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Folketingets Sundheds- og Forebyggelsesudvalg

Folketingets Sundheds- og Forebyggelsesudvalg har den 2. marts 2015 stillet
felgende spgrgsmal nr. 662 (Alm. del) til ministeren for sundhed og forebyg-
gelse, som hermed besvares. Spgrgsmalet er stillet efter gnske fra udvalget.

Spargsmal nr. 662:
"Vil ministeren forklare forskellen p& den danske definition af sjeeldne syg-
domme og EU's definition, jf. SUU alm. del — bilag 235?”

Svar:

Det er vigtigt at sikre, at alle patienter, herunder ogsa patienter med sjeeldne
sygdomme, modtager den bedst mulige behandling i det danske sundheds-
vaesen. Det er dog altid en faglig vurdering, hvordan forskellige sygdomme de-
fineres og afgraenses, hvorfor ministeriet til brug for min besvarelse har ind-
hentet bidrag fra Sundhedsstyrelsen, som oplyser fglgende:

"Danmark har i en lang arreekke veeret og er fortsat aktiv og involveret i udvik-
lingen af omradet "rare diseases” i EU. Danmark har ogsa veeret blandt de al-
lerfgrste lande, der udarbejdede nationale anbefalinger for en seerlig indsats
pa omradet ligesom Danmark er et af forholdsvis fa EU- lande, der har en sy-
stematisk og formaliseret national specialeplanleegning bl.a. til gavn for patien-
ter med sjeeldne sygdomme.

Sundhedsstyrelsens redegerelse "Sjaeldne handicap — den fremtidige tilrette-
leeggelse af indsatsen i sygehusvaesenet 2001” fastlagde en afgreensning og
definition af, hvordan man i en dansk kontekst skulle forsta og afgraense be-
grebet sjeeldne sygdomme, som sygdomme der forekom med en hyppighed
pa ca. 1-2 ud af 10.000 eller derunder. Samtidig understregedes, at disse syg-
domme har det til feelles, at der er behov for en szerlig og ofte arelang velkoor-
dineret og multidisciplineer indsats i sygehusvaesenet vedr. diagnostik, be-
handling og kontrol.

Spgrgsmalet om afgreensning af patientgruppen, herunder om patientgrup-
pens starrelse og karakteristika er igen grundigt drgftet i "Den Nationale stra-

tegi for sjeeldne sygdomme ” fra sommeren 2014. Det anbefales herefter i stra-

tegien at fastholde den hidtidige danske forstaelse, afgreensning og definition
af begrebet.

Den fulde anbefaling lyder:

Det anbefales at fastholde den hidtidige danske forstaelse, afgraensning og
definition af begrebet "sjaeldne sygdomme” hvorefter begrebet omfatter:
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Side 2

o En raekke sjeeldne oftest medfgdte arvelige komplekse og alvorlige
sygdomme og tilstande, der kraever seerlig viden og sagkundskab og
som har behov for en hgijtspecialiseret saerlig veltilrettelagt koordineret
indsats i form af hgjtspecialiseret diagnostik, behandling, opfalgning
og kontrol samlet 1-2 steder i sygehusvaesenet.

e Sjeeldne sygdomme forekommer med en hyppighed (preevalens) pa
ca. 1-2 pr. 10.000 eller derunder, dvs. op mod 500 - 1000 personer i
Danmark. Sygdommene kan ofte ikke helbredes, men med relevant
indsats kan fglger af sygdommene eventuelt forebygges, begreenses
eller behandles og patienterne dermed sikres bedre livskvalitet og
overlevelse.

o Der er ikke behov for en absolut afgreensning i Danmark, idet der ikke
knyttes seerlige rettigheder eller lignende til en sadan afgraensning.

e Der kreeves som udgangspunkt en arelang og ofte multidisciplinaer
behandlingsindsats, der tilretteleegges i overensstemmelse med de
kendte specialeplanlaegningskriterier for hgjtspecialiserede funktioner i
sygehusvaesenet.

e Sjeeldne infektions- og cancersygdomme indregnes saedvanligvis ikke
under begrebet i Danmark, men vil ofte have tilsvarende udfordringer.
Det anbefales i tilretteleeggelsen af sundhedsvaesenets ydelser for de
sjeeldne infektions- og cancertilstande, at der vises en tilsvarende op-
meaerksomhed p4, at disse patienter henvises til relevant niveau af lze-
gefaglig ekspertise, herunder relevante specialer mv.

e Som hidtil falger og anerkender Danmark EU’s definition i forhold til
forordningen om orphan drug reguleringen mv.

Det danske begreb relaterer sig ikke kun til sjeeldenhed, men ogsa til graden af
kompleksitet og til behovet for en seerlig tilrettelagt indsats i overensstemmelse
med de grundleeggende kriterier for specialeplanlaegningen og herunder for
kriterierne for hgjtspecialiserede funktioner.

Afgraensningen i Danmark er endvidere ikke talmaessigt absolut, og der er ge-
nerelt enighed mellem patientforeninger, fagfolk, regioner og styrelse om, at
en antalsmaessig absolut greense ikke er hensigtsmeessig, ngdvendig eller fag-
lig velbegrundet. Bl.a. fordi det i Danmark ikke forbundet med saerlige eller
ekstra rettigheder at veere pa en seerlig liste over sjeeldne sygdomme, séledes
som det kan veere tilfeeldet i andre lande.

Nar der skal vises en szerlig opmaerksomhed og indsats for patienter med
sjeeldne sygdomme er det sdledes fordi, at kun ved at vise en seerlig opmaerk-
somhed kan det sikres, at disse patienter far de samme muligheder for en hgj
kvalitet i diagnostik, behandling mv. som patienter med hyppige og mere vel-
kendte sygdomme.

EU - definitionen af en sjaelden sygdom, svarende til at 5 ud af 10.000 menne-
sker har den pageeldende sygdom, stammer fra og henhgrer til EU's sakaldte
Orphan drug program.
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I henhold til forordning nr.141/2000 kan et medicinalprodukt sdledes opna
godkendelse som "orphan medicinal product” nar det udvikles med henblik pa
diagnostik, forebyggelse eller behandling af livstruende eller kroniske invalide-
rende tilstande, som rammer ikke mere end 5 pr. 10.000 personer, hvilket vil
svare til op mod 2500-5000 patienter i Danmark.

Medicinalfirmaer kan herved fa mulighed for at opna saerlige gunstige vilkar i
forbindelse med udvikling af leegemidler til sma patientgrupper hvor der pga. af
det begraensede antal ikke er markedsmeessige incitamenter til at udvikle pro-
dukter. Det har siden &r 2000 medfgart at ca. 110 laegemidler har opnaet EU
markedsfaringstilladelse. Generelt foregar ibrugtagning hurtigt i Danmark.

Danmark lever fuldt op til forordningen og deltager/ indgar i Orphan drug pro-
grammet og anerkender bl.a. i denne sammenhaeng fuldsteendig den feelles
fastlagte EU- afgraensning og definition.

Den mere fleksible danske afgraensning pa nationalt plan indebzerer ikke no-
gen konflikt i forhold til EU's definition. Det centrale er, at de to afgreensninger
har forskellige formal og har udgangspunkt i hhv. en incitamentsstruktur for
medicinalindustrien og en national planleegning af tilretteleeggelsen af indsat-
ser i sygehusveesenet mv.

I henhold til oplysningerne i den arlige afrapportering fra EUCERD ”"state of the
art’- 2014 har kun fa lande en officiel vedtaget definition af sjeeldne sygdomme
svarende til EU-definitionen f.eks. Bulgarien og Graekenland. En lang raekke
lande tilkendegiver, at man generelt blandt nationale interessenter accepterer
EUs afgraensning som retningslinje. Andre lande har en anden afgreensning
end den af EU i forordningen fastsatte. Polen finder det eksempelvis séledes
ngdvendigt at definere en "ultra rare diseases” gruppe svarende til 0,2 pr
10.000.

For sé vidt angér de nordiske lande s& har Finland ikke nogen officiel definiti-
on, Norge og Sverige anvender 1 pr. 10.000 og Island 2 pr.10.000, dvs. at der
i de nordiske lande er en teet overensstemmelse med den danske afgreensning
pa 1-2 pr. 10.000.

Der foregar mellem de nordiske lande jeevnligt og regelmaessigt udveksling af
viden, erfaringer og synspunkter vedr. forskellige aspekter af forholdene om-
kring sjeeldne sygdomme. Spargsmal vedr. definition og afgraensning af be-
grebet sjeeldne sygdomme har generelt ikke veeret fokus i disse droftelser idet
man umiddelbart har haft overensstemmende synspunkter i Norden.
Sundhedsstyrelsen bekendt er der ikke tanker om faelles nordiske initiativer i
forhold til definitionen af sjeeldne sygdomme.

Nar man i den nationale strategi for Danmark har gnsket at fastholde den tal-
maessigt mere sneevre afgraensning skyldes det som naevnt, at det findes vig-
tigt, at de sjeeldne sygdomme opfylder kriterierne for den nationale speciale-
planlaegning vedr. hgjtspecialiserede funktioner, herunder vedr. de talmaessige
forhold. Nar der ikke er behov for fastseettelse af en absolut greense skyldes
det at der ikke er seerlige rettigheder tilknyttet begrebet.”
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Jeg kan henholde mig til Sundhedsstyrelsens oplysninger.

Med venlig hilsen

Nick Heekkerup /  Gertrud Rex Baungaard



