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Dziatania UE dla pacjentow i
rodzin w zakresie chorob rzadkich
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Na czym koncentruje sie Komisja?
Wzmocnione dziatania europejskie w dziedzinie chordb rzadkich

Dziatania UE w dziedzinie chordb rzadkich majg na celu poprawe dostepu do wiedzy, diagnostyki i leczenia
pacjentdw cierpigcych na choroby rzadkie poprzez finansowanie badan nad chorobami rzadkimi i badania
przesiewowe noworodkow, udostepnianie specjalnych narzedzi, takich jak narzedzie telemedycyny, taczenie
zasobdw i wspétprace.

Obejmuja one 1 613 0d czasu ich utworzenia w 2017
wyspecjalizowanych
osrodkéw i 380
szpitali w 27 panstwach

24 europejskie sieci r. europejskie sieci referencyjne

referencyjne ds. choréb otrzymywaty finansowanie unijne,

rzadkich i ztozonych a ostatnio bezposrednig dotacje

(ESR) sa juz w petni w wysokosci 77 min EUR,

cztonkowskich UE i o o
operacyjne. obejmujacg dziatania

Norwegii.
na lata 2023-2027.



https://health.ec.europa.eu/rare-diseases-and-european-reference-networks/european-reference-networks_en

Jakie byty gtowne osiggniecia w 2024 r.?

Lepsza dostepnos¢ lekow i

*Q wyrobow medycznych oraz
lepszy dostep do nich dla
pacjentow z chorobami
rzadkimi w UE

Do konca 2024 r., dopuszczono 260 lekow
sierocych. Sposrdd okoto 3000 produktdw, ktére
otrzymaty oznaczenie jako sieroce produkty
lecznicze, ponad 2 000 jest nadal opracowywanych.
Program uruchomiony w 2024 r. w ramach
‘Programu UE dla zdrowia’ wspiera rozwdj sierocych
wyrobow medycznych.

W 2024 r, dopuszczono do obrotu 17 lekéw
sierocych, a okolo 140 produktow otrzymato
oznaczenie jako sieroce.

W wytycznych na szczeblu UE, opublikowanych w
czerwcu 2024 r,, po raz pierwszy okreslono kryteria
dotyczace wyrobow medycznych przeznaczonych
dla matych populacji pacjentéw (np. dotknietych
chorobg rzadka), aby mozna byto je zakwalifikowac
jako ,wyroby sieroce”. Wyroby te moga korzystac z
darmowych porad ze strony paneli ekspertéw.

:.:".\ Pierws?a ocena

o;.'.:;.-.' europejskich sieci
referencyjnych wykazata
pozytywne wyniki

W sprawozdaniu oceniajacym ESR stwierdzono, ze

cele systemu ESR sg wtasciwie realizowane, a ESR
wykonuja wysoce specjalistyczne prace na

rzecz pacjentéw cierpigcych na choroby rzadkie.

Obejmujg one konsultacje w zakresie diagnostyki

i terapii, specjalistyczne dziatania szkoleniowe,
prace nad rejestrami i wytycznymi klinicznymi.
Europejskie sieci referencyjne musza jednak zostac
lepiej zintegrowane z krajowymi systemami opieki
zdrowotnej, aby zapewnic ich trwatos¢.

W ocenie wzieto udziat 24 ESR i 836
pracownikow stuzby zdrowia. 100 % europejskich
sieci referencyjnych i prawie 88 % ich cztonkéw
osiagneto zadowalajace wyniki, a 3,7 % cztonkdw

zakonczyto cztonkostwo. Dla poréwnania 72
cztonkow (8,6 %) europejskich sieci referencyjnych,
ktdre osiagnety niezadowalajgce wyniki, przedtozyto
plan usprawnien i zostanie poddane ponownej ocenie
w 2025.

@ Zmodernizowano CPMS

2.0 - Kliniczny System

iy Zarzadzania Pacjentami

Opracowano nowa, specjalng i bezpieczng
platforme informatyczna w celu:

e utatwiania dyskusji miedzy pracownikami stuzby
zdrowia w catej UE i Norwegii

® wspierania diagnozowania i leczenia choréb
rzadkich, chordb o niskiej czestosci wystepowania i
chorab ztozonych.

CPMS 2.0 is jest prostszy, tatwiejszy w uzyciu,
bezpieczniejszy, w petni zgodny z rozporzadzeniem
o ochronie danych (RODO) i utatwia wspétprace
miedzy europejskimi sieciami referencyjnymi. W
przysztosci moze on by¢ wykorzystywany przez inne
sieci opieki zdrowotnej na szczeblu krajowym lub
europejskim, poniewaz planuje sie rozpowszechnienie
go na podstawie licencji otwartego oprogramowania.


https://health.ec.europa.eu/medical-devices-sector/new-regulations/guidance-mdcg-endorsed-documents-and-other-guidance_en
https://health.ec.europa.eu/latest-updates/erns-evaluation-results-report-independent-evaluations-european-reference-networks-and-healthcare-2024-11-29_en
https://health.ec.europa.eu/rare-diseases-and-european-reference-networks/european-reference-networks/work-erns_en

Rozpoczeto wspdlne
dziatanie (JARDIN)

W marcu 2024 r. rozpoczeto wspolne dziatanie na
rzecz integracji europejskich sieci referencyjnych

z krajowymi systemami opieki zdrowotnej
(JARDIN), aby zapewnic¢ trwatos¢ europejskich sieci
referencyjnych i poprawi¢ ich dostepnosé¢.

27 panstw cztonkowskich i Norwegia otrzymato
finansowanie w tacznej wysokosci 18,75 milionow
EUR na wspdlne opracowanie krajowych modeli
zarzadzania chorobami rzadkimi, poprawe
krajowych planéw dotyczacych choréb rzadkich,
krajowych Sciezek opieki, systemow ukierunkowanej
pomocy i poprawy zarzadzania danymi w panstwach
cztonkowskich.

r 7 Stata poprawa
rozpoznawania,

- < widocznosci i kodowania
choréb rzadkich

UE nadal wspiera europejska platforme
rejestracji choréb rzadkich (platforma UE ds.
choréb rzadkich), ktéra przeciwdziata rozdrobnieniu
danych pacjentow cierpigcych na choroby rzadkie w
ponad 600 rejestrach w catej Europie.

Platforma umozliwia przeszukiwanie i wyszukiwanie
danych dotyczacych rejestréw choréb rzadkich,

co zwieksza widocznos¢ kazdego rejestru,
maksymalizuje wartos¢ informacji z kazdego rejestru
oraz umozliwia szersze wykorzystanie i ponowne
wykorzystywanie danych.

UE udziela ciagtego wsparcia Orphanet-owi,
europejskiemu portalowi choréb rzadkich i lekéw
sierocych.

Wsrod swoich dziatan, Orphanet opracowuje

i utrzymuje nomenklature choréb rzadkich
(ORPHAcode), ktdra moze utatwi¢ identyfikacje
oraz diagnozowanie chorob pacjentow i poprawe
widocznosci chordb rzadkich w systemie informacji
zdrowotnej i badawcze;j.

@ Dziatanie na szczeblu

lokalnym i podnoszenie

swiadomosci
Komisja zorganizowata z poszczegolnymi
panstwami UE 8 warsztatéw na szczeblu krajowym
w celu zwiekszenia $wiadomosci of na temat praw
pacjentéw w transgranicznej opiece zdrowotnej oraz
na temat istnienia europejskich sieci referencyjnych
i ich dziatalnosci. Obywatele, pracownicy stuzby
zdrowia, swiadczeniodawcy, ptatnicy, administracje
i organizacje pacjentéw uczestniczyli w warsztatach
z udziatem Malty, Wtochy, Irlandia, Grecja—Cypr,
Estonia—totwa, Polska, Finlandia, Belgia—Niderlandy;,
Francja, Rumunia-Wegry, Czechy, Niemcy-
Niderlandy.

Ponadto Komisja zmodernizowata swojg strone
internetowa poswiecong chorobom rzadkim

oraz europejskim sieciom referencyjnym. Nowa
broszura o europejskich sieciach referencyjnych i
ich sukcesach zostata opublikowana z okazji
Dnia Choréb Rzadkich w 2025 r. Broszura
zawiera zaktualizowany przeglad europejskich sieci
referencyjnych oraz niektére przyktady dziatan
przez nie podejmowanych, pokazujac ich wartosc
dodang dla pacjentéw cierpiacych na choroby
rzadkie.


https://jardin-ern.eu/
https://eu-rd-platform.jrc.ec.europa.eu/_en
https://eu-rd-platform.jrc.ec.europa.eu/_en
https://www.orpha.net/
https://www.orphacode.org/
https://health.ec.europa.eu/cross-border-healthcare/national-workshops_en
https://health.ec.europa.eu/rare-diseases-and-european-reference-networks_en
https://health.ec.europa.eu/rare-diseases-and-european-reference-networks_en
https://health.ec.europa.eu/publications/european-reference-networks-success-story-patients-living-rare-disease_en
https://health.ec.europa.eu/publications/european-reference-networks-success-story-patients-living-rare-disease_en

Co dalej?

Reforma prawodawstwa
+~ farmaceutycznego UE

i promowanie lekow

sierocych

UE proponuje przeglad prawodawstwa
farmaceutycznego, a rok 2025 przyniesie znaczne
osiagniecia. Nowe przepisy majg na celu poprawe
dostepu do bezpiecznych i skuteczniejszych
lekéw, promowanie lekéw sierocych na choroby
rzadkie nieuwzgledniane w dostatecznym stopniu
oraz ukierunkowane zachety i wsparcie regulacyjne,
aby nagradzac wyjatkowy postep terapeutyczny.

Promowanie

500 wykorzystywania danych
dotyczacych choréb
rzadkich

Obecnie we wszystkich rejestrach ESR
zarejestrowanych jest ponad 90.000 pacjentow.
Europejska przestrzen danych dotyczacych zdrowia
stworzy nowe mozliwosci badan nad chorobami
rzadkimi i dalszego rozwijania ogélnounijnych
rejestréw chordb rzadkich w celu przyspieszenia
badan, poprawy planowania opieki zdrowotnej i
opieki nad pacjentami.

. Europejskie Partnerstwo
na rzecz chordb rzadkich

We wrzesniu 2024 r. w ramach programu Horizon
Europe Programme uruchomiono Europejskie
Partnerstwo na rzecz chordb rzadkich, ERDERA
(2025-2031), wspotfinansowane przez Unie
Europejska, panstwa cztonkowskie UE, kraje
stowarzyszone i inne panstwa. Dysponuje ono
catkowitym budzetem w wysokosci ponad 380
millionéw EUR, z czego 150 milliéow EUR wktadu
UE i uczestniczy w nim ponad 170 organizacji z
37 krajow. Do 2030 r. uksztattuje ono krajobraz
badawczy w dziedzinie chordb rzadkich.
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oo Ksztatcenie nowego
@ pokolenia lekarzy w
"' dziedzinie chordb rzadkich

Obecnie trwajg prace nad wykorzystaniem programu
Erasmus+ Programme do zaoferowania studentom
na wydziatach medycznych mozliwosci zdobycia
specjalistycznej wiedzy na temat choréb rzadkich.

Ponadto trwajg wysitki na rzecz opracowania
programow nauczania na kursy akademickie lub
specjalistyczne dotyczace chordb rzadkich oraz
badanie sytuacji w panstwach cztonkowskich pod
wzgledem ich dostepnosci.

@ Szerzej zakrojona i lepsza
- komunikacja

W 2025 r. zorganizowana zostanie konferencja na
szczeblu UE, aby podsumowac i uwzgledni¢ wnioski
zebrane w czasie réznych warsztatéw krajowych
na temat praw pacjentéw i europejskich sieci
referencyjnych.

Nowe materiaty informacyjne dotyczace tych
tematdéw zostang opublikowane we wszystkich
jezykach UE.
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https://commission.europa.eu/funding-tenders/find-funding/eu-funding-programmes/horizon-europe_en
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