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Trabalhar para pessoas com doencas raras, complexas ¢ de baixa prevaléncia

Entrevista com o Comissdrio Europeu para a Sailde e a Seguranca Alimentar

«Beneficios para
milhares de doentes »

Viytenis Andriukaitis, Corissario Europeu responsdvel pela Satde
e Seguranca Alimentar, afirma que o valor da colaboracéo da UE
é especialmente evidente no caso das doencas raras e complexas.

O que inspirou a criagao das redes europeias
de referéncia?

E frequente ouvirmos histérias tragicas de
pessoas com doencas raras ou complexas
potencialmente fatais que tém dificuldade
em obter um diagndstico correto e em aceder
as terapéuticas e aos especialistas clinicos
adequados. Os médicos ndo conseguem aju-
da-los dado nunca terem visto casos seme-
lhantes, pelo que ndo sao tratados ou tém
de esquadrinhar a Internet na esperanca de
encontrar um centro dotado dos conhecimen-
tos especializados necessarios.

Como podem as RER melhorar as vidas
dos europeus?

Com as RER, as pessoas com doencas raras
e complexas poderdo usufruir dos melho-
res tratamentos e conselhos disponiveis na
UE para a sua situacdo especifica. Os seus
meédicos terdo acesso a um grupo altamente
especializado de colegas de toda a Europa.

Numa primeira fase, mais de 900 unida-
des de saude de quase todos os Estados-
Membros irdo trabalhar em conjunto em
24 redes tematicas. Estas abrangem um
amplo leque de doencas, desde doencas
6sseas a doencas do sangue, passando pelo
cancro infantil e a imunodeficiéncia. Irdo
facilitar o acesso ao diagndéstico e ao tra-
tamento, bem como a prestacdo global de
cuidados de salide economicamente aces-
siveis, de elevada qualidade e eficazes em
termos de custos.

Qual é o valor acrescentado da colaboragao
a nivel da UE nesta drea?

Tendo em conta que o0s conhecimentos e 0s
recursos sobre doencas raras especificas se
encontram dispersos por varios paises, a UE
pode trazer um valor acrescentado signifi-
cativo ao efetuar a ligacao entre eles, ao
reunir os conhecimentos especializados e
ao potenciar ao maximo as sinergias entre
Estados-Membros.

mais de

900

unidades de saude

\

redes tematicas



«Nenhum pais tem

0s conhecimentos e a
capacidade para tratar
sozinho todas as doencas
complexas e raras. »

Vytenis Andriukaitis

Sozinho, nenhum pais dispde de conhecimen-
tos nem capacidades para tratar todas as
doencas raras e complexas. Contudo, atraves
da cooperacao e da troca de conhecimentos
com potencial para salvar vidas a nivel euro-
peu e através das RER, podemos garantir que
os doentes de toda a UE terdo acesso aos
melhores especialistas.

Quais sao os papéis dos intervenientes
nas RER?

As forcas motrizes por detras das RER sdo
os prestadores de cuidados de saude e as
autoridades nacionais de satide. Demonstram
confianca, assumem responsabilidade e
desempenham o papel mais ativo no desen-
volvimento e no funcionamento das redes.

0 papel da Comissao, definido na Diretiva da
UE, de 2011, relativa aos direitos dos doentes
em matéria de cuidados de saude transfron-
teiricos, consiste em criar um enquadramento
para as RER. Além disso, a Comissdo concede
subvencdes para apoiar 0s coordenadores
das redes e disponibiliza-lhes equipamentos
técnicos para o trabalho em rede.

Que outras agdes estdo a ser tomadas para
lutar contra as doengas raras e complexas?

As RER fazem parte de uma estratégia
mais ampla para tornar os sistemas de
satide da UE mais eficientes, acessiveis e
resistentes. A Comissao Europeia apoia 0s
Estados-Membros reunindo conhecimentos e
experiéncia, registos, dados e financiamento.
Apoiamos a investigac&o e a inovacao e finan-
ciamentos de projetos e a¢6es conjuntas.
Incentivamos os fabricantes a desenvolve-
rem medicamentos érfaos e a coloca-los
no mercado.

O que espera para o futuro das RER?

Espero que as RER apresentem resultados
concretos para dezenas de milhares de doen-
tes com doengas raras, para que deixem de
estar as escuras e possam beneficiar dos
melhores conhecimentos especializados dis-
poniveis na Europa, podendo, assim, viver
vidas mais longas e saudaveis.
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Contexto

Trabalhar para pessoas com doencgas raras, complexas e de baixa prevaléncia

As doencas raras e complexas causam problemas de satde
cronicos e s@o, muitas vezes, potencialmente fatais.

Entre 5000 e 8000 doencas raras afetam
a vida quotidiana de cerca de 30 milhdes
de pessoas na UE. Por exemplo, s6 no domi-
nio da oncologia, existem quase 300 tipos
diferentes de cancros raros que sdo diag-
nosticados, todos 0s anos, a mais de meio
milhdo de pessoas.

Muitas das pessoas afetadas por uma doenca
rara ou complexa ndo tém acesso a um diag-
nostico nem a tratamento de elevada quali-
dade. Devido ao niimero reduzido de doentes,
a experiéncia e os conhecimentos especializa-
dos sobre estas doencas podem ser escassos.

A UE e os governos nacionais estao empe-
nhados em melhorar o reconhecimento e o
tratamento destas doencas raras e comple-
xas através de um reforco da cooperacao e
da coordenacé&o a nivel europeu e de apoio
aos planos nacionais no dominio das doen-
cas raras.

A diretiva de 2011 relativa aos direitos dos
doentes em matéria de cuidados de saude
transfronteiricos ndo sé permite que os tra-
tamentos que os doentes efetuam noutros
EstadosMembros da UE sejam reembolsados,

como facilita o acesso dos doentes a infor-
macdes sobre cuidados de saude, aumen-
tando assim as suas opc¢des de tratamento.
A diretiva foi transposta para o direito dos
Estados-Membros da UE em 2013 e sublinha
o valor da satde em linha e a importancia da
interoperabilidade dos sistemas informaticos
de satide nacionais na facilitacdo da partilha
de informacao.

Foi neste contexto que, com o apoio do
Programa de Saude da UE, as primeiras
24 redes europeias de referéncia iniciaram
atividade em 2017.

5000-8000

DOENCAS RARAS INCLUINDO

300

CANCROS RAROS AFETAM

50

MILHOES DE PESSOAS NA UE

Muitas das pessoas
afetadas por uma
doenca rara ou complexa
néo tém acesso a um
diagnostico nem a
tratamento de elevada
qualidade. Devido ao
numero reduzido de
doentes, a experiéncia
e 0s conhecimentos
especializados sobre
estas doencas podemn
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Trabalhar para pessoas com doencas raras, complexas ¢ de baixa prevaléncia

O que sao as RER?

As redes europeias de referéncia (RER) sGo redes virtuais
gue envolvemn profissionais de saude de toda a Europa.
Tém por objetivo lutar contra as doencas e patologias
complexas ou raras que exigem tratamento altamente
especializado e concentracdo de conhecimentos e recursos.

Para analisar o diagnéstico e o tratamento
de um doente, os coordenadores das RER
convocam painéis consultivos «virtuais » de
especialistas clinicos de diferentes discipli-
nas utilizando uma plataforma informatica
especifica e ferramentas de telemedicina.

Nenhum pais tem, por si s6, conhecimentos
nem capacidades para tratar todas as doen-
cas raras e complexas. As RER tém potencial
para conceder, aos doentes e aos medicos
de toda a UE, acesso aos melhores cuida-
dos especializados e um intercambio atem-
pado de conhecimentos com potencial para
salvar vidas, sem os obrigar a deslocar-se
para outro pais.

Apds o primeiro convite a apresentacdo de
propostas, em julho de 2016, as primeiras
RER foram aprovadas em dezembro de
2016 e lancadas em marco de 2017, em

Vilnius, onde foram realizadas as reunides
de lancamento das redes. Inicialmente,
estas incluiam mais de 900 unidades
de cuidados de saude altamente espe-
cializadas localizadas em 313 hospi-
tais de 25 Estados-Membros (mais a
Noruega). Existem 24 RER a trabalhar em
diversos temas, incluindo doencas 6sseas,
cancro infantil e imunodeficiéncia. Durante
0s préximos cinco anos, as RER deverdo
reforcar as suas capacidades, beneficiando
milhares de doentes da UE que sofrem
de uma doenca rara ou complexa. Serdo
lancados, anualmente, convites para 0s
profissionais de salude que pretendam
juntar-se as RER.

A iniciativa RER recebe apoio de varios pro-
gramas de financiamento da UE, incluindo o
Programa de Saude, o Mecanismo Interligar
a Europa e o Horizonte 2020.

Os Estados-Membros da UE lideram o pro-
cesso das RER: sao responsaveis pelo reco-
nhecimento dos centros a nivel nacional,
aprovam as candidaturas, e um Conselho
de Estados-Membros é responsavel pelo
desenvolvimento da estratégia RER da UE
e pela aprovacdo das redes.0



Trabalhar para pessoas com doencgas raras, complexas e de baixa prevaléncia

RER para as doencas

endocrinas (Endo-ERN)

As doencas enddcrinas raras incluem ati-
vidade hormonal excessiva, insuficiente ou
inadequada, resisténcia hormonal, desenvol-
vimento de tumores em érgdos enddcrinos
ou doencas com consequéncias para o sis-
tema enddcrino. A distribuicdo epidemiold-
gica é altamente varidvel, incluindo doencas
ultra-raras, raras e de prevaléncia reduzida.
As pessoas com uma doenca de prevaléncia
reduzida podem preci-
sar de cuidados alta-
mente especializados
de uma equipa multi-
disciplinar liderada por
um endocrinologista.

A Endo-ERN constituiu
oito grupos tematicos
principais que abran-
gem todo o espetro de doencas congéni-
tas e adquiridas. Sdo estas: perturbacoes
das glandulas suprarrenais, perturbacdes da
homeostase do calcio e do fosfato, perturba-
cbes do desenvolvimento e maturacdo sexual,
perturbacdes genéticas da homeostase da
glicose e da insulina, sindromes genéticas de
neoplasia endacring, perturbacdes do cresci-
mento e sindromes de obesidade genética,
perturbacdes da hipdfise e perturbacdes da
glandula tiroide.

A Endo-ERN pretende assegurar
melhores trajetdrias de
diagnastico, tratamento, qualidade
de cuidados e resultados
mensuraveis para os doentes.

A RER baseia-se no trabalho de varias
redes europeias existentes, incluindo as
criadas através da Sociedade Europeia de
Endocrinologia (ESE) e da Sociedade Europeia
de Endocrinologia Pediatrica (ESPE) e as
desenvolvidas através das Acdes COST.

A Endo-ERN pretende assegurar melhores
trajetdrias de diagndstico, tratamento, qua-
lidade de cuidados e resultados mensuraveis
para os doentes com doencas enddcrinas

raras facilitando a colaboracédo e a educa-
¢do transfronteiricas e multidisciplinares e
escutando os doentes.

COORDENADOR DA REDE

Professor Alberto M. Pereira

Centro Médico da Universidade de
Leiden, Paises Baixos




Trabalhar para pessoas com doengas raras, complexas e de baixa prevaléncia

As doencas renais raras e complexas incluem
um amplo conjunto de doencas congeénitas,
hereditarias e adquiridas. Estima-se que pelo
menos 2 milhdes de europeus sofram de
doencas renais raras, sendo que as glomeru-
lopatias e as malformacdes renais congénitas
representam, cada uma, aproximadamente
um milhao de casos. Além disso, as tubulopa-
tias hereditdrias, as doen-

cas tubulointersticiais e

as microangiopatias

trombdticas compdem

um grupo de doencas

raras e ultra-raras de ele-

vada relevancia clinica.

Os instrumentos de diagndstico de ponta
podem facultar informacdes valiosas sobre
0 prognostico das doengas e as opcdes tera-
péuticas. No entanto, 0 acesso aos testes ndo
e universal. Devido a atrasos no diagnostico
e no tratamento, muitas doencas renais raras
progridem para insuficiéncia renal.

Esta RER procurara melhorar os padrdes de
diagnostico e de tratamento em toda a Europa.
A rede ira chegar a um consenso sobre algo-
ritmos de diagndstico racionais para doentes
que apresentem sinais e sintomas de doenca
renal, incluindo critérios normalizados para a

realizacdo de testes genéticos em casos de
suspeita de doenca renal hereditaria. Os grupos
de trabalho irdo, nessa altura, definir percur-
sos clinicos de gestao terapéutica apés uma
analise exaustiva dos tratamentos disponiveis.

Os servicos de consulta em linha irdo melhorar a
gestao de casos novos e complexos. O acesso a
um painel consultivo virtual sera complementado
por medidas administrativas para facilitar as des-
locagBes dos doentes a centros especializados
sempre que Necessario, em consonancia com

a Diretiva Cuidados de Satide Transfronteiricos
da UE e com o Regulamento Seguranca Social.
Serdo desenvolvidos varios webinars de ensino
e formac&o para profissionais de salide.



Trabalhar para pessoas com doencgas raras, complexas e de baixa prevaléncia

Valor acrescentado para

doentes e profissionais

Os doentes com doencas raras e comple-
xas podem passar anos sem um diagndstico
claro, o que pode constituir uma experiéncia
frustrante e desencorajadora para os doen-
tes e para as suas familias. Muitas pessoas
que vivem com estas doencas sdo criangas,
cujo desenvolvimento é gravemente afetado
pela sua constante passagem pelo sistema
de saude, por vezes consultando diversos
especialistas a procura de um diagnostico.

As RER melhoram o conhecimento do publico
e dos profissionais sobre as doencas raras e
as apresentacdes complexas das doencas,
aumentando a probabilidade de um diag-
nostico precoce e correto e de tratamento
eficaz, caso esteja disponivel.

As redes s&o uma plataforma para o desen-
volvimento de orientacdes, formacao e parti-
lha de conhecimentos. As RER podem facilitar
a realizacdo de estudos clinicos de grande
envergadura para melhorar a compreensdo
das doencas e desenvolver novos farmacos
através da congregacdo de um grande con-
junto de dados de doentes.

Para os profissionais de satide especializados,
as RER representam uma oportunidade para
trabalhar em rede com especialistas de toda

a Europa que partilham os mesmos interes-
ses — acabando com o isolamento profis-
sional que muitos especialistas em doencas
raras enfrentam.

A inovacao na prestacdo de cuidados de
saude é a pedra angular do sistema de RER,
com o desenvolvimento de novos modelos de
cuidados, solucdes e ferramentas de saude
em linha, bem como solucdes e dispositivos
médicos inovadores, alterando a forma como
o0 proprio tratamento é administrado. As RER
s&o incubadoras para o desenvolvimento de
servicos digitais de prestacdo de cuidados
de saude virtuais.

As redes sdo uma
plataforma para

o0 desenvolvimento de
orientacoes, formacdo e
partilha de conhecimentos.

Contribuirdo para impulsionar economias de
escala e assegurar uma utilizacdo mais efi-
ciente dos recursos, com um impacto positivo
na sustentabilidade dos sistemas nacionais
de salide. As redes demonstram, de forma
visivel, o que a solidariedade pode alcancar
na Europa.
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RER para as doencas
0sseas (ERN BOND)

As doencas dsseas raras englobam perturba-
¢Oes da formacéo, da modelac&o, da remo-
delacdo e da remocdo 6sseas, bem como
defeitos das vias requladoras destes proces-
sos. Resultam em estaturas baixas, defor-
midades dsseas, anomalias dentarias, dor,
fraturas e deficiéncia e podem prejudicar a
funcdo neuromuscular e a hematopoiese.

A ERN BOND reUine todas
as doencas désseas raras
— congenitas, cronicas e
de origem genética — que
afetam as cartilagens, os
0s50s e a dentina. A rede
centra-se, numa primeira
fase, na osteogénese
imperfeita, no raquitismo
hipofosfatémico ligado ao
cromossoma X e na acondroplasia a titulo
exemplar, com base na respetiva prevalén-
cia, na dificuldade de gestdo e diagnostico
e nas novas terapéuticas emergentes, antes
de passar para doencas mais raras, uma vez
estabelecidas as abordagens sistematicas.

Trabalhando com doentes, a BOND ira desen-
volver avaliacdes dos resultados e da expe-
riéncia notificados pelos doentes. A rede ira
elaborar orientacées, que conduzirdo ao

Trabalhando com doentes,
a BOND ira desenvolver avaliacbes
dos resultados e da experiéncia
notificados pelos doentes.

o

e

desenvolvimento e a divulgacdo de melho-
res praticas. A medida que sdo desenvolvidas
novas terapéuticas, a rede envidara esforcos
para assegurar um acesso rapido dos doentes
afetados aos estudos.

A BOND ird permitir o desenvolvimento de
competéncias através de plataformas de
saude em linha e telemedicina, a par de visi-
tas de trabalho, cursos de formacao e ativida-
des de divulgacdo. Tem por objetivo reduzir o

tempo de diagndstico com menos testes inadequados,
mais diagndsticos corretos e novos tratamentos viaveis
disponiveis em dois ou trés anos.

COORDENADOR DA REDE

Dr. Luca Sangiorgi

Instituto Ortopédico de Rizzoli,
Bolonha, Itdlia
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Como sdo aprovadas as RER

Os Estados-Membros da UE desempe-
nham o papel principal na designacédo e
no desenvolvimento das redes europeias
de referéncia. Para obterem o estatuto de
RER, os membros da rede apresentaram
uma candidatura no ambito de um con-
vite a apresentacao de candidaturas da
Comissado Europeia. Esta candidatura foi
avaliada por um organismo de apreciacéo
independente (OAl), que elaborou relatérios
sobre todos os candidatos. O Conselho de
Estados-Membros (CEM) decidiu, poste-
riormente, se a candidatura da RER seria
ou ndo aprovada.

«Deste modo, obternos
beneficios de ordem
pratica em termos de
cuidados aos doentes e
de gestdo das redes ».

0O CEM é composto por membros nomea-
dos de todos os Estados-Membros da UE e
da Noruega e desempenha um papel ativo
no desenvolvimento da estratégia das RER.
0O CEM continua a monitorizar os membros
das RER, avalia os candidatos que preten-
dem juntar-se as redes existentes e aprova
eventuais redes futuras.

Os paises que ndo tém representacdo numa RER
aprovada podem participar através de prestado-
res de cuidados de satide designados pelo seu
Estado-Membro na qualidade de centros nacio-
nais «associados » efou «colaboradores ».

Critérios-chave

Centrados nos doentes e lidera-
dos por clinicos;

D'EZ membros em pelo menos
0ito paises;

Apreciacao independente solida;

Preenchimento dos critérios relati-
Vos as redes e aos membros;

Aprovacao pelas autoridades
nacionais.

A Professora Katarzyna Kotulska-Jézwiak, neurologista
consultora e uma das representantes da Poldnia no CEM,
afirma que, para determinar a composicéo das RER, sGo

consultados peritos e doentes. « Pretendiamos ter redes

para dreas especificas de doencas, a fim de satisfazer as
expectativas das partes interessadas », afirma. « Deste
modo, obtemos beneficios de ordem prdtica em termos
de cuidados aos doentes e de gestéo das redes. »

11
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Trabalhar para pessoas com doencas raras, complexas ¢ de baixa prevaléncia

RER para as anomalias
craniofaciais e doencas

ORL (ERN CRANIO)

As anomalias craniofaciais congénitas incluem
as criancas nascidas com partes do cérebro, do
cranio e/ou do rosto subdesenvolvidas ou malfor-
madas, o que da origem a problemas funcionais
significativos, bem como a desafios psicosso-
ciais. Os doentes precisam
de acompanhamento e
tratamento desde a infan-
cia até a idade adulta. O
conhecimento clinico e
puiblico sobre muitas des-
tas apresentacdes é redu-
zido, e o diagndstico pode
ser extremamente dificil.

Esta RER procura colmatar varias lacunas
a nivel dos cuidados melhorando significa-
tivamente a familiaridade dos cuidadores
primarios com as anomalias craniofaciais. A
rede esta a desenvolver cursos de instrucdo
sobre varias doengas, que serdo disponibi-
lizados através de um sitio de acesso livre.

Os membros estdo a trabalhar em conjunto
para melhorar a educacdo, a formacéo e a
investigacdo, em colaboragdo estreita com
as organizacbes de doentes. Nos casos em

A rede estd a desenvolver cursos

de instrucdo sobre varias doencas,

que serdo disponibilizados atraves
de um sitio de acesso livre.

que ndo existem organizacdes de doentes,
sdo consultados grupos focais de doentes.
A ERN CRANIO avalia o tipo e o momento do
tratamento cirdirgico nos centros participantes
para compreender melhor o seu impacto e
fazer uma avaliacdo comparativa das melho-
res praticas na Europa.

Através da recolha de dados sobre os resul-
tados a longo prazo das varias doencas, a
rede ird ajudar a prestar aconselhamento
aos doentes e aos pais e podera dirigir o

foco do tratamento para areas que tém rece-
bido atencdo insuficiente. A rede ird contribuir
para a detecdo de novos genes causadores
aumentando o nimero de participantes nos
estudos de investigacao.

COORDENADORA DA REDE

Professor Irene Mathijssen

Centro Médico Erasmus,
Paises Baixos
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ERN sobre epilepsias

(EPICARE)

A epilepsia afeta pelo menos seis milhdes
de pessoas na Europa. As terapéuticas antie-
piléticas tradicionais ajudam entre 60 % e
70 % das pessoas afetadas a manterem-se
livres de convulsges. Para os doentes que
sofrem de epilepsia refratdria, as perspetivas
clinicas sao fracas.

Tradicionalmente, a epilepsia era tratada
como uma doengca unica. No entanto, esta
doenca é cada vez mais vista como um grupo
de doencas raras e complexas. O ORPHANET
— o portal para as doencas raras e os medi-
camentos orfdos — enumera 137 doencas
que tém epilepsia como o sintoma predomi-
nante. Ainda assim, muitos doentes continuam
sem diagndstico e sem acesso a tratamento.

A rede pretende: assegurar o pleno acesso e
utilizacdo da avaliagdo pré-cirrgica e da cirurgia
da epilepsia; aumentar o diagndstico de causas
raras de epilepsia; aumentar a identificacdo de
doentes com causas raras trataveis de epilepsia;
aumentar o acesso a cuidados especializados
para causas raras e promover a investigacdo
sobre tratamentos inovadores para as causas
de epilepsias raras e complexas.

A EpiCARE baseia-se no trabalho da RER-
piloto E-pilepsy, que procurou aumentar a

sensibilizacdo para a cirurgia da epilepsia
e a respetiva acessibilidade para individuos
cuidadosamente selecionados, utilizando efi-
cazmente as ferramentas eletrénicas e as
discussdes no ambito de equipas muiltidis-
ciplinares. A rede EpiCARE, que inclui parti-
cipantes ativos de organizac6es de doentes,
pretende aumentar o nimero de doentes
livres de convulsées na Europa.

A rede EpiCARE pretende aumentar
0 numero de doentes livres de
convulsdes na Europa.

.!5
H

COORDENADORA DA REDE

Professora Helen Cross

Great Ormond Street Hospital
for Children, NHS Trust,
Reino Unido
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Trabalhar para pessoas com doencas raras, complexas ¢ de baixa prevaléncia

ERN sobre cancros em

adultos (tumores sdlidos) — *eise
(ERN EURACAN)

Existemn mais de 300 cancros raros identifica-
dos. A ERN EURACAN abrange todos os cancros
raros de tumores sélidos em adultos, agrupan-
do-os em dez dominios que correspondem a
classificacdo da RARECARE e da ICD10. A gestao
dos cancros raros apresenta
desafios significativos em
termos de diagndstico, por
vezes com consequéncias
graves para a qualidade
de vida e o prognadstico
dos doentes. A gestao ina-
dequada destes doentes
também pode resultar num
aumento do risco de recidiva
e em risco de morte.

A ERN EURACAN tem vindo a partilhar melhores
praticas e a criar centros de referéncia para os
cancros raros. Além disso, elabora e atualiza
regularmente orientacdes de pratica clinica
de diagndstico e terapéutica. A rede pretende
alcancar todos os paises da UE em cinco anos e
desenvolver um sistema de referenciacdo para
garantir que pelo menos 75 % dos doentes
sdo tratados num centro EURACAN. Procura
melhorar a sobrevivéncia dos doentes, pro-
duzir ferramentas de comunicacdo em todas

A rede pretende alcancar todos
os paises da UE em cinco anos
e desenvolver um sistema de
referenciacéo para garantir que
pelo menos 75 % dos doentes sco
tratados num centro EURACAN.

as linguas para os doentes e os médicos e
desenvolver bases de dados multinacionais
e bancos de tumores.

Esta RER baseia-se em redes clinicas e de inves-
tigacdo pré-existentes que conseguiram rea-
lizar ensaios clinicos através da Organizacdo
Europeia de Investigacao e Tratamento do Cancro
(EORTC) e criar orientacdes através da EORTC e
da Sociedade Europeia de Oncologia Médica
(ESMO). Beneficia também do trabalho de redes

formadas pela Sociedade Europeia de Tumores
Neuroendacrinos (ENETS) e pela Rede de Cancros
dos Tecidos Conjuntivos (Conticanet), berm como
de varios projetos de investigacdo da UE.

COORDENADOR DA REDE

Professor Jean-Yves Blay

Centre Léon Bérard,
Lyon, Franca
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Estados-Membros
na lideranca

Paul Boom representa os Paises Baixos no
Conselho de Estados-Membros (CEM). 0 CEM
é o principal interveniente na determi-
nacdo do futuro das RER e na aprovacdo
das redes. «A legislacdo deixa claro que sdo
0s Estados-Membros quem lidera as redes »,
afirma. «S&o as autoridades nacionais quem
determina se as RER candidatas preenchem
0s critérios em termos de qualidade, envolvi-
mento dos doentes e governacao.»

A nivel nacional, os Estados-Membros tam-
bém trabalham para assegurar que as RER
estao bem ligadas aos servicos nacionais
de saude, sequndo Paul Boom. «As RER ndo
devem tornar-se ilhas de exceléncia indepen-
dentes que funcionam isoladamente », afirma.
«Tém boas ligacbes aos servicos hospitala-
res e de cuidados primarios e beneficiam as
comunidades nas suas localidades, para além
de apoiarem os doentes de toda a Europa. »

Analisando de forma mais ampla o impacto
das RER, Paul Boom afirma que as redes
marcam um novo capitulo entusiasmante
na cooperacao europeia no dominio dos cui-
dados de saude. Constituem um exemplo
claro da forma como os Estados-Membros
podem trabalhar em conjunto para trazer
valor acrescentado aos cidadaos. «Na minha
opinido, as RER podem funcionar como uma
plataforma para o desenvolvimento de ferra-
mentas de satde em linha, podendo, inclusi-
vamente, assistir a uma maior cooperacao no
dominio das doencas crénicas mais comuns »,
referiu. «Neste momento, temos uma plata-
forma que constitui um bom ponto de partida;
uma oportunidade para os Estados-Membros
se aproximarem e falarem sobre desafios
comuns nos cuidados de satde e pensarem
além-fronteiras. »

« Neste momento,
temos uma plataforma
que constitui um bom
ponto de partida;

uma oportunidade para
0s Estados-Membros
se aproximarem

e falarem sobre desafios
comuns nos cuidados
de saude e pensarem
além-fronteiras. »
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Trabalhar para pessoas com doencas raras, complexas ¢ de baixa prevaléncia

RER para as doencas
hematoldgicas

(EuroBloodNet)

As doencas hematoldgicas envolvern anomalias
das células sanguineas e da medula dssea, dos
orgdos linfoides e dos fatores de coagulacdo
e sdo quase todas raras. Podem
ser subdivididas em seis catego-
rias: defeitos raros dos eritracitos;
insuficiéncia da medula 6ssea;
perturbacdes raras da coagulacao;
hemocromatose e outras perturba-
cbes gengticas raras da sintese do
ferro; neoplasias malignas mieloi-
des e neoplasias malignas linfoides.

0 diagnéstico das doencas hematoldgicas raras
(DHR) requer uma experiéncia clinica considera-
vel, bem como acesso a um amplo conjunto de
servicos laboratoriais e tecnologias de imagio-
logia. Estes testes permitem uma classificacao
precisa das doencas de acordo com critérios da
OMS utilizando sistemas de pontuacdo interna-
cionais e, sempre que possivel, biomarcadores.

Tendo em conta estes requisitos e o facto de
algumas DHR serem muito raras, o diagnos-
tico é frequentemente ignorado ou atrasado,
sobretudo nos doentes idosos. O tratamento
e, além disso, muitas vezes dificil devido a
necessidade de infraestruturas e equipas

Alguns paises tém programas
preventivos para determinadas
doencas. No entanto, existe
uma necessidade urgente de
harmonizag¢Go no dominio do rastreio.

especializadas e a dificuldade de acesso a
tratamentos especificos, como o transplante
alogénico de células estaminais ou fatores
de coagulacao.

Alguns paises tém programas preventivos
para determinadas doencas. No entanto,
existe uma necessidade urgente de harmo-
nizacdo no dominio do rastreio.

A EuroBloodNet, com a sua experiéncia adqui-
rida gracas a Rede europeia para as anemias
raras e congénitas (ENERCA), financiada pela
UE, e a Associacdo Europeia de Hematologia
(EHA), pretende: melhorar o acesso dos

doentes com DHR aos cuidados de salde;
promover orientacdes e melhores praticas;
melhorar a formacao e a partilha de conhe-
cimentos; prestar aconselhamento clinico
sempre que haja escassez de conhecimentos
especializados a nivel nacional e aumentar o
numero de ensaios clinicos nesta area.

COORDENADOR DA REDE

Professor Pierre Fenaux

Assistance Publique-Hbpitaux de Paris,
Hépital Saint-Louis, Franca
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RER para as doencas

e patologias urogenitais

(ERN eUROGEN)

As doencas urogenitais raras e complexas
podem exigir correcdo cirlrgica, frequente-
mente durante o periodo neonatal ou durante
a infancia. A incontinéncia urinaria e a incon-
tinéncia fecal representam um enorme peso
para os doentes pediatricos, adolescentes
e adultos. Os individuos afetados requerem
cuidados ao longo da vida prestados por equi-
pas multidisciplinares de especialistas que
planeiam e realizam cirurgia e prestam apoio
pos-operatdrio fisioterapéutico e psicoldgico.

A eUROGEN ira elaborar orientacdes sobre
melhores praticas avaliadas de forma inde-
pendente e melhorar a partilha de resultados.
Ira, pela primeira vez, assequrar capacidade
para acompanhar, a longo prazo, os resul-
tados dos doentes, durante um periodo de
15 a 20 anos.

A rede ird recolher dados e materiais que
estejam em falta, desenvolver novas orien-
tacdes, reunir dados cientificos relativos as
melhores praticas, identificar variacdes na
pratica, desenvolver programas de educacdo
e formacao, planear a agenda de investigacao
em colaboracdo com os representantes dos

doentes e partilhar conhecimentos através
da participacdo em equipas multidisciplina-
res virtuais. Até 2020, pelo menos 50 novos
especialistas em doencas urogenitais raras e
complexas terdo beneficiado de programas
de formac&o e bolsas especificas desenvol-
vidos pela eUROGEN.

A rede pretende, em ultima instancia, pro-
mover a inovacdo em medicina e melhorar o
diagndstico e o tratamento dos doentes.

Ird, pela primeira vez, assegurar
capacidade para acompanhar,
a longo prazo, os resultados
dos doentes, durante um periodo

de 15 a 20 anos.

COORDENADOR DA REDE
Professor Christopher Chapple

Sheffield Teaching Hospitals NHS
Foundation Trust, Reino Unido

17




18
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RER para as doencas

neuromusculares
(ERN EURO-NMD)

As doencas neuromusculares (DNM) ocorrem
desde a primeira infancia até a idade adulta
avancada e caracterizam-se por fraqueza e
desgaste muscular, podendo estar associadas
a outros sintomas, nomeadamente fadiga, dor,
dorméncia, cegueira, dificuldade em deglutir,
dificuldade em respirar
e doenca cardiaca. A
maior parte das DNM
sdo progressivas e
debilitantes, com uma
reducdo do tempo e
da qualidade de vida.

A rede visa reduzir o tempo de
diagnostico erm 40 9% nos seus primeiros
cinco anos, melhorar a correcéo dos
diagnosticos em 15 % e aumentar

0 acesso a cuidados adequados.

Existem lacunas e dis-

paridades significativas

no acesso ao diagnostico e ao tratamento a
nivel europeu. Os principais desafios na melharia
dos resultados incluem o atraso no encaminha-
mento dos doentes dos cuidados primarios para
centros especializados e na gestéo da transicéo
de servicos pediatricos para servicos de adultos.

A ERN EURO-NMD une os principais especia-
listas da Europa para conceder aos doentes
acesso a cuidados especializados através de
consultas virtuais e presenciais. A rede visa
reduzir o tempo de diagndstico em 40 % nos

seus primeiros cinco anos, melhorar a corre-
cdo dos diagndsticos em 15 % e aumentar o
acesso a cuidados adequados.

Além disso, a ERN EURO-NMD ira desenvolver
novas orientacdes e prestar, aos profissionais
de salide e aos doentes, informacdes sobre
melhores praticas especificas para cada doenca.
Os conhecimentos gerados e aperfeicoados
pela rede serdo amplamente disponibilizados
através de ferramentas de saide em linha.
Com base num forte legado de cooperacdo, a

rede ird também promover colaboragdes com
potencial para motivar a investigacdo e o desen-
volvimento de terapéuticas para atender as
necessidades ndo satisfeitas dos doentes.

COORDENADORA DA REDE

Professora Kate Bushby

Newcastle upon Tyne Hospitals NHS
Foundation Trust, Reino Unido
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Europa: um centro de
exceléncia a nivel mundial

As redes europeias de referéncia entra-
ram em funcionamento em marco de
2017. Embora ainda sejam novas e tenham
como principal objetivo melhorar a vida dos
cidaddos europeus que vivem com doen-
cas raras e complexas, estas redes terdo um
impacto a nivel mundial.

As RER irdo tirar partido das melhores praticas
existentes a nivel mundial e, caso contra-
rio, criar melhores praticas novas. As redes
irdo ajudar a tornar a Europa num cen-
tro de atividade sobre doencas raras e
complexas.

Por exemplo, as RER estardo bem posiciona-
das para aplicar orientacdes sobre melhores
praticas. No caso das doencas sem arien-
tacdes em matéria de diagndstico ou tra-
tamento, as redes poderdo ser capazes de
desenvolver orientacdes e melhores praticas.

Ao interligar especialistas e populacées de
doentes, as RER também tém potencial para
facilitar a realizacdo de estudos clinicos e o
ensaio de intervencées terapéuticas. Desta
forma, passardo para a vanguarda da inova-
¢80 em numerosas doengas raras.

0 modelo das RER podera tornar-se um exem-
plo para outros. As ferramentas de satide em
linha de vanguarda desenvolvidas para auxi-
liar a colaboracdo transfronteirica na Europa
também poderdo promover colaboracdes
internacionais, melhorando, simultaneamente,
0 acesso aos cuidados de saude.

As RER irdo tirar

partido das melhores
praticas existentes

a nivel mundial e, caso
contrdrio, criar melhores
praticas novas.
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ERN sobre doencas
oculares (ERN EYE)

As doencas oculares raras (DOR) sdo a prin-
cipal causa de deficiéncia visual e cegueira
em criancas e jovens
adultos na Europa. O
portal para as doen-
cas raras e 0s medi-
camentos orfdos
(ORPHANET) contém
mais de 900 DOR.
Estas incluem doen-
cas mais prevalentes,
como a retinite pig-
mentar, que tem uma
prevaléncia estimada
de 1 em 5 000, bem como alguns casos muito
raros descritos apenas uma ou duas vezes
na literatura médica.

A ERN EYE aborda estas doencas no ambito
de quatro grupos tematicos: retinopatias raras,
doencas neuro-oftalmoldgicas raras, doencas
oftalmoldgicas pediatricas raras e perturba-
cOes raras do segmento anterior.

Além disso, seis grupos de trabalho transver-
sais estdo a trabalhar em questées comuns
aos quatro temas. Outros grupos de trabalho
centram-se em areas especificas, incluindo
testes genéticos, registos, investigacao,
educacdo, comunicacado e doentes.

O principal objetivo da rede consiste no
desenvolvimento de uma clinica virtual
— a EyeClin — para garantir a melhor
cobertura possivel das DOR e facilitar
a divulgacdo de conhecimentos
especializados além-fronteiras.

O principal objetivo da rede consiste no desen-
volvimento de uma clinica virtual — a EyeClin
— para garantir a melhor cobertura possivel
das DOR e facilitar a divulgacao de conheci-
mentos especializados além-fronteiras.

COORDENADORA DA REDE

Professora Hélene Dollfus

Hépitaux Universitaires de Strasbourg,
Franca
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RER para as sindromes »
genéticas de risco de tumor ~ *¢%33e
(ERN GENTURIS)

As sindromes genéticas de risco de tumor sdo
doencas em que existem mutacdes genéticas
hereditarias que predispdem fortemente os
individuos ao desenvolvimento de tumores. O
risco de desenvolver um cancro ao longo da
vida pode chegar aos 100 %. Embora exista
uma diversidade consideravel nos sistemas de
6rgdos que podem ser afe-
tados, os individuos com
estas sindromes partilham
muitos desafios semelhan-
tes: atraso no diagndstico,
falta de prevencdo para
os doentes e familiares
saudaveis e ma gestdo
terapéutica. Atualmente,
apenas 20-30 % das pes-
soas com sindromes genéticas com risco de
tumor obtiveram um diagnastico.

A ERN GENTURIS esta a trabalhar no sentido
de melhorar a identificacdo destas sindromes,
minimizar a variabilidade nos resultados cli-
nicos, elaborar e por em pratica orientacdes,
desenvolver registos e bancos bioldgicos e
capacitar os doentes. A rede ird educar o
publico e os profissionais de satide e promo-
ver a partilha de melhores praticas em toda a

Atualmente, apenas 20-30 % das
pessoas com sindromes genéticas
com risco de tumor obtiveram
um diagnastico.

Europa. O acesso a cuidados multidisciplinares
sera melhorado, com novos modelos e padroes
de partilha e debate de casos complexos. A
rede tem vindo a melhorar a qualidade e a
interpretacdo dos testes genéticos, bem como
a aumentar a participacdo de doentes em
programas de investigacdo clinica.

A ERN GENTURIS ird cooperar com outras
RER para melhorar os cuidados prestados
aos doentes com sindromes genéticas de

risco de tumor que desenvolvem doencas
abrangidas pelos conhecimentos especiali-
zados de outra rede.

COORDENADORA DA REDE

Professora Nicoline Hoogerbrugge

Centro Médico Universitdrio
de Radboud, Paises Baixos
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Colaboracao em acao

As ferramentas informaticas e de satide em
linha podem desempenhar um papel valioso
no incentivo a colaboracdo. As RER estdo
interligadas através de uma plataforma
informatica dedicada por meio da qual o
coordenador da rede pode convocar painéis
consultivos «virtuais » de especialistas clinicos
utilizando ferramentas de telemedicina para
analisar a situacdo de um doente para fins
de diagnéstico ou tratamento. Deste modo,
os profissionais de saude, que anteriormente
lidavam com as doencas raras e complexas
de forma isolada, podem consultar os seus
pares e pedir uma segunda opinido a um

colega. Uma funcionalidade central destas
ferramentas é a interoperabilidade.

Gracas a tecnologia, a geografia ndo tem
de ser um obstaculo ao trabalho de equi-
pas dispersas. Em certos casos, bastara uma
chamada telefénica ou uma videochamada.
Noutros casos, as redes podem utilizar sis-
temas dedicados para partilhar amostras
de tecidos ou imagens de alta resolucdo de
doengas complexas. Estas tecnologias tam-
bém podem ser utilizadas como repositério
de casos, ajudando a desenvolver um grande
banco de casos para estudo aprofundado.

Parceiros afiliados

As RER tém por objetivo trazer um valor acres-
centado genuino a todos os Estados-Membros
da UE. A legislacao relevante permite que os
paises que ndo tém representacdo numa
RER aprovada participem através de presta-
dores de cuidados de saude designados pelo
seu Estado-Membro na qualidade de centros
nacionais «associados » e/ou «colaboradores ».

Os Estados-Membros também podem designar
um centro de coordenacé&o nacional para efe-
tuar a ligacao com todas as RER. O Conselho
de Estados-Membros das RER institui 0 quadro
comum para a designagdo e integracao des-
tes tipos de centros nas RER. Ndo obstante, &
fundamental que a designacdo de parceiros
afiliados pelos Estados-Membros seja efetuada

Por exemplo, uma vez partilhados os dados
patolégicos ou radioldgicos de forma segura,
os membros da rede podem iniciar ses-
sdo, consultar as imagens e comentar em
ambiente fechado. O médico responsavel
pelo tratamento continua a ser responsavel
pelo doente, mas pode utilizar a RER como
um recurso valioso de apoio.

Gracas a tecnologia, a
geografia ndo tem de ser
um obstdculo ao trabalho

de equipas dispersas.

através de procedimentos abertos, transpa-
rentes e solidos.

Os primeiros parceiros afiliados dever&o ser
nomeados por alguns dos Estados-Membros
até ao final de 2017.
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RER para as doencas

cardiacas

(ERN GUARD-HEART)

As doencas cardiacas raras podem estar presen-
tes ao longo da vida da pessoa e sdo sobretudo
genéticas. Sao caracteriza-
das por um amplo conjunto
de sinais e sintomas que
variam néo s¢ de doenca
para doenga, como tam-
bém de doente para doente.
Todas estas doencas cardia-
cas implicam uma susceti-
bilidade Unica para a morte
stbita numa idade jovern e
ocorrem normalmente em
pessoas que sao, de outro
modo, saudaveis.

A rede GUARD-HEART identificou as seguin-
tes areas tematicas: cardiopatias arrit-
mogeénicas hereditarias, cardiomiopatias
hereditarias, malformac@es cardiacas con-
génitas e outras cardiopatias raras. Estes
temas baseiam-se nas orientacdes clinicas
da Sociedade Europeia de Cardiologia (ESC),
na Classificacdo Internacional de Doencas
(ICD10) e na ORPHANET.

A ERN GUARD-HEART pretende reforcar a coor-
denac&o dos conhecimentos especializados

A ERN GUARD-HEART pretende
reforcar a coordenacéo dos
conhecimentos especializados e dos
recursos para facilitar a agregacéo
de conhecimentos multidisciplinares,
que serdo mapeados e divulgados ao
publico em geral.

e dos recursos para facilitar a agregacdo de
conhecimentos multidisciplinares, que ser&o
mapeados e divulgados ao publico em geral.

0Os servicos de salde serdo prestados atraves
de uma plataforma partilhada de satde em
linha. Deste modo, sera garantido o acesso
alargado dos doentes e dos profissionais de
saude de toda a Europa aos conhecimentos
especializados. Através da promocdo da coo-
peracdo estreita entre especialistas, serdo
adquiridos e partilhados novos conhecimentos

cientificos para apoiar o desenvolvimento de
novos procedimentos de diagndstico e tera-
péuticos e para identificar novas doencas
cardiacas raras.

COORDENADOR DA REDE
Professor Arthur Wilde

Centro Médico Académico,
Amesterddo, Paises Baixos
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RER para as anomalias

hereditarias e
congenitas (ERNICA)

A ERNICA aborda as malformagdes e doencas
congénitas que surgem numa fase precoce
da vida e requerem cuidados multidiscipli-
nares e acompanhamento a longo prazo,
e examina a transicdo para a idade adulta.

A rede esta organizada em torno de dois flu-
xos de trabalho principais, em conformidade
com as classificacdes da ORPHANET e da
ICD10. Um dos fluxos de trabalho lida com
malformacdes do sistema digestivo, e o outro
lida com malformacdes do diafragma e da
parede abdominal. Neste ltimo, existem gru-
pos de trabalho dedicados as malformacées
do es6fago e um grupo de trabalho dedicado
as doencas gastrenterologicas e intestinais.
Este grupo também inclui um subgrupo espe-
cializado em insuficiéncia intestinal. Cada
grupo de trabalho tem as suas task-forces
especificas para cada doenca.

A taxa de mortalidade de algumas destas
doencas raras pode alcancar os 50 %. A
ERNICA pretende melhorar a qualidade dos
cuidados prestados aos doentes e reduzir o
impacto a longo prazo destas doencas raras
nos bebés. A rede ird facilitar a colaboracdo

no ambito da investigacdo, com poder para
desenvolver orientacdes clinicas baseadas em
dados cientificos. Serd, além disso, melho-
rado 0 acesso a novas técnicas cirdrgicas e
tratamentos.

A ERNICA é um ponto de aproximacao das
associacdes nacionais de doentes e dos pres-
tadores de cuidados, incluindo enfermeiros
e outros profissionais dedicados ao melho-
ramento dos resultados dos doentes.

A taxa de mortalidade de algumas

destas doencas raras pode
alcancar os 50 %.

COORDENADOR DA REDE

Professor René Wijnen

Centro Médico Erasmus,
Roterddo, Paises Baixos
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intelectuais raras
ERN ITHACA

Esta RER reline especialistas em malformacdes
congénitas raras e deficiéncias intelectuais
raras. As malformacdes congénitas afetam
um em cada 40 bebés. Para as malformacdes
mais comuns, como a fenda labial, existem
redes de cuidados ja estabelecidas. No entanto,
no caso de doengas mais raras, 0s especia-
listas estdo dispersos por toda a UE. Muitas
malformacdes ocorrem concomitantemente,
integradas em «sindromes » associadas a ano-
malias do crescimento, do desenvolvimento
ou da adaptacao social. Foram descritas mais
de 8000 sindromes, a maioria das quais
com uma frequéncia inferior a 1 em 2000.

As alteracBes cromossémicas sdo uma das cau-
sas mais comuns de malformagdes e deficiéncia
intelectual. Novos testes, como a sequencia-
c8o exomica e gendmica, vieram melhorar as
perspetivas de diagnostico, contudo, mais de
50 % dos centros altamente especializados
nao os disponibilizam como testes de rotina.

Alargar o acesso a esta tecnologia ¢ um dos
principais objetivos da ERN ITHACA. A rede est3,

além disso, a desenvolver iniciativas de teles-
sauide com equipas multidisciplinares virtuais em
varios centros da UE e ird utilizar clinicas virtuais
em linha para melhorar o acesso ao diagndstico
sem obrigar os doentes a deslocar-se.

A ERN ITHACA ira ligar pais e doentes em rede
para desenvolver melhores praticas e iniciar a
elaboracao de orientacdes, sempre que sejam
necessarias. Ird definir critérios relativos aos dados
de registo dos doentes, preparar formacao avan-
cada para profissionais de salide e fomentar a

L )
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investigacdo. A rede ira trabalhar com redes ja
existentes neste dominio e com RER com as quais
tenham interesses em comum, mantendo sempre
0s doentes no centro das suas atividades.

COORDENADORA DA REDE
Professora Jill Clayton-Smith

Central Manchester NHS Foundation
Trust, Reino Unido
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Liderar uma rede

europeia de referéncia

Pierre Fenaux, Professor de Hematologia
no Hoépital Saint-Louis, em Paris, Franca,
lidera a RER EuroBloodNet. Na opinido de
Pierre Fenaux, a rede EuroBloodNet, com
66 membros, proporciona beneficios sig-
nificativos aos doentes e aos profissionais.
«0 objetivo da RER é centrar-se nos doentes
e melhorar o acesso aos cuidados de satde
em doencas hematoldgicas raras», afirma.
«Trazemos diagndsticos e tratamentos de
ponta para os centros de toda a Europa, onde
o0s conhecimentos especializados necessa-
rios podem nao existir. »

Afirma ainda que o apoio dos Estados-
Membros da UE e da Comissao Europeia
conferem peso a rede e melhoram a sua
capacidade para divulgar orientacdes.
«Também vemos grandes oportunidades para
ensinar as pessoas sobre doencas hematold-
gicas raras através de sistemas de educacdo
meédica continua (EMC) », acrescenta.

Para os clinicos, os beneficios didrios da rede
fazem-se sentir quando lidam com casos
raros ou complexos: « 0s médicos podem

consultar colegas especialistas noutros pai-
ses, 0 que acaba com o isolamento que 0s
profissionais de salide por vezes sentem
quando ndo tém acesso a pares a quem
pedir uma segunda opinido.»

Além disso, existem outros potenciais bene-
ficios. Pierre Fenaux afirma que a interliga-
¢do dos hospitais da Europa ira criar uma
massa critica de doentes com doencas raras,
abrindo caminho para investigacées clinicas
que, anteriormente, ndo teriam sido possiveis.

Estas ligacdes também podem servir como
plataforma de defesa dos doentes promo-
vendo o desenvolvimento de associacées
de doentes com doencas raras, oferecendo
contributos de especialistas para tratamen-
tos inovadores. «Se um médico local pedir ao
hospital acesso a um tratamento inovador,
a nossa rede pode dar uma opinido espe-
cializada sobre a ciéncia subjacente a nova
intervencdo », afirma o Professor. « 0s médi-
cos e os doentes desta area sabem agora
que nao estao sozinhos. »

«0s médicos podem
consultar colegas
especialistas noutros
paises, o que acaba com
o isolamento que os
profissionais de satde
por vezes sentern quando
ndo tém acesso a pares
a quemn pedir uma
segunda opinido. »
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RER para as doencas N
respiratorias (ERN-LUNG)  *¢55

As doencas pulmonares complexas requerem
cuidados multidisciplinares, a par de apoio psi-
cossocial. Esta complexidade pode dever-se ao
mecanismo genético subjacente a doenga, a
alteracdes secundarias e a danos causados a
outros sistemas de érgaos.
0O diagndstico precace e o
acesso a cuidados espe-
cializados podem melhorar
os resultados em muitas
destas doencas.

A ERN-LUNG aborda uma
série de doencas pulmo-
nares raras e complexas,
incluindo fibrose pulmonar
idiopatica, fibrose quistica, bronquiectasias
nao fibroquisticas, hipertensao pulmonar, DCP,
deficiéncia de alfa-1 antitripsina, mesote-
lioma, disfuncéo cronica do enxerto pulmonar
e outras doencas pulmonares raras.

A rede procura aperfeicoar os conhecimentos
especializados em toda a Europa para melho-
rar as normas de cuidados, a qualidade de vida
e 0 prognostico em todo o espetro de doencas
pulmonares raras. Os seus membros estdo a:
desenvolver e divulgar orientacdes em matéria
de cuidados; promover abordagens comuns ao
tratamento; melhorar o acesso transfronteirico

A rede procura aperfeicoar os
conhecimentos especializados em
toda a Europa para melhorar as
normas de cuidados, a qualidade
de vida e o progndstico em todo o
espetro de doencas pulmonares raras.

ol |
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ao diagndstico e tratamento; iniciar e apoiar a
elaboracdo de registos e recolher coortes suficien-
temente grandes para a realizacdo de estudos
clinicos, para o desenvolvimento de medicamen-
tos e para estudos de histdria natural.

A ERN-LUNG concede aos doentes acesso as
equipas interdisciplinares, fornecendo segun-
das opinides através da Intermnet sobre casos
complexos sem obrigar os doentes a deslo-
car-se. Assistiremos, assim, a expansao de

um sistema em linha de aconselhamento
especializado através do projeto-piloto finan-
ciado pela UE ECORN-CF.

COORDENADOR DA REDE

Professor Thomas O.F. Wagner

Klinikum der Johann Wolfgang
Goethe-Universitéit, Frankfurt am
Main, Alemanha
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RER para os cancros
pediatricos (hemato-
oncologia) (ERN PaedCan)

Os cancros pediatricos sdo raros e tém diver-
s0s subtipos. Com 20000 criancas diagnos-
ticadas em toda a Europa e 6000 mortes de
doentes com cancro pediatrico por ano,
esta continua a ser a prin-
cipal causa de morte por
doenca de criancas com
mais de um ano de idade.

As taxas médias de sobre-
vivéncia melhoraram nas
ultimas décadas. Para
algumas doencas, os pro-
gressos alcancados tém
sido consideraveis, enquanto outras conti-
nuam a apresentar resultados muito fracos.
As desigualdades significativas nas taxas de
sobrevivéncia também sdo um desafio na
Europa, com os piores resultados registados
na Europa Oriental.

A ERN PaedCan esta a trabalhar para melhorar
0 acesso a cuidados de saude de alta quali-
dade para criangas com cancro cujas doen-
cas requerem conhecimentos especializados
e instrumentos que ndo estdo amplamente
disponiveis devido aos reduzidos volumes de

Uma rede de paineis sobre
oncologia pedidtrica serd instituida
utilizando ferramentas informaticas

para partilhar conhecimentos
especializados e aconselhamento.

casos e a escassez de recursos. Baseia-se em
anteriores projetos financiados pela UE, a saber
0 ENCCA, o PanCare e a ExPO-r-Net. A ERN
PaedCan esta a desenvolver um roteiro de cen-
tros especializados para ajudar a melhorar a
sua visibilidade junto dos profissionais de satide
e dos doentes. Uma rede de painéis sobre
oncologia pediatrica sera instituida utilizando
ferramentas informaticas para partilhar conhe-
cimentos especializados e aconselhamento

A rede visa melhorar a sobrevivéncia ao can-
cro infantil e a qualidade de vida promovendo

a cooperacdo, a investigacdo e a formacao,
com o objetivo final de reduzir as atuais desi-
gualdades na sobrevivéncia ao cancro infantil
e nas capacidades de cuidados de satide dos
Estados-Membros da UE.

COORDENADORA DA REDE

Professora Ruth Ladenstein

Instituto de Investigacdo de Cancro
Infantil/Hospital Pedidtrico de St. Anna,
Viena, Austria
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RER para as doencas ool

hepaticas

(ERN RARE-LIVER)

As doencas hepaticas raras podem causar
lesGes hepaticas progressivas, levando a
fibrose e cirrose. As complicacdes da cirrose
podem levar a morte e, em muitos casos, o
Unico tratamento eficaz é um transplante
hepatico. A fadiga e o prurido nas doencas
colestaticas e a dor e 0 edema abdominais
nas doencas quisticas afetam significativa-
mente a qualidade de vida.

Nos doentes pediatricos, o atraso no diag-
nostico, a ma progressdo ponderal e a
incapacidade de alcancar os marcos de
desenvolvimento s&o fatores fundamentais
adicionais, a par do desafio da transicdo dos
cuidados na fase da adolescéncia.

A ERN RARE-LIVER aborda trés areas temati-
cas: a doenca hepatica autoimune, a atresia
biliar metabdlica e doenca hepatica relacio-
nada e a doenca hepatica estrutural. A rede
ird, pela primeira vez no caso das doencas
hepdticas, integrar plenamente os cuida-
dos adultos e pediatricos, centrando-se nas
necessidades das populacdes em transicdo
e nas consequéncias para as familias com
diagndstico genético.

\
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A rede ird, pela primeira vez no
caso das doencas hepadticas,
integrar plenamente os cuidados
adultos e pedidtricos.

0 desenvolvimento de orientacdes atualizadas
¢ uma prioridade. As orientacdes em matéria de
cuidados serdo postas em pratica em colabora-
cao com a Associacdo Europeia para o Estudo
do Figado (EASL) e a Sociedade Europeia de
Gastrenterologia Pediatrica, Hepatologia e
Nutricdo (ESPGHAN). Este esforco serd apoiado
pela normalizacdo dos principais testes de
diagnostico e progndstico.

COORDENADOR DA REDE

A sensibilizac&o dos médicos para as doencas Professor David Jones

hepaticas raras e para 0 acesso equitativo as
opcoes de tratamento em rapida evolucao sao
dois dos principais desafios a abordar.

Newcastle upon Tyne Hospitals NHS
Foundation Trust, Reino Unido
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RER para as doencas
musculosqueléticas e

dos tecidos conjuntivos

(ERN ReCONNET)

As doengas raras musculosqueléticas e dos
tecidos conjuntivos (DrTC) englobam um grande
numero de doencas e sindromes, com um
impacto tremendo no bem-estar dos doen-
tes. Incluem doencas hereditarias e doencas
autoimunes sistémicas, como
a esclerose sistémica, doencas
mistas dos tecidos conjuntivos,
miopatias idiopaticas inflamatd-
rias, doencas indiferenciadas dos
tecidos conjuntivos e sindrome
antifosfolipidica. O atraso no
diagndstico, sobretudo em caso
de apresentacdes raras ou com-
plexas, & um problema comum.

Esta rede agrupa as DrTC em trés principais
grupos tematicos: doencas musculosqueléticas
e dos tecidos conjuntivos autoimunes raras,
autoimunes complexas e hereditarias raras.

A ReCONNECT visa melhorar o diagndstico
precoce, a gestdo dos doentes, a prestacdo de
cuidados e o debate virtual dos casos clinicos
no interior da rede e com os centros afiliados.
A utilizacdo de tecnologias da informacdo ira

A rede ird melhorar os conhecimentos
cientificos sobre as DrTC e facilitar a
criacéo de grandes bases de dados

para identificar novos marcadores
clinicos ou bioldgicos que possam

auxiliar ao diagnastico.

facilitar a interacdo entre centros. A rede ird
melhorar os conhecimentos cientificos sobre
as DrTC e facilitar a criacdo de grandes bases
de dados para identificar novos marcadores
clinicos ou bioldgicos que possam auxiliar
ao diagndstico.

Serdo desenvolvidos e divulgados progra-
mas educativos para doentes e familiares e
serdo postas em pratica novas orientaces e

medidas de qualidade. S&o igualmente prio-
ritarios melhores protocolos terapéuticos e o
maior envolvimento dos doentes.

COORDENADORA DA REDE

Professora Marta Mosca

Azienda Ospedaliero Universitaria
Pisana, Itdlia
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materia de doencas raras

Os Estados-Membros da UE sdo responsa-
veis pelas politicas nacionais de satide e pela
prestacdo de servicos de satide. Em 2009,
o0 Conselho Europeu de Ministros da Satide!
recomendou que os Estados-Membros ela-
borassem e pusessem em pratica, até ao
final de 2013, planos ou estratégias de apoio
aos doentes com doencas raras. De acordo
com a recomendac&o, os planos deveriam:

gerir e estruturar as a¢des no dominio das
doencas raras no quadro dos sistemas
sociais e de satde nacionais,

integrar as iniciativas a nivel local, regio-
nal e nacional nos planos ou estratégias
por forma a desenvolver uma aborda-
gem global,

definir acdes prioritarias com objetivos e
mecanismos de acompanhamento.

A execucdo dos planos/estratégias nacio-
nais foi apoiada por projetos financia-
dos pelos Programa de Saude da UE.

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

Em 2009, a atencdo as doencas raras era
relativamente nova e inovadora na maioria
dos Estados-Membros, havendo ainda ape-
nas quatro planos nacionais. Atualmente,
23 Estados-Membros adotaram os seus pla-
nos/estratégias.

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


http://eur-lex.europa.eu/LexUriServ/LexUriServ.do?uri=OJ:C:2009:151:0007:0010:PT:PDF
http://eur-lex.europa.eu/LexUriServ/LexUriServ.do?uri=OJ:C:2009:151:0007:0010:PT:PDF
http://ec.europa.eu/health/rare_diseases/national_plans/detailed_pt
http://ec.europa.eu/health/rare_diseases/national_plans/detailed_pt
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RER para a

imunodeficiéncia e as
doencas autoinflamatorias
e autoimunes (ERN RITA)

A ERN RITA esta a trabalhar no
sentido de reduzir as desigualdades
enfrentadas pelos doentes que
procuram aceder a testes de
diagnostico e tratamentos inovadores.

ARITA retine os principais
centros europeus especia-
lizados no diagnostico e
tratamento de doencas
imunoldgicas raras. Estas
sdo doencas potencial-
mente fatais que reque-
rem cuidados multidisciplinares utilizando
uma avaliacdo de diagndstico complexa e
terapéuticas altamente especializadas. A
rede divide estas doencas em trés subtemas:
imunodeficiéncia primaria, doencas autoimu-
nes e doencas autoinflamatdrias. Além disso,
existe um subtema de reumatologia pedia-
trica que abrange os subtemas das doencas
autoimunes e autoinflamatdrias.

Esta rede baseia-se no trabalho de socieda-
des cientificas europeias que desenvolve-
ram registos de doentes, orientacdes clinicas,
investigacdes colaborativas, atividades didati-
cas e ligacdes com organizacdes de doentes.

A ERN RITA estd a trabalhar no sentido de
reduzir as desigualdades enfrentadas pelos

doentes que procuram aceder a testes de
diagndstico e tratamentos inovadores, nomea-
damente terapéuticas bioldgicas, substituicdo
da imunoglobuling, transplante de células
estaminais e terapéutica genética.

Visa cruzar registos pré-existentes, desenvol-
ver orientacdes clinicas pan-europeias, criar
uma task-force de geneticistas para controlo
de qualidade da préxima geracdo de tecnolo-
gias de sequenciacdo, chegar a acordo quanto
a uma ferramenta comum de farmacovigilancia
para estas doencas raras, reunir uma task-force
para a utilizacdo correta e a monitorizacdo dos

tratamentos bioldgicos em doencas imunome-
diadas, reunir e melhorar terapéuticas baseadas
em células estaminais e genéticas para os doen-
tes, promover a colaboracdo entre associacoes
de doentes e reunir especialistas pediatricos e
nao pediatricos das trés areas tematicas.

COORDENADOR DA REDE

Professor Andrew Cant

Newcastle upon Tyne Hospitals NHS
Foundation Trust, Reino Unido
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RER para as doencas

neurologicas (ERN-RND)

A rede europeia de referéncia para as doencas
neuroldgicas raras (ERN-RND) pretende aten-
der as necessidades ndo satisfeitas de mais
de 500000 pessoas que vivern com doencas
neuroldgicas raras (DNR) na Europa. Devido
a significativa heterogeneidade fenotipica
e genotipica dos doentes com DNR, 60 %
das pessoas afetadas
ainda ndo obtiveram
um diagndstico.

A ERN-RND pretende
colmatar estas lacunas
através de consultas
multidisciplinares vir-
tuais e de um aumento
de 20% do nimero de
doentes inscritos nos registos, almejando uma
melhoria de 20% nos resultados dos casos — a
percentagem de doentes com um diagndstico
final. As vias de cuidados multidisciplinares serdo
desenvolvidas em colaboracdo com a European
Pathway Association e com a ORPHANET.

A rede baseia-se nas infraestruturas exis-
tentes integrando uma série de redes de
DNR maduras ao abrigo da rede ERN-RND
de clipula e complementando os registos em
funcionamento no que diz respeito a doencas
como a doenca de Huntington e a ataxia.

Mais de 500 000 pessoas qgue
vivern com doencas neurologicas
raras (DNR) na Europa 60 % ainda
ndo obtiveram um diagnostico.

Um regime de avaliacdo externa da qualidade
para a normalizac&o dos principais testes de
diagndstico serd desenvolvido em coopera-
c&o com a Rede Europeia para a Qualidade
em Genética Molecular, garantindo que todos
0s doentes tém acesso as mesmas oportuni-
dades de diagndstico. A ERN-RND ira apoiar
a formacdo, a investigacdo e intervencoes
inovadoras e assegurar que as vozes dos
doentes se fazem ouvir.
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RER para as doencas
da pele (ERN Skin)

Muitas doencas da pele tém um grave
impacto para os doentes, podendo estar
associadas a um risco de cancro. O diag-
nostico de doencas da pele raras e comple-
xas consiste numa avaliacdo completa da
pele e das mucosas, bem
como de outros sistemas,
e na realizac&o de bidp-
sias da pele. Apenas der-
matologistas experientes
sdo capazes de distinguir
estas doencas complexas.
A auséncia de um diag-
nostico especializado
representa um obstaculo ao tratamento, o
que pode exercer um profundo peso fisico e
psicoldgico sobre os doentes.

Esta rede reline os principais especialistas
no dominio das doencas raras da pele em
adultos e criancas para troca de conheci-
mentos, atualizacdo e desenvolvimento de
orientacoes e melhores praticas e melhoria
da formacdo e da educacdo dos doentes.

Pretende melhorar a organizacdo dos cuida-
dos de saude agregando recursos, incluindo
uma plataforma com patologistas espe-
cializados para um estudo centralizado de
diapositivos e debates colaborativos sobre

Serd realizado um estudo
socioeconomico abrangente sobre
0 peso de cada doenca.

casos dificeis. Para cada doenca abrangida,
as equipas multidisciplinares centrais inclui-
rdo um dermatologista, um enfermeiro, um
psicélogo, um geneticista, um dietista e um
patologista, a par de outros especialistas
que sejam necessarios.

A ERN Skin ird também desenvolver registos
de doencas raras da pele, permitindo a par-
ticipacdo em programas de investigacao e
ensaios clinicos com doentes bem caracteriza-
dos, bem como a estimulac&o da investigacao

terapéutica com coortes suficientemente
amplas de doentes. Além disso, sera reali-
zado um estudo socioecondmico abrangente
sobre 0 peso de cada doenca.

COORDENADORA DA REDE

Professora Christine Bodemer

Necker Enfants Malades Hopital,
Unidade de Dermatologia, APHP,
Paris, Franca




0 transplante pediatrico (TP), tanto de érgaos
solidos (TOS) como de células estaminais
hematopoiéticas (TCEH), & o Unico procedi-
mento curativo para varias doencas raras.

Os cuidados 6timos

pos-transplante reque-

rem o esforco concer-

tado de uma equipa

multidisciplinar. Apos

o transplante, os doen-

tes tém de enfrentar

a imunossupressao

crénica para evitar

a rejeicdo, 0 que requer a monitorizacdo de
complicacbes pds-transplante para prolongar
o tempo de vida e melhorar a qualidade de
vida. A ERN TRANSPLANT-CHILD retine peri-
tos em TP e cuidados pds-transplante para
melhorar os resultados para as criangas e para
as suas familias.

Esta rede visa reduzir o tempo de hospitaliza-
¢do e a utilizagdo de tratamentos complexos
e prolongados. Esta a trabalhar no sentido
de melhorar os servicos de apoio psicoldgico
durante a transicao das criancas para a idade
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adulta. A TRANSPLANT-CHILD pretende dis-
ponibilizar as mais recentes técnicas e avan-
cos médicos, farmacoldgicos e terapéuticos.
Os membros estdo, além disso, a promover
a divulgacao de orientac6es harmonizadas
sobre a pratica clinica, bem como o desen-
volvimento da medicina personalizada em TP.

A TRANSPLANT-CHILD quer reduzir os cus-
tos associados aos transplantes — nomea-
damente retransplantes e tratamentos
farmacoldgicos — e estd a harmonizar os
cuidados em TP para minimizar os riscos de

complicacbes pos-transplante. Juntos, os
principais especialistas europeus em TP estdo
a trabalhar para reduzir a mortalidade e a
morbilidade relacionadas com os transplan-
tes em criangas.
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Melhorar os resultados de
saude dos doentes: o papel das
organizacoes de doentes

As RER existem para os doentes. As orga-
nizacoes de doentes e, mais concretamente
a EURORDIS, tém vindo a desempenhar um
papel ativo no desenvolvimento das redes
desde ha mais de uma década, ajudando a
garantir que as prioridades consistem em
melhorar a exceléncia clinica e os resultados
de saude dos doentes e assegurar 0 acesso
a cuidados de qualidade em toda a Europa.
A EURORDIS é uma alianca ndo-governa-
mental centrada nos doentes e representa
733 organizacdes de doentes com doencas
raras de 64 paises.

«Assistimos ao nascimento desta ideia
no Grupo de Alto Nivel sobre Servicos de
Salde e Cuidados Médicos, onde as RER
foram traduzidas na Diretiva Cuidados de
Saude Transfronteiricos», recorda Matt Bolz-
Johnson, Diretor de Cuidados de Saude e
Investigacdo da EURORDIS. « Percorremos,
com os Estados-Membros e a Comissdo

Europeia, o longo caminho desde o nasci-
mento do conceito, passando pela legis-
lacdo, até a germinacdo das RER e a sua
concretizacao. »

Na qualidade de parceiro coerente no desen-
volvimento do conceito de RER, a EURORDIS
assegurou a participacao dos doentes ao
longo do processo e desenvolveu um forte
entendimento técnico do modo como a par-
ticipacao dos doentes nas redes pode trazer
valor real a vida dos doentes.

«As redes tém potencial para libertar bene-
ficios palpaveis para os doentes com apre-
sentacodes raras e complexas de doencass,
afirma Bolz-Johnson. «As RER ir&o acabar
com o isolamento que as comunidades de
doengas raras enfrentam e tomar os especia-
listas visiveis aos doentes de toda a Europa,
atraindo as necessidades dos doentes para
0s peritos corretos mais rapidamente. »

«As redes tém

potencial para libertar
beneficios palpaveis
para os doentes com
apresentacoes raras e
complexas de doencas. »



Um dos principais beneficios das RER para 0s
doentes sera a sua capacidade para acelerar
o diagndstico e reduzir o nimero de doentes
sem diagndstico ou com diagndstico errado.
Matt Bolz-Johnson afirma que as redes iréo
«erodir a odisseia do diagndstico ».

Muitas doencas raras ndo tém, atualmente,
tratamento disponivel. No entanto, a cultura
da aprendizagem que as RER prometem criar
ird torna-las num centro ativo de inovacao. Ao
conceber avaliacdes simples dos resultados
para doencas especificas, ird abrir as portas
a uma identificacdo mais rdpida e a adocéo
de intervencbes meédicas ou cirdrgicas otimi-
zadas. «As melhores praticas serdo aperfei-
¢oadas a medida que os membros das RER
aprendem uns com 0s outros», explica Matt
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Bolz-Johnson. «Os especialistas poderdo
partilhar casos em tempo real através
de reuniGes virtuais e analisar os resul-
tados retrospetivamente para perceber
o que funciona melhor.»

Os doentes tém grandes esperancas de
que as RER tenham um impacto real nas
suas vidas: « Acreditamos que, gracas a
partilha de experiéncias e conhecimentos
especializados, poderemos utilizar melhor
0s conhecimentos existentes e criar novos
conhecimentos, e assistir a melhorias sig-
nificativas nos resultados dos cuidados a
muitas doencas raras no espaco de alguns
anos apos a criacdo das RER », afirma Bolz-
Johnson. « Esta na hora de as RER apre-
sentarem resultados.»

«As RER irGo acabar

com o isolamento que
as comunidades de
doencas raras enfrentam
e tornar os especialistas
visiveis aos doentes

de toda a Europa,
atraindo as necessidades
dos doentes para 0s
peritos corretos mais
rapidamente. »
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RER para as doencas .
metabdlicas hereditarias  ®33¢

(MetabERN)

A MetabERN ird desenvolver uma
plataforma de consulta em tempo
real para processos de deciséo
clinica e promover programas
de investigacdo translacional
transversais as DMH.

As doencgas meta-
bélicas hereditarias
raras (DMH), de que
se contam mais de
700, sao raras indi-
vidualmente, mas
frequentes no seu
conjunto. Muitas
doencas metabolicas tém consequéncias
graves, por vezes potencialmente fatais, para
os doentes. Estas doencas incluem patologias
de todos os érgdos, podem afetar pessoas de
qualquer idade e exigem uma colaboragéo
multidisciplinar entre diversos profissionais.

0 diagndstico precoce pode melhorar os resul-
tados, mas apenas 5 % das DMH conhecidas
estdo atualmente incluidas nos programas de
rastreio neonatal da Europa, havendo uma
necessidade de harmonizacao dos programas
nacionais. Os conhecimentos em termos de his-
téria natural, de eficacia e seguranca das tera-
péuticas e de acompanhamento a longo prazo
de muitas destas doencas s&o incompletos.

A MetabERN pretende melhorar as vidas das
pessoas afetadas por este grupo altamente

heterogéneo de doencas dividindo-as em sete
categorias principais. Trata-se da primeira rede
pan-europeia e pan-metabdlica do seu género.

A rede esta a criar um inventario de doencas
metabdlicas, a desenvolver informacdes e ses-
sdes de formacdo para os doentes, a avancar
no diagnostico colaborativo de novas doencas
e a estabelecer um ponto de referenciagéo
a longo prazo trazendo os conhecimentos
especializados até aos doentes.

A MetabERN ira desenvolver uma plataforma
de consulta em tempo real para processos

de decisao clinica e promover programas de
investigacdo translacional transversais as
DMH. Ird partilhar conhecimentos no interior
da rede e além da mesma, expandindo-a
para outras regides e paises.

COORDENADOR DA REDE

Professor Maurizio Scarpa

Helios Dr Horst Schmidt Kliniken,
Alemanha




As doencas vasculares multissistémicas raras
incluem doencas que afetam todos os tipos
de vasos sanguineos, com consequéncias
para varios sistemas de 6rgaos. Estas doen-
¢as exigem uma abordagem muiltidisciplinar
aos cuidados.

A VASCERN inclui cinco grupos de trabalho
sobre doencas raras: telangiectasia hemorra-
gica hereditaria (HHT-WG), doencas heredita-
rias da aorta toracica (HTAD-WG), sindrome de
Ehlers-Danlos vascular (MSA-WG), linfedema
pediatrico e primario (PPL-WG) e anomalias
vasculares (VASCA-WG). Um grupo de traba-
lho especifico sobre os doentes (Patient-WG)
permite que os representantes dos doen-
tes participem em todas as atividades da
RER. Além disso, sdo criados varios grupos de
trabalho tematicos para abordar quest6es de
comunicacao, saude em linha, ética, registo
de doentes e educacéo e formacao.

0 trabalho em rede, a partilha e a dissemi-
nacdo de conhecimentos especializados, a
promocao de melhores praticas, as orienta-
¢Oes e resultados clinicos, a capacitacdo dos
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doentes e a melhoria dos conhecimentos atra-
vés de investigacdo clinica e de base estdo
entre os objetivos da VASCERN.

Os profissionais de saude envolvidos na
VASCERN far&o palestras sobre as suas areas
de especialidade e disponibilizarao os materiais
didaticos na Internet. Serdo criadas bolsas de
uma semana que permitirdo aos estudantes da
UE aprender mais sobre estas apresentacdes
raras, e 0s conhecimentos serdo partilhados

através da rede e com os profissionais de
saude ndo abrangidos pela rede.
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Diretorio das RER

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 ReCONNECT
ERN RITA
ERN-RND

ERN Skin

ERN TRANSPLANT-CHILD
MerabERN
VASCERN

Rede Europeia de Referéncia para as doencas enddcrinas

Rede Europeia de Referéncia para as doencas renais

Rede Europeia de Referéncia para as doencas ésseas

Rede Europeia de Referéncia para as anomalias craniofaciais e doencas ORL

Rede Europeia de Referéncia para as epilepsias

Rede Europeia de Referéncia para os cancros em adultos (tumores solidos)

Rede Europeia de Referéncia para as doencas hematoldgicas

Rede Europeia de Referéncia para as doencas e patologias urogenitais

Rede Europeia de Referéncia para as doencas neuromusculares

Rede Europeia de Referéncia para as doencas oculares

Rede Europeia de Referéncia para as sindromes genéticas de risco de tumor

Rede Europeia de Referéncia para as doencas cardiacas

Rede Europeia de Referéncia para as anomalias hereditarias e congénitas

Rede Europeia de Referéncia para as malformacées congénitas e deficiéncias intelectuais raras
Rede Europeia de Referéncia para as doencas respiratérias

Rede Europeia de Referéncia para o cancro pediatrico (hemato-oncologia)

Rede Europeia de Referéncia para as doencas hepaticas

Rede Europeia de Referéncia para as doencas musculosqueléticas e dos tecidos conjuntivos
Rede Europeia de Referéncia para a imunodeficiéncia e as doencas autoinflamatdrias e autoimunes
Rede Europeia de Referéncia para as doencas neurolégicas

Rede Europeia de Referéncia para as doencas da pele

Rede Europeia de Referéncia para os transplantes pediatricos

Rede Europeia de Referéncia para as doencas metabolicas hereditarias

Rede Europeia de Referéncia para as doencas vasculares multissistémicas
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Na Europa, todos os anos, é diagnosticada uma doenca rara
a meio milhéo de pessoas. Nenhum pais consegue enfrentar
este desafio sozinho.

As redes europeias de referéncia sdo redes virtuais que
reunem especialistas de toda a UE.

Em conjunto, irGo lutar contra as doencas complexas ou
raras melhorando o diagndstico e o acesso a cuidados
especializados.

Mais informacdes sobre as RER
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