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Prica pre pacientov so zriedkavymi, mélo roz$irenymi a komplexnymi chorobami

Rozhovor s eurdpskym komisdrom pre zdravie a bezpeinost potravin

JPrinos pre tisice

pacientov”

Podla Vytenisa Andriukaitisa, eurépskeho komisdara pre
zdravie a bezpecnost potravin, je hodnota spoluprdce EU
zvl@st zrejmd v pripade zriedkavych a komplexnych choréb.

Co bolo in$pirdciou na vytvorenie
eur6pskych referen¢nych sieti?

Casto potivame tragické pribehy o pacientoch
so zriedkavymi alebo komplexnymi chorobami
ohrozujtcimi Zivot, ktori maju problém ziskat
presnul diagndzu a pristup k vhodnym terapiam
¢i klinickym odbornym znalostiam. Lekari im
nevedia pomoct, pretoZe sa s ich pripadom
nikdy nestretli, takZe sa nelietia alebo musia
prehladavat internet v nadeji, Ze ndjdu stre-
disko s potrebnymi odbornymi znalostami.

Ako mézu siete ERN zlepsit Zivoty
Eurépanov?

Prostrednictvom ERN budu moct pacienti
so zriedkavymi a komplexnymi ochoreniami
vyuzit najlepsiu dostupnu lietbu a poraden-
stvo v EU pre konkrétne ochorenie. Ich lekari
budu mat pristup k vysoko Specializovanému
zoskupeniu kolegov z celej Eurdpy.

V prvej faze bude spolupracovat v 24 tema-
tickych sietach vyse 900 zdravotnickych

jednotiek z takmer vetkych ¢lenskych Sta-
tov EU. Budu pokryvat Siroku gkalu ocho-
reni, od poruch kosti az po choroby krvi,
od rakoviny u deti az po imunodeficienciu.
Budu ulah¢ovat pristup k diagnostike a lietbe
a celkove poskytovanie cenovo dostupnej,
vysokokvalitnej a nakladovo Utinnej zdra-
votnej starostlivosti.

Aky prinos ma v tejto oblasti spolupraca
a . 2
na arovni EU?

Pomocou znalosti a zdrojov o konkrétnych
zriedkavych ochoreniach, ktoré su rozptylené
v jednotlivych krajinach méZze EU poskytnut
vyrazny prinos tak, Ze bude spajat informacie,
zoskupovat odborné znalosti a maximalizovat
synergie medzi ¢lenskymi statmi.

Ziadna krajina nema poznatky a kapacitu na
lieCenie vsetkych zriedkavych a komplexnych
ochoreni, no spolupracou a vymenou zna-
losti, ktoré moZu zachranit Zivot, na eurdép-
skej Urovni prostrednictvom ERN méZeme

vyse

900

zdravotnickych
Jjednotiek

\

tematickych sieti



Ziadna krajina nemd
poznatky a kapacitu
na lieCenie vsetkych

zriedkavych

a komplexnych ochoreni”

Vytenis Andriukaitis

zabezpetit, aby pacienti z celej EU mali
pristup k najlepsim dostupnym odbornym
znalostiam.

Aké st tlohy subjektov zapojenych do
sieti ERN?

Hnacou silou ERN s poskytovatelia zdravot-
nej starostlivosti a vnutrostatne zdravotnicke
organy. Preukazuju sietam déveru, osvojuju
si ich a zohravaju najaktivnejsiu Ulohu pri
vyvoji a fungovani sieti.

Ulohou Komisie, ktord je vymedzena v smer-
nici EU z roku 2011 o pravach pacientov pri
cezhrani¢nej zdravotnej starostlivosti, je vytva-
rat rdmec pre ERN. Komisia tieZ udeluje granty
na podporu koordinatorov siete a poskytuje
im technické vybavenie na vytvaranie sieti.

Aké dal$ie opatrenia prijimate na rieSenie
zriedkavych a komplexnych chor6b?

ERN sU sucastou SirSej stratégie na zvy-
Senie efektivnosti, pristupnosti a odolnosti

eurdpskych zdravotnickych systémov. Eurépska
komisia podporuje ¢lenské Staty tak, Ze zhro-
mazduje poznatky a odbomé znalosti, registre,
udaje a finan¢né prostriedky. Podporujeme
vyskum a vyvoj a financujeme projekty a spo-
lo¢né opatrenia. Stimulujeme vyrobcov, aby
vyvijali lieky na zriedkaveé choroby a prina-
sali ich na trh.

Aké st vase nddeje pre siete ERN
v budicnosti?

Dufam, Ze ERN poskytnu konkrétne vysledky
pre desiatky tisicov pacientov so zriedkavymi

chorobami, aby uz nemuseli tapat v tme pri
hladani odpovedi, ale aby namiesto toho
mohli vyuZivat najlepsie dostupné odborné
znalosti v Eurépe, a mohli tak Zit dlhsie
a zdravsie.
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Kontext

Prica pre pacientov so zriedkavymi, malo rozsirenymi a komplexnymi chorobami

Zriedkavé a komplexné choroby spésobuju chronické
zdravotné problémy a Casto ohrozuju Zivot.

Priblizne 5000 aZ 8 000 zriedkavych
chorob zasahuje do beZného Zivota zhruba
30 miliénov ludi v EU. Napriklad len
v oblasti onkoldgie je takmer 300 ro6znych
druhov zriedkavych kancerdz a kazdy rok
je viac ako polmiliénu ludi v Eurdpe diag-
nostikovana niektora z nich.

Mnohi pacienti, ktorych postihlo zriedkavé
alebo komplexné ochorenie, nemaju pri-
stup k diagnostike a vysokokvalitnej liec¢be.
Odborné znalosti a Specializované poznatky
mozu byt nedostatocné, pretoZe pacientov
je malo.

EU a vlady jednotlivych tatov sa zaviazali
zlepsit rozpoznavanie a liecbu tychto zried-
kavych a komplexnych ochoreni prostrednic-
tvom posilnenia spoluprace a koordindcie na
eurépskej Urovni a prostrednictvom podpory
narodnych planov pre zriedkavé choroby.

Smernicou z roku 2011 o pravach pacien-
tov pri cezhrani¢nej zdravotnej starostlivosti
sa umoznilo pacientom ziskat preplatenie
lie¢by v inom €lenskom state EU a sttasne
sa zjednodusil pristup pacientov k infor-
maciam o zdravotnej starostlivosti, aby si

mohli rozsirit moZnosti liecby. Smernica nado-
budla pravnu ucinnost v Elenskych Statoch
EU v roku 2013 a zddraziiuje sa v nej hod-
nota elektronického zdravotnictva a vyznam
interoperability vnitrostatnych zdravotnic-
kych systémov IT pri ulahcovani vymeny
informacif.

V tejto situacii zacalo v roku 2017 p6sobit

prvych 24 europskych referentnych sietf
s podporou programu EU v oblasti zdravia.

5000-8000

ZRIEDKAVYCH CHOROB VRATANE

300

ZRIEDKAVYCH FORIEM RAKOVINY POSTIHUJE

50

MILIONOV LUDI V EU

Mnohi pacienti, ktorych
postihlo zriedkave
alebo komplexne
ochorenie, nemaju
pristup k diagnostike

a vysokokvalitnej liecbe.
Odborne znalosti

a Specializované
poznatky méZu byt
nedostatocne, pretoze
pacientov je mdlo.
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Prica pre pacientov so zriedkavymi, mélo roz$irenymi a komplexnymi chorobami

Co st to ERN?

Eurdpske referencné siete (ERN — European Reference Networks)
su virtudlne siete, do ktorych sa zapdjaju poskytovatelia
zdravotnej starostlivosti z celej Eurdpy. Usiluju sa riesit
komplexné alebo zriedkavé choroby a poruchy, ktoré si vyZadujti
vysoko Specializovant liecbu a koncentrdciu poznatkov a zdrojov.

Na preskimanie diagnozy a lie¢by pacienta
koordinatori ERN zvolavaju ,virtudlne" poradné
rady odbornych lekarov z réznych disciplin
s vyuzitim vyhradenej platformy IT a nastro-
jov telemediciny.

Ziadna krajina nema poznatky a kapacitu na
liecenie v3etkych zriedkavych a komplexnych
chordb. ERN prind3a pre pacientov a leka-
rov v celej EU moznost pristupu k najlep-
Sim odbornym znalostiam a vcasnej vymene
poznatkov, ktoré zachrariuju Zivot, bez toho,
aby museli cestovat do inej krajiny.

Po prvej vyzve na predlozenie navrhov v juli
2016 boli prvé ERN schvalené v decembri 2016
a ich ¢innost sa zacala v marci 2017 vo Vilniuse,
v ktorom sa uskutocnili ivodné stretnutia. Siete
pri svojom vzniku zahffiali vySe 900 vysoko
$pecializovanych zdravotnickych jednotiek,
ktoré sa nachadzali v 313 nemocniciach

v 25 Elenskych statoch (plus Noérsko).
24 sieti ERN pracuje na celom spektre tema-
tickych otazok, ako st napriklad poruchy kosti,
rakoviny deti a imunodeficiencie. O¢akava sa, ze
v nasledujlicich piatich rokoch ERN posilnia svoje
kapacity, ¢o bude prinosné pre tisice pacientov
z EU, ktori trpia na zriedkavé alebo komplexné
ochorenie. Viyzvy pre poskytovatelov zdravotnej
starostlivosti, ktorf si Zelaju pripojit sa k exis-
tujuicim ERN, sa budu zverejfiovat kaZdy rok.

Iniciativa ERN sa podporuje z niekolkych
programov financovania EU, napriklad
z programu v oblasti zdravia, Nastroja na
prepajanie Eurdpy a iniciativy Horizont 2020.

Clenské staty EU st na ¢ele procesu ERN — zod-
povedaju za uznavanie stredisk na vnutrostat-
nej Urovni, schvaluju Ziadosti a Rada ¢lenskych
Statov je zodpovedna za rozvoj stratégie EU
v oblasti ERN a za schvalovanie sieti.
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Prica pre pacientov so zriedkavymi, malo rozsirenymi a komplexnymi chorobami

pre endokrinne

ochorenia (Endo-ERN)

Zriedkaveé endokrinné ochorenia zahffiaju nad-
memu, nedostatonu alebo neprimerant hor-
monalnu ¢innost, rezistenciu na hormany, rast
nadorov v organoch s vnutornym vylu¢ovanim
alebo choroby s ddsledkami pre endokrinny
systém. Epidemiologické rozsirenie sa velmi
r6zni, od mimoriadne zriedkavych cez zriedkave
a7z po malo rozsirené ochore-
nia. Pacienti s malo rozsirenou
poruchou si méZu vyZadovat
vysoko Specializovanti starost-
livost multidisciplindrmeho timu
pod vedenim endokrinoléga.

V sieti Endo-ERN bolo
vytvorenych osem hlavnych
tematickych skupin, ktoré
pokryvaju celé spektrum vrodenych a ziska-
nych ochoreni. Ide o: adrendlne poruchy, poru-
chy kalciofosfatového metabolizmu, poruchy
pohlavného vyvoja a dospievania, dedi¢né
poruchy glukézovej a inzulinovej homeostazy,
syndrémy dedi¢nych endokrinnych nadorov,
poruchy rastu a syndrémy dedi¢nej obezity,
poruchy hypofyzy a poruchy stitnej Zlazy.

ERN stavia na ¢innosti viacerych existuju-
cich eurdpskych sieti vratane tych, ktoré boli
vytvorené prostrednictvom Eurdpskej endo-
krinologickej spolo¢nosti (ESE) a Eurdpskej

Cielom siete Endo-ERN je
zabezpecit lepsie diagnostické
postupy, liecbu, kvalitu
starostlivosti a zmeratelné

vysledky pre pacientov.

B L o
|
|

spolognosti pre pediatricki endokrinoldgiu
(ESPE) ¢i sieti vytvorenych v rdmci iniciativy
COST Actions.

Cielom siete Endo-ERN je zabezpeit lep3ie diag-
nostické postupy, lie¢bu, kvalitu starostlivosti
a zmeratelné vysledky pre pacientov so zriedka-
vymi endokrinnymi ochoreniami, a to ulah¢ova-
nim multidisciplindmej a cezhrani¢nej spoluprace
a vzdeldvania a potivanim pacienta.

KOORDINATOR SIETE

Profesor Alberto M. Pereira
Lekdrske stredisko Leidenskej
univerzity, Holandsko
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komisia

Zriedkave a komplexné choroby obli¢iek pozo-
stavaju zo Sirokej skaly vrodenych, dedi¢nych
a ziskanych portich. Odhaduije sa, Ze najmenej
dva miliony Eurdpanov postihuju zriedkave
choraby obliciek, pricom glomerulopatie a vro-
dené deformacie obli¢iek sa vyskytuju asi
v jednom milione pripadov. Dedi¢né tubulopa-
tie, tubulo-intersticialne

choroby a trombotické

mikroangiopatie pred-

stavuju dalSie zriedkave

a mimoriadne zriedkave

choroby s velkym klinic-

kym vyznamom.

Najmodernejsie diag-

nostické nastroje mozZu

poskytnut cenné infor-

macie o progndze choroby a terapeutickych
moZnostiach. Pristup k testovaniu vsak nie je
univerzalny. V désledku oneskorenej diagnozy
a oneskorenej lietby mnohé zriedkave cho-
roby obli¢iek prerastu do zlyhania obliciek.

Tato ERN sa bude usilovat zlepsit diagnos-
tické a lieebné Standardy v celej Eurdpe. Siet
vytvori konsenzus o racionalnych diagnostic-
kych algoritmoch pre pacientov, ktori vykazuju
znaky a priznaky choroby obliciek, vratane
Standardnych kritérii na genetické testovanie

v pripadoch podozrenia na dedi¢nu chorobu
obliciek. Pracovné skupiny nasledne vyme-
dzia klinické postupy na riadenie terapie na
zaklade dokladnej analyzy dostupnej liecby.

Konzultacnymi sluzbami online sa zlepsi ria-
denie novych a komplexnych pripadov. Pristup
k virtualnemu konzulta¢nému panelu bude
doplneny o administrativne opatrenia, ktoré
umoznia pacientovi v pripade potreby vyces-
tovat do Specializovanych stredisk v stlade
so smemicou EU o cezhranitnej zdravotnej

starostlivosti a nariadenim o socialnom zabez-
peceni. Vytvori sa stbor webinarov urcenych
na vzdelavanie a odbornu pripravu zdravot-
nickych pracovnikov.
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Prinos pre pacientov
a odbornikov

Pacienti so zriedkavymi a komplexnymi cho-
robami mézu stravit celé roky bez jednoznad-
nej diagndzy. Pre nich a ich rodiny to mdze byt
frustrujuica a sklucujuca skisenost. Mnoho ludi
trpiacich na tieto ochorenia su deti, ktorych vyvoj
je vazne ovplyvneny, ked hladaju diagndzu na
r6znych miestach systému zdravotnej starost-
livosti a niekedy navstivia viacero Specialistov.

Siete ERN zlep3uju informovanost Sirokej
a odbornej verejnosti o zriedkavych chorobach
a komplikovanych prejavoch choroby, a zvy-
Suju tak pravdepodobnost véasnej a presnej
diagndzy a ucinnej lietby, ak je k dispozicii.

Siete su platformy na vypracovanie usmer-
neni, odbornu pripravu a vymenu znalosti.
ERN moZu ulahcit velké klinické studie
v zaujme lepsieho pochopenia choréb a vyvi-
nutia novych liekov, pretoZe st schopné zosku-
pit velké mnoZstvo udajov o pacientoch.

Pre Specializovanych zdravotnickych pracov-
nikov st ERN prileZitostou na nadvazovanie
kontaktov s podobne zmyslajticimi odbomikmi
z celej Eurdpy. Rusi sa tak odboma izoldcia, kto-
rej Celia mnohi odbomici na zriedkaveé choroby.

Inovacia v poskytovani zdravotnej starostli-
vosti je zakladnym kameriom systému ERN.

Vytvorili sa nové modely starostlivosti, rieSenia
a nastroje elektronického zdravotnictva, ako
aj inovacné lekarske riesenia a pomacky, kto-
rymi sa meni spdsob vykonavania samotnej
lie¢by. ERN sui inkubatory na vyvoj digitalnych
sluZieb, ktoré umozriuju poskytovat virtualnu
zdravotnu starostlivost.

ERN pomo6Zu zvacsit uspory z rozsahu
a zabezpetia Ucinnejsie vyuZivanie zdrojov,
¢o bude mat pozitivny vplyv na udrzatelnost
vnutrostatnych systémov zdravotnej starost-
livosti. Siete viditelne dosvedcuiju, ¢o vietko
mozno v Eurdpe dosiahnut prostrednictvom
solidarity.

Siete su platformy
na vypracovanie
usmerneni, odbornt
pripravu a vymenu
znalosti.
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ERN pre poruchy kosti
(ERN BOND)

Zriedkavé choroby kosti zahffiaju poruchy
novotvorby, rastu, prestavby a odstrafiova-
nia kosti a chyby v requlacnych postupoch
tychto procesov. Ich vysledkom je maly vzrast,
deformacia kosti, anomalie zubov, bolest,
zlomeniny ¢i zdravotné postihnutie a mézu
nepriaznivo ovplyvnit neuromuskularmu funk-
ciu a hemopoézu.

Siet ERN BOND zosku-
puje vsetky zriedkavé
choroby kosti, ¢i uz vro-
dené, chronické alebo
dedi¢né, ktoré postihuju
chrupavky, kosti a zubo-
vinu. Siet sa pociato¢ne
exemplame zameriava na
osteogenesis imperfecta
(0l), X-viazanu hypofo-
sfatemicku krivicu (XLH) a achondroplaziu
(ACH) na zaklade prevalencie choroby, naro¢-
nosti diagnostiky a riadenia a novovytvorenej
terapie, a nasledne prejde k zriedkavejsim
ochoreniam, ked budu vytvorené systema-
tické pristupy.

V spolupraci s pacientmi siet BOND vytvorf
nastroje na meranie vysledkov a skusenosti
nahlasenych pacientmi. Siet zostavi usmer-
nenia a bude podporovat vyvoj a Sirenie

V spoluprdci s pacientmi siet
BOND vytvori ndstroje na
meranie vysledkov a skusenosti
nahldsenych pacientmi.

o

e

osvedtenych postupov. Pri vyvoji novych tera-
pii bude siet pracovat na zabezpeteni rychleho
pristupu postihnutych pacientov k studiam.

Siet BOND umozni rozvoj zrugnosti prostrednic-
tvom platforiem elektronického zdravotnictva
a telemediciny spolu s pracovnymi navstevami,
odbornymi kurzami a osvetovymi ¢innostami.
Cielom siete je skratit dobu potrebni na urte-
nie diagndzy so znizenim poctu nevhodnych
vysetreni, presnejsou diagnézou a novou

spolahlivou lie¢bou, ktora ma byt dostupna
do dvoch az troch rokov.

KOORDINATOR SIETE

Dr. Luca Sangiorgi

Ortopedicky uUstav Rizzoli,
Bologna, Taliansko
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Ako sa schvaluju siete ERN

Clenskeé staty EU zohravaju veducu ulohu
pri poverovani a rozvijani eurépskych refe-
ren¢nych sieti. S cielom dosiahnut statusu
siete ERN ¢lenovia siete odpovedali na vyzvu
Eurdpskej komisie. Ich Ziadost posudil neza-
visly organ posudzovania (IAB), ktory o kaz-
dom Ziadatelovi vypracoval spravu. Rada
¢lenskych statov (BoMS) potom rozhodla
o schvaleni alebo neschvaleni Ziadosti ERN.

BoMS pozostdva z poverencov vsetkych
tlenskych &tatov EU plus Norska a aktivne
sa zapaja do rozvoja stratégie ERN. BoMS
nepretrZite monitoruje ¢lenov ERN, posudzuje
Ziadatelov, ktori sa chcti pridat k existujiicim
sietam, a schvaluje akékolvek budtce siete.

,Prindsa to prakticke
vyhody v suvislosti

so starostlivostou

0 pacienta a riadenim
sieti”

Krajiny, ktoré nemaju zastupenie v schvalenej
sieti ERN, sa mbZu zcastnit prostrednictvom
poskytovatelov zdravotnej starostlivosti,
ktorych vymenuju €lenské staty za ,pridru-
Zené“ vnutrostatne strediska ¢ vnutrostatne
strediska ,spoluprace*.

Klucove kritéria
Orientacia na pacienta a odvijanie

sa od klinickych vysledkov

Qesa}t’ ¢lenov v najmenej
o6smich krajinach

Vyborné nezavislé postidenie
Splnenie kritérii siete a ¢lenstva

Potvrdenie a schvalenie
vnutrostatnymi organmi.

Profesorka Katarzyna Kotulska-JdéZwiak,
neurologickd konzultantka a jedna zo zdstupcov Polska
v rade BoMS uvddza, Ze pri ur¢ovani skladby sieti ERN
sa vykonali konzultdcie s odbornikmi a pacientmi.

,Chceli sme vytvorit siete pre jednotlivé oblasti chorob,
aby sme naplnili o¢akdvania zainteresovanych stran,”
uvddza profesorka. ,Prindsa to praktické vyhody
v suvislosti so starostlivostou o pacienta a riadenim sieti.“
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Pricapre pacientov so zriedkavymi, malo roz$irenymi a komplexnymi chorobami
ﬁ Eurdpska

komisia |

ERN pre kraniofacialne

anomalie a ORL poruchy  *¢§%
(ERN CRANIO)

Vrodené kraniofacialne anomalie sa tykaju
deti, ktoré sa narodili s nedostato¢ne vyvinu-
tymi alebo chybne vyvinutymi ¢astami mozgu,
lebky ¢i tvare, ¢o spbsobuje velké funkéné
problémy a psychosocialne vyzvy. Pacienti
si vyZaduju sledovanie
a lie¢bu od narodenia
aZ po dospelost. Klinické
a verejné znalosti o mno-
hych z tychto prejavov su
malé a diagnostika moze
byt extrémne naro¢na.

Tato ERN riesi niekolko

chybajucich ¢lankov v sta-

rostlivosti tak, Ze vyrazne zlepsuje povedomie
primarmych opatrovnikov o kraniofacialnych
anomaliach. Siet vyvija instruktazne kurzy
o mnohych ochoreniach, ktoré sa spristupnia
na webovej lokalite s otvorenym pristupom.

Clenovia spolupracujti na zlepgovani vzdela-
vania, odbornej pripravy a vyskumu v tzkej
spolupraci s organizaciami zastupujucimi
pacientov. Ak neexistuje Ziadna organizacia
zastupujica pacientov, konzultuje sa s cielo-
vymi skupinami pacientov. Siet ERN CRANIO

Siet vyvija instruktdzne kurzy
o mnohych ochoreniach,
ktoré sa spristupnia na webovej
lokalite s otvorenym pristupom.

vyhodnocuje typ a ¢asovanie liecby v zi¢ast-
nenych strediskach s cielom objasnit ich vplyv
a porovnat osvedctené postupy v Eurdpe.

Zbieranim udajov o dlhodobych vysledkoch
r6znych ochoreni bude siet pomahat pri posky-
tovani poradenstva pacientom a rodi¢om
a moZe sustredit zameranie lie¢by na oblasti,
ktoré zostali prilis nepovsimnuté. ZvySovanim
poctu Ucastnikov na vyskumnych studiach
bude siet podporovat odhalovanie novych
pri¢innych génov.

KOORDINATOR SIETE

Profesorka Irene Mathijssen
Lekdrske stredisko Erasmus, Holandsko
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ERN pre epilepsiu

(EpiCARE)

Epilepsia postihuje najmenej Sest milionov
[udi v Eurdpe. Tradi¢né antiepileptické tera-
pie pomahaju 60 % aZ 70 % postihnutym
dosiahnut stav bez zachvatov. Pacienti
trpiaci refraktémou epilepsiou maju chabé
klinické vyhliadky.

Tradi¢ne sa epilepsia lie¢i ako jedna cho-
roba, no tieto ochorenia sa ¢oraz viac
vnimaju ako skupina zriedkavych a kom-
plexnych chordb. Na portali pre zried-
kavé choroby a lieky na zriedkavé choroby
ORPHANET je vymenovanych 137 portich
s epilepsiou ako prevladajucim priznakom,
no mnohi pacienti nie st diagnostikovani
a nemaju pristup k lie¢be.

Ciele siete: zabezpetit plnohodnotny pristup
k predoperatnému hodnoteniu a operacnej
lietbe epilepsie a ich vyuZivanie, zvysit diag-
nostiku zriedkavych pricin epilepsie, posilnit
identifikaciu pacientov so zriedkavymi prici-
nami epilepsie, ktoré je mozné liecit, zvysit
pristup k Specializovanej starostlivosti pre
zriedkaveé pripady a posilnit vyskum inovacnej
kauzalnej lie¢by zriedkavych a komplexnych
foriem epilepsie.

Prica pre pacientov so zriedkavymi, malo rozsirenymi a komplexnymi chorobami
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Siet EpiCARE sa usiluje
zvysit pocet pacientov v stave
bez zdchvatov v Europe.

EpiCARE stavia na praci pilotnej siete ERN
E-pilepsy, ktorad sa usilovala o zvysenie
povedomia o operacnej liecbe epilepsie
a jej dostupnosti pre starostlivo vybranych
jednotlivcov, a Ucinne vyuZivala elektronické
nastroje a diskusie multidisciplindmych timov.
Siet EpiCARE zahffajuca aktivnych Gcastni-
kov z organizacii zastupujlicich pacientov sa
usiluje zvysit pocet pacientov v stave bez
zachvatov v Eurdpe.

KOORDINATOR SIETE

Profesorka Helen Cross

Detskd nemocnica Great Ormond
Street, Trust NHS, Spojené krdlovstvo
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ERN pre onkologické ochorenia &:3*3s

dospelych (solidne nadory)

(ERN EURACAN)

Identifikovalo sa uZ viac ako 300 foriem zried-
kavych kancerdz. Siet ERN EURACAN pokryva
vsetky zriedkaveé formy rakoviny so solidnym
nadorom u dospelych a zoskupuje ich do
10 domén, ktoré zodpove-
daju klasifikacii RARECARE
a ICD10. Riadenie zried-
kavych foriem rakoviny
predstavuje vyznamné
diagnostické vyzvy, ktoré
moZzu mat niekedy velké
dosledky pre kvalitu
Zivota a vysledky pacien-
tov. Nespravne riadenie
tychto pacientov moZze
spdsobit aj vyssie riziko
recidivy a riziko smrti.

Siet ERN EURACAN poskytuje nastroje osved-
Cenych postupov a zriaduje referentné stre-
diska pre zriedkavé formy rakoviny. Zostavuje
tieZ pravidelne aktualizované diagnosticke
a terapeutické usmemenia klinickej praxe.
Cielom siete je oslovit do piatich rokov vetky
krajiny EU a rozvin(t systém odportcani, aby
sa zabezpecilo, Ze najmenej 75 % pacien-
tov sa lieci v stredisku EURACAN. Zamerom
je zlepsit prezitie pacientov, vytvarat

Cielom siete je oslovit do
piatich rokov vsetky krajiny EU
a rozvinut systém odporucan,

aby sa zabezpecilo, Ze najmenej
75 % pacientov sa lieCi
v stredisku EURACAN.

komunikacné nastroje vo vsetkych jazykoch
pre pacientov a lekarov a rozvijat nadnarodné
databdzy a nadorové banky.

Siet ERN stavia na predchadzajuicich klinic-
kych a vyskumnych sietach, ktoré Uspesne
uskutocnili klinické skusky prostrednictvom
Eurdpskej organizacie pre vyskum a lie¢bu
rakoviny (EORTC) a zostavili usmernenia pro-
strednictvom EORTC a Eurdpskej spolo¢nosti
pre lekarsku onkologiu (ESMO). VyuZiva aj
pracu sieti, ktoré zaloZila Eurdpska spolotnost

R

neuroendokrinnych nadorov (ENETS) a Siet
rakoviny spojivového tkaniva (Conticanet),
ako aj viaceré vyskumné projekty EU.

KOORDINATOR SIETE

Profesor Jean-Yves Blay
Stredisko Léon Bérard, Lyon, Franctzsko




Prica pre pacientov so zriedkavymi, mélo roz$irenymi a komplexnymi chorobami

Clenské staty su
vo veducej pozicii

Paul Boom zastupuje Holandsko v Rade ¢len-
skych 3tatov (BoMS). BoMS je klu€ovym
¢initelom pri urovani budicnosti sieti
ERN a ich zlep3ovani. ,V pravnych pred-
pisoch je jasne uvedené, Ze ¢lenskeé Staty
su vo vedUcej pozicii,* uvadza Holandan.
Vnutrostatne organy uréujy, ¢i ziadatelia
o siet ERN splnili kritéria kvality, zapojenia
pacientov a spravovania.”

Podla Booma sa ¢lenskeé staty usiluju zabez-
pecit aj na vnutrostatnej urovni, aby siete
ERN boli dobre prepojené s vnutrostatnymi
zdravotnickymi sluzbami. ,ERN sa nesmu
stat osamotenymi ostrovmi excelentnosti,
ktoré funguju v izoldcii,” uvadza Boom. ,Su
dobre prepojené s nemocnicami a sluzbami
primarnej starostlivosti a su prinosné pre
spolocenstva na danom mieste, a stitasne
podporuju pacientov v celej Eurépe.”

Pri SirSom pohlade na ich vplyv, siete ERN
podla Booma otvaraju novd pozoruhodnu
kapitolu eurépskej spoluprace v oblasti zdra-
votnej starostlivosti. SU jasnym prikladom
toho, ako mozZu ¢lenské staty spolupracovat
na vytvarani prinosov pre obc¢anov. ,Podla
mojho nazoru mdzu ERN sluZit ako plat-
forma na vyvoj nastrojov elektronického
zdravotnictva a dokonca by mohli prispiet
k vacsej spolupraci v oblasti beZnejsich
chronickych choréb,” uvadza Boom. ,Teraz
mame platformu, na ktorej moZno stavat;
je to prilezitost pre ¢lenskeé Staty, aby sa zisli
a hovorili o spolo¢nych vyzvach zdravotnej
starostlivosti a premyslali v cezhrani¢nych
dimenziach.”

,Teraz mame platformu,
na ktorej moZno stavat;
je to prileZitost

pre clenske staty,

aby sa zisli a hovorili

o spolocnych vyzvach
zdravotnej starostlivosti
a premyslali

v cezhranicnych
dimenziach.”
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4 . ac%tov so zriedkavymi, milo rozsirenymi a komplexnymi chorobami
§ Eurdpska |

= komisia

ERN pre hematologickeé

choroby (EuroBloodNet) RN

Hematologické choroby zahffiaju anomalie krv-
nych buniek a buniek kostnej drene, lymfatickych
organov a koaguladnych faktorov a takmer vietky
st zriedkavé. MoZno ich dalej rozdelit do Siestich
kategdrit: zriedkave poruchy cervenych krviniek,
zlyhanie kostnej drene, zriedkaveé poruchy zréZa-
nia krvi, hemochromatéza a iné zriedkaveé dedicné
poruchy syntézy Zeleza, myeloidné

malignity a lymfoidné malignity.

V niektorych krajinach su
zavedené programy prevencie
urcitych ochoreni, no v oblasti

skriningu je naliehavo potrebna

Diagnostika zriedkavych hema-
tologickych chordb si vyZzaduje
znacnui klinickl odbomost a pri-
stup k Sirokej skale laborator-
nych sluzieb a zobrazovacich
technologil. Tieto testy umoz-
ruju presnt klasifikaciu choroby
podla kritérif Svetove] zdravotnickej organizacie
(WHO) s vyuZitim medzinarodnych bodovacich
systémoyv, a ak je to mozné, biomarkerov.

Vzhladom na tieto poZiadavky a na skuto¢nost,
Ze mnohe zriedkavé hematologické choroby st
velmi zriedkavé, je diagnéza ¢asto prehliadana
alebo omeskan3, a to najma u starsich pacien-
tov. Liecha je takisto Casto narotnd, pretoZe st
potrebné Specializované infrastruktury a timy,
a pretoZe je narotné dostat sa k osobitnym lie-
¢ebnym postupom, ako s alogénna transplanta-
cia kmeriovych buniek alebo koagulacné faktory.

harmonizdcia.

V niektorych krajinach st zavedené programy
prevencie ur¢itych ochoreni, no v oblasti skri-
ningu je naliehavo potrebna harmonizacia.

Cielom siete EuroBloodNet je vyuZit skuse-
nosti ziskané vdaka Eurdpskej sieti pre zried-
kavé a vrodené anémie (ENERCA) a Eurdpskej
hematologickej asociacii (EHA), ktoré sui finan-
cované EU, na zlepsenie pristupu k zdravotnej
starostlivosti pre pacientov so zriedkavymi
hematologickymi chorobami, na propagaciu
usmerneni a osvedcenych postupov, na zlep-
Senie odbornej pripravy a vymeny znalosti,

na poskytovanie klinického poradenstva
v oblastiach s malymi odbormymi znalostami
v jednotlivych Statov a na zvysenie poctu kli-
nickych skusok v tejto oblasti.

KOORDINATOR SIETE

Profesor Pierre Fenaux
Nemocnica Hépital Saint-Louis,
Pariz, Franctizsko
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ERN pre choroby a ochorenia &3

motovopohlavnej ststavy  ®¢ise

(ERN eUROGEN)

Zriedkaveé a komplexné ochorenia moco-
vopohlavnej ststavy si mozu vyZadovat
chirurgicku ndpravu, a to ¢asto pocas novoro-
deneckého obdobia alebo v detstve. Mocova
a fekalna inkontinencia su velkou zataZou
pre detskych, dospievajucich a dospelych
pacientov. Postihnuti jedinci si vyZaduju celo-
Zivotnu starostlivost multidisciplinarneho
timu odbornikov, ktori planuju a vykondvaju
operdcie a poskytuju pooperacnt fyziotera-
piu a psychologick( podporu.

Siet ERN eUROGEN bude poskytovat neza-
visle hodnotené usmernenia o osved¢enych
postupoch a zlepSovat vymenu vysledkov.
Po prvykrat poskytne kapacitu na sledovanie
dlhodobych vysledkov pre pacientov v rdmci
15- az 20-ro¢ného obdaobia.

Siet bude zbierat Udaje a materidly tam,
kde chybaju, zostavovat nové usmer-
nenia, vytvarat dékazy o osvedcenych
postupoch, identifikovat varianty praxe,
rozvijat vzdelavacie programy a odbornu
pripravu, stanovovat vyskumny plan v spo-
lupraci so zastupcami pacientov a vymie-
fat si poznatky prostrednictvom ucasti vo

17

Po prvykrat poskytne kapacitu
na sledovanie dlhodobych
vysledkov pre pacientov v ramci

15- aZ 20-rocného obdobia.

virtudlnych multidisciplinarnych timoch.
Do roku 2020 najmenej 50 novych Specia-
listov na zriedkavé a komplexné choroby
mocovopohlavnej sistavy vyuZije osobitnu
pripravu a grantové programy vytvorené KOORDINATOR SIETE

sietou ERN eUROGEN.
Profesor Christopher Chapple

Konetnym cielom siete je presadzovat ino- Trustovd naddcia NHS zastresujica
vaciu v medicine a zlep$ovat diagnostiku fakultné nemocnice v Sheffielde,
a lietbu pre pacientov. Spojené kralovstvo
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Pricapre pacientov so zriedkavymi, milo rozsirenymi a komplexnymi chorobami
ﬁ Eurdpska

komisia |

ERN pre neuromuskularne — &s:*3
choroby (ERN EURO-NMD)  ®¢'s%e

Neuromuskularne choroby sa vyskytuju od
raného detstva do neskorej dospelosti a su
charakterizované oslabenim a chradnutim
svalstva, méZu sa vsak spajat aj s dalsimi
priznakmi, ako s Unava, bolest, znecitlivenie,
slepota, tazkosti s prehltanim, dychacie tazkosti
chordb je progresivna a vysilujlca, skracuje
di¥ku Zivota a zniZuje

kvalitu Zivota.

Cielom siete je skratit ¢as diagnostikovania
0 40 % v prvych piatich rokoch svojho
fungovania, zlepsit diagnostické vysledky
0 15 % a zvysit pristup k vhodnym
postupom starostlivosti.

V Europe su velke
medzery a rozdiely
v pristupe k diagnos-
tike a liecbe. Velkymi
problémami z hladiska
zlepsenia vysledkav je
napriklad oneskoreny
presun z primamej starostlivosti do Specializo-
vaného strediska a riadenie prechodu z pediat-
rickych sluZieb na sluzby pre dospelych.

Siet ERN EURO-NMD spaja poprednych eurdp-
skych odbomikov s cielom poskytniit pacientom
pristup k Specializovanej starostlivosti prostred-
nictvom virtualnych a osobnych konzultacii.
Cielom siete je skratit ¢as diagnostikovania
040 % v prvych piatich rokoch svojho fungova-
nig, zlepsit diagnostické vysledky o0 15 9% a zvy-
Sit pristup k vhodnym postupom starostlivosti.

ERN EURO-NMD okrem toho vytvori nové
usmernenia a poskytne zdravotnickemu
persondlu a pacientom informacie o osved-
¢enych postupoch zamerané na konkrétnu
chorobu. Znalosti vytvorené a vybrané sie-
tou budu Siroko dostupné prostrednictvom
nastrojov elektronického zdravotnictva. Siet
bude stavat na silnom odkaze spoluprace
a bude podporovat spolupracu s potenci-
alom na rozvoj vyskumu a terapie s cie-
lom riesit potreby pacientov, ktoré zostali
bez odozvy.

KOORDINATOR SIETE
Profesorka Kate Bushby

Trustova naddcia NHS zastresujtica
nemocnice v Newcastle upon Tyne,
Spojené kralovstvo
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Europa - svetove

stredisko excelentnosti

Eurdpske referentné siete zacali svoju
ginnost v marci 2017. Tieto siete su nové
a ich hlavnym cielom je zlepSovat Zivoty [udi
v Eurdpe, ktori Ziju so zriedkavymi a komplex-
nymi chorobami, no budu mat aj celosve-
tovy vplyv.

ERN nadviaZzu na celosvetové osvedcené
postupy v oblastiach, v ktorych uz existuju,
a vytvoria ich tam, kde este neexistuju. Siete
poméZu spravit z Eurdpy stredobod &in-
nosti v oblasti zriedkavych a komplex-
nych ochoreni.

ERN budt napriklad najpovolanejsie na presa-
dzovanie usmerneni 0 osved¢enych postupoch.
Siete m6Zu mat kapacitu na vyvoj usmermeni
a osvedcenych postupov pri ochoreniach, pre
ktoré neexistuju Ziadne diagnostické alebo
lietebné usmermenia.

Spajanim odbornikov a pacientov maju ERN
moznost ulahcit vykonavanie klinickych stu-
dii a testovanie terapeutickych intervencif.
Dostanti sa tak do popredia inovacie v oblasti
mnohych zriedkavych chordb.

Model ERN by sa mohol stat vzorom pre
ostatnych. Najmodemejsie nastroje elektro-
nického zdravotnictva vytvorené na podporu
cezhranitnej spoluprace v Europe mdézu mat
tieZ potencial na posilnenie medzinarod-
nej spoluprace, a sutasne zlepsovat pristup
k zdravotnej starostlivosti.

ERN nadviazu na
celosvetové osvedcene
postupy v oblastiach,
v ktorych uz existuju,

a vytvoria ich tam,
kde este neexistuju.
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ﬁ Eurdpska

komisia |

ERN pre ocneé choroby

(ERN EYE)

Zriedkavé otné choroby su hlavnou priti-
nou zrakoveého postihnutia a slepoty u deti
a mladych dospelych
v Eurdpe. Na portali
pre zriedkavé choroby
a lieky na zriedkaveé
choroby (ORPHANET)
je vymenovanych
vySe 900 zriedka-
vych o¢nych chordb.
Medzi ne patria rozsi-
renejsie choroby, ako
je retinitis pigmen-
tosa, ktorej odha-
dovana prevalencia
je 1 25000, ako aj
niektoré velmi zriedkavé pripady, ktoré su
v lekarskej literatire spomenuté len parkrat.

Siet ERN EYE sa venuje tymto ochoreniam
v Styroch tematickych skupinach: zriedkavé
choraby sietnice, neurooftalmologické zried-
kavé choroby, pediatrické oftalmologické
zriedkavé choroby a zriedkaveé ochorenia
zadného segmentu oka.

Sest prierezovych pracovnych skupin navyse
riesi otazky, ktoré su spolocné pre vsetky
tyri hlavné témy. Dalgie pracovné sku-
piny sa zameriavaju na osobitné oblasti,

Hlavnym cielom siete

Je vytvorenie virtudlnej kliniky
s ndzvom EyeClin s cielom
zarucit ¢o najlepsie pokrytie
zriedkavych ocnych choréb
a ulahcit cezhranicné Sirenie

odbornych znalosti.

napr. genetické testovanie, registre, vyskum,
vzdelavanie, komunikaciu a pacientov.

Hlavnym cielom siete je vytvorenie virtudl-
nej kliniky s nazvom EyeClin s cielom zarucit
¢o najlepsie pokrytie zriedkavych o¢nych
choréb a ulahtit cezhrani¢né Sirenie odbor-
nych znalosti.

KOORDINATOR SIETE

Profesorka Héléne Dollfus

Univerzitné nemocnice v Strasburgu,
Francuzsko
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ERN pre hereditarne :
nadorove rizikové syndromy  ®esse
(ERN GENTURIS)

Hereditarne nadorové rizikové syndrémy su
poruchy, pri ktorych zdedené genetické muta-
cie vyrazne predurcuju jednotlivcov na vznik
nadorov. CeloZivotné riziko rakoviny méze dosa-
hovat az 100 %. Systémy organov, ktoré mdzu
byt postihnuté, su sice velmi rozmanité, no
jednotlivci s tymito ochoreniami sa stretdvaju
s podobnymi problémami: oneskorena diagnos-
tika, nedostatotna prevencia
u pacientov a zdravych pri-
buznych a zlé terapeutické
riadenie. V sui¢asnosti bolo
diagnostikovanych len 20 —
30 % 0s6b s hereditamymi
nadorovymi rizikovymi syn-
dromami.

Siet ERN GENTURIS sa usiluje

zlepsit identifikaciu tychto

syndrémov, minimalizovat odchylky klinic-
kych vysledkov, vytvorit a zavadzat usmer-
nenia, vytvorit registre a biobanky, podporovat
vyskum a posilfiovat postavenie pacientov. Siet
bude vzdeldvat verejnost a zdravotnickych pra-
covnikov a podporovat vymenu osvedcenych
postupov v celej Eurdpe. Pristup k multidisci-
plindmej starostlivosti sa zlepsi a zavedu sa
nové modely a Standardy vymeny informa-
cif a diskutovania o komplexnych pripadoch.

V suicasnosti bolo
diagnostikovanych len
20 - 30 % o0s6b
s hereditarnymi nadorovymi
rizikovymi syndrormarmi.

Siet zlepsuje kvalitu a interpretaciu genetic-
kého testovania a zvysuje Ucast pacientov na
programoch klinického vyskumu.

ERN GENTURIS bude spolupracovat s ostat-
nymi sietami ERN na zlepSovani starostlivosti
0 pacientov s hereditarnymi nadorovymi rizi-
kovymi syndromami, u ktorych sa vyskytnu
ochorenia, ktoré spadaju do odbornej sp6so-
bilosti inej siete.

KOORDINATOR SIETE

Profesorka Nicoline Hoogerbrugge
Lekdrske stredisko Univerzity
Radboud v Nijmegene, Holandsko
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Spolupraca v akcii

Nastroje informacnych technoldgii (IT) a elek-
tronického zdravotnictva méZu zohravat cennu
Ulohu pri ulah¢ovani spoluprace. Siete ERN st
prepojené cez vyhradenu platformu IT, pro-
strednictvom ktorej koordinator siete moze
zvolat ,virtualne“ poradenské rady Spe-
cializovanych lekarov s vyuZitim nastrojov
telemediciny na preskimanie pacientovho
ochorenia z hladiska diagnostiky alebo liecby.
Zdravotnicki pracovnici, ktori by predtym riesili
zriedkavé a komplexné pripady v izolacii, mézu
tymto spésobom konzultovat s partnermi
a vyZiadat si od kolegu druhy nazor. Ustrednou
funkciou tychto nastrojov je interoperabilita.

Vd'aka technoldgii uz geografia nemusi
byt prekazkou spoluprace rozptylenych
timov. V niektorych pripadoch budu stacit
telefonaty alebo videohovory. V inych pripa-
doch mozu siete vyuZit vyhradené systémy
na vymenu vzoriek tkaniva alebo snimok
komplexnych ochoreni vo vysokom rozliseni.
Tieto technoldgie sa takisto moZzu pouZit
ako uloZisko pripadov a pomdct vybudovat
velku banku pripadov pre dalie studium.

Napriklad po bezpe¢nom poskytnuti patolo-
gickych alebo radiologickych tdajov sa ¢le-
novia siete mozu pripojit, pozriet si snimky

Pridruzeni partneri

Zamerom sieti ERN je zabezpecovat skutotny
prinos pre vietky tlenské staty EU. Prislugné
pravne predpisy umoZzfiuju krajinam, ktoré
nemaju zastupenie v schvalenej sieti ERN,
zUcastnit sa prostrednictvom poskytovatelov
zdravotnej starostlivosti, ktorych vymenuju
Clenské staty za ,pridruzené” vnutrostatne
strediska ¢i vnutrostatne strediska ,spolu-
prace”.

Clenské staty sa takisto mdzu rozhodnut,
Ze vymenuju vnutrostatny koordinacny
bod, ktory bude komunikovat so vietkymi
ERN. Rada ¢lenskych 3tatov pre siete ERN
zostavuje spolo¢ny ramec na vymenovanie
a integraciu tychto typov stredisk do ERN. Je
vsak nutngé, aby ¢lenskeé staty vymentvali
pridruZenych partnerov pomocou otvorenych,
transparentnych a spolahlivych postupov.

a pripomienkovat v uzavretom prostredi.
OSetrujuci lekar zostava nadalej zodpovedny
za svojho pacienta, ale siet ERN mdze vyu-
Zivat ako hodnotny a podporny zdroj.

Vd'aka technoldgii uz
geografia nemusi byt
prekdzkou spoluprace

rozptylenych timov.

Prvych pridruZenych partnerov by mali
niektoré ¢lenské staty nominovat do konca
roka 2017.
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ERN pre choroby srdca

Prica pre pacientov so zriedkavymi, malo rozsirenymi a komplexnymi chorobami

(ERN GUARD-HEART)

Zriedkavé srdcoveé choroby sa mozu vyskyt-
nut pocas celého Zivota jedinca a zvacsa su
dedi¢né. Tieto ochorenia su charakterizované
Sirokym spektrom priznakov a znakov, ktoré sa
odliduju v zavislosti od choroby, ale aj v zavis-
losti od pacienta. V3etky tieto srdcové choroby
sa vyznacuju jedine¢nou
nachylnostou na nahle
Umrtie v mladom veku,
ktoré zvycajne zasiahne
inak zdravych ludi.

Siet GUARD-HEART iden-
tifikovala tieto tematické
oblasti: familiarne cho-
roby elektrického systému,
familidrne kardiomyopa-
tie, vrodené srdcové chyby
a iné zriedkavé srdcoveé
choroby. Tieto témy
sa zakladaju na klinickych usmerneniach
Eurdpskej kardiologickej spolo¢nosti (ESC),
Medzinarodnej klasifikacii chordb (ICD10)
a z portalu ORPHANET.

Siet ERN GUARD-HEART sa usiluje o intenziv-
nejsiu koordinaciu odbornych znalosti a zdrojov
na ulah&enie zoskupovania multidisciplinar-
nych poznatkov, ktoré sa zmapuju a budu sa
Sirit medzi laickou verejnostou.

Siet ERN GUARD-HEART sa usiluje
0 intenzivnejsiu koordinaciu
odbornych znalosti a zdrojov
na ulahcenie zoskupovania

multidisciplinarmych poznatkov,
ktoré sa zmapuju a budd sa sirit
medzi laickou verejnostou.

Zdravotnicke sluzby sa budu poskytovat pro-
strednictvom spolo¢nej platformy elektronic-
kého zdravotnictva. Zabezpeti sa tak Sirsi
pristup k odbornym znalostiam pre pacien-
tov a zdravotnicky personal v celej Eurdpe.
Posilnenim uz3ej spoluprace medzi odbor-
nikmi sa ziskaju a rozsiria vedecké poznatky
na podporu vyvoja novych diagnostickych
a terapeutickych postupov a na identifikaciu
zriedkavych srdcovych choréb.

KOORDINATOR SIETE

Profesor Arthur Wilde
Akademické lekdrske stredisko,
Amsterdam, Holandsko
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ERN pre dedicné
a vrodeneé anomalie

(ERNICA)

Siet ERNICA riesi vrodené anomalie a cho-
roby, ktoré sa objavuju v ranej faze Zivota
a vyzaduju si multidisciplinamu starostlivost
a dlhodobé sledovanie, a skima prechod do
dospelosti.

Siet je organizovana do dvoch hlavnych pra-
covnych prudov v sulade s klasifikaciami
ORPHANET a ICD10. Jeden pracovny prud sa
venuje anomalidm traviacej ststavy a druhy
sa venuje anomaliam branice a brusnej steny.
V druhom pracovnom prude su pracovné
skupiny, ktoré pokryvaju anomalie paZeraka,
a skupina, ktord sa venuje gastroentero-
logickym chorobam a ¢revnym chorobam.
Tato skupina zahfia aj podskupinu, ktora
sa Specializuje na zlyhanie Criev. Kazda pra-
covna skupina ma vlastné jednotky pre kon-
krétne choroby.

Pri niektorych z tychto zriedkavych choréb
mdZe Umrtnost dosahovat az 50 %. Cielom
siete ERNICA je zlepSovat kvalitu starostli-
vosti, ktord sa poskytuje pacientom, a zmier-
nit dlhodoby vplyv tychto zriedkavych choréb
u malych deti. Siet bude ulah¢ovat vyskumnu
spolupracu, ktord je hnacou silou na vytvorenie

klinickych usmemeni zaloZenych na dékazoch.
Zlepsi sa aj pristup k novym opera¢nym tech-
nikam a liecbe.

ERNICA je miesto na stretavanie sa zdruZeni
zastupujucich pacientov a poskytovatelov sta-
rostlivosti vratane zdravotnych sestier a inych
odbornikov z jednotlivych Statov, ktori chct
zlepsit vysledky pacientov.

Pri niektorych z tychto
zriedkavych chordb méze
Umrtnost dosahovat az 50 %.

KOORDINATOR SIETE

Profesor René Wijnen

Lekdrske stredisko Erasmus
v Rotterdame, Holandsko
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Prica pre pacientov so zriedkavymi, malo rozsirenymi a komplexnymi chorobami

ERN pre vrodenée

deformacie a zriedkavée

duSevneé postihnutie
(ERN ITHACA)

Tato ERN spaja odbornikov na zriedkaveé vro-
dené anomalie a zriedkavé dusevné poru-
chy. Vrodené deformacie postihuju jedného
zo 40 novorodencov. V pripade beZnejsich
deformacii, ako je napriklad razstep pery,
existuju dobre fungujlce siete starostlivosti.
Pre zriedkavejSie ochorenia su odbomné zna-
losti rozptylengé v celej EU. Mnohé deformacie
sa vyskytuju ako sucast ,syndromov” spoje-
nych s abnormalnym rastom, vyvojom alebo
socidlnou adaptaciou. Opisanych uZ bolo viac

vo frekvencii menej ako 1 z 2000.

Chromozomalne poruchy patria medzi naj-
Castejsie priciny deformacii a dusevného
postihnutia. Diagnostické vyhliadky sa zlep-
Sili novymi testami, ako je exdmové a geno-
moveé sekvenovanie, ktoré v3ak nie st beZzne
dostupné vo viac ako 50 % vysoko Speciali-
zovanych stredisk.

Rozsirenie pristupu k tejto technoldgii je kltu-
tovym cielom siete ERN ITHACA. Siet zaro-
ven vyvija iniciativy v oblasti telemediciny

s virtualnymi multidisciplindrnymi timami
zo stredisk EU a bude vyuzivat virtualne online
kliniky na zlepsenie pristupu k diagnostike bez
toho, aby pacienti museli cestovat.

ERN ITHACA bude vytvarat kontaktné siete
medzi rodi¢mi a pacientmi v zaujme vypracova-
nia osved¢enych postupov a v pripade potreby
bude iniciovat vytvorenie usmerneni. Stanovi
kritéria tykajlice sa Udajov z registrov pacien-
tov, bude presadzovat odbornti pripravu zdra-
votnickych pracovnikova a ulahtovat vyskum.

Siet bude spolupracovat s existujticimi sietami
v tejto oblasti a s ERN, s ktorymi bude mat
dopliajuce sa zaujmy, pricom svoje ¢innosti
bude vZdy odvijat od pacientov.

KOORDINATOR SIETE
Profesorka Jill Clayton-Smith

Trustovad naddcia NHS v Central
Manchester, Spojené krdlovstvo
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Na Cele eurdpske;
referencnej siete

Na Cele siete ERN EuroBloodNet stoji profesor
Pierre Fenaux, ktory je profesorom hematolé-
gie v v parizskej nemocnici Hopital Saint-Louis
vo Francuzsku. Podla profesora Fenauxa siet
EuroBloodNet so svojimi 66 ¢lenmi pontika
vyznamné prinosy pre pacientov a odborni-
kov. ,Cielom ERN je odvijat sa od pacienta,
zlepSovat pristup k zdravotnej starostlivosti
pri zriedkavych hematologickych poruchach,”
uvadza profesor. ,PrindSame najpokrokovejsiu
diagnostiku a lie¢bu do stredisk v celej Eurdpe,
ktoré nemusia mat potrebné odborné znalosti.”

Tvrdi, Ze schvalenie zo strany ¢lenskych Statov
EU a Eurdpskej komisie pridava sieti na vahe
a zlepsuje jej kapacitu na Sirenie usmerneni.
JTakisto si vazime prileZitosti na vyucovanie
o zriedkavych hematologickych chorobach
prostrednictvom systémov nepretrzitého lekar-
skeho vzdelavania,” dodava profesor Fenaux.

Klinicki lekari vnimaju kazdodenny prinos siete
pri rieseni zriedkavych alebo komplexnych
pripadov: ,Lekari moZu konzultovat odborné
znalosti kolegov v inych krajindch. Konti sa tak
izolacia, ktort zdravotnicki pracovnici niekedy
pocituju, ak nemaju pristup ku kolegom, ktori
im mo6zu poskytnut druhy nazor.”

SU aj dalSie potencialne prinosy. Profesor
Fenaux uvadza, Ze prepojenim nemocnic
v celej Eurépe sa vytvori kritické mnoZstvo
pacientov so zriedkavymi chorobami, ¢o
pripravi pédu pre klinicky vyskum, ktory by
v minulosti nebolo moZné uskutocnit.

Tieto prepojenia mozu sluzit aj ako pla-
tforma na presadzovanie zaujmov tak, Ze
budu podporovat rozvoj zdruzeni zastupu-
jucich pacientov pre osoby so zriedkavymi
chorobami a ponukat nazory odbornikov na
inovacnu liecbu. ,Ak miestny lekar poZiada
svoju nemocnicu o pristup k inovacnej liecbe,
nasa siet moze poskytnuit odborné stanovisko
k vedeckému podkladu novej intervencie,” uva-
dza profesor Fenaux. ,Lekari a pacienti v tejto
oblasti teraz vedia, Ze nie sU sami.”

JLekdri moZu
konzultovat odborné
znalosti kolegov

v inych krajinach.
Konci sa tak izolacia,
ktoru zdravotnicki
pracovnici niekedy
pocituju, ak nemajti
pristup ku kolegom,
ktori im moézu poskytnut
druhy nazor.”
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ERN pre respiracné
choroby (ERN LUNG)

Komplexné plucne choroby si vyZaduju mul-
tidisciplinamu starostlivost spolu s psychoso-
cidlnou podporou. Komplexnost moze byt
spdsobena zakladnym genetickym mecha-
nizmom choroby, sekundarnymi zmenami
a poskodenim inych sys-
témov organov. Véasna
diagndza a pristup k Spe-
cializovanej starostlivosti
moZu zlepsit vysledky pri
mnohych z tychto ochoreni.

Siet ERN-LUNG riesi
niekolko zriedkavych
a komplexnych pltcnych
ochoreni vratane idiopa-
tickej plicnej fibrézy, cystickej fibrézy, bron-
chiektazie pri necystickej fibréze, plicnej
hypertenzie, PCD, AATD, mezoteliému, chro-
nickej dysfunkcie plticneho alotransplantatu
a inych zriedkavych plucnych ochoreni.

Siet sa usiluje zlepsit odbomné znalosti v celej
Eurdpe s cielom pozdvihnut standardy sta-
rostlivosti, kvalitu Zivota a prognostiku v celej
8kale zriedkavych plucnych chordb. Clenovia
vytvaraju a Siria usmernenia o starostlivosti,
propaguju spoloc¢né lie¢ebné pristupy, posil-
ruju cezhranitny pristup k diagnostike a lietbe,
iniciuju a podporuju registre a zhromazduju

Siet sa usiluje zlepsit odborné
znalosti v celej Eurdpe
s cielom pozdvihnut standardy
starostlivosti, kvalitu Zivota
a prognostiku v celej skale
zriedkavych pltcnych choréb.

dostatocne velké kohorty do klinickych stu-
dii, pre vyvoj liekov a prirodovedecké studie.

Siet ERN-LUNG poskytuje pacientom pristup
k interdisciplinarmym timom, ktori poskytuju
druhy nazor na komplexné pripady bez toho,
aby pacienti museli cestovat. Vysledkom bude
rozsirenie online systémov odborného pora-
denstva zriadenych v pilotnom projekte finan-
covanom EU pod nazvom ECORN-CF.

KOORDINATOR SIETE

Profesor Thomas O.F. Wagner
Klinika pri Univerzite Johanna
Wolfganga Goetheho, Frankfurt
nad Mohanom, Nemecko
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ERN pre onkologicke .
ochorenia deti (hematoon- ®¢;3¢
kologia) (ERN PaedCan)

Rakovina deti je zriedkava a vyskytuje sa
v mnohych podtypoch. V Eurépe sa kazdo-
ro¢ne diagnostikuje novy pripad rakoviny
U 20000 deti a kaZzdoro¢ne umiera 6 000
detskych onkologickych pacientov, &ize
rakovina zostava hlavnou pri¢inou Umrtia
na chorobu u detf starsich ako jeden rok.

Priemermna miera preZitia
sa v uplynulych desatro-
Ciach zlepsila. V pripade
niektorych ochoreni bol
pokrok obrovsky, kym iné
maju velmi slabé vysledky.
V Eurépe su problémom
aj vyrazné nerovnosti, pri-
¢om vo vychodnej Eurépe
sa zaznamenavaju horsie
vysledky.

Siet ERN PaedCan sa usiluje zlepsit pristup
k vysokokvalitnej zdravotnej starostlivosti
pre deti s rakovinou, ktorych ochorenie si
vyZaduje Specializované odborné znalosti
a nastroje, ktoré nie su Siroko dostupné
v dosledku malého objemu pripadov a nedo-
statku zdrojov. Stavia na predchadzajucich
projektoch ENCCA, PanCare a ExPO-r-Net
financovanych EU. ERN PaedCan zostavuje

Pomocou nastrojov IT sa zriadi
siet rady pre onkologické
nddory u deti zamerand na
vyrmenu odbornych znalosti
a poradenstvo.

cestovnU mapu Specializovanych stredisk, aby
pomohla zlepsit ich viditelnost pre poskyto-
vatelov zdravotnej starostlivosti a pacien-
tov. Pomocou nastrojov IT sa zriadi siet rady
pre onkologické nadory u deti zamerana na
vymenu odbornych znalosti a poradenstvo.

Cielom siete je zvysit mieru prezitia deti
s rakovinou a kvalitu ich Zivota prostrednic-
tvom posilnenia spoluprace, vyskumu a odbor-
nej pripravy, pricom kone¢nym cielom je

zmensit aktualne nerovnosti, pokial ide o pre-
Zitie deti s rakovinou a spdsobilosti zdravotnej
starostlivosti v €lenskych &tatoch EU.

KOORDINATOR SIETE

Profesorka Ruth Ladenstein

Vyskumny Ustav rakoviny u deti/Detskad
nemocnica sv. Anny, Viederi, Raktisko
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Prica pre pacientov so zriedkavymi, malo rozsirenymi a komplexnymi chorobami

(ERN RARE-LIVER)

Zriedkavé choroby pe¢ene moézu spdsobit
postupné poskodenie pecene veduce k fib-
roze a cirhoze. Komplikacie cirhdzy mézu
sposobit smrt a v mnohych pripadoch je jedi-
nou ucinnou lie¢bou transplantacia pecene.
Unava, svrbenie pri cholestatickych ocho-
reniach a bolest a opuch brusnej dutiny pri
cystickych ochoreniach vyrazne ovplyviiuju
kvalitu Zivota.

U detskych pacientov su dalsimi klt¢ovymi
faktormi oneskorena diagnostika a neschop-
nost prosperovat a dosiahnut vyvojové etapy,
ako aj problém prechodu do inej starostli-
vosti potas dospievania.

Siet ERN RARE-LIVER sa venuje trom cho-
robam: autoimunitnému ochoreniu pecene,
metabolickej ZlCovej atrézii a suvisiacej cho-
robe pecene a Strukturalnej chorobe pecene.
Po prvykrat sa v suvislosti s chorobou pecene
Uplne integruje starostlivost o dospelych
a deti, pricom siet sa zameriava na potreby
prechodnej populacie a dosledky pre rodiny
s dedi¢nou diagnozou.

Prioritou je vypracovanie aktualnych
usmerneni. Usmernenia o starostlivosti sa
budu vykondvat v spoluprdci s Eurdpskou

asociaciou pre studium pecene (EASL)
a Eurdpskou spolo¢nostou pre pediatricku
gastroenterologiu, hepatologiu a vyZivu
(ESPGHAN). Toto Usilie bude podporené
normalizaciou klUc¢ovych diagnostickych
a prognostickych testov.

Hlavné vyzvy, ktoré je potrebné riesit. su kli-
nicka informovanost o zriedkavych poruchach
pecene a rovnocenny pristup k rychlo sa roz-
vijajucim moZnostiam liecby.

Po prvykrat sa v suvislosti
s chorobou pecene
Uplne integruje starostlivost

o0 dospelych a deti.

KOORDINATOR SIETE

Profesor David Jones

Trustovd naddcia NHS zastresujuca
nemocnice v Newcastle upon Tyne,
Spojené krdlovstvo
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ERN pre choroby spojivového  s:*3
tkaniva a muskuloskeletalne  ®¢3%
choroby (ReCONNET)

Zriedkavé choroby spojivového tkaniva
a muskuloskeletalne choroby zahffiaju mnoz-
stvo chordb a syndrémov, ktoré maju obrovsky
vplyv na dusevnu pohodu pacienta. Zahftiaju
dedi¢né ochorenia a systémoveé autoimunitné
choroby, ako su systé-
mova sklerdza, zmiesané
choroby spojivového tka-
niva, zapalové idiopatické
myopatie, nediferenco-
vané choroby spojivového
tkaniva a antifosfolipidovy
syndrém. Oneskorena
diagnostika, najma v pri-
pade zriedkavych ¢ kom-
plexnych prejavov, je
beZny problém.

Tato siet zoskupuje zriedkaveé choroby spoji-
voveho tkaniva a muskuloskeletalne choroby
v troch hlavnych tematickych skupinach: zried-
kavé autoimunitné, komplexné autoimunitné
a zriedkaveé dedi¢né choroby spojivového tka-
niva a muskuloskeletalne choroby.

Cielom siete ReCONNET je zlepsit v€asnu
diagnostiku, riadenie pacienta, poskytova-
nie starostlivosti a virtualnu diskusiu o klinic-
kych pripadoch v ramci siete a s pridruzenymi

Siet bude zlepsovat vedecké znalosti
o zriedkavych chorobdch spojivového
tkaniva a muskuloskeletalnych
chorobdch a ulahcovat vytvorenie
velkych databdz na identifikaciu novych
klinickych alebo biologickych markerov,
ktoré budt pomadhat pri diagnostike.

strediskami. Vyuzivanie informacnych techno-
[6gif (IT) bude ulahovat interakciu medzi stre-
diskami. Siet bude zlepSovat vedeckeé znalosti
o zriedkavych chorobach spojivového tkaniva
a muskuloskeletalnych chorobach a ulahcovat
vytvorenie velkych databaz na identifikaciu
novych klinickych alebo biologickych markerov,
ktoré budu pomahat pri diagnostike.

Zavedu sa a budu sa sirit vzdelavacie
programy pre pacientov a rodiny a budu sa
vykonavat nové usmernenia a opatrenia na

zaistenie kvality. Dalsimi prioritami st lep-
Sie terapeutické protokoly a vacgsia ucast
pacientov.

KOORDINATOR SIETE

Profesorka Marta Mosca

Azienda Ospedaliero Universitaria Pisana,

Taliansko
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Vnutrostatne politiky
v oblasti zriedkavych

chordb

Clenske 8taty EU st zodpovedné za vnitrodtatnu
politiku zdravotnej starostlivosti a poskytovanie
zdravotnickych sluzieb. V roku 2009 na zasadnuti
Eurépskej rady ministri zdravotnictva® odpordicali,
aby ¢lenskeé staty do konca roka 20173 zriadili
a vykonali plany alebo stratégie na podporu
pacientov so zriedkavymi chorobami. Podla
odporti¢ania by plany mali sluzit na:

usmerfiovanie a Strukturovanie ¢innosti
v oblasti zriedkavych chordb v ramci vnut-
rostatnych systémov zdravotnej starostli-
vosti a socialnych systémov,

zatlenenie iniciativ na miestnej, regionalnej
a celoStatnej Urovni do planov alebo stra-
tégii s cielom dosiahnut komplexny pristup,
vymedzenie prioritnych ¢innosti vratane
cielov a nadvazujucich mechanizmov.

Vykonavanie vnutrostatnych planov & stra-
tégii bolo podporované projektmi financo-
vanymi z programov EU v oblasti zdravia.
V roku 2009 bolo zameranie sa na zriedkave

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

¢lenskych Statov a len Styri z nich mali zave-
dené vnutrostatne plany. V sticasnosti prijalo
svoje plany ¢ stratégie 23 ¢lenskych Statov.

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


http://eur-lex.europa.eu/LexUriServ/LexUriServ.do?uri=OJ:C:2009:151:0007:0010:SK:PDF
http://eur-lex.europa.eu/LexUriServ/LexUriServ.do?uri=OJ:C:2009:151:0007:0010:SK:PDF
http://ec.europa.eu/health/rare_diseases/national_plans/detailed_sk
http://ec.europa.eu/health/rare_diseases/national_plans/detailed_sk
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ERN pre imunodeficienciu,  gs*3
autozapalové a autoimunitné ®e¢s3e
choroby (ERN RITA)

Siet RITA spdja popredné eurdpske strediska
s odbornymi znalostami v oblasti diagnos-
tiky a liecby zriedkavych imunologickych
portich. Su to ochorenia,
ktoré moézu ohrozovat
Zivot, a vyZaduju si mul-
tidisciplinamu starostlivost
s vyuzitim komplexného
diagnostického hodnote-
nia a vysoko Specializova-
nej terapie. Siet deli tieto
ochorenia do troch pod-
tém: primama imunodefi-
ciencia (PID), autoimunitné
poruchy a autozapaloveé poruchy. Dodatotna
podtéma pediatrickej reumatoldgie sa nacha-
dza na rozmedzi autoimunitnej a autozapa-
lovej podtémy.

Tato siet stavia na praci europskych vedeckych
spolocnosti, ktoré vytvorili registre pacientov,
klinické usmernenia, vyskumné partnerstva,
vzdeldvacie ¢innosti a vazby s organizaciami
zastupujucimi pacientov.

Siet ERN RITA sa usiluje zniZzovat nerov-
nosti, ktorym ¢elia pacienti hladajuci pristup

Siet ERN RITA sa usiluje
zniZovat nerovnosti, ktorym
Celia pacienti hladajuci pristup
k diagnostickermu testovaniu
a inovacnej liecbe.

k diagnostickému testovaniu a inovacnej
lie¢be, ako su biologické terapie, nahrade-
nie imunoglobulinu, transplantacia kmerio-
vych buniek a génova terapia.

Jej cielom je prepojit existujuce registre,
vytvorit celoeurdpske klinické usmernenia,
zriadit jednotku genetikov na kontrolu kvality
technoldgie sekvenovania dalSej generacie,
schvalit spolo¢ny nastroj farmakovigilancie
v ramci tychto zriedkavych ochoreni, zvolat
jednotku na spravne pouZivanie a monito-
rovanie biologickej lie¢by pri imuno-medio-
vanych chorobach, zoskupit a zlepsit terapie

s kmeriovymi bunkami a génové terapie pre
pacientov, posilfiovat spolupracu medzi zdru-
Zeniami zastupujUcimi pacientov a spojit
pediatrickych Specialistov a Specialistov na
starostlivost o dospelych v rdmci danych
troch tém.

KOORDINATOR SIETE

Profesor Andrew Cant

Trustovd naddcia NHS zastresujuca
nemocnice v Newcastle upon Tyne,
Spojené krdlovstvo
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ERN pre neurologicke
choroby (ERN-RND)

Eurdpska referentna siet pre neurologické
choroby (ERN-RND) sa zameriava na riesenie
nenaplnenych potrieb viac ako 500 000 oséb
Zijucich s RND v Eurdpe. V dosledku vyraznej
heterogénnosti fenotypu a genotypu u pacien-
tov s RND 60 % postihnutych oséb nie je este
stale diagnostikovanych.

Siet ERN-RND sa
snazi riesit tieto
nedostatky prostred-
nictvom virtualnej
multidisciplinarnej
konzultacie, zvyse-
nim poctu pacientov
v registroch o0 20 %
a jej cielom je zlep-
Senie pripadovych
vysledkov 0 20 % - percentualny podiel
pacientov s kone¢nou diagnézou. V spolu-
praci s Eurdpskou asociaciou pre klinické
postupy a platformou ORPHANET budu vytvo-
rené multidisciplindrme postupy starostlivosti.

Siet stavia na existujucej infrastrukture tak,
Ze zatleruje mnoZstvo vyzretych sieti ERN do
celku ERN-RND a dopliia funguijtice registre
pre také ochorenia, ako s Huntingtonova
choroba a ataxia.

Z viac ako 500000 o0s6b
Zijucich s RND v Eurdpe,
60 % nie je este stale
diagnostikovanych.

V spolupraci s Eurdpskou sietou pre kvalitu
molekularnej genetiky sa vytvori systém
externého postidenia kvality na normaliza-
ciu kltovych diagnostickych testov a zabez-
pedi sa tak, aby vsetci pacienti mali pristup
k rovnakym diagnostickym moZnostiam. Siet
ERN-RND bude podporovat odbomu pripravu,
vyskum a inovactné intervencie a zabezpeci
vypocutie pacientov.
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KOORDINATOR SIETE

Dr Holm Graessner

Univerzitnd nemocnica v Tiibingene,
Nemecko
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ERN pre kozne poruchy

(ERN Skin)

Mnohé koZné ochorenia maju vazny vplyv na
pacientov @ mdZu sa spajat s rizikom vzniku
rakoviny. Diagnostika zriedkavych a komplex-
nych koznych chordb pozostava z celkového
posudenia koZe a sliznice, ako aj ostatnych
systémov, a z biopsie koZe. Tieto komplexné
ochorenia dokazu rozlisit len skiiseni derma-
tolégovia. Chybajiica odborna diagndza je
prekazkou lie¢by. Pacientom to méZe prinasat
hlboku fyzick( a psycho-

logicku zataz.

Tato siet spaja popred-
nych odbornikov v oblasti
zriedkavych koznych
choréb u deti a dospe-
lych a sluizi na vymenu
znalosti, aktualizaciu
a vytvaranie usmernenf
0 osvedcenych postupoch a na zlep3ovanie
odbornej pripravy a vzdelavania pacientov.

Jej cielom je zlepSovat organizaciu zdra-
votnej starostlivosti prostrednictvom zhro-
mazdovania zdrojov vratane platformy
s odbornymi patolégmi zameranui na centra-
lizované studium vzoriek a spolo¢né diskusie
o tazkych pripadoch. Hlavné multidiscipli-
narne timy pre kazdu predmetnu chorobu
budu zahfiat dermatoléga, zdravotnu sestru,

Vypracuje sa suhrmna
socidlno-ekonomicka Studia
o individudlnej zdataZzi chorob.

psycholdga, genetika, dietoldga a patologa
¢i dalsich potrebnych Specialistov.

Siet ERN Skin vytvori aj registre zriedkavych
koZnych choréb, bude umozZiiovat Ucast na
vyskumnych programoch a klinickych skiskach
s pacientmi s vhodnou charakteristikou, a bude
taktieZ podnecovat terapeuticky vyskum s dosta-
totne Sirokym zaberom pacientov. Okrem toho
sa vypracuje stihmna socialno-ekonomicka Stu-
dia o individudlnej zatazi choréb.

KOORDINATOR SIETE

Profesorka Christine Bodemer
Necker Enfants Malades Hopital,
Dermatologické oddelenie, APHP, Pariz,
Franctzsko
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ERN pre transplantaciu u deti
(ERN TRANSPLANT-CHILD)

Transplantacia u pediatrickych pacientov (PT),
¢i uz transplantacia solidnych organov (SOT)
alebo transplantacia krvotvornych kmerovych
buniek (HSCT), je jediny lie¢ebny postup pri
niekolkych zriedkavych chorobach.

Optimalna starostli-
vost po transplanta-
cii si vyZaduje zladené
Usilie multidisciplinar-
neho timu. Po trans-
plantécii st pacienti
vystaveni chronickej
imunosupresii s cie-
lom zamedzit odmiet-
nutiu transplantatu.
VyZaduje si to monitorovanie potransplan-
tatnych komplikacif v zaujme pred(Zenia
Zivota a zlepsenia kvality Zivota. Siet ERN
TRANSPLANT-CHILD spaja odbornikov na
transplantaciu u pediatrickych pacientov a sta-
rostlivost po transplantacii, aby sa zlepsili
vysledky pre deti a ich rodiny.

Zamerom siete je skratit hospitalizaciu a vyu-
Zivanie komplexnej a zdlhavej lietby. Usiluje
sa zlepsit sluzby psychologickej podpory pri
prechode deti do dospelosti. Cielom siete
TRANSPLANT-CHILD je poskytnut pristup

Zdmerom siete je skratit
hospitalizdciu a vyuZivanie
komplexnej a zdlhavej liecby.

Prica pre pacientov so zriedkavymi, mélo roz$irenymi a komplexnymi chorobami

k najnovsim technikam a lekarskym, farma-
kologickym a terapeutickym vydobytkom.
Clenovia tieZ ulahtuju $irenie harmonizova-
nych usmemeni klinickej praxe a vyvoj perso-
nalizovanej mediciny v oblasti transplantacie
u pediatrickych pacientov.

Siet TRANSPLANT-CHILD sa usiluje znizovat
naklady suvisiace s transplantaciou, ako je
opakovana transplantacia a farmakologicka
lie¢ba, a harmonizuje starostlivost o pediatric-
kych pacientov podstupujucich transplantaciu
s cielom minimalizovat rizika komplikacii po

transplantacii. Popredni eurdpski odbormici na
transplantaciu u pediatrickych pacientov sa
spolocne usiluju o zniZenie Umrtnosti a chorob-
nosti suvisiacej s transplantaciou u deti.

KOORDINATOR SIETE

Dr Paloma Jara Vega

Univerzitnd nemocnica v La Paz,

Spanielsko
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Zaostrené na zlepSovanie

zdravotnych vysledkov

pacientov — uloha organizacii

zastupujucich pacientov

Siete ERN su o pacientoch. Organizacie
zastupujlce pacientov, a najma EURORDIS,
sa uz vyse desat rokov aktivne zapdjaju do
rozvoja sieti @ pomahaju zabezpetit, aby
medzi priority patrilo posilnenie klinickej
excelentnosti a zlepSovanie zdravotnych
vysledkov pacientov a rovnocenny pristup
ku kvalitnej starostlivosti v celej Eurdpe.
EURORDIS je mimovladna aliancia zamerana
na pacientov, ktora zastupuje 733 organiza-
cii zastupujucich pacientov so zriedkavymi
chorobami v 64 krajinach.

,Boli sme pri zrode myslienky v ramci pracov-
nej skupiny na vysokej Urovni o zdravotnic-
kych sluzbach a zdravotnickej starostlivosti,
ked sa ERN premietli do smernice o cezhra-
nitnej zdravotnej starostlivosti,* spomina si
Matt Bolz-Johnson, riaditel pre zdravotnu
starostlivost a vyskum v EURORDIS. ,Spolu

s ¢lenskymi Statmi a Eurdpskou komisiou
sme presli od zrodu koncepcie v pravnych
predpisoch az po vyklienie sieti ERN v sku-
to¢nom Zivote."

EURORDIS ako staly partner rozvoja kon-
cepcie sieti ERN zabezpetila Utast pacien-
tov vo vSetkych oblastiach. Velmi dobre
odborne chape, ako zapojenie pacientov
do sieti prinasa skuto¢nu prakticku hodnotu
pre pacientov.

,Siete maju potencial na uvolnenie hmata-
telnych vyhod pre pacientov so zriedkavymi
a komplexnymi prejavmi choroby,” uvadza
Bolz-Johnson. ,ERN prelomia izolaciu, kto-
rej Celia spoloCenstva zriedkavych choréb
a zviditelnia odbornikov pre pacientov v celej
Eurdpe, ¢im sa potreby pacientov rychlejsie
pridruzia k spravnym odbornikom.”

,Siete maju potencidl
na uvolnenie
hmatatelnych

vyhod pre pacientov
so zriedkavymi

a komplexnymi
prejavmi choroby.”



Jednou z klu¢ovych vyhod sieti ERN pre
pacientov bude ich schopnost urychlit diag-
nostiku a znizit pocet pacientov bez diagndzy
alebo so zlou diagndzou. Bolz-Johnson uva-
dza, Ze siete ,zastavia diagnostickll odyseu*.

Pre mnohé zriedkavé choroby zatial nie je
dostupna liecba. Kultura vzdelavania, ktoru
slubuju priniest siete ERN, z nich spravi seme-
nisko inovacie. Zostavenim jednoduchych opat-
reni na dosiahnutie vysledkov pre konkrétne
choraby sa otvoria dvere rychlejSej identifikacii
a prijatiu optimalnych lekarskych alebo chirur-
gickych intervencii. ,Posilnia sa tak osved¢ené
postupy, pretoZe ¢lenovia ERN sa budi navza-
jom utit“ vysvetluje Bolz-Johnson. ,,0dbornici
bud(i méct hovorit o pripadoch v redlnom
¢ase na virtualnych stretnutiach a retro-
spektivne preskimat vysledky, aby zistili,
¢o fungovalo najlepsie.”

Prica pre pacientov so zriedkavymi, mélo roz$irenymi a komplexnymi chorobami

Pacienti maju velké nadeje, Ze ERN méZu
mat skutocny vplyv na ich Zivoty: ,Myslime
si, ze vdaka vymene skusenosti a odbornych
znalosti by sme mohli lepsie vyuZivat exis-
tujuce znalosti a vytvarat nové znalosti, aby
sme par rokov po zriadeni ERN mohli konsta-
tovat vyrazneé zlepsenie vysledkov starostli-
vosti v pripade mnohych zriedkavych choréb,”
uvadza Bolz-Johnson. ,Teraz je rad na ERN,
aby zabezpe¢ili vysledky.”

,ERN prelomia izolaciu,
ktorej Celia spoloCenstva
zriedkavych choréb

a zviditelnia odbornikov
pre pacientov v celej
Europe, ¢im sa potreby
pacientov rychlejsie
pridruzia k spravnym
odbornikorn.”
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ERN pre dedicné
metabolické poruchy
(MetabERN)

MetabERN vytvori platformu
na konzultacie v realnom
Case pre postupy prijimania
klinickych rozhodnuti a posilni
programy translacného
vyskumu v ramci dedicnych

metabolickych chorob.

Zriedkaveé dedi¢né
metabolické cho-
roby, ktorych je vyse
700 su individualne
zriedkavé, no suhrnne
¢asté. Mnohé meta-
bolické choroby maju
zavazneé dosledky pre
pacientov, niekedy aj
Zivotohrozujuce. Tieto
ochorenia zahffiaju poruchy vsetkych orga-
nov, mdzu zasiahnut osoby kazdého veku
a vyzaduju si multidisciplinarnu spolupracu
medzi réznymi odbornikmi.

Vasna diagnoza moze zlepsit vysledky,
no len 5 % znamych dedi¢nych metabolic-
kych choréb je stcastou skriningu novoro-
dencov v Eurdpe a je potrebné harmonizovat
vnutrostatne programy. V pripade mnohych
z tychto ochoreni sui znalosti o ich pévode,
ucinnost a bezpetnost terapii a dlhodobé
sledovanie nedostatocné.

Siet MetabERN sa usiluje zlepsovat Zivoty [udf
postihnutych touto velmi heterogénnou skupi-
nou chordb, pricom ich rozdeluje do siedmich

hlavnych kategdrii. Ide o prvu celoeurdpsku
a celometabolicku siet svojho druhu.

Siet zostavuje inventar metabolickych chorob,
vytvara informacie pre pacientov a seminare
odbornej pripravy, presadzuje spolo¢né diag-
nostikovanie novych choréb a buduje dlhodoby
referencny bod, ktory pacientom pribliZzuje
odborné znalosti.

MetabERN vytvori platformu na konzulta-
cie v redlnom ¢ase pre postupy prijimania
klinickych rozhodnuti a posilni programy

transla¢ného vyskumu v ramci dedi¢nych
metabolickych chordb. Siet bude poskyto-
vat znalosti v rdmci siete aj nad jej rdmec
prostrednictvom rozsirovania sa do dalsich
regiénov a krajin.

KOORDINATOR SIETE

Profesor Maurizio Scarpa

Helios Dr Horst Schmidt Kliniken,
Nemecko




Eurdpska
komisia

Zriedkaveé multisystémove cievne choroby
zahffaju poruchy, ktore postihuju vsetky
typy krvnych ciev a maju dosledky pre vsetky
telesné systémy. Tieto choroby si vyZzaduju
multidisciplinamy pristup k starostlivosti.

Siet VASCERN pozostdva z piatich pracovnych
skupin pre zriedkave choroby: dedi¢na hemo-
ragicka teleangiektazia (HHT-WG), dedi¢né
choroby hrudnikovej aorty (HTAD-WG), stredne
tepny (vaskularny typ Ehlers-Danlosovho syn-
dromu) (MSA-WG), pediatricky a primarny
lymfedém (PPL-WG) a cievne anomalie
(VASCA-WG). Vyhradena pracovna skupina
pre pacientov umoZfiuje zastupcom pacien-
tov zapajat sa do vietkych ginnosti siete ERN.
Okrem toho bolo zriadenych niekolko tematic-
kych pracovnych skupin, ktoré sa zameriavaju
na komunikaciu, elektronické zdravotnictvo,
etiku, register pacientov a odbornu pripravu
a vzdelavanie.

Medzi ciele VASCERN patri vytvaranie sieti,
vymena a Sirenie odbornych znalosti, pro-
pagacia osvedtenych postupov, usmerneni
a klinickych vysledkov, posilnenie postavenia
pacientov a zlepSenie znalosti prostrednictvom
klinického a zakladného vyskumu.

Prica pre pacientov so zriedkavymi, mélo roz$irenymi a komplexnymi chorobami

Zdravotnicki pracovnici, ktori sa zapajaju
do siete VASCERN, budu poskytovat pred-
nasky zo svojej odbomnej oblasti a spristupnia
vzdelavacie materialy online. Zostavia sa jed-
notyZdnové granty, ktoré umoznia Studentom
EU blizgie spoznat tieto zriedkavé prejavy,
a znalosti budu poskytnuté prostrednictvom
siete aj pre zdravotnickych pracovnikov, ktorf
nie sU zaradeni do siete ERN.
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/oznam ERN

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

Eurdpska referencna siet pre endokrinné ochorenia

Eurdpska referencna siet pre choroby obliciek

Eurdpska referencna siet pre poruchy kosti

Eurdpska referencna siet pre kraniofacialne anomalie a ORL poruchy

Eurdpska referencna siet pre epilepsiu

Eurdpska referencna siet pre onkologické ochorenia dospelych (solidne nadory)
Eurdpska referencna siet pre hematologické choroby

Eurépska referencna siet pre choroby a ochorenia mocovopohlavnej stistavy
Eurdpska referencna siet pre neuromuskulame choroby

Eurdpska referencna siet pre ocné choroby

Eurdpska referencna siet pre hereditame nadoroveé rizikové syndrémy

Eurdpska referencna siet pre choroby srdca

Eurdpska referencna siet pre dedi¢né a vrodené anomalie

Eurdpska referencna siet pre vrodené deformacie a zriedkavé dusevné postihnutie
Eurdpska referencna siet pre respiracné choroby

Eurdpska referencna siet pre onkologické ochorenia deti (hematoonkoldagia)
Eurdpska referencna siet pre choroby pecene

Eurdpska referentna siet pre choroby spojivového tkaniva a muskuloskeletalne choroby
Eurdpska referencna siet pre imunodeficienciu, autozapalové a autoimunitné choroby
Eurépska referencna siet pre neurologické choroby

Eurdpska referencna siet pre kozné poruchy

Eurdpska referencna siet pre transplantaciu u deti

Eurdpska referencna siet pre dedicné metabolické poruchy

Eurdpska referencna siet pre multisystémové cievne choroby



AKO ZiSKAT PUBLIKACIE EU

Bezplatné publikacie:
- jeden kus:
prostrednictvom webovej stranky EU Bookshop (http://bookshop.europa.eu);

- viac kusov alebo plagatov/map:
na zastupeniach Eurdpskej Unie (http://ec.europa.eu/represent_sk.htm);
v delegéciach, ktoré sidlia v ne¢lenskych krajinach EU
(http://eeas.europa.eu/delegations/index_sk.htm);
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verejné telefénne automaty alebo hotely si vdak mézu uctovat poplatok).

Platené publikacie:

prostrednictvom webovej stranky EU Bookshop (http://bookshop.europa.eu).




Polmildnu ludi v Eurdpe je kazdy rok diagnostikovand
zriedkavd choroba. Ziadna krajina nezvlddne tito vyzvu sama.

Eurdpske referencné siete st virtudlne siete, ktoré spdjaju
odbornikov z celej EU.

Prostrednictvom lepSej diagnostiky a pristupu k Specializovanej
starostlivosti budt spolocne riesit komplexné alebo zriedkavé
choroby.
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http://ec.europa.eu/health/ern/

Electronic version:
ISBN 978-92-79-65502-9
Paper version:

Urad pre publikacie ISBN 978-92-79-65514-2
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