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Intervju z evr

Koristile bodo tisocem

bolnikov*

isarjem za zdravje in varnost hrane

Vytenis Andriukaitis, evropski komisar za zdravje in varnost
hrane, meni, da je pomen evropskega sodelovanja se
posebej razviden v primeru redkih in kompleksnih bolezni.

Kaj je navdihnilo ustanovitev evropskih
referen¢nih mrez?

Pogosto slisimo tragi¢ne zgodbe o bolni-
kih z redkimi ali kompleksnimi, Zivljenjsko
nevarnimi boleznimi, ki se soocajo z izzivi
pri iskanju pravilne diagnoze ali dostopu do
ustreznega zdravljenja in klini¢nega znanja.
Njihovi zdravniki jim ne morejo pomagati,
s@j se niso nikoli srecali s podobnimi primeri,
tako ostanejo brez zdravljenja ali so prisi-
ljeni precesavati internet v upanju, da bodo
nasli center s potrebnim strokovnim znanjem.

Kako lahko ERM izboljsajo Zivljenja
Evropejcev?

ERM bodo bolnikom z redkimi in kompleksnimi
boleznimi omogocile dostop do najboljSega
zdravljenja in svetovanja, ki je na voljo v EU
prav za njihovo bolezen. Njihovi zdravniki pa
bodo lahko sodelovali z visoko specializiranimi
kolegi iz cele Evrope.

V prvi fazi bo vet kot 900 enot zdravstvenega
varstva iz skoraj vseh drzav ¢lanic EU zdruZilo
moti v 24 tematskih mreZah. Pokrivale bodo
Sirok spekter bolezni, od bolezni kosti do krvnih
bolezni, od raka pri otrocih do imunske pomanj-
kljivosti. Olajsale bodo dostop do diagnoze in
zdravljenja ter na splosno izvajanje cenovno
dostopnega, visoko kakovostnega in stroskovno
utinkovitega zdravstvenega varstva.

Kaj je dodana vrednost sodelovanja na ravni
EU na tem podrodju?

Ker so znanje in viri o specifi¢nih redkih bole-
znih razprseni po posameznih drzavah, lahko
EU s povezovanjem centrov, zdruZevanjem
strokovnega znanja in povetanjem sinergij
med drZzavami ¢lanicami zagotovi pomembno
dodano vrednost.

Nobena drzava nima sama dovolj znanja
in zmogljivosti za zdravljenje vseh redkih in
kompleksnih bolezni, toda s sodelovanjem in
izmenjavo znanja, ki lahko resuje Zivljenja,

vec kot

900

enot zdravstvenega
varstva

\

tematskih mrez



_,Nobena drzava nima
sama dovolj znanja

in zmogljivosti za
zdravljenje vseh redkih
in kompleksnih bolezni*

Vytenis Andriukaitis

prek ERM lahko na evropski ravni zagoto-
vimo, da bodo bolniki v EU imeli dostop do
najboljsih strokovnjakov.

Kaksne vloge imajo sodelujo¢i v ERM?

Gonilne sile ERM so izvajalci zdravstvenih sto-
ritev in nacionalni zdravstveni organi. Vlivajo
zaupanje, prevzemajo odgovornost in so naj-
bolj dejavni pri razvoju in delovanju mrez.

Vloga Komisije, kot jo doloca direktiva EU o
pravicah pacientov pri ¢ezmejnem zdravstve-
nem varstvu iz leta 2011, je vzpostaviti okvir
za ERM. Komisija podpira koordinatorje mrez
z nepovratnimi sredstvi in jim zagotavlja teh-
ni¢ne zmogljivosti za mreZenje.

Katere dodatne ukrepe sprejemate v boju
proti redkim in kompleksnim boleznim?

ERM so del Sirse strategije, ki si priza-
deva povecati ucinkovitost, dostopnost in
vzdrzljivost evropskih zdravstvenih sistemov.
Evropska komisija podpira drzave €lanice z
zdruZevanjem strokovnega znanja in izkusen,
registrov, podatkov ter finan¢nih sredstev.
Podpiramo raziskave in inovacije ter financi-
ramo projekte in skupne ukrepe. Spodbujamo
proizvajalce, da razvijajo zdravila sirote in jih
prinasajo na trg.

Kaj pri¢akujete od ERM v prihodnosti?

Upam, da bodo ERM prinesle konkretne rezul-
tate za tisoce bolnikov z redkimi boleznimi, da
ne bodo vet tavali v temi v iskanju odgovorov
in da bodo lahko izkoristili najboljse strokovno
znanije, ki je na voljo v Evropi — ter tako Ziveli
dlje in bili bolj zdravi.
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Redke in kompleksne bolezni povzrocCajo kronicne
zdravstvene teZave in so pogosto Zivljenjsko nevarne.

0d 5000 do 8000 redkih bolezni vpliva na
vsakodnevno Zivljenje priblizno 30 milijonov
ljudi v EU. Samo na podrogju onkologije je
na primer skoraj 300 redkih oblik raka in
za eno od njih v Evropi vsako leto zboli vet
kot pol milijona ljudi.

Veliko ljudi z redkimi ali kompleksnimi bolez-
nimi nima dostopa do diagnoze ali visoko
kakovostnega zdravljenja. Strokovnega zna-
nja in izkusen;j lahko primanjkuje, saj je bol-
nikov malo.

EU in nacionalne vlade so se zavezale, da
bodo izboljsale prepoznavanje in zdravljenje
teh redkih in kompleksnih boleznih s krepitvijo
sodelovanja na evropski ravni ter usklajeva-
njem in podpiranjem nacionalnih nacrtov za
redke bolezni.

Direktiva o pravicah pacientov pri ¢ezmej-
nem zdravstvenem varstvu iz leta 2011 bol-
nikom ne omogoca le, da dobijo povrnjene
stroske zdravljenja v drugi drzavi ¢lanici EU,
temvec tudi da lazje dostopajo do informa-
cij o zdravstvenem varstvu in imajo tako na
voljo vet moZnosti zdravljenja. Direktiva je v
drzavah ¢lanicah EU zacela veljati leta 2013,

poudarja pa pomen e-zdravja in interopera-
bilnosti nacionalnih zdravstvenih IT-sistemov
za laZje izmenjevanje informacij.

Na osnovi tega in ob podpori zdravstvenega
programa EU je leta 2017 zacelo delovati
prvih 24 evropskih referencnih mrez.

ZA 5000-8000

REDKIMI BOLEZNIMI, MED DRUGIM TUDI

ZA 300

REDKIMI OBLIKAMI RAKA, TRPI

30

MILIJONOV LJUDI V EU

Veliko ljudi z redkimi

ali kompleksnimi
boleznimi nima

dostopa do diagnoze

ali visoko kakovostnega
zdravljenja. Strokovnega
znanja in izkuseny

lahko primanjkuje,

saj je bolnikov malo.
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Kaj so ERM?

Evropske referencne mreze (ERM) so virtualne mreZze,
ki povezujejo izvajalce zdravstvenih storitev po celi

Evropi. Njihov cilj je zdravljenje kompleksnih ali redkih
boleznih, ki zahtevajo visoko specializirano obravnavo

ter koncentracijo znanja in virov.

Za potrebe preucitve diagnoze in zdravljenja
bolnika koordinator mreZe z uporabo namen-
skega IT-sistema in orodij telemedicine sklice
Lvirtualen” svetovalni odbor, sestavljen iz stro-
kovnjakov z razli¢nih podro¢ij medicine.

Nobena drZava nima sama dovolj znanja in
zmogljivosti za zdravljenje vseh redkih in kom-
pleksnih bolezni. ERM ponujajo bolnikom in
zdravnikom po celi EU potencial za dostop do
strokovnega znanja in pravofasno izmenjavo
znanja, ki resuje Zivljenja, ne da bi jim bilo
treba za to potovati v drugo drZavo.

Po prvem razpisu za zbiranje predlogov julija
2016 so bile prve ERM odobrene decembra
2016, delovati pa so zacele marca 2017
s predstavitvijo v Vilni, kjer so potekala tudi
uvodna srecanja. V ¢asu njihnovega nastanka
je v mrezah sodelovalo vet kot 900 visoko
specializiranih enot zdravstvenega varstva

iz 313 bolnisnic v 25 drzavah ¢lanicah (in
na Norveskem). Stiriindvajset ERM obravnava
vrsto tematskih podrotij, vkljucno z boleznimi
kosti, rakom pri otrocih in imunsko pomanjklji-
vostjo. Pri¢akuje se, da bodo ERM v naslednjih
petih letih okrepile svoje zmogljivosti in tako
pomagale tisofemn evropskih bolnikov, ki trpijo za
redkimi ali kompleksnimi boleznimi. Vsako leto
bodo objavljeni razpisi za izvajalce zdravstvenih
storitev, ki bi se Zeleli pridruZiti obstoje¢im ERM.

Pobuda ERM prejema podporo vet evropskih
programov financiranja, vklju¢no z zdravstve-
nim programom, instrumentom za povezo-
vanje Evrope in programom Obzorje 2020.

Proces ERM vadijo drZave ¢lanice EU: odgovome
S0 za prepoznavanje centrov na nacionalni
ravni, odlocajo o odobritvi vlog, odbor drzav
¢lanic pa je odgovoren za razvoj strategije EU
v zvezi z ERM in odobritev mreZ.



ERM za endokrine ol
bolezni (Endo-ERN) 05 s

Redke endokrine bolezni vkljutujejo preko-
merno, nezadostno ali neustrezno delovanje
hormonov, odpornost proti hormonom, tumorje
v endokrinih organih ali bolezni s posledicami
na endokrinem sistemu. Epidemioloska poraz-
delitev teh bolezni je precej spremenljiva:
od zelo redkih in redkih bolezni do bolezni
z nizko stopnjo preva-
lence. Bolniki z bolez-
nimi z nizko stopnjo
prevalence potrebu-
jejo visoko specia-
lizirano oskrbo, ki jo
nudi vetdisciplinamna
ekipa pod vodstvom
endokrinologa.

Endo-ERN ima osem glavnih tematskih sku-
pin, ki pokrivajo celoten spekter prirojenih in
pridobljenih obolen;. To so: bolezni nadled-
vitne Zleze, motnje homeostaze kalcija in
fosfatov, motnje spolnega razvoja in dozo-
revanja, dedne motnje homeostaze glukoze
in inzulina, dedni sindromi endokrinih tumor-
jev, motnje rasti in dedni sindromi debelosti,
bolezni hipofize in bolezni S¢itnice.

ERM gradi na delu Stevilnih obstojecih
evropskih mrez, med drugim tistih, usta-
novljenih v okviru Evropskega zdruZenja

Endo-ERN si prizadeva za boljse
diagnosticne poti, zdravljenje,

kakovost oskrbe in merljive

rezultate za bolnike.

Skupaj za bolnike z redkimi boleznimi, boleznimi z nizko stopnjo prevalence in kompleksnimi boleznimi

za endokrinologijo (ESE) in Evropskega
zdruzena za pediatri¢no endokrinologijo
(ESPE), ter tistih, ki so bile razvite v okviru
projektov COST.

sodelovanja in izobraZevanja ter posluhom
za potrebe bolnikov.

KOORDINATOR MREZE

Endo-ERN si prizadeva za boljSe diagno-
sti¢ne poti, zdravljenje, kakovost oskrbe
in merljive rezultate za bolnike z redkimi
endokrinimi boleznimi, in sicer s spodbu-
janjem vecdisciplinarnega in ¢ezmejnega

prof. Alberto M. Pereira
Leids Universitair Medisch Centrum,
Nizozemska
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Redke in kompleksne bolezni ledvic vkljucu-
jejo sirok spekter prirojenih, dednih in prido-
bljenih bolezni. Ocenjuje se, da imata vsaj
dva milijona Evropejcev redke bolezni ledvic,
od tega priblizno en milijon glomerulopatije
in prav toliko prirojene malformacije ledvic.
Med redkimi in zelo redkimi boleznimi z veli-
kim klini¢nim pomenom

so tudi Stevilne podedo-

vane tubulopatije, tubu-

lo-intersticijske bolezni in

tromboti¢ne mikroangi-

opatije.

Z vrhunskimi diagnostic-

nimi orodji je mogoce

pridobiti dragocene infor-

macije o prognozi bolezni

in moznostih zdravljenja. Vendar pa preiskave
niso dostopne vsem. Zaradi pozne diagnoze
in poznega zacetka zdravljenja veliko redkih
bolezni ledvic napreduje do tocke, ko ledvice
odpovejo.

Ta ERM se bo trudila izboljsati diagnosticne
standarde in standarde zdravljenja po celi
Evropi. MreZa bo dosegla konsenz glede
razumnih diagnosti¢nih algoritmov za bolnike
z znaki in simptomi bolezni ledvic, vklju¢no
s standardnimi merili za genetsko testiranje

v primeru suma na dedne boleznih ledvic.
Delovne skupine bodo nato po podrobni ana-
lizi razpoloZljivih zdravljenj opredelile klinitne
poti za zdravstveno obravnavo.

Storitve spletnega posvetovanja bodo omo-
gocale boljSo obravnavo novih in kompleksnih
primerov. Dostop do virtualnega posvetoval-
nega odbora bodo dopolnjevali upravni ukrepi
za poenostavitev potovanj bolnikov v speci-
alizirane centre, ¢e bo to potrebno, skladno z
direktivo o Cezmejnem zdravstvenem varstvu

in uredbo o socialni varnosti. Pripravila se bo
serija spletnih seminarjev za izobraZevanje
in usposabljanje zdravstvenih delavcev.
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Dodana vrednost za bolnike
in strokovnjake

Bolniki z redkimi in kompleksnimi boleznimi
lahko vet let ¢akajo na pravo diagnozo. To je
lahko zanije in za njihove druZine zelo morece
in obremenjujoce. Med njimi je veliko otrok,
njihov razvoj pa je resno ogrozen, ko se v
iskanju diagnoze prebijajo skozi zdravstveni
sistem in v€asih obiscejo Stevilne razli¢ne
specialiste.

ERM izboljSujejo ozavestenost o redkih bole-
znih in njihovih kompleksnih prikazih v laiéni in
strokovni javnosti ter tako povecujejo verje-
tnost zgodnje in natancne diagnoze ter ucin-
kovitega zdravljenja, ¢e je na voljo.

MreZe so okolje, v katerem se razvijajo
smemice, usposabljanje in izmenjava zna-
nja. Olajsajo lahko izvedbo velikih klini¢nih
Studij, ki bi omogocile boljse razumevanje
bolezni in razvoj novih zdravil, in sicer z zbi-
ranjem velikih koli¢in podatkov o bolnikih.

Za zdravnike specialiste so ERM priloznost za
mreZenje s podobno mislec¢imi strokovnjaki
iz cele Evrope - izolacije, s katero se srecu-
jejo Stevilni strokovnjaki za redke bolezni,
je tako konec.

Inovacije v izvajanju zdravstvenega varstva
so temeljni kamen sistema ERM. Razvoj novih
modelov oskrbe, resitev in orodij za e-zdravje
ter inovativnih medicinskih resitev in naprav bo
spremenil nacin izvajanja samega zdravljenja.
ERM so inkubatorji za razvoj digitalnih sto-
ritev, potrebni za zagotavljanje virtualnega
zdravstvenega varstva.

ERM bodo tudi pomagale spodbuditi eko-
nomijo obsega in zagotoviti ucinkovitejSo
uporabo virov, kar bo imelo pozitiven vpliv na
vzdrznost nacionalnih sistemov zdravstvenega
varstva. MrezZe so jasen dokaz tega, kaj lahko
v Evropi doseZe solidamost.

Mreze so okolje,

Vv katerem se razvijajo
smernice, usposabljanje
in izmenjava znanja.
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ERM za bolezni kosti
(ERN BOND)

Redke bolezni kosti obsegajo motnje v sin-
tezi, oblikovanju, preoblikovanju in resorpciji
kosti ter nepravilnosti v regulatornih poteh
teh procesov. Posledica tega so majhna rast,
deformacije kosti, nepravilnosti zob, bolecine,
zlomi in invalidnost, te bolezni pa imajo lahko
nezelene ucinke tudi na Zivéno-misi¢no funk-
cijo in hemopoezo.

ERN BOND zdruzZuje vse
redke bolezni kosti — priro-
jene, kroni¢ne in dednega
izvora —, ki vplivajo na
hrustanec, kosti in zobo-
vino. MreZa se bo najprej
osredototila na nasled-
nje bolezni: osteogenesis
imperfecta (Ol), na X kro-
mosom vezano hipofosfa-
temijo (XLH) in ahondroplazijo (ACH), pri tem
pa bo upostevala stopnjo prevalence bolezni,
tezavnost diagnosticiranja in obravnave ter
nova zdravljenja, ki se uveljavljajo. Se redkej-
Sim boleznim se bo posvetila pozneje, ko bodo
Ze vzpostavljeni sistemati¢ni pristopi.

MreZa BOND bo v sodelovanju z bolniki razvila
merila, s katerimi bodo lahko bolniki ocenjevali
rezultate zdravljenja in izkusnjo z zdravlje-
njem. MreZa bo pripravila smemice, na podlagi

MreZza BOND bo v sodelovanju
z bolniki razvila merila,
s katerimi bodo lahko bolniki
ocenjevali rezultate zdravljenja
in izkusnjo z zdravljenjem.

o

e

katerih se bodo razvijale in Sirile najboljse
prakse. Vzporedno z razvojem novih zdravil
bo mreza poskrbela, da bodo bolniki lahko
hitro dostopali do raziskav.

Mreza BOND bo s pomogjo e-zdravja in
telemedicinskih sistemov ter tudi delovnih
obiskov, usposabljanj in dejavnosti Sirjenja
omogocila razvoj znanja in spretnosti. Namen
mreZe je skrajsati ¢as do postavitve diagnoze
z manj nepotrebnimi preiskavami, natantnejso

diagnozo in novimi izvedljivimi zdravljenji
v roku dveh do treh let.

KOORDINATOR MREZE

dr. Luca Sangiorgi

Istituto Ortopedico Rizzoli di Bologna,
Italija
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Kako poteka odobritev ERM

Pri imenaovanju in razvoju evropskih referentnih
mreZ imajo glavno vlogo drzave ¢lanice EU.
Ce so Zeleli doseti status ERM, so se morali
¢lani mreZe prijaviti na razpis, ki ga je obja-
vila Evropska komisija. Prijavo je nato ocenil
neodvisen ocenjevalni organ, ki je dopolnil
porotila o vsakem kandidatu. Odbor drzav
¢lanic se je nato odlocil, ali bo odobril prijavo
za ERM ali ne.

Odbor drZav &lanic je sestavljen iz predstav-
nikov vseh drzav ¢lanic EU in Norveske ter
dejavno sodeluje pri razvoju strategije v zvezi
z ERM. Odbor spremlja ¢lane ERM, ocenjuje
kandidate, ki se Zelijo pridruZiti obstojeci mreZi,
in odlota o odobritvi morebitnih novih mrez.

10 prinasa prakticne
koristi tako z vidika
oskrbe bolnikov kot z
vidika upravljanja mrez.”

DrZave, ki nimajo predstavnika v odo-
breni ERM, lahko sodelujejo prek izvajalcev
zdravstvenih storitev, ki jih imenujejo za
,povezane” in/ali ,sodelujoce” nacionalne
centre.

Glavna merila

Usmerjenost v bolnike
in klini¢no vodeno

10 eanov v EE]
8 drzavah

Visoka stopnja neodvisnosti

Izpolnjevanje pogojev
za mreZe in ¢lane

Podpora in odobritev
s strani nacionalnih organov.

Prof. Katarzyna Kotulska-JozZwiak,
nevrologinja konzultantka in ena od predstavnikov
Poljske v odboru drzav ¢lanic, je povedala, da so se

pri sestavljanju ERM posvetovali s strokovnjaki in

bolniki. ,Zeleli smo mreZe za posamezna podrocja
bolezni, s katerimi bi uresnicili pricakovanja deleznikov,”
Jje povedala. ,To prinasa prakti¢ne koristi tako z vidika

X o

oskrbe bolnikov kot z vidika upravljanja mreZ.
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ERM za kraniofacialne

anomalije in ORL bolezni

(ERN CRANIO)

Prirojene kraniofacialne anomalije najdemo
pri otrocih, rojenih s premalo ali nepravilno
razvitimi deli mozganov, lobanje in/ali obraza,
zaradi katerih so mo¢no okrnjene njihove funk-
cije, prisotni pa so tudi psiho-socialni izzivi.
Bolnike je treba spremljati
in jih zdraviti od rojstva
naprej. Klini¢no in splosno
poznavanje mnogih teh
pojavov je zelo slabo, zato
je postavitev diagnoze
lahko izjemen izziv.

Ta ERM skusa odpraviti

Stevilne vrzeli v oskrbi, in

sicer z izboljSanjem poznavanja kraniofaci-
alnih anomalij pri primamih skrbnikih. Mreza
razvija izobraZevalne tecaje o Stevilnih sta-
njih, ki bodo na voljo na prosto dostopnem
spletnem mestu.

Clani mreZe si v tesnem sodelovanju z orga-
nizacijami bolnikov prizadevajo za izboljSanje
izobraZevanja, usposabljanja in raziskovanja.
Ce organizacij bolnikov ni, se posvetujejo s
ciljnimi skupinami bolnikov. ERN CRANIO oce-
njuje vrsto in ¢asovno umestitev kirurskega

MrezZa razvija izobraZevalne
tecaje o Stevilnih stanjih, ki bodo
na voljo na prosto dostopnem
spletnem mestu.

zdravljenja v sodelujotih centrih, da bi poja-
snila njihov vpliv ter s primerjavo dolotila
najboljSe prakse v Evropi.

Z zbiranjem podatkov o dolgorocnih izidih
razlitnih stanj bo mreZa pomagala pri sveto-
vanju bolnikom in njihovim starsem, pri zdra-
vljenju pa bo lahko pozornost usmerjala na
tiste vidike, ki nisi bili dovolj upostevani. Mreza
bo podpirala odkrivanje novih genov povzro-
Citeljev s povetanjem Stevila sodelujocih v
raziskavah.

KOORDINATORICA MREZE

prof. Irene Mathijssen
Erasmus MC, Rotterdam, Nizozemska
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ERM za epilepsijo

(EpiCARE)

V Evropi ima epilepsijo vsaj Sest milijonov
ljudi. Tradicionalne antiepilepti¢ne terapije
pomagajo 60-70 % bolnikom, da nimajo
napadov. Za bolnike z epilepsijo, ki se ne
odziva na zdravljenje, je klini¢tna prognoza
slaba.

V preteklosti je bila epilepsija obravnava
kot ena bolezen, a vse bolj se uveljavlja
pristop, ki ta stanja obravnava kot skupino
redkih in kompleksnih bolezni. Portal za
redke bolezni in zdravila sirote ORPHANET
navaja 137 bolezni z epilepsijo kot prevla-
dujocim simptomom, kljub temu pa veliko
bolnikov ni diagnosticiranih in nima dostopa
do zdravljenja.

MreZza si prizadeva omogociti neomejen
dostop do predoperativne obravnave in ope-
rativnega zdravljenja epilepsije, povecati
Stevilo odkritih redkih vzrokov za epilepsijo
in Stevilo odkritih bolnikov z ozdravljivimi
redkimi vzroki za epilepsijo, razsiriti dostop
do specializirane oskrbe za redke vzroke ter
spodbujati raziskave o inovativnih vzrotnih
zdravljenjih za redke in kompleksne primere
epilepsije.

i

EpiCARE nadaljuje delo pilotne ERM
E-pilepsy, ki si je prizadevala povecati
ozavesctenost in dostopnost operativnega
zdravljenja epilepsije za skrbno izbrane
posameznike ter se ucinkovito posluZzevala
e-orodij in vecdisciplinarnih skupinskih raz-
prav. MreZa EpiCARE, v katero so dejavno
vklju€eni €lani organizacij bolnikov, si pri-
zadeva povecati stevilo ljudi brez napadov
v Evropi.

MreZa EpiCARE si prizadeva
povecati stevilo ljudi brez
napadov v Evropi.

wmnn
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KOORDINATORICA MREZE

prof. Helen Cross

Great Ormond Street Hospital
for Children, NHS Trust,
ZdruZeno kraljestvo
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ERM za rakava obolenja
odraslih (solidni tumorji)

(ERN EURACAN)

Poznamo vec kot 300 redkih oblik raka.
ERN EURACAN obsega vse redke solidne
tumorje odraslih oseb, razdeljene v deset
domen skladno s klasifikacijama RARECARE in
ICD10. Obravnava redkih oblik raka se sooca
z resnimi diagnosti¢nimi
izzivi, ki imajo veasih hude
posledice za kakovost
Zivljenja in kongni izid.
Neustrezna obravnava
teh bolnikov lahko tudi
poveca nevarnost pono-
vitve bolezni in smrti.

ERN EURACAN skrbi za
izmenjavo orodij za naj-
boljSe prakse in vzpostavlja
referentne centre za redke oblike raka. Pripravija
in redno posodablja tudi diagnostitne smemice
ter smernice za zdravljenje in klini¢no prakso.
MreZa se namerava v petih letih razsiriti v vse
drZave EU in razviti sistem napotitev, s kate-
rim Zeli zagotoviti, da se bo vsaj 75 % bolnikov
zdravilo v enem od centrov EURACAN. Prizadeva
si izboljsati stopnjo preZivetja, izdelati sporazu-
mevalna orodja za bolnike in zdravnike v vseh
jezikih ter razviti mednarodne podatkovne zbirke
in banke vzorcev rakavih tkiv.

Mreza se namerava v petih letih
razsiriti v vse drzave EU in razviti
sistern napotitev, s katerim Zeli
zagotoviti, da se bo vsaj 75 %
bolnikov zdravilo v enem od
centrov EURACAN.

Ta ERM izhaja iz predhodnih klini¢nih in razi-
skovalnih mrez, ki so uspesno izvajale klini¢na
preskusanja v okviru Evropske organizacije za
raziskovanje in zdravljenje raka (EORTC) ter
oblikovale smernice v sodelovanju z EORTC in
Evropskim zdruZenjem za internisti¢no onkolo-
gijo (ESMO). S pridom izkoris¢a tudi delo mreZ, ki
sta jih oblikovali Evropsko zdruZenje za nevro-
endokrine tumorje (ENETS) in MreZa za rake
vezivnega tkiva (Conticanet), ter stevilnih raz-
iskovalnih projektov EU.

KOORDINATOR MREZE

prof. Jean-Yves Blay
Centre Léon Bérard, Lyon, Francija
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Drzave Clanice
s krmilom v rokah

Paul Boom je predstavnik Nizozemske
v odboru drZav ¢lanic. Ta odbor ima glavno
besedo pri oblikovanju prihodnosti ERM
in odlo¢anju o odobritvi mreZ. ,Zakonodaja
jasno doloca, da imajo krmilo v rokah drzave
¢lanice,” je povedal in dodal: ,Nacionalni
organi so tisti, ki ugotavljajo, ali kandidati
za ERM izpolnjujejo merila glede kakovosti,
vklju€enosti bolnikov in upravljanja.”

Po njegovih besedah drzave ¢lanice zago-
tavljajo tudi, da so ERM dobro povezane z
nacionalnimi zdravstvenimi storitvami. ,ERM
ne smejo postati nepovezani otoki odli¢nosti,
ki delujejo v osami. Dobro morajo biti pove-
zane z bolnisnicami in primarno zdravstveno
oskrbo ter tako koristiti lokalnim skupnostim
in nuditi podporo bolnikom iz cele Evrope.”

Ce na vpliv ERM gledamo irse, so po mnenju
g. Booma mreZe novo in vznemirljivo pog-
lavje evropskega sodelovanja na podrocju
zdravstvenega varstva. So dober primer tega,
kako lahko drzave ¢lanice sodelujejo in drza-
vljanom zagotavljajo dodano vrednost. ,Sam
menim, da bi ERM lahko sluZile kot okolje, ki bi
omogocalo razvoj orodij e-zdravja in po moz-
nosti tudi ve¢ sodelovanja glede pogostejsih
kroni¢nih bolezni,” je Se povedal. ,Zdaj imamo
osnovo, na kateri lahko gradimo, priloZnost, da
drzave ¢lanice zdruZijo modi in spregovorijo
0 skupnih izzivih v zdravstvu ter razmisljajo
onkraj meja.”

,Zdaj imamo osnovo,

na kateri lahko gradimo,
priloZznost, da drzave
Clanice zdruzijo moci

in spregovorijo o skupnih
izzivih v zdravstvu ter
razmisljajo onkraj meja.”
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ERM za hematolosSke

bolezni (EuroBloodNet)

Hematoloske bolezni vkljucujejo nepravilnosti
krvnih celic in celic kostnega mozga, organov
limfnega sistema in koagulacijskih faktorjev,
skoraj vse pa so redke. Razdelimo jih lahko
v Sest skupin: redke okvare rdecih krvnick,
odpoved kostnega mozga, redke motnje str-
jevanja krvi, hemokromatoza in druge redke
dedne motnje sinteze Zeleza, maligni mielomi
in maligni limfomi.

Diagnosticiranje redkih
hematoloskih bolezni zah-
teva veliko klinicnega zna-
nja in izkusenj ter dostop
do Stevilnih laboratorijskih
storitev in tehnologij slika-
nja. Te preiskave omogo-
¢ajo natan¢no klasifikacijo
bolezni po merilih SZ0O z uporabo mednarodnih
sistemov tockovanja in bioloskih oznaceval-
cev, kjer je to mogoce.

Ob upostevanju teh zahtev in dejstva, da so
nekatere redke hematoloske bolezni izje-
mno redke, se diagnoza pogosto spregleda
ali postavi pozno, zlasti pri starejsih bolnikih.
Zdravljenje je pogosto oteZeno zaradi potrebe
po specializirani infrastrukturi in osebju ter
teZav pri dostopu do specifi¢nih oblik zdravlje-
nja, kot sta alogenitna presaditev krvotvomih
mati¢nih celic ali koagulacijski faktoriji.

V nekaterih drzZavah obstajajo
preventivni programi za dolocene
bolezni, nujno pa je potrebna
uskladitev na podrocju presejalnih

programov.

V nekaterih drZavah obstajajo preventivni
programi za dolocene bolezni, nujno pa je
potrebna uskladitev na podro¢ju presejalnih
programov.

EuroBloodNet si bo s pomogjo izkusenj, pri-
dobljenih v okviru Evropske mreze za redke
in prirojene oblike anemije (ENERCA), ki jo
financira EU, in Evropskega hematoloskega
zdruZenja (EHA), prizadevala za boljsi dostop
do zdravstvenega varstva za bolnike z redkimi
hematoloskimi boleznimi, Sirjenje smernic in
najboljsih praks, izboljsanje usposabljanja

in izmenjave znanja, klinitno svetovanje,
e v drZavi primanjkuje strokovnega znanja,
ter povecanje Stevila klini¢nih preskusan;j
na tem podro¢ju.

KOORDINATOR MREZE

prof. Pierre Fenaux

Assistance Publique-Hbpitaux de Paris,
Hépital Saint-Louis
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ERM za urogenitalne
bolezni in stanja
(ERN eUROGEN)

Redke in kompleksne urogenitalne bolezni
je vtasih treba zdraviti kirursko, pogosto pri
novorojenckih ali otrocih. NezmoZnost zadrZe-
vanja urina ali blata predstavlja veliko breme
za obolele otroke, mladostnike in odrasle.
Bolniki potrebujejo vseZivljenjsko oskrbo stro-
kovnih vecdisciplinamih ekip, ki nacrtujejo in
opravijo operacijski poseg ter nudijo poope-
rativno fizioterapijo in psiholosko podporo.

MreZa eUROGEN bo pripravila individualno
ocenjene smemice glede najboljsih praks
ter izboljsala izmenjevanje podatkov o izi-
dih. Prva bo ponudila moZnost dolgorotnega
spremljanja izidov pri bolnikih za obdobje od
15 do 20 let.

MreZa bo zbirala podatke in gradivo tam, kjer
jih primanjkuje, razvijala nove smernice, zbi-
rala dokaze o najboljsih praksah, ugotavljala
razlike v praksah, razvijala izobraZevalne pro-
grame in usposabljanja, v sodelovanju s pred-
stavniki bolnikov dolocila raziskovalni program
ter Sirila znanje s sodelovanjem v virtualnih
vecdisciplinamih ekipah. Do leta 2020 se
bo vsaj 50 novih strokovnjakov za redke in
kompleksne urogenitalne bolezni udeleZilo

specialisti¢nih usposabljanj in Stipendiranih
programov, ki jih bo razvila mreza eUROGEN.

Mreza si prizadeva tudi za pospeSevanje
inovacij v medicini ter izboljsanje diagno-
stike in zdravljenja.

17

Prva bo ponudila moZnost
dolgorocnega spremljanja
izidov pri bolnikih za obdobje
od 15 do 20 let.

KOORDINATOR MREZE
prof. Christopher Chapple

Sheffield Teaching Hospitals NHS
Foundation Trust, ZdruZeno kraljestvo
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ERM za zZivéno-misicne

bolezni (ERN EURO-NMD) &5

ZivEno-misitne bolezni se pojavljajo vse
od zgodnjega otrostva do pozne odrasle
dobe. Znatilna simptoma sta oslabelost
misic in misi¢na atrofija, vendar se lahko
pojavljajo tudi drugi, vkljuno z utrujenostjo,
boletinami, otopelostjo, slepoto, tezavami
s poZiranjem in dihanjem ter srénimi bolez-
nimi. Vecina Ziveno-
napredujocih in iz€r-
pavajocih ter skraj-
Suje Zivljenjsko dobo
in zmanjsuje kako-
vost Zivljenja.

Namen mreZze je skrajsati ¢as
do postavitve diagnoze za 40 %

v prvih petih letih, izboljsati diagnosticni
izplen za 15 % in povecati dostop

do ustreznih poti oskrbe.

V Evropi obstajajo

velike vrzeli in raz-

like pri dostopu do

diagnosti¢nih storitev in zdravljenja. Med
vetjimi izzivi na poti do izboljSanja rezultatov
S0 pozna napotitev iz primarne zdravstvene
oskrbe v specialisti¢ni center ter urejanje
prehoda s pediatri¢nih storitev na storitve
za odrasle osebe.

ERN EURO-NMD zdruZuje vodilne evropske
strokovnjake z Zeljo, da bi bolnikom zagotovila
dostop do specialisti¢nega zdravljenja prek
virtualnih posvetovanj in posvetovan;j v Zivo.

Namen mreZe je skrajsati ¢as do postavitve
diagnoze za 40 % v prvih petih letih, izbolj-
Sati diagnosticni izplen za 15 % in povecati
dostop do ustreznih poti oskrbe.

ERN EURO-NMD bo poleg tega razvila nove
smernice ter zdravstvenim delavcem in
bolnikom ponudila informacije o najboljSih
praksah za posamezne bolezni. Znanje, ki
bo nastalo in se bo gojilo znotraj mreZe,
bo Siroko dostopno prek orodij e-zdravja.
Izhajajot iz bogate zgodovine sodelovanja,

bo mreZa krepila tudi sodelovanja, ki imajo
potencial za spodbujanje razvoja raziskav
in zdravljenj za obravnavo e neizpolnjenih
potreb bolnikov.

KOORDINATORICA MREZE

prof. Kate Bushby
Newcastle upon Tyne Hospitals NHS
Foundation Trust, ZdruZeno kraljestvo




Evropa: globalni center

odlicnosti

Evropske referen¢ne mreZe so zacele
delovati marca 2017. Ceprav so nastale
pred kratkim in je njihov osnovni namen izbolj-
sati Zivljenje Evropejcev, ki Zivijo z redkimi in
kompleksnimi boleznimi, bodo v prihodnosti
imele globalen vpliv.

ERM bodo ¢rpale iz najboljsih praks na glo-
balni ravni tam, kjer obstajajo, in ustvarile
nove tam, kjer jih Se ni. S pomo¢&jo mrez
bo Evropa postala sredis¢e dejavnosti
za redke in kompleksne bolezni.

ERM bodo na primer v ustreznem poloZaju za
izvajanje smemic o najboljsih praksah. V prime-
rih bolezni, za katere Se ne obstajajo diagno-
sti¢ne ali terapevtske smernice, bodo mreze
lahko razvile navodila in najboljSe prakse.

S povezovanjem strokovnjakov in populacij
bolnikov bodo ERM lahko pospesevale klini¢ne
raziskave in preizkusale terapevtske posege.
To jih bo postavilo na €elo inovacijskih dejav-
nosti na podro¢ju Stevilnih redkih bolezni.

Skupaj za bolnike z redkimi boleznimi, boleznimi z nizko stopnjo prevalence in kompleksnimi boleznimi

Model ERM bi lahko postal zgled za druge.
Najsodobnejsa orodja e-zdravja, razvita za
laZje tezmejno sodelovanje v Evropi, bi lahko
imela tudi potencial za razvoj mednarodnih
sodelovanj, obenem pa izboljSala dostop do
zdravstvenega varstva.

ERM bodo Crpale
iz najboljsih praks
na globalni ravni

tam, kjer obstajajo,
in ustvarile nove tam,
kjer jih se ni.
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ERM za ocesne bolezni o3

(ERN EYE)

Redke ocesne bolezni so glavni vzrok za sla-
bovidnost in slepoto otrok in mladih odraslih v
Evropi. Na portalu za
redke bolezni in zdra-

vila sirote ORPHANET Glavni namen mreZze je razvoj
Je navedeni vet kot virtualne klinike, imenovane
900 redkih otesnih . . L v
bolezni. Med njimi EyeClin, ki bi zagotovila ¢im boljSo
50 tako nekoliko bolj pokritost redkih oCesnih bolezni
razsirjene bolezni, kot in olajsala cezmejno Sirjenje

je retinitis pigmen-
tosa z ocenjeno stop-
njo prevalence 1 na
5000, kot nekatere
zelo redke bolezni, ki so v medicinski literaturi
opisane samo enkrat ali dvakrat.

ERN EYE razvrsca te bolezni v stiri tematske
skupine: redke bolezni mrezZnice, redke nevro-
oftalmoloske bolezni, redke pediatri¢ne oftal-
moloske bolezni in redke bolezni sprednjega
segmenta oCesa.

Poleg tega se Sest pre¢nih delovnih skupin
ukvarja z vprasanji, ki so skupna vsem stirim
tematskim sklopom. Dodatne delovne skupine
so osredotoCene na posamezna podrogja,
vklju¢no z genetskim testiranjem, registri,
raziskavami, izobraZevanjem, komunikacijo
in bolniki.

strokovnega znanja.

Glavni namen mreZe je razvoj virtualne klinike,
imenovane EyeClin, ki bi zagotovila ¢im boljo
pokritost redkih ocesnih bolezni in olajsala
¢ezmejno Sirjenje strokovnega znanja.

KOORDINATORICA MREZE

prof. Héléne Dollfus

Hépitaux Universitaires de Strasbourg,
Francija




ERM za dedne sindrome
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tveganja za nastanek raka ~ *Siye
(ERN GENTURIS)

Dedni sindromi tveganja za nastanek raka so
motnje, pri katerih podedovane genske muta-
cije v posameznikih motno povetajo tveganje
za nastanek raka. Tveganje za nastanek raka
v Zivljenjski dobi je lahko tudi 100 %. Ceprav
so organski sistemi, izpostavljeni tveganju,
zelo razlitni, se prizadeti posamezniki soo¢ajo
s podobnimi izzivi: pozna diagnoza, pomanj-
kanje preventive za bol-
nike in zdrave sorodnike
ter napacno zdravljenje.
Trenutno ima potrjeno
diagnozo samo 20-30 %
ljudi z dednimi sindromi
tveganja za nastanek

Trenutno ima potrjeno
diagnozo samo 20-30 % ljudi
z dednimi sindromi tveganja

raka. za nastanek raka.

ERN GENTURIS si priza-

deva izboljSati odkrivanje

teh sindromov, &im bolj zmanjsati razlike v kli-
ni¢nih rezultatih, oblikovati in izvajati smernice,
razviti registre in bioloske banke, podpirati
raziskave ter opolnomotiti bolnike. Mreza bo
izobraZevala javnost in zdravstvene delavce
ter spodbujala izmenjavo najboljsih praks
po celi Evropi. IzboljSala bo dostop do vet-
disciplinarne oskrbe z novimi modeli in stan-
dardi za izmenjavo in obravnavo kompleksnih
primerov. MreZa skrbi za boljSo kakovost in

interpretacijo genetskega testiranja ter za
povecanje vkljucenosti bolnikov v programe
klini¢nih raziskav.

ERN GENTURIS bo sodelovala z drugimi ERM,
da bi izboljsala obravnavo pacientov z dednimi
sindromi tveganja za nastanek raka, ki razvi-
jejo stanja, ki sodijo pod strokovno pristojnost
druge mreZze.

KOORDINATORICA MREZE

prof. Nicoline Hoogerbrugge
Radboudumc, Nizozemska
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Dejavno sodelovanje

Informacijska tehnologija (IT) in orodja
e-zdravja se lahko s pridom uporabljajo za
lazje sodelovanje. ERM so povezane prek
namenskega IT-sistema, prek katerega lahko
koordinator mreZe s pomocjo orodij teleme-
dicine sklice ,virtualne“ svetovalne odbore
zdravnikov specialistov, ki preucijo stanje
bolnika, da bi postavili diagnozo ali dolocili
zdravljenje. Zdravstvenim delavcem, ki so pred
tem redke in kompleksne primere obravnavali
sami, to omogoca, da se posvetujejo s kolegi
in od njih pridobijo drugo mnenje. Osrednja
znatilnost teh orodij je interoperabilnost.

Tehnologija omogoca, da delo v razkropljenih
ekipah ne pozna vet geografskih ovir. V neka-
terih primerih so dovolj telefonski ali video
klici. Spet v drugih lahko mreZe uporabijo
namenske sisteme za izmenjavo vzorcev
tkiv ali slik kompleksnih stanj v visoki lo¢lji-
vosti. Te tehnologije se lahko uporabijo tudi
za shranjevanje primerov in tako pomagajo
oblikovati velike zbirke primerov za nadalj-
nje raziskave.

Na primer: po varni izmenjavi patoloskih ali
radioloskih podatkov se lahko ¢lani mreze

Pridruzeni partner;ji

ERM si prizadevajo ustvariti resni¢no dodano
vrednost v vseh drZzavah ¢lanicah EU. Zadevna
zakonodaja omogoca drZzavam, ki nimajo
predstavnika v odobreni ERM, da sodelu-
jejo prek izvajalcev zdravstvenih storitev, ki
jihimenujejo za ,povezane” in/ali ,sodelujoce”
nacionalne centre.

Drzave ¢lanice lahko imenujejo tudi nacio-
nalno koordinacijsko sredisce, ki je v stiku
z vsemi ERM. Odbor drZav ¢lanic vzpostavi
skupni okvir za imenovanje in vkljuceva-
nje tovrstnih centrov v ERM. Kljub temu
je bistvenega pomena, da drzave ¢lanice
za imenovanje pridruzenih partnerjev

prijavijo ter si v zaprtem okolju ogledajo gra-
divo in ga komentirajo. Za bolnika je Se vedno
odgovoren leceti zdravnik, ki pa lahko izkoristi
ERM kot dragocen podporni vir.

Tehnologija omogoca,
da delo v razkropljenih
ekipah ne pozna vec
geografskih ovir.

uporabijo odprte, pregledne in zanesljive
postopke.

Prve pridruZene partnerje bodo nekatere
drzave c¢lanice imenovale do konca leta
2017.
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ERM za bolezni srca
(ERN GUARD-HEART)

Redke bolezni srca se lahko razvijejo kadar koli
v Zivljenju in so vetinoma genskega izvora.
Za te bolezni so znatilni raznovrstni znaki
in simptomi, ki se ne razlikujejo le glede na
bolezen, temvec tudi glede na posameznika.
Vse te bolezni srca imajo znacilno povetano
tveganje za nenadno smrt

v mladosti, do katere pride

pri sicer zdravih ljudeh.

Mreza GUARD-HEART
je opredelila naslednja
tematska podrog¢ja: dru-
Zinske elektri¢ne bolezni
srca, druzinske kardiomi-
opatije, prirojene okvare
srca in druge redke bolezni
srca. Te teme so osnovane
na klini¢nih smernicah
Evropskega kardiolo-
Skega zdruzZenja (ESC), mednarodni klasifi-
kaciji bolezni (ICD10) in portalu ORPHANET.

ERN GUARD-HEART si prizadeva okrepiti
usklajenost strokovnjakov in virov ter tako
poenostaviti zdruZevanje vecdisciplinamega
znanja, ki bo zabeleZeno in dostopno splo-
Sni javnosti.

ERN GUARD-HEART si prizadeva
okrepiti usklajenost strokovnjakov
in virov ter tako poenostaviti
zdruZevanje vecdisciplinarnega
znanja, ki bo zabeleZeno in
dostopno splosni javnosti.

Zdravstvene storitve bodo na voljo prek sku-
pnega sistema e-zdravja, ki bo ve¢jemu Ste-
vilu bolnikov in zdravstvenih delavcev po celi
Evropi zagotovil dostop do strokovnega zna-
nja. S krepitvijo tesnejsega sodelovanja med
strokovnjaki se bo pridobilo in izmenjevalo
novo strokovno znanje, razvijali se bodo novi
diagnosti¢ni in terapevtski postopki ter odk-
rivale nove redke bolezni srca.

KOORDINATOR MREZE

prof. Arthur Wilde
Academisch Medisch Centrum,
Amsterdam, Nizozemska
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ERM za dedne in
prirojene anomalije

(ERNICA)

MreZa ERNICA se posveca prirojenim malfor-
macijam in boleznim, ki se pojavijo na zatetku
Zivljenja ter zahtevajo vetdisciplinamo obrav-
navo in dolgorotno spremljanje, ter proucuje
prehod v odraslo dobo.

Delo mreZe je organizirano vzdolz dveh
glavnih tokov skladno s klasifikacijama
ORPHANET in ICD10. Prvi se ukvarja z mal-
formacijami prebavnega sistema, drugi pa
z malformacijami trebusne prepone in trebu-
Sne stene. V okviru slednjega delujejo sku-
pine, ki pokrivajo malformacije poziralnika,
ter skupina, ki se ukvarja z gastroenterolo-
Skimi in ¢revesnimi boleznimi. Ta skupina
vkljucuje tudi podskupino, specializirano
za odpoved Crevesja. Vsaka delovna sku-
pina ima projektne skupine za posame-
zne bolezni.

Pri nekaterih od teh bolezni je stopnja umr-
ljivosti lahko tudi 50 %. MreZa ERNICA si
prizadeva izboljsati kakovost oskrbe bol-
nikov ter zmanjsati dolgoro¢ne posledice
teh redkih bolezni pri novorojenckih. Mreza
bo skrbela za laZje sodelovanje na podro-
¢ju raziskav in razvijala klinicne smernice,

osnovane na dokazih. I1zboljsala bo tudi
dostop do novih kirurskih tehnik in oblik
zdravljenja.

ERNICA je prostor, kjer se lahko sre€ujejo
nacionalna zdruZenja bolnikov in skrbnikov,
vklju€no z medicinskimi sestrami in drugimi
strokovnjaki, ki si prizadevajo za izboljSanje
rezultatov zdravljenja.

Pri nekaterih od teh bolezni
Je stopnja umrljivosti
lahko tudi 50 %.

KOORDINATOR MREZE

prof. René Wijnen
Erasmus MC, Rotterdam, Nizozemska
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ERM za prirojene

nepravilnosti in redke
motnje v dusevnem razvoju
(ERN ITHACA)

Ta ERM zdruZuje strokovnjake za redke priro-
jene nepravilnosti in redke motnje v dusevnem
razvoju. Prirojene nepravilnosti prizadenejo
enega od 40 otrok. Za pogostejse nepravil-
nosti, kot je zaj¢ja ustnica, obstajajo dobro
uveljavljene mreZe oskrbe, medtem ko je
za redkejsa stanja strokovno znanje razpr-
geno po celi Evropi. Stevilne nepravilnosti
se pojavijo kot del ,sindromov*, povezanih
z nepravilno rastjo, razvojem ali socializa-
cijo. Opisanih je vet kot 8000 sindromov,
od katerih se jih vetina pojavi pri manj kot
eni na 2000 oseb.

Napake v kromosomih so eden najpogo-
stejsih vzrokov za nepravilnosti in motnje
v dusevnem razvoju. Nove preiskave, kot sta
sekvenciranje eksoma in genoma, so izbolj-
3ale verjetnost postavitve diagnoze, vendar
niso rutinsko na voljo v vet kot 50 % visoko
specializiranih centrov.

Razsiritev dostopa do te tehnologije je glavni
cilj ERN ITHACA. MreZa razvija tudi pobude
na podro¢ju telezdravja in vzpostavlja

virtualne vecdisciplinare ekipe med centri
v EU. Za izboljSanje dostopa do diagnostike,
ne da bi bilo treba bolnikom potovati, bo upo-
rabljala virtualne spletne klinike.

ERN ITHACA bo povezovala starSe in bol-
nike z namenom razvijanja najboljsih praks
in razvoja smemic, kjer je to potrebno. Dolocila
bo merila za podatke v registrih bolnikov,
nudila napredno usposabljanje za zdravstvene
delavce in spodbujala raziskave. Mreza bo
sodelovala z obstoje¢imi mreZami na tem

podrocju in z ERM, s katerimi ima skupne
interese, v srediS¢u njenih dejavnosti pa bodo
vedno bolniki.

KOORDINATORICA MREZE
prof. Jill Clayton-Smith

Central Manchester NHS Foundation
Trust, ZdruZeno kraljestvo
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Vodenje evropske
referenCne mreze

Prof. Pierre Fenaux, profesor hematologije na
Hopital Saint-Louis v Parizu v Franciji, vodi
evropsko referen¢no mreZo EuroBloodNet.
Po njegovem mnenju 66-¢lanska mreza
EuroBloodNet pomembno koristi tako bol-
nikom kot strokovnjakom. ,Namen ERM je
osredotoCenost na bolnika, kar pomeni izbolj-
Sanje dostopa do zdravstvenega varstva v
primeru redkih hematoloskih bolezni," je pove-
dal. v centre po celi Evropi, v katerih morda
nimajo potrebnega strokovnega znanja in
izkuSenj, prinaSamo najnovejso diagnostiko
in oblike zdravljenja.”

Podpora drzav ¢lanic EU in Evropske komisije
daje po njegovih besedah mreZi dodatno tezo
in izboljSuje njeno zmogljivost Sirjenja smer-
nic. ,Vidimo tudi odlicne priloZnosti za ucenje
o redkih hematoloskih boleznih v okviru sis-
temov stalnega izobraZevanja na podrocju
medicine,” je dodal prof. Fenaux.

V vsakodnevni praksi je mreza koristna za
zdravnike, ki obravnavajo redke ali komple-
ksne bolezni: ,Zdravniki lahko dostopajo do
strokovnega znanja kolegov iz drugih drzav.
S tem je konec izolacije, s katero se zdrav-
niki v€asih srecujejo, e nimajo kolegov, na
katere bi se lahko obmili za drugo mnenje.”

Obstajajo pa Se druge potencialne koristi.
Prof. Fenaux pravi, da se bo s povezovanjem
evropskih bolnisnic ustvarila kriticna masa
bolnikov z redkimi boleznimi, s ¢imer se bo
utrla pot klini¢nim raziskavam, ki pred tem
niso bile izvedljive.

S spodbujanjem razvoja zdruZenj bolnikov z
redkimi boleznimi in zagotavljanem strokovnih
nasvetov glede inovativnih oblik zdravljenja
lahko te povezave sluZijo tudi kot podporno
okolje. ,Ce lokalni zdravnik prosi bolnignico
za dostop do inovativnega zdravljenja, lahko
nasa mreZa ponudi strokovno mnenje o znan-
stvenih temeljih tega novega posega,” je se
povedal prof. Fenaux. ,Zdravniki in bolniki s
temi boleznimi zdaj vejo, da niso sami.”

JZdravniki lahko
dostopajo do
strokovnega znanja
kolegov iz drugih drzav.
S tem je konec izolacije,
s katero se zdravniki
vcasih srecujejo,

Ce nimajo kolegov,

na katere bi se lahko
obrnili za drugo mnenje.”
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ERM za bolezni dihal
(ERN LUNG)

Kompleksne bolezni dihal zahtevajo vetdi-
sciplinarno obravnavo in psiho-socialno pod-
poro. Njihova kompleksnost je lahko posledica
genskih mehanizmov bolezni, sekundarnih
sprememb in Skode, nastale v drugih organ-
skih sistemih. Zgodnja
diagnoza in dostop do
specialistitne obravnave
lahko izboljSata izide Ste-
vilnih teh bolezni.

ERN-LUNG pokriva veliko
redkih in kompleksnih
plju¢nih bolezni, vkljuéno z
idiopatsko plju¢no fibrozo,
cisti¢no fibrozo, bronhiek-
tazijami, ki niso posledica cisti¢ne fibroze,
plju¢no hipertenzijo, PCD, AATD, mezotelio-
mom, kroni¢no disfunkcijo pljutnega presadka
in drugimi redkimi plju¢nimi boleznimi.

MreZa si prizadeva izboljSati strokovno znanje
po Evropi ter tako zvisati standarde obrav-
nave, kakovost Zivljenja in prognozo za naj-
razlitnejse redke pljucne bolezni. Clani mreze
razvijajo in irijo smernice glede obravnave,
spodbujajo skupne pristope k zdravljenju,
krepijo ¢ezmejni dostop do diagnoze in
zdravljenja, vzpostavljajo in vodijo registre
ter sestavljajo dovolj velike kohorte za klini¢ne

MreZa si prizadeva izboljsati
strokovno znanje po Evropi
ter tako zvisati standarde
obravnave, kakovost Zivljenja in
prognozo za najrazlicnejse redke
pljucne bolezni.

g S

raziskave, razvoj zdravil in Studije naravnega
poteka bolezni.

ERN-LUNG omogoca bolnikom dostop do
vecdisciplinamih ekip, ki oblikujejo druga
mnenja o kampleksnih primerih, ne da bi bilo
treba bolnikom na pot. Na ta nacin se bo
razsiril spletni sistem strokovnega svetova-
nja, vzpostavljen v okviru pilotnega projekta
ECORN-CF, ki ga financira EU.

KOORDINATOR MREZE
prof. Thomas O. F. Wagner

Universitdtsklinikum Frankfurt,
Nemcija
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ERM za raka pri otrocih

(hematoonkologija)
(ERN PaedCan)

Rak pri otrocih je redek in ima veliko raz-
lienih oblik. Ce upostevamo, da v Evropi
vsako leto 20 000 otrok zboli za rakom,
6000 pa jih zaradi tega umre, ostaja rak
glavni vzrok smrti pri otrocih, starejsih od
enega leta.

V zadnjih desetletjih se je
povpretna stopnja prezi-
vetja izboljsala: pri neka-
terih oblikah bolezni je bil
dosezen skokovit napre-
dek, pri drugih pa ostaja
prognoza $e vedno zelo
slaba. Izzivi so tudi velike
razlike v stopnjah prezi-
vetja v razli¢nih delih Evrope (izidi so slabsi
v vzhodni Evropi).

ERN PaedCan dela na tem, da bi izboljsala
dostop do visoko kakovostnega zdravstvenega
varstva za otroke z rakom, ki zahteva speciali-
stitno znanje in orodja, ki niso Siroko dostopna
zaradi majhnega Stevila primerov in pomanj-
kanja sredstev. Izhaja iz predhodnih projek-
tov, ki jih je financirala EU: ENCCA, PanCare in
ExPO-r-Net. ERN PaedCan pripravlja zemljevid

S pomocjo IT-orodij bo
oblikovana mreZa odborov
pediatricne onkologije,
ki bo skrbela za izmenjavo
strokovnega znanja in nasvetov.

specialisti¢nih centrov, da bi povecala njihovo
prepoznavnost med izvajalci zdravstvenih
staritev in bolniki. S pomogjo IT-orodij bo obli-
kovana mreZa odborov pediatri¢ne onkolo-
gije, ki bo skrbela za izmenjavo strokovnega
znanja in nasvetov.

Namen mreZe je izboljSati stopnjo preZivetja
otroskih bolnikov z rakom in kakovost njiho-
vega Zzivljenja s spodbujanjem sodelovanja,
raziskav in usposabljanja, konéni cilj pa je

zmanjsati trenutne neenakosti v stopnji pre-
Zivetja teh bolnikov in zdravstvenih zmoglji-
vostih v drZavah ¢lanicah EU.

KOORDINATORICA MREZE

prof. Ruth Ladenstein
St. Anna Kinderspital in St. Anna
Kinderkrebsforschung, Dunaj, Avstrija
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ERM za bolezni jeter
(ERN RARE-LIVER)

Redke bolezni jeter lahko povzrotijo napredu-
jote poskodbe, ki vodijo do fibroze in ciroze.
Zapleti zaradi ciroze lahko povzrocijo smrt in v
Stevilnih primerih je edino ucinkovito zdravlje-
nje presaditev jeter. Utrujenost, srbenje in
holestaza ter boletina in zatekanje trebuha
pri cisti¢nih stanjih mo¢no vplivajo na kako-
vost Zivljenja.

Pri otrocih so klju¢ni dejavniki pozna diagnoza
ter nenapredovanje in nedoseganje razvoj-
nih mejnikov, izziv pa ostaja tudi prehod pri
oskrbi v tasu adolescence.

ERN RARE-LIVER obravnava tri bolezenska
podrogja: avtoimunske bolezni jeter, meta-
bolno biliarno atrezijo in s tem povezane
bolezni jeter ter strukturne bolezni jeter. MreZa
bo - prvi¢ na podrogju bolezni jeter — v celoti
zdruzila obravnavo odraslih in otrok s pou-
darkom na potrebah prehodnih populacij in
posledicah za druZine z genetsko diagnozo.

Prednostna naloga je razvoj sodobnih smer-
nic. Smernice za obravnavo se bodo izvajale
v sodelovanju z Evropskim zdruZenjem za
bolezni jeter (EASL) in Evropskim zdruZenjem

za pediatri¢no gastroenterologijo, hepatolo-
gijo in prehrano (ESPGHAN). To bo podkrepila
Se standardizacija klju¢nih diagnosti¢nih in
prognosti¢nih preiskav.

Glavna izziva bosta ozavestenost zdravnikov
o redkih boleznih jeter in pravi¢en dostop do
hitro napredujocih moZnosti zdravljenja.

MreZa bo - prvic na podrocju
bolezni jeter — v celoti zdruZila
obravnavo odraslih in otrok.

KOORDINATOR MREZE

prof. David Jones

Newcastle upon Tyne Hospitals NHS
Foundation Trust, ZdruZeno kraljestvo
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ERM za bolezni vezivnega  &5*3

tkiva in kostno-midicnega  *¢iye
sistema (ERN ReCONNET)

Redke bolezni vezivnega tkiva in kostno-
misi¢nega sistema obsegajo veliko bolezni
in sindromov, ki imajo izjemno velik vpliv
na dobro pocutje bolnika.
Med njimi so dedne bolezni
in sistemske avtoimunske
bolezni, kot so sistemska
skleroza, mesane bolezni
vezivnega tkiva, vne-
tne idiopatske miopatije,
nediferencirane bolezni
vezivnega tkiva in anti-
fosfolipidni sindrom. Pozna
diagnoza, zlasti pri redkih
in kompleksnih prikazih, je
pogosta teZava.

MreZa je redke bolezni vezivnega tkiva
in kostno-misi¢nega sistema razdelila v
tri glavne tematske skupine: redke avtoi-
munske, kompleksne avtoimunske ter redke
dedne bolezni.

ReCONNET si prizadeva izboljSati zgodnjo
postavitev diagnoze, obravnavo bolnikov,
izvajanje oskrbe in virtualne razprave o
klini¢nih primerih znotraj mreze in s prid-
ruZenimi centri. Interakcijo med centri bo

Mreza bo izboljsala strokovno
znanje o redkih boleznih vezivnega
tkiva in kostno-misicnega sistema
ter olajSala oblikovanje velikih
podatkovnih zbirk, s pomocjo katerih
bi lahko odkrili nove klinicne in
bioloske oznacevalce, ki bi pomagali
pri postavljanju diagnoze.

olajsala uporaba informacijskih tehnologij
(IT). MreZa bo izboljSala strokovno znanje o
redkih boleznih vezivnega tkiva in kostno-
misi¢nega sistema ter olajsala oblikovanje
velikih podatkovnih zbirk, s pomogjo kate-
rih bi lahko odkrili nove klini¢ne in bioloske
oznacevalce, ki bi pomagali pri postavlja-
nju diagnoze.

Razvila in Sirila bo izobraZevalne programe za
bolnike in druZine ter izvajala nove smernice

in merila kakovosti. Prednostni nalogi sta tudi
izboljSanje protokolov zdravljenja in poveca-
nje vklju€enosti bolnikov.

KOORDINATORICA MREZE

prof. Marta Mosca

Azienda Ospedaliero-Universitaria Pisana,
Italija
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Nacionalne politike
o redkih boleznih

Drzave tlanice EU so odgovome za nacionalne
zdravstvene politike in izvajanje zdravstve-
nih storitev. Leta 2009 je Svet ministrov za
zdravje! priporocil, naj drzave ¢lanice do konca
leta 2013 pripravijo in zatnejo izvajati nacrte
ali strategije za podporo bolnikom z redkimi
boleznimi. Skladno s priporocilom morajo biti
nacrti oblikovani, tako da:

usmerjajo in oblikujejo ukrepe na podrogju
redkih bolezni znotraj nacionalnih zdra-
vstvenih in socialnih sistemov;
vkljutujejo pobude na lokalni, regionalni in
nacionalni ravni v nacrte ali strategije ter
tako zagotovijo celovit pristop;
opredelijo prednostne naloge s cilji in meha-
nizmi nadaljnjega spremljanja.

Izvajanje nacionalnih nacrtov oz. strate-
gij podpirajo projekti, ki se financirajo iz
zdravstvenih programov EU. Leta 2009
je bilo posvetanje redkim boleznim relativno

(!)  http://eur-lex.europa.eu/LexUriServ/LexUriServ.
do?uri=0J:C:2009:151:0007:0010:SL:PDF

novo in inovativno v vecini drZzav ¢lanic, zato
so imele nacionalne nacrte vzpostavljene
samo Stiri med njimi. Trenutno ima nacrte oz.
strategije sprejetih 23 drzav ¢lanic.

http://ec.europa.eu/health/rare_diseases/
national_plans/detailed_sl


http://eur-lex.europa.eu/LexUriServ/LexUriServ.do?uri=OJ:C:2009:151:0007:0010:SL:PDF
http://eur-lex.europa.eu/LexUriServ/LexUriServ.do?uri=OJ:C:2009:151:0007:0010:SL:PDF
http://ec.europa.eu/health/rare_diseases/national_plans/detailed_sl
http://ec.europa.eu/health/rare_diseases/national_plans/detailed_sl

32

Skupaj za bolnike z redkimi boleznimi, boleznimi z nizko stopnjo prevalence in kompleksnimi boleznimi

ERM za bolezni imunske ool
pomanjkljivosti ter avtoin- ®¢;%
flamatorne in avtoimunske

bolezni (ERN RITA)

Mreza RITA zdruZuje
vodilne evropske cen-
tre, specializirane za
diagnosticiranje in
zdravljenje redkih imu-
noloskih bolezni, ki so
lahko Zivljenjsko nevamne
in potrebujejo vecdisci-
plinarno obravnavo s
kompleksno diagno-
stiko in visoko specializiranimi terapijami.
MreZa razvrsca te bolezni v tri tematska
podrocja: primarna imunska pomanjklji-
vost (PIP), avtoimunske bolezni in avtoin-
flamatorne bolezni. Tu je Se podpodrocje
pediatri¢ne revmatologije, ki sega tudi na
podrogji avtoimunskih in avtoinflamator-
nih bolezni.

Ta mreZa izhaja iz dosedanjega dela evrop-
skih znanstvenih zdruZenj, ki so razvila regi-
stre bolnikov, klini¢ne smernice, raziskovalna
sodelovanja, izobraZevalne dejavnosti in
povezave z organizacijami bolnikom.

ERN RITA si prizadeva zmanjsati
neenakosti, s katerimi se
soocajo bolniki pri dostopu
do diagnosticnih preiskav in
inovativnih oblik zdravljenja.

ERN RITA si prizadeva zmanjsati neenakosti,
s katerimi se soocajo bolniki pri dostopu do
diagnosti¢nih preiskav in inovativnih oblik
zdravljenja, kot so bioloska zdravila, zdravlje-
nje z imunoglobulini, presaditev mati¢nih celic
in gensko zdravljenje.

Zeli tudi povezati Ze obstojete registre, razviti
vseevropske klini¢ne smemice, oblikovati pro-
jektno skupino genetikov za izvajanje nadzora
kakovosti tehnologije sekvenciranja naslednje
generacije, dolotiti skupno orodje za farmako-
vigilanco pri teh redkih boleznih, sklicati projek-
tno skupino za pravilno uporabo in spremljanje

zdravljenja imunsko posredovanih bolezni z
bioloskimi zdravili, zdruZiti in izboljSati zdravlje-
nje z mati¢nimi celicami in gensko zdravljenje,
gojiti sodelovanje med organizacijami bolnikov
ter povezati specialiste za otroke in odrasle na
teh treh tematskih podrogjih.

KOORDINATOR MREZE

prof. Andrew Cant

Newcastle upon Tyne Hospitals NHS
Foundation Trust, ZdruZeno kraljestvo
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ERM za nevroloske
bolezni (ERN-RND)

Evropska referentna mreZa za redke nevrolo-
Ske bolezni (ERN-RND) si prizadeva zadostiti
neizpolnjenim potrebam vet kot 500 000
ljudi, ki v Evropi Zivijo s temi boleznimi. Zaradi
raznolikih fenotipov in genotipov bolnikov z
redkimi nevroloskimi boleznimi jih 60 % Se
nima diagnoze.

ERN-RND Zeli odpra-
viti te vrzeli prek
virtualnih vecdisci-
plinarnih posveto-
vanj in tako za 20 %
povecati stevilo bol-
nikov v registrih, obe-
nem pa si prizadeva
za 20 % povecati
tudi deleZ bolnikov s
postavljeno kon¢no
diagnozo. V sodelovanju z Evropskim zdruZe-
njem za klini¢ne poti in portalom ORPHANET
bo razvila poti vetdisciplinarne oskrbe.

MreZa gradi na obstojeci infrastrukturi z
zdruZevanjem Ze razvitih mrez za redke
nevroloske bolezni pod okriljem ERN-RND
in dopolnjevanjem delujocih registrov z
boleznimi, kot sta Huntingtonova bolezen
in ataksija.

Od vec kot 500000 ljudi,
ki v Evropi Zivijo s temi
boleznimi, jih 60 %
se nima diagnoze.

V sodelovanju z Evropsko mreZo za kako-
vost molekulame genetike bo razvila sistem
zunanjega ocenjevanja kakovosti za stan-
dardizacijo klju¢nih diagnosti¢nih preiskav
in tako zagotovila vsem bolnikom dostop
do enakih diagnosti¢nih moznosti. ERN-RND
bo podpirala usposabljanje, raziskovanje in
inovacije ter poskrbela, da se bo slisal tudi
glas bolnikov.
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KOORDINATOR MREZE

dr. Holm Graessner
Universitditsklinikum Tibingen,
Nemcija
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ERM za kozZne bolezni

(ERN Skin)

Veliko koZnih bolezni motno vpliva na bolnike,
poleg tega jih je mogoce povezati s tvega-
njem za nastanek raka. Diagnoza redkih in
kompleksnih koZnih bolezni je sestavljena iz
celovite ocene koZe, sluzni¢nih membran in
tudi drugih sistemov ter biopsije koZe. Samo
izkuseni dermatologi znajo razlikovati med
temi kompleksnimi stanji. Odsotnost stro-
kovne diagnoze je ovira za zdravljenje ter
veliko fizi¢no in psihi¢no

breme za bolnike.

Izvedena bo obsezZna
socialno-ekonomska
Studija o bremenih
posameznih bolezni.

Ta mreza zdruZuje
vodilne strokovnjake na
podroc¢ju redkih koznih
bolezni otrok in odraslih
ter omogoca izmenjavo
znanja, razvoj in posoda-
bljanje smemic v zvezi z
najboljsimi praksami ter izboljSanje strokov-
nega usposabljanja in izobraZzevanja bolnikov.

Z zdruZevanjem virov, med drugim tudi foru-
mom z izkuSenimi patologi za centralizirano
preutevanje preparatov in skupne razprave o
tezkih primerih, si prizadeva izboljsati orga-
nizacijo zdravstvenega varstva. Za vsako
bolezen z njenega podrocja delovanja bo
vzpostavila vecdisciplinarno ekipo, ki bo
vkljutevala dermatologa, medicinsko sestro,

psihologa, genetika, dietetika in patologa ter
po potrebi e druge strokovnjake.

ERN Skin bo razvijala tudi registre bolezni ter
omogocala sodelovanje v raziskovalnih pro-
gramih in klini¢nih preskusanjih s podrobno
opisanimi bolniki ter spodbujala terapevtske
raziskave z dovolj velikimi kohortami bolnikov.
Poleg tega bo izvedena obsezna socialno-
-ekonomska Studija o bremenih posame-
znih bolezni.

KOORDINATORICA MREZE

Assistance Publique-Hbpitaux de Paris,
Hépital Necker-Enfants Malades, Francija
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ERM za presaditve

pri otrocih

(ERN TRANSPLANT-CHILD)

Presaditve organov in hematopoetskih mati¢-
nih celic so edine moZne oblike zdravljenja
stevilnih redkih bolezni pri otrocih.

Za optimalno oskrbo
po presaditvi je pot-
rebno usklajeno delo
vectdiscipliname ekipe.
Bolniki morajo po pre-
saditvi redno jemati
imunosupresivna zdra-
vila, da bi preprecili
zavmitev. To zahteva
spremljanje zaradi
ugotavljanja morebitnih zapletov po presaditvi
ter podaljsanja Zivljenjske dobe in izboljSanja
kakovosti Zivljenja. ERN TRANSPLANT-CHILD
zdruzuje strokovnjake za presaditve pri otrocih
in oskrbo po presaditvi, da bi izboljsala izide
za otroke in njihove druZine.

MreZa si prizadeva skrajsati ¢as hospi-
talizacije in zmanjsati uporabo kom-
pleksnih in dolgotrajnih zdravljenj. Dela
tudi na izboljsanju psiholoskih podpor-
nih storitev pri prehodu otrok v odraslost.
Mreza TRANSPLANT-CHILD si prizadeva

MreZa si prizadeva skrajsati
Cas hospitalizacije in zmanjsati
uporabo kompleksnih in
dolgotrajnih zdravljeny.

za razpoloZljivost najnovejsih tehnik ter
napredka na zdravstvenem, farmakoloskem
in terapevtskem podrogju. Clani pospe3u-
jejo tudi Sirjenje usklajenih smermnic klini¢ne
prakse in razvoj osebne medicine pri pre-
saditvah organov.

Nadaljnja cilja mreZe TRANSPLANT-CHILD
sta tudi zmanjsanje stroskov, povezanih s
presaditvami (npr. ponovna presaditev in
zdravljenje z zdravili), ter usklajevanje oskrbe
otrok s presajenimi organi, da bi zmanj3ali
nevarnost zapletov po presaditvi. Vodilni
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evropski strokovnjaki na tem podro¢ju Zelijo
s skupnimi prizadevanji zmanjsati umrljivost
in obolevnost, povezani s presaditvami pri
otrocih.

KOORDINATOR MREZE

dr. Paloma Jara Vega
Hospital Universitario La Paz, Spanija
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Poudarek na izboljsanju
zdravstvenih izidov:
vloga organizacij bolnikov

ERM so osredotocene na bolnike. Organizacije
bolnikov in zlasti EURORDIS Ze vet kot dese-
tletje dejavno sodelujejo pri razvoju mreZ ter
skrbijo, da so prednostne naloge krepitev kli-
nitne odli¢nosti ter izboljsanje zdravstvenih
izidov pri bolnikih in pravi¢nega dostopa do
kakovostne oskrbe po celi Evropi. EURORDIS je
nevladna zveza, v kateri imajo bolniki glavno
besedo. Predstavlja 733 organizacij bolnikov
z redkimi boleznimi v 64 drzavah.

LPrisostvovali smo rojstvu ideje v skupini na
visoki ravni za zdravstvene storitve in zdra-
vstveno oskrbo, ki je ERM pretvorila v direk-
tivo o Cezmejnem zdravstvenem varstvu,” se
spominja g. Matt Bolz-Johnson, zdravstveni
in raziskovalni direktor v zvezi EURORDIS.
,Skupaj z drzavami €lanicami in Evropsko
komisijo smo prehodili dolgo pot od rojstva

zasnove do oblikovanja zakonodaje pa vse do
totke, ko so ERM postale resni¢nost.”

EURORDIS je kot stalen partner pri gojenju
ideje o ERM zagotavljal vkljucenost bolnikov
skozi celoten proces in razvil mocno strokovno
razumevanje tega, kako lahko sodelovanje
bolnikov v mreZah pomeni praktitno dodano
vrednost v Zivljenju bolnikov.

,Mreze imajo potencial, da prinesejo otip-
ljive koristi za bolnike z redkimi in kom-
pleksnimi slikami boleznimi,” je povedal g.
Bolz-Johnson. ,ERM bodo prekinile osamlje-
nost, s katero se soocajo skupnosti z redkimi
boleznimi, ter poskrbele, da bodo strokov-
njaki razpoloZljivi bolnikom po celi Evropi
in da bodo potrebe bolnikov hitreje prisle
v obravnavo ustreznih strokovnjakov.”

,MreZe imajo potencial,
da prinesejo otipljive
koristi za bolnike z
redkimi in kompleksnimi
slikami boleznimi.*”



Ena od klju¢nih koristi ERM za bolnike bo nji-
hova zmogljivost, da pospesijo postavitev
diagnoze ter zmanjsajo Stevilo bolnikov brez
diagnoze ali z napac¢no diagnozo. G. Bolz-
Johnson trdi, da bodo mreze ,skrajsale dia-
gnosticne odisejade”.

Stevilne redke bolezni so trenutno neozdra-
vljive. ERM pa bodo s kulturo u€enja, ki jo
obljubljajo, postale Zaris¢e inovacij. Z obliko-
vanjem preprostih meril za izide pri posame-
znih boleznih bodo odprle vrata hitrejsemu
odkrivanju ter izbiri najboljsih oblik zdravljenja
in kirurskih posegov. ,Z medsebojnim uce-
njem ¢lanov ERM se bodo izpopolnile tudi
najboljSe prakse,” je pojasnil g. Bolz-Johnson.
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LStrokovnjaki bodo na virtualnih sestankih
obravnavali tekoce primere in pregledo-
vali izide za nazaj, da bi ugotovili, kaj je
najbolj ucinkovito.”

Bolniki pri¢akujejo veliko od ERM in upajo,
da bodo resni¢no vplivale na njihova Zivlje-
nja. ,Menimo, da bomo lahko z izmenjeva-
njem strokovnega znanja in izkusenj bolje
izkoristili obstojece znanje in ustvarjali
novo. Pomembno izboljSanje zdravstve-
nih izidov pri Stevilnih redkih boleznih bi
lahko dosegli v nekaj letih po ustanovi-
tvi ERM," je Se povedal g. Bolz-Johnson.
»,Zdaj je ¢as, da ERM izpolnijo nasa
pricakovanja.”

,ERM bodo prekinile
osamljenost, s katero
se soocajo skupnosti

z redkimi boleznimi,

ter poskrbele, da bodo
strokovnjaki razpoloZljivi
bolnikom po celi Evropi
in da bodo potrebe
bolnikov hitreje prisle

v obravnavo ustreznih
strokovnjakov.”
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ERM za dedne
presnovne bolezni
(MetabERN)

MetabERN bo razvila okolje
za posvetovanje v Zivo
med procesom klinicnega
odlo¢anja in spodbujala
translacijske raziskovalne
programe za razlicne dedne

presnovne bolezni.

Redkih dednih pre-
snovnih bolezni je vet
kot 700. Posamezno
gledano so sicer
redke, skupno gle-
dano pa so pogoste.
Veliko presnovnih
bolezni ima hude, vca-
sih Zivljenjsko nevame
posledice za bolnike.
Te bolezni vkljutujejo motnje v delovanju vseh
organov, pojavijo se lahko pri vseh starostih
in zahtevajo vecdisciplinarni pristop vrste
strokovnjakov.

Zgodnja diagnoza lahko izboljsa izide zdravlje-
nja, vendar je v Evropi trenutno v presejalne
programe za novorojencke vkljutenih samo
5 % znanih dednih presnovnih bolezni, poleg
tega bi bilo treba tudi uskladiti nacionalne
programe. Poznavanje naravnega poteka,
ucinkovitost in varnost zdravljenja ter dolgo-
ro¢no nadaljnje spremljanje so pomanjkljivi
pri mnogih od teh bolezni.

MetabERN si prizadeva izboljsati Zivijenje ljudi,
ki trpijo za temi zelo raznolikimi boleznimi,

zato jih je razdelila v sedem osnovnih kate-
gorij. Je prva vseevropska mreza te vrste,
ki pokriva vse presnovne bolezni.

MreZa pripravlja popis presnovnih bolezni,
razvija programe informiranja in usposablja-
nja za bolnike, spodbuja skupno diagnosti-
ciranje novih bolezni ter vzpostavlja trajno
referencno tocko, ki bo strokovno znanje prib-
lizala bolnikom.

MetabERN bo razvila okolje za posvetovanje
v Zivo med procesom klini¢nega odlo¢anja

in spodbujala translacijske raziskovalne pro-
grame za razli¢ne dedne presnovne bolezni.
S Sirjenjem v druge regije in drZave bo skr-
bela tudi za izmenjavo znanja znotraj mreze
in zunaj nje.

KOORDINATOR MREZE

prof. Maurizio Scarpa

Helios Dr. Horst Schmidt Kliniken,
Nemcija




Redke vetsistemske Zilne bolezni so bolezni,
ki prizadenejo Zile vseh vrst in imajo posle-
dice za vec organskih sistemov. Zdravljenje
teh bolezni zahteva vecdisciplinarni pristop.

VASCERN je sestavljena iz petih delovnih skupin
za redke bolezni: dedna hemoragitna teleangi-
ektazija (HHT-WG), dedne bolezni prsne aorte
(HTAD-WG), srednje velike arterije (Zilni Ehlers-
Danlosov sindrom) (MSA-WG), pediatri¢ni in
primarmni limfedem (PPL-WG) ter Zilne nepravil-
nosti (VASCA-WG). Posebna delovna skupina za
bolnike (Patient-WG) omogoca, da predstavniki
bolnikov sodelujejo pri vseh dejavnostih ERM.
Vzpostavljene so tudi delovne skupine, ki se
ukvarjajo z e-zdravjem, etiko, registri bolnikov
ter izobrazevanjem in usposabljanjem.

Med cilji mreZe VASCERN so mreZenje, izme-
njevanje in Sirjenje strokovnega znanja, spod-
bujanje najboljsih praks, smernice in klinicni
rezultati, opolnomocenje bolnikov ter Sirjenje
znanja prek klini¢nih in osnovnih raziskav.

Zdravstveni delavci, ki sodelujejo v mreZi
VASCERN, bodo imeli predavanja s svojih
podrodij in na spletu objavili izobraZevalno
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gradivo. Oblikovani bodo enotedenski pro-
grami, ki bodo Studentom iz EU dali priloZ-
nost, da izvejo vec o teh redkih boleznih,
znanje pa bo na voljo znotraj mreze in tudi
za zdravstvene delavce, ki niso vkljuceni
v ERM.
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Seznam ERM

Endo-ERN

ERKNet

ERN BOND

ERN CRANIO

ERN EpiCARE

ERN EURACAN
ERN EuroBloodNet
ERN eUROGEN
ERN EURO-NMD
ERN EYE

ERN GENTURIS
ERN GUARD-HEART
ERNICA

ERN ITHACA

ERN LUNG

ERN PaedCan

ERN RARE-LIVER
ERN ReCONNET

ERN RITA

ERN-RND

ERN Skin

ERN TANSPLAT-CHILD
MetabERN

VASCERN

Evropska referen¢na mreza za endokrine bolezni

Evropska referentna mreZa za bolezni ledvic

Evropska referen¢na mreza za bolezni kosti

Evropska referencna mreza za kraniofacialne anomalije in ORL bolezni

Evropska referentna mreZa za epilepsijo

Evropska referentna mreza za rakava obolenja odraslih (solidni tumorji)

Evropska referencna mreZa za hematoloske bolezni

Evropska referencna mreZa za urogenitalne bolezni in stanja

Evropska referencna mreZa za Zivéno-misicne bolezni

Evropska referen¢na mreza za ocesne bolezni

Evropska referencna mreza za dedne sindrome tveganja za nastanek raka
Evropska referencna mreZa za bolezni srca

Evropska referencna mreZa za dedne in prirojene anomalije

Evropska referencna mreZa za prirojene nepravilnosti in redke motnje v dusevnem razvoju
Evropska referencna mreza za bolezni dihal

Evropska referentna mreza za raka pri otrocih (hematoonkologija)

Evropska referenna mreZa za bolezni jeter

Evropska referentna mreza za bolezni vezivnega tkiva in kostno-misicnega sistema

Evropska referencna mreZa za bolezni imunske pomanjkljivosti ter avtoinflamatorne in avtoimunske
bolezni

Evropska referencna mreZa za nevroloske bolezni
Evropska referen¢na mreza za kozne bolezni

Evropska referencna mrezZa za presaditve pri otrocih
Evropska referencna mreZa za dedne presnovne bolezni

Evropska referen¢na mreza za vecsistemske Zilne bolezni



KAKO DO PUBLIKACLIJ EVROPSKE UNIJE

Brezplaéne publikacije:
- enizvod:
na spletni strani EU Bookshop (http://bookshop.europa.eu);
- vec kot en izvod ter plakati in zemljevidi:
pri predstavnistvih Evropske unije (http://ec.europa.eu/represent_slLhtm),
pri delegacijah v drzavah, ki niso €lanice EU (http://eeas.europa.eu/delegations/index_sLhtm),
pri sluzbi Europe Direct (http://europa.eu/europedirect/index_sl.htm) ali
s klicem na telefonsko Stevilko 00 8006 7 8 9 10 11 (brezplacna stevilka za celotno EU) (*).

(*) Informacije so brezplacne, kakor tudi vetina klicev (nekateri operaterji, telefonske govorilnice ali hoteli
lahko klic zaracunajo).

Publikacije, ki so naprodaj:

- na spletni strani EU Bookshop (http://bookshop.europa.eu).




V Evropi za redkimi boleznimi vsako leto zboli pol milijona ljudi.
Nobena drZava ne more biti kos temu izzivu sama.

Evropske referenctne mreZe so virtualne mreze, ki zdruZujejo
strokovnjake iz cele Evrope.

Skupaj se bodo borili proti redkim in kompleksnim boleznim
ter izboljsevali diagnosticiranje in dostop do specialisticne
obravnave.

Vec o ERM

http://ec.europa.eu/health/ern/

Electronic version:
ISBN 978-92-79-65500-5
Paper version:

Urad za publikacije ISBN 978-92-79-65510-4
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