiaalikomitealle sekd alueiden komitealle. Keskivilin kertomuksen tarkoituksena
on huolehtia siitd, ettd yhteison toimielimet ja niiden kautta kaikki ne, joita asia
koskee, pysyvit tdysimddrdisesti ajan tasalla suoritettujen toimien edistymisesta.
Siihen sisiltyy tietoja eri toimien nojalla tuetuista hankkeista.

ohjelman pédttymisen jdlkeen komissio toimittaa edelldi mainituille toimielimille
ohjelman toteuttamista koskevan loppukertomuksen, johon sisiltyy arviointi
suoritetuista toimista.

YLEISET TIEDOTUSTOIMET

58

59

Komissio huolehtii siitd, ettd suoritettuja toimia koskevat kertomukset ovat
asianosaisten ja suuren yleison saatavilla.

Yhteison tulevissa harvinaisia sairauksia koskevissa kansanterveystoimissa on
otettava huomioon olemassa oleva suuri tyomiiré, erityisesti Euroopan yhteisén
perustamissopimuksen 129 ja 130 f artiklan nojalla suoritettu tyo.
Perustamissopimuksen 129 artiklan mukaisesti yhteis6 myotiavaikuttaa ihmisen
terveyden korkeatasoiseen suojeluun kannustamalla jasenvaltioiden vilistd
yhteistyotd, tukemalla niiden toimia sekd parantamalla laheisesséd yhteistyossi niiden
kanssa niiden politiikkkojen ja ohjelmien yhteensovittamista sekd edistimailld
yhteistyotda kolmansien maiden ja kansanterveyden alalla toimivaltaisten
kansainvilisten jarjestojen kanssa.
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EHDOTUS:
EUROOPAN PARLAMENTIN JA NEUVOSTON PAATOS

harvinaisia sairauksia koskevan yhteison toimintaohjelman

hyviksymisestd vuosiksi 1999-2003
kansanterveyden toimintakehyksessi

&



PERUSTELUT

Kansanterveyden toimintakehyksesti 24 piivini marraskuuta 1993 KOM(93) 559
lopullinen antamassaan tiedonannossa komissio médritteli ne periaatteet ja sen strategian,
joita olisi seurattava toteutettaessa yhteisobn toimia Euroopan yhteison
perustamissopimuksen 3 artiklan o kohdassa ja 129 artiklassa miirittyjen terveyden
suojelun tavoitteiden saavuttamiseksi.

Yhteison tehtaviksi on médritetty jasenvaltioiden kansanterveyden alalla suorittamien
toimien tukeminen, avustaminen tavoitteiden ja strategioiden muotoilussa ja
toteuttamisessa sekd terveyden suojelun edistaminen kaikkialla yhteisdssd niin, ettd
tavoitteena ovat yhteison jossakin osassa tietylld alalla jo saavutetut parhaat tulokset.

Perustamissopimuksen 129 artiklan mukaisesti komissio esittad Euroopan parlamentin ja
neuvoston hyviksyttaviksi ehdotukset edistdmistoimiksi, joiden tarkoituksena on
osaltaan varmistaa ihmisten terveyden korkeatasoinen suojelu.

Edelldi mainitussa komission tiedonannossa esitetd4in perusteet, joiden pohjalta
miiritetdin yhteison toimintaohjelmien ensisijaiset alat. Niiden perusteiden mukaisesti
harvinaiset sairaudet madritettiin téllaiseksi ensisijaiseksi alaksi.

Tami komission ehdotus, joka perustuu 129 artiklaan ja josta ilmoitettiin jo komission
tyoohjelmassa vuodelle 1996, kuuluu yhteison ja jisenvaltioiden yhteistd toimivaltaa
koskevan periaatteen alle, ja silld pyritddn parantamaan tietoa harvinaisista sairauksista,
potilasryhmille annettavaa tukea sekd harvinaisten sairauksien klusterien riskianalyysii ja
riskien  hallintaa. Tamd yhteison toiminta noudattaa  toissijaisuus-  ja
suhteellisuusperiaatetta.

Toissijaisuusperiaatteen mukaisesti aloilla, jotka eivdt kuulu yhteison yksinomaisen
toimivallan piiriin, kuten harvinaisia sairauksia koskevat toimet, yhteis® toimii vain siind
tapauksessa ja siind laajuudessa, kuin jésenvaltiot eivit voi riittavalld tavalla toteuttaa
suunnitellun toiminnan tavoitteita, jotka suunnitellun toiminnan laajuuden tai vaikutusten
takia voidaan timén vuoksi toteuttaa paremmin yhteison tasolla.
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Harvinaisia sairauksia ovat sairaudet, joiden yleisesti hyviksytty esiintyvyys koko
yhteison véestossd on alle viisi tapausta 10 000 asukasta kohti. Tdssd ohjelmassa
nimenomaisesti kasitellyt sairaudet ovat niitd, joissa tarvitaan yhteensovitettuja
erityistoimenpiteitd, jotta huolehdittaisiin siitd, ettd ei atheudu merkittavid syntyméa
edeltivdd tai ennenaikaista sairastuvuutta tai kuolleisuutta eikd suurta yksilon
eliménlaadun tai sosio-ekonomisten mahdollisuuksien menetysta.

Ehdotettu viisivuotinen toimintasuunnitelma pyrkii tdydentdmiin jisenvaltioissa
meneilliin olevaa tyotd toimin, jotka kohdistuvat viestoon, terveydenhoidon
ammattilaisiin ja viranomaisiin.

Kun otetaan huomioon kéytettdvissi olevat rajalliset voimavarat, ei olisi kiytinnollists,
ettd yhteison kansanterveysohjelma kisittelisi kaikkia noin 5 000 harvinaista sairautta ja
harvinaisten sairauksien kaikkia nakékohtia.

Valittaessa ohjelmaan siséllytettavid tavoitteita ja méiriteltédessd sithen siséllytettivid
toimia on otettu huomioon tilla hetkelld jdsenvaltioissa ja yhteison tasolla vallitseva
tilanne ohjelman kattamalla alalla. Ohjelman tarkoituksena on nopeuttaa ja tehostaa
tietotuen jakamista potilasryhmille ja kattojarjestoille, perustaa tehokkaat tautiklustereita
kisittelevat asiantuntijaryhmit sekd lisdtd jésenvaltioiden yhteistyoti. Nain viltetidin
tarpeeton péillekkiinen tyo ja nopeutetaan parhaan ratkaisun kiytto6n ottamista naitd
sairauksia koskeviin ja kaikille jasenvaltioille yhteisiin ongelmiin.

Lopuksi perusteella lisdaarvon tuomisesta yhteison tasolla on erityistd merkitystd
harvinaisten sairauksien ollessa kyseessd, koska kaikki kyseiset toimet ovat
mittakaavaltaan ja vaikutukseltaan siind méérin ainutlaatuisia, ettd ne tuovat lisdarvoa
kaikille jasenvaltioille.

Tami ohjelma toteutetaan Euroopan parlamentin ja neuvoston 129 artiklan nojalla
tekemén péétoksen perusteella. Se ei kuulu yhteison yksinomaisen toimivallan piiriin eikd
se vaadi ohjelman kattamalla alalla annettujen kansallisten sdinnosten

yhdenmukaistamista.

Ohjelman nojalla suoritettujen toimien arviointi suoritetaan kahdessa kertomuksessa:
edistystd tarkastelevassa keskivaiheen kertomuksessa ja lopullisessa kertomuksessa
ohjelman toteuttamisesta. Naihin kertomuksiin sisiltyy tietoja yhteison rahoituksesta
toimien eri aloilla samoin kuin arvioinnin tulokset. Ne toimitetaan neuvostolle ja
Euroopan parlamentille seki talous- ja sosiaalikomitealle ja alueiden komitealle.



EHDOTUS:
EUROOPAN PARLAMENTIN JA NEUVOSTON PAATOS

harvinaisia sairauksia koskevan yhteisén toimintaohjelman hyviiksymisestii vuosiksi
1999-2003 kansanterveyden toimintakehyksessii

EUROOPAN PARLAMENTTI JA EUROOPAN UNIONIN NEUVOSTO, jotka

ottavat huomioon Euroopan yhteis6n perustamissopimuksen, ja erityisesti sen 129 artiklan,
ottavat huomioon komission ehdotuksen’,

ottavat huomioon talous- ja sosiaalikomitean lausunnon?,

ottavat huomioon alueiden komitean lausunnon®,

toimivat perustamissopimuksen 189 b artiklassa tarkoitettujen menettelytapojen mukaisesti,
sekd katsovat, ettd

1.  jo harvoin esiintyvien sairauksien ja tilojen harvinaisuus sininsi sek t4std aiheutuva niitd
koskevien tietojen puute voi johtaa siihen, eftd niistd tiloista kérsivit eivit saa
tarvitsemiaan terveydenhoidon voimavaroja ja terveyspalveluja,

2. tdtd ohjelmaa varten harvinaiset sairaudet méiritellisn hengenvaarallisiksi tai kroonisesti
heikentaviksi sairauksiksi, joiden esiintymistiheys on niin alhainen, ettd niiti varten
tarvitaan yhteisié erityistoimia,

3. perustamissopimuksen 3 artiklan o kohdan mukaisesti yhteison toimien on
myotivaikutettava terveyden korkeatasoiseen suojeluun,

4. perustamissopimuksen 129 artiklassa méaratiin nimenomaisesti yhteisén toimivallasta
tilli alalla siind laajuudessa kuin yhteis6 myotivaikuttaa siihen rohkaisemalla
jasenvaltioiden vilistd yhteistyotd sekd tarvittaessa tukemalla niiden toimintaa,
edistimalla niiden politiikkojen ja ohjelmien yhteensovittamista ja edistamalld yhteistyotd
kolmansien maiden sek4 kansanterveyden alalla toimivaltaisten kansainvilisten jarjestojen
kanssa, yhteison toiminnan olisi suuntauduttava tautien ehkiisemiseen sekd
terveysvalistuksen ja -kasvatuksen edistdmiseen,
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10.

11

12.

13.

14.

harvinaiset sairaudet on miiritelty yhteison toiminnan ensisijaiseksi  alaksi
kansanterveyden toimintakehyksessa’,

paitoslauselmassaan (A4-0311/95) keskipitkdn ajan sosiaalisesta toimintaohjelmasta
1995-1997° parlamentti pyysi komissiota esittamizn aiheellisten menettelyjen mukaisesti
kansanterveyden toimintakehyksestd annetussa komission tiedonannossa ennakoidun
harvinaisia sairauksia koskevan toimintaohjelman,

toissijaisuusperiaatteen mukaisesti aloilla, jotka eivit kuulu yhteisén yksinomaisen
toimivallan piiriin, kuten harvinaisia sairauksia koskevat toimet, yhteisé toimii vain siini
tapauksessa ja siind laajuudessa, kuin jisenvaltiot eivit voi rittévilld tavalla toteuttaa
suunnitellun toiminnan tavoitteita, jotka suunnitellun toiminnan laajuuden tai vaikutusten
takia voidaan timén vuoksi toteuttaa paremmin yhteison tasolla,

yhteisd voi tuoda lisdarvoa jdsenvaltioiden harvinaisia sairauksia koskeville toimille
koordinoimalla kansallisia toimenpiteitd, levittamalla tietoa ja kokemuksia, luomalla
yhteiset ensisijaiset tavoitteet, kehittimalla asiaankuuluvia verkkoja ja valitsemalla
eurooppalaisia yhteisonlaajuisia hankkeita sekd motivoimalla ja aktivoimalla kaikkia
asianosaisia,

yhteistyotd kansanterveyden alalla toimivaltaisten kansainvilisten jérjestojen ja
kolmansien maiden kanssa olisi edistettiva,

tukemalla parempien tietojen ja paremman kasityksen saamista sekd laajempaa tietojen
levittdmistd harvinaisista sairauksista seki kehittimilld olemassa olevia yhteison ohjelmia
ja toimia tdydentavaad toimintaa samalla tarpeetonta péillekkiisyyttd vilttden ohjelma
edistdd 129 artiklassa magrittyjen yhteison tavoitteiden saavuttamista,

suoritettuja toimia olisi ohjelman arvon ja vaikutuksen lisdimiseksi arvioitava jatkuvasti
erityisesti toimien tehokkuuden ja asetettujen tavoitteiden saavuttamisen kannalta ja
aiheellisissa tapauksissa tarvittavien mukautusten tekemiseksi,

ohjelman keston olisi oltava viisi vuotta, jotta olisi riittdvésti aikaa toimien suorittamiselle
asetettujen tavoitteiden saavuttamiseksi,

erityisten yhteisdn jirjestelyjen kayttoonotto auttaa varmistamaan sen, ettd kaikille
jasenvaltioille ilmoitetaan nopeasti hétatilanteesta niin, ettd véestonsuojelu voidaan
varmistaa,

nimi yhteison jirjestelyt tietojen nopeaksi vaihtamiseksi eivéat vaikuta jasenvaltioiden
oikeuksiin tai velvollisuuksiin perustamissopimusten tai kahdenvilisten ja monenvalisten
yleissopimusten nojalla,

KOM (93) 559 lopullinen
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15.

16.

17.

18.

Euroopan parlamentti, neuvosto ja komissio ovat tehneet 20 piivind joulukuuta 1994
sopimuksen yhteistoimintatavasta EYn perustamissopimuksen 189 b artiklassa mairityn
menettelyn mukaisesti annettujen saddosten tiaytantdonpanomenettelyssi,

talla paitokselld asetetaan taloudellinen kehys, joka muodostaa pasasiallisen viitteen
budjettivallan kéyttajalle vuosittaisessa talousarviomenettelyssd Euroopan parlamentin,
neuvoston ja komission 6 piivind maaliskuuta 1995 antaman julistuksen 1 kohdan
merkityksessd,

'yhteison rahoitusnakymit ovat voimassa vuoteen 1999, jonka jilkeen niitdi on

tarkistettava, ja

taloudellinen kehys ohjelman neljaksi viimeiseksi vuodeksi (2000-2003) mééritetdéin sen
jdlkeen, kun tulevat rahoitusndkymét on vahvistettu,
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OVAT PAATTANEET SEURAAVAA:
1 artikla
Ohjelman perustaminen

1. Téaten hyvaksytaan harvinaisia sairauksia koskeva yhteison ohjelma, jiljempéand 'timi
ohjelma’, 1 péivistd tammikuuta 1999 31 pdivddn joulukuuta 2003 viliseksi ajaksi
kansanterveyden toimintakehykssanterveyden toimintakehyksen yhteydessi.

2. Téamin ohjelman tarkoituksena on osaltaan taata korkeatasoinen terveyden suojelu
harvinaisten sairauksien osalta antamalla tietoa niisti sairauksista, edistimalli ja
lyjittamalla  potilaiden tukiryhmida ja edistimalld tautiklustereita kisittelevien
asiantuntijaryhmien perustamista.

3. Tamin ohjelman nojalla toteutettavat toimet ja niiden erityistavoitteet on esitetty
liitteessd seuraavien otsikoiden alla:

1) Toimet harvinaisia sairauksia koskevien yhteison tietojen osalta
2) Toimet potilaiden ja perheiden tukiryhmien tukemiseksi
3) Toimet harvinaisten sairauksien klustereiden késittelemiseksi
2 artikla
Taytintoonpano

1.  Komissio huolehtii liheisessd yhteistyossd jasenvaltioiden kanssa liitteessd lueteltujen
toimien taytantoonpanosta.

2. Komissio toimii yhteistydssd harvinaisten sairauksien alalla toimivien laitosten ja
jarjestojen kanssa.
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3 artikla
Talousarvio
Téamén ohjelman tdytantdonpanon taloudellinen kehys vuodeksi 1999 on 1,3 miljoonaa
ecua nykyisten rahoitusnakymien mukaisesti. Ohjelman neljin viimeisen vuoden (2000-
2003) taloudellinen kehys méiratasn yksityiskohtaisesti sen jilkeen, kun seuraavat
rahoitusndakymdt on vahvistettu.
Budjettivallan kiyttdja méarad vuotuiset médrarahat rahoitusnikymien mukaisesti.

4 artikla

Yhdenmukaisuus ja tiydentiivyys

Komissio huolehtii siitd, ettd timin ohjelman nojalla suoritettavat yhteisén toimet ja muiden
asiaan liittyvien yhteisdn ohjelmien ja toimien nojalla suoritetut toimet ovat yhdenmukaisia ja
tdydentivit toisiaan.

(@)
®)

5 artikla
Komitea

Komissiota avustaa timéin toimintasuunnitelman taytdnt6onpanossa neuvoa- antava
komitea, jiljempani ‘komitea’, joka muodostuu jasenvaltioiden edustajista ja
jonka puheenjohtajana toimii komission edustaja.

Komission edustaja toimittaa komitealle ehdotuksen tarvittavista toimenpiteistd, jotka
koskevat erityisesti

perusteluja ja menettelyjd, jotka lLiittyvét hankkeiden valitsemiseen ja rahoittamiseen
tdmén ohjelman mukaisesti,

arviointimenettelya.
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Komitea antaa, tarvittaessa &éinestettydan, lausuntonsa ehdotuksesta mdiirdajassa, jonka‘
puheenjohtaja voi asettaa asian kiireellisyyden mukaan.

Lausunto merkitaén poytakirjaan; lisiksi jokaisella jisenvaltiolla on oikeus pyytds, ettd sen
kanta merkitaén poytikirjaan.

Komission on, niin suurelta osin kuin mahdollista, otettava huomioon komitean lausunto. Sen
on ilmoitettava komitealle, milld tavoin lausunto on otettu huomioon.

Komission edustajan on ilmoitettava komitealle jatkuvasti komission ehdotuksista tai yhteison
aloitteista ja ohjelmien taytantoonpanosta muilla politikan aloilla, jotka ovat tirkeitd tdmén
ohjelman tavoitteiden saavuttamisen kannalta.

6 artikla
Kansainviilinen yhteistyo

1.  Tétd ohjelmaa tdytintGOnpantaessa edistetddn yhteisty6td kolmansien maiden seki
kansanterveyden alalla toimivaltaisten kansainvilisten jirjestojen kanssa.

2. Tahin ohjelmaan voivat osallistua Keski-Euroopan assosioituneet maat niiden ehtojen
mukaisesti, joista mazratdin ndiden maiden yhteison ohjelmiin osallistumista koskevissa
assosiointisopimuksissa tai niihin liittyvissi lisipoytakirjoissa. Tahan ohjelmaan voivat
osallistua Kypros ja Malta lisimédrdrahojen perusteella samojen sdént6jen mukaisesti,
joita sovelletaan EFTA-maihin, ndiden maiden kanssa sovittavien menettelyjen

mukaisesti.
7 artikla
Seuranta ja arviointi
1. Taman padtoksen taytintoonpanossa komissio toteuttaa tarvittavia toimenpiteitd

varmistaakseen ohjelman seurannan ja jatkuvan arvioinnin ottaen huomioon 1
artiklassa ja liitteessd tarkoitetut yleiset ja erityiset tavoitteet.

2. Komissio esittdd ohjelman kolmantena vuonna Euroopan parlamentille ja
neuvostolle arviointikertomuksen.

3. Komissio toimittaa Euroopan parlamentille ja neuvostolle lopullisen kertomuksen
tdméan ohjelman piéttyessa.

4, Komissio siséllytti naihin kertomuksiin tietoja yhteisén rahoituksesta toimien eri
aloilla sekd tdydentdvyydestd muiden 4 artiklassa tarkoitettujen toimien kanssa
sekd arviointien tulokset. Se toimittaa nima myos talous- ja sosiaalikomitealle
seki alueiden komitealle.

Tehty Brysselissa

Euroopan parlamentin puolesta Neuvoston puolesta
Puhemies Puheenjohtaja
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LIOTE
ERITYISTAVOITTEET JA -TOIMET

TOIMET HARVINAISIA SAIRAUKSIA KOSKEVIEN YHTEISON
TIETOJEN OSALTA

Tavoite:  hankkia tietoja harvinaisista sairauksista erityisesti potilaita, terveydenhoidon

IL

ammattilaisia ja tutkijoita varten.

Eurooppalaisen harvinaisia sairauksia koskevan tietokannan perustamisen edistiminen ja
tukeminen; tietokantaan kirjattaisiin sairauden nimi, sen synonyymit, yleiskuvaus, oireet,
syyt, sairauden kohteeksi joutunut véestd, vakiohoidot, tutkimukselliset hoidot (jos niitd
on) ja luettelo tahoista, joihin voidaan ottaa yhteyttd lisitietojen saamiseksi kyseisesti
tilasta.

Tiedonsaannin parantaminen ja olemassa olevien tietojirjestelmien ja -palvelujen
yhteensovittaminen tukemalla verkostojen perustamista ja lujittamista paikallisella,
alueellisella, kansallisella seki yhteison tasolla.

Yhteisten kokousten jarjestaminen terveydenhoidon ammattilaisille harvinaisten
sairauksien varhaisen havaitsemisen, tunnistamisen, hoidon ja ehkiisemisen
parantamiseksi.

TOIMET POTILAAN JA PERHEEN TUKIRYHMIEN TUKEMISEKSI

Tavoite:  perustaa, edistid ja lujittaa vapaaehtoisjarjest6jd, jotka tukevat harvinaisista

I

sairauksista suoraan tai epasuorasti kérsivid ihmisia.

Samoista harvinaisista tiloista kérsivien tai niiden kanssa ammattinsa puolesta tekemisissid
olevien ihmisten ryhmien perustamisen edistdminen, jotta levitettaisiin ndiden henkil6iden
kokemuksia, helpotettaisiin koulutusta ja yhteensovitettaisin heidin toimiaan
kansallisella tasolla ja yhteison tasolla.

Ryhmien yhteistyén ja verkottumisen edistiminen sekd sellaisten kattojirjestdjen
perustaminen ja vaaliminen, jotka keskittyisivit erityisesti tyon jatkuvuuden ja
ylikansallisen yhteistyon kannustamiseen.

TOIMET HARVINAISTEN SAIRAUKSIEN KLUSTERIEN
KASITTELEMISEKSI

Tavoite: varmistaa tautiklustereita koskevan ongelman tehokas kisittely, miké on erittiin

tarkedd harvinaisten sairauksien ollessa kyseessa.
(Erityistd huomiota vaativien) harvinaisten sairauksien, mukaan lukien synnynnéisten

epimuodostumien, geneettisten héirididen tai eri elinjarjestelmien sairauksien seurannan
tukeminen seki harvoin esiintyviin sairauksiin liittyvien tekniikoiden tukeminen toisaalta
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toteamisen, hoidon ja tutkimuksen tarpeiden ja toisaalta asianmukaisen tilastollisen
seurannan vaatimusten tayttamiseksi.

Harvinaisia sairauksia kisittelevien asiantuntijaryhmien muodostamisen edistaminen ja
erikois- koulutuskurssien jarjestdminen tautiklusterien tutkijoille.

Tautiklusterien tarkkailujirjestelmén ja varhaisen varoitusjarjestelmin tukeminen.

Asiantuntemuksen vaihdon kannustaminen ulkoisiin syihin yhdistettdvien harvinaisten
sairauksien klusterien arvioinnissa, nithin liittyvéssd viestinndssd ja niiden hallinnassa.
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RAHOITUSSELVITYS
1  TOIMENPITEEN NIMI

Ehdotus Euroopan parlamentin ja neuvoston péitokseksi harvinaisia sairauksia koskevan
yhteison toimintaohjelman hyvaksymisest4 kansanterveyden toimintakehyksessé

2  BUDJETTIKOHTA

3 OIKEUSPERUSTA

Euroopan yhteisdn perustamissopimuksen 3 artiklan o kohta ja 129 artikla.
4 TOIMENPITEEN KUVAUS

4.1. Toimenpiteen yleistavoite

Edistd4 perustamissopimuksessa mééréttyjen tavoitteiden saavuttamista:

- 3 artiklan o kohdan nojalla yhteison tulee myétivaikuttaa terveyden korkeatasoisen
suojelun saavuttamiseen.

- 129 artiklassa yhteison edellytetddn myotavaikuttavan ihmisten terveyden
korkeatasoisen suojelun toteuttamiseen erityisesti rohkaisemalla jisenvaltioiden valisti
yhteistyota seka tarvittaessa tukemalla niiden toimintaa, edistamélla niiden politiikkojen
ja ohjelmien yhteensovittamista ja edistimélld yhteisty6td kolmansien maiden seki
kansanterveyden alalla toimivaltaisten kansainvilisten jérjestojen kanssa. Yhteison
toiminta suuntautuu tautien, erityisesti laajalle levinneiden vaarallisten sairauksien,
ehkiisemiseen edistimalld niiden syiden ja leviimisen tutkimusta seki terveysvalistusta
ja -kasvatusta.

Toimintaohjelman yleiseni tavoitteena on myotévaikuttaa terveyden korkeatasoisen
suojelun tason takaamiseen harvinaisten sairauksien osalta.

Menetelmi timén tavoitteen saavuttamiseksi koostuu toimista, joilla

- tarjotaan mahdollisuus puuttua asioihin paljon monipuolisemmin ja aloittaa
yhteensovitetut toimet sellaisten potilaiden kohdalla, jotka saattaisivat muutoin
jiada eristyksiin tai joille saatettaisiin tehdd viari diagnoosi

- saadaan tietoa harvinaisista sairauksista

- lujitetaan potilaiden ja perheiden tukiryhmien muodostamista ja perustamista

- toteutetaan asiantuntijaryhmien perustaminen, jotka osallistuvat harvinaisten
sairauksien ryhmien kisittelyyn.

4.2. Toimenpiteen siiidetty kestoaika ja sen uudistamista tai pidentiimisti koskevat
yksityiskohtaiset sddnnot

29



- viisi vuotta: 01.01.1999 - 31.12.2003

- Kertomus téytént6onpanosta toimitetaan neuvostolle ja Euroopan parlamentille
ohjelman kolmantena vuonna.

- Kertomus neuvostolle ja Euroopan parlamentille ohjelman paityttyd yhdessd
arviointitulosten kanssa.

MENOJEN JA TULOJEN LUOKITUS

- muut kuin pakolliset menot
- jaksotetut médrarahat

MENO-/TULOLAJI

Tuki muiden julkisen tai yksityisen alan lahteiden kanssa tapahtuvalle yhteisrahoitukselle
(ei saa ylittdd ftiettyd prosentuaalista osuutta ehdotettujen hankkeiden
kokonaiskuluista).

Myonnettivin rahoituksen taso riippuu rahoitettavan toimen laajuudesta ja siitd, missid
maédrin suunnitellut eri toimet heijastavat toimintasuunnitelmaa. Tillainen rahoitus ei
ylitd 70 prosenttia ehdotettuja hankkeita varten varatusta kokonaistalousarviosta
lukuun- ottamatta verkkoja ja komission tilaamaa ja sitd suoraan hyddyttivad tyoti,
jolloin tuki voi olla 100 prosenttia.

TALOUDELLISET VAIKUTUKSET

7.1  Toimenpiteen kokonaiskustannusten laskentatapa
(yksikkékustannuksen miiiiritelmé)

Laskentamenetelmd on aikaisempien ympéristterveyden toimien yhteydessi saadun
kokemuksen tulos. Tama sisiltdd 24 paivind marraskuuta 1993’ annetun komission
lopullisen tiedonannon taulukossa 4 luetellut erityyppiset yhteison toimet ja edustaa
kymmenen vuoden osaamista jésenvaltioiden ja valtiosta rijppumattomien jarjestdjen
kanssa tehdyn yhteistyon rahoittamisessa; yhteistyd koskee tietojen kerdaamists,
analysoimista ja levittamistd, verkostojen perustamista, kampanjoiden, esimerkiksi
Eurooppa- viikkojen, laadunvalvontaa sekd jérjestelmien ja menettelyjen laatimista
neuvoteltaessa ja tehtdessd yhteistyotd yhteisten tavoitteiden asettamiseksi ja
toimintalinjojen  koordinoimiseksi sekd yhteisbn tason  toimintasuunnitelmien
muotoilemiseksi ja kehittamiseksi. Erntyiskustannusarviot perustuvat oletukseen, ettd
puoleen tdmén ohjelman nojalla suoritettavista toimista tarvitaan 100 prosentin rahoitus
ja toiseen puoleen tarvitaan 50 prosentin rahoitus ja ettd toteutettavat toimet koskevat
useimpia tai kaikkia jasenvaltioita. Vuonna 1999 toteutettaviin toimiin arvioidaan
tarvittavan yhteensi 1,3 miljoonaa ecua. Neljan viimeisen vuoden uusi taloudellinen
kehys vahvistetaan vuonna 2000 yhteisén seuraavien rahoitusnikymien mukaisesti.
Vuotuisista médrarahoista paitetéin tavanomaisten talousarviomenettelyjen mukaisesti.
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7.1.1 Harvinaisia sairauksia koskeva tietokanta potilaille, terveydenhoidon
ammattilaisille ja tutkijoille

Perustetaan eurooppalainen harvinaisia sairauksia koskeva tietokanta, johon kirjataan
sairauden nimi, sen synonyymit, yleiskuvaus, oireet, syyt, sairauden kohteeksi joutunut
véestd, vakiohoidot, tutkimukselliset hoidot (jos niitd on) ja luettelo tahoista, joihin
voidaan ottaa yhteyttd lisitietojen saamiseksi kyseisestd tilasta. Timin tietokannan
perustamiseen vuonna 1999 lasketaan tarvittavan 600 000 ecua.

Harvinaisia sairauksia kisittelevien yhteisten kokousten jérjestiminen terveydenhoidon
ammattilaisille maksaa 100 000 ecua vuonna 1999.

7.1.2 Harvinaisia sairauksia koskevien vapaaehtoisjiirjestojen perustaminen
Kokouksista, joiden tarkoitus on edistdd harvinaisista sairauksista kérsivid ihmisid -
tukevien vapaaehtoisjirjestdjen perustamista, aiheutuvat kustannukset vuonna 1999 ovat
200 000 ecua. ‘

7.1.3. Harvinaisten sairauksien klusterien tehokasvkiisitteleminen

(Erityisti huomiota vaativien) harvinaisten sairauksien seurantamahdollisuuksien
perustaminen maksaa 300 000 ecua vuonna 1999.

Harvinaisten sairauksien asiantuntijaryhmien muodostaminen ja koulutuksen
jérjestaminen tautiklusterien tutkimiseksi maksaa 100 000 ecua vuonna 1999.
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7.2 Eritelty kustannusten jakautuminen (miljoonaa ecua) - suuntaa-antava ohjelma

TAVOITE TOIMINTA-ALA VUODET
1999 200 | 2001 | 2002 200 | YHT.
0 - 3
Tictojen antaminen | Eurooppalaisen harvinaisia sairauksia koskevan tietokannan perustamisen | 0,6 - - - - 0,6
harvinaisista edistiminen ja tukeminen; tietokantaan kirjattaisiin sairauden nimi, synonyymit,
sairauksista yleiskuvaus hiiriosti, oireet, syyt, sairauden kohtecksi joutunut viestd, vakiohoidot,
erityisesti potilaille, | tutkimukselliset hoidot (jos niitd on) ja luettelo tahoista, joihin voidaan ottaa yhteyttd
terveydenhoidon lisitietojen saamiseksi kyseisesti tilasta.
ammattilaisille  ja
tutkijoille.
Tiedonsaannin parantaminen ja olemassa olevien tietojirjestelmien ja -palvelujen | - - - - - -
yhteensovittaminen tukemalla verkostojen perustamista ja lujittamista paikallisella,
alueellisella, kansallisella seki yhteison tasolla.
Yhteisten kokousten jirjestiminen terveydenhoidon ammattilaisille harvinaisten | 0,1 - - - - 0,1
sairauksien varhaisen havaitsemisen, tunnistamisen, hoidon ja ehkiisemisen
parantamiseksi.
Perustaa, edistid ja | Edistdd samoista harvinaisista tiloista kirsivien tai niiden kanssa ammattinsa | - - - - - -
lujittaa puolesta tekemisissi olevien ihmisten ryhmien perustamista ndiden henkildiden
vapaachtoisia kokemusten levittimiseksi, koulutuksen helpottamiseksi ja heidin toimiensa
jarjestojd, jotka | yhteensovittamiseksi kansallisella tasolla ja yhteison tasolla.
tukevat ‘
harvinaisista
sairauksista suoraan
tai epésuorasti |
kiirsivid ihmisid.
Ryhmien yhteistyon ja verkottumisen edistiminen seki sellaisten yleisjarjestdjen | 0,2 - - - - 0,2
perustaminen ja vaaliminen, jotka keskittyisivit erityisesti tyon jatkuvuuden ja
ylikansallisen yhteisty6n edistimiseen.




Varmistaa
tautiklusteriongelm
an tehokas kisittely.

(Erityisti huomiota vaativien) harvinaisten sairauksien, mukaan lukien
synnynniisten epimuodostumien, geneettisten hiirididen ja elimellisten sairauksien
seurannan tukeminen sekd harvoin esiintyviin sairauksiin liittyvien tekniikoiden
tukeminen toisaalta toteamisen, hoidon ja tutkimuksen tarpeiden ja toisaalta
asianmukaisen tilastollisen seurannan vaatimusten tayttimiseksi.

0,3

0,3

Harvinaisia sairauksia kisittelevien asiantuntijaryhmien muodostamisen edistiminen
ja erikoiskoulutuskurssien jirjestimisen tukeminen tautiklusterien tutkijoille.

0,1

0,1

Tautiklusterien tarkkailujirjestelmin ja varhaisen varoitusjérjestelmin tukeminen.

Asiantuntemuksen vaihdon kannustaminen ulkoisiin syihin  yhdistettidvien
harvinaisten sairauksien ryhmien arvioinnissa, niihin liittyvdssi viestinnissi ja
niiden hallinnassa.

YHTEENSA

1,3

p.m.

p.m.

1,3
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7.3

9.1

Suuntaa-antava miiirirahojen aikataulu (miljoonaa ecua)

1999 2000 2001 2002 2003 YHT.

Maksusitoumus- | 1,3 1,3
méirirahat '

Maksumiira-
rahat

1999 0,78 0,78

2000 0,52 0,52

2001

2002

2003

Seuraavat
vuodet

YHTEENSA |13 p.m. p.m. p.m. p.m. 1,3

TOIMENPITEET PETOSTEN EHKAISEMISEKSL; SUORITETTUJEN
TOIMENPITEIDEN TULOKSET

Tuen hakemuslomakkeissa vaaditaan tiedot mahdollisten edunsaajien yksiloinnista ja
henkiléllisyydesti, niin ettd heidin luotettavuutensa voidaan arvioida etukiteen.

Komission ja edunsaajien wvilisiin sopimuksiin sisdltyy toimenpiteitd petosten
ehkaisemiseksi (tarkastuksia, vilikertomuksia, loppukertomus). Komissio tarkistaa
kertomukset ja huolehtii siité, ettd tyo on suoritettu asianmukaisesti, ennen kuin vilierit ja
loppumaksut suoritetaan.

Lisiksi komissio suorittaa pistokokeita todentaakseen, miten varat on kaytetty. Muiden
kansanterveyden budjettikohtien tarkastuksia on jo suoritettu varainhoitovuosien 1991 -
1995 osalta, ja ne ovat osoittautuneet tehokkaiksi.

KUSTANNUSVAIKUTTAVUUSANALYYSI
Erityiset ja miirilliset tavoitteet

Yhteison toimien tarkoituksena on myotivaikuttaa terveyden korkeatasoisen suojelun
takaamiseen harvinaisten sairauksien osalta hankkimalla tietoa harvinaisista sairauksista,
erityisesti potilaille, terveydenhoitoalan ammattilaisille ja tutkijoille, perustamalla,
edistimalla ja vahvistamalla vapaaehtoisjirjest6jd, jotka tukevat harvinaisista sairauksista
suoraan tai vilillisesti karsivia ihmisid ja varmistamalla, ettd tautiklusterien ongelmaa
kasitelldan tehokkaasti, silla se on ensisijaisen tirked harvinaisten sairauksien kannalta.

Indikaattorit, jotka osoittavat onko nidma tavoitteet saavutettu, ovat seuraavanlaisia:
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harvinaisia sairauksia koskevan tiedon levittiminen npotilaille, terveydenhoitoalan
ammattilaisille ja tutkijoille

eurooppalaisen harvinaisia sairauksia koskevan tietokannan perustaminen

harvinaisten sairauksien havaitsemista, tunnistamista, hoitamista ja ehkiisemists
koskevien asiakirjojen kisilldolo

paikallisten, alueellisten, kansallisten ja yhteisonlaajuisten harvinaisten sairauksien alalla
toimivien potilasjérjestdjen mukanaolo ja toiminta

yhteison tason kattojarjestdt erilaisia harvinaisia sairauksia koskevan yhteistyon
edistamiseksi

harvinaisten sairauksien asiantuntijaryhmit ja harvinaisten sairauksien klustereihin liittyvi
erityinen tietojenvaihto, seuranta ja varhaiset varoitusjirjestelmit.

Kohderyhmiit

1.

9.2

Jasenvaltioiden toimivaltaiset terveysviranomaiset kansallisella, alueellisella ja paikallisella
tasolla sekd kansanterveyden alalla toimivaltaiset kansainviliset jirjestét;

Potilaiden tukiryhmit, terveydenhoidon ammattilaiset, kansanterveyden ja liiketieteen
jarjestot, yliopistolliset laitokset jne.

Valtiosta riippumattomat jarjestét ja muut terveyteen liittyvistd kysymyksistd
kiinnostuneet toimielimet seké véesto yleensa.

Toimenpiteiden perustelut

Ryhtyessdan toimiin 129 artiklan nojalla komission on paneuduttava sairauksien
ehkdisyyn ja terveyden suojelemiseen. Komission tiedonannossa kansanterveyden
toimintakehyksestd' maaritaan perusteet, joiden nojalla madritetdsn yhteison ohjelmien
ensisijaiset alat. Niiden perusteiden mukaisesti puitetiedonannossa arvioitiin eri
vaihtoehtoja torjua tauteja, erityisesti vaarallisia sairauksia ja niiden taustalla olevia syiti,
erityyppisten yhteison toimien avulla. Lisaksi tiedonannossa valittiin siind mainittujen
arviointiperusteiden mukaisesti kahdeksan ensisijaista alaa, joista yksi on harvinaiset
sairaudet.

Tétd ohjelmaa varten harvinaiset sairaudet médritelladn hengenvaarallisiksi tai kroonisesti
heikentaviksi sairauksiksi, joiden esiintymistiheys on niin alhainen, etti tarvitaan yhteisid
erityistoimia.

Ohjelman tavoitteena on nopeuttaa ja tehostaa tietojen ja kokemusten vaihtoa ja yhteison
laajuista harvinaisten sairauksien voittamisen kannalta olennaisten seikkojen ja
kysymysten ymmértdmistd sekd lisdtd jasenvaltioiden yhteistyota, jotta viéltetddn tyon
tarpeeton piillekkdisyys ja nopeutetaan parhaiden mahdollisten ratkaisujen 16ytymistd
jasenvaltioiden yhteisiin naita sairauksia koskeviin ongelmiin. Tami yhteisolle ja
komissiolle Euroopan yhteisén perustamissopimuksen 129 artiklan mukaisesti médritty
tehtdva edellyttis selkeitd yhteisid saéntoja.

! KOM (93)559 lopull., 23.11.93
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Interventiotoimenpiteiden ja varojen osoittamisen osalta noudatetaan seuraavia periaatteita:

- Sovelletaan erityisesti toissijaisuusperiaatetta yksiloitdessi suoritettavia ja yhdessd
rahoitettavia toimenpiteita. ,

- Harvinaisten sairauksien alalla yhdessi rahoitettavat hankkeet yksiloidddn ja valikoidaan.

- Yhteison lisaarvon kasitettd sovelletaan edelleen erityisesti sovittamalla yhteen kansallisia
toimenpiteitd, levittdmélld tietoa ja kokemuksia, pé4ttimalla - ensisijaisista tavoitteista,
kehittamilla tarpeen mukaan verkottumista, valitsemalla eurooppalaisia hankkeita sekd
motivoimalla ja saamalla liikkkeelle kaikki asian parissa tyoskentelevit tahot.

Ohjelman tdytdntoonpanemiseksi kéytetdén kahta menetelmd4. Toinen on jisenvaltioissa ja
yhteison tasolla toteutettavien hankkeiden tukeminen. Ensisijaisten hankkeiden valinta perustuu
suurelta osin yleisiin tavoitteisiin ja vilitavoitteisiin, ja toimenpiteiden itsensid toteuttaminen
riippuu  toimivaltaiselle osastolle vuoden aikana toimitettujen hankkeiden laadusta ja
tehokkuudesta. Toinen on erityistoimien suorittaminen, jotka ovat vilttaméttomia ohjelman
tavoitteiden saavuttamiseksi ja jotka rahoitetaan kokonaan ohjelmasta.

Hankkeiden valintaperusteet ovat seuraavat:

- yhteensopivuus tavoitteiden kanssa ja yhdenmukaisuus ainakin yhden vakiintuneen
tavoitteen kanssa

- hankkeiden “yhteisollisen lisdarvon® tutkiminen (kansainvélinen osallistuminen, muissa
jasenvaltioissa soveltamiskelpoisen mallin kehittdminen, muissa jasenvaltioissa kayttékelpoisen
tiedon kehittdminen jne.)

- oletettu tehokkuus ja kannattavuus

- selkeys ja vaatimusten oikeutus

- valittujen menetelmien aiheellisuus

- organisatorinen kyky ja kokemus

- talousarvion soveltuvuus tavoitteisiin

- kansallisten kumppanien tuki hankkeille

- objektiivinen arviointi

- asianomaisen neuvoa-antavan komitean lausunto.

Ensimmiiseksi vuodeksi ehdotettu 1,3 miljoonan ecun talousarvio on samansuuruinen kuin
samaan aikaan vammojen ehkdisyi ja saasteperdisid sairauksia koskeville yhteison
toimintaohjelmille ehdotettu talousarvio. Tdma heijastaa naiden toiminta-alueiden yhtéldista
ensisijaisuutta, joka médriteltiin komission tiedonannossa kansanterveyden toimintakehyksesti
(1993). Tami arvio on edelleen perusteltu. Ehdotettu summa on ohjelman aloittamiseen
vaadittu vahimmaismaara.

9.3 Toimenpiteiden seuranta ja arviointi

9.3.1 Toimenpiteiden seuranta



Yhteison tasolla seurannan suorittaa komissio, joka esittdd ohjelman tdytintd6npanon
puolivilissi kertomuksen ja ohjelman paatyttyi lopullisen kertomuksen neuvostolle, Euroopan
parlamentille, talous- ja sosiaalikomitealle ja alueiden komitealle kayttden pohjana kansallisia
kertomuksia samoin kuin ohjelman ja yksittéisten hankkeiden arviointeja.
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9.3.2 Arviointi
Arviointi tapahtuu kayttaen

- tarkeimpien toimenpiteiden ja tuettujen hankkeiden arviointia kiyttden tarvittaessa
mukana riippumattomia asiantuntijoita

- kolmannen vuoden aikana tehtidvai arviointikertomusta

- yleiskertomusta toimintasuunnitelman nojalla toteutettujen hankkeiden laadusta ja
tehokkuudesta, jonka komissio toimittaa yhteison muille toimielimille
ohjelman paityttya.

Tata arviointia varten on valittu seuraavat suoritusindikaattorit:

komission virkamiesten tai heidin kanssaan yhteistydssd toimivien suorittama
hankkeiden arviointi '

- vilikertomusten analysointi suunniteltujen ja rahoitettujen toimenpiteiden osalta,
niin ettd painopisteen muutos on mahdollinen

- ulkopuolisten elinten suorittamat vaikutustutkimukset

- toimeenpanijoiden kiyttimien menetelmien aiheellisuus

- talousarvion soveltuvuus tavoitteisiin

- toimielinten taidot ja kokemus

- tulosten levittdminen

Arviointimenettelyt ja niiden suoritusajat:

- Laaditaan vali- ja loppukertomukset alalla suoritetuista eri toimenpiteista.

- Toimenpidetta varten kehitetdan ‘“vakioarviointikaavake“, jonka edunsaajat
toimittavat loppukertomustensa kanssa. Virkamiehet joko komissiossa tai kentilla
tarkastavat namd asiakirjat.

HALLINTOMENOT (TALOUSARVION KOHTA A)
Tarpeellisten hallinnollisten voimavarojen varsinainen saaminen riippuu komission

vuotuisista voimavarojen kohdentamispaatoksistd, joissa otetaan huomioon erityisesti
lisshenkilokunta ja budjettivallan kayttdjan kdyttoon asettamat varat.

Y



10.1 Vaikutus tyontekijoiden midriin

Tyontekijalaji henkildstd, joka suorittaa toimet | tyontekijin alkuperi kesto
vakituiset mésraaikaiset | PO:sta tai lisdhenk
tydntekijat tySntekijit yksikésta | ilékunta

Virkamiehet A 1 0 1 0

tai mairaaikainen | B 1 0 1 0

henkilosto ¢ ! 0 ! 0

Muut voimavarat

Yhteensi 3 0 3 0

10.2 Lisiihenkiloston aiheuttamat taloudelliset vaikutukset

10.3 Toimen aiheuttamien muiden kiiyttokulujen lisiiys

Budjettikohta Magrat Laskentamenetelmi
Kokoukset A2510 104 250 ecua | 2 neuvoa-antavan komitean
kokousta/vuosi,

1 edustaja/jisenvaltio =

2 kokousta/vuosi x 15 edust. x 695
ecua/edust. x 5 vuotta =

104 250 ecua

Jiljempania olevien menojen kattamiseen viiden vuoden aikana tarvittavat voimavarat saadaan
ohjaamalla uudelleen olemassa olevat rahoitusvarat, eiké lisvaroja tarvita.

a) Henkilostomenot (A1, A2 ja AS osasto)
3 x 100 000 ecua x S vuotta = 1 500 000 ecua

b) Kiyttokulut
Kokouskulut (A-250)
2 kokousta/vuosi x 15 asiantuntijaa x 825 ecua/asiantuntija x 5 vuotta =
123 750 ecua
Matkakulut (A-130)
24 tyomatkaa/vuosi Bryssel-Luxemburg x 200 ecua/tydmatka x 5 vuotta =

24 000 ecua
60 tyomatkaa/vuosi jésenvaltioihin x 1000 ecua/tyématka x 5 vuotta = 300
000 ecua
¢) Yhteensé: 1947 750 ecua
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