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T66 haruldaste, vihese levimusega ja komplekshaigustega patsientide hiivanguks
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Linil

Intervjuu Euroopa Komisjoni tervishoin ja toiduobut:

Kasu saavad tuhanded

patsiendid”

&

Euroopa Komisjoni tervishoiu ja toiduohutuse volinik Vytenis
Andriukaitis selgitab, miks avaldub haruldaste ja kompleks-
haiguste valdkonnas ELi koostéé vddrtus eriti selgelt.

Kuidas tekkis méte rajada Euroopa
tugivorgustikud?

Sageli kuuleme traagilisi lugusid haruldaste
vOi keeruliste potentsiaalselt eluohtlike hai-
gustega patsientidest, kellel on raske saada
oma haigusele tdpset diagnoosi, asjakohast
ravi ja kliinilist eksperthinnangut. Arstid ei
suuda neid aidata, sest ei ole sarmaste juh-
tumitega kunagi kokku puutunud, mistdttu
jaavad patsiendid ravita v3i peavad vaja-
like teadmistega keskuse leidmiseks terve
interneti labi kammima.

Millist kasu voivad ERNid tuua Euroopa
elanikele?

Tanu ERNidele avanevad haruldaste ja komp-
lekshaigustega patsientidele kogu ELi parimad
konkreetse haiguse alased ravi- ja nBusta-
misteenused. Nende arstid saavad suhelda
kogu Euroopa erialaspetsialistidega.

Esimeses faasis teevad 24 temaatilises vor-
gustikus koostdod 900 kliinikut pea kdigist

ELi likmesriikidest. Teemad hélmavad palju-
sid erinevaid haigusi alates luuhaigustest ja
verehaigustest ning Idpetades laste vahktd-
bede ja immuunpuudulikkusega. V&rgustikud
lihtsustavad juurdepaasu spetsialiseerunud
diagnostika- ja raviteenuste osutajatele
ning v@imaldavad osutada tervishoiutee-
nuseid taskukohasemalt, kvaliteetsemalt
ja kulutdhusamalt.

Millist lisandvidirtust pakub selles
valdkonnas ELi tasandi koostoo?

Kuna haruldaste haiguste alased teadmi-
sed ja ressursid on riikide vahel hajutatud,
vdib EL pakkuda suurt lisandvadrtust, tuues
kokku lilkmesriikide eksperte ja maksimee-
rides nendevahelist stinergiat.

Uhelgi riigil tiksinda ei ole kdigi haruldaste
ja komplekshaiguste ravimiseks vajalikke
teadmisi ja v@imekust, kuid Euroopa tasan-
dil ERNide vahendusel koostdod tehes ja
elupaastvat teavet vahetades saame

enam kui

900

kliinikut

\

temaatilist vorgustikku



,Uhelgi riigil tiksinda
ei ole kéigi haruldaste
Jja komplekshaiguste
ravimiseks vajalikke

teadmisi ja voimekust”

Vytenis Andriukaitis

pakkuda kogu ELi patsientidele juurde-
paasu parimatele véimalikele eksperdi-
teadmistele.

Mis on ERNides osalejate rollid?

ERNide vedavaks jouks on tervishoiutee-
nuste osutajad ja tervishoiuvaldkonna rii-
giasutused. Nad usaldavad vérgustikke,
vastutavad nende eest ning osalevad aktiiv-
selt nende tegevuses ja arendamises.

ELi 2011. aasta direktiiv patsiendidiguste
kohaldamise kohta piiritileses tervishoius
naeb ette, et komisjoni Glesandeks on luua
ERNidele vajalik raamistik. Lisaks toetab
komisjon rahaliselt vdrgustike koordinaato-
reid ning pakub neile v&rgustike rajamiseks
vajalikke tehnilisi vahendeid.

Mida te haruldaste ja komplekshaigustega
voitlemiseks veel teete?

ERNid on osa ulatuslikumast strateegiast, mille
eesmark on muuta Euroopa tervisoiustisteemid

kulutdhusamaks, juurdepadsevamaks ja muu-
tustele vastupidavamaks. Euroopa Komisjon
toetab likmesriike, koondades teadmisi ja
oskusteavet, registreid, andmeid ja rahastust.
Me toetame teadus- ja uuendustegevust ning
rahastame projekte ja Uhismeetmeid. Pakume
tootjatele stiimuleid harvikravimite valjatoo-
tamiseks ja turuletoomiseks.

Millised on teie tulevikulootused ERNide
suhtes?

Ma loodan, et ERNid toovad kimne-
tele tuhandetele haruldaste haigustega

patsientidele kaegakatsutavat kasu, et nad
ei peaks enam vastuseid otsides pimeduses
kobama, vaid saaksid hdlpsasti ptérduda
Euroopa parimate ekspertide poole ning
elada kauem ja tervemalt.
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Taust

T66 haruldaste, vihese levimusega ja komplekshaigustega patsientide hiivanguks

Haruldased ja komplekshaigused pbéhjustavad kroonilisi
terviseprobleeme ja on sageli eluohtlikud.

5000 kuni 8000 haruldast haigust
mdjutab ligikaudu 30 miljoni ELi elaniku
igapaevaelu. Naiteks ainutiksi onkoloogia
valdkonnas diagnoositakse igal aastal roh-
kem kui poolel miljonil Euroopa elani-
kul ks ligi 300 erinevast haruldasest
vahktdvest.

Paljudel haruldase v&i komplekshaigusega
inimestel ei ole juurdepadsu diagnoosi-
misvdimalustele ja kvaliteetsele ravile.
Patsientide vahesuse téttu vaib kohapeal
nappida oskusi ja erialateadmisi.

EL ja likmesriikide valitsused ptiiavad nende
haruldaste ja komplekshaiguste diagnoosi-
mist ja ravi taiustada, tugevdades Euroopa
tasandil koostdd ja koordineerimist ning
toetades riiklikke haruldaste haigustega
vditlemise kavasid.

2011. aasta direktiiv patsiendidiguste
kohaldamise kohta piiritileses tervishoius
vdimaldab teises ELi liilkmesriigis osutatud
tervishoiuteenuste hiivitamist patsientidele,
aga vahem oluline ei ole ka selle poolt pat-
sientidele antav parem juurdepaas tervis-
hoiuteabele, et neil oleks hélpsam leida

parimat ravi. ELi liikkmesriigid votsid selle
direktiivi, milles rdhutatakse e-tervise paku-
tavat vaartust ja riiklike tervishoiuasutuste
IT-stisteemide Uhilduvuse olulisust teabe
jagamise hélbustamiseks, siseriiklikku digu-
sesse (ile 2013. aastal.

Sellelt pinnalt alustasid 2017. aastal ELi
tervisevaldkonna tegevusprogrammi toel
tegevust 24 Euroopa tugivargustikku.

5000-8000

HARULDAST HAIGUST

sh 300

HARULDAST VAHKTOBE POEB

ELis 30

MILJONIT INIMEST

Paljudel haruldase

VvOi komplekshaigusega
inimestel ej ole juurde-
pddsu diagnoosimisvoi-
malustele ja kvaliteet-
sele ravile. Patsientide
vahesuse tottu voib
kohapeal nappida oskusi
Jja erialateadmisi.

o e
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Mis on Euroopa
tugivorgustikud?

Euroopa tugivérgustikud (European Reference Networks, ERN)
on Euroopa tervishoiuteenuste osutajate virtuaalsed vorgustikud.
Nende eesmcirk on vdidelda keeruliste vbi haruldaste haiguste
Jja terviseseisunditega, mis néuavad dcirmiselt spetsialiseerunud
ravi ning teadmiste ja ressursside koondamist.

Patsiendi diagnoosi ja ravi levaatamiseks
kutsuvad ERNi koordinaatorid eriotstarbelise
IT-platvormi ja telemeditsiinivahendite abil
kokku virtuaalse konsiiliumi mitmesuguste
meditsiinivaldkondade spetsialistidest.

Uhelgi riigil tiksinda ei ole kdigi haruldaste
ja komplekshaiguste ravimiseks vajalikke
teadmisi ja v8imekust. ERNide kaudu voi-
vad kogu ELi patsiendid ja arstid saada kiire
juurdepaasu tipptasemel erialateadmistele
ja potentsiaalselt elupaastvale teabele, ilma
et peaksid selleks teise riiki reisima.

2016. aasta juulis toimunud esimese taot-
lusvooru jarel kiideti esimesed ERNid heaks
2016. aasta detsembris ning kaivitati 2017.
aasta martsis Vilniuses toimunud alusta-
miskohtumisel. Algselt kuulus vorgustikesse
rohkem kui 900 iilimalt spetsialiseeru-
nud kliinikut 313 haiglas 25 lilkmesriigis

(ja Norras). 24 ERNi on pihendatud mitme-
sugustele temaatilistele valdkondadele, sh
luuhaigused, laste vahktdved ja immuunpuu-
dulikkus. Jargmise viie aasta jooksul peaksid
ERNid arendama oma suutlikkust abistada
tuhandeid haruldase v&i komplekshaigusega
patsiente ELis. Kord aastas korraldatakse
taotlusvoor tervishoiuteenuste osutajatele,
kes soovivad olemasolevate ERNidega liituda.

ERNide algatust toetatakse mitmest ELi
rahastamisprogrammist, sh tervisevaldkonna
tegevusprogramm, Euroopa (ihendamise
rahastu ja Horisont 2020.

ERNide tegevust veavad ELi liikkmesriigid:
nemad vastutavad keskuste tunnustamise
eest riiklikul tasandil, nemad avaldavad toetust
litumistaotlustele ning liikkmesriikide ndukogu
vastutab ELi ERNide strateegia arendamise
ja uute vorgustike heakskiitmise eest.
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Endokrinoloogiliste :
haiguste ERN (Endo-ERN) P

Haruldaste endokrinoloogiliste haiguste hulka
kuuluvad hormoonide ala-, tle- v&i vaartoot-
mine, hormooniresistentsus, sisendrenadrme-
kasvajad ja kogu sisendrenaarmete stisteemi
mdjutavad haigused. Epidemioloogiline jaotus
on vaga varieeruv: tegu voib olla tliharuldaste,
haruldaste vdi harva
esinevate haigustega.
Harva esineva haigu-
sega patsiendid v6i-
vad vajada ulimalt
spetsialiseerunud ravi
endokrinoloogi juhita-
valt multidistsiplinaar-
selt meeskonnalt.

Endo-ERN on piiritlenud kaheksa peamist
temaatilist riihma, mis hdlmavad theskoos
kogu kaasasiindinud ja omandatud haiguste
spektrit. Need rihmad on jargmised: neeru-
pealisehaired, kaltsiumi ja fosfaadi hom&os-
taasi haired, sugulise arengu ja kipsemise
haired, glukoosi ja insuliini homoostaasi
geneetilised haired, geneetilised sisendre-
naarmekasvaja stindroomid, kasvuhaired ja
geneetilised rasvumissiindroomid, kabikeha
haired ja kilpnaarme haired.

See ERN toetub oma tegevuses mitmele ole-
masolevale Euroopa vargustikule, sh Euroopa

Endo-ERNi eesmdrk on parandada
haruldaste sisendrenddrmehai-
gustega patsientide diagnoosimist,
ravi, tervishoiuteenuste kvaliteeti

Jja méodetavaid ravitulemusi.

Endokrinoloogia Seltsi (European Society of
Endocrinology, ESE) ja Euroopa Laste endokri-
noloogia seltsi (European Society for Paediatric
Endocrinology, ESPE) kaudu loodud ja COSTi
meetmete abil arendatud vérgustikele.

Endo-ERNi eesmark on parandada haruldaste
sisenBrendadrmehaigustega patsientide diag-
noosimist, ravi, tervishoiuteenuste kvaliteeti
ja mdddetavaid ravitulemusi, hdlbustades

multidistsiplinaarset ja piiritilest koost6od
ja Opet ning vottes patsiente kuulda.

VORGUSTIKU KOORDINAATOR

professor Alberto M. Pereira

Leideni Ulikooli Kliinikum,
Madalmaad
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Haruldaste ja keeruliste neeruhaiguste hulka
kuulub mitmesuguseid kaasastndinud, pari-
likke ja omandatud haigusi. Hinnanguliselt
on haruldane neeruhaigus vahemalt kahel
miljonil Euroopa elanikul — ligikaudu poo-
led neist juhtumitest on glomerulopaatiad
ja ligikaudu pooled on kaasasundinud nee-
ruvadrarendid. Lisaks
parilikud tubulopaatiad,
tubulointerstitsiaalsed
haigused ja trombootili-
sed mikroangiopaatiad,
mis on kull haruldased voi
dliharuldased, kuid kliini-
liselt siiski vaga olulised.

Uusimad diagnostika-

vahendid v8ivad anda

haiguse prognoosi ja raviv8imaluste kohta
vadrtuslikku teavet. Kdigil ei pruugi neile diag-
nostikavahenditele juurdepadsu olla. Paljude
neeruhaiguse juhtumite puhul kaasneb diag-
noosimise ja ravi hilinemisega neerupuudu-
likkuse teke.

See ERN pudab tdiustada diagnoosimis- ja
ravistandardeid kogu Euroopas. V&rgustikus
tootatakse konsensuslikult valja tdendus-
pohised diagnostilised algoritmid nee-
ruhaiguse simptomitega patsientidele,

sh standardkriteeriumid geneetiliseks testi-
miseks juhtudel, kus kahtlustatakse parilikku
neeruhaigust. Seejdrel anallitisivad téérihmad
voimalikke ravimeetodeid ning maaratlevad
kliinilised raviotsustustusskeemid.

Veebipdhised konsultatsiooniteenused paran-
davad uute ja keeruliste juhtumite ravi. Lisaks
virtuaalse konsiiliumi loomisele voetakse hal-
duslikud meetmed, hdlbustamaks vajadusel
patsientide reisimist spetsialiseerunud klii-
nikutesse kooskdlas ELi piiritilese tervishoiu

direktiiviga ja sotsiaalkindlustuse madru-
sega. Tervishoiutddtajate koolitamiseks ja
Opetamiseks todtatakse valja hulk veebi-
seminare.
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Lisandvaartus patsientide
ja tervishoiutdotajate jaoks

Haruldaste ja komplekshaigustega patsiendid
vdivad selget diagnoosi aastaid oodata. See
voib olla patsientide ja nende perekondade
jaoks kurnav ja heidutav aeg. Paljud nende
haigustega inimestest on lapsed, kelle arengut
mdjutab tervishoiustisteemi kadalipp tdsiselt,
kuna &ige diagnoosi otsingutel tuleb ménel
juhul kiilastada mitut spetsialisti.

ERNid tdstavad dldsuse ja tervishoiutdotajate
teadlikkust haruldastest haigustest ning nende
keerulistest avaldumisvormidest, suurendades
varajase tdpse diagnoosimise ja vdimalusel
Oige ravi rakendamise tdendosust.

Vorgustikud pakuvad platvormi suuniste
valjatodtamiseks, dppimiseks ja teadmiste
jagamiseks. ERNide kaudu juurdepaasetavad
suured patsiendiandmestikud voivad aidata
korraldada ulatuslikke kliinilisi uuringuid hai-
guste tundmadppimiseks ning uute ravimite
valjatodtamiseks.

Spetsialiseerunud tervishoiutdotajate jaoks
pakuvad ERNid voimalust suhelda oma ala
ekspertidega kogu Euroopas, padsemaks
haruldaste haiguste uurimisega sageli kaas-
nevast erialasest isolatsioonist.

ERNide stisteemi aluseks on innovatsioon
tervishoiuteenuste osutamises — uued ravi-
mudelid, e-tervise lahendused ja téoriistad
ning uudsed meditsiinilahendused ja -sead-
med muudavad patsientide ravimise viisi
sisuliselt. ERNidest saavad inkubaatorid uute
virtuaaltervishoidu voimaldavate digitaaltee-
nuste valjatodtamiseks.

ERNid aitavad rakendada mastaabisaastu
ning kasutada ressursse vaimalikult téhusalt,
mis on oluline riiklike tervishoiustisteemide
jatkusuutlikkuse tagamiseks. Need vérgus-
tikud on Euroopa solidaarsuse valjavaadete
elavaks naiteks.

V6rgustikud pakuvad
platvormi suuniste
valjatootamiseks,
Oppimiseks ja teadmiste
Jjagamiseks.
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Luuhaiguste ERN
(ERN BOND)

Haruldased luuhaigused hdlmavad luutekke,
-moodustumise ja -metabolismi haireid ning
nende protsesside reguleerimise defekte.
Tagajargedeks voivad olla kangunud kasv,
luudeformatsioonid, hambumusanomaaliad,
valu, luumurrud, puuded ning halvenenud
neuromuskulaarne funktsioon ja hemopoees.

ERN BONDis tegeletakse
k&igi haruldaste kaasa-
stndinud, krooniliste ja
geneetilise paritoluga luu-
haigustega, mis mdjuta-
vad kdhre, luid ja dentiini.
Esialgu keskendub vorgus-
tik osteogenesis imper-
fecta’le (Ol), X-seotud
hupofosfateemilisele
rahhiidile (X-linked hypophosphataemic ric-
kets, XLH) ja ahhondroplaasiale (ACH) nende
levimuse, diagnoosimise ja ravimise keeruli-
suse ning uute ravimeetodite t&ttu, kuid siis-
temaatiliste lahenemisviiside valjatédtamisel
voetakse ette ka haruldasemad haigused.

Patsientidega to6tades maaratleb BOND
subjektiivsete tulemusnaitajate ja koge-
muste m&ddikud. Vorgustik tootab valja
suunised, mis aitavad valja selgitada ja
levitada haid tavasid. Uute ravimeetodite

Patsientidega toétades
maddratleb BOND subjektiivsete
tulemusnditajate ja kogemuste -

moadikud.,

arendamisel puatab vérgustik kliinilised
uuringud ja nende kriteeriumitele vasta-
vad patsiendid kiiresti kokku viia.

BOND v&imaldab oskuste arengut e-tervise
ja telemeditsiini platvormidel ning todalaste
kulastuste, koolituskursuste ja teavituste-
gevuse kaudu. Selle vérgustiku eesmark on
vahendada diagnoosimiseks kuluvat aega ja
tarbetute testide hulka, muuta diagnoosimist
tapsemaks ning tootada 2-3 aastaga valja
uusi efektiivseid ravimeetodeid.

"‘

VORGUSTIKU KOORDINAATOR

dr Luca Sangiorgi

Rizzoli ortopeediainstituut,
Bologna, Itaalia
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ERNide heakskiitmine

Euroopa tugivdrgustike rajamisel ja arenda-
misel mangivad juhtivat rolli ELi likmesriigid.
ERNi moodustamiseks esitasid vargustiku liik-
med Euroopa Komisjonile taotluse. Séltumatu
hindamiskomisjon (Independent Assessment
Body, IAB) hindas taotlust ja koostas kdigi
taotlejate kohta raportid. Seejarel otsustas
likmesriikide komisjon (Board of Member
States, BoMS), kas ERNi rajamise taotlus
heaks kiita voi mitte.

BoMSi kuuluvad kdigi ELi likmesriikide ja Norra
esindajad ning see osaleb aktiivselt ERNide
strateegia arendamises. BoMS jatkab ERNi
likmete jalgimist, olemasolevate vdrgustikega
liitumise taotluste hindamist ning tulevaste
vorgustike heakskiitmist.

,See toob praktilist
kasu nii patsientide
ravis kui ka vorgustike
Jjuhtimises.”

Riigid, mille Ukski tervishoiuteenuste osu-
taja ei ole heakskiidetud ERNi liige, véivad
siiski osaleda asjaomase lilkmesriigi poolt
,seotud” voi koostoopdhisteks” keskusteks
nimetatud tervishoiuteenuste osutajate
kaudu.

Péhikriteeriumid

Patsiendikeskne ja kliinilisele
tegevusele keskendunud

Kimme liiget vahemalt
kaheksas riigis

Hea séltumatu hindamise tulemus

11
Vorgustikule ja likmetele
kehtivate kriteeriumite taidetus

Riigiasutuste tunnustus ja heakskiit.

Neuroloog-konsultant ja liks Poola esindajatest BoMSis
professor Katarzyna Kotulska-JéZzwiak récdgib,
kuidas ERNide struktuuri mddratlemisel ekspertide
Jja patsientidega konsulteeriti. ,Meie eesmcdirk oli luua

haigusettidipidel péhinevad vérgustikud, mis vastaksid
sidusriihmade ootustele,” (itles professor Katarzyna
Kotulska-Jozwiak. ,See toob praktilist kasu nii patsientide
ravis kui ka vérgustike juhtimises.”
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Kolju- ja naoluude
anomaaliad ning

nina-korva-kurguhaigused
(ERN CRANIO)

Kolju- ja naoluude anomaaliaks nimeta-
takse peaaju osade voi kolju- ja/véi ndoluude
kaasastindinud alaarengut v6i vaararen-
gut, mille tagajarjeks on tdsised funktsio-
naalsed ja psthhosotsiaalsed probleemid.
Patsiendid vajavad stnnist taiskasvanueani
regulaarset kontrolli ja
ravi. Tervishoiutdotajate
ja tldsuse teadlikkus pal-
judest neist seisunditest
on puudulik ning diagnoo-
simine vBib olla aarmiselt
keeruline.

ERN putab taita ravimetoodika linki, tut-
vustades kolju- ja ndoluude anomaaliaid
perearstidele. Vdrgustik todtab valja mit-
mesuguste haiguste juhenduskursusi, mis
tehakse kattesaadavaks avalikul veebisaidil.

Liikmed teevad omavahel ja patsientide
Uihendustega koostodd dppe-, koolitus- ja
teadustegevuse edendamiseks. Kui pat-
sientide Uhendust ei ole, konsulteeritakse
patsientide fookusriihmadega. ERN CRANIO
hindab osalevates keskustes tehtavate

VOrgustik tootab vilja
mitmesuguste haiguste
Jjuhenduskursusi, mis tehakse
kdttesaadavaks avalikul veebisaidil

i AV

kirurgiliste operatsioonide tllpe ja ajas-
tusi, et uurida nende maju ja selgitada valja
Euroopa hdid tavasid.

Mitmesuguste haiguste pikaajalise prog-
noosi kohta andmeid kogudes aitab vargus-
tik patsiente ja lapsevanemaid ndustada
ning voib suunata tahelepanu seni alahin-
natud ravivaldkondadele. Kliinilistes uurin-
gutes osalejate arvu suurendades aitab

vorgustik uusi haigust maaravaid geene
tuvastada.

VORGUSTIKU KOORDINAATOR

professor Irene Mathijssen
Erasmuse meditsiinikeskus, Madalmaad
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Epilepsia ERN

(EpiCARE)

Epilepsia all kannatab vahemalt kuus miljonit
Euroopa elanikku. Traditsioonilised epilepsia-
ravimid aitavad 60-70 protsendil haigetest
epilepsiahooge taielikult valtida. Ravile
allumatu epilepsiaga patsientide kliiniline
prognoos on halb.

Traditsiooniliselt on epilepsiat ravitud the
haigusena, kuid Uha enam hakatakse seda
nagema haruldaste ja komplekshaiguste rih-
mana. Haruldaste haiguste ja harvikravimite
portaalis ORPHANET on loetletud 137 hai-
gust, mille valdavaks avaldumisvormiks on
epilepsia, kuid paljud patsiendid jaavad tapse
diagnoosita ja asjakohase ravita.

Vorgustiku eesmargid on jargmised: teha epi-
lepsia eelkirurgiline hindamine ja kirurgiline
ravi kdigile kattesaadavaks ja taskukohaseks,
parandada epilepsia haruldaste alushaiguste
diagnoosimist, parandada epilepsia harul-
daste alushaigustega patsientide tuvastamist,
parandada juurdepaasu haruldaste alushai-
guste spetsialiseerunud ravile ning edendada
epilepsia haruldaste ja keeruliste alushaiguste
uudsete ravimeetodite teaduslikku uurimist.

Vérgustik EpiCARE pidiab
suurendada epilepsiahoogudest
vabanenud patsientide
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arvu Euroopas.

EpiCARE tugineb pilootv&rgustiku ERN
E-pilepsy toole, mis seisnes teadlikkuse tdst-
mises epilepsia kirurgilisest ravist ja selle ravi
v@imaldamises hoolikalt valitud patsientidele
e-tooriistade ja multidistsiplinaarsete mees-
kondade arutelude efektiivse kasutamise teel.
Vérgustik EpiCARE, milles osalevad aktiiv-
selt ka patsientide thenduste liikkmed, ptitiab
suurendada epilepsiahoogudest vabanenud
patsientide arvu Euroopas.

VORGUSTIKU KOORDINAATOR

professor Helen Cross

Great Ormond Street Hospital for
Children, NHS Trust, Uhendkuningriik
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Taiskasvanute vahktobede &s3

(tahkete kasvajate) ERN oy
(ERN EURACAN)

Tuvastatud on rohkem kui 300 haruldast
vahktdbe. ERN EURACAN tegeleb kdigi harul-
daste taiskasvanute tahkekasvajaliste vahk-
tdbedega, jagades need kiimnesse riihma
vastavalt RARECARE klassifikatsioonile ja
ICD10-le. Haruldaste vahktdbede diagnoosi-
mine v3ib olla vaga kee-
ruline ning ebadnnestunud
voi hilinenud diagnoos vaib
patsientide elukvaliteeti ja
prognoosi oluliselt mdju-
tada. Nende patsientide
valesti ravimise tagajar-
jeks vaib olla suurenenud
taastekke ja surma risk.

ERN EURACAN jagab hdid tavasid ja todriistu
ning loob tugikeskusi haruldaste vahktd-
bede raviks. Samuti koostab vérgustik kor-
raparaselt ajakohastatavaid diagnostilisi
ja terapeutilisi kliinilise praktika suuniseid.
Vargustiku eesmark on laieneda viie aas-
taga koigisse ELi riikidesse ning luua suu-
namissisteem, et tagada vahemalt 75%
patsientide ravimine EURACANI keskustes.
Vorgustik plitab parandada patsientide
elumust, luua kdigis keeltes patsientidele
ja arstidele suunatud teavitusvahendeid

Vérgustiku eesmdirk on laieneda
vile aastaga koigisse ELi riikidesse
ning luua suunamisstisteem, et
tagada vdhemalt 75% patsientide
ravimine EURACANI keskustes.

ning arendada riikidetleseid andmebaase
ja kasvajakoepanku.

See ERN tugineb oma téds olemasolevatele
Kliinilistele ja teaduslikele vorgustikele, mis on
edukalt korraldanud Kliinilisi uuringuid Euroopa
Vahiuuringute ja Ravi Organisatsiooni (European
Organisation for Research and Treatment of
Cancer, EORTC) kaudu ning koostanud suuniseid
EORTC ja Euroopa Medikamentoosse Onkoloogia
Seltsi (European Saciety for Medical Oncology,
ESMO) kaudu. Samuti kasutab see Euroopa

Neuroendokriinsete Kasvajate Seltsi (European
Neuroendocrine Tumour Society, ENETS) ja side-
koevahkide vdrgustiku Conticanet ning mitme
ELi teadusprojekti saavutatud tulemusi.

VORGUSTIKU KOORDINAATOR

professor Jean-Yves Blay
Centre Léon Bérard, Lyon, Prantsusmaa
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Liikmesriigid juhivad

Liikmesriikide ndukogus (BoMS) esindab
Madalmaid Paul Boom. BoMSil on ERNide
tuleviku suunamisel ja vorgustike heaks-
kiitmisel otsustav roll. ,Oigusraamistik
tagab, et likmesriigid jaaksid juhtivaks jduks,”
(tles ta. ,ERNi kandidaatide vastavus kvali-
teedi-, patsientide kaasamise ja valitsemis-
kriteeriumitele on riigiasutuste otsustada.”

Lisaks putavad lilkkmesriigid Paul Broomi
sonul tagada, et ERNid oleksid riiklike tervis-
hoiustisteemidega tihedalt seotud. ,ERNidest
ei tohi saada elitaarsed isoleeritud saared,”
réhutas Broom. ,Nad peavad olema haiglate
ja perearstikeskustega tihedalt seotud ning
tooma lisaks kogu Euroopa patsientide toe-
tamisele kasu ka kohalikele kogukondadele.”

ERNide laialdasema mdju kohta Utles Paul
Broom, et need vorgustikud alustavad
Euroopa tervishoiuvaldkonna koostdos uut
huvitavat ajajarku. Need on selgeks naiteks
liikmesriikide koostddpotentsiaalist kodanike
htvanguks. ,Minu arvates voiks ERNidest
saada platvorm e-tervise todriistade aren-
damiseks ning isegi levinumate krooniliste
haiguste alal koostdo tegemiseks,” sénas ta.
,Nudd on vundament rajatud ning liikmes-
rikidel on vdimalus arutada thiseid tervis-
hoiualaseid probleeme ja nende vdimalikke
piiritileseid lahendusi.”

,NLitid on vundament
rajatud ning
likkmesriikidel on
voimalus arutada
Uhiseid tervishoiualaseid
probleeme ja nende
voimalikke piiritileseid
lahendusi.”

15
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Vere- ja vereloomehaiguste g
o

ERN (EuroBloodNet)

Vere- ja vereloomehaigusteks nimetatakse
vere- ja luutidirakkude, limfielundite ja htd-
bimisfaktorite haireid, millest peaaegu koik
on haruldased. Need voib jagada kuude kate-
gooriasse: haruldased vere punaliblede haired,
luutidipuudulikkus, haruldased hitbimishai-
red, hemokromatoos ja muud haruldased
geneetilised rauastinteesinaired, mueloid-
sed pahaloomulised kasvajad ja limfoidsed
pahaloomulised kasvajad.

Haruldaste vere- ja vere-
loomehaiguste diagnoosi-
mine nduab palju Kliinilisi
eksperditeadmisi ning
juurdepaasu mitmesu-
gustele laboriteenustele
ja piltdiagnostikatehno-
loogiatele. Need vahendid
voimaldavad haiguste tapset klassifitseeri-
mist vastavalt WHO kriteeriumitele, kasu-
tades rahvusvahelisi hindamisstisteeme ja
saadaolevaid biomarkereid.

Nende nduete ja mdningate vere- ja vereloo-
mehaiguste tlima harulduse t&ttu loobutakse
sageli diagnoosimisest vdi jaadakse sellega
hiljaks, eriti vanurite puhul. Ravi on keeruline,
kuna vaja on erilist infrastruktuuri ja spetsia-
liseerunud meeskondi ning teatud ravimeeto-
dite, naiteks tivirakkude voi htiibimisfaktorite
allogeense siirdamise vdimekus on vahene.

Mones riigis on loodud teatud
haiguste ennetusprogrammid,
kuid séeluuringute valdkonnas
on hddasti vaja dhtlustamist.

M@nes riigis on loodud teatud haiguste enne-
tusprogrammid, kuid sdeluuringute valdkonnas
on hadasti vaja thtlustamist.

EuroBloodNet pitab ELi rahastatud harul-
daste ja kaasastindinud aneemiate Euroopa
vorgustiku (European Network for Rare and
Congenital Anaemias, ENERCA) ja Euroopa
Hematoloogia Seltsi (European Haematology
Association, EHA) kogemuste varal parandada
haruldaste vere- ja vereloomehaigustega
patsientide juurdepaasu vajalikele tervis-
hoiuteenustele, koostada suuniseid ja haid

tavasid, tdiustada 6pet ja teadmiste jaga-
mist, pakkuda kliinilist ndu valdkondades, kus
riigisisestest teadmistest jaab puudu, ning
suurendada asjaomases valdkonnas tehta-
vate kliiniliste uuringute arvu.

VORGUSTIKU KOORDINAATOR

professor Pierre Fenaux
Hépital Saint-Louis, Paris, Prantsusmaa
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(ERN eUROGEN)

Kuse-suguelundkonna haruldased ja komp-
lekshaigused v&ivad nduda kirurgilist sekku-
mist, sageli juba vastsindinu- voi lapseeas.
Kuse- ja roojapidamatus on raske koorem nii
laste, noorukite kui ka taiskasvanute jaoks.
Nende haigustega patsiendid vajavad elu-
kestvat ravi multidistsiplinaarselt meeskon-
nalt, kuhu kuuluvad eksperdid kavandavad ja
teostavad l6ikusi ning pakuvad Bikusejargset
fUsioteraapiat ja pstihholoogilist tuge.

eUROGEN pakub séltumatult hinnatud heade
tavade suuniseid ning aitab ravitulemusi
jagada. See vorgustik pakub esmakordselt
vdimalust jalgida 15 kuni 20 aasta jooksul
patsientide pikaajalisi ravitulemusi.

V&rgustik kogub andmeid ja materjale vald-
kondades, kus neid on seni vahe, to6tab valja
uusi suuniseid, koondab tdendusmaterjali
heade tavade rakendamise kohta, tuvastab
praktika varieerumist, arendab dppe- ja koo-
lituskavasid, kavandab koost6os patsientide
esindajatega teadustegevust ning aitab vir-
tuaalsetes multidistsiplinaarsetes meeskon-
dades teadmisi jagada. Kava kohaselt peaksid

eUROGENI poolt vélja to6tatud koolitus- ja
stipendiumiprogrammidest olema 2020. aas-
taks kasu saanud vahemalt 50 uut spetsialisti.

Vorgustiku [6ppsihiks on edendada inno-
vatsiooni meditsiiniteaduses ning paran-
dada patsientide jaoks diagnoosimis- ja
ravitulemusi.

See vorgustik pakub
esmakordselt voimalust
Jélgida 15 kuni 20 aasta

Jooksul patsientide
pikaajalisi ravitulermusi.

VORGUSTIKU KOORDINAATOR

professor Christopher Chapple

Sheffield Teaching Hospitals NHS
Foundation Trust, Uhendkuningriik
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Neuromuskulaarsete
haiguste ERN
(ERN EURO-NMD)

Neuromuskulaarsed haigused (NMH) véivad
tekkida igas vanuses. Lisaks lihasndrkusele
ja atrofeerumisele véivad nende stimptomi-
teks olla vasimus, valu, tundlikkuse kaotus,
nagemise kaotus, neelamisraskused, hinga-
misraskused ja sidamepuudulikkus. Suurem
o0sa neuromuskulaar-
setest haigustest kul-
geb progresseeruvalt
ja raskelt, lihendades
eluiga ja halvendades
elukvaliteeti.

Euroopa eri piir-
kondade vdimekus
nende diagnoosimi-
sel ja ravimisel on
vaga erinev ja kohati puudulik. Prognoosi
parandamise peamisteks takistusteks on
hiline suunamine spetsialiseerunud kliini-
kusse ning dleminek pediaatriliselt ravilt
taiskasvanu ravimisele.

ERN EURO-NMD thendab Euroopa juhtivaid
eksperte, et pakkuda patsientidele virtuaalse
ja fuusilise ndustamise kaudu juurdepaasu
spetsialiseerunud ravile. Vérgustiku eesmark
on vahendada esimese viie aasta jooksul

V6rgustiku eesmcdirk on vidhendada
esimese viie aasta jooksul
diagnoosimiseks kuluvat aega 40%,
suurendada diagnostilist
tulemuslikkust 15% ning parandada
efektiivse ravi kdttesaadavust.

diagnoosimiseks kuluvat aega 409%, suuren-
dada diagnostilist tulemuslikkust 15% ning
parandada efektiivse ravi kattesaadavust.

Lisaks koostab ERN EURO-NMD uusi suuniseid
ning pakub tervishoiutddtajatele ja patsien-
tidele haigusepdhist teavet heade tavade
kohta. Vorgustiku poolt loodav ja hallatav
teave tehakse e-tervise tooriistade kaudu
laialdaselt kattesaadavaks. Lisaks soodustab
see pikaajalisel varasemal koostd6l pdhinev

vargustik uut koostddd teaduses ja kliinilise
praktika arendamise alal, et patsientide ravi
parendada.

VORGUSTIKU KOORDINAATOR
professor Kate Bushby

Newcastle upon Tyne Hospitals NHS
Foundation Trust, Uhendkuningriik
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Euroopa: eeskuju
Ulejaanud maailmale

Euroopa tugivorgustikud alustasid t6od
2017. aasta martsis. Ehkki need vérgus-
tikud on alles lapsekingades ja nende pea-
mine eesmark on parandada haruldasi ja
komplekshaigusi pddevate Euroopa elanike
elu, avaldavad need pikas perspektiivis glo-
baalset maju.

ERNid votavad kasutusele mujal maailmas
loodud haid tavasid ning levitavad neid sinna,
kus neid veel ei jargita. Need vargustikud
aitavad teha Euroopast haruldaste ja
komplekshaiguste alase padevuskeskuse.

Naiteks vdimaldavad ERNid rakendada heade
tavade suuniseid. Haiguste puhul, millele
ei ole veel diagnoosimis- vdi ravisuuniseid,
pakuvad need vérgustikud platvormi suuniste
ja heade tavade valjatootamiseks.

Eksperte ja patsiendipopulatsioone kokku viies
voivad ERNid hélbustada kliiniliste uuringute
korraldamist ja ravimeetodite katsetamist.
Seetdttu hakkavad need mangima juhtivat
rolli paljude haruldaste haiguste uurimises.

ERNide mudelist vdib saada eeskuju teistele
sarnastele programmidele. Euroopa piiritilese

koostod hélbustamiseks valjatootatavad
e-tervise tooriistad voivad tulla kasuks ka
rahvusvahelises koostdds ja tervishoiutee-
nuste kattesaadavuse parandamisel.

ERNid vétavad
kasutusele mujal
maailmas loodud héid
tavasid ning levitavad
neid sinna, kus neid veel
el jargita.
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Silmahaiguste ERN

(ERN EYE)

Haruldased silmahaigused (HSH) on Euroopa
laste ja noorte hulgas peamiseks nage-
mise halvenemise ja kaotuse pdhjuseks.
Haruldaste haiguste ja harvikravimite por-
taalis (ORPHANET) on loetletud rohkem kui
9S00 HSHd. Lisaks
levinumatele hai-
gustele, naqgu reti-
nitis pigmentosa,
mille hinnanguline
levimus on 1/5000,
leiab sealt ka méned
vaga haruldased hai-
gused, mida on ars-
titeaduse ajaloos
kirjeldatud vaid tks
voi kaks korda.

ERN EYE kasitleb neid haigusi neljas temaa-
tilises rihmas: haruldased vérkkestahai-
gused, haruldased neurooftalmoloogilised
haigused, laste haruldased silmahaigused
ja haruldased silmamuna anterioorse osa
haigused.

Lisaks tegelevad nelja p&hiteema uhiste
probleemidega kuus valdkonnatlest
toorthma. Taiendavad toorihmad kes-
kenduvad spetsiifilistele valdkondadele:

V6rgustiku peamine eesmdrk
on luua virtuaalne kliinik nimega
EyeClin, tagamaks HSHde
voimalikult pohjalik kdsitlus
ning voimaldamaks teadmiste

piiritilest levitamist.

geenitestimisele, registritele, teadustege-
vusele, 6ppetegevusele, teavitamisele ja
patsiendisuhetele.

Vargustiku peamine eesmark on luua vir-
tuaalne kliinik nimega EyeClin, tagamaks
HSHde véimalikult pdhjalik kasitlus ning
vdimaldamaks teadmiste piiridilest levita-
mist.

VORGUSTIKU KOORDINAATOR

professor Héléne Dollfus

Hépitaux Universitaires de Strasbourg,
Prantsusmaa
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Geneetilise kasvajariski
sundroomide ERN
(ERN GENTURIS)

Geneetilise kasvajariski sindroomid on pari-
likud geenimutatsioonid, mille kandjatel on
tavaparasest suurem risk kasvajate tek-
keks. Elu jooksul vahki haigestumise risk
v@ib olla kuni 100%. Ehkki kasvajad vdivad
tekkida vaga erinevates elundististeemides,
esineb nende stindroomidega patsientidel
sarnaseid probleeme hilise diagnoosimi-
sega, puuduliku ennetus-
todga patsientide endi
ja nende tervete sugu-
laste hulgas ning sobi-
matu raviga. Praegu on
geneetilise kasvajariski
stindroom diagnoositud
vaid 20-30 protsendil
nende geenimutatsioo-
nide kandjatest.

ERN GENTURIS puitiab parandada nende stind-
roomide tuvastamist, thtlustada kliinilisi tule-
musi, kavandada ja rakendada suuniseid,
todtada valja registreid ja koeproovipanku,
toetada teadustegevust ja voimestada pat-
siente. Vorgustik teavitab tldsust ja tervis-
hoiutddtajaid ning edendab heade tavade
jagamist kogu Euroopas. Multidistsiplinaarse
ravi juurdepadsetavust parandatakse, t66-
tades valja uusi mudeleid ja standardeid

Praegu on geneetilise
kasvajariski stindroom
diagnoositud vaid
20-30 protsendil nende
geenimutatsioonide kandjatest.

keeruliste juhtumite jagamiseks ja arutami-
seks. Vorgustik parandab geenitestimise kvali-
teeti ja télgendamisvdimekust ning suurendab
patsientide osalemist kliinilistes uuringutes.

ERN GENTURIS teeb teiste ERNidega koos-
t6od, pakkumaks paremat ravi geneetilise
kasvajariski stindroomiga patsientidele, kellel
tekib mdne teise vorgustiku padevusalasse
kuuluv haigus.

VORGUSTIKU KOORDINAATOR

professor Nicoline Hoogerbrugge

Radboudi Ulikooli Kliinikum,
Madalmaad
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Koostdo praktikas

Infotehnoloogilised (IT) ja e-tervise todriistad
taidavad koostod voimaldamises olulist rolli.
ERNid tootavad eriotstarbelisel IT-platvormil,
millel vdrgustiku koordinaator saab kokku
kutsuda meditsiinispetsialistide virtuaalseid
konsiiliume, kes vaatavad patsiendi seisundi
telemeditsiini tooriistu kasutades Ule, et otsus-
tada diagnoosi ja ravi Ule. See v6imaldab
tervishoiutdotajatel, kes varem oleksid harul-
daste ja keeruliste juhtumitega Uksi jaanud,
kolleegidega n6u pidada ning nende arvamust
kisida. Nende tooriistade tiheks olulisemaks
omaduseks on koostalitlusvime.

Tanu tehnoloogiale ei pérsi geograafiline
hajutatus enam meeskondade t66d. Manel
juhul piisab telefoni- vi videokdnest. Teistel
juhtudel on vorgustike kdsutuses eriotstarbe-
lised stisteemid keeruliste juhtumite koeproo-
vide voi kdrglahutusega piltide jagamiseks.
Neid tehnoloogiaid saab kasutada ka juhtu-
mite talletamiseks, et koostada edasiseks
uurimiseks suur juhtumite andmebaas.

Naiteks saavad vorgustiku likmed parast
patoloogiaandmete vai radioloogiliste and-
mete turvalist jagamist suletud keskkonda

Siduspartnerid

ERNide eesmark on pakkuda sisulist
lisandvaartust kdigile ELi liikkmesriikidele.
Oigusraamistik véimaldab riikidel, mille
tikski tervishoiuteenuste osutaja ei
ole heakskiidetud ERNi liige, osaleda
asjaomase lilkkmesriigi poolt ,seotud” v&i
,koostdopdhisteks” keskusteks nimetatud
tervishoiuteenuste osutajate kaudu.

Lisaks v@ivad likmesriigid luua kdigi ERNidega
suhtlemiseks riikliku koordineerimiskeskuse.
ERNide programmi liikmesriikide ndukogu loob
(hise raamistiku seda ttitipi keskuste nimeta-
miseks ja ERNidega sidumiseks. Sellegipoolest
on oluline, et siduspartnerite nimetamine liik-
mesriikide poolt toimuks avatud, labipaistva
ja kindla korra jargi.

sisse logida, pilte vaadata ning juhtumit kom-
menteerida. Patsiendi eest vastutab endiselt
tema raviarst, kuid ta saab ERNi kasutada
vaartusliku toetava teabeallikana.

Tanu tehnoloogiale
ei pdrsi geograafiline
hajutatus enam
meeskondade tood.

Méned liikmesriigid peaksid esimesed
siduspartnerid nimetama 2017. aasta
[6puks.
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Stidamehaiguste ERN
(ERN GUARD-HEART)

Haruldased stidamehaigused voivad avalduda
igas eluetapis ning on peamiselt geneetilised.
Neil haigustel on palju erinevaid stmptomeid
ja avaldumisvorme, mis varieeruvad nii hai-
guste kui ka patsientide 6ikes. K&igi nende
stidamehaiguste puhul esineb unikaalne soo-
dumus akksurmale noores
eas, millele tavaliselt ei
eelne haigussimptomeid.

V&rgustik GUARD-HEART
on piiritlenud jargmised
temaatilised valdkonnad:
parilikud stidame juhte-
stisteemi haired, parilikud
kardiomiiopaatiad, kaasa-
stindinud stidamerikked ja
muud haruldased stida-
mehaigused. Need tee-
mad pdhinevad Euroopa
Kardioloogia Seltsi (European Society of
Cardiology, ESC), rahvusvahelise haiguste
klassifikatsiooni (ICD10) ja ORPHANETi klii-
nilistel suunistel.

ERN GUARD-HEART ptitiab parandada eks-
perditeadmiste ja ressursside koordinee-
rimist, voimaldamaks multidistsiplinaarse
teabe koondamist, kaardistamist ja tldsu-
sele levitamist.

ERN GUARD-HEART plitiab
parandada eksperditeadmiste
Ja ressursside koordineerimist,

voimaldamaks multidistsiplinaarse
teabe koondamist, kaardistamist
Ja uldsusele levitamist.

Tervishoiuteenuseid osutatakse thise
e-tervise platvormi kaudu. See tagab kogu
Euroopa patsientide ja tervishoiutodta-
jate laialdasema juurdepaasu eksperdi-
teadmistele. Ekspertide tihedam koostto
aitab hankida uusi teaduslikke teadmisi
ning neid jagada, toetamaks uute diag-
noosimis- ja raviprotseduuride valjatota-
mist ning uute haruldaste stidamehaiguste
tuvastamist.

VORGUSTIKU KOORDINAATOR
professor Arthur Wilde

Academic Medical Center,
Amsterdam, Madalmaad
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Parilike ja

kaasasundinud
defektide ERN

(ERNICA)

ERNICA tegeleb kaasastindinud vaararen-
dite ja haigustega, mis ilmnevad varajases
eluetapis ning nduavad multidistsiplinaarset
ravi ja pikaajalist jarelkontrolli, ning uurib
nende haigustega patsientide tleminekut
taiskasvanuikka.

Vargustiku t66 on korraldatud kahes pea-
mises suunas kooskdlas ORPHANET klas-
sifikatsioonide ja ICD10ga. Uks to6suund
puudutab seedeelundkonna vaararendeid
ja teine diafragma ja kdhuseina vaararen-
deid. Teises t66suunas osalevad séogitoru
vadrarendite todrihmad ning gastroentero-
loogiliste haiguste ja soolehaiguste toorihm.
Selles riihmas on ka seedetraktipuudulikkuse
alamrihm. Igal toorihmal on oma haiguse-
pohised rakkeriihmad.

M@ne haruldase haiguse puhul vaib suremus
olla kuni 50%. ERNICA putab parandada
patsientide ravi kvaliteeti ning vahendada
nende vastsindinutel esinevate haruldaste
haiguste pikaajalist mdju. Vorgustik pakub
vdimalusi teaduskoosttdks ning on volitatud

totama valja tdenduspdhiseid kliinilisi suu-
niseid. Lisaks parandatakse juurdepaasu
uutele kirurgiatehnikatele ja ravimeeto-
ditele.

ERNICA on kohtumispaik eri riikide patsien-
tide Uhendustele ja tervishoiutostajatele, sh
ddedele, kes tootavad patsientide kliiniliste
tulemuste parandamise nimel.

Mbne haruldase
haiguse puhul voib
suremus olla kuni 50%.

VORGUSTIKU KOORDINAATOR

professor René Wijnen

Erasmuse meditsiinikeskus Rotterdamis,

Madalmaad
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Kaasasundinud =
vaararendite ja haruldaste ®&3%e
vaimupuuete ERN
(ERN ITHACA)

See ERN toob kokku haruldaste kaasasiindinud
vaararendite ja haruldaste vaimupuuete eksper-
did. Kaasastndinud vaéararendeid esineb thel
vastsiindinul 40st. Sagedaste vadrarendite, nai-
teks suulaeldhe jaoks on olemas sissetd6tatud
tugivergustikud. Haruldasemate haiguste alased
eksperditeadmised on ELis hajutatud. Paljud vaar-
arendid esinevad osana stindroomidest, mida
iseloomustavad kasvuhaired, arenguhaired ja
sotsiaalse kahanemise haired. Kirjeldatud on tle
8000 siindroomi, millest suurem osa esineb
levimusega vahem kui tiks 2000 lapse kohta.

Kromosoomihaired on ks sagedasemaid
vadrarendite ja vaimupuuete pdhjusi.
Uued testid, naiteks eksoomi ja genoomi
sekveneerimine, on diagnoosimise tulemus-
likkust parandanud, kuid rohkem kui 50%-s
spetsialiseerunud keskustes ei ole need tava-
liselt saadaval.

Uks ERN ITHACA p6hieesmarkidest on selle
tehnoloogia kattesaadavuse suurendamine.
Lisaks tootab vdrgustik valja telemeditsii-
nialgatusi virtuaalsete multidistsiplinaarsete

meeskondadega ELi padevuskeskustes ning
hakkab kasutama virtuaalseid veebipdhiseid
kliinikuid, voimaldamaks diagnoosimist, ilma
et patsient peaks reisima.

ERN ITHACA rajab lapsevanemate ja patsien-
tide vorgustikke, et tuvastada haid tavasid
ning vajadusel algatada suuniste valjat66-
tamine. Samuti sdnastab vargustik kriteeriu-
mid patsiendiregistrite andmetele, edendab
tervishoiutdétajate Bpet ning soodustab tea-
dustegevust. Vargustik teeb koostood sama

valdkonna olemasolevate vérgustikega ja
Uhishuvidega ERNidega, keskendudes oma
tegevuses siiski patsientidele.

VORGUSTIKU KOORDINAATOR
professor Jill Clayton-Smith

Central Manchester NHS Foundation
Trust, Uhendkuningriik
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Euroopa tugivorgustiku

juhtimine

Prantsusmaal Pariisis Hopital Saint-Louis’
haiglas hematoloogiaprofessorina téotav
Pierre Fenaux juhib ERNi EuroBloodNet.
Professor Fenaux’ arvates pakub 66-liik-
meline EuroBloodNeti vérgustik patsientidele
ja tervishoiutddtajatele olulisi hiivesid. ,Meie
ERNi eesmark on olla patsiendikeskne ning
parandada haruldaste vere- ja vereloome-
haigustega patsientide juurdepaasu vaja-
likele tervishoiuteenustele,” titles professor.
,Joome uusimaid diagnostika- ja ravimee-
todeid kogu Euroopa keskustesse, kus ei
pruugi veel vajalikke eksperditeadmisi olla.”

Tema sonul lisab ELi likmesriikide ja Euroopa
Komisjoni toetus vargustiku tegevusele kaalu
ning aitab sellel suuniseid levitada. ,Naeme
haid v8imalusi ka haruldaste vere- ja vere-
loomehaiguste 6petamises kestva medit-
siinilise hariduse (KMH) ststeemides,” lisas
professor Fenaux.

Klinitsistid naevad vérgustiku igapaevaseid
hivesid haruldaste vi keeruliste juhtumitega
tegeledes: ,Arstid saavad kasutada teiste
riikide kolleegide eksperditeadmisi — see
[Gpetab eraldatuse, mida tervishoiuttota-
jad vahel tunnevad, kui neil ei ole v8imalik
padeva kolleegi arvamust kisida.”

Huvesid on teisigi. Professor Fenaux’ sénul
moodustub Euroopa haiglate Ghendamisel
haruldaste haigustega patsientide ,kriitiline
mass”, mis véimaldab teha seni véimatuid
kliinilisi uuringuid.

Loodavad Uhendused v8ivad moodustada ka
eestkosteplatvormi, mida saaksid kasutada
haruldaste haigustega patsientide Ghendu-
sed ja mille kaudu saaks avaldada eksper-
tarvamust uute ravimeetodite kohta. ,Kui
kohalik arst palub oma haiglalt vahendeid
uue ravimeetodi kasutuselevdtmiseks, voib
meie vorgustik pakkuda eksperthinnangut
selle uue ravimeetodi teadusliku p&hjenda-
tuse kohta,” titles professor Fenaux. ,Selle
valdkonna arstid ja patsiendid ei pea ennast
enam Uksikuna tundma.”

JArstid saavad
kasutada teiste

riikide kolleegide
eksperditeadmisi —

see [6petab eraldatuse,
mida tervishoiutéotajad
vahel tunnevad,

kui neil ei ole voimalik
pddeva kolleegi
arvamust kusida.”
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ERN (ERN LUNG) ouit

Keerulised kopsuhaigused nduavad multi-
distsiplinaarset ravi koos pstihhosotsiaalse
toega. Keeruliseks v&ib need muuta haiguse
geneetiline aluspdhijus, teisesed muutused ja
teistele elundististeemidele pdhjustatud kahju.
Varajane diagnoosimine ja
juurdepaas eriarstiabile
v8ib paljudel juhtudel
tulemusi parandada.

ERN-LUNG tegeleb hulga
haruldaste ja keeruliste
kopsuhaigustega, sh
idiopaatiline kopsufib-
roos, tsistiline fibroos,
tsustilise fibroosiga mit-
teseotud bronhiektaasiatdbi, pulmonaar-
hipertensioon, PCD, AATD, mesotelioom ja
krooniline siiratud kopsu dusfunktsioon.

See vorgustik ptiab tdsta kogu Euroopas
eksperditeadmiste taset, et parandada
kdigi haruldaste kopsuhaigustega inimeste
elukvaliteeti, prognoosi ja ravistandardeid.
Liikmed tootavad valja ja levitavad ravi-
suuniseid, edendavad thiseid ravimetoo-
dikaid, parandavad piiritilest juurdepaasu
diagnoosimis- ja ravivdimalustele, loovad
ja taiendavad registreid ning leiavad kliini-
listesse uuringutesse, ravimiuuringutesse

See vorgustik puitiab tésta kogu
Euroopas eksperditeadmiste
taset, et parandada koigi
haruldaste kopsuhaigustega
inimeste elukvaliteeti, prognoosi
Jja ravistandardeid.

1>

ja riskirthmauuringutesse piisaval arvul
osalejaid.

ERN-LUNG pakub patsientidele juurdepaasu
interdistsiplinaarsetele meeskondadele, kes
avaldavad keeruliste juhtumite kohta vee-
bipdhiselt arvamust, ilma et patsient peaks
reisima. See hélmab ELi rahastatud piloot-
projekti ECORN-CF kaudu loodud veebipd-
hise ndustamissisteemi laiendamist.

VORGUSTIKU KOORDINAATOR

professor Thomas O.F. Wagner

Klinikum der Johann Wolfgang
Goethe-Universitdit, Frankfurt Maini
ddres, Saksamaa
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Laste vahktobede 3
(hemato-onkoloogia) ERN ¢35
(ERN PaedCan)

Laste vahktdved on haruldased ning jagu-
nevad mitmesse alamtiipi. Kuna aastas
diagnoositakse Euroopas vahk 20000 lapsel
ja 6000 vahki haigestunud last sureb, on
see vanemate kui 1-aastaste laste hulgas
sagedaseim haigussurma

pohjus.

Luuakse pediaatrilise
onkoloogia tugivorgustik,
kasutades eksperditeadmiste
Jja néuannete jagamiseks
IT-téoriistu.

Keskmine elumusmaar
on viimastel aastakim-
netel suurenenud; méne
haiguse puhul on tehtud
suuri edusamme, teiste
puhul aga on prognoos
endiselt vdaga halb.
Euroopas on problee-
miks ka elumusmaara suur varieerumine,
kuna lda-Euroopas on haigestunute prog-
noos halvem.

ERN PaedCani eesmark on parandada juur-
depadsu kvaliteetsele arstiabile nende laste
puhul, kelle haigus nduab spetsialiseerunud
eksperditeadmisi ja vahendeid, mis ei ole juh-
tumite vahese arvu ja ressursside piiratuse
tdttu laialdaselt saadaval. Vérgustik kasu-
tab varasemate ELi rahastatud projektide

ENCCA, PanCare ja ExPO-r-Net tulemusi.
ERN PaedCan kaardistab spetsialiseerunud
keskusi, et suurendada tervishoiuteenuste
osutajate ja patsientide teadlikkust neist.
Luuakse pediaatrilise onkoloogia tugivér-
qustik, kasutades eksperditeadmiste ja ndu-
annete jagamiseks IT-tooriistu.

Vorgustik putab suurendada vahiga laste
elumusmaara ja parandada nende elukvali-
teeti, edendades koostdod, teadustegevust ja

koolitust [Bppeesmargiga vahendada vahiga
laste elumusmadra ja ravivdimekuse prae-
qust ebavdrdsust ELi liikmesriikides.

VORGUSTIKU KOORDINAATOR

professor Ruth Ladenstein

Laste Vidhiinstituut / St Anna lastehaigla,
Viin, Austria
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Maksahaiguste ERN
(ERN RARE-LIVER)

Haruldased maksahaigused vdivad pdh-
justada stvenevat maksakahjustust, mille
tagajarjeks on fibroos ja tsirroos. Tsirroosi
tusistused vdivad olla surmavad ning pal-
judel juhtudel on ainsaks efektiivseks raviks
maksasiirdamine. Vasimus, kolestaatiliste
haigustega kaasnev stigelus ning tsusti-
liste haigustega kaasnev valu ja kdhuturse
mdjutavad oluliselt elukvaliteeti.

Lastest patsientide puhul on olulisteks taien-
davateks teguriteks hiline diagnoosimine
ning kasvu ja arengu pidurdumine, aga ka
ravi jatkamine nooruki- ja taiskasvanueas.

ERN RARE-LIVER tegeleb kolme haiguste tlii-
biga: maksa autoimmuunhaigused, maksa
metaboolne atreesia ja sellega seotud mak-
sahaigused ning struktuursed maksahaigused.
Vorgustik thildab esmakordselt taielikult tais-
kasvanute ja laste maksahaiguste ravi, kesken-
dudes tleminekupopulatsioonide vajadustele
ning mdjule, mida geneetilise eelsoodumuse
diagnoos voib perekondadele avaldada.

Prioriteediks on uusimatel teadmistel phine-
vate suuniste valjaté6tamine. Ravisuuniseid

rakendatakse koostd6s Euroopa maksauurin-
gute assotsiatsiooni (European Association
for the Study of the Liver, EASL) ning Euroopa
lastegastroenteroloogide, hepatoloogide
ja toitumisteadlaste tihinguga (European
Society for Paediatric Gastroenterology,
Hepatology and Nutrition, ESPGHAN). Seda
toetab oluliste diagnostiliste ja prognosti-
liste testide standardiseerimine.

Tahtsateks lahendamist ootavateks prob-
leemideks on klinitsistide vahene teadlikkus

Vérgustik tihildab esmakordselt

taielikult téiskasvanute ja laste
maksahaiguste ravi.

haruldastest maksahaigustest ning vardse
juurdepadsu véimaldamine kiiresti arene-
vatele ravivdimalustele.

VORGUSTIKU KOORDINAATOR

professor David Jones

Newcastle upon Tyne Hospitals NHS
Foundation Trust, Uhendkuningriik
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Sidekoe ja muskuloske-
letaalsete haiguste ERN

(ERN ReCONNET)

Haruldaste sidekoe ja muskuloskeletaalsetel
haiguste (HSMH) hulka kuulub suur hulk hai-
qusi ja stindroome, mis avaldavad patsientide
heaolule tdsist mdju. Nendeks on parilikud
haigused ja stisteemsed autoimmuunhaigu-
sed, naiteks stisteemne skleroos, sidekoehai-
guste segavorm, poletikulised
idiopaatilised miopaatiad, dife-
rentseerimata sidekoehaigused
ja fosfolipiidivastaste antikehade
stindroom. Nende kdigi puhul on
probleemiks hiline diagnoosi-
mine, eriti juhul kui avaldumis-
vorm on keeruline vai haruldane.

Vorgustik jaotab HSMHd kolme

peamisesse temaatilisse riihma:

haruldased autoimmuunhaigused, keeruli-
sed autoimmuunhaigused ning haruldased
parilikud sidekoe ja muskuloskeletaalsed
haigused.

ReCONNET putab parandada varajast diag-
noosimist, patsientide haldamist, ravitee-
nuste osutamist ning kliiniliste juhtumite
virtuaalset arutamist vargustikus ja sidus-
keskustega. Keskustevaheline suhtlus toimub

Vérgustik aitab kaasa HSMHde
teaduslikule uurimisele ning
hélbustab suurte andmebaaside
loomist uute kliiniliste
Ja bioloogiliste diagnostiliste
markerite tuvastamiseks.

infotehnoloogiliste vahenditega. Vérgustik
aitab kaasa HSMHde teaduslikule uurimisele
ning hélbustab suurte andmebaaside loomist
uute kliiniliste ja bioloogiliste diagnostiliste
markerite tuvastamiseks.

Tootatakse vdlja ja levitatakse patsienti-
dele ja perekondadele mdeldud teavitus-
kava ning rakendatakse uusi suuniseid ja
kvaliteedikontrollimeetmeid. Prioriteetideks

on paremad raviprotokollid ja patsientide
ulatuslikum kaasamine.

VORGUSTIKU KOORDINAATOR

professor Marta Mosca

Azienda Ospedaliero Universitaria
Pisana, Itaalia
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haruldaste haiguste alal

ELi likmesriigid vastutavad riigisisese ter-
vishoiupoliitika kujundamise ja tervishoiu-
teenuste osutamise eest ise. 2009. aastal
soovitas Euroopa terviseministrite mitte-
ametlik kohtumine!, et 2013. aasta [6puks
tootaksid likmesriigid valja ja votaksid vastu
kavad vdi strateegiad haruldaste haigustega
patsientide toetamiseks. Selle soovituse koha-
selt oleksid kavade eesmargid jargmised:

juhtida ja korraldada haruldaste haiguste
valdkonnas asjakohaseid tegevusi riikliku
tervishoiu- ja sotsiaalstisteemi raames,
integreerida tervikliku lahenemisviisi saa-
vutamiseks oma kavadesse vdi stratee-
giatesse algatused kohalikul, piirkondlikul
ja riiklikul tasandil,

maadrata kindlaks prioriteetsed tegevu-
sed ja nende eesmargid ning jareleval-
vemehhanismid.

Riiklike kavade/strateegiate elluviimist
toetavad ELi terviseprogrammidest

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

rahastatavad projektid. 2009. aastal oli
keskendumine haruldastele haigustele ena-
mikus liikkmesriikides suhteliselt uus ja inno-
vaatiline suund ning need kavad olid olemas
vaid neljal likmesriigil. Praeguseks on kavad/
strateegiad vastu voetud 23 liikkmesriigis.

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


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

autoinflammatoorsete

haiguste ja autoimmuun-
haiguste ERN (ERN RITA)

RITA Uhendab Euroopa
juhtivaid keskusi, kel-
lel on eksperditeadmisi
haruldaste immunoloogi-
liste haiguste diagnoosi-
mise ja ravi valdkonnas.
Need potentsiaalselt elu-
ohtlikud haigused ndua-
vad multidistsiplinaarset
ravi, keerulist diagnosti-
list hindamist ja tlimalt spetsialiseerunud
ravimeetodeid. Vorgustik jagab need haigu-
sed kolme temaatilisse rihma: primaarne
immuunpuudulikkus (PIP), autoimmuunhai-
red ja autoinflammatoorsed haired. Lisaks
pediaatrilise reumatoloogia alamteema,
mis halmab osaliselt autoimmuunhairete ja
autoinflammatoorsete hairete rihma.

See vorgustik tugineb Euroopa teadustihen-
duste varasemale to6le, mille raames on valja
tootatud patsiendiregistrid, kliinilised suunised,
teaduskoostookavad, Sppekavad ja sidemed
patsiendiorganisatsioonidega.

ERN RITA ptitiab vihendada
ebavérdsust patsientide hulgas,
kes vajavad diagnostilisi

analtitise ja uudset ravi.

ERN RITA puuab vahendada ebavérdsust
patsientide hulgas, kes vajavad diagnosti-
lisi analtiise ja uudset ravi, naditeks bioloo-
gilisi ravimeid, immunoglobuliini asendusravi,
tlvirakkude siirdamist v&i geeniravi.

Vorgustiku eesmark on siduda omavahel ole-
masolevad registrid, todtada valja tleeu-
roopalised suunised, luua uue pélvkonna
sekveneerimistehnoloogia kvaliteedikontrolliga
tegelev geneetikute rakkertihm, leppida kokku
Uhine ravimijarelevalvestusteem nende harul-
daste haiguste jaoks, kutsuda kokku immu-
noloogiliste haiguste bioloogiliste ravimite

korrektse kasutamise ja jarelevalve rakke-
rihm, koondada ja taiendada patsientidele
pakutavaid ttviraku- ja geeniravimeetodeid,
edendada patsientide thenduste koostddd
ning tuua kokku nimetatud kolme teema spet-
sialiste laste ja taiskasvanute ravi alal.

VORGUSTIKU KOORDINAATOR

professor Andrew Cant

Newcastle upon Tyne Hospitals NHS
Foundation Trust, Uhendkuningriik




Neuroloogiliste haiguste
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ERN (ERN-RND)

Haruldaste neuroloogiliste haiguste Euroopa
tugivdrgustik (ERN-RND) puitiab parandada
rohkem kui 500000 haruldase neuroloogilise
haigusega Euroopa elaniku diagnoosimist ja
ravi. Haruldaste neuroloogiliste haigustega
patsientide suure fenottitpilise ja genotddpi-
lise heterogeensuse tottu on 60% haigetest
endiselt diagnoosimata.

ERN-RND putiab need
puudujaagid kérval-
dada multidistsipli-
naarse noéustamise
teel eesmargiga
suurendada regist-
reeritud patsien-
tide arvu 20% ning
parandada diagnos-
tilist tulemuslikkust ehk 8pliku diagnoo-
siga patsientide suhtarvu 20%. Koostd0s
Euroopa Patsienditeekondade Assotsiatsiooni
(European Pathway Association) ja
ORPHANETiga tottatakse valja multidist-
siplinaarsed patsienditeekonnad.

V&rgustik tugineb olemasolevale infrastruk-
tuurile, kaasates ERN-RND alla mitu olemas-
olevat haruldaste neuroloogiliste haiguste
alast vorgustikku ning taiendades selliste

Euroopas elab rohkem
kui 500000 haruldase
neuroloogilise haigusega
inimest, 60% on endiselt
diagnoosimata.

haiguste nagu Huntingtoni tdbi ja ataksia
olemasolevaid registreid.

Koostd6s Euroopa molekulaargeneetika kva-
liteedivdrgustikuga tootatakse valja valine
kvaliteedihindamisskeem pdhiliste diagnosti-
liste testide standardiseerimiseks, et tagada
samavaadrsete diagnostiliste véimaluste pak-
kumine kdigile patsientidele. ERN-RND toetab
koolitus-, teadus- ja innovatsioonialgatusi
ning tagab, et patsiente vdetakse kuulda.

33

VORGUSTIKU KOORDINAATOR

dr Holm Graessner

Tiibingeni tilikooli kliinikum,
Saksamaa
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Nahahaiguste ERN

(ERN Skin)

Paljud nahahaigused avaldavad patsientide
elule tdsist mdju ning voéivad suurendada
vahiriski. Haruldaste ja keeruliste naha-
haiguste diagnoosimine hdlmab naha ja
limaskestade ning muude elundististeemide
pdhjalikku hindamist ning naha biopsiaproo-
vide analitsi. Nende komplekshaiguste
eristamine on jdukohane vaid kogenud der-
matoloogidele. Puudulik diagnoosimispade-
vus takistab asjakohase
ravi maaramist. Ravimata
jaav haigus voib olla pat-
sientidele suureks flitsili-
seks ja pstihholoogiliseks
koormaks.

See vorgustik Ghendab
laste ja taiskasvanute
haruldaste nahahaiguste
juhtivaid eksperte, voimaldades neil vahe-
tada teadmisi, uuendada ja arendada heade
tavade suuniseid ning parandada erialadpet
ja patsientide teavitamist.

Vorgustiku eesmark on parandada tervis-
hoiuteenuste korraldust ressursside koon-
damise teel, sh luua kogenud patoloogidele
tsentraalne platvorm keeruliste juhtumite
koeproovide uurimiseks ja arutamiseks. lga
kasitletava haiguse multidistsiplinaarsesse

Viiakse labi ulatuslik
sotsiaalmajandusteaduslik
uuring individuaalse
haiguskoormuse kohta.

pdhimeeskonda kuuluvad dermatoloog,
meditsiinidde, pstihholoog, geneetik, toitu-
misteadlane ja patoloog ning teised vaja-
likud spetsialistid.

Lisaks loob ERN Skin haruldaste nahahai-
guste registrid, mis véimaldavad kinnitatud
diagnoosiga patsientidel teadusuuringutes
ja kliinilistes uuringutes osaleda ning ravimi-
tootjatel tanu piisavalt suurtele patsiendi-
valimitele ravimiuuringuid kiirendada. Peale

selle viiakse labi ulatuslik sotsiaalmajan-
dusteaduslik uuring individuaalse haigus-
koormuse kohta.

VORGUSTIKU KOORDINAATOR

professor Christine Bodemer

Necker Enfants Malades Hopital, dermato-
loogia osakond, APHP, Pariis, Prantsusmaa




Tahkete elundite ja vereloome tlvirakkude
siirdamine lastele on paljude haruldaste
haiguste puhul ainsaks aktiivravimeetodiks.

Siirdamisjdargne optimaalne ravi nduab mul-
tidistsiplinaarse meeskonna Uhiseid jou-
pingutusi. Siirdamise

jarel vdivad patsien-

did vajada pikaajalist

immuunsupressiivset

ravi siiratud elundi

vOi rakkude aratdu-

kamise valtimiseks.

Samuti tuleb siirda-

mise jdrel patsiente tisistuste suhtes jal-
gida, pikendamaks elumust ja parandamaks
elukvaliteeti. ERN TRANSPLANT-CHILD toob
kokku laste elundi- ja rakusiirdamise ning
siirdamisjargse ravi eksperdid eesmargiga
parandada ravitulemusi laste ja nende
perede jaoks.

V6rgustik pltiab vahendada haiglas veedetud
aega ning keeruliste ja pikaajaliste ravimee-
todite kasutamist. Samuti tegeleb vargustik
pstihholoogiliste tugiteenustega laste tlemi-
nekul taiskasvanuikka. TRANSPLANT-CHILD
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pudab teha kattesaadavaks uusimad ravi-
vétted ning meditsiinilised, farmakoloogilised
ja ravitehnilised uuendused. Lisaks aitavad
liikmed levitada Uhtlustatud kliinilise prak-
tika suuniseid ning arendada isikupdrasta-
tud meditsiini laste elundi- ja rakusiirdamise
kontekstis.

TRANSPLANT-CHILD tritab vahendada
siirdamisega kaasnevaid kulusid, naiteks
retransplantatsioonile ja farmakoloogilisele
ravile, ning Uhtlustab laste elundi- ja raku-
siirdamise ravistandardeid, vahendamaks

siirdamisjargsete tsistuste ohtu. Euroopa
juhtivad laste elundi- ja rakusiirdamise eks-
perdid teevad praegu koost60d suremuse ja
haigestumuse vdahendamiseks selles vald-
konnas.
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Patsientide tervisetulemuste
taiustamine:
patsiendiorganisatsioonide roll

ERNid on patsiendikesksed.
Patsiendiorganisatsioonid ja isedranis
EURORDIS on rohkem kui aastakiimne val-
tel vBrgustike arendamises aktiivselt osa-
lenud, aidates tagada, et prioriteetidena
kasitletaks kliinilise t66 kvaliteedi tdstmist,
patsientide tervisetulemuste parandamist
ning vordse juurdepadsu tagamist kvali-
teetsele ravile kogu Euroopas. EURORDIS
on patsientide vabathendus, mis esindab
rohkem kui 733 haruldaste haigustega pat-
sientide organisatsiooni 64 riigis.

,0salesime tervishoiu ja meditsiinilise abi
kdrgetasemelises todrihmas, kus otsus-
tati ERNide lisamine piiritilese tervishoiu
direktiivi,” meenutab EURORDISe tervis-
hoiu- ja teadusdirektor Matt Bolz-Johnson.
,Kaisime koos lilkkmesriikidega ja Euroopa

Komisjoniga maha pika tee motte sunnist
selle seaduseks sGnastamiseni ja ERNide
rajamiseni.”

ERNide kontseptsiooni arendamises algusest
[6puni osalenud partnerina aitas EURORDIS
tagada patsientide kaasamise otsustus-
protsessi ning 8ppis p&hjalikult tundma
tugivadrgustikes osalemise potentsiaalset
lisandvadrtust patsientide jaoks.

,Vorgustikel on potentsiaali haruldaste ja
komplekshaigustega patsientide elukvaliteedi
tuntavaks t8stmiseks,” sGnas Bolz-Johnson.
,ERNid [6petavad haruldaste haigustega
patsientide isolatsiooni ning teevad eksper-
did kogu Euroopa patsientidele nahtavaks,
et nad leiaksid voimalikult kiiresti endale
vajaliku eksperdi.”

Norgustikel on
potentsiaali haruldaste
Jja komplekshaigustega

patsientide elukvaliteedi
tuntavaks tostmiseks.”



Patsientide jaoks on tks peamisi ERNide
pakutavaid hivesid véimalus kiirendada
diagnoosimist ning vahendada diagnoosi-
mata voi valediagnoosiga patsientide arvu.
Matt Bolz-Johnsoni sénul aitavad vérgusti-
kud l&petada diagnostilised eksirannakud.

Paljud haruldased haigused ei ole praegu
ravitavad. ERNides tekkiv dppimiskultuur teeb
neist innovatsiooni kasvulavad. Spetsiifilistele
haigustele selgeid tulemusmd&ddikuid maa-
ratledes aitavad need optimaalseid meditsii-
nilisi voi kirurgilisi ravimeetodeid tuvastada
ja suunistes rakendada. ,ERNi liikmete vas-
tastikune 6pe aitab hdid tavasid taiustada,”
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selgitab Matt Bolz-Johnson. ,Ekspertidel
on virtuaalsetes konsiiliumites véimalik
juhtumeid jagada ning tagasivaateliselt
ravitulemusi analiiisida, et selgitada
vélja parimad meetodid.”

Patsientidel on ERNide suhtes suured loo-
tused: ,Usume, et kogemuste ja eksperdi-
teadmiste jagamine aitab olemasolevaid
teadmisi paremini kasutada ja uusi tead-
misi luua, parandamaks paljude haruldaste
haiguste ravitulemusi oluliselt juba méne
aasta jooksul parast ERNide rajamist,” (itles
Matt Bolz-Johnson ,Nutid on ERNidel aeg
tulemusi naidata.”

,ERNId l6petavad
haruldaste haigustega
patsientide isolatsiooni
ning teevad eksperdid
kogu Euroopa
patsientidele
ndhtavaks, et nad
leiaksid voimalikult
kiiresti endale vajaliku
eksperd,.”
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Parilike

ainevahetushdirete ERN oo
(MetabERN)

Haruldased parilikud
ainevahetushaigused,
mida on kirjeldatud
tle 700, on eraldi
véetuna kull harul-
dased, kuid Uheskoos
sagedased. Paljud
ainevahetushaigu-
sed pohjustavad pat-
sientidele raskeid ja
vahel eluohtlikke probleeme. Need haigused
majutavad kdigi elundite talitlust ja vdivad
tekkida igas eas ning nende raviks on vaja
spetsialistide multidistsiplinaarset koost6ad.

Varajane diagnoosimine vib prognoosi paran-
dada, kuid Euroopa vastsindinute seluurin-
guprogrammid hélmavad praegu vaid 5%
teadaolevatest parilikest ainevahetushaigus-
test ja see osakaal varieerub riigiti. Paljude
selliste haiguste etioloogiat, ravimeetodite
efektiivsust ja ohutust ning pikaajalisi tule-
musi on vahe uuritud.

MetabERN piitiab parandada selle aarmiselt
heterogeense haiguste rihma patsientide
elukvaliteeti, jagades haigused seitsmesse

MetabERN loob Kliiniliste
otsustusprotsesside jaoks
reaalajalise néustamisplatvormi
ning edendab (leminekulisi
teadusprogramme koigi pdrilike

ainevahetushaiguste alal.

pdhikategooriasse. Tegu on esimese oma-
laadse Uleeuroopalise vargustikuga, mis tege-
leb kdigi ainevahetushaigustega.

Praegu loob vérgustik ainevahetushaiguste
registrit, todtab valja patsientide teavitus-
materjale ja koolituskursusi, edendab uute
haiguste koost66pdhist diagnoosimist ning
loob eksperditeadmiste patsientideni viimi-
seks pikaajalist tugikeskust.

MetabERN loob kliiniliste otsustusprotses-
side jaoks reaalajalise ndustamisplatvormi

ning edendab Uleminekulisi teadusprog-
ramme kdigi parilike ainevahetushaiguste
alal, Teavet jagatakse nii vdrgustikus kui ka
valjaspool seda, laienedes taiendavatesse
piirkondadesse ja riikidesse.

VORGUSTIKU KOORDINAATOR

professor Maurizio Scarpa

Helios Dr Horst Schmidt Kliniken,
Saksamaa




Haruldased multististeemsed vaskulaarsed
haigused mdjutavad igat tlupi veresooni
mitmes elundiststeemis. Nende haiguste
raviks on vajalik multidistsiplinaarne lahe-
nemisviis.

VASCERN koosneb viiest haruldaste haiguste
toorihmast: parilik veritsuslik telangiektaa-
sia (HHT-WG), parilikud rinnaaordihaigused
(HTAD-WG), keskmise suurusega arterite
haigused (vaskulaarmne Ehlersi-Danlosi stind-
room) (MSA-WG), laste ja primaarne ltmfo-
deemia (PPL-WG) ja veresoonte anomaaliad
(VASCA-WG). Eritoorihm Patient-WG vdi-
maldab kaasata koigisse ERNi tegevustesse
patsientide esindajaid. Lisaks on loodud
mitu temaatilist téorihma teavitustege-
vuse, e-tervise, eetika, patsiendiregistrite
ning koolituse ja 6ppega tegelemiseks.

VASCERNi eesmarkideks on vdrgustike
loomine, eksperditeadmiste jagamine ja
levitamine, heade tavade, suuniste ja klii-
niliste tulemuste mdddikute edendamine,
patsientide vdimestamine ning teadmis-
tebaasi arendamine kliiniliste uuringute ja
teadustegevuse kaudu.
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VASCERNis osalevad tervishoiuttotajad
annavad loenguid oma padevusalal ning
avaldavad veebip&hises keskkonnas dppe-
materjale. Luuakse Uhenadalased stipendiu-
miprogrammid, v6imaldamaks ELi Glidpilastel
nende haruldaste haiguste avaldumisvorme
tundma 6ppida, ning teadmisi jagatakse
kogu vorgustikus ja ka ERNi mittekuuluvate
tervishoiutdodtajatega.
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Euroopa tugivorgustike loend

Endo-ERN

ERKNet

ERN BOND

ERN CRANIO

ERN EpiCARE

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

ERN GENTURIS
ERN GUARD-HEART
ERNICA

ERN ITHACA

ERN LUNG

ERN PaedCan

ERN RARE-LIVER
ERN ReConnect
ERN RITA
ERN-RND

ERN Skin

ERN TRANSPLANT-CHILD
MetabERN
VASCERN

Endokrinoloogiliste haiguste Euroopa tugivargustik

Neeruhaiguste Euroopa tugivergustik

Luuhaiguste Euroopa tugivorgustik

Kolju ja naoluude anomaaliate ning nina-k6rva-kurguhaiguste Euroopa tugivorgustik
Epilepsiate Euroopa tugivargustik

Taiskasvanute vahktobede (tahkete kasvajate) Euroopa tugivorgustik

Vere- ja vereloomehaiguste Euroopa tugivergustik

Kuse-suguelundkonna haiguste ja hdirete Euroopa tugivargustik
Neuromuskulaarsete haiguste Euroopa tugivergustik

Silmahaiguste Euroopa tugivergustik

Geneetilise kasvajariski stindroomide Euroopa tugivorgustik

Stidamehaiguste Euroopa tugivergustik

Parilike ja kaasastindinud anomaaliate Euroopa tugivérgustik

Kaasastndinud vaararendite ja haruldaste vaimupuuete Euroopa tugivargustik
Hingamisteede haiguste Euroopa tugivargustik

Laste vahktobede (hemato-onkoloogia) Euroopa tugivorgustik

Maksahaiguste Euroopa tugivergustik

Sidekoe ja muskuloskeletaalsete haiguste Euroopa tugivargustik
Immuunpuudulikkuse, autoinflammatoorsete haiguste ja autoimmuunhaiguste Euroopa tugivergustik
Neuroloogiliste haiguste Euroopa tugivorgustik

Nahahaiguste Euroopa tugivargustik

Laste elundi- ja rakusiirdamiste Euroopa tugivergustik

Parilike ainevahetushdirete Euroopa tugivargustik

Multisisteemsete vaskulaarsete haiguste Euroopa tugivergustik



KUST SAAB ELi VALJAANDEID?

Tasuta valjaanded:

tiksikeksemplarid:
EU Bookshopi kaudu (http://bookshop.europa.eu);

rohkem eksemplare ning plakatid ja kaardid:

Euroopa Liidu esindustest (http://ec.europa.eu/represent_et.htm),

delegatsioonidest valjaspool ELi (http://eeas.europa.eu/delegations/index_et.htm),
kasutades Europe Direct’i teenistust (http://europa.eu/europedirect/index_et.htm)

voi helistades infotelefonile 00 800 6 7 8 9 10 11 (kdikjalt EList helistades tasuta) (*).

(*) Antav teave on tasuta nagu ka enamik kénesid (v.a mdne operaatori, hotelli ja telefonikabiini puhul).

Tasulised véljaanded:

EU Bookshopi kaudu (http://bookshop.europa.eu).




Aastas diagnoositakse Euroopas haruldane haigus poolel
miljonil inimesel. Ukski riik ei tuleks sellega (iksi toime.

Euroopa tugivérgustikud on kogu ELi ekspertide virtuaalsed
vorgustikud.

Koos pltiavad nad tdiustada haruldaste ja komplekshaiguste
diagnoosimist ning parandada spetsialiseerunud arstiabi
kéttesaadavust patsientidele.

Lisateave ERNide kohta

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

Véljaannete talitus
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Electronic version:

ISBN 978-92-79-65473-2
Paper version:

ISBN 978-92-79-65490-9


https://ec.europa.eu/health/ern/policy_et
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