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Heringssvar vedr. ”Sjaeldne sygdomme — Europas udfordringer”

Sjeldne Diagnoser betragter dokumentet om “’Sjeldne sygdomme — Europas udfordringer” som et
serdeles vesentligt dokument - en milepal for i indsatsen for at forbedre forholdene for mennesker
med sj&ldne sygdomme i Europa. Vi haber, at dokumentet kan danne grundlag for en rekke
beslutninger som vil give indsatsen for sjeldne sygdomme et kvalitativt loft bade i de enkelte
medlemslande og i den fzlles europaiske indsats.

Vi deler fuldt ud det centrale udgangspunkt for dokumentet at ’sa@rtrakkene ved sjeldne sygdomme
- et begreenset antal patienter og mangel pé relevant viden og ekspertise — gor dem til et enestaende
samarbejdsomride med meget stor nyttevaerdi for Europa. Der findes sandsynligvis intet andet
omréade inden for folkesundheden, hvor et samarbejde mellem 27 forskellige nationale strategier
kan vare sé effektivt og malrettet som inden for sjeldne sygdomme.”

Vi er enige i de overordnede malsztninger om at forbedre identifikationen af og viden om sjeldne
sygdomme for herigennem at gere det muligt at forbedre diagnosticering og behandling af patienter
med sjaldne sygdomme. Dette opnas iser ved at fremskynde forskning og udvikling i sjzzldne
sygdomme, herunder legemidler til sjzldne sygdomme.

Sjzldne Diagnoser har felgende bemerkninger til grundleeggende initiativer, som er en
forudsztning for et samlet kvalitativt loft i indsatsen for sjeldne sygdomme:

1. Sjaldne Diagnoser betragter det som det afgerende forste skridt fremad at der udvikles
nationale handlingsplaner for sjzldne sygdomme. Handlingsplanerne skal indeholde konkrete
malsaetninger og tidsplaner med tilknyttede ressourcer i lighed med f.eks. den franske, nationalc
handlingsplan. Kun igennem en sidan indsats i alle 27 medlemslande vil flles europaiske
initiativer for alvor fa gennemslagskraft for mennesker med sjeldne sygdomme.

2. En helhedsorienteret og tvaersektoriel indsats er ogsé en vigtig forudsatning, nér der skal
skabes bedre vilkar for sjaldne sygdomme. Bade nationale handlingsplaner og EU’s indsats bor,
udover at fokucere pa sundhedsscktoren, ogsa inddrage sociale forhold, uddannelse og andre
relevante forhold for at sikre helhed og sammenha:ng for den enkelte sjeeldne patient.




3. Patientorganisationer for sjzldne sygdomme er den storste samlede videnressource pa
sjeldne-omréadet. Derfor er det bade naturligt og nedvendigt at inddrage disse som partnere i
indsatsen i lighed med de politiske, administrative, faglige og forretningsmaessige partnere.

4. Da sjeldne patientorganisationer er smé, frivillige foreninger ber der etableres
ressourcemassige muligheder pa bide nationalt og europaisk plan for at sikre
organisationernes deltagelse.

5. Sjzldne Diagnoser af den opfattelse at gennemforelsen pa lang sigt af indsatsen for sjeldne
sygdomme fordrer et instrument som kan sikre kontinuitet og sammenhang i indsatsen. Derfor
statter vi iverksattelsen af en gennemferlighedsundersogelse vedrerende oprettelse af et
europisk agentur.

6. Endvidere stetter vi oprettelsen af EU’s radgivende udvalg om sjzldne sygdomme bistéet af et
sekretariat med et selvsteendigt budget til at varetage de opgaver som er nevnt 1 meddelelsen.

Det er Sjaldne Diagnosers hab, at Meddelelsen kan danne grundlag for initiativer i medlemslandene
og 1 fzllesskabet der kan betyde, at patienter og familier ramt af sjzeldne sygdomme hurtigst muligt
vil fa ret til samme diagnosticering og behandling som andre patienter.
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