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INLEDNING

I sitt meddelande av den 24 november 1993 om en ram for gemenskapsatgirder
pa folkhilsoomradet' utformade kommissionen malsdttningar for hilsoskydd
enligt artiklama 3 o och 129 i1 Fordraget om upprittandet av Europeiska
gemenskapen. Gemenskapens roll skall vara att stodja medlemsstaternas insatser
pad folkhdlsoomradet, bistd vid utformning och genomférande av méal och
strategier, samt bidra till att en hog hélsoskyddsniv& uppnas inom gemenskapen.
Milsittningen dr att uppnd de bista resultaten frdn ett bestimt omride var som
helst inom gemenskapen.

Gemenskapen skall ndr man vidtar &tgirder enligt artikel 129 inrikta sig pé att
forebygga sjukdomar, i synnerhet de stora folksjukdomarna, och att sikerstilla
hilsan. Ovanliga .sjukdomar har prioriterats for gemenskapsatgirder utifran
kriterierna i detta meddelande.

Folkhilsofragor handlar definitionsméssigt om hela befolkningens hélsa. Detta
betyder att tillgéngliga hilsovérdstjénster och resurser, och i synnerhet
forebyggande atgirder bor anvéndas si att de gagnar s ménga som mojligt.
Denna princip giller i lika stor grad for dem som drabbats av ovanliga sjukdomar
som for dem som drabbats av de stora folksjukdomarna. Emellertid leder just det
faktum att sjukdomama och tillstdnden &r ovanliga till att det inte finns nidgon
information om dem till att ménga av dem som drabbats inte alltid far de resurser
och den omsorg de behdver. Detta beror pé att det ibland rader en sirskild brist pa
relevant information och sakkunskap samt att det ridder oenighet om vad som ér
lampliga behandlingsatgérder for en viss ovanlig sjukdom.

Kommissionens rammeddelande om folkhilsa faststdller flera kriterier for
gemenskapens prioriteringar. De ar sjukdomens effekter vad giller sjukdoms- och
doédlighetsfrekvens, dess socioekonomiska foljder, i vilken utstrickning
sjukdomen gar att forebygga och 1 synnerhet i vilken utstrickning
gemenskapsatgirder kan komplettera och ge ett mervirde till medlemsstaternas
insatser.

Det ar tydligt att ovanliga sjukdomar inte uppfyller kriteriema pa
befolkningsniva. Men pé individ- och pa familjeniva leder ovanliga sjukdomar till
okad sjuklighet, for tidig dod eller invaliditet. Av de tusentals ovanliga sjukdomar
som finns kan vissa forebyggas nu, medan andra kanske kan forebyggas i
framtiden. Men det sista kriteriet om att ge ett mervirde pd gemenskapsnivé har
sérskild relevans for ovanliga sjukdomar.

Det 4r uppenbart att ovanliga eller sdllsynt forekommande sjukdomar har en
begrinsad inverkan p& samhillet som helhet och att de leder till en relativt liten
andel sjuklighet och dédlighet. De kan dérfor inte anses vara stora folksjukdomar.
Men de ir inte oviktiga ekonomiskt, eftersom god rddgivning, diagnostisering och
hilsovéardsatgirder tenderar att kosta oproportionerligt mycket mer #n liknande
atgirder vid vanligare sjukdomar.

KOM(93) 559 slutlig 3
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Gemenskapen har mycket att erbjuda inom detta omrdde. Arbete pa
gemenskapsnivd kan medfora en rad viktiga fordelar. 1 synnerhet giller att
individuella fall kan sammanforas till en storre grupp med samma kinnetecken,
mot bakgrund av gemenskapens betydligt stérre befolkning. Detta ger mgjlighet
att vidta mera omfattande &tgédrder och att samordna atgirder for patienter som
annars kanske skulle isoleras eller feldiagnostiseras.

Man kan ocksa se pa folkhilsa och ovanliga sjukdomar pé ett annat sitt. Ibland
forekommer ovanliga sjukdomar oftare i vissa regioner och hos vissa
befolkningsgrupper, sdsom etniska grupper, 4n hos den nationella befolkningen
som helhet. Konsekvenserna kan siledes vara begrinsade pa nationell nivi,
samtidigt som de dr betydande pad regional eller gruppnivd. Detta giiller i
synnerhet for genetiska sjukdomar.

Man skall inte heller glomma den stérre frdgan om sjukdomar som ar ovanliga
inom Europeiska gemenskapen, men vanliga pd andra hall i virlden. Vi skulle
kunna anvinda vart kunnande for att stodja kampen mot tropiska sjukdomar, som
ar ovanliga hos oss, men som orsakar stort lidande och ménga dédsoffer i tredje
vérlden.

Dessutom kan en del sjukdomar som nu é&r sillsynta bli stora folksjukdomar i
framtiden. Detta giller t. ex. om sjukdomens orsak &r okdnd, som var fallet med
HIV/AIDS eller mera nyligen med bovin spongiform encefalopati/Creutzfeldt-
Jacobs sjukdom (BSE/CJD). En liknande effekt kan orsakas av ett nytt likemedel,
ddar neurosedyn &r ett uppenbart exempel. En samordnad insats pa
gemenskapsnivad 4r ett effektivt sitt att angripa dessa eventuellt omfattande
hilsoproblem.

En del sjukdomar och i synnerhet smittsamma sjukdomar som en géng var
mycket vanliga, sdsom polio, har blivit ovanliga inom EU som en foljd av
effektiva forebyggande atgirder, frimst vaccinationer av barn. Sddana sjukdomar
kan dterkomma och gor det med sikerhet om t. ex. befolkningens immunf6rsvar
minskar. [ det hér sammanhanget kan en plotslig forekomst av sddana
sjukdomsfall 1 ett land forvama andra ldnder om att deras vaccinationer eller
andra forebyggande atgiarder kanske héller pd att bli ineffektiva. En insats pa
gemenskapsnivd kan hjilpa enskilda medlemsstater att péd ett tidigt stadium bli
medvetna om sédana problem och samordna sitt agerande.

Etiologin dr okind fo6r manga sjukdomar och i synnerhet for de ovanliga
sjukdomarna. Forebyggande atgdrder 4r beroende av denna grundliggande
kunskap. Tusentals ovanliga sjukdomar eller tillstdnd, deras séllsynthet och
begrinsade medel och begrinsad budget for att forska 1 deras etiologi, medfor att
det 4r f6ga troligt att ndgon snabb forbéttring av behandlingen eller botandet av
dem kommer att ske. Dérfor kan samarbete mellan medlemsstaterna och arbete pa
gemenskapsniva ge ett mervirde till de enskilda medlemsstaternas insatser pa
detta omréde.

Halsovardssystemens begransade resurser riktas frimst, och av nédvandighet mot
de stora folksjukdomarna, och kan dérfor troligen endast i begrinsad omfattning
inriktas pa ovanliga sjukdomar 1 de enskilda medlemsstaterna. Darfor ligger det
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inom ramen {6r EU:s strategi or folkhilsa att hjilpa medlemsstaterna att utnyttja
sina resurser inom detta omride pd bista sétt. Under dessa forhillanden kan det
finnas reella stordriftsfordelar genom att man kan kombinera den begriinsade
nationella sakkunskapen med resurser pd gemenskapsniva.

Det 4r av dessa anledningar som kommissionen har beslutat att prioritera ovanliga
sjukdomar inom ramen for insatser pa folkhilsoomradet.

VIKTIGA SARDRAG HOS OVANLIGA SJTUKDOMAR

INFORMATION
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Ett okdnt antal européer lider av ovanliga sjukdomar. For ménga sillsynt
féorekommande sjukdomar finns det ingen organisation for stéd till patienter eller
nigot organ for forskning, forebyggande, diagnostisering eller behandling.
Informationen  till  patienter och deras familjer, ldkare, forskare,
hilsovardsmyndigheter och allméinhet ar bristfillig eller daligt spridd.

For ovanliga sjukdomar giller att kdlloma till upptickt, erkdnnande och
medicinsk vard dr begrinsade eller obefintliga. Det finns lite eller inget for att
effektivt forebygga och behandla dessa sjukdomar. Det finns féga information att
ge patienten och hans familj om hur sjukdomen kommer att utvecklas och hur
man undviker risker och skapar en miljé och en livsstil som bidrar till god hilsa.

Den amerikanska kommissionen for ovanliga sjukdomar, (U.S. National
Commission on Orphan Diseases), har gjort en ingdende unders6kning av vilka
problem som amerikaner som lider av ovanliga sjukdomstillstdind har.
Undersokningen visar att det tog mellan ett och fem &r for en tredjedel av de
drabbade att fa ritt diagnos och 15 % gick utan diagnos sex ar eller liangre.
Kostnaderna for dessa sjukdomar &r enorma, béde i monetéra och humana termer.
Hilften av patienterna uppgav att deras sjukdom forsatte dem och deras familjer i
ekonomiskt trdngmal och att deras sjukdomar forhindrade dem att arbeta eller ga i
skolan.

PATIENTSTODGRUPPER

18

Patientstédgrupper kan spela en nyckelroll vid ovanliga sjukdomar. En mingd
sddana grupper har bildats for ménga ovanliga sjukdomar under de senaste
artiondena. Ibland har orsaken varit att man ansett att de ansvariga myndigheterna
inte tillrickligt uppmirksammar dessa sjukdomar. Det finns dessutom ett
omfattande samarbete mellan dessa grupper bade regionalt, nationelit och
internationellt och samarbetet giller ofta olika sorters sjukdomar. Det finns ocksd
flera internationella paraplyorganisationer som European Alliance of Genetic
Support Groups (EAGS). Dessa patient- och forildraorganisationer besitter stor
kunskap genom sina egna erfarenheter av en viss sjukdom. Detta dr extra
virdefullt eftersom det ofta tar lang tid 1innan diagnoser stills,
hilsovardsinrittningar ofta har begrinsad kunskap om sjukdomen, likemedel
saknas for sjukdomen och eftersom patienterna ofta far problem med
sjukf6rsakringen.

S



KLUSTER
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Det dr lampligt att aktualisera frigan om kluster nér man talar om ovanliga och
sillsynt forekommande sjukdomar. Ett kluster kan definieras som en anhopning i
tid och rum av ovanliga sjukdomar. Ett annat sétt att beskriva kluster pé ir att det
under en viss tid och pd en viss plats forekommit anmirkningsvirt fler
sjukdomsfall @n vad som var forvintat fran "baslinjen", eller det forvintade
antalet fall av denna sjukdom. Det finns ett uppenbart behov av att kunna
bemdstra kluster (d. v. s. identifiera en faktisk 6kning, finna orsakande faktorer,
bedéma implikationer och mildra allménhetens oro) - det kan finnas en sirskild
lokal orsak som maste identifieras.

Atgirderna vid kluster bér ske i en viss ordning. Férst skall klusterna identifieras
genom exempelvis ett system for férvarningar; sedan skall 6vervakningssystem
anvindas for att fa till stdnd en jimforelse mellan de faststillda baslinjerna for de
relevanta sjukdomarna. (Detta kan emellertid vara omdjligt for ovanliga
sjukdomar, eftersom nodvéndiga epidemiologiska uppgifier kanske saknas). For
det tredje behover man mildra allménhetens oro genom att s noga som majligt
informera om riskerna. En effektiv hantering av kluster har stora fordelar for
folkhilsan. Detta beror inte enbart pd att en snabb reaktion pé ett visst problem
kan medféra att ett visst kluster inte utvecklas till ett stérre problem, utan ocksa
mera generellt, eftersom det underldttar for att ge allménheten fortroende for
myndigheternas formaga att sikerstélla hilsan.

KLASSIFIKATION AV OVANLIGA SJUKDOMAR
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Felaktig klassifikation av sillsynt férekommande sjukdomar och avsaknad av
officiellt erkdnnande ger upphov till problem nér det giller erkdnnande, upptickt,
behandling och forebyggande av dessa sjukdomar. Diagnoserna i
Virldshilsoorganisationens internationella klassifikation av sjukdomar (ICD 10)
ar indelade i 23 huvudkategorier baserat p4 organsystem, och dessa &r i sin tur
indelade i1 470 diagnosrelaterade subkategorier. I en del fall l4ggs ingen tonvikt pa
enskilda sjukdomar i dessa grupper.

Validiteten och anvindbarheten av dessa klassifikationer idr begrinsade for
ovanliga sjukdomar. Det finns flera fall ddr dessa sjukdomar inte inkluderas i
konventionella klassifikationssystem, som ICD och brittiska barnldkarforeningens
klassifikationer av medfédda missbildningar. I andra fall 4r sillsynt
féorekommande sjukdomar oldmpligt eller otillrdckligt klassificerade: ICD:s
klassifikationskod fér Marfans syndrom ir t.ex. den samma som fo6r mer dn 20
andra sjukdomar.

Termerna ovanliga sjukdomar eller séllsynt forekommande sjukdomar omfattar
kanske mer 4n 5 000 olika &kommor eller sjukdomar. Det forefaller inte finnas
nigon gemensam nidmnare for att definiera vad som &r en sillsynt sjukdom. Vissa
sjukdomar baseras pa syndrom (en kombination av flera symptom eller defekter),
andra pé enstaka defekter eller andra besvér. Det 4r uppenbart att prioriteringar
maste goras nir atgirder skall vidtas pd gemenskapsniva.



III. DEFINITION AV OVANLIGA SJUKDOMAR
PROBLEM MED EN NUMERISK DEFINITION

24 Det kan forefalla som om en definition av ovanliga eller sillsynt fSrekommande
sjukdomar skulle vara enkel att gora utifrdn antalet sjukdomsfall. Men antingen
saknas denna statistik, och om det finns statistik sd utgdr den frdn insamlade
rutinuppgifter och &r uppskattningar som ofta tenderar att vara tilltagna i
underkant.

25 Svérigheter med att fA fram exakta siffror for utbredning och fSrekomst kan
uppstd av flera anledningar: olika sitt att definiera en sjukdom, brist pé specifika
metoder for att Overvaka patienter med dessa sjukdomar; oklara diagnoser, i
synnerhet for de mindre allvarliga sjukdomarna, och slutligen att informationen
forvanskas mellan datainsamling och analys.

26 Kinda sjukdomar kan stindigt klassificeras och subklassificeras. Cancer
differentieras t. ex. ofta genom patologiska klassifikationer s& att en
klassifikationskod kan ticka ovanliga former av cancer. Klassifikation av mindre
kinda sjukdomar baseras ibland p4 symptom som faktiskt for samman flera olika
sjukdomar. Sillsynt férekommande sjukdomar kan dirigenom infogas i storre
kategorier.

DEFINITION GENOM BESTAMDA FASTA SIFFERBETECKNINGAR ELLER
GRANSVARDEN

27 Ett sitt att Gvervinna problemen som uppstar med att anvinda en viss siffra for att
definiera ovanliga sjukdomar &r att infora gréinsvirden. Kommissionen har
diskuterat detta med nationella experter. Man diskuterade flera méjligheter: en
dédlighetsfrekvens som inte Overstiger ett givet virde i eft visst antal
medlemsstater, eller rapporterad forekomst inom gemenskapen som inte
dverstiger ett givet virde. En annan méjlighet kan vara ett kriterium som séger att
sjukdomen inte 4r en av de 100 vanligaste sjukdoms- och dodlighetsorsakerna
inom Europeiska gemenskapen.

FORESLAGEN DEFINITION

28 Ovanliga sjukdomar kommer for detta program att definieras som livshotande
eller kroniskt tirande sjukdomar som #&r s& pass ovanliga att sérskilda
gemensamma atgirder behovs. Dessa sjukdomar har en allmint accepterad
forekomst pd féarre an 5 per 10 000 personer inom hela gemenskapen.
Sjukdomarna som i synnerhet kommer att behandlas inom detta program &r
saddana som kriver sirskilda gemensamma &tgarder for att sidkerstilla att det inte
forekommer nadgon anmérkningsvidrd prenatal och prematur sjuklighet och
dodlighet, ndgon avsevirt minskad livskvalitet eller avsevdrt minskade
socioekonomiska méjligheter for individen.

RELATERADE FRAGOR

29 Nir man vidtar tgdrder for ovanliga sjukdomar méste man rikna med andra
relaterade omréden dér gemenskapen &dr verksam, som forskning, utveckling, och
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marknadsforing av séirldkemedel som huvudsakligen anvinds vid ovanliga
sjukdomar. Det finns med anledning av det begrinsade antalet sjukdomsfall ett
behov av att kunna utgd ifrén en befolkning som 4r tillréckligt stor for forskning
om ovanliga sjukdomar, som t. ex. kliniska tester. Gemenskapen kan verka for
detta. Det kommersiella intresset for att tillverka likemedel for ett litet antal
potentiella patienter #r begrinsat. Det finns dédrfér behov av att frimja
investeringar inom ramen for EU:s industripolitik. Atgirder inom dessa omraden
kan utgora ett komplement till &tgédrder inom hilsoomradet.

Ett avsevirt antal dtgdrder har vidtagits pd gemenskapsnivd nir det giller
sarldkemedel. Kommissionen har t. ex. nyligen gett sitt stod till undersskningar
for att utforma en gemenskapsstrategi for detta omréde. En expertgrupp bestdende
av kommissionens tjdnstemén och experter frin medlemsstaterna och andra linder
sammankallades i februari 1995 for att diskutera resultaten frin dessa
undersokningar och dra slutsatser. Arbetet fortsatte under 1995 och en resolution
frin rddet som uppmanade kommissionen att utvidga sitt arbete med att f3 till
stand utveckling och marknadsforing av sdrldkemedel antogs den 20 december
1995.

OVERSIKT OVER ATGARDER INOM FOLKHALSOOMRADET I
MEDLEMSSTATERNA OCH INTERNATIONELLT AVSEENDE
OVANLIGA SJUKDOMAR

MEDLEMSSTATERNA

31
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Ett antal medlemsstater arbetar for att informera, uppticka, erkénna, ingripa och
forebygga speciella ovanliga sjukdomar och stodja patient- och fordldragrupper.
Forenade kungariket har t. ex. inridttat ett program for Creutzfeldt-Jacobs
sjukdom, Frankrike har inréttat ett informationscenter for genetiska sjukdomar
och har en del viletablerade center for 6vervakning av medfédda missbildningar,
och Portugal har ett sirskilt intresse fér paramyloidos och vidtar &tgérder mot
sjukdomen.

Om man ser till information frdn medlemsstaterna s& forefaller det som om bara
ett fital medlemsstater arbetar systematiskt med ovanliga sjukdomar. Bland annat
har Frankrike, Sverige och Italien inréttat ett institut, (European School for Rare
Diseases).

INTERNATIONELL VERKSAMHET

33

USA ir det land som kommit ldngst pd detta omrdde. En lag om sérlikemedel
antogs 1983 for att paskynda utveckling och forsiljning av sirlikemedel. Samma
ar bildades National Organisation for Rare Disorders som samlar och ger stéd till
de frivilliga organ som stdder personer med ovanliga sjukdomar. National
Commission on Orphan Diseases bildades 1985 for att se ver den nationella
politiken inom detta omréde. Denna kommission ldmnade sin rapport 1989. Dess
huvudsakliga rekommendationer var att man skulle verka for att gynna
utveckling, forskning och forsiljning av sirlikemedel. Vidare planerade man att
inrdtta en enhet for ovanliga sjukdomar vid de nationella hilsoinstituten och
lagforslag om detta ligger fér nirvarande hos kongressen for beslut.
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De tva parterna har sinsemellan inom ramen for samarbete med tredje land

och som en f6ljd av den gemensamma handlingsplanen fér EU-USA bland
annat forbundit sig att inrdtta en arbetsgrupp som skall utveckla och genomfora
ett effektivt globalt varningssystem och ett nitverk for att hantera Sverforbara
sjukdomar, inklusive ovanliga sjukdomar, samtidigt som man skall samarbeta om
respektive program for hilsorelaterade frdgor och inom forskning.

V.  OVERSIKT OVER VIKTIGA GEMENSKAPSATGARDER AVSEENDE
OVANLIGA SJUKDOMAR

RADET

34 I sin resolution av den 20 december 1995 uppmanade rédet (hilso- och
sjukvardsministrarna) kommissionen att i ndra samarbete med behériga
myndigheter i medlemsstaterna granska tillgénglig kunskap och erfarenhet inom
medlemsstaterna och hos de internationella organisationerna samt se &ver
situationen for sirldkemedel i Europa i forhéllande till ovanliga sjukdomar.

EUROPAPARLAMENTET

35 I sin resolution A4-0311/95° om det medelfristiga sociala handlingsprogrammet

for 1995-1997 uppmanade parlamentet kommissionen att under limpliga
omstéindigheter ligga fram det handlingsprogram for ovanliga sjukdomar som
planerats i kommissionens rammeddelande for insatser pé& folkhdlsoomradet.

EKONOMISKA OCH SOCIALA KOMMITTEN

36

VL

Kommittén uppmanar i sitt omfattande yttrande av den 6 juli 1994 om
kommissionens meddelande om ramprogrammet kommissionen att anta en bred
strategi 1 frdgan och betonade vikten av de ovanliga sjukdomarna.

GEMENSKAPENS HANDLINGSPLAN

INFORMATION OM OVANLIGA SJUKDOMAR INOM EUROPEISKA
GEMENSKAPEN

37

Ordentlig information 4r viktig for att man skall kunna sikerstilla en effektiv
behandling vid ovanliga sjukdomar. Viktigast for en patient som lider av en
ovanlig sjukdom ir att f& en riktig diagnos, och néstan lika viktigt 4r behovet av
behandling och stédtjdnster. Sedan diagnosen stillts vill patienterna och deras
familjer veta allt om sjukdomen och de blir ofta experter pd den. De vill ha
information om orsak, prognos, genetisk ursprung (i forekommande fall) och
framtida manifestation av sjukdomen, mdjligheter till effektiva behandlingar, eller
vid avsaknad av dessa, hur man klarar av sjukdomen. De vill dven ha information
om forskningsliget och om stédgrupper och behandlingscenter eller resurscenter.

EGT nr C 350 30.12.95,s.3
EGT nr C 032 05.02.96, s. 15-24
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All kdnd information om detta dr vida spridd. Tiliginglig information kan
hénforas till en sjukdom 1 allménhet eller en grupp ménniskor, men den kan idven
vara specifik for en viss individ, vilket krdver ldmpliga Aatgirder for
konfidentialitet. Annu ett problem ir att flera olika grupper utéver dem som 4r
direkt inblandade i ett individuellt fall behéver information pa olika detaljnivier.
Det giller bl. a. ldkare och forskare, myndigheter, patientstédgrupper och
lakemedelsindustrin.

Det finns mot bakgrund av de stora framsteg som gjorts inom genetiken och mot
bakgrund av de nuvarande svérigheterna att f& aktuell information om ovanliga
sjukdomar ett akut behov av en gemenskapsdatabas med information om ovanliga
sjukdomar samt av ett system for att samla in och sprida information.

Ett s&dant system maste utvecklas 1 ndra samarbete med gemenskapens
telematikprogram. Telematikprogrammet skulle kunna bidra till att faststilla de
tekniska kraven for databasen och systemet samt ta fram de mest effektiva
mekanismemna for att sprida informationen till de olika intressegrupperna och till
limpliga organ i medlemsstaterna. Ett telematikndtverk mellan de verksamma
inom omradet skulle bli ett forum for att faststilla relevant forskning och forskare
och for att utbyta information.

Gemenskapsétgirderna skulle kunna ha som mal att erbjuda béttre information
om ovanliga sjukdomar till patienter, yrkesverksamma inom varden och forskare.

Foljande atgirder skulle kunna vidtas for att uppna detta mal:

- Uppmuntra och stddja upprittandet av en europeisk databas dver ovanliga
sjukdomar, dér posterna skulle besté av sjukdomens namn, synonymer, en
allman beskrivning, symptom, orsaker, tillgingliga diagnostiska test,
drabbad population, standardbehandling, experimentella behandlingar (i
tillampliga fall) samt en forteckning dver resurser som kan kontaktas for
ytterligare information om sjukdomen.

- Frimja tillgdngen till information och samordna tillgingliga
informationssystem och tjanster genom att stddja upprittandet och
stirkandet av nitverk pa lokal, regional, nationell och gemenskapsnivé.

- Anordna konsensusméten mellan yrkesverksamma inom varden for att
forbattra tidig upptickt, erkdnnande, behandling och forebyggande av
ovanliga sjukdomar.

PATIENT- OCH FAMILJESTODGRUPPER

43

Dessa organisationer har en omfattande roll. De stéder insamlandet, spridningen
och utbytet av kunskap och erfarenheter. De utvecklar  allménhetens
medvetenhet, frimjar forskning och tar upp etiska frigor. De ger ocksé rad till
enskilda och ser till att patienternas intresse tillvaratas, t. ex. vad betriffar
konfidentialitet och samtycke till kliniska forfaranden. Det finns ett behov att
fraimja utveckling av dessa patientstodgrupper sd att alla delar av gemenskapen
omfattas och deras samarbete pé regional, nationell och europeisk nivd bor
uppmuntras. Det finns ocksa ett behov av att en eller flera paraplyorganisationer
upprittas pad gemenskapsnivd som centralt kan verka for att stédja och
sammanlinka de olika patientstddgrupperna. Det finns redan en del
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45

organisationer, som t. ex. European Alliance of Genetic Support Groups (EAGS)
som kan komma att utveckla sin verksamhet i denna riktning.

Ett av mélen for gemenskapsétgidrderna skulle kunna vara att uppritta, gynna och
stirka frivilligorganisationer som ger stéd &t personer som ér direkt eller indirekt
drabbade av ovanliga sjukdomar, t. ex. olika neurodegenerativa sjukdomar.

Foljande atgirder skulle kunna vidtas for att uppna detta mal:

- Frimja upprittandet av grupper for personer som har samma ovanliga
sjukdom eller for dem som i sitt yrke arbetar med ovanliga sjukdomar for
att sprida deras erfarenheter, underldtta utbildning och samordna deras
verksamhet pa nationell niva och gemenskapsniva.

- Framja  gruppernas  samarbete och  ndtverk samt inritta
parplyorganisationer med sérskild inriktning pé att uppmuntra det fortsatta
arbetet och samarbetet mellan ldndera.

KLUSTER AV OVANLIGA SJUKDOMAR

46

47

48

49

Ett effektivt arbete med kluster innebér att problemet analyseras, utvérderas och
bemistras och att allménheten informeras. Sedan skall allmédnheten fa tydlig
information. Det dr ett nodvéndigt och svért arbete. Behovet dr uppenbart,
eftersom alla eventuellt orsakande eller bidragande lokala faktorer maéste
identifieras. Svarigheten ligger i att det finns manga anledningar att identifiera ctt
kluster, och alla mojlighcter maste Gvervidgas och undersokas innan man fSreslar
ett visst orsakssamband. Emellertid uppkommer kluster bara sillan i ndgon
sirskild region. Detta medfor att det finns f mojligheter f6r de inblandade i ett
enskilt fall att f3 den nédvindiga erfarenheten.

Det skulle i detta sammanhang vara viérdefullt att inom gemenskapen inritta
sdrskilda team for kluster av ovanliga sjukdomar, (Rare Disease Cluster Response
Teams), dir sakkunniga skulle kunna bistd de lokala myndigheterna. Nyvunna
erfarenheter av Creutzfeldt-Jacobs sjukdom visar p& behovet av en sddan insats
for att man pé bista skall kunna utnyttja den knappa sakkunskapen nir det giiller.

Det finns ett behov av att inritta ett ndtverk av resurscenter for vissa ovanliga
sjukdomar eller grupper av ovanliga sjukdomar. Dessa skulle hjilpa till med att
p4d ett tidigt stadium vama for mojliga problem och samordna
klusterutredningsarbetet och ge relevant information till teamen t. ex om
forvintade utbredningsnivder. Dessa resurscenter kommer att behdva sakkunskap
pa hog nivd inom epidemiologi och statistik, samt tillginglig epidemiologisk
information om ovanliga sjukdomar frén &vervakningsprogram, béde pa
gemenskapsniva och frén nationella och regionala program.

De epidemiologiska uppgifterna ar for ndrvarande inte sérskilt omfattande for
ovanliga sjukdomar. Séadana uppgifter beror pad effektiviteten i
dvervakningsprogrammen. Flertalet ovanliga sjukdomar dr medfédda sjukdomar
och det finns ett 6vervakningsprogram inom detta omrdde, EUROCAT, som
kommissionen finansierar. Detta 4r en gemensam insats med deltagare
huvudsakligen frin medlemsstaterna, vilka lokalt och ibland regionalt studerar en
population och utreder antal, typ och mgjlig orsak till missbildningar for att kunna
forebygga dem. Det finns i medlemsstaterna dven andra 6vervakningsprogram i
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for medfodda missbildningar och det behovs ett samarbete mellan dessa program
och 6vervakningsprogram for andra grupper av ovanliga sjukdomar for att
optimera anvindningen och analysen av tillgéngliga uppgifter.

50 Mélet for gemenskapsatgirderna skulle kunna vara att sikerstilla en effektiv
hantering av problemet med kluster, vilket dr mycket viktigt for ovanliga
sjukdomar.

51 Foljande atgirder skulle kunna vidtas for att uppna detta mal:

- Stédja Overvakningen av ovanliga sjukdomar, inklusive medfédda
missbildningar, genetiska sjukdomar och sjukdomar i olika organsystem.

- Frimja skapandet av sérskilda team for hantering av ovanliga sjukdomar
och av specialiserade kurser for dem som undersoker kluster.

- Inritta 6vervaknings- och forvarningssystem for att i god tid uppticka
mojliga kluster.

- Uppmuntra kunskapsutbyte vid utvirdering, analys och hantering av
kluster av ovanliga sjukdomar, som har exogena orsaker.

SARLAKEMEDEL

52 Ett lagforslag for att ge sdrldkemedel en rittslig status forbereds inom ramen for

gemenskapens arbete for kontroll och forsiljningsgodkidnnande av likemedel.

Lagforslaget kommer att omfatta foljande omraden: méirkning av sirldkemedel,

forskningsstod, tilltride till marknaden, och G&vervakning, inklusive

likemedelsévervakning.

Kommissionen dmnar i detta forslag féreslé en definition av sarldkemedel som ett

idmne eller en kombination av dmnen som foretes som farmaceutisk specialitet

och som

- anvidnds for att behandla, forebygga eller diagnostisera en livshotande
eller kroniskt tdrande sjukdom hos ménniskor,

- dé sjukdomen inte drabbar fler 4n 5 per 10 000 personer inom Europeiska
gemenskapen, och

- da den kommersiella avkastningen &r otillricklig.

EUROPEISKA GEMENSKAPENS FORSKNING OM OVANLIGA SJUKDOMAR
OCH SARLAKEMEDEL

53

Det fiirde ramprogrammet (1994 - 1998) for forskning och teknisk utveckling®
nidmligen programmet f6r biomedicin och hilsa (Biomed 2). Omrade 1
"Likemedelsforskning” och omrdde 4.6 "Forskning om ovanliga
sjukdomar"omfattar forskning om utveckling av sdrldkemedel och stéder
grundforskning och klinisk forskning om ovanliga sjukdomar.

Beslut 94/1110/EG av den 26.4.1994, EGT nr L 126 av den 18.5.94, s.1, dndrat genom beslut
96/616/EG av den 25.3.1996, EGT nr L 86 av den 4.4.96. 5.69

12



54

55

VIL.

Forskningsuppgifterna for ovanliga sjukdomar innefattar bestdmning av kriterier
for diagnos, orsaker, genetiska aspekter, metoder for forebyggande med
tyngdpunkten lagd vid inrittande av  europeiska epidemiologiska
Svervakningsorgan, nitverk for information, och register 6ver patienter med
ovanliga sjukdomar for att 6ka den tillgédngliga informationen om ovanliga
sjukdomar.

Syftet med omrédet "Likemedelsforskning" 4r att stédja forskning om behandling
av ovanliga sjukdomar, inklusive metodik for att snabbt utveckla sirlikemedel

och forrad av tillgéngliga sérlédkemedel i Europa.

KONSULTATION, UTVARDERING OCH RAPPORTER

KONSULTATION

56

Atgirderna i detta program kommer att genomfSras i nira samarbete med
medlemsstaterna, sirskilt vad géller samordning av deras riktlinjer och program.
Kommissionen foresldr att det inrdttas en radgivande kommitté bestiende av
medlemsstaternas foretrddare. Limpliga kontakter kommer ocksa att uppritthllas
med Europeiska miljébyran, WHO, andra relevanta internationella organisationer
och tredje land i enlighet med kraven p& programmets atgérder.

UTVARDERINGSRAPPORTER

57

Beddmningen av programmet kommer att géras 1 tvé rapporter:

En delrapport i mitten av programperioden till radet, Europaparlamentet,
Ekonomiska och sociala kommittén och Regionkommittén. Syftet med denna
rapport dr att sdkerstdlla att gemenskapsinstitutionerna, och genom dessa, alla
berérda parter far fullstindig information om hur de vidtagna Aatgirderna
framskrider. Rapporten kommer ocksa att innehdlla information om de projekt
som framjas genom de olika atgérderna.

En slutrapport om programmets genomfdrande, som ocksd innehdller en
utvirdering av de tgdrder som vidtagits kommer att ldmnas till ovan nimnda
institutioner av kommissionen efter programmets slutforande.

ALLMAN INFORMATIONSVERKSAMHET

58

59

Kommissionen kommer att sikerstilla att allménheten och alla berdrda parter far
tillgang till rapporter om genomforda atgirder.

Gemenskapens framtida atgirder inom folkhdlsoomridet vad giller ovanliga
sjukdomar maste beakta det omfattande arbete som redan utférts, och i synnerhet
de atgdrder som vidtagits i enlighet med artikel 129 och 130 f i Fordraget om
upprittandet av Europeiska gemenskapen. Enligt artikel 129 i fordraget skall
gemenskapen bidra till att sikerstilla en folkhdlsa pd hog nivd genom att frimja
samarbetet mellan medlemsstaterna och stddja deras insatser och i nédra kontakt
med dem samordna deras politik och deras program, och frimja samarbetet med
tredje land och behdriga internationella organisationer pé folkhilsoomradet.
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Forslag till
EUROPAPARLAMENTETS OCH RADETS BESLUT

om godkiinnande av ett program for gemenskapsitgiirder 1999-2003 for ovanliga
sjukdomar inom ramen for insatser pa folkhilsoomradet



MOTIVERING

[ sitt meddelande av den 24 november 1993 KOM(93) 559 slutlig om en ram for
gemenskapsatgirder pé folkhédlsoomridet beskrev kommissionen principerna och
strategin for gemenskapsétgirder for att uppfylla mélsittningarna for hilsoskydd
enligt artiklana 3 o och 129 i1 Fordraget om upprittandet av Europeiska
gemenskapen.

Gemenskapens roll skall vara att stddja medlemsstaternas insatser pa
folkhélsoomréddet, bistd vid utformning och genomfdrande av mél och strategier,
samt bidra till att en hog hilsoskyddsnivd uppnds inom gemenskapen.
Malsdttningen dr att uppnéd de bésta resultaten frén ett bestimt omride var som
helst inom gemenskapen.

I enlighet med artikel 129 ligger kommissionen fram forslag till inledande
atgarder som skall bidra till att sdkerstilla ett hdlsoskydd pd hég nivd som
Europaparlamentet och radet skall godkinna.

Kommissionens meddelande som nidmndes ovan faststiller kriterier for hur
prioriterade omréden for gemenskapens handlingsprogram skall bestdimmas. I
enlighet med dessa kriterier faststdlldes det att ovanliga sjukdomar utgér ett
sadant prioriterat omrade.

Kommissionens nuvarande forslag som grundar sig pa artikel 129 och som redan
har tillkédnnagivits i kommissionens arbetsprogram for 1996 inordnar sig under
principen for delad behdrighet mellan gemenskapen och medlemsstaterna och
strivar efter att forbdttra informationen om ovanliga sjukdomar, stddet till
patientgrupper och riskanalys och riskhantering vid  kluster av ovanliga
sjukdomar. Denna gemenskapsatgird kommer att folja principerna for
subsidiaritet och proportionalitet.

I enlighet med subsidiaritetsprincipen far atgirder p4 omraden didr gemenskapen
inte ensam har behorighet, sdsom atgéirder vad giller ovanliga sjukdomar, vidtas
av gemenskapen endast nir dessa, pd grund av deras omfattning och verkningar,
bittre kan uppnds pa gemenskapsniva.

Ovanliga sjukdomar #r sjukdomar som har en allmént accepterad forekomst pa
mindre dn 5 per 10 000 personer inom hela gemenskapen. De sjukdomar som
sarskilt asvitas i detta program &r sddana som kriver sdrskilda gemensamma
atgarder for att sikerstdlla att det inte forekommer ndgon anmérkningsvird
prenatal och prematur sjuklighet och dédlighet, avsevért minskad livskvalitet eller
- avsevirt minskade socioekonomiska méjligheter for individen.

Det foreslagna femériga handlingsprogrammet skall vara ett komplement till
medlemsstaternas  pagdende arbete genom Atgirder for allménheten,
yrkesverksamma inom varden och myndigheter.
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12

13

Det skulle med de tiligingliga begrinsade resurserna vara omdjligt for ett
gemenskapsprogram for folkhdlsa att omfatta alla de uppskattningsvis 5 000
ovanliga sjukdomarna och alla aspekter av ovanliga sjukdomar.

Vid val av mél och faststillande av &tgirder som skall ingé i programmet har den
nuvarande situationen i medlemsstaterna och pd gemenskapsnivd beaktats inom
det omrdde som programmet ticker. Programmet har som maélsdttning att i allt
hogre grad forbittra och pé ett effektivare sitt sprida informationen och stodja
patientgrupperna och paraplyorganisationerna, och att uppritta team f6r kluster
och att 6ka samarbetct mellan medlemsstaterna for att undvika onddigt
dubbelarbete och paskynda godkénnandet av de basta 16sningarna pd problem
som dr gemensamma for alla medlemsstater nir det géller sdidana sjukdomar.

Nir det giller kriteriet om att det tiliférs mervirde pd gemenskapsnivad har en
sdrskild relevans nir det giller ovanliga sjukdomar, eftersom insatserna fir en
omfattning och en verkan som 4r sd unik att de ger mervérde till alla
medlemsstaterna.

Detta program genomftrs pd grundval av ett beslut fattat av Europaparlamentet
och radet enligt artikel 129. Det hoér inte till gemenskapens exklusiva
kompetensomrdde och strivar inte efter eller fOrutsdtter harmonisering av
nationella bestimmelser pé det berérda omradet.

En utvirdering av de atgédrder som vidtas inom programmet kommer att goras i
tvé rapporter: en delrapport som granskar framskridandet och en slutrapport om
programmcts genomforande. | dessa rapporter kommer det att ingd information
om gemenskapens finansiering av de olika &tgirdsomrddena samt om
utvidrderingsresultaten. De kommer att Overldmnas till rddet och
Europaparlamentet samt Ekonomiska och sociala kommittén och
Regionkommittén.

Lo



Forslag till
EUROPAPARLAMENTETS OCH RADETS BESLUT

om godkiinnande av ett program for gemenskapsatgirder 1999-2003 for ovanliga
sjukdomar inom ramen for insatser pa folkhilsoomradet

EUROPAPARLAMENTET OCH EUROPEISKA UNIONENS RAD HAR BESLUTAT
FOLJANDE

med beaktande av Foérdraget om upprittandet av Europeiska gemenskapen, sérskilt artikel
129 i detta,

med beaktande av kommissionens forslag’,

med beaktande av Ekonomiska och sociala kommitténs yttrandez,
med beaktande av Regionkommitténs yttrande’,

i enlighet med de forfaranden som anges i artikel lé9b i férdraget, och

med beaktande av féljande:

1. Det faktum att sjukdomarna och tillstdnden #r ovanliga, samt att det inte finns
nigon information om dem, leder till att manga av dem som drabbats inte alitid
far de resurser och den omsorg de behover.

2. Ovanliga sjukdomar kommer att for detta program definieras som livshotande
eller kroniskt tdrande sjukdomar som &r sd pass ovanliga att sirskilda
gemensamma atgérder behovs for att bekdmpa dem.

3. I enlighet med artikel 3 o 1 fordraget skall gemenskapens verksamhet inbegripa
insatser som syftar till att uppnd en hog hélsoskyddsniva.

4. I artikel 129 faststills uttryckligen gemenskapens behorighet inom detta omrade,
satillvida att gemenskapen bidrar till att frimja samarbete mellan
medlemsstaterna och vid behov stédja deras verksamhet, samt att frimja
samordning av deras verksamhetsomrdden och program och gynnande av
samarbete pa folkhidlsoomradet mellan behdriga internationella organisationer och
tredje land. Gemenskapsitgarder bor vara inriktade pd forebyggande av
sjukdomar och framjande av hélsofostran och information.

: EGT nr
2 EGT nr
3 EGT nr
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10.

11.

12.

13.

14.

15.

Det har faststillts att ovanliga sjukdomar utgor ett prioriterat omréde for
gemenskapsatgirder inom ramen for atgirder pa folkhalsoomradet*.

I sin resolution A4-0311/95 om det medelfristiga sociala handlingsprogrammet
for 1995-1997° uppmanade parlamentet kommissionen att genom lampligt
forfarande ligga fram det handlingsprogram f6r ovanliga sjukdomar som
planerats 1 kommissionens rammeddelande for insatser pa folkhilsoomrédet.

I enlighet med subsidiaritetsprincipen far &tgirder pd omraden déir gemenskapen
inte ensam har kompetens, sdsom atgérder vad giller ovanliga sjukdomar, endast
vidtas av gemenskapen nir dessa, p& grund av deras omfattning och verkningar,
bittre kan uppnés pa gemenskapsniva.

Gemenskapen kan ge ett mervirde till medlemsstaternas insatser for ovanliga
sjukdomar. Detta sker genom samordning av nationella &tgirder, spridning av.
information och erfarenheter, gemensamt faststillande av prioriteringar,
utveckling av lampliga nitverk, val av europeiska projekt och motivering och
mobilisering av alla involverade.

Samarbetet pa folkhilsoomradet med behoriga internationella organisationer och
tredje land bor utvecklas.

Genom att undvika onddigt dubbelarbete kommer programmet att bidra till att
gemenskapens mél som anges i artikel 129 uppnds med hjidlp av stod for att
forbittra kunskaperna om och forstaelsen for ovanliga sjukdomar och genom att
utveckla Aatgdrder som kompletterar gemenskapens befintliga program
och atgirder.

For att 6ka programmets virde och effekter bor en fortlopande granskning ske av
de atgirder som vidtagits, sérskilt nér det giller deras effektivitet och huruvida de
uppstéllda mélen uppfyllts, och vid behov bor nddvéndiga dndringar géras.

Detta program bor ha en varaktighet av fem ar for att man skall ha tillricklig tid
att genomfora de dtgédrder genom vilka de uppstillda mélen skall nés.

Inforandet av sdrskilda gemenskapsétgirder kommer att bidra till att sdkerstilla
att alla medlemsstater snabbt informeras vid en nddsituation s att de kan skydda
sin befolkning.

Dessa gemenskapsitgarder for ett snabbt informationsutbyte péverkar inte
medlemsstaternas rittigheter och skyldigheter enligt fordrag eller bilaterala och
multilaterala konventioner.

Den 20 december 1994 enades Europaparlamentet, rddet och kommissionen om
ett modus vivendi avseende genomférandedtgirder for de rittsakter som antas
enligt forfarandet i artikel 189b i férdraget.

KOM (93) 559 shutlig
EGT nr C 32 5.2.96, s. 15-24



16.

17.

18.

Detta beslut foreskriver for hela den tidsperiod som programmet pégér en
finansiell ram som utgér den viktigaste utgdngspunkten for den
budgetansvariga myndigheten under det &rliga budgetfSrfarandet enligt
punkt 1 i Europaparlamentets, rdets och kommissionens deklaration av
den 6 mars 1995.

Gemenskapens budgetplan #r giltig fram till 1999 och kommer dérefter att
revideras.

Den nya budgetramen for de sista fyra dren av programmet (2000-2003) skall
bestimmas efter det att framtida finansiella mél upprittats.
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HARIGENOM FORESKRIVS FOLJANDE:
Artikel 1
Programmets uppriittande
1. Ett program for gemenskapsatgirder for ovanliga sjukdomar, nedan kallat "detta

program", antas hiarmed f6r perioden 1 januari 1999 till 31 december 2003 inom
ramen for insatser pé folkhdlsoomradet.

2. Programmets mal skall vara att bidra till s#kerstillandet av en hog
hélsoskyddsnivd for ovanliga sjukdomar samt formedla kunskap om dessa
sjukdomar genom att frimja och befésta patientstodgrupper och framja skapandet
av sirskilda team for hantering av ovanliga sjukdomar.

3. De atgidrder som skall genomftras inom ramen for detta program och deras
specifika mal anges i bilagan under foljande rubriker:

1) Atgirder for gemenskapsinformation om ovanliga sjukdomar
2) Atgirder for att stodja patient- och familjestédgrupper
3) Atgirder for att hantera kluster av ovanliga sjukdomar
Artikel 2
Genomforande
1. Kommissionen skall i nira samarbete med medlemsstaterna sékerstilla att de

atgirder som anges i bilagan genomfors.

2. Kommissionen skall samarbeta med institutioner och organisationer som #r aktiva
p& omradet avseende ovanliga sjukdomar.

Artikel 3

Budget
1. Finansieringsramen for genomf6rande av detta program for 1999 skall i enlighet
med nuvarande finansiella mal vara 1,3 miljoner ecu. Finansieringsramen for
programmets fyra sista &r (2000 - 2003) skall avgoras i detalj efter det att framtida

finansiella mal upprittats.

2. De arliga anslagen skall fastslds av budgetmyndigheten 1 enlighet med de
finansiella malen.
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Artikel 4
Overenstimmelse och komplementaritet

Kommissionen skall sdkerstdlla att det rider 6verensstimmelse och komplementaritet
mellan de atgdrder som skall genomféras inom ramen for detta program och andra
relevanta gemenskapsprogram och gemenskapsinitiativ.

’

Artikel 5
Kommitté

1 Vid genomfSrandet av detta handlingsprogram skall kommissionen bistds av en ridgivande kommitté, i
det foljande kallad "kommittén", som bestar av foretriadare frin medlemsstaterna. Ordforande #r en
foretridare for kommissionen,

2. Kommissionens foretrddare skall foreldgga kommittén forslag till atgérder som
skall vidtas, sérskilt avseende

a) kriterier och forfaranden for urval och finansiering av projekt inom ramen for
- detta program,
b) utvirderingsforfarande.

Kommittén skall yttra sig 6ver forslaget inom den tid som ordféranden bestimmer med
hansyn till hur bradskande fragan &r, om nddvandigt genom omréstning.

Yttrandet skall protokollforas och dessutom har varje medlemsstat ritt att begéra att fa
sin uppfattning tagen till protokollet.

Kommissionen skall ta storsta hédnsyn till det yttrande som kommittén avgett. Den skall
underritta kommittén om det sétt pa vilket dess yttrande har beaktats.

Kommissionens foretriddare skall regelbundet informera kommittén om forslag fran

kommissionen eller gemenskapsinitiativ och genomftrande av program inom andra
omréden som &r av betydelse for att malen i detta program skall uppnas.

Artikel 6
Internationellt samarbete

1. Vid genomf6rande av detta program skall samarbete med tredje land och behériga
internationella organisationer pé folkhilsoomradet utvecklas.

2\



3.

I detta program skall de associerade linderna i Centraleuropa kunna delta i
enlighet med de villkor som faststills 1 associeringsavtalen eller
tillaggsprotokollen om medverkan i gemenskapsprogram. I detta program skall
Cypern och Malta kunna delta med std av tilldggsanslag enligt samma regler
som tillimpas for EFTA-ldnderna, i enlighet med f6rfaranden som skall faststillas
i samrad med dessa ldnder.

ikel
Kontroll och utviirdering
Kommissionen skall vid genomf6randet av detta beslut vidta nodvéndiga atgirder
for att sikerstilla 6vervakning och fortlopande utvirdering av programmet och 1
samband med detta beakta de allmidnna och sirskilda mél som anges i artikel 1

och i bilagan.

Kommissionen skall under programmets tredje ir ligga fram en utvirdering till
Europaparlamentet och radet

Kommissionen skall 1dmna in en slutrapport till Europaparlamentet och  rédet,

nir hela programmet genomforts.

4.

Dessa rapporter skall innehélla information om gemenskapsfinansiering  inom

olika verksamhetsomrdden, om komplettering med &vriga atgiarder som anges 1 artikel 4,
samt om utvirderingsresultat. Kommissionen skall ocksd sénda dessa rapporter till
Ekonomiska och sociala kommittén och Regionkommittén.

Utférdat i Bryssel den
P4 Europaparlamentets véignar Pa radets vignar
Ordférande Ordférande
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II.

BILAGA

PECIFIKA MAL TGARDE

ATGARDER FOR ATT FORBATTRA INFORMATIONEN OM
OVANLIGA SJUKDOMAR

att tillhandahélla bittre information om ovanliga sjukdomar fSr patienter,
yrkesverksamma inom vérden och forskare.

Uppmuntra och stddja upprittandet av en europeisk databas &ver ovanliga
sjukdomar, dir posterna skulle besta av sjukdomens namn, synonymer, en allmin
beskrivning, symptom, orsaker, drabbad population, normala behandlingsformer,
experimentella behandlingar (i tillimpliga fall) samt en forteckning Gver resurser
som kan kontaktas for ytterligare information om sjukdomen.

Friamja tillgéngen till information och samordna tillgéingliga informationssystem
och tjanster genom att stddja uppréttandet och stirkandet av nitverk pa lokal,
regional, nationell och gemenskapsniva.

Anordna konsensusméten mellan yrkesverksamma inom varden for att forbéttra
tidig upptickt, erkdnnandc, behandling och forebyggande av ovanliga sjukdomar.

ATGARDER FOR ATT STODJA PATIENT- OCH
FAMILJESTODGRUPPER

Malsiittning: att uppritta, gynna och stirka frivilligorganisationer som ger stod at

II1.

personer som &r direkt eller indirekt drabbade av ovanliga sjukdomar.

Framja upprittandet av grupper for personer som har samma ovanliga sjukdom
eller for den som i sitt yrke arbetar med ovanliga sjukdomar for att sprida deras
erfarenheter, underlitta utbildning och samordna deras verksamhet pa nationell
niva och gemenskapsniva.

Frimja gruppernas samarbete och nitverk samt inrétta parplyorganisationer med

sirskild inriktning pé att uppmuntra det fortsatta arbetet och samarbetet mellan
landema.

ATGARDER FOR ATT HANTERA KLUSTER AV OVANLIGA

SJUKDOMAR

Mailsittning: att sikerstilla en effektiv hantering av problemet med kluster, vilket ir

mycket viktigt for ovanliga sjukdomar.
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Stodja  Overvakningen av  ovanliga sjukdomar, inklusive medf6dda
missbildningar, genetiska sjukdomar och organiska sjukdomar.

Framja skapandet av sérskilda team f6r hantering av ovanliga sjukdomar och av
specialiserade kurser for dem som undersoker kluster.

Stédja 6vervaknings- och forvamingssystem vid kluster.

Uppmuntra kunskapsutbyte vid utvérdering, analys och hantering av kluster av
ovanliga sjukdomar som har exogena orsaker.



FINANSIERINGSOVERSIKT

ATGARDENS BETECKNING

Forslag till Europaparlaments och rédets beslut om godkéinnande av ett program
for gemenskapsdtgirder for ovanliga sjukdomar inom ramen for insatser pa
folkhélsoomradet.

BERORDA BUDGETPOSTER

RATTSLIG GRUND

Artikel 30 och artikel 129 1 Fordraget om upprittandet av Europeiska
gemenskapen.

BESKRIVNING AV ATGARDEN
4.1 Allmint mal

Att bidra till att mélen som faststillts i fordraget uppnas:

—Enligt artikel 30 skall gemenskapen bidra till att uppnd en hog
hilsoskyddsniva.

— Enligt artikel 129 skall gemenskapen bidra till att sdkerstdlla en hog
hilsoskyddsnivd for minniskor, sédrskilt genom att frimja samarbetet mellan
medlemsstaterna och vid behov stddja deras insatser, fraimja samordning av deras
politik och program och frimja samarbetet med tredje land och behoriga
internationella organisationer p& folkhédlsoomrédet. Gemenskapens insatser skall
inriktas pa att forebygga sjukdomar, sirskilt de stora folksjukdomarna genom att
fraimja forskning om deras orsaker och overféring samt hilsoupplysning och
hilsoundervisning.

Handlingsprogrammets allmédnna mal 4r att bidra till att en hog hilsoskyddsniva
for ovanliga sjukdomar uppnds inom gemenskapen.

Féljande metoder skulle kunna anvéndas for att uppné detta mal:

- Ge mojlighet att vidta mycket mera omfattande atgérder och ta initiativ
till samordnade insatser for patienter som annars skulle isoleras eller
feldiagnostiseras. :

- Ge information om ovanliga sjukdomar.

- Stodja organisation och inrdttandet av patient- och familjestodgrupper.

- Med kraft frimja skapandet av sérskilda team for hantering av kluster av
ovanliga sjukdomar.



4.2

Period som omfattas av dtgéirden och bestimmelser om fornyelse eller
forlingning

- Fem ar: 1.1.1999-31.12.2003

- En rapport om genomforande skall ldmnas till rddet och

Europaparlamentet under programmets tredje ar for att tillkdnnage
andringsbehov.

- En rapport limnas till rddet och Europaparlamentet tillsammans med
utvirderingsresultaten efter att programmet har avslutats.

KLASSIFICERING AV UTGIFTER OCH INKOMSTER

- Icke-obligatoriska utgifter
- Differentierade anslag

TYP AV UTGIFTER OCH INKOMSTER

Bidrag till samfinansiering med andra finansieringskillor inom den offentliga
eller privata sektorn (far inte 6verskrida ett visst procenttal av det foreslagna
projektets totala kostnader).

Nivén pé beviljade anslag beror pa vilken omfattning som atgirderna som skall
finansieras har och pa i vilken utstrickning som handlingsprogrammet aterspeglas
1 olika planerade verksamheter. Anslag av detta slag kommer inte att 6verskrida
70 % av den totala budget som har Sronmérkts for de planerade projekten,
forutom nér det géller nitverk och arbeten, som har bestillts av kommissionen
eller som kommissionen har direkt nytta av, varvid bidragen kan g upp till
100 %.

BUDGETKONSEKVENSER

7.1  Metod for att berikna atgirdens totala kostnad (definition av
kostnad per enhet)

Kalkyleringsmetoden 4r ett resultat av de erfarenheter som har erhéllits av
tidigare verksamhet med anknytning till hilsofrdgor 1 miljésammanhang. Detta
omfattar de olika typer av gemenskapsatgidrder som listas 1 tabell 4 i
kommissionens meddelande KOM(93)559 slutlig av den 24 november 1993,
Metoden representerar 10 ars kunnande om finansieringssamarbete med
medlemsstaterna och icke-statliga organisationer inom insamling, analys och
spridande av information, nitverk, kvalitetsutvardering av olika kampanjer sdsom
Europaveckor, inrittande av mekanismer och forfaranden for radfrigning och
samarbete for inrdttande av gemensamma mal, och for att samordna insatser, och

for att utarbeta och utveckla strategier pd gemenskapsnivd. De sirskilda

kostnadsberdkningarna grundar sig pd antagandet att hilften av den verksamhet
som skall genomf6ras inom detta program kommer att fordra bidrag till 100 %,
medan den andra hilften kommer att fordra bidrag till 50% och att den
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7.1.1

verksamhet som kommer att genomforas inbegriper de flesta eller alla
medlemsstaterna. Ett belopp pé 1,3 miljoner ecu har bedomts som nédviindigt for
dessa atgirder under 1999. Den nya budgetramen for sc sista fyra ren kommer
att upprittas under &r 2000 med bcaktande av dcn framtida gemenskapens
finansiella mal. De arliga anslagen kommer att beslutas i enlighet med de normala
budgetforfarandena.

Databas over ovanliga sjukdomar for patienter, yrkesverksamma inom

varden och forskare.

Uppritta en europeisk databas §ver ovanliga sjukdomar, dir posterna bestér av
sjukdomens namn, synonymer, en allmén beskrivning, symtom, orsaker, drabbad
population, normala behandlingar, experimentella behandlingar (i tillimpliga fall)
samt en forteckning dver resurser som kan kontaktas for ytterligare information
om sjukdomen. Upprittandet av denna databas 1999 har beriknats kosta 600 000
ecu.

Anordnande av konsensusmoten mellan yrkesverksamma inom virden om
ovanliga sjukdomar under 1999 kommer att kosta 100 000 ecu.

7.1.2 Inritta frivilligorganisationer for ovanliga sjukdomar

7.1.3

Méten for att frimja inrdttandet av frivilligorganisationer som ger stod &t
personer som ir drabbade av ovanliga sjukdomar under 1999 : 200 000 ecu.

Effektivt hanterande av klustrer av ovanliga sjukdomar

Inrittandet av dvervakningssystem vid kluster kommer att kosta 300 000 ecu for
1999.

Skapandet av arbetslag {or ovanliga sjukdomar och inrittandet av kurser for att
utreda kluster kommer att kosta 100 000 ecu for 1999.
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7.2 Kostnadernas fordelning mellan atgirdens olika delar (i miljoner ecu) - vigledande planer

MAL

VERKSAMHETSOMRADE

1999

2000

2001

2002

2003

TOT.

Att tillhandahalla bittre
information om ovanliga
sjukdomar for patienter,
yrkesverksamma inom
varden och forskare

Uppmuntra och stédja upprittandet av en
europeisk databas &ver ovanliga sjukdomar, dér
posterna skulle besté av sjukdomens namn,
synonymer, en allmén beskrivning, symptom,
orsaker, drabbad befolkning, standardbehandling,
experimentella behandlingar (i tillimpliga fall)
samt en forteckning 6ver resurser som kan
kontaktas for ytterligare information om
sjukdomen.

0,6

0,6

Frimja tillgdngen till information och samordna
tillgidngliga informationssystem och tjanster
genom att stédja upprittandet och stérkandet av
nitverk pa lokal, regional, nationell och
gemenskapsniva.

Anordna konsensusméten mellan
yrkesverksamma inom varden for att forbattra
tidig upptéckt, erkdnnande, behandling och
forebyggande av ovanliga sjukdomar.

0,1

0,1
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stirka

Att uppritta, gynna och

frivilligorganisationer
som ger stéd at personer
som é&r direkt eller
indirekt drabbade av
ovanliga sjukdomar.

Frimja uppréttandet av grupper for personer som
har samma ovanliga sjukdom eller f6r den som i
sitt yrke arbetar med ovanliga sjukdomar for att
sprida deras erfarenheter, underlitta utbildning
och samordna deras verksamhet pa nationell niva
och gemenskapsniva.

Framja gruppemas samarbete och nétverk samt
inrdtta parplyorganisationer med sarskild
inriktning att uppmuntra det fortsatta arbetet och
samarbetet mellan lindema.

0,2

0,2

Att sdkerstidlla en
effektiv hantering av
problemet med kluster,
vilket dr mycket viktigt
for ovanliga sjukdomar.

Stédja dvervakningen av ovanliga sjukdomar,
inklusive medfodda missbildningar, genetiska
sjukdomar eller organiska sjukdomar.

0,3

0,3
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Framja skapandet av sirskilda team for hantering
av ovanliga sjukdomar och av specialiserade
kurser for dem som underséker kluster.

0,1

0,1

Stodja 6vervaknings- och férvarningssystem vid
kluster.

Uppmuntra kunskapsutbyte vid utvirdering,
analys och hantering av kluster av ovanliga
sjukdomar som har exogena orsaker.

TOTALT

1,3

p-m

p.m

p.m

1,3




7.3 Vigledande tidsplan 6ver anslag (i miljoner ecu)

1999 2000 2001 2002 2003 TOTALT
Atagandebe- 1,3 = = = = 1,3
myndiganden
Betalningsbe-
myndiganden
1999 0,78 = = = = 0,78
2000 0,52 = = = = 0,52
2001 = = = =
2002 = = = = = =
2003 = = = = = =
Foljande budgetdr | = = = = = =
TOTALT 1,3 p.m p-m | p-m p-m 1,3
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8 BESTAMMELSER OM BEDRAGERIBEKAMPNING.
RESULTAT AV ATGARDER

P3 ansokningsblanketterna for stod skall eventuella stédmottagare ange kontaktuppgifter och
organisationens slag for att deras tillforlitlighet skall kunna faststéllas pa forhand.

Bestdmmelser om bedrigeribekdmpning (checkar, delrapporter, slutrapporter) ingér i
avtalen eller kontrakten mellan kommissionen och stodmottagarna. Kommissionen
kommer att kontrollera rapporterna och forsékra sig om att arbetet har genomforts vil
innan del- och slutbetalningarna gérs.

Dessutom gér kommissionen stickprov for att kontrollera hur medlen har anvints.
Kontroller har redan genomfGrts av andra budgetposter for folkhilsoomradet i
samband med budgetéren 1991 till 1995 och har pavisat deras effektivitet.

9 ANALYS AV KOSTNADSEFFEKTIVITET
9.1 Sirskilda och kvantifierbara mal

Gemenskapsétgirderna stravar till att sikerstélla en hog hilsoskyddsniva mot ovanliga
sjukdomar genom att tillhandahalla information om ovanliga sjukdomar for patienter,
yrkesverksamma inom varden och forskare, och uppritta, stddja och stirka
frivilligorganisationer som ger stod &t personer som ar direkt eller indirekt drabbade
av ovanliga sjukdomar, och sdkerstdlla en effektiv hantering av problemet med
klustrer, vilket 4r mycket viktigt for ovanliga sjukdomar. Detta skall ske genom att
f6ljande mal uppfylls:

- Spridande av information om ovanliga sjukdomar till patienter,
yrkesverksamma inom vérden och forskare.

- Inrdttande av en europeisk databas dver ovanliga sjukdomar.

- Tillgdngliggorande av konsensusdokument om upptéckt, erkénnande,
behandling och forebyggande av ovanliga sjukdomar,

- Fungerande patientorganisationer som pé lokal, regional och gemenskapsniva
verkar inom omrédet ovanliga sjukdomar.

- nérvaro av paraplyorganisationer pd gemenskapsniva for att frimja samarbete
om ovanliga sjukdomar.

- Nirvaro av sérskilda team for hantering av ovanliga sjukdomar och av
specialiserade kurser, samt 6vervaknings- och férvarningssystem for ovanliga

sjukdomar.

Malgrupp

1. Behoriga hilso- och sjukvardsmyndigheter 1 medlemsstaterna pd nationell,
regional och lokal nivd samt behdriga internationella organisationer pa
folkhilsoomrédet.
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2. Patientstodgrupper, yrkesverksamma inom vérden och deras foreningar,
hogskoleinstitutioner o.s.v.

3. Icke-statliga  organisationer och andra organ som verkar inom
folkhialsoomradet, samt allménheten.

9.2 Skil for atgérden

Nir verksamhet enligt artikel 129 paborjas skall gemenskapen delta i forebyggande av
sjukdomar och i hilsoskydd. Kommissionens meddelande' om ramen for insatser pa
folkhdlsoomradet  faststiller  kriterier for prioritering av  omrdden i
gemenskapsprogrammen. I enlighet med dessa kriterier utvirderade rammeddelandet
1993 de olika mdjligheterna som finns for att bekdmpa sjukdomar i synnerhet de stora
folksjukdomarna och deras bakomliggande orsaker, genom olika slags
gemenskapsatgirder samt bibeh6ll pa grundval av de kriterier som faststilldes i detta
meddelande atta prioriterade omraden dir ovanliga sjukdomar var ett.

Ovanliga sjukdomar definieras i detta program som livshotande eller kroniskt tdrande
sjukdomar som &r s& pass ovanliga att sirskilda gemensamma atgirder behévs, vilket
visats i en utvirdering ex ante.

Programmet har som malséttning att f3 till stdnd ett 6kat och effektiviserat utbyte av
kunskap och erfarenheter, 6kad forstdelse av de viktigaste problemen vid ovanliga
sjukdomar inom hela gemenskapen och ett 6kat samarbete mellan medlemsstaterna, s&
att onddigt dubbelarbete kan undvikas och den bésta 16sningen kan uppnés for de
vanliga problem som medlemsstaterna har vid sddana sjukdomar. Gemenskapens och
kommissionens bidrag till detta genom artikel 129 i fordraget erbjuder tydliga
gemensamma regler. ,

Vad giller metoder for ingripande och anslag giller foljande:

- Sarskild tillimpning av subsidiaritetsprincipen vid faststdllande av atgirder
som skall vidtas och samfinansieras.

- Faststillande av kriterier och val av projekt for samfinansiering avseende
ovanliga sjukdomar.

- Mervirde for gemenskapen, som i dven i fortsittningen kommer att uppnés
sdrskilt genom samordning av nationella tgirder, spridning av information
och erfarenheter, faststidllande av prioriteringar, utveckling av lampliga
nitverk, val av europeiska projekt och motivering och mobilisering av alla
involverade.

Tv& metoder kommer att anvidndas vid genomfSrandet av programmet. Den ena &r att
stodja projekt som genomfors i medlemsstaterna och p& gemenskapsnivd. Valet av
projekt som prioriteras grundar sig i stor utstrickning pd allménna mal och mal pa
medelldng sikt. Genomforandet av sjédlva atgirderna beror pd hurudan kvalitet och
effektivitet projekten som foreldggs den behoriga avdelningen under aret har. Den

KOM (93) 559 slutlig av den 23 november 1993
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andra metoden &r att vidta sdrskilda atgérder som dr nédvindiga for att uppnd
programmets mél, som helt och héllet kommer att finansieras av programmet.

Projektens urvalskriterier dr f6ljande:

Forenlighet med madlen och 6vercnsstimmelse med &tminstone ctt av de
uppstillda mélen.

Granskning av "mervirde for gemenskapen" i projekten (grinsdverskridande
deltagande, utveckling av en mall som é&r tillimplig 1 andra medlemsstater,
information som &r anvindbar i andra medlemsstater osv.).

Formodad effektivitet och 16nsamhet.

Klara och motiverade bestimmelser.

Den valda metodikens relevans.

Organisatorisk behorighet och erfarenhet.

Lamplig budget for mélen.

Stod for nationella samarbetspartners projekt.

Objektiv bedémning.

Yttrande av den involverade radgivande kommittén.

Den budget pa 1,3 miljoner ccu som har foreslagits fér programmets forsta ar svarar
mot den budget som samtidigt har foreslagits fér programmen for ovanliga sjukdomar
och sjukdomar orsakade av milj6fororening. Detta aterspeglar att varje omrade i
kommissionens meddelande frén 1993 ges samma prioritet, vilket fortfarande giller.
Det foreslagna beloppet utgér den minsta méjliga summa som behévs for att inleda
programmet.

9.3

Uppfoljning och utvirdering av atgiirderna
9.3.1 Overvakning av tgérderna

Kommissionen skall o6vervaka genomforandet p& gemenskapsnivd och
Gverldmna en rapport till rddet, Europaparlamentet, Ekonomiska och sociala
kommittén och Regionkommittén dd halva programmet har genomforts samt
en slutrapport efter att programmet har avslutats, med utgdngspunkt i
nationella rapporter samt utvirderingar av programatgirder och enskilda
projekt.

9.3.2 Utvirdering
Utvérderingen sker pa f6ljande sitt:

- En utvidrdering av huvudatgirderna och subventionerade projekt, i
vilken i fsrekommande fall oberoende experter medverkar.

- En utvirdering under det tredje &ret.

- En 6vergripande rapport om kvaliteten och effektiviteten p& projekten
som har genomforts inom handlingsplanen, vilken skall 6verldmnas av
kommissionen till de o6vriga gemenskapsinstitutionerna efter att
programmet har slutforts.
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Foljande resultatindikatorer har valts f6r denna utvirdering:

Kommissionens tjdnstemin eller deras samarbetspartner utvirderar
projekten.

Analysering av delrapporter om planerade och finansierade atgirder, i
vilka en variation av tyngdpunkten tillats dir det &r majligt.

Externa organ underséker verkningarna.

Den av anordnarna anvinda metodikens relevans.

Lamplig budget for malen.

Organens kunskaper och erfarenhet.

Spridning av resultaten.

Utvirderingarnas form och frekvens ar f6ljande:

10

Utarbetande av del- och slutrapporter om olika &tgérder som vidtagits
pé omradet.

Utvecklande av en "standardiserad" utvérderingsblankett for atgirder,
som stddmottagarna ldémnar in tillsammans med sina slutrapporter.
Dessa dokument kontrolleras antingen av kommissionens tjinstemin
eller av tjdnstemén pa omradet.

ADMINISTRATIVA UTGIFTER (DEL A I BUDGETEN)

Den faktiska avsittningen av nddvindiga administrativa medel kommer att baseras pa
kommissionens &rliga beslut om fordelning av medel, med hinsyn till vilket antal
tjdnster och vilka ytterligare medel som beviljas av den budgetansvariga myndigheten.

10.1 Konsekvenser for antalet tjéinster
Typ av tjanster Erforderlig personal for att varav period
forvalta atgdrder
Fasta tjanster | Tillfalliga Befintliga Ytterligare
tjanster tjanster inom tjénster
berért GD eller
berdrd enhet
Fast anstillda | A 1 0 1 0
eller tillfillig | B 1 0 1 0
personal C 1 0 1 0
Andra tjénster
Totalt 3 0 3 0




Budgetpost

Belopp

Berikningsmetod

Moten A2510

104,250 ecu

22 moten for rddgivande kommittén/ar,

1 representanter/medlemsstat =

2 moten/ar x 15 repr. x 695 ecu/rept.
5 &r=104 250 ecu

De medel som behdvs for att ticka utgifterna nedan under femarsperioden kommer att erhéllas
genom att befintliga finansiclla resurser omplaceras och genom att tilldggsresurser inte

kommer att behovas.

a) Personalutgifter (Avdelning A1, A2 och AS)
3 x 100 000 ecu x 5 &r =1 500 000 ecu

b) Driftsutgifter

Utgifter f6r méten (A-250)
2 méten/ar x 15 experter x 825 ecu/expert x 5 ar =123 750 ecu

Reseutgifter (A—130)

24 tjansteresor/ar Bryssel-Luxemburg x 200 ecu/tjénsteresor x 5 ar =

24 000 ecu

60 tjinsteresor/ar for medlemsstater x 1000 ecu/tjansteresor x 5 &r =

300 000 ecu

o) Totalt: 1947750 ecu
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