* X
*
* *

* 5 K
Europska
komisija

|

.‘\

e,y European

Qe "\

‘..'.; V¢ Reference
o

®o0 * Networks

et U sluzbi pacijenata s rijetkim’"‘

bolestima, bolestima
s niskim stupnjem rasirenosti
i slozenim bolestima

Share.Care.Cure.

Zdravlje

A

- -
‘—

7 N



llustracija na naslovnici © Europska unija

Fotografije: str. 3 © Europska komisija, str. 9 i str. 18 © ERN EURO-NMD i JWMDRC (John Walton Muscular Dystrophy Research Centre),
str. 12 © ERN CRANIO, str. 13 © ERN EpiCARE, str. 17 © The Christie, Manchester, UK, str. 20 © ERN EYE, St James’s University Teaching
Hospital, Leeds, UK, str. 23 © ERN GUARD, str. 24 © ERNICA, str. 33 © University Hospital Tubingen (organizacija za koordinaciju ERN-RND-om),
str. 35 © ERN TRANSPLANTChild, str. 39 © APHP, VASCERN 2015. Sve ostale, © iStockphoto.

Za svaku upotrebu i reprodukciju fotografija ¢ija autorska prava ne pripadaju Europskoj uniji. Dozvolu treba traZiti izravno o vlasnika autorskih prava.

Europe Direct je usluga koja vam omogucuje pronaci odgovore
na pitanja o Europskoj uniji

Besplatni telefonski broj (*):

0080067891011

(*) Informacije su besplatne, kao i vecina poziva (premda neke mreZe,
javne govornice ili hoteli mogu naplacivati pozive).

Vige informacija o Europskoj uniji dostupno je na internetu (http://europa.eu).
Luxembourg: Ured za publikacije Europske unije, 2017.

Electronic version:

ISBN 978-92-79-65509-8
doi:10.2875/376673

Catalogue number: EW-04-17-100-HR-N

Paper version:

ISBN 978-92-79-65476-3
doi:10.2875/559292

Catalogue number: EW-04-17-100-HR-C

© Europska unija, 2017.
UmnoZavanje je dopusteno uz uvjet navodenja izvora.
Printed in Belgium

TISKANO NA PAPIRU IZBIJELJENOME BEZ ELEMENTARNOG KLORA (ECF)


http://europa.eu

.‘\
o,y European
@o: )

o'.. 8 Reference
' ...

0s0' Networks

U sluzbi pacijenata s rijetkim
bolestima, bolestima
s niskim stupnjem rasirenosti
i sloZzenim bolestima

Share.Care.Cure.



U sluzbi pacijenata s rijetkim bolestima, bolestima s niskim stupnjem rasirenosti i slozenim bolestima

Intervju s povjerenikom Europske komisije za zdravlje i sigurnost hrane

Koristi ce imati tisuce
pacijenata”

Vytenis Andriukaitis, europski povjerenik za zdravlje i sigurnost hrane, kaze
da se vrijednost suradnje na razini EU-a posebno ocCituje u slucaju rijetkih

i sloZenih bolesti.

Sto je potaknulo stvaranje Europskih
referentnih mreza?

Cesto tujemo tragitne price o pacijentima s rijet-
kim ili sloZenim, po Zivot opasnim, bolestima koji
se suotavaju s izazovima u dobivanju totne
dijagnoze i u dostupnosti odgovarajucih tera-
pija i klinicke strucnosti. Njihovi lije¢nici nisu im u
mogucnosti pomodi jer nikada nisu vidjeli sli¢ne
slucajeve i stoga se pacijenti ne lijece ili moraju
pretraZivati intermet u nadi da ¢e pronaci centar
s potrebnom struénoscu.

Kako ERN-ovi mogu poboljsati Zivote
Europljana?

Uz Europske referentne mreZe, pacijenti s rijet-
kim i sloZenim stanjima moci ¢e imati koristi od
najboljeg lijecenja i savjeta dostupnih u EU-u za
njinovo konkretno stanje. Njihovi lijecnici imat
¢e pristup skupini visokospecijaliziranih kolega
iz cijele Europe.

U prvoj ¢e fazi vise od 900 zdravstvenih
ustanova iz gotovo svih drzava ¢lanica EU-a

suradivati u 24 tematske mreZe. One ¢e obu-
hvatiti Sirok raspon stanja, od poremecaja
kosti do bolesti krvi, od karcinoma u djetinj-
stvu do imunodeficijencije. Olaksat ¢e pristup
dijagnozi, lijecenju i pruZanju povoljne i viso-
kokvalitetne zdravstvene zastite.

Koja je dodana vrijednost suradnje u ovom
podrudju na razini EU-a?

Sa znanjem i resursima o specifitnim rijetkim
stanjima koji su raspréeni diljem pojedinacnih
zemalja EU moZe osigurati znatajnu dodanu
vrijednost povezivanjem, okupljanjem stru¢-
njaka i maksimalnim povecavanjem sinergija
medu drzavama ¢lanicama.

Ni jedna zemlja sama nema znanja i sposobnost
lijeciti sva rijetka i slozena stanja. No, suradnjom
i razmjenom znanja koje spasava Zivot kroz
Europske referentne mreZe na europskoj razini
pacijenti diljem EU-a imat ¢e pristup najboljim
raspolozivim praksama.

vise od

900

zdravstvenih ustanova

\

tematske mrezZe



“Ni jedna zemlja
sama nema znanja
i sposobnost lijeciti sva

rijetka i sloZzena stanja”

Vytenis Andriukaitis

Koje su uloge osoba uklju¢enih u ERN-ove?

Pokretacke sile ERN-ova jesu zdravstveni
djelatnici i nacionalna zdravstvena tijela. Oni
demonstriraju povjerenje, preuzimaju i imaju
najaktivniju ulogu u razvoju i funkcioniranju
mreza.

Uloga Komisije, kako je definirano Direktivom
EU-a o pravima pacijenata u prekograni¢noj
zdravstvenoj zastiti iz 2011, jest stvoriti okvir
za ERN-ove. Komisija takoder osigurava bespo-
vratna sredstva za potporu koordinatora mreza
i nudi im tehnicke instrumente za umreZavanje.

Koje dodatne mjere poduzimate u borbi
s rijetkim i sloZzenim bolestima?

ERN-ovi su dijelom Sire strategije za postizanje
vece ucinkovitosti, raspoloZivosti i otporno-
sti europskih zdravstvenih sustava. Europska
komisija podupire drZave ¢lanice okupljanjem
znanja i struénosti, registara, podataka i finan-
ciranja. Podupiremo istraZivanje i inovacije te
projekte financiranja i zajednicke akcije. Dajemo

poticaje proizvodacima za razvoj lijekova za
rijetke bolesti (orphan lijekova) i njihovo pla-
siranje na trziste.

Cemu se nadate u buduénosti ERN-ova?

Nadam se da ¢e ERN-ovi ponuditi konkretne
rezultate za desetke tisu¢a pacijenata koji
boluju od rijetkih bolesti kako vise ne bi tap-
kali u mraku u potrazi za odgovorima te kako
bi imali koristi od najboljih stru¢njaka dostu-
pnih u Europi te kako bi Zivjeli duze i zdravije.
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Pozadina

U sluzbi pacijenata s rijetkim bolestima, bolestima s niskim stupnjem rasirenosti i slozenim bolestima

Rijetke i sloZene bolesti uzrokuju kroni¢ne zdravstvene probleme,

a Cesto su opasne po Zivot.

Izmedu 5000 i 8000 rijetkih bolesti utjete
na svakodnevnicu oko 30 milijuna ljudi u EU-u.
Primjerice, samo u podrugju onkologije postoji
gotovo 300 razli¢itih tipova rijetkih karci-
noma, a svake godine vise od pola milijuna
ljudi u Europi dijagnosticirano je s nekim od njih.

Mnoge osobe pogodene rijetkim ili sloZenim
stanjem nemaju pristup dijagnozi i lijecenju
visoke kvalitete. Stru¢no i specijalistitko znanje
moZe biti oskudno zbog malog broja pacijenata.

EU i nacionalne vlade predani su poboljSanju
prepoznavanja i lijecenja tih rijetkih i slozenih
stanja jatanjem suradnje i koordinacije na europ-
skoj razini te podupiranjem nacionalnih planova
za rijetke bolesti.

Direktiva EU-a iz 2011. o pravima pacijenata
u prekograni¢noj zdravstvenoj skrbi omogucuje
naknadu pacijentima za lije¢enje u drugoj drzavi
¢lanici EU-a te pacijentima olak3ava i pristup
informacijama o zdravstvenoj skrbi, povecavajuci
time njihove moguc¢nosti lijecenja. Direktiva je
2013. godine postala zakon u drzavama ¢la-
nicama EU-a i naglasava vrijednost e-zdrav-
stva i vaZnost interoperabilnosti u nacionalnim
zdravstvenim IT sustavima u olak3avanju raz-
mjene informacija.

U tom kontekstu i uz potporu zdravstvenog
programa EU-a, prvih 24 europskih referen-
tnih mreZa zapocelo je sa svojim aktivnostima
2017. godine.

5000-8000

RIJETKIH BOLESTI UKLJUCUJUCI

300

RIJETKIH KARCINOMA POGADA

30

MILIJUNA LJUDI U EU-U

Mnoge osobe pogodene
rijetkim ili sloZenim
stanjerm nemaju pristup
dijagnozi i lijeCenju
visoke kvalitete. Strucno
i specijalisticko znanje
moZe biti oskudno zbog
malog broja pacijenata.
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U sluzbi pacijenata s rijetkim bolestima, bolestima s niskim stupnjem rasirenosti i slozenim bolestima

Sto su ERN-ovi?

Europske referentne mreze (ERN) virtualne su mreZe koje ukljucuju
pruZatelje zdravstvene skrbi diljem Europe. Njihov je cilj boriti se protiv
slozenih ili rijetkih bolesti i stanja koja zahtijevaju visokospecijalizirano

lijeCenje i koncentraciju znanja i resursa.

Za pregled dijagnoze i lijeCenja pacijenta,
koordinatori ERN-a sazivaju ,virtualne” savje-
todavne odbore zdravstvenih stru¢njaka iz
razli¢itih disciplina koristeci se posebnom IT
platformom i telemedicinskim alatima.

Ni jedna zemlja nema znanja i sposobnost
sama lijeciti sve rijetke i sloZene bolesti. ERN-
ovi pacijentima i lije¢nicima diljem EU-a nude
potencijalno nude pristup najboljoj stru¢nosti
i pravovremenu razmjenu znanja koje spasava
Zivot, a bez potrebe putovanja u drugu zemlju.

Nakon prvog poziva za dostavu prijedloga
u srpnju 2016., prvi ERN-ovi odobreni su
u prosincu 2016. i pokrenuti u oZujku 2017.
u Vilniusu gdje su se odrzali njihovi uvodni
sastanci. U trenutku njihova osnivanja mreze
su obuhvacale vise od 900 visokospeci-
jaliziranih zdravstvenih ustanova smje-
stenih u 313 bolnica u 25 drZava ¢lanica

(plus u Norveskoj). Dvadeset i Cetiri ERN-a
radi na nizu tematskih pitanja, ukljucujuci
i poremecaje kostiju, karcinom u djetinjstvu
i imunodeficijenciju. O¢ekuje se da ¢e ERN-ovi
tijekom sljedecih pet godina osnaZiti svoje
kapacitete i time koristiti tisu¢ama pacije-
nata u EU-u koji boluju od rijetkog ili sloze-
nog stanja. Pozivi pruZateljima zdravstvene
skrbi koji se Zele pridruziti ERN-ovima bit ¢e
objavljeni svake godine.

Inicijativu ERN-ova podupire nekoliko
programa financiranja EU-a, ukljucujuci
i Zdravstveni program, Instrument za pove-
zivanje Europe i Obzor 2020.

Drzave ¢lanice EU-a vode proces ERN-ova:
odgovorne su za priznavanje centara na nacio-
nalnoj razini, odobravaju prijave, dok je Odbor
drZava Clanica odgovoran za razvoj strategije
EU-a o ERN-ovima i odobravanje mreza.
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ERN za endokrina
stanja (Endo-ERN)

Rijetka endokrina stanja ukljucuju preveliku,
premalu ili neprikladnu hormonsku aktiv-
nost, hormonsku rezistenciju, rast tumora
u endokrinim organima
ili bolesti s posljedicama
za endokrini sustav.
Epidemioloska distribu-
cija vrlo je promjenjiva
od izrazito rijetkih sta-
nja, rijetkih stanja do
onih s niskim stupnjem
raSirenosti. Pacijentima
s poremecajem s niskim
stupnjem rasirenosti
moze biti potrebna visokospecijalizirana skrb
muiltidisciplinarog tima na ¢elu s endokri-
nologom.

Endo-ERN je uspostavio osam glavnih temat-
skih cjelina koje obuhvacaju cijeli spektar
urodenih i steCenih stanja. To su: poremecaji
nadbubreZne Zlijezde, poremecaji homeostaze
kalcija i fosfata, poremecaji spolnog razvoja
i sazrijevanja, genetski poremecaji homeo-
staze glukoze i inzulina, sindromi genetskog
endokrinog tumora, poremecaji rasta i sin-
dromi genetske pretilosti, poremecaji hipofize
i poremecaji Stitnjace.

Cilj Endo-ERN-a jest osigurati
poboljsane postupke
postavljanja dijagnoze, lijecenje,
kvalitetu skrbi i mjerljive ishode
za pacijente.

ERN se temelji na radu nekoliko postojecih
europskih mreZa, ukljutujuci i one uspostavljene
kroz Europsko endokrinolosko drustvo (ESE)
i Europsko drustvo za pedijatrijsku endokrinolo-
giju (ESPE) te one razvijene kroz akcije COST-a.

Cilj Endo-ERN-a jest osigurati poboljsane
postupke postavljanja dijagnoze, lijeCenje,
kvalitetu skrbi i mjerljive ishode za pacijente
s rijetkim endokrinim stanjima olakSavanjem
muiltidiscipliname i prekograni¢ne suradnje
i obrazovanja te slusanjem pacijenta.

KOORDINATOR MREZE

Profesor Alberto M. Pereira
Medicinski centar Sveucilista Leiden,
Nizozemska
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Rijetke i sloZene bolesti bubrega obuhvacaju
Citav niz urodenih, nasljednih i ste¢enih poreme-
¢aja. Procjenjuje se da najmanje dva milijuna
Europljana boluje od rijetkih bolesti bubrega,
od Cega glomerulopatija i urodena anoma-
lija bubrega Cine oko milijun slucajeva. Usto,
nasljedne tubulopatije,
tubulointersticijalne bole-

sti i trombotitne mikroan-

giopatije predstavljaju niz

rijetkih i izrazito rijetkih

bolesti visokoga klini¢-

kog znacaja.

Vrhunski dijagnosticki

alati mogu pruziti vrijedne informacije o pro-
gnozi bolesti i terapijskim moguc¢nostima.
Medutim, pristup testiranju nije univerza-
lan. Zbog zakasnjelog postavljanja dijagnoze
i odgodenog lijetenja mnoge rijetke bolesti
bubrega razvit ce se u zatajenje bubrega.

Ovaj ERN nastojat ce poboljsati standarde
postavljanja dijagnoze i lijeCenja diljem
Europe. MreZa ce uspostaviti konsenzus
o racionalnim dijagnostickim algoritmima
za pacijente koji pokazuju znakove i simp-
tome bolesti bubrega, ukljucujuci standar-
dne kriterije za genetsko testiranje u slu¢aju
sumnje na nasljednu bolest bubrega. Radne

skupine potom ¢e definirati klinicke putove za
terapijsko upravljanje nakon temeljite analize
dostupnih lijeCenja.

Usluge internetskog savjetovanja poboljsat
¢e upravljanje novim i sloZzenim slucajevima.
Pristup virtualnom savjetodavnom odboru bit
¢e nadopunjen administrativnim mjerama za
olakSavanje putovanja pacijenta u specija-
lizirane centre ako je to potrebno, u skladu
s Direktivom EU-a o prekograni¢noj zdravstve-
noj zastiti i Uredbi o socijalnom osiguranju.

Bit ¢e osmisljen niz internetskih seminara
za ulenje i osposobljavanje zdravstvenih
djelatnika.
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Dodavanje vrijednost
za pacijente i strucnjake

Pacijenti s rijetkim i sloZenim bolestima mogu
provesti godine bez jasne dijagnoze. To moze
biti frustrirajuce i demoralizirajuce iskustvo za
pacijente i njihove obitelji. Mnogi koji Zive s tim
stanjima jesu djeca na Ciji razvoj znatajno utjece
njihovo kretanje kroz zdravstveni sustav u potrazi
za dijagnozom, a koje ponekad ukljucuje posje-
¢ivanje nekoliko specijalista.

ERN-ovi poboljSavaju svijest javnosti i strunjaka
o rijetkim bolestima i kompliciranim prezenta-
cijama bolesti, povecavajuci vjerojatnost ranog
i to¢nog postavljanja dijagnoze i utinkovitog
lijecenja gdje je ono moguce.

MreZe predstavljaju platformu za razvoj smjer-
nica, osposobljavanje i razmjenu znanja. ERN-ovi
mogu olaksati velikim klinickim studijama da
poboljsaju razumijevanje bolesti i razviju nove
lijekove prikupljanjem velike koli¢ine podataka
0 pacijentima.

Zdravstvenim djelatnicima specijalistima ERN-
ovi omogucuju umreZavanje sa strucnjacima
istomisljenicima iz cijele Europe - staju na kraj
profesionalnoj izolaciji s kojom se suocavaju
mnogi stru¢njaci za rijetke bolesti.

Inovacija u pruZanju zdravstvene skrbi jest
kamen temeljac sustava ERN-ova, a razvoj

novih modela skrbi, rjeSenja i alati e-zdravstva
te inovativna medicinska rjeSenja i uredaji mije-
njaju nacin lijecenja. ERN-ovi su inkubatori za
razvoj digitalnih usluga za pruzanje virtualne
zdravstvene skrbi.

ERN-ovi ¢e pomodi u poticanju ekonomije raz-
mjera i osigurati ucinkovitiju upotrebu resursa,
s pozitivnim utjecajem na odrZivost nacional-
nih sustava zdravstvene skrbi. MreZe su vidljiv
prikaz onoga Sto solidarnost u Europi moze
postici.

MreZe predstavljaju
platformu za

razvoj smjernica,
osposobljavanje

I razmjenu znanja.
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ERN za bolesti kostiju
(ERN BOND)

Rijetke bolesti kostiju obuhvacaju poremecaje
formiranja kostiju, njihovo modeliranje, pre-
gradnju i uklanjanje te nedostatke regulatomih
putova tih procesa. Njihove su posljedice nizak
rast, deformacija kosti, anomalija zuba, bolovi,
lomovi i invaliditet, a mogu negativno utjecati
na neuromuskularnu funkciju i hematopoezu.

ERN BOND povezuje sve rijetke bolesti kostiju
— urodene, kroni¢ne i genetske — koje utjecu
na hrskavicu, kosti i dentin.
MreZa se u pocetku foku-
sira na osteogenesis imper-
fecta (Ol), hipofosfatemicni
rahitis vezan na kromosom
X (XLH) i ahondroplaziju
(ACH) kao primjere, na
temelju rasirenosti bole-
sti, poteskoca postavljanja
dijagnoze i upravljanja i pojave novih lije¢enja,
prije prelaska na rijetke bolesti, a nakon uspo-
stave sustavnih pristupa.

U radu s pacijentima, BOND ¢e razviti ishode
o kojima izvjes¢uju pacijenti i mjere na teme-
lju iskustva. MreZa ce razviti smjemice, sto ¢e
dovesti do razvoja i Sirenja najbolje prakse.
S razvojem terapeutike mreZa ce raditi kako
bi pogodenim pacijentima osigurala brz pri-
stup studijama.

U radu s pacijentima, BOND
Ce razviti ishode o kojima
izvjiesc¢uju pacijenti i mjere

na temelju iskustva.

4

BOND ¢e omoguciti razvoj vjestina kroz e-zdrav-
stvo i telemedicinske platforme, uz radne
posjete, teCajeve i aktivnosti Sirenja. Cilj mreZe
jest smanjiti vrijeme potrebno za postavljanje
dijagnoze s manjim brojem neprikladnih testova,
tocniju dijagnozu i osigurati dostupnost novih
odrzivih lije¢enja unutar dvije do tri godine.

KOORDINATOR MREZE

dr. Luca Sangiorgi

Ortopedski institut Rizzoli,
Bologna, Italija
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Nacin odobravanja ERN-ova

Drzave €lanice EU-a igraju glavnu ulogu
u odredivanju i razvoju Europskih referen-
tnih mreza. Za ostvarivanje statusa ERN-a
¢lanovi mreZe prijavljuju se na poziv Europske
komisije. Tu prijavu ocijenilo je nezavisno
tijelo za procjenu (IAB) koje je izradilo izvje-
Sc¢e o svakom kandidatu. Odbor drZava ¢la-
nica (BoMS) zatim je odlutio treba li odobriti
prijavu za ERN.

BoMS obuhvaca kandidate iz svih drzava
¢lanica EU-a plus iz Norveske i igra aktivnu
ulogu u razvoju strategije o ERN-ovima. BoMS

,To donosi prakticne
koristi u smislu

skrbi o pacijentima

i upravljanja mrezama.”

nastavlja s nadzorom ¢lanova ERN-ova, pro-
cjenjuje kandidate koji Zele pritupiti postoje-
¢im mrezama i odobrava sve buduce mreZze.

Zemlje koje nisu zastupljene u odobrenim
ERN-ovima mogu sudjelovati putem pruza-
telja zdravstvene skrbi koje su njihove drZave
¢lanice odredile kao ,povezane” ifili ,surad-
nicke” nacionalne centre.

Kljucni kriteriji
usmijerenost na pacijente i klinicko

vodstvo

10 tanova u najmanje
0Sam zemalja

jaka nezavisna procjena

zadovoljavanje kriterija mreze
i ¢lanova

potpora nacionalnim tijelima
i odobrenje nacionalnih tijela.

Profesorica Katarzyna Kotulska-JoZwiak,
savjetnica neurologinja i jedna od poljskih predstavnica
u BoMS-u, kaZe da se pri odredivanju sastava ERN-ova

savjetovalo sa stru¢njacima i pacijentima. ,Htjeli smo

imati mreZe za pojedina podrucja bolesti kako bismo
ispunili o¢ekivanja zainteresiranih strana”, rekla je.
,10 donosi prakticne koristi u smislu skrbi o pacijentima
i upravljanja mreZama.”

11
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U sluzbi pacijenata s rijetkim bolestima, bolestima s niskim stupnjem rasirenosti i slozenim bolestima

ERN za kraniofacijalne

anomalije i ORL
poremecaje (ERN CRANIO)

Urodene kraniofacijalne anomalije ukljucuju
djecu rodenu s nerazvijenim ili loSe razvijenim
dijelovima mozga, lubanje i/ili lica koje rezul-
tiraju u znatajnim funkcionalnim problemima
i psihosocijalnim izazovima. Pacijenti zahtijevaju
pracenje i lije¢enje od rodenja do odrasle dobi.
Klinitko i javno znanje o mnogima od tih prezen-
tacija jest slabo, a postav-
ljanje dijagnoze moZe biti
vrlo izazovno.

Ovaj ERN bavi se s nekoliko
raskoraka u skrbi znacajno
poboljSavajuci upoznatost
pruZatelja primame zdrav-
stvene zastite s kraniofa-
cijalnim anomalijama. MrezZa razvija nastavne
tetajeve o brojnim stanjima koji ¢e biti dostu-
pni puterm mreZne stranice otvorena pristupa.

Clanovi zajedno rade na pobolj3anju obrazo-
vanja, osposobljavanja i istraZivanja, blisko
suradujuci s organizacijama pacijenata. Ako
ne postoje organizacije pacijenata, savjetuje
se s fokusnim skupinama pacijenata. ERN
CRANIO vrednuije tip i vrijeme kirurskog lije-
¢enja u centrima koji sudjeluju u programu
s ciljem rasvjetljavanja njihova utjecaja

MreZa razvija nastavne tecajeve
o0 brojnim stanjima koji ce biti
dostupni putem mreZne stranice
otvorena pristupa.

i usporedivanja najboljih praksi u Europi sa
standardima.

Prikupljanjem podataka o dugoro¢nim isho-
dima raznih stanja mreZa ¢e pomoci u savje-
tovanju pacijenata i roditelja te moZe usmijeriti
fokus lijeCenja na podru¢ja koja dobivaju pre-
malo pozormosti. MreZa ¢e podrZati otkrivanje
novih uzro¢nih gena povecanjem broja sudi-
onika u istrazivackim studijama.

o
...00. \
Qe .‘0‘

KOORDINATOR MREZE

Profesorica Irene Mathijssen
Medicinski centar Erasmus,
Nizozemska
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ERN za epilepsije

(EpiCARE)

Epilepsija pogada najmanje Sest milijuna ljudi
u Europi. Tradicionalno antiepileptitko lijece-
nje pomaze eliminirati napadaje u izmedu
60% i 70% ljudi koji boluju od epilepsije.
Pacijenti koji boluju od refraktome epilepsije
imaju loSe klinicke izglede.

Tradicionalno se epilepsiju lijetilo kao jednu
bolest, ali ta se stanja sve tesc¢e smatraju
skupinom rijetkih i sloZenih bolesti. ORPHANET
— portal za rijetke bolesti i lijekove za rijetke
bolesti (orphan) — navodi 137 poremecaja
s epilepsijom kao prevladavaju¢im simpto-
mom, No Mnogi pacijenti ostaju bez postav-
ljene dijagnoze i bez pristupa lijecenju.

Cilj mreZe jest: osigurati potpuni pristup i isko-
ristavanje pretkirurskog vrednovanja i kirurgiju
epilepsije,; povecati broj postavljenih dija-
gnoza rijetkih uzroka epilepsije, poboljsati
identifikaciju pacijenata s rijetkim uzrocima
epilepsije koji se mogu lijeciti, povecati pri-
stup specijaliziranoj skrbi za rijetke uzroke
i poticati istraZivanje inovativnog lijecenja
uzroka u rijetkih i sloZenih epilepsija.

EpiCARE se temelji na radu pilot ERN-a E-pilepsy
koji je nastojao povecati svijest o kirurgiji za

povecati broj pacijenata

oji

bez napadaja u Europi.

epilepsiju i njezinoj dostupnosti za pomno oda-
brane pojedince, a koji se utinkovito koristio
e-alatima i raspravama multidisciplinamog tima.
EpiCARE mreZa, koja ukljucuje aktivne sudionike
iz organizacija pacijenata, nastoji povecati broj
pacijenata bez napadaja u Europi.

KOORDINATOR MREZE

Profesorica Helen Cross

Djecja bolnica Great Ormond Street,
NHS Trust, Ujedinjena Kraljevina
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U sluzbi pacijenata s rijetkim bolestima, bolestima s niskim stupnjem rasirenosti i slozenim bolestima

ERN za karcinome .
u odraslih (Cvrsti tumori)  ®3%¢
(ERN EURACAN)

Identificirano je vise od 300 rijetkih karci-
noma. ERN EURACAN obuhvaca sve rijetke &vr-
ste tumore (karcinome) u odraslih, grupirajuci ih
U 10 domena u skladu klasifikacijama RARECARE
i ICD10. Upravljanje rijetkim karcinomima pred-
stavlja znacajne dijagno-
stitke izazove, ponekad
s velikim posljedicama za
kvalitetu Zivota bolesnika
i ishod. Neodgovarajuce
vodenje ovih pacijenata
takoder moZe dovesti do
povecanog rizika od reci-
diva te rizika od smrti.

ERN EURACAN dijeli alate najboljih praksi i uspo-
stavlja referentne centre za rijetke karcinome.
Takoder uspostavlja smjernice za dijagnosticku
i terapijsku klinicku praksu koje se redovito azu-
riraju. Cilj je mreZe dosegnuti sve zemlje EU-a
uroku od pet godina i razviti sustav upucivanja
kako bi se osiguralo da se najmanje 75 % paci-
jenata lije¢i u centru EURACAN. Nastoji pove-
Cati preZivljavanje pacijenata, proizvesti alate
za komunikaciju na svim jezicima za pacijente
i lije¢nike te razviti multinacionalne baze poda-
taka i tumorske banke.

Cilj je mreZe dosegnuti sve zemlje
EU-a u roku od pet godina i razviti
sustav upucivanja kako bi se
osiguralo da se najmanje 75 %
pacijenata lijeci u centru EURACAN.

ERN se temelji na postojecim klini¢kim i istra-
Zivackim mrezama koje su uspjesno provodile
klinicka ispitivanja kroz Europsku organiza-
ciju za istraZivanje i lijecenje raka (EORTC) te
uspostavile smjernice kroz EORTC i Europsko
drustvo za medicinsku onkologiju (ESMO).
Takoder ima koristi od rada mreZa koje su
formirali Europsko drustvo za neuroendokrine
tumore (ENETS) i MreZa karcinoma vezivnog
tkiva (Conticanet) kao i nekoliko istraZivackih
projekata EU-a.

KOORDINATOR MREZE

Profesor Jean-Yves Blay
Centre Léon Bérard, Lyon, Francuska
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Kontrola u rukama
drzava clanica

Paul Boom predstavlja Nizozemsku u Odboru
drZava ¢lanica (BoMS). BoMS ima klju¢énu
ulogu u odredivanju buduc¢nosti ERN-ova
i u odobravanju mreZa. Iz zakonodavstva
je jasno da je kontrola u rukama drzava ¢la-
nica’, kaze. ,Nacionalna tijela utvrduju jesu li
kandidati za ERN zadovoljili kriterije u smislu
kvalitete, ukljucenosti pacijenata i upravljanja.”

Na nacionalnoj razini drzave ¢lanice takoder dje-
luju kako bi osigurale dobru povezanost ERN-ova
s nacionalnim zdravstvenim sluzbama, tvrdi g.
Boom. ,ERN-ovi ne smiju postati zasebni otoci
izvrsnosti koji djeluju u izolaciji’, kaZe. ,Dobro
su povezani s bolnicom i pruZateljima primarmne
zdravstvene zastite te se koriste zajednicama
u svojem podrugju i podrZavaju pacijente diljem
Europe.”

Gledajuci Sire na utjecaj ERN-ova, g. Boom kaze
da mreZe oznacavaju uzbudljivo novo poglavlje
u europskoj suradnji u podrucju zdravstvene
skrbi. Oni su jasan primjer kako drzave ¢lanice
mogu suradivati radi stvaranja dodatne vrijed-
nosti za gradane. ,Po mojem misljenju, ERN-ovi
bi mogli sluziti kao platforma za razvoj alata
e-zdravstva i ¢ak bismo mogli svjedociti vecoj
suradnji na ¢es¢im kroniénim bolestima”, rekao
je. ,5ada imamo platformu koju moZemo nado-
gradivati, priliku za drZave ¢lanice da medusobno
razgovaraju o zajednickim izazovima u zdrav-
stvenoj skrbi i razmisljaju izvan granica.”

,Sada imamo

platformu koju mozemo
nadogradivati, priliku

za drzave Clanice da
medusobno razgovaraju
0 zajednickim izazovima
u zdravstvenoj skrbi

I razmisljaju izvan
granica.”

15
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U sluzbi pacijenata s rijetkim bolestima, bolestima s niskim stupnjem rasirenosti i slozenim bolestima

ERN za hematoloske

bolesti (EuroBloodNet)

Hematoloske bolesti ukljucuju abnormalnosti krvi
i stanica kostane srZi, limfnih organa i faktora
koagulacije, a gotovo sve su rijetke. Mogu se
podijeliti u Sest kategorija: rijetki
poremecaji crvenih krvnih stanica,
poremecaji kostane srzi, rijetki
poremecaji koagulacije, hemo-
kromatoza i drugi rijetki genetski
poremecaji sinteze Zeljeza, mijelo-
idne maligne bolesti i limfne mali-
gne bolesti.

Dijagnoza rijetkin hematoloskih

bolesti (RHD-ovi) zahtijeva veliku

klini¢ku stru¢nost i pristup Sirokom rasponu
laboratorijskih usluga i tehnologija snimanja.
Ti testovi omogucuju preciznu klasifikaciju bolesti
prema kriterijima SZ0-a primjenom meduna-
rodnih bodovnih sustava i, gdje je to moguce,
biomarkera.

S obzirom na navedene uvjete i ¢injenicu da
su neki RHD-ovi vrlo rijetki, dijagnoza se Cesto
previda ili kasno postavlja, osobito u starijih
pacijenata. Lijecenje je esto tesko zbog spe-
cijaliziranih infrastruktura i potrebnih timova te
poteskoca u pristupu specifitnom lije¢enju kao
Sto su transplantacija alogenih mati¢nih stanica
ili faktori koagulacije.

U nekim zemljama postoje
preventivni programi za
odredena stanja, dok je
u podrucju probira hitno
potrebno uskladivanje.

U nekim zemljama postoje preventivni pro-
grami za odredena stanja, dok je u podrugju
probira hitno potrebno uskladivanje..

EuroBloodNet, s iskustvom stecenim zahva-
ljujuci Europskoj mreZi za rijetke i urodene
anemije (ENERCA), i Europskoj hematolos-
koj udruzi (EHA), koje financira EU, nastojat
¢e: poboljsati pristup zdravstvenoj skrbi za
bolesnike s RHD-ovima, promicati smjer-
nice i najbolje prakse, poboljsati osposo-
bljavanje i razmjenu znanja, ponuditi klinicki
savjet gdje je nacionalna stru¢nost oskudna
te povecati broj klini¢kih ispitivanja u tom
podrucju.

KOORDINATOR MREZE

Profesor Pierre Fenaux
Hépital Saint-Louis, Pariz, Francuska
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ERN za urogenitalne
bolesti i stanja
(ERN eUROGEN)

Rijetka i sloZzena urogenitalna stanja mogu
zahtijevati kirursko ispravljanje, Cesto tije-
kom neonatalnog razdoblja ili u djetinjstvu.
Urinarna i fekalna inkontinencija stavljaju
tezak teret na pedijatrijske, adolescentske
i odrasle pacijente. Pogodenim pojedincima
potrebna je doZivotna skrb multidisciplinamih
timova stru¢njaka koji planiraju i izvode ope-
racije te pruzaju postoperativnu fizioterapiju
i psiholosku podrsku.

eUROGEN ¢e osigurati neovisno ocijenjene
smjernice za najbolje prakse i poboljsati
razmjenu ishoda. On ¢e po prvi put ponu-
diti mogucnost pracenja dugorocnih ishoda
pacijenata u razdoblju od 15 do 20 godina.

MreZa ¢e prikupljati podatke i materijale
koji nedostaju, razvijati nove smjernice,
sakupljati dokaze o najboljim praksama,
identificirati razlike u praksama, razvijati
programe obrazovanja i osposobljavanja,
postaviti istraZivacki program u suradnji
s predstavnicima pacijenata te razmjenji-
vati znanja sudjelovanjem u virtualnim mul-
tidisciplinarnim timovima. Do 2020. godine
najmanje ¢e 50 novih specijalista za rijetke
i sloZene urogenitalne bolesti imati koristi

od specifitnog osposobljavanja i stipendija
koje je razvio eUROGEN.

U konacnici, mreZa nastoji unaprijediti inova-
cije u medicini i poboljsati dijagnostiku i lije-
Cenje pacijenata.

U nekim zemljama postoje
preventivni programi
za odredena stanja, dok
Je u podrucju probira hitno

potrebno uskladivanje.

KOORDINATOR MREZE

Profesor Christopher Chapple
Sheffield Teaching Hospitals
NHS Foundation Trust,
Ujedinjena Kraljevina
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U sluzbi pacijenata s rijetkim bolestima, bolestima s niskim stupnjem rasirenosti i slozenim bolestima

ERN za neuromuskularne

otes

...O.. \

Qe "0‘
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bolesti (ERN EURO-NMD) '.“0

Neuromuskularne bolesti (NMD) javljaju se od
ranog djetinjstva do kasne odrasle dobi, a karak-
teriziraju ih slabost misica i klonulost, ali mogu
biti povezane s drugim simptomima, ukljucu-
juci umor, bol, ukogenost, sljepocu, poteskace
s gutanjem, poteskoce s disanjem i bolesti srca.
Vecina je NMD-ova progresivna, osoba slabi
i ima skraceni Zivotni
vijek i smanjenu kva-
litetu Zivota.

U Europi postoje zna-
Cajni raskoraci i razlike
u pristupu postavljanju
dijagnoze i lijecenju.
Glavni izazovi u pobolj-
Sanju ishoda ukljucuju
odgodu upucivanja iz
primarne zdravstvene
skrbi u specijalisticki centar i upravljanje prije-
laza s pedijatrije na usluge za odrasle.

ERN EURO-NMD ujedinjuje vodece europske
stru¢njake kako bi pacijentima osigurao pri-
stup specijalisti¢koj skrbi putem virtualnih
i osobnih konzultacija. Cilj je mreZe skratiti
vrijeme za postavljanje dijagnoze za 40 %
u prvih pet godina radi poboljsanja dijagno-
stitkog prinosa za 15 % i povecanja pristupa
odgovarajucim putovima skrbi.

Cilj je mreZe skratiti vrijeme za
postavljanje dijagnoze za 40%

u prvih pet godina radi poboljSanja
dijagnostickog prinosa za 15%

i povecanja pristupa odgovarajucim

putovima skrbi

Nadalje, ERN EURO-NMD razvit ¢e nove
smjemice i pruZiti zdravstvenim djelatnicima
i pacijentima informacije o najboljim prak-
sama specifitnima za bolest. Znanje koje
je mreZa stvorila i njeguje bit ¢e dostupno
svima putem alata e-zdravstva. Na teme-
lju dosadasnje snazne suradnje, mreza ce
takoder poticati suradnju s potencijalom
za poticanje istraZivanja i razvoja tera-
pije za rjeSavanje nezadovoljenih potreba
pacijenata.

KOORDINATOR MREZE

Profesorica Kate Bushby

Newcastle upon Tyne Hospitals NHS
Foundation Trust, Ujedinjena Kraljevina
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Europa: globalni
centar izvrsnosti

Europske referentne mreZe zapocele
su s radom u oZujku 2017. lako su te
mreZe jos uvijek nove i njihova je primarna
svrha poboljsati Zivote ljudi u Europi koji
Zive s rijetkim i sloZenih bolestima, imat ¢e
globalni utjecaj.

ERN-ovi Ce iskoristiti najbolje globalne prakse
tamo gdje one postoje i stvoriti nove tamo
gdje ih nema. MreZe ¢e pomoc¢i uéiniti
Europu srediStem djelovanja u vezi s rijet-
kim i sloZenim stanjima.

Primjerice, ERN-ovi ¢e biti dobro pozicionirani
za provedbu smjernica najboljih praksi. Za
stanja gdje ne postoje smjernice za postav-
lianje dijagnoze ili lijecenje, mreZe mogu
imati funkciju razvoja smjernica i najbo-
ljih praksi.

Povezivanjem stru¢njaka i pacijenata ERN-ovi
takoder imaju potencijal pojednostavniti kli-
nicke studije i testirati terapijske intervencije.
To ¢e ih staviti na ¢elo inovacija u brojnim
podrugjima rijetkih bolesti.

Model ERN-ova mogao bi postati primjer dru-
gima. Vrhunski alati e-zdravstva razvijeni kao
pomoc u prekograni¢noj suradniji u Europi takoder
mogu imati potencijal poticati medunarodnu
suradnju, istovremeno poboljsavajuci pristup
zdravstvenoj skrbi.

ERN-ovi ce iskoristiti
najbolje globalne prakse
tamo gdje one postoje

i stvoriti nove tamo gdje
ih nema.
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ERN za bolest;
oka (ERN EYE)

Rijetke bolesti oka (RED) vodeci su uzrok
ostecenja vida i sljepoce u djece i mla-
dih odraslih osoba u Europi. Vise od
9S00 RED-ova nave-
deno je na portalu za
rijetke bolesti i lije-
kove za rijetke bolesti
(orphan) (ORPHANET).
Uklju€uju tesce bole-
sti kao Sto je retinitis
pigmentosa, Cija je
procijenjena rasirenost
1 na 5000, kao i neke
vrlo rijetke bolesti opisane samo jednom
ili dva puta u medicinskoj literaturi.

ERN EYE bavi se tim stanjima u sklopu
Cetiriju tematskih skupina: rijetke bolesti
mreznice, rijetke neurooftalmoloske bolesti,
rijetke bolesti pedijatrijske oftalmologije
i rijetka stanja prednjeg segmenta.

Usto, Sest transverzalnih radnih skupina
bavi se pitanjima koja su zajednicka Ceti-
rima glavnim temama. Dodatne radne sku-
pine usredotoCuju se na odredena podrugja,
ukljucujuci genetsko testiranje, registre,
istraZivanja, obrazovanje, komunikaciju
i pacijente.

Glavni je cilj mreZe razvoj virtualne
klinike, poznate pod nazivom
EyeClin, Sto ¢e zajamciti najbolju
pokrivenost RED-ova i olaksati
prekogranicno Sirenje strucnosti.

Glavni je cilj mreZe razvoj virtualne klinike,
poznate pod nazivom EyeClin, sto ¢e zajam-
¢iti najbolju pokrivenost RED-ova i olak3ati pre-
kogranicno Sirenje stru¢nosti.

KOORDINATOR MREZE

Profesorica Héléne Dollfus

Hépitaux Universitaires de Strasbourg,
Francuska
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ERN za genetske

sindrome rizika od tumora  ®¢sye

(ERN GENTURIS)

Genetski sindromi rizika od tumora pore-
mecaji su u kojima nasljedne genetske
mutacije pojedinaca snazno pogoduju
razvoju tumora. Rizik od
karcinoma tijekom Zivota
moZe iznositi ¢ak 100 %.
lako postoji znacajna
raznolikost u sustavima
pogodenih organa, poje-
dinci pogodeni ovim sta-
njima dijele sli¢ne izazove:
kasnjenje u postavljanju
dijagnoze, nedostatak prevencije za paci-
jente i zdrave rodake i loSe terapijsko uprav-
lianje. Trenutatno samo 20 — 30 % ljudi
s genetskim sindromima rizika od tumora
ima postavljenu dijagnozu.

ERN GENTURIS radi na poboljsanju identifi-
kacije tih sindroma, smanjenju razlika u kli-
nickim ishodima, izradi i provedbi smjernica,
razvoju registara i biologkih banaka, pot-
pori istraZivanju i osnazivanju pacijenata.
MreZa ¢e obrazovati javnost i zdravstvene
djelatnike te poticati razmjenu najboljih
praksi u cijeloj Europi. Poboljsat ce se
pristup multidisciplinarnoj skrbi uz nove
modele i standarde za razmjenu i raspravu

Trenutacno samo 20 — 30 %
liudi s genetskim sindromima
rizika od tumora ima
postavljenu dijagnozu.

o sloZenim slu¢ajevima. MreZa poboljsava
kvalitetu i tumacenje genetskog testiranja
te povecava sudjelovanje pacijenta u kli-
ni¢kim istraZivatkim programima.

ERN GENTURIS suradivat ¢e s drugim ERN-
ovima na poboljsanju skrbi o pacijentima
s genetskim sindromima rizika od tumora
koji razvijaju stanja koja su dijelom struc-
nosti druge mreZe.

KOORDINATOR MREZE

Profesorica Nicoline Hoogerbrugge
Medicinski centar Sveucilista
Radboud, Nizozemska
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Suradnja na djelu

Informacijska tehnologija (IT) i alati e-zdrav-
stva mogu igrati vaZznu ulogu u olakSavanju
suradnje. ERN-ovi su povezani namjenskom
IT platformom preko koje koordinator mreZe
moZe sazivati ,virtualne” savjetodavne odbore
medicinskih stru¢njaka koristeci se telemedi-
cinskim alatima za ocjenu stanja pacijenta
radi postavljanja dijagnoze ili lije¢enja. To
zdravstvenim djelatnicima, koji su prethodno
rijetke i sloZene slucajeve obradivali u izolaciji,
omogucava savjetovanje s kolegama i tra-
Zenje drugog misljenja. Sredisnja znacajka
tih alata jest interoperabilnost.

Zahvaljujuci tehnologiji, zemljopis ne mora
biti zapreka za rad u rasprsenim timovima.

U nekim ¢e sluc¢ajevima biti dovoljni telefon-
ski ili videopozivi. U drugim se slutajevima
mreZza moze koristiti namjenskim sustavima
za razmjenu uzoraka tkiva ili snimke sloze-
nih stanja visoke rezolucije. Te se tehnolo-
gije takoder mogu upotrijebiti kao repozitorij
slu¢ajeva i pomodi u stvaranju velike banke
slu¢ajeva za daljnje istraZivanje.

Na primjer, nakon 5to se sigurno razmijene
patoloski ili radioloski podaci, ¢lanovi mreZze
mogu se prijaviti, pogledati snimke i komenti-
i dalje je odgovoran za svojeg pacijenta, ali
moze iskoristiti ERN kao vrijedan i potporni
resurs.

Povezani partneri

Cilj je ERN-ova osigurati istinsku dodanu
vrijednost svim drzavama ¢lanicama EU-a.
Relevantno zakonodavstvo omogucava
zemljama koje nisu zastupljene u odo-
brenim ERN-ovima sudjelovanje putem
pruZatelja zdravstvene skrbi koje su njihove
drZave ¢lanice imenovale ,povezanim” i/ili
Jsuradnickim” nacionalnim centrima.

DrzZave clanice takoder mogu odrediti nacionalno
srediste za koordinaciju s ciljem povezivanja sa
svim ERN-ovima. Odbor drzava ¢lanica ERN-
ova uspostavlja zajednicki okvir za imenovanje
i integraciju tih vrsta centara u ERN-ove. Unatot
tome, bitno je da drZave ¢lanice odredivanje
povezanih partneraprovode u sklopu otvorenih,
transparentnih i robusnih postupaka.

Zahvaljujuci tehnologiji,
zemljopis ne mora
biti zapreka za rad

U rasprsenim timovima.

Prve povezane partnere trebale bi imenovati
neke drZave clanice do kraja 2017. godine.
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ERN za bolesti srca
(ERN GUARD-HEART)

Rijetke sr¢ane bolesti mogu se pojaviti tije-
kom Zivota osobe i uglavnom su genet-
ske. Ta stanja karakterizira Sirok raspon
simptoma i znakova koji se razlikuju od
bolesti do bolesti, ali i od
pacijenta do pacijenta. Sve
te sréane bolesti obiljeZava
jedinstvena podloznost izne-
nadnoj smrti u mladoj dobi
do koje dolazi u inace zdra-
vih ljudi.

MreZa GUARD-HEART identi-
ficirala je sljedeca tematska
podrucja: obiteljske elek-
tri¢ne bolesti, obiteljske kar-
diomiopatije, urodene sréane mane i druge
rijetke srcane bolesti. Te teme temelje se
na klinickim smjernicama Europskog kar-
dioloskog drustva (ESC), Medunarodnoj
klasifikaciji bolesti (ICD10) i ORPHANET-u.

ERN GUARD-HEART nastoji ojacati koordina-
ciju stru€nosti i resursa kako bi se olak3alo
prikupljanje multidisciplinarnih znanja koja
¢e se mapirati i prosiriti nestru¢noj javnosti.

ERN GUARD-HEART nastoji
ojacati koordinaciju struc¢nosti
i resursa kako bi se olaksalo
prikuplianje multidisciplinarnih p
znanja koja ¢e se mapirati  §
I prosiriti nestrucnoj javnosti.

5

Usluge zdravstvene skrbi pruzat ce se preko
zajednicke platforme e-zdravstva. To ¢e paci-
jentima i zdravstvenim djelatnicima diljem
Europe osigurati Siri pristup stru¢nosti.
Poticanjem bliZe suradnje medu stru¢nja-
cima, steci Ce se i razmjenjivati nova znan-
stvena saznanja za potporu razvoja novih
dijagnostickih i terapijskih postupaka te iden-
tifikaciju novih rijetkih sr¢anih bolesti.

KOORDINATOR MREZE

Profesor Arthur Wilde
Akademski medicinski centar,
Amsterdam, Nizozemska
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ERN za nasljedne

i urodene abnormalnosti

(ERNICA)

ERNICA se bavi urodenim anomalijama i bole-
stima koje se javljaju u ranoj Zivotnoj dobi
i zahtijevaju multidisciplinarmnu skrb i dugo-
rocno pracenje te ispituje prijelaz u odra-
slu dob.

MreZa je organizirana oko dva glavna pod-
ru¢ja djelovanja u skladu s klasifikacijama
ORPHANET i ICD10. Jedno podrugje djelovanja
bavi se malformacijama probavnog sustava,
a drugo malformacijama dijafragme i trbusne
stijenke. U potonjem podrugju postoje radne
skupine koje pokrivaju malformacije jednjaka
kao i skupina koja radi na gastroenteroloskim
i crijevnim bolestima. Ova skupina takoder
uklju€uje podskupinu specijaliziranu za cri-
jevne poremecaje. Svaka radna skupina ima
svoje operativne skupine za specifitne bolesti.

Za neke od tih rijetkih bolesti stopa smrtnosti
moZe biti ¢ak do 50 %. ERNICA cilja poboljsati
kvalitetu skrbi koju pacijenti primaju i smanjiti
dugoro¢ni ucinak ovih rijetkih bolesti u dojen-
Cadi. MreZa ce olak3ati istraZivacke suradnje

s mogucnoscu razvoja klinitkih smjemica na
temelju dokaza. Unaprijedit ¢e se i dostupnost
novih kirurskih tehnika i lije¢enja.

ERNICA je mjesto susreta nacionalnih udruga
pacijenata i njegovatelja, uklju€ujuci medicin-
ske sestre i druga zanimanja predana pobolj-
sanju ishoda pacijenata.

@ 0 cke od tih rijetkih

bolesti stopa smrtnosti
moZe biti cak do 50%.

KOORDINATOR MREZE

Profesor René Wijnen

Medicinski centar Erasmus Rotterdam,
Nizozemska




U sluzbi pacijenata s rijetkim bolestima, bolestima s niskim stupnjem rasirenosti i slozenim bolestima

ERN za urodene
malformacije

| rijetke intelektualne
poteskoce (ERN ITHACA)

Ovaj ERN okuplja stru¢njake za rijetke uro-
dene malformacije i rijetke poremecaje inte-
lektualnih poteskoc¢a. Urodene malformacije
pogadaju jednu bebu od njih 40. Za uobita-
jenije malformacije, kao 5to je rascjep usne,
postoje Cvrste mreZe skrbi. Kad je rijec o rje-
dim stanjima, stru¢njaci su rasprseni diljem
EU-a. Mnoge malformacije javljaju se kao
dio ,sindroma” povezanih s abnormalnim
rastom, razvojem ili socijalnom prilagodbom.
Opisano je vise od 8000 sindroma, a uce-
stalost najcescih iznosi manje od 1 u 2 000.

Poremecaji kromosoma jedan su od naj-
tes¢ih uzroka malformacija i intelektualnih
poteskoca. Novi testovi, kao 5to su sekvenci-
ranje eksoma i genoma, poboljsali su izglede
za postavljanje dijagnoze, ali nisu rutinski
dostupni u vise od 50 % visokospecijalizi-
ranih centara.

Povecanje pristupa ovoj tehnologiji klju¢an
je cilj ERN-a ITHACA. MreZa takoder razvija
inicijative telezdravstva s virtualnim multi-
disciplinarnim timovima diljem centara EU-a

te ¢e se koristiti virtualnim internetskim kli-
nikama za poboljsanje dostupnosti dijagno-
stike bez potrebe za putovanjem pacijenata.

ERN ITHACA umreZit ¢e roditelje i pacijente
s ciljem razvoja najboljih praksi i pokretanja
razvoja smjernica gdje je to potrebno. Utvrdit
¢e kriterije za podatke registra pacijenata,
unaprijediti osposobljavanje zdravstvenih
djelatnika i olaksati istrazivanja. Mreza ¢e
suradivati s postojec¢im mreZama na terenu
i sa ERN-ovima s kojima ima zajednitke

interese, a istovremeno Ce pacijente zadr-
Zati u sredistu svojih aktivnosti.

KOORDINATOR MREZE

Profesorica Jill Clayton-Smith

Central Manchester NHS Foundation
Trust, Ujedinjena Kraljevina
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Upravljanje Europskom

referenthom mrezom

Profesor Pierre Fenaux, profesor hematologije
u bolnici Hopital Saint-Louis, Pariz, Francuska,
voditelj je EuroBloodNet ERN-a. Prema mislje-
nju profesora Fenauxa, mreZa EuroBloodNet
sa 66 ¢lanova nudi znatajne koristi pacijen-
tima i stru¢njacima. ,Svrha ERN-a jest da bude
usmjeren na pacijente, da poboljSa dostupnost
zdravstvene skrbi kod rijetkin hematoloskih
poremecaja’, kaze. ,0Osiguravamo vrhunsku
dijagnostiku i lijetenje u centrima diljem Europe
gdje potrebna strutnost moZzda ne postoji.”

Kaze da potpore drzava ¢lanica EU-a
i Europske komisije dodaju tezinu mreZi
i poboljsavaju njezin kapacitet sirenja smjer-
nica. ,Takoder vidimo velike mogu¢nosti za
poucavanje o rijetkim hematoloskim bole-
stima kroz sustave kontinuirane medicinske
edukacije (CME)”, dodaje profesor Fenaux.

Za lijetnike se svakodnevna korist mreZe oci-
tuje u radu na rijetkim ili sloZenim slu¢ajevima:

,LijeCnici mogu konzultirati kolege stru¢njake
u drugim zemljama — time zavrsava izolacija
koju zdravstveni djelatnici ponekad osjecaju
ako nemaju pristup kolegama koji mogu dati
drugo misljenje.”

Postoje i druge potencijalne koristi. Profesor
Fenaux kaZe da ¢e povezivanje bolnica diljem
Europe stvoriti kriticnu masu pacijenata s rijet-
kim bolestima, utiruci put za klinicka istra-
Zivanja koja prethodno ne bi bila izvediva.

Te veze takoder mogu posluZiti kao zastu-
pnicka platforma poticanjem razvoja udruga
pacijenata za osobe s rijetkim bolestima te
pruZanjem stru¢nog misljenja o inovativnom
lijecenju. ,Ako lokalni lijecnik pita svoju bolnicu
za pristup inovativnom lijecenju, nasa mreza
moze ponuditi stru¢no misljenje o znanosti
iza nove intervencije”, kaZe profesor Fenaux.
LLijecnici i pacijenti u ovom podrucju sada
znaju da nisu sami.”

,Lijecnici mogu
konzultirati kolege
strucnjake u drugim
zemljama - time
zavrsava izolacija koju
zdravstveni djelatnici
ponekad osjecaju

ako nemaju pristup
kolegama koji mogu dati
drugo misljenje.”
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ERN za bolesti diSnhog
sustava (ERN LUNG)

SloZene bolesti pluca zahtijevaju multidiscipli-
narnu skrb uz psihosocijalnu potporu. Uzrok te
sloZenosti mogu biti temeljni genetski meha-
nizmi bolesti, sekundarne pro-
mjene i Steta nanesena drugim
sustavima organa. Rana dija-
gnoza i pristup specijalistickoj
skrbi mogu poboljsati ishode
mnogih od tih stanja.

ERN-LUNG bavi se nizom rijet-
kih i sloZenih plu¢nih stanja,
uklju€ujuci idiopatsku plu¢nu
fibrozu, cisti¢nu fibrozu, neci-
sti¢nu fibroznu bronhiektaziju,
plu¢nu hipertenziju, PCD, AATD, mezoteliom,
kroni¢nu disfunkciju plu¢nog alotransplantata
i ostale kroni¢ne bolesti pluca.

MreZa nastoji poboljsati stru¢nost diljem
Europe radi unaprjedenja standarda skrbi,
kvalitete Zivota i prognoze za citav spektar
rijetkih bolesti pluca. Clanovi: razvijaju i Sire
smjernice o skrbi, promicu zajednicke pristupe
lijecenju, povecavaju prekogranic¢ni pristup
dijagnostici i lije¢enju, pokrecu i podrzavaju
registre i okupljaju dovoljno velike skupine
za klinitka ispitivanja, razvoj lijekova i priro-
doslovne studije.

MreZa nastoji poboljsati
strucnost diljem Europe radi
unaprjedenja standarda
skrbi, kvalitete Zivota
i prognoze za Citav spektar
rijetkih bolesti pluca.

I 1

ERN-LUNG pacijentima pruZa dostupnost
interdisciplinarmih timova radi dobivanja
drugog misljenja o sloZzenim slu¢ajevima
internetom, a bez potrebe za putovanjem
pacijenta. Rezultirat ¢e Sirenjem internet-
skog sustava strugnog savjetovanja uspo-
stavljenim kroz pilot-projekt ECORN-CF koji
je financirao EU.

Profesor Thomas O.F. Wagner
Klinikum der Johann Wolfgang
Goethe-Universitéit, Frankfurt am
Main, Njemacka
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ERN za pedijatrijske

karcinome

(hematoonkologija)
(ERN PaedCan)

Pedijatrijski karcinom rijedak je i javlja se
u nekoliko podvrsta. Uz 20000 djece kojima
je nedavno dijagnosticiran karcinom diljem
Europe i 6000 pacijenata koji svake godine
od njega umru, pedijatrijski karcinom i dalje je
vodeci uzrok smrti od bolesti u djece starije od
godine dana.

Prosjetne stope prezivljavanja
poboljale su se tijekom posljednjih
nekoliko desetljeca. Za neka stanja
napredak je bio drasti¢an, dok su za
druga ishodi i dalje vrlo losi. Znacajne
nejednakosti u stopama prezivlja-
vanja takoder predstavljaju izazov
u Europi, s losijim ishodima u isto¢noj Europi.

ERN PaedCan radi na poboljsanju dostupno-
sti zdravstvene zastite visoke kvalitete djeci
oboljeloj od karcinoma ¢ija stanja zahtijevaju
specijalistitku stru¢nost i alate koji nisu Siroko
dostupni zbog malog broja slu¢ajeva i nedo-
statka resursa. Nadovezuije se na prijasnje pro-
jekte koje je financirao EU: ENCCA-u, PanCare
i EXPO-r-Net. ERN PaedCan popisuje specijali-
sticke centre radi poboljsanja njihove vidljivosti

MreZa odbora za pedijatrijske
onkoloske tumore provest ce
se s pomocu IT alata s ciljemn
razmjene strucnosti i savjeta.

pruzateljima zdravstvene skrbi i pacijentima.
MreZa odbora za pedijatrijske onkoloske tumore
provest ¢e se s pomocu IT alata s ciljem raz-
mjene strunosti i savjeta.

Cilj je mreZe povecati preZivljavanje karci-
noma u djetinjstvu i kvalitetu Zivota potica-
njem suradnje, istraZivanja i osposobljavanja.
Krajnji joj je cilj smanijiti trenutatne nejedna-
kosti preZivljavanja karcinoma u djetinjstvu

i sposobnosti zdravstvene skrbi u drzavama
¢lanicama EU-a.

KOORDINATOR MREZE

Profesorica Ruth Ladenstein
IstraZivacki institut za rak u djece /
Djecja bolnica St Anna, Bec, Austrija
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ERN za hepatoloske :
bolesti (ERN RARE-LIVER)  ®¢35¢

Rijetke bolesti jetre mogu uzrokovati progre-
sivno oStecenje jetre, Sto dovodi do fibroze
i ciroze. Komplikacije ciroze mogu dovesti do
smrti i, u mnogim slucajevima, jedino ucinko-
vito lije¢enje jest transplantacija jetre. Umor,
svrbeZ kod kolestatskih bolesti i bol i otekline
trbuha kod cisti¢nih bolesti znacajno utjecu
na kvalitetu Zivota.

U pedijatrijskih pacijenata kasnjenje u postav-
ljanju dijagnoze i neuspjeh napretka i dose-
zanja razvojnih prekretnica dodatni su klju¢ni
¢imbenici, zajedno s izazovom prelaska u skrb
tijekom adolescencije.

ERN RARE-LIVER bavi se temama triju bolesti:
autoimunom bolesti jetre, metabolitkom bili-
jarnom atrezijom i srodnim bolestima jetre te
strukturnom bolesti jetre. Kad je rijec o bole-
sti jetre, mreZa ¢e prvi put potpuno objediniti
odraslu i pedijatrijsku skrb, s naglaskom na
potrebe tranzicijskog stanovnistva i impli-
kacije za obitelji s genetskom dijagnozom.

Prioritet je sastaviti azurne smjernice.
Smijernice za skrb provodit ¢e se u surad-
nji s Europskim udruZenjem za proucavanje
jetre (EASL) i Europskim drustvom za djetju

gastroenterologiju, hepatologiju i prehranu
(ESPGHAN). To ¢e podrZati standardizacija
kljucnih dijagnostickih i prognostickih testova.

Svijest lije¢nika o rijetkim bolestima jetre i jed-
nakoj dostupnosti brzorazvijaju¢ih mogucno-
sti lijeCenja predstavljaju velike izazove koje
treba rjesavati.

N\
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Kad je rijec o bolesti jetre, mreza
Ce prvi put potpuno objediniti
odraslu i pedijatrijsku skrb.

KOORDINATOR MREZE

Profesor David Jones
Newcastle upon Tyne Hospitals
NHS Foundation Trust,
Ujedinjena Kraljevina




30

U sluzbi pacijenata s rijetkim bolestima, bolestima s niskim stupnjem rasirenosti i slozenim bolestima

ERN za bolesti vezivnog
tkiva i misi¢no-kostane
bolesti (ERN ReCONNET)

Rijetke bolesti vezivnog tkiva i misi¢no-
koStane bolesti (rCTD) obuhvacaju veliki broj
bolesti i sindroma, s ogromnim utjecajem na
dobrobit pacijenata. Ukljutuju nasljedna sta-
nja i sistemske autoimune bolesti kao Sto su
sistemska skleroza, mijesane bolesti vezivnog
tkiva, idiopatske upalne miopatije, nediferen-
cirane bolesti vezivnog tkiva i antifosfolipidni
sindrom. Kasna dijagnoza,
posebice u rijetkih ili sloZenih
prezentacija, ¢est je problem.

Ova mreza grupira rCTD-
ove u tri glavne tematske
skupine: rijetke autoimune,
sloZene autoimune i rijetke
nasljedne bolesti vezivnog
tkiva i misi¢no-kostane bolesti.

ReCONNET cilja poboljsati

rano postavljanje dijagnoze, vodenje paci-
jenta, pruZanje skrbi i virtualne rasprave
o klinickim slu¢ajevima unutar mreze i s
povezanim centrima. Upotreba informacij-
skih tehnologija (IT) olak3at ¢e interakciju
medu centrima. MreZa ¢e poboljsati znan-
stvene spoznaje rCTD-ova i olaksati stva-
ranje velike baze podataka za identifikaciju

MreZa ¢e poboljsati znanstvene
spoznaje rCTD-ova i olaksati
stvaranje velike baze podataka
za identifikaciju novih klinickih
ili bioloskih markera za pomoc
u postavljanju dijagnoze.

novih klinickih ili bioloskih markera za pomot¢
u postavljanju dijagnoze.

Razvit ¢e i Siriti obrazovne programe za paci-
jente i obitelji, a provodit ¢e se i nove smjer-
nice i mjere kvalitete. Poboljsani terapijski
protokoli i ve¢i angaZman pacijenata takoder
su prioriteti.

KOORDINATOR MREZE

Profesorica Marta Mosca
Azienda Ospedaliero Universitaria
Pisana, Italija
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Nacionalne politike
o rijetkim bolestima

Drzave ¢lanice EU-a odgovome su za nacio-
nalnu zdravstvenu politiku i pruzanje zdrav-
stvene skrbi. Europsko vijece ministara
zdravstva! preporucilo je 2009. godine da
drzave ¢lanice uspostave i provedu pla-
nove ili strategije do kraja 2013. godine za
potporu pacijenata koji boluju od rijetkih
bolesti. Sukladno preporuci, planovi bi bili
osmisljeni za:

vodenje i strukturiranje djelovanja kod
rijetkih bolesti unutar nacionalnih zdrav-
stvenih i socijalnih sustava

integriranje inicijativa na lokalnim, regio-
nalnim i nacionalnim razinama u planove
ili strategije s ciljem osiguravanja sveo-
buhvatnog pristupa

definiranje prioritetnog djelovanja s cilje-
vima i mehanizmima pracenja

Provedbu nacionalnih planova/strategija
podrZavaju projekti koji se financiraju
iz zdravstvenih programa EU-a. Godine

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

20089. usmjerenost na rijetke bolesti bila je
relativno nova i inovativna u vecini drzava
¢lanica, a samo Cetiri su imale uspostavljene
nacionalne planove. Trenutacno 23 drzave
¢lanice imaju svoje planove/strategije.

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


�http://eur-lex.europa.eu/LexUriServ/LexUriServ.do?uri=OJ:C:2009:151:0007:0010:EN:PDF
�http://eur-lex.europa.eu/LexUriServ/LexUriServ.do?uri=OJ:C:2009:151:0007:0010:EN:PDF
http://ec.europa.eu/health/rare_diseases/national_plans/detailed_hr
http://ec.europa.eu/health/rare_diseases/national_plans/detailed_hr
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ERN za imunodeficijenciju, &3
autoinflamatorne

| autoimune
bolesti (ERN RITA)

RITA okuplja vodece europ-
ske centre sa stru¢nim
znanjem u postavljanju
dijagnoze i lije¢enju rijet-
kih imunoloskih poreme-
¢aja. Oni predstavljaju
potencijalno po Zivot opa-
sna stanja koja zahtijevaju
multidisciplinaru skrb slo-
Zenom dijagnostitkom obradom i visokospeci-
jaliziranim lije¢enjem. MreZa ova stanja dijeli na
tri podteme: primarnu imunodeficijenciju (PID),
autoimune bolesti i autoinflamatorme poreme-
¢aje. Usto, tu je i podtema pedijatrijske reu-
matologije koja zahvaca podteme autoimunih
i autoimfalamtomih bolesti.

Ova mreZa temelji se na radu europskih znan-
stvenih drustava koja su razvila registre pacije-
nata, klinicke smjernice, istraZivacke suradnje,
obrazovne aktivnosti i veze s organizacijama
pacijenata.

ERN RITA usmjerena je smanjenju nejednako-
sti s kojima se susrec¢u pacijenti u potrazi za

ERN RITA usmjerena je
smanjenju nejednakosti
s kojima se susrecu pacijenti
U potrazi za dostupnim
dijagnostickim testiranjem
i inovativnim lijeCenjem.

dostupnim dijagnostickim testiranjem i ino-
vativnim lije¢enjem, kao 5to su bioloske tera-
pije, zamjena imunoglobuling, transplantacija
matic¢nih stanica i genska terapija.

Cilj je povezati prethodno postojece registre,
razviti paneuropske klinicke smjemice, osnovati
radnu skupinu geneticara za kontrolu kvalitete
tehnologije sekvenciranja sljedece generacije,
dogovoriti zajednicki alat za farmakovigilanciju
kod tih rijetkih stanja, sazvati radnu skupinu
za ispravnu upotrebu i pracenje bioloskih tre-
tmana u imunolo3ki posredovanim bolestima,

povezati i poboljsati terapije mati¢nim stani-
cama i genske terapije za pacijente, poticati
suradnje medu udrugama pacijenata i povezati
pedijatrijske specijaliste i specijaliste za odrasle
u svim trima temama.

KOORDINATOR MREZE

Profesor Andrew Cant
Newcastle upon Tyne Hospitals NHS

Foundation Trust, Ujedinjena Kraljevina




ERN za neuroloske

bolesti (ER

Europska referentna mrezZa za rijetke neu-
roloske bolesti (ERN-RND) ima za cilj baviti
se nezadovoljenim potrebama vise od
500000 ljudi koji Zive s RND-ovima u Europi.
Zbog znacajne heterogenosti fenotipa i geno-
tipa pacijenata s RND-om, 60 % oboljelih
i dalje nema postav-
lienu dijagnozu.

Vise od
ERN-RND nastoji rijesiti
te raskorake virtual-
nim multidisciplinar-
nim savjetovanjem,
povecanjem broja
pacijenata u regi-
strima za 20 %, a za cilj ima i poboljsanje
od 20 % u ishodima slucajeva — postotak
bolesnika s konatnom dijagnozom. Putovi
multidiscipliname skrbi razvit ¢e se u suradnji
s udruzenjem European Pathway Association
i portalom ORPHANET.

MreZa se razvija na postojecoj infrastruk-
turi integriranjem nekoliko zrelih mrezZa za
RND pod krovnim ERN-RND-om i dopunom
funkcionalnih registara za stanja kao 5to su
Huntingtonova bolest i ataksija.

Zive s RND-ovima u Europi
60% i dalje nema postavljenu

U sluzbi pacijenata s rijetkim bolestima, bolestima s niskim stupnjem rasirenosti i slozenim bolestima

N-RND)
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500000 ljudi koji
dijagnozu.

Vanjski program procjene kvalitete za standar-
dizaciju klju¢nih dijagnostitkih testova bit ¢e
razvijen u suradnji s Europskom mreZom za kva-
litetu molekulame genetike, osiguravajuci svim
pacijentima pristup jednakim dijagnostickim
mogucnostima. ERN-RND ¢e podrzZati interven-
cije osposobljavanja, istraZivanja i inovacija te
osigurati uvaZavanje misljenja pacijenata.

KOORDINATOR MREZE

dr. Holm Graessner
Sveucilisna bolnica Tiibingen,
Njemacka
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ERN za kozne
bolesti (ERN Skin)

Mnoge koZne bolesti ozbiljno utje¢u na
pacijente i mogu biti povezane s rizikom od
karcinoma. Postavljanje dijagnoze rijetkih
i sloZenih koznih bolesti
sastoji se od pune pro-
cjene koZe i sluznice, kao
i drugih sustava, te biopsije
koZe. Samo iskusni derma-
tolozi mogu razlikovati ta
sloZena stanja. Nedostatak
stru¢ne dijagnoze prepreka
je lijecenju. To moZe pred-
stavljati duboko fizi¢ko i psihicko opterecenje
za pacijente.

Ova mreZa okuplja vodece stru¢njake
u podrugju rijetkih koznih bolesti djece i odra-
slih radi razmjene znanja, azuriranja i razvoja
smjemica za najbolje prakse te unaprjedenja
struénog usavrsavanja i edukacije pacijenata.

Cilj joj je poboljsanje organizacije zdrav-
stvene skrbi udruZivanjem sredstava, uklju-
Cujuci i platformu sa stru¢nim patolozima, za
centralizirano proucavanje snimaka i surad-
nicke rasprave o teskim slucajevima. Za svaku
obuhvacenu bolest osnovni multidisciplinami
timovi uklju¢ivat ¢e dermatologa, medicin-
sku sestru, psihologa, geneticara, dijeteticara
i patologa, uz druge specijaliste po potrebi.

Provest ce se sveobuhvatna
socio-ekonomska
studija o pojedinacnom
opterecenju bolesti.

U e

ERN Skin takoder ce razviti registre rijetkih
koZnih bolesti, Sto ¢e omoguciti sudjelovanje
u istrazivackim programima i klinickim ispiti-
vanjima s pacijentima koji imaju karakteri-
sti¢nu prezentaciju te poticanje terapijskog
istrazivanja s dovoljno velikim skupinama
bolesnika. Nadalje, provest ¢e se sveobu-
hvatna socio-ekonomska studija o pojedi-
nacnom opterecenju bolesti.

KOORDINATOR MREZE

Profesorica Christine Bodemer
Bolnica Necker Enfants Malades Hopital,
Odjel dermatologije, APHP, Pariz,
Francuska




Pedijatrijska transplantacija (PT), i ¢vrstih organa
(SOT) i transplantacija hematopoetskih maticnih
stanica (HSCT), jedini je ucinkovit postupak za
nekoliko rijetkih bolesti.

Optimalna posttran-

splantacijska skrb

zahtijeva koncentri-

rano djelovanje mul-

tidisciplinarnog tima.

Nakon transplantacije

pacijenti se suofavaju

s kronitnom imunosu-

presijom kako bi se

izbjeglo odbacivanje. To zahtijeva pracenje
posttransplantacijskih komplikacija za produ-
Zenje Zivotnog vijeka i poboljsanje kvalitete
Zivota. ERN TRANSPLANT-CHILD okuplja stru¢-
njake u PT-u i posttransplantacijskoj skrbi za
poboljSanje ishoda za djecu i njihove obitelji.

Cilj je mreZe skratiti vrijeme hospitalizacije i slo-
Zenog i dugotrajnog lije¢enja. Radi na poboljsa-
nju usluga psiholoske podrske kako djeca prelaze
u odraslu dab. Cilj je mreZe TRANSPLANT-CHILD
dostupnima uciniti najnovije tehnike i medi-
cinske, farmakoloske i terapeutske napretke.

U sluzbi pacijenata s rijetkim bolestima, bolestima s niskim stupnjem rasirenosti i slozenim bolestima

Clanovi takoder olakdavaju Sirenje uskladenih
smjernica klinickih praksi i razvoj personalizirane
medicine u PT-u.

TRANSPLANT-CHILD nastoji smanijiti troskove
povezane s transplantacijom — poput ponovne
transplantacije i farmakoloskih tretmana —
i uskladuje skrb PT-a kako bi se smanijile opa-
snosti od posttransplantacijskin komplikacija.
Vodeci europski stru¢njaci PT-a zajedno rade
na smanjenju mortaliteta i morbiditeta u vezi
s transplantacijom u djece.
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Usmjerenost na poboljSanje
zdravstvenih ishoda pacijenata:
uloga organizacija pacijenata

Pacijenti su u srediStu ERN-ova.
Organizacije pacijenata, posebice EURORDIS,
odigrale su aktivnu ulogu u razvoju mreZa
tijekom vise od jednog desetljec¢a. Pritom
su pomogle da se osigura da se kao prio-
riteti utvrde poboljSanje klinicke izvrsnosti
i zdravstvenih ishoda pacijenata te jednaka
dostupnost kvalitetne skrbi u cijeloj Europi.
EURORDIS je nevladina udruga pod vodstvom
pacijenata koja predstavlja 733 organiza-
cije pacijenata za rijetke bolesti u 64 zemlje.

,Bili smo prisutni u trenutku nastanka ideje
u radnoj skupini na visokoj razini o zdrav-
stvenim uslugama i medicinskoj skrbi, gdje su
ERN-ovi prevedeni u direktivu o prekograni¢-
noj zdravstvenoj zastiti”, prisje¢a se g. Matt
Bolz-Johnson, direktor zdravstvene zastite
i istrazivanja u EURORDIS-u. ,Prosli smo dug

put s drzavama €lanicama i Europskom komi-
sijom, od nastanka koncepta do zakonodav-
stva, od zacetka ERN-ova do stvarnosti.”

Kao dosljedan partner u njegovanju koncepta
ERN-ova, EURORDIS je osigurao sudjelova-
nje pacijenta i razvio jako tehnicko razumi-
jevanje o tome kako angaZman pacijenata
u mreZzama moze dodati stvarnu Zivotnu
vrijednost pacijentima.

,MreZe imaju potencijal donijeti opipljive
koristi pacijentima s rijetkim i sloZzenim pre-
zentacijama bolesti”, kaZe g. Bolz-Johnson.
,ERN-ovi ¢e prekinuti izolaciju s kojom se
suotavaju zajednice rijetkih bolesti i uci-
niti stru¢njake vidljivima za pacijente diljem
Europe, brzim priblizavanjem potreba paci-
jenata pravim stru¢njacima.”

,MreZe imaju potencijal
donijeti opipljive

koristi pacijentima

s rijetkim i sloZenim
prezentacijama bolesti”.



Jedna od klju¢nih prednosti ERN-ova za
pacijente bit ¢e njihova sposobnost ubrza-
nja postavljanja dijagnoze i smanjenja broja
nedijagnosticiranih ili pogresno dijagnostici-
ranih pacijenata. G. Bolz-Johnson kaZe da ¢e
mreZe ,stati na kraj dijagnostitkog odiseji”.

Za mnoge rijetke bolesti trenutacno ne postoji
dostupno lijecenje. Medutim, kultura ucenja,
koju su ERN-ovi obecali stvoriti, pretvorit ¢e
ih u plodno tlo za inovacije. Osmisljavanjem
jednostavnih mjera ishoda za odredene bolesti
otvorit ¢e vrata brZoj identifikaciji i donosenju
optimalnih medicinskih ili kirurskih zahvata.
,To ¢e poboljsati najbolje prakse kako ¢lanovi
ERN-a budu utili jedni od drugih,” objasnjava

U sluzbi pacijenata s rijetkim bolestima, bolestima s niskim stupnjem rasirenosti i slozenim bolestima

g. Johnson. ,Struénjaci ¢e mo¢i razmjenji-
vati slucajeve u stvarnom vremenu putem
virtualnih sastanaka i retrospektivhom
revizijom ishoda kako bi vidjeli Sto daje
najbolje rezultate.”

Pacijenti se nadaju da ERN-ovi mogu zaista
utjecati na njihove Zivote: ,Vjerujemo da
bismo, zahvaljujuci razmjeni iskustva i stru¢-
nosti, mogli bolje iskoristiti i postojece znanje
i ste¢i nova znanja radi zna¢ajnih poboljanja
u ishodima skrbi kod mnogih rijetkih bolesti
u roku od nekoliko godina nakon uspostave
ERN-ova’, kaZe g. Bolz-Johnson. ,Sada je
vrijeme da ERN-ovi daju rezultate.”

,ERN-ovi ce prekinuti
izolaciju s kojom se
suocavaju zajednice
rijetkih bolesti i uciniti
strucnjake vidljivima za
pacijente diliem Europe,
brzim priblizavanjem
potreba pacijenata
pravim strucnjacima.”
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ERN za nasljedne *
metabolitke poremecaje  ®i%
(MetabERN)

Rijetke nasljedne meta-
boli¢ke bolesti (IMD),
kojih je vise od 700,
pojedinacno su rijetke,
ali, kolektivno gledajudi,
Ceste. Mnoge metabo-
litke bolesti mogu imati
ozbiljne, ponekad i po
Zivot opasne, posljedice
za pacijente. Ta stanja
ukljucuju poremecaje svih organa, mogu pogoditi
ljude bilo koje dobi i zahtijevaju multidiscipli-
namu suradnju niza struénjaka.

Rano postavljanje dijagnoze moZe pobolj-
ati ishode, ali samo 5% poznatih IMD-ova
trenutacno je ukljuceno u programe probira
novorodencadi u Europi te postoji potreba
za uskladivanjem nacionalnih programa. Za
mnoga od tih stanja nepotpuno je znanje
o njihovom prirodnom tijeku, djelotvornosti
i sigurnosti lijekova te dugoro¢nom pracenju.

MetabERN nastoji poboljsati Zivote ljudi pogode-
nih tom iznimno heterogenom skupinom bolesti
dijeleci ih u sedam glavnih kategorija. To je prva
paneuropska i panmetabolitka mrezZa te vrste.

MetabERN ce razviti platformu
za savjetovanje u stvarnom
vremenu za klinicke postupke
donosenja odluka i poticati
translacijske programe
istraZivanja IMD-ova.

MreZa sastavlja popis metabolickih bolesti,
razvija informacije pacijenata i sesije ospo-
sobljavanja, unaprjeduje zajednicko postav-
ljanje dijagnoze novih bolesti te uspostavlja
dugoro¢nu totku upucivanja za dovodenje
strucnosti pacijentima.

MetabERN ¢e razviti platformu za savjetova-
nje u stvarnom vremenu za klini¢ke postupke
donoSenja odluka i poticati translacijske pro-
grame istraZivanja IMD-ova. Razmjenjivat ¢e
znanja unutar mreze i izvan nje Sireci se na
dodatne regije i zemlje.

—
-
—_
*
—
—

KOORDINATOR MREZE

Profesor Maurizio Scarpa

Helios Dr Horst Schmidt Kliniken,
Njemacka




Rijetke multisistemske bolesti krvoZilnog sustava
ukljucuju poremecaje koji pogadaju sve vrste
krvnih Zila, s posljedicama za nekoliko tjelesnih
sustava. Te bolesti zahtijevaju multidiscipli-
nami pristup.

VASCERN se sastoji od pet radnih skupina za
rijetke bolesti: nasljedna hemoragi¢na telean-
giektazija (HHT-WG), nasljedne bolesti torakalne
aorte (HTAD-WG), arterije srednje velicine (krvo-
Zilni Ehlers-Danlos sindrom) (MSP-WG), pedija-
trijski i primamni limfedem (PPL-WG) i krvoZilne
anomalije (VASCA-WG ). Posebna radna sku-
pina za pacijente omogucava predstavnicima
pacijenata sudjelovanje u svim aktivnostima
ERN-a. Nadalje, osnovano je nekoliko tematskih
radnih skupina za rjeSavanje pitanja komuni-
kacije, e-zdravstva, etike, registra bolesnika te
obuke i obrazovanja.

UmreZavanje, razmjena i Sirenje stru¢nosti, pro-
micanje najboljih praksi, smjernica i klinickih
ishoda, osnazivanje pacijenta i unaprjedenje
znanja kroz klinitka i osnovna istraZivanja neki
su od ciljeva VASCERN-a.

U sluzbi pacijenata s rijetkim bolestima, bolestima s niskim stupnjem rasirenosti i slozenim bolestima

Zdravstveni djelatnici ukljuceni u VASCERN
odrZavat ¢e predavanja u svojim podrugjima
stru€nosti i obrazovne materijale staviti na
raspolaganje na internet. Bit ¢e organizi-
rane jednotjedne stipendije s ciljem omo-
gucavanja studentima EU-a da nauce vise
0 ovim rijetkim prezentacijama, a znanje ce
se razmjenjivati unutar mreZe i sa zdrav-
stvenim djelatnicima koji nisu obuhvaceni
ERN-om.
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Popis ERN-ova

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 TRANSPLANT-CHILD
MetabERN
VASCERN

Europska referentna mreZa za endokrina stanja

Europska referentna mreZa za bolesti bubrega

Europska referentna mreZa za bolesti kostiju

Europska referentna mreZa za kraniofacijalne anomalije i ORL poremecaje
Europska referentna mreZa za epilepsije

Europska referentna mreZa za karcinome u odraslih (¢vrsti tumori)

Europska referentna mreza za hematoloske bolesti

Europska referentna mreZa za urogenitalne bolesti i stanja

Europska referentna mreZa za neuromuskularne bolesti

Europska referentna mreZa za bolesti oka

Europska referentna mreZa za genetske sindrome rizika od tumora
Europska referentna mreza za bolesti srca

Europska referentna mrezZa za nasljedne i urodene abnormalnosti

Europska referentna mreza za urodene malformacije i rijetke intelektualne poteskoce
Europska referentna mreZa za bolesti disnog sustava

Europska referentna mreZa za pedijatrijske karcinome (hematoonkologija)
Europska referentna mreZa za hepatoloske bolesti

Europska referentna mreza za bolesti vezivnog tkiva i miSicno-kostane bolesti
Europska referentna mreZa za imunodeficijenciju, autoinflamatorne i autoimune bolesti
Europska referentna mreza za neuroloske bolesti

Europska referentna mreZa za kozne bolesti

Europska referentna mreZa za transplantaciju u djece

Europska referentna mreZa za nasljedne metabolicke poremecaje

Europska referentna mreza za multisistemske bolesti krvoZilnog sustava
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Pola milijuna ljudi u Europi svake godine dijagnosticirana je
rijetka bolest. Ni jedna zemlja ne moZe se sarma nositi s tim
izazovom.

Europske referentne mreze virtualne su mreZe koje okupljaju
strucnjake iz cijelog EU-a.

Oni ¢e se zajedno boriti s kompleksnim ili rijetkim bolestima
poboljSanjem postavljanja dijagnoze i pristupa specijalistickoj
skrbi.

Vise o ERN-ovima

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