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A ritka, kis prevalencidja és osszetett betegségekben szenvedd betegekért

Interjii az egészségiigyért és az élelmiszer-biztonsdgért felelés unids biztossal

,10bb ezer beteg fogja

élvezni az elonyoket”

Vytenis Andriukaitis, az egészséegligyért és az élelmiszer-
biztonsagért felelés biztos szerint az eurdpai egylittmikodés értéke
kiilénésen vilagos a ritka és Gsszetett betegségek esetén.

Mi inspirélta az Eurépai
Referenciahdlézatok létrehozdsat?

Gyakran hallunk tragikus torténeteket ritka
vagy 0sszetett, életveszélyes betegségekben
szenvedd betegekrdl, akik esetében nehézsé-
gekbe (itkozik a pontos diagnézis feldllitasa,
valamint a megfeleld terapiakhoz és klinikai
szakértelemhez vald hozzaférés. Az orvosaik
nem tudnak segiteni nekik, mivel soha nem lat-
tak hasonlo eseteket, igy kezelés nélkil marad-
nak vagy az interneten keresgélnek abban a
remeényben, hogy talalnak egy olyan kézpontot,
amely rendelkezik a sziikséges szakértelemmel.

Miként javithatjik az ERH-k az eurépaiak
életée?

Az ERH-kkal a ritka és dsszetett betegségek-
ben szenvedék az EU-ban elérhet6 legjobb
kezeléshez és tandcsadashoz juthatnak hozza.
Orvosaik pedig szamithatnak a kiemelten
szakosodott kollégaikra szerte Europabol.

Az els6 fazisban csaknem az 6sszes unids
tagallam tébb mint 900 egészséqguigyi szol-
galtatéja mikadik majd egydtt 24 tematikus
halézatban. Ezek az egészséqguigyi allapotok
széles skalajat fedik le a csontrendellenes-
ségektél a vérbetegségeken és gyermekkori
rakon at az immunhianyos betegségekig.
A halozatok réveén elérhetdbbé valik a diag-
nozis és a kezelés, valamint 8sszességében
a megfizethetd, kivalo mindséqu és koltség-
hatékony egészséqligyi ellatas.

Miben 4ll az unids szintii egyiittmiikodés
altal hozzaadott érték ezen a teriileten?

Mivel az egyes orszagokban elszortan talal-
haté meg a specifikus ritka egészséqugyi
allapotokra vonatkozd tudas és az eréforra-
sok, az EU jelentds hozzaadott értéket tud
biztositani ezen pontok dsszekapcsolasaval,
a szakértelem kombinalasaval és a tagalla-
mok kozotti szinergidk maximalizalasaval.

tébb mint

900

egészségiigyi
szolgaltato

\

tematikus halozatban



,Egyetlen orszagban
SiNcs meg az 0sszes
ritka és Gsszetett
betegseqg kezeleséhez
szlikséges tudds és
kapacitds”

Vytenis Andriukaitis

Egyetlen orszagban sincs meg az 6sszes ritka
s Osszetett betegséq kezeléséhez szilkséges
tudas és kapacitas, de az egyuttmukodeés és
az életmentd ismeretek eurdpai szintli cse-
réje révén az ERH-kon keresztil biztosithat-
juk, hogy a betegek Eurépa-szerte a legjobb
elérhetd szaktudashoz férjenek hozza.

Milyen feladatokat latnak el az ERH-
kban részt vevok?

Az ERH-k mogott allé hajtdéer6t az egészség-
(gyi szolgaltatdk és a nemzeti egészséqg-
tigyi hatosagok adjak. Ok azok, akik bizalmat
tanusitanak, feleldsséget vallalnak és a leg-
aktivabb szerepet téltik be a haldézatok fej-
lesztésében és mikadésében.

A Bizottsag szerepe — amelyet a hataron
atnyulo egészséguigyi ellatasra vonatkozo
betegjogok érvényesitésérél szolo irany-
elv hatarozott meg - egy keret létrehozasa
az ERH-k szamadra. Ezen kivUl a Bizottsag
palyazati forrasokat, valamint technikai halo-
zatépitési eszkozoket biztosit a haldzati koor-
dinatorok szamara.

Milyen tovabbi fellépések vérhatdk a ritka
és osszetett betegségek kezelése érdekében?

Az ERH-k egy szélesebb stratégia részét képe-
zik, amelynek célja az eurdpai egészségligyi
rendszerek hatékonyabba, hozzaférhetébbé és
ellenallobba tétele. Az Eurdpai Bizottsag a tag-
allamokat a tudas és szakértelem megosz-
tasa, nyilvantartasok, adatok és finanszirozas
révén tdmogatja. Tamogatjuk a kutatast és
az innovaciat, valamint projekteket és egytit-
tes fellépéseket finanszirozunk. Oszténzéket
biztositunk a gyartdk részére ritka betegségek
kezelésére hasznalt, Ugynevezett ,arva gyogy-
szerek” gyartasara és forgalomba hozatalara.

Reményei szerint mi lesz az ERH-k jévéje?

Azt remélem, hogy az ERH-k kézzelfoghato
eredmeényeket jelentenek majd tobb tizezer
ritka betegségben szenvedd beteg szamara,
akiknek igy nem kell a sététben tapogatézniuk
a valaszok utan, és az Eurépaban rendelke-
zésre all6 legjobb szaktudas révén hosszabb
és egészseégesebb életet élhetnek.
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A ritka, kis prevalencidjt és Ssszetett betegségekben szenvedd betegekért

A ritka és Osszetett betegségek kronikus egészségligyi probléemdkat és

gyakran életveszélyt is okoznak.

Az 5000-8000 kozotti szamu ritka betegség
mintegy 30 millié ember napi életét érinti az
EU-ban. Csak az onkologia tertiletén csaknem
300 kiilénboz6 tipusu ritka rakos megbe-
tegedés ismert, és minden évben tobb mint
félmillio embernél allapitjak meg ezen beteg-
ségek valamelyikét Eurdpaban.

A ritka vagy Gsszetett betegségekben szenveddk
kozul sokakat nem diagnosztizalnak megfele-
|6en, és nem jutnak hozza magas szinvonalu
terapiahoz. A paciensek alacsony szama miatt
ritka a specialis tudas és szakértelem.

Az EU és a tagallamok kormanyai elkételezettek
amellett, hogy az eurdpai szint(l egy(ittmUkode-
sek megerdsitése, valamint a ritka betegségekre
vonatkozd nemzeti tervek 6sszehangoldsa és
tdmogatasa révén javitsak a helyzetet ezen
ritka és Osszetett egészséqgiigyi allapotok
felismerése és kezelése terén.

A hatdron atnyuld egészségiiqyi ellatasra vonat-
kozo betegjogok érvényesitéserdl szold 2011~
es iranyelv nem csak lehetévé teszi a betegek
szamara, hogy visszaigényelhessék egy masik
unios tagallamban kapott kezelés koltségeit, de
megkénnyiti szamukra az egészséglgyi ellatasra

vonatkozo informaciokhoz vald hozzaférést is,
és ezdltal béviti a terapias lehetéségek korét.
Az irdnyelv 2013-ban lépett hatalyba az unids
tagdllamokban, és kiemeli az e-egészséguigyben
rejlé értékeket, valamint a nemzeti egészség-
Ggyi informatikai rendszerek atjarhatésaganak
fontossagat az informaciémegosztas elémoz-
ditasa érdekében.

Ez volt az a kontextus, amelyben az EU egész-
séguigyi programjanak tamogatasaval az elsé
24 Eurdpai Referenciahdlézat 2017-ben meg-
kezdte tevékenységét.

5000-8000

RITKA BETEGSEG KOZTUK

300

RITKA RAKBETEGSEG

50

MILLIO EMBERT ERINT AZ EU-BAN
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A ritka, kis prevalencidja és osszetett betegségekben szenvedd betegekért

Mik az ERH-K?

Az Eurdpai Referenciahdldzatok (European Reference Networks,

ERH-k) virtudlis hdlézatok, amelyeknek tagjai egészségiigyi szolgdltatok
szerte Eurépdban. Céljuk az olyan ésszetett vagy ritka betegségek kezelése,
amelyekhez kiemelten specidlis kezelés, valamint a tudds és az eréforrdsok

koncentrdcioja sziikséges.

Eqy beteq diagnézisanak felallitdsa és kezelés
attekintése érdekében az ERH-koordinatorok
tobb szakteriilet orvosi szakemberének részve-
telével ,virtudlis konziliumokat” hivnak dssze
eqgy dedikalt informatikai platform és tavor-
voslasi eszkozok hasznalataval.

Egyetlen orszag sem rendelkezik az 6sszes
ritka és 0sszetett betegség gyogyitasahoz
szikséges tudassal és kapacitassal. Az ERH-k
lehetdséget biztositanak a betegek és az
orvosok szamara szerte az EU-ban, hogy hoz-
zaférjenek a legkiemelkedébb szakértelem-
hez és az életmentd ismeretek kelld idében
torténd megosztasahoz anélkil, hogy ehhez
egy masik orszagba kellene utazniuk.

A 2016. juliusi elsé palyazati felhivast kove-
téen az elsé ERH-kat 2016 decemberében
hagytak jova, és 2017 marciusaban kezdték
meg mUkodésuket a Vilniusban megtartott

nyitéulések megtartasaval. Indulasukkor
a halézatok 25 tagallam (valamint
Norvégia) 313 kérhazaban tébb mint
900 kiemelten specializalt egészségligyi
szolgaltatét foglaltak magukban. A 24 ERH
a szaktertletek széles korével foglalkozik
a csontrendellenességektdl a gyermekkori
rékon at az immunhianyos betegségekig. Az
elkdvetkezd 5 évben az ERH-k varhatoan meg-
erésitik kapacitasaikat, amelynek elényeit
a ritka és Osszetett betegségekben szenvedd
eurdpai betegek ezrei fogjak élvezni. A meg-
lévé ERH-khoz vald csatlakozasra évente
irak majd ki palyazatokat az egészségugyi
szolgaltatok részére.

Az ERH-kezdeményezést tobb unids finan-
szirozasi program — igy az egészséglgyre
vonatkozd cselekvési program, az Eurdpai
Halozatfinanszirozasi Eszkdz, valamint
a Horizont 2020 program — is tamogatja.

Az ERH-folyamat az EU tagallamainak vezeté-
sével folyik: a tagdllamok felelések a kdzpontok
nemzeti szint(l elismeréséért, a jelentkezések
jovahagyasaért, és a tagallamok keépviselsibél
allo testlet feladata az EU ERH-stratégidjanak
kidolgozasa és a haldzatok jovahagyasa.



Endokrin betegseégekkel

A ritka, kis prevalencidjt és Ssszetett betegségekben szenvedd betegekért

foglalkozé Europai
Referenciahaldzat (Endo—ERN)

A ritka endokrin betegségek kozé tartoznak
a tulzott, elégtelen vagy nem megfeleld hor-
monmikadés, a hormonrezisztencia, a tumorok
kialakulasa a hormontermeld szervekben, illetve
az endokrin rendszerre is kovetkezmeényekkel
jard betegségek. A betegségek epidemiolo-
giai eloszlasa nagy valto-
zatossagot mutat: vannak
nagyon ritka, ritka és kis
prevalenciaju allapotok.
A kis prevalenciaju rend-
ellenességektdl szenvedd
betegeknek endokrinoldgus
vezette multidiszciplina-
ris csapat altal biztositott,
kiemelten specidlis ella-
tasra lehet szikséguk.

Az Endo-ERN nyolc fé tematikus csoportot hozott
létre, amelyek a velesziiletett és szerzett beteg-
ségek teljes spektrumat lefedik. Ezek a kdvetke-
z6k: mellékvese-rendellenességek; kalcium- és
foszfat-homeosztazis; a nemi fejlédes és érés
rendellenességei; a gliikdz- és inzulin-home-
osztazis genetikai eredetti rendellenességei;
genetikai eredet(i endokrin tumor szindromak;
novekedési rendellenességek és genetikai ere-
deti elhizasi szindromak; az agyalapi mirigy és
a pajzsmirigy rendellenességei.

Az Endo-ERN célja, hogy jobb
mindségll diagnosztikai, terdpids,
ellatdasi szolgdltatasokat, valamint
merhetd eredmenyeket biztositson

a ritka endokrin betegségekben
szenveddk reszére.

Az ERH szamos meglévé eurdpai halo-
zat munkdjara épit, igy az Eurdpai
Endokrinoldgiai Tarsasagon (ESE), az Eurdpai
Gyermekendokrinoldgiai Tarsasagon (ESPE),
valamint a COST-Fellépéseken keresztil lét-
rehozottakra.

Az Endo-ERN célja, hogy jobb mindségUi diag-
nosztikai, terapias, ellatasi szolgaltatasokat,
valamint mérhetd eredmeényeket biztositson
a ritka endokrin betegségekben szenveddk

.\
.‘0

részére a multidiszciplindris és hataron atnyuld
egylttmUikadés és oktatas megkdnnyitése, vala-
mint a betegek meghallgatdsa réven.

HALOZATI KOORDINATOR
Prof. Dr. Alberto M. Pereira

Leideni Egyetem, Orvostudomadnyi
Kézpont, Hollandia




A ritka, kis prevalencidju és osszetett betegségekben szenvedd betegekére

A ritka és Osszetett vesebetegseégek korébe
a velesziletett, 6roklott es szerzett rendelle-
nessegek széles skaldja tartozik. A becslések
szerint legalabb 2 millié eurdpait érintenek ritka
vesebetegsegek, melyek

kozdl a glomerulopathiak

és a veleszlletett vese-

elvaltozasok egyarant

kordlbeltl 1-1 millié ese-

tet jelentenek. Ezen kivil

az oroklott tubulopa-

tidk, a tubulointerstitialis

betegségek és a trombo-

tikus microangiopathiak szamos magas klinikai
jelentéseqUi ritka es nagyon ritka betegsegeket
képviselnek.

A korszer(i diagnosztikai eszkozok értékes infor-
maciokkal tudnak szolgalni a betegség varhatd
lefolyasat és a terdpids lehetdségeket illetden.
A vizsgalatokhoz vald hozzaférés azonban nem
altalanos. A késedelmes diagndzis és kezelés
miatt sok ritka vesebetegség vezet veseelég-
telenséghez.

Ezen ERH célja, hogy javitsa a diagnozis és
a kezelés standardjait egész Eurdpaban. A halo-
zat konszenzust hoz létre a vesebetegségek
jeleit és tlneteit mutatd betegekre vonatkozo
racionalis diagnosztikai algoritmusokat illetéen,

beleértve a genetikai tesztek standard kritériu-
mait is feltételezett 6rokletes vesebetegségek
esetén. Ezutan — a rendelkezésre allo kezelések
alapos elemzését kdvetden — a munkacsopor-
tok meghatarozzak a terdpia klinikai formainak
lehetseges Utjait.

Az online konzultacios szolgaltatads hozzaja-
rul az Uj és osszetett esetek jobb kezelésehez.
A virtualis konzultacios testilethez vald hozza-
férést kiegészitik az adminisztrativ intézkedések,
melyek megkdnnyitik a betegnek a specializalt
kodzpontokba vald utazasat szikseg esetén,

6sszhangban az EU hatarokon atnyuld egész-
séguigyi ellatasrél szold iranyelvével és tarsa-
dalombiztositasi rendeletével. Az egészséguigyi
szakemberek oktatasara és képzéseére internetes
szeminariumokat dolgoznak ki.



A ritka, kis prevalencidjt és Ssszetett betegségekben szenvedd betegekért

Hozzaadott erték a betegek
és a szakemberek részére

A ritka és dsszetett betegségekben szen-
veddknek gyakran éveket kell vamiuk egy
egyértelmU diagnozisra. Ez a betegek és
a csaladtagjaik szamara egyarant frusztrald
és lehangolod élmeény. Az érintettek kdzott
sok a gyermekkort, akik fejlédését sulyo-
san befolyasolja a betegségiik, mikdzben az
egészseéqguagyi rendszerben mozogva, idén-
ként tobb szakemberhez is eljutva keresik
a diagnozist.

Az ERH-k révén nagyobb foku lesz a lakos-
sag és a szakma korében a ritka betegségek,
illetve a betegségek bonyolult megjelenési
formai irdnti tudatossag, ami emeli a korai
és pontos diagndzis és a hatasos kezelés
valdszinliségét.

A halozatok az iranymutatasok kidolgozasa-
nak, a képzésnek és a tudas megosztasanak
platformjaiként szolgalnak. Az ERH-k hozza-
jarulhatnak a nagy klinikai vizsgalatokhoz is
azaltal, hogy a nagy szamu pacienst6l szar-
mazo adatok réven segitik a betegségek jobb
megeértését és Uj gyogyszerek fejlesztését.

Az egészséguigyi szakemberek szamara az
ERH-k lehetdséget biztositanak a hasonldan
gondolkodd szakértékkel vald egytttmdi-
kodésre Eurépaban, ezzel felszamolva azt

a szakmai elszigeteltséget, amellyel a ritka
betegségek szamos szakértdje szembesul.

Az egészségligyi szolgaltatasok nyUjtasaban az
innovacié az ERH-rendszer sarkalatos pontja,
hiszen az Ujj ellatasi modellek, e-egészségiigyi
megoldasok és eszkozok, valamint az innova-
tiv orvosi megoldasok révén valtozik a keze-
lés nyUjtasanak mddja is. Az ERH-k a virtudlis
egészségugyi ellatas soran alkalmazott digitalis
szolgaltatasok kidolgozasanak katalizatorai.

Hozzajarulnak a méretgazdasagossag javita-
sahoz és az eréforrdsok hatékonyabb felhasz-
nalasahoz, valamint pozitiv hatdssal vannak

A halozatok az
iranymutatasok
kidolgozasanak,

a kepzésnek es a tudds
megosztasdanak
platformjaiként
szolgalnak.

a nemzeti egészséquigyi rendszerek fenn-
tarthatosagara. A halézatok lathaté mddon

mutatjak be, hogy mi érheté el a szolidaritas
révén Eurdpaban.
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Csontrendellenessegekkel :
foglalkozd ERH (ERN BOND) ®¢

A ritka betegségek kozé tartoznak a csontki-
alakulasi rendellenességek, csontképzddéssel,
Ujraképzddéssel és eltavolitassal kapcsolatos
problémak, valamint az ezen folyamatokat
szabdlyozd mechanizmusok defektusai. Ezek
tulzottan alacsony termetet, csontdeformi-
tasokat, fogakkal kapcsolatos eltéréseket,
fajdalmat, csonttoréseket és fogyatékossago-
kat okozhatnak, valamint
negativan befolyasoljak
a neuromuszkularis funk-
Ciot és a vérsejtképzést
eredmeényezhetnek.

Az ERN BOND az ¢sszes
ritka csontbetegséggel
foglalkozik — legyen az
velesziletett, kronikus vagy genetikai ere-
det(i -, amelyek befolyasoljak a porcokat,
csontokat és a dentint. A halézat a kezdetek-
ben a koros csonttorékenység (osteogenesis
imperfecta, Ol), az X-hez kotott hypophospha-
taemids rachitis (XLH) és az achondroplasias
(ACH) betegségekkel foglalkozik, amelyeket
a prevalencia, diagnézis, a kezelés nehézsé-
gei és a kdzelmultban felmerdlt Uj terapids
lehetdségek alapjan valasztottak ki, majd
a szisztematikus megkdzelitések létreho-
zasa utan kiterjeszti tevékenységét a ritkabb
betegségekre is.

A betegekkel egytittmiikédésben
a BOND a paciensek dltal jelentett
eredmenyeket és tapasztalatok
meresére alkalmas rendszert dolgoz ki.

N

(N '

A betegekkel egytittmUkodésben a BOND a paci-
ensek altal jelentett eredményeket és tapasz-
talatok mérésére alkalmas rendszert dolgoz ki.
A hdldzat iranymutatasokat allit fel, amelyek
a bevalt gyakorlatok kidolgozasahoz és ter-
jesztésehez vezetnek majd. Az Uj gyogyaszati
madszerek fejlesztését kovetve a haldzat gon-
doskodik arrél, hogy az érintett betegek gyorsan
hozzaférhessenek a vizsgalatokhoz.

A BOND lehetdségeket nyujt majd a készségek
fejlesztésére az e-egészseéqguigyi és tavorvoslasi
platformokon keresztiil, valamint a szakmai célu

,\

latogatasokra, képzésekre és disszeminacios tevékeny-
ségekre. A haldzat célja, hogy csokkentse a diagndzishoz
szikséges id6t azaltal, hogy kevesebb felesleges vizs-
galatot végeznek, pontosabb diagndzisokat allitanak fel,
valamint Uj kezeléseket vezetnek be 2-3 éven bell.

HALOZATI KOORDINATOR

Dr. Luca Sangiorgi

Rizzoli Ortopédiai Intézet, Bologna,
Olaszorszdg
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Hogyan kerul sor az

ERH-k jévahagyasara?

Az Eurdpai Referenciahaldzatok kijelolésében
és fejlesztésében az uniés tagallamok jatsszak
a vezetd szerepet. Az ERH-statusz eléréséhez
a haldézat tagjainak az Eurdpai Bizottsag altal
kozétett felhivasra kel jelentkeznitk. Ezt a jelent-
kezést egy fiiggetlen testulet (IAB) birdlja el,
amely jelentéseket készit minden, a felhivasra
jelentkezé félrél. Ezt kovetden a tagallamok keép-
viseléibél allo testilet (BoMS) dont arrdl, hogy
jovahagy-e egy ERH-jelentkezést vagy sem.

A tagallamok képviseldibél allo testtilet —
amely az 6sszes EU tagallambol, valamint
Norvégiabol tartalmaz jeldlteket — aktiv

,Ez gyakorlati elénycket
is jelent a betegellatas
és a haldozatok iranyitasa
szempontjabol.”

szerepet jatszik az ERH stratégiajanak kidol-
gozasaban. A tagallamok képviseldibél alld
testiilet folyamatosan figyelemmel kiséri az
ERH-tagokat, értékeli a meglévé halézatokhoz
csatlakozni kivandkat, valamint jovahagyja
a jovében létrehozni kivant esetleges tovabbi
haldzatokat.

Azon orszagok, amelyek nem rendelkeznek
képviselettel egy jovahagyott ERH-ban, szin-
tén részt vehetnek a tevékenységekben olyan
egészsegligyi szolgaltatok révén, amelyeket az
adott tagallam ,tarsult” ésfvagy ,egylttmikeds”
nemzeti kdzpontként jeldlt ki.

Fé kriteriumok

Betegkozpontusag és klinikai ird-
nyitas

10 tag legalabb
8 orszagbhan

Erés, fiiggetlen értékelés

Halozati és tagsagi kritériumok
teljesitése

Nemzeti hatdsagok altali tamo-
gatas és jovahagyas

Prof. Dr. Katarzyna Kotulska-JoéZwiak
neurologus szakorvos és Lengyelorszdg egyik képviseldje
a tagallamok képviselGibdl allo testiiletben elmondta,
hogy az ERH-k ésszedllitdsa sordn kikérték a szakértk

és a betegek véleményét is: ,Egyéni betegségteriiletekre
vonatkozo hdlézatokat akartunk létrehozni annak
érdekében, hogy megfeleljiink az érdekelt felek
elvdrdsainak. Ez gyakorlati elénydket is jelent
a betegelldtds és a hdldzatok irdnyitdsa szempontjdbdl.”

11
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Archasadéki anomaliakkal 53

és ful-orr-gégeszeti
rendellenessegekkel
foglalkozé ERH (ERN CRANIO)

A veleszletett rendellenességek kozé tartozik
gyermekek esetében az agy, koponya és/vagy
arc fejletlensége vagy kéros fejlédése, amely
jelentds funkcionalis és pszichoszocidlis problé-
makat eredményez. A betegek terapiat és utd-
kezelést igényelnek sziiletéstiktél felndttkorukig.
Ezen betegség megjelenési
formairdl kevés a klinikai
és az altalanos ismeret, és
a diagndzis rendkiviil nagy
kihivast jelenthet.

Ez az ERH az ellatasban
fennallé szamos hidnyos-
sagot kivan orvosolni azal-
tal, hogy jobban megismerteti az elsédleges
gondviseldket az archasadéki anomalidkkal.
A halézat szamos allapotra vonatkozdan okta-
tasi kurzusokat dolgoz ki, amelyek egy nyilt
hozzaférés(i honlapon keresztiil férheték hozza.

A tagok egytitt dolgoznak azon, hogy javitsak
az oktatast, a képzést és a kutatast, szorosan
egyUttmUkddve a betegképviseleti szerveze-
tekkel. Betegképviseleti szervezet hidnyaban
a paciensek fékuszcsoportjaival folytatnak kon-
zultaciokat. Az ERN CRANIO értékeli a résztvevl

A hadldzat szamos dllapotra vonatkozoan
oktatasi kurzusokat dolgoz ki, amelyek
eqgy nyilt hozzdférés(i honlapon keresztil

férhetdk hozza.

kozpontokban elérhetd sebészeti kezelések
tipusait és idézitését annak érdekében, hogy
felmérje ezek hatasat és megdllapitsa a mérv-
ado bevalt gyakorlatokat Eurdpaban.

Akulonbozé allapotok hosszul tavd kimeneteleire
vonatkozo adatok 6sszegylijtése révén a haldzat
segitséget nyUijt a betegeknek és a sziil6knek
nyUjtando tandcsadasban, és a kezelés foku-
szat olyan tertletekre tudja irdnyitani, amelyek
tul kevés figyelmet kaptak. A vizsgalatokban
résztvevék szamanak emelésével a haldzat

tdmogatja a betegségeket okozd gének azo-
nositasara irdnyulo kutatasokat is.

HALOZATI KOORDINATOR

Prof. Dr. Irene Mathijssen

Erasmus Egészségligyi K6zpont,
Hollandia




Epilepsziakkal foglalkozo

A ritka, kis prevalencidjt és Ssszetett betegségekben szenvedd betegekért

ERH (EpiCARE)

Az epilepszia legalabb 6 millié embert érint
Eurdpaban. A hagyomanyos epilepsziatera-
pia segitségével a betegségben szenveddk
60-70%-anal nem jelentkeznek a roha-
mok. A refrakter epilepszidban szenvedd bete-
gek esetében a klinikai kilatasok nem tul jok.

Az epilepsziat hagyomanyosan egyetlen beteg-
ségnek tekintették, azonban ezen allapotra egyre
inkabb ritka és 6sszetett betegségek egyik cso-
portjakeént tekintenek. Az ORPHANET - a ritka
betegségek és ,arva” gydgyszerek portdlja —
137 olyan rendellenességet sorol fel, amelyek-
ben az epilepszia az elsédleges tlinet, azonban
szamos beteget nem diagnosztizalnak, akik igy
nem férnek hozza kezeléshez.

A haloézat céljai: teljes hozzaférést biztositani
a mUtét elétti értékeléshez és az epilepszia
mitéti kezeléséhez; szélesebb korben diagnosz-
tizélni az epilepszia ritka okait; javitani az epilep-
sziat okozd ritka, de kezelhetd betegségekben
szenvedd paciensek azonositasat; fejleszteni
a ritka okokra irdnyuld specialis ellatashoz valo
hozzaférést; valamint 6sztonodzni az innovativ
oki kezelésekre vonatkozé kutatasokat a ritka
és dsszetett epilepsziak esetében.

EpiCARE a kisérleti ERH E-pilepsy projekt ered-
ményeire épit, amely az epilepszia mlitéti

e

i

Az EpiCARE halozat arra

torekszik, hogy novelje
a rohamoktdl mentes betegek

szamat Europaban.

kezelési lehet6ségeirdl vald tajékoztatas és az
ezen kezeléshez valo hozzaférés javitasat tlizte
célul gondosan kivalasztott egyének esetében,
és amely hatékonyan alkalmazta az e-eszko-
zOket és a multidiszciplinaris csoportban vald
egyeztetéseket. Az EpiCARE haldzat — amelynek
aktiv résztvevdi a betegképviseleti szervezetek
is — arra torekszik, hogy névelje a rohamoktol
mentes betegek szamat Eurépaban.

HALOZATI KOORDINATOR

Prof. Dr. Helen Cross

Great Ormond Street Gyermekkdrhdz,
Nemzeti Egészségligyi Szolgdlat,
Egyesitilt Kirdlysdg
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Felnottkori

rakos

megbetegedésekkel
(szolid tumorokkal)
foglalkozo ERH (ERN EURACAN)

Eddig tobb mint 300 ritka raktipust azonosi-
tottak. Az ERN EURACAN tevékenysége minden
felndttkori, ritka, szolid tumo-
ros rakos megbetegedésre
kiterjed, amelyeket 10 cso-
portba sorolnak a RARECARE
osztalyozasi rendszer és az
ICD10 alapjan. A ritka rak-
betegségek kezelése jelen-
t6s diagnosztikai kihivasokat
jelent, amelynek néha stilyos
kovetkezmeényei vannak
a betegek életmindsége és betegséqik kime-
netele szempontjabdl. Ezen betegek nem meg-
feleld kezelése novelheti a kidjulds és a halal
kockazatat.

Az ERN EURACAN megosztja a bevalt gyakorlathoz
tartozd eszkdzoket, valamint referenciakézpon-
tokat hoz |étre a ritka rdkos megbetegedésekre
vonatkozéan. Emellett rendszeresen frissitett
irdnymutatasokat tesz kdzzé a diagnosztikai
és terdpias klinikai gyakorlatrdl. A halézat célja,
hogy 6t éven beltil minden EU-tagallamot elérjen,
valamint hogy olyan beutalasi rendszert dolgoz-
zon ki, amely biztositja, hogy a betegek 75 %-a
egy EURACAN-kézpontban kapjon kezelést. Arra

A hadlozat célja, hogy 6t éven beldil minden
EU-tagadllamot elérjen, valamint hogy
olyan beutaldsi rendszert dolgozzon ki,
amely biztositja, hogy a betegek 75 %-a
eqy EURACAN-kdzpontban kapjon kezelést.

RN

= -

térekszik, hogy javitsa a betegek tulélési esélyeit,
kommunikacios eszkézoket hozzon létre minden
nyelven a betegek és arvosok részére, valamint
multinaciondlis adatbazisokat és tumorbanko-
kat hozzon létre.

Az ERH azon mar meglévé klinikai és kutatasi
halozatokra épit, amelyek sikeresen folytattak
klinikai vizsgalatokat az Eurdpai Rakkutato és
Terdpias Szervezeten (EORTC) kereszt(il, valamint
iranymutatasokat hoztak létre az EORTC és az
Eurdpai Klinikai Onkoldgiai Tarsasag (ESMO) rész-
vételével. Ezen kivil épit az Eurdpai Neuroendokrin

Tumor Szovetség (ENETS) és a Kot6szoveti Rak
Haldzat (Conticanet) altal létrehozott halézatok
munkajara, valamint szamos unids kutatasi
projektre is.

HALOZATI KOORDINATOR

Prof. Dr. Jean-Yves Blay
Centre Léon Bérard, Lyon, Franciaorszdg




Tagallamok iranyito

szerepben

Hollandiat Paul Boom képviseli a tagallamok
képviseldibdl allo testiiletben. Ez a testiilet
az ERH-k jovéjét meghatdarozo és a haléza-
tokat jovahagyo legfontosabb szerepl6. ,A
jogszabalyok alapjan egyértelmd, hogy a tag-
allamoke az iranyitoi szerep”, mondta Boom. ,A
nemzeti hatésagok hatarozzak meg, hogy az
ERH-hoz csatlakozni kivandk teljesitik-e a fel-
tételeket a mindséq, a betegek bevonasa és

az irdnyitas tekintetében.”

Nemzeti szinten a tagallamok biztositjak, hogy
az ERH-k megfelelé mddon kapcsolddjanak
a nemzeti egészséguigyi szolgaltatasokhoz.
Az ERH-k nem valhatnak elszigetelten mikodd
kivaldsagi kozpontokkd”, tette hozza. ,Szorosan
kell kapcsolddniuk a kérhazakhoz és az alap-
ellatashoz, és a helyi kdzosséget szolgaljak
amellett, hogy szerte Eurépaban is tamogatjak
a betegeket.”

A ritka, kis prevalencidjt és Ssszetett betegségekben szenvedd betegekért

Y )

Az ERH-k tagabb értelemben vett hatasat
tekintve Paul Boom szerint a haldzatok izgal-
mas Uj fejezetet nyitnak az eurdpai egészség-
Ugyi egytttmiikodes terén. Egyértelm(i példat
mutatnak arra vonatkozoéan, hogy a tagalla-
mok miként tudnak egyuttmUikodve értéket
nyujtani a polgarok szamara. ,Véleményem
szerint az ERH-k platformkeént szolgalhatnak
az e-egészséguigyi eszkozok fejlesztésére, és
még nagyobb fokU egytttmiikodést hozhat-
nak a gyakoribb kronikus betegségek terén”,
nyilatkozta Boom. ,Most mar van egy alapunk,
amelyre épithetlink, egy lehetdség a tagalla-
mok szamara, hogy megbeszéljék az egészség-
Ugyi ellatasban fennalld kézos kihivasokat, és
az orszaghatarok alkotta keretektdl eltekintve
gondolkozzanak ezekrél.”

,Most mar van egy
alapunk, amelyre
épithetink, egy
lehetbség a tagallamok
szamdara, hogy
megbeszéljiék

az egéeszsequiqgyi
ellatdasban fennallo
kozos kihivasokat, és az
orszaghatdrok alkotta
keretektdl eltekintve
gondolkozzanak ezekrdl.”

15
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Hematologiai )
betegségekkel foglalkozd — *¢3%e

ERH (EuroBloodNet)

A hematoldgiai betegségek kézé tartoznak a vér-
és a csontveldsejtek, a nyirokszervek és a véral-
vadasi faktorok rendellenességei, amelyek szinte
kivétel nélkil ritka betegségek.
Ezek hat kategoriaba sorolha-
tok: ritka vordsvérsejt-defektu-
sok; a csontvelé-elégtelenség;
ritka véralvadasi rendellenessé-
gek; a hemokromatdzis, vala-
mint a vasszintézis egyéb ritka
genetikai eredet(i rendellenes-
ségei; a rosszindulatu mieolid,
valamint a rosszindulatu lim-
foid elvaltozasok.

Aritka hematoldgiai betegségek (RHD-k) diag-
ndzisa jelentds klinikai tapasztalatokat, valamint
laboratdriumi szolgaltatasok és képalkotasi
technologidk széles koréhez vald hozzaférést
tesz szikségesse. Ezek a vizsgalatok lehetévé
teszik a betegség pontos besorolasat a WHO-
kritériumok alapjan nemzetkdzi pontozasi
rendszerek és — ahol lehetséges — biomarke-
rek hasznalataval.

Ezen kdvetelmeények, valamint az RHD-k ritka
volta miatt a betegség diagnodzisa gyakran
elmarad vagy késedelmes, kilondsen id6-
sebb betegek esetében. A kezelés is gyakran

Egyes orszdgokban léteznek
prevencios programok bizonyos
betegségekre vonatkozdan,
de stirgdés harmonizdaciora van
szlikség a szlrések terén.

nehéz a szikséges specialis infrastruktira és
az egészséqgugyi szemelyzeti igények, valamint
az olyan specifikus kezelésekhez valé hozza-
férés nehézsége miatt, mint az allogén éssejt-
transzplantacié vagy a véralvadasi faktorok.

Egyes orszagokban léteznek prevencids prog-
ramok bizonyos betegségekre vonatkozdan,
de siirgés harmonizaciora van szikség a szU-
rések terén.

Az EuroBloodNet — az EU altal finansziro-
zott Eurdpai Halozat a Ritka és Velesziiletett
Anémidban Szenveddkért (ENERCA) nevli szer-
vezetnek, valamint az Eurépai Hematoldgiai
Egyestiletnek (EHA) koszonhetd tapasztalatok

alapjan — az aldbbiakra torekszik: az RHD-
betegek egészséqgugyi ellatashoz valé hoz-
zaférésének javitdsa; az iranymutatasok és
bevalt gyakorlatok elésegitése; a képzés és
a tudasmegosztas javitasa; klinikai tanacsok
nyujtasa, amennyiben a nemzeti szakértelem
ritka; valamint a klinikai vizsgalatok szamanak
novelése a tertleten.

HALOZATI KOORDINATOR

Prof. Dr. Pierre Fenaux
Hépital Saint-Louis, Pdrizs,
Franciaorszdg
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Hugy- es ivarszervi
betegsegekkel és

allapotokkal foglalkozo

ERH (ERN eUROGEN)

A ritka és dsszetett hiigy- és ivarszervi alla-
potok sebészeti beavatkozast igényelhetnek,
gyakran UjszUlott- vagy gyermekkorban. A vize-
let- vagy széklettartasi probléma gyakran nagy
terhet jelent a gyermek-, kamasz- vagy feln6tt-
korll paciensek szamara egyarant. Az érintett
személyek szakertékbdl allé multidiszciplina-
ris csapatok altal biztositott élethosszig tartd
ellatast igényelnek, akik mditéteket terveznek
és végeznek, valamint posztoperativ fiziotera-
pidt és pszicholdgiai tdmogatast biztositanak.

Az eUROGEN fiiggetlen értékelés( iranymuta-
tasokat biztosit a bevalt gyakorlatokrol, vala-
mint javitja az eredmények megosztasat. Elsé
alkalommal fog lehetdséget kindlni a betegek
hosszutavu eredmeényeinek utanktvetésére,
15-t6l 20 évig terjedd id6tartamban.

A haldzat 6sszegyUjti a hianyzdé adatokat
és anyagokat, Uj irdanymutatasokat dolgoz
ki, bizonyitékot szerez a bevalt gyakorla-
tokra vonatkozdan, Uj gyakorlati valtozatokat
azonosit, oktatasi programokat és képzést
alakit ki, elkésziti a kutatasi menetrendet

a betegképviseletekkel egyittmuikodésben, és
virtualis multidiszciplinaris csapatokban vald
részvételen keresztlil megosztja a tudast. 2020-
ra legalabb 50 uj, ritka és dsszetett hiigy- és
ivarszervi betegségekre specializalodott szak-
orvos fog részesiiini az eUROGEN altal kialaki-
tott egyedi képzési és 6sztondijprogramokbol.

Végl pedig a halézat segiti az orvostudomanyi
innovacio fejlédését, valamint javitja a beteg-
diagnosztikat és kezelést.

17

Els6 alkalommal fog
lehetdséget kindlni a betegek
hosszutavi eredményeinek
utankoévetésere, 15-tél 20 évig
terjedd idétartamban.

HALOZATI KOORDINATOR
Prof. Dr. Christopher Chapple

Sheffield Oktatékorhdzak, NHS
Alapitvdny, Egyesiilt Kirdlysdg




18

A ritka, kis prevalencidja és Ssszetett betegségekben szenvedd betegekért

Neuromuszkularis

betegségekkel foglalkozd  *sis

ERH (ERN EURO-NMD)

A neuromuszkularis betegségek (NMD) korai
gyermekkortol kesé felnéttkorig eléfordulhatnak,
és ezeket az izmok gyengesége és leépiilése
jellemzi, de mas tlinetekkel is tsszefliggésbe
hozhatok, mint a kimertltség, fajdalom, zsib-
badtsagérzet, vaksag, nyelési és légzési
nehézségek, valamint
szivbetegségek. A leg-
tobb NMD progressziv
és legyengité hatasu,
valamint csokkenti
a betegek élettarta-
mat és életmindségét.

Jelentés hianyossagok

és egyenldtlenségek

vannak a diagnosztikat és a kezelést illetéen
szerte Eurdpaban. A betegségek kimenetelének
javuldsa Utjaban allo fébb kihivasok kozé tarto-
zik az alapellatashol a szakorvosi kézpontokba
vald beutalas késedelme, valamint a gyermek-
gyogyaszati ellatasbdl a felnéttellatasba vald
atmenet kezelése.

Az ERN EURO-NMD egyesiti Eurdpa vezetd szak-
embereit annak érdekében, hogy a betegek
részére szakorvosi ellatast biztositsanak virtualis
s személyes konzultaciok révén. A halézat célja,
hogy a diagnézishoz sziikséges idét 40%-kal

A hdlozat célja, hogy a diagnozishoz
szlikséges idot 40%-kal csékkentse az elsé
5 ev évben, a diagnosztikai eredményesseget
15%-kal javitsa, valamint jobb hozzaferest
biztositson a megfeleld betegutakhoz.

csokkentse az els6 5 év évben, a diagnoszti-
kai eredményességet 15%-kal javitsa, vala-
mint jobb hozzaférést biztositson a megfeleld
betegutakhoz.

Ezenkivil az EEN EURO-NMD Uj iranymuta-
tasokat dolgoz ki, valamint az egészséguigyi
szakemberek és a betegek szamara betegség-
specifikus informacidkat biztosit a bevalt gyakor-
latokrél. A haldzat altal eléallitott és gondozott
tudasbazis széles korben hozzaférheté lesz az
e-egészseéquigyi eszkozok révén. Az egyuttmUi-
kodés er6s hagyomanyaira épitve a halozat

tdmogatni fogja a kozos munkat, amelynek
révén eldrelépések torténhetnek a kutatasban
és terdpiak kidolgozasaban a beteg sziikségle-
teinek jobb kielégitése érdekében.

HALOZATI KOORDINATOR
Prof. Dr. Kate Bushby

Newcastle upon Tyne-i Kérhdzak,
Nemzeti Egészségligyi Szolgdlat,
Egyesiilt Kirdlysag
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Europa: globalis
kivalosagi kozpont

Az Eurdpai Referenciahaldzatok 2017 mar-
ciusaban kezdték meg miikédésuket. Bar
ezek a halézatok még Ujak és elsédleges céljuk,
hogy a ritka és 6sszetett betegségekben szen-

ugyanakkor globalis hatasuk is lesz.

Az ERH-k a globalis bevalt gyakorlatra is épite-
nek, ahol ez rendelkezésre all, valamint |étre-
hozzak azt, ahol nem. A halézatok segitenek
abban, hogy Eurdpa a ritka és dsszetett
betegségekkel kapcsolatos tevékenységek
kozpontjava valjon.

Példaul az ERH-knak kivald lehetéségiik lesz
arra, hogy végrehajtsak a bevalt gyakorlatra
vonatkozd irdnymutatasokat. Az olyan beteg-
ségek esetében, ahol nincsenek diagnosztikai
vagy terapias iranymutatasok, a halozatok
rendelkezhetnek a szikséges kapacitasokkal
ezen irdnymutatasok és bevalt gyakorlatok
kidolgozasara.

A szakérték és a paciensek tsszekapcsolasa
révén az ERH-k képesek lehetnek a klinikai
vizsgalatok eléseqgitésére és a terapids beavat-
kozasok tesztelésére is. Ez az innovacid élvo-
nalaba helyezi a halézatokat szamos ritka
betegség vonatkozasaban.

Az ERH-modell példaként szolgalhat masok
szamara is. Az egészséqiigyhoz vald hozzafé-
rés javitasa mellett a hataron atnyuld eurdpai
egytttmUikodés tamogatasara kidolgozott
korszer(i e-egészséquigyi eszkozok alkalma-
sak lehetnek a nemzetkézi egytittmuikodések
elémozditasara is.

Az ERH-k a globdlis
bevalt gyakorlatra

is epitenek, ahol ez
rendelkezésre dll,
valamint letrehozzdk
azt, ahol nem.
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Szembetegsegekkel ol
foglalkozd ERH (ERN EYE)  *&iss

A ritka szembetegségek (RED) a latasromlas
és vaksag vezetd okait jelentik a gyermekek
és fiatal felnéttek korében Eurdpaban. A ritka
betegségek és arva gydgyszerek portalja
(ORPHANET) tobb
mint 900 ritka szem-

betegséget sorol fel,
melyek kozott meg-
talalhatdk az olyan
gyakoribb betegségek,
mint a festékes szem-
ideghartya-gyulladas
(retinitis pigmentosa),
amelynek becstilt pre-

A halézat f6 celja eqgy — EyeClin
néven ismert — virtudlis klinika
letrehozdsa, amely garantdlja
a ritka szembetegsegek lehetd
legnagyobb meértéekd lefedesét,
valamint elésegiti a szakertelem
hatdron datnyulo terjesztéset.

valencidja 1 az 5000-
ben, valamint olyan
egeészen ritka beteg-
ségek is, amelyeket csak egyszer vagy kétszer
irtak még le az orvosi szakirodalomban.

Az ERN EYE négy tematikus csoportban fog-
lalkozik ezen allapotokkal: a retina ritka beteg-
ségei, a ritka neurooftalmoldgiai betegségek,
a ritka gyermekszemészeti betegségek, valamint
a szem ellls6 szegmentumanak ritka allapotai.

Ezen kivil hat transzverzalis munkacsoport
foglalkozik a négy f6 téma kozos vetlleteivel.
Tovabbi munkacsoportok specifikus tertletekre

fokuszalnak, igy a genetikai tesztelésre, a nyil-
vantartasokra, a kutatasra, az oktatasra, a kom-
munikaciora és a betegekre.

A haldzat 6 célja egy — EyeClin néven ismert —
virtudlis klinika étrehozasa, amely garantdlja
a ritka szembetegségek lehetd legnagyobb mér-
ték( lefedését, valamint el6seqiti a szakértelem
hataron atnyulo terjesztését.

HALOZATI KOORDINATOR

Prof. Dr. Hélene Dollfus
Hépitaux Universitaires de Strasbourg,
Franciaorszdg
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Genetikai eredetl
tumorkockazati

szindromakkal foglalkozo
ERH (ERN GENTURIS)

A genetikai eredetl tumorkockazati szindromak
olyan rendellenességek, amelyekben a orokolt
genetikai mutaciok erésen hajlamositjak az
embereket a tumorok kifejlédeé-
sére. Annak a kockazata, hogy az
adott személy élete soran rakos
lesz, elérheti akar a 100%-ot is.
Bar jelentds kulonbseégek vannak
az esetlegesen érintett szervrend-
szereket illetéen, az ezen dllapotok
altal érintett személyek hasonld
kihivasokkal szembestilnek: kése-
delmes diagndzisok, a prevencic
hidnya a betegek és az egészséges rokonok
vonatkozasaban, valamint a nem megfeleld
terdpiamenedzsment. Jelenleg a genetikai ere-
deti tumorkockazati szindromak altal érintet-
teknek csak 20-309%-a diagnosztizalt.

Az ERN GENTURIS célja, hogy javitsa ezen szind-
romak azonositasat, minimalizalja a klinikai
eredmeények tekintetében mutatkozd eltérése-
ket, irdnymutatasokat dolgozzon ki és hajtson
végre, nyilvantartasokat és biobankokat hozzon
|étre, tAmogassa a kutatdst és segitse a bete-
geket dnrendelkezésikben. A halézat részt vesz

Jelenleg a genetikai
eredet(l tumorkockazati
szindromak altal
érintetteknek csak
20-30%-a diagnosztizalt.

a lakossag és a szakemberek tajékoztatasa-
ban, valamint 6sztonzi a bevalt gyakorlatok
megosztasat szerte Eurdpaban. Az 6sszetett
esetek megosztasara és megvitatasara vonat-
kozd Uj modellek és standardok révén javitjak
a multidiszciplinaris ellatashoz valé hozzafé-
rést. A haldzat célja, hogy javitsa a genetikai
tesztelés mindségét és értelmezését, valamint
novelje a betegek klinikai kutatasi programok-
ban vald részvételét.

Az ERN GENTURIS egytttmUkodik mas ERH-kkal
is az olyan genetikai eredet(i tumorkockazati

szindrémas betegek ellatasanak javitasa érde-
kében, akiknél valamely mas haldzat szakeértel-
meének megfeleld allapotok alakulnak ki.

HALOZATI KOORDINATOR

Prof. Dr. Nicoline Hoogerbrugge

Radboud Egyetemi Klinikai Kézpont,

Hollandia
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Egyuttmuikodeés a gyakorlatban

Az informatikai (IT) és e-egészséquigyi eszkdzok
értékes szerepet jatszhatnak az egytittmiko-
dés elésegitésében. Az ERH-k egy erre a célra
kialakitott informatikai platformon kereszttil
kapcsolddnak 6ssze, melyen keresztil a hald-
zati koordinator orvosi szakemberek ,virtualis”
tanacsado testuletét tudja dsszehivni, hogy
tavorvoslasi eszkdzok hasznalataval attekint-
sék a beteg allapotat a diagndzis felallitasa
vagy kezelés érdekében. Ez lehet6vé teszi azon
egeészséquigyi szakemberek szamara, akik elé-
z6leqg elszigetelten kezeltek ritka és 6sszetett
eseteket, hogy konzultaljanak tarsaikkal, és
masodik vélemeényt kérjenek egy kollégatdl.
Ezen eszkdzok egyik kdzponti eleme az inte-
roperabilitas.

A technoldgianak készonhet6en a foldrajzi
elhelyezkedés nem korlatozza a szétszért
csapatokban t6érténé munkavégzést. Néhany
esetben elegendd egy-eqy telefon- vagy videdhi-
vas. Egyéb alkalmakkor a haldzatok hasznalhat-
nak dedikalt rendszereket tsszetett betegségek
szévetmintdinak vagy nagyfelbontasu képeinek
megosztasahoz. Ezek a technoldgidk az esetek
adattdraiként is hasznalhatdk, hozzajarulva egy
nagy adatbank felépitéséhez tovabbi tanulma-
nyozas céljabol.

Példaul amint a patoldgiai vagy radiold-
giai adatokat biztonsagosan megosztottak,
a haldzat tagjai bejelentkezhetnek, és zart kor-
nyezetben megtekinthetik a képeket, illetve

Tarsult Partnerek

Az ERH-k célja, hogy a valddi hozzaadott érté-
ket nyUjtsanak az 8sszes uniés tagallamnak.
A vonatkozd jogszabaly lehetévé teszi egy jova-
hagyott ERH-ban nem képviselt orszagok
részére is, hogy részt vegyenek a tevékenyseé-
gekben olyan egészséquigyi szolgaltatok réven,
amelyeket az adott tagallam ,tarsult” és/vagy
LegylttmUikodd” nemzeti kdzpontként jelolt ki.

Ha a tagallamok célszertinek tartjak, egyet-
len nemzeti koordinacios kdzpontot is kije-
l6lhetnek, amely az 6sszes ERH-val tartja
a kapcsolatot. A tagallamok képvisel6ibdl
allo testilet egy kozos keretet allit fel az
ilyen tipusu kozpontok kijelolésére és az
ERH-kba val¢ integraldsara. Mindazonaltal
fontos, hogy a Tarsult Partnerek kijelolésére

hozzaszélasokat irhatnak. A kezeldorvos felelés
marad a betegéért, de kihasznalhatja az ERH
elényeit, amely értékes és tamogatd forras-
kent mUkodik.

A technologianak
koszonhetben a foldrajzi
elhelyezkedés nem
korlatozza a szetszort
csapatokban tértend
munkavegzeést.

nyilt, atlathatd és megbizhatd eljarasok révén
kerdiljon sor.

Az els6 tarsult partnereknek a tagallamok altal
torténd jelolésére 2017 végeig kertl sor.
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Szivbetegsegekkel
foglalkozé ERH
(ERN GUARD-HEART)

Aritka kardiologiai betegségek az egyén egész
élete folyaman jelen lehetnek, és a legtobb
esetben genetikai eredettiek. Ezeket a beteg-
ségeket a tinetek és jelek széles skaldja
jellemzi, melyek nemcsak betegségrél beteg-
ségre, hanem paciensrol
paciensre is kiilénbozhet-
nek. Minden ilyen szivbe-
tegség magaban hordoz
egy fiatal korban torténé
hirtelen halalozasra utald
egyedi hajlamot, amely
altaldban egyébként egész-
séges emberek esetében
kovetkezik be.

A GUARD-HEART haldzat az

alabbi tematikus tertileteket

azonositotta: a sziv familiaris elektromos betegsé-
gei, familiaris kardiomyopatidk, velesziletett sziv-
rendellenességek és egyéb ritka szivbetegségek.
Ezek a témak az Eurdpai Kardioldgiai Tarsasag
(ESC), a Betegségek Nemzetkozi Osztalyozasanak
(ICD10) és az ORPHANET-nek a Klinikai irdnymu-
tatasain alapulnak.

Az ERN GUARD-HEART a szakértelem és eréfor-
rasok koordinaciéjanak megerdsitésére torek-
szik az interdiszciplinaris tudas megosztasanak

Az ERN GUARD-HEART a szakértelem
és erdforrdsok koordindcidjanak
megerdsitésere torekszik az
interdiszciplindris tudds megosztdasanak
eldsegitese erdekeben, melyet
felterképeznek és terjesztenek a laikus
nyilvanossag kérében.

el6segitése érdekében, melyet feltérképeznek
és terjesztenek a laikus nyilvanossag korében.

Az egészséqgiigyi szolgaltatasokat egy meg-
osztott e-egészséguigyi platformon keresztil
fogjak nyujtani. Ez szélesebb hozzaférést nyuijt
a szakértelemhez a paciensek és a szakem-
berek szamara szerte Eurépaban. A szakeérték
kozti szorosabb egytittmUksdeés elésegitéseé-
vel Uj tudomanyos tuddsra tesznek szert és
osztjak meg azt az Uj diagnosztikai és terdpids

eljardsok fejlesztése tAmogatdsa és az Uj ritka
szivbetegségek azonositasa érdekében.

HALOZATI KOORDINATOR
Prof. Dr. Arthur Wilde

Egyetemi Orvostudomadnyi Kézpont,
Amszterdam, Hollandia
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Oroklott és velesziiletett &=
rendellenessegekkel
foglalkozo ERH-k (ERNICA)

Az ERNICA a multidiszciplinaris ellatast és
hosszutavu utankdvetést igénylé velesziile-
tett fejlédési rendellenességekkel és a korai
életkorban megjelend betegségekkel foglal-
kozik, valamint a felnéttkorba torténd atme-
netet vizsgalja.

A haldzatot két f6 munkafolyamat koré szer-
vezték az ORPHANET osztalyozasok és az
ICD10 alapjan. Az egyik munkafolyamat az
emésztérendszer, mig a masik a rekeszizom
és a hasizom veleszUletett rendellenességei-
vel foglalkozik. Az utébbi munkafolyamatban
vannak munkacsoportok, melyek a nyelécsé
velesziiletett rendellenességeit fedik le, mig
egy masik munkacsoport a gasztroentero-
l6giai és bélbetegségeken dolgozik. Ebben
a csoportban talalhatd egy alcsoport, mely
a bél betegségeire specializalddott. Minden
csoportnak megvan a maga betegségspeci-
fikus munkacsoportja.

Ezen ritka betegségek kdzil néhany esetében
a haldlozasi arany elérheti az 50 %-ot is. Az
ERNICA célja a betegeknek nyujtott ellatas
mindéségének javitasa, valamint ezen ritka
betegségek csecsemoknél okozott hosszu tavu

hatasanak csokkentése. A halozat eléseqiti
majd a kutatasi egytttmuikddéseket a kutatasi
eredményeken alapuld klinikai iranymutatasok
fejlesztése terén. Az Uj sebészeti technikakhoz
és kezelésekhez vald hozzaférés is javulni fog.

Az ERNICA egyfajta talalkozéhely a nem-
zeti betegszervezetek és gondozdk szamara,
beleértve a apolokat és egyéb, a betegek
kilatasainak javitasa irant elkételezett fog-
lalkozasokat.

Ezen ritka betegsegek koziil
néhany esetében a haldlozasi
ardny elérheti az 50%-ot is.

HALOZATI KOORDINATOR

Prof. Dr. René Wijnen

Erasmus Egyetemi Orvostudomadnyi
Kézpont, Rotterdam, Hollandia
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Veleszlletett fejlodési
rendellenessegekkel és ritka ®¢:5

értelmi fogyatekossaggal
foglalkozo ERH (ERN ITHACA)

Ez az ERH a ritka veleszUletett fejlédési rendel-
lenességekkel és ritka értelmi fogyatékossaggal
jard rendellenességekkel foglalkozd szakértdket
tomoriti. A velesziletett fejlédési rendellenes-
segek 40 csecsemdbdl egyet érintenek. A gya-
koribb fejlédési rendellenességek szamara (pl.
ajakhasadék) mar léteznek jol miikads gondo-
zasi halozatok. Ritkdbb betegségek esetében
a szakértelem szétszorodik az EU-ban. Sok vele-
szlletett rendellenesség fordul eld egytttesen,
szindromak” részeként, abnormalis ndvekedés-
hez, fejlédéshez vagy tarsadalmi alkalmazkodas-
hoz kapcsoladva. Tébb mint 8000 szindrémat
irtak le, és a legtobbjik eléforduldsi gyakorisaga
kisebb mint 1 a 2000-bél.

A kromoszoma-rendellenességek a velesziiletett
fejlédési rendellenességek és az értelmi fogya-
tékossag egyik leggyakoribb okai. Az Uj tesztek,
mint példaul az exom- és genomszekvenalas
javitottak a diagnozisra vonatkozo kilatasokat,
de nem rutinszertien elérhet6ek az erésen spe-
cializalédott kdzpontok tobb mint 50 %-aban.

Az ezen technologiahoz vald hozzaférés kiter-
jesztése az ERN ITHACA egyik legfontosabb célja.

A hdlézat tavegészseégligyi kezdeményezéseket
is életre hiv virtudlis multidiszciplindris csapatok-
kal szerte az unids kozpontokban, illetve virtualis
online klinikakat vesz majd igénybe a diagnosz-
tikdhoz vald hozzaférés javitasa érdekében
anélkdl, hogy a betegeknek utazniuk kellene.

Az ERN ITHACA haldzatot szervez a szUlok és
a betegek koré a bevalt gyakorlat kialakitdsa
érdekében és iranymutatasok elkészitését kez-
deményezi ott, ahol szikséges. Kialakitja a kri-
tériumokat a betegnyilvantartasi adatokhoz,
elémozditja az egészségligyi szakembereknek
sz0l6 képzéseket, valamint el6segiti a kutatast.

R
.o".?\
‘ '00 ‘

A hdlézat egytitt fog dolgozni a szakterlet mar
megléve haldzataival és az ERH-kkal, melyekkel
egymast kiegészité érdekei vannak, mikozben
tovabbra is a betegeket tartja tevékenysége
kdzéppontjaban.

P3

HALOZATI KOORDINATOR
Prof. Dr. Jill Clayton-Smith

K6zép-Manchesteri NHS Alapitvadny,
Egyesiilt Kirdlysdg
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Az Eurdpai

Referenciahalozat vezetése

Az EuroBloodNet ERN haldzatot Dr. Pierre Fenaus,
a parizsi Hopital Saint-Louis nev( korhaz hema-
tolégiaprofesszora vezeti. Fenaux professzor
szerint a 66 tagu EuroBloodNet halézat jelentds
elényoket nyUjt mind a betegek, mind a szak-
emberek szamara. ,Az ERH célja a betegkoz-
pontusag; ritka hematoldgiai rendellenességek
esetén az egészségligyhtz vald hozzaférés
javitasa. Elnozzuk a csticstechnoldgias diag-
nosztikat és kezeléseket olyan eurdpai kdz-
pontokba, ahol a szikséges szakértelem nem
biztos, hogy elérhetd” — mondta a professzor.

Vélemeénye szerint az uniés tagallamok és az
Eurdpai Bizottsag jovahagyasa sulyt ad a hals-
zatnak, valamint noveli kapacitasat az irany-
mutatasok terjesztésében. ,Nagy lehet6séget
latunk a ritka hematologiai betegségek okta-
tasaban az orvosi tovabbképzési rendszereken
keresztul”, tette hozza.

A korhazi orvosok szamara a halézat min-
dennapi haszna a ritka és dsszetett esetekkel
valo foglalkozasban jelenik meg: ,Az orvosok

igénybe vehetik kilfoldi kollégaik szakértelmét —
ez véget vet annak az elszigeteltségnek, melyet
az egészséquigyi szakemberek éreznek, amikor
nincs hozzaférésiik olyan munkatarsukhoz, akik
masodik vélemeényt tudnak adni szamukra.”

Vannak egyéb potencidlis elényok is. Fenaux
professzor szerint az eurdpai korhazak dsszekap-
csolasa létre fogja hozni a ritka betegségekkel
él6 paciensek kritikus tomegét, megnyitva az
utat a kordbban nem megvalosithato klinikai
kutatasok elétt.

Ezek a kapcsolatok érdekvédelmi platformkeént
is szolgalhatnak a ritka betegséggel élé paci-
ensek betegszervezetei fejlédésének eléseqgité-
sével, illetve szakértéi hozzajarulas nydjtasaval
innovativ kezelések esetén. ,Ha egy helyi orvos
innovativ kezeléshez kér hozzaférést a korhaztol,
haldzatunk szakértdi vélemeényt tudnak mon-
dani az Uj beavatkozas tudomanyos megalapo-
zottsagarol’, mondja Fenaux professzor. Ezen
szakter(ilet orvosai és betegei most mar tudjak,
hogy nincsenek egyedtil.”

,Az orvosok igénybe
vehetik kiilfoldi
kollégaik szakertelmet
— ez véget vet annak
az elszigeteltségnek,
melyet az egészseqgligyi
szakemberek

éreznek, amikor nincs
hozzaférestik olyan
munkatarsukhoz, akik
masodik vélemeényt
tudnak adni szamukra.”
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Legzoszervi
megbetegedésekkel

foglalkozo ERH-k (ERN LUNG)

Az Gsszetett tiidébetegségek pszicho-szocidlis
tamogatassal kiegészitett multidiszciplinaris
ellatast igényelnek. Ezen komplexitas oka lehet
a betegség kivaltd genetikai mechanizmusa,
illetve az egyéb szervrendszerek-
ben végbement masodlagos val-
tozasok és karosodasok. A korai
diagndzis és szakértdi ellatas-
hoz valé hozzaférés javithatja
sok ilyen betegség kimenetelét.

ERN-LUNG szamos ritka és
Osszetett tlidébetegséggel fog-
lalkozik, beleértve az idiopatias
tldéfibrézist, a cisztas fibrézist,
a nem-cisztas fibrézist, a hor-
gétagulatot, a magas tudéveér-
nyomast, az elsédleges cilaris dyskinesiat (PCD),
az Alfa-1 antitripszinhianyt (AATD), a mellhar-
tyadaganatot, a kronikus tidé allograftdiszfunk-
ciot, valamint az egyéb ritka tlidébetegségeket.

A haldzat célja a szakértelem Eurdpa-szerte
torténd fokozasa az ellatasi standardok, az élet-
minéség és progndzis javitasa érdekeében a ritka
tldébetegségek teljes spektruman. A haldzat
tagjai ellatasi irdnymutatasokat alakitanak ki
és terjesztenek, népszertsitik az altalanos mad-
szereket, javitjak a diagndzishoz és a kezeléshez

A hdlozat celja a szakertelem
Eurdpa-szerte tortend fokozdsa
az ellatdsi standardok, az
életmindség és prognozis
javitasa érdekében a ritka
tlidébetegségek teljes

-

>

spektruman.

torténd hataron atnyulo hozzaférést, nyilvantarta-
sokat kezdeményeznek és tamogatnak, valamint
és megfeleld méret( kohorszokat készitenek eld
klinikai vizsgalatokhoz, gyogyszerfejlesztéshez
és természetrajzi tanulmanyokhoz.

Az ERN-LUNG hozzaférést biztosit a pacien-
seknek az interdiszciplinaris orvosi csapatok-
hoz, valamint masodik véleményt ad dsszetett
esetekrél online anélkl, hogy a betegeknek
utazniuk kellene. Ez segiteni fog egy, az EU

altal finanszirozott kisérleti projekt altal létre-
hozott online szakért6i tandcsaddi rendszer, az
ECORN-CF kiterjesztésében.

HALOZATI KOORDINATOR

Prof. Dr. Thomas O.F. Wagner

A Johann Wolfgang Goethe Egyetemn
Klinikdja, Frankfurt am Main,
Németorszdg
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Gyermekrakkal (hemato- &3

onkologiaval) foglalkozo

ERH-k (ERN PaedCan)

A gyermekrak ritka, és tobb altipusban fordul
eld. Evente 20 ezer gyermeket diagnoszti-
zalnak rakkal Eurdpaban, és 6000 gyermek-
rakban szenvedé beteg hal meg, igy még
mindig ez az egy évesnél id6sebb gyermekek
vezetd, betegség okozta hala-

lozasi oka.

Gyermekonkoldgiai testiiletek halozatat
tervezik megvaldsitani informatikai
eszkozok segitsegével a szakertelern és

tandacsok megosztdsa érdekeben.

Az utdbbi évtizedekben az atla-
betegség esetében a fejlédés
drémai, mig masoknal az ered-
mények tovabbra is nagyon
rosszak. A tulélési ratak kozti
jelents kulonbségek — a kelet-eurdpai ered-
meények rosszabbak — szintén kihivast jelente-
nek Eurépaban.

Az ERN PaedCan azon dolgozik, hogy javitsa
a jo minéseégll egészséguigyi ellatashoz vald
hozzaférést olyan rakos gyermekek esetében,
akik betegsége az alacsony esetszam és az
eréforras hianya miatt nem széles korben elér-
hetd szakorvosi szakértelmet és eszkdzoket
igényel. A halozat kordbbi EU-s finanszirozasui
projektekre, az ENCCA-ra, a PanCare-re és az
ExPO-r-Netre épit. Az ERN PaedCan titemtervet
készit a szakorvosi kdzpontokrdl, hogy novelje
lathatdsagukat az egészséquigyi szolgaltatdk

és a betegek szamara. Gyermekonkoldgiai tes-
tlletek halozatat tervezik megvaldsitani infor-
matikai eszkozok segitségével a szakértelem
s tanacsok megosztasa érdekében.

Ahdlozat célja a gyermekrak tulélési aranya-
nak novelése és az életminéség javitasa az
egyuttmiikodés, kutatas és képzés eléseqi-
tésével, azzal a végsé céllal, hogy cstkkentse
a jelenleg meglévd egyenldtlenségeket a gyer-
mekrak tulélési aranyaban és az egészséqiigyi
képesseégekben az EU-tagallamokon beldil.

HALOZATI KOORDINATOR
Prof. Dr. Ruth Ladenstein

Gyermekrdk Kutatdintézet/
Szent Anna Gyermekkdrhdz,
Bécs, Ausztria
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Hepatologiai 3
betegségekkel foglalkozo  ®¢3%¢
ERH-k (ERN RARE-LIVER)

A ritka majbetegségek progressziv majsérti-
lést okozhatnak, amely fibrozist vagy cirrézist
eredményezhet. A cirrdzis szévédmenyei halal-
hoz vezethetnek, és sok esetben az egyet-
len hatasos kezelés a majtranszplantacio.
Kolesztatikus betegségek esetén a faradtsag
és a bérviszketés, cisztikus betegségek esetén
a fajdalom és a hasi duzzanat van jelentés
hatassal az életminéségre.

A gyermekkorll paciensek esetében a kései
diagndzis és a fejlédési mérfoldkovek erdsité-
seének és elérésének hianya tovabbi kulcsfon-
tossagu tényezdéknek szamitanak a kihivast
jelentd kamaszkori ellatasba torténd atme-
nettel egyetemben.

Az ERN RARE-LIVER harom betegségtipussal
foglalkozik: az autoimmun majbetegséggel, az
anyagcsere eredet(i epevezeték-elzarddas-
sal és a hozza kapcsolodo majbetegséggel,
valamint a szerkezeti eredet(i majbetegség-
gel. A hdloézat a majbetegségek torténet-
ében eldészor teljes mértékben integralni fogja
a feln6tt- és gyermekgydgyaszati ellatast, az
atmeneti korban [évé betegek szikségleteire
és a genetikai diagnozissal rendelkezé csala-
dokra vonatkozd kovetkezményekre helyezve
a hangsulyt.

A naprakész iranymutatasok kialaki-
tasa elsébbséget élvez. Az ellatasi irany-
mutatasokat az Majtudomanyok Eurdpai
Egyestiletével (EASL) és az Eurdpai Gyermek-
gasztroenteroldgiai, Gyermekhepatoldgiai és
Gyermek-taplalkozastudomanyi Tarsasaggal
egyuttmikodésben fogjak megvalositani. Ezt
tdmogatni fogja a kulcsfontossagul diagnosz-
tikai és prognosztikus tesztek szabvanyositasa.

A klinikai tudatossag novelése a ritka maj-
betegségekkel és a gyorsan fejlédd kezelési

A halozat a mdjbetegsegek torteneteben
elészor teljes mertékben integrdlni fogja
a felndtt- es gyermekgydgydszati ellatast.

lehet6ségekhez vald igazsagos hozzaféréssel
kapcsolatban olyan jelentds kihivasok, melyek-
kel foglalkozni kell.

HALOZATI KOORDINATOR

Prof. Dr. David Jones

Newcastle upon Tyne-i Kérhdzak,
Nemzeti Egészségligyi Szolgdlat,
Egyesitilt Kirdlysdg
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KotOszoveti és csont-
es izomrendszeri
betegsegekkel foglalkozo

ERH-k (ERN ReCONNET)

A ritka kotészdveti és csont- és izomrendszeri
betegségek (rCTDs) szamos betegséget és
szindromat foglalnak magukba, melyek oridsi
hatassal vannak a beteg jollétére. Ide tartoz-
nak az orokletes betegségek és a szisztémas
autoimmun betegségek, mint példaul a szisz-
témas szklerdzis, a kevert kotészoveti
betegségek, a gyulladasos idiopatids
myopatiak, a differencilatlan kotészo-
veti betegségek és az antifoszfolipid-
szindréma. A kései diagndzis — kiilondsen

A halézat javitani fogja az rCTD-k
tudomanyos ismereteit, és elésegiti

a nagy adatbadzisok letrehozdsat
az uj, a diagnosztizaldst segité
klinikai vagy bioldgiai markerek

ritka vagy osszetett kdrképek esetében
— gyakori probléma.

Ez a haldzat az rCTD-ket harom 6 tema-
tikus csoportba osztja: ritka autoimmun,
komplex autoimmun és ritka drokletes
kotészoveti és csont- és izomrendszeri
betegségekre.

A ReCONNET célja a korai diagnozis, a betegke-
zelés, az ellatds minésége és a klinikai esetek
virtudlis megbeszélésének javitasa a haldzaton
beldli és kihelyezett kézpontokkal. Az informacios
technoldgidk (IT) hasznalata eld fogja segiteni
az interakcidt a kdzpontok kézott. A halézat javi-
tani fogja az rCTD-k tudomanyos ismereteit, és

azonositdsa érdekében.

eléseqiti a nagy adatbazisok létrehozasat az Uj,
a diagnosztizalast segit6 klinikai vagy biologiai
markerek azonositasa érdekében.

Sziiléknek és csaladoknak sz6l6 edukacios prog-
ramokat alakitanak ki és terjesztenek, valamint
Uj irdnymutatasokat és mindségi intézkedése-
ket valdsitanak meg. Az egyszerUsitett terd-
pias protokollok és a betegek nagyobb mértékdi
bevonasa szintén elsébbséget élveznek.

HALOZATI KOORDINATOR

Prof. Dr. Marta Mosca
Azienda Ospedaliero Universitaria
Pisana, Olaszorszdg
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Ritka betegsegekre
vonatkoz6 nemzeti

politikak

Az uniés tagallamok feleldsek a nemzeti egész-
ségpolitikaért és az egészséguigyi szolgaltatasok
nyUjtasaert. 2009-ben az Eurdpai Egészséguigyi
Miniszterek Tanacsa! ajanlast fogadott el, hogy
a tagorszagok alakitsanak ki és valdsitsanak
meg terveket vagy stratégidkat a ritka beteg-
séggel él6 paciensek szamdara 2013 végére. Az
ajanlasnak megfeleléen a terveket az alabbiak
szerint tervezték:

A nemzeti egészséguigyi és szocidlis rend-
szereken belll hatarozzak meg és épit-
sék fel a ritka betegségekre vonatkozd
intézkedéseket.

Az atfogo megkozelités érdekében a helyi,
regionalis és nemzeti szint( kezdemé-
nyezéseket épitsék be a tervekbe vagy
stratégiakba.

Hatarozzak meg az elsébbségi intézke-
déseket és célkitlizéseket, valamint az
utankdvetési mechanizmusokat.

A nemzeti tervek/stratégiak megvaldsi-
tasat az EU egészségiigyi programjaibol

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

finanszirozott projektek tamogattak 2009-
ben a ritka betegségek fokuszba helyezése még
viszonylag Ujnak és innovativnak szamitott a leg-
tobb tagallamban, és kozilik csak négynek
volt miikodd nemzeti terve. Azéta 23 tagallam
fogadott el sajat tervet/stratégiat.

http://ec.europa.eu/health/rare_diseases/nati-
onal_plans/detailed_hu


http://eur-lex.europa.eu/LexUriServ/LexUriServ.do?uri=OJ:C:2009:151:0007:0010:HU:PDF
http://eur-lex.europa.eu/LexUriServ/LexUriServ.do?uri=OJ:C:2009:151:0007:0010:HU:PDF
http://ec.europa.eu/health/rare_diseases/national_plans/detailed_hu
http://ec.europa.eu/health/rare_diseases/national_plans/detailed_hu
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Immunhiannyal, .
autoinflammatorikus és I
autoimmun betegsegekkel
foglalkozd ERN (ERN RITA)

Az ERN RITA halozat
0sszekapcsolja azokat
a vezet6 eurdpai kbzpon-
tokat, melyek ritka immu-
noldgiai rendellenességek
diagnosztizalasara és keze-
|ésére specializalddtak. Ide
potencidlisan életveszélyes,
komplex diagnosztikai érté-
kelést és kiemelten speci-
alis terapidkat alkalmazé
multidiszciplinaris ellatast igénylé betegségek
tartoznak. A halézat ezeket a betegségeket
harom alcsoportra osztja: elsédleges immun-
hiany (PID), autoimmun rendellenességek és
autoinflammatorikus rendellenességek. Ezen
kivil a gyermekreumatoldgianak is van egy
kulon csoportja, mely az autoimmun és auto-
inflammatorikus alcsoportokat fedi le.

Ezen haldzat azon eurdpai tudomanyos tarsa-
sagok munkajara épit, melyek betegnyilvan-
tartasokat, klinikai irdnymutatasokat, kutatasi
egylttmUkodéseket és edukacids tevékenysé-
geket alakitottak ki, valamint van kapcsolatuk
betegszervezetekkel is.

Az ERN RITA azon dolgozik,
hogy cs6kkentse a diagnosztikai
vizsgdlatokhoz és innovativ
kezelésekhez hozzaférést
igénylé betegek kozti
egyenldétlenségeket

Az ERN RITA azon dolgozik, hogy csokkentse
a diagnosztikai vizsgalatokhoz és innovativ
kezelésekhez hozzaférést igényld betegek kozti
egyenlétlenségeket olyan kezelések vonatko-
zasaban, mint a bioldgiai terapiak, immunog-
lobulin-pétlas, 6ssejtbeliltetés és génterapia.

Ennek célja az elézetesen létezd nyilvantartasok
dsszekdtése, a paneurdpai klinkai irdnymutatasok
kialakitasa, genetikusi munkacsoport létrehozdsa
a kovetkezé generacios szekvenalasi technold-
gia mindség-ellendrzésére, a farmakovigilancia
kozos eszkdzében torténd megegyezés ezen ritka
betegségek tekintetében, munkacsoport 6ssze-
hivasa az immunmedialt betegségek biologiai

kezelésének helyes haszndlatara és megfigye-
|ésére, az Gssejt- és génterdpiak kombinaldsa és
fejlesztése a betegek szamara, az egylttmiikodés
elésegitése a betegszervezetek kozott, valamint
a gyermek- és felndtt szakorvosok dsszekapcso-
l&sa e harom témaban.

HALOZATI KOORDINATOR
Prof. Dr. Andrew Cant

Newcastle upon Tyne-i Kérhdzak,
NHS Alapitvdny, Egyesitilt Kirdlysdg
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Neurologiai betegsegekkel ¢33
foglalkozd ERH (ERN-RND)  *&is's

A Ritka Neuroldgiai Betegsegekkel foglalkozd
Eurdpai Referenciahdlézatok (ERN-RND) célja
a tobb mint 500 ezer RND-vel Eurépaban élé
ember ki nem elégitett szikségletével foglal-
kozni. Az RND-s betegek jelentds fenotipusos
s genotipusos sokfélesége miatt az érintettek
60%-a még mindig diagnosztizalatlan.

Az ERN-RDN ezekkel
a hianyossagokkal
virtudlis multidiszcip-
linaris konzultacidk
formajaban kivan
foglalkozni, 20 %-kal
névelve a nyilvantarta-
sokban szereplé bete-
gek szamat, valamint
célja a 20%-os javulas az esetek eredményei-
ben - vagyis a végleges diagndzissal rendelkezd
betegek szazalékaban. Multidiszciplinaris ellatasi
betegutakat alakitanak ki az Eurépai Beteguit
Egyesulettel és az ORPHANET-tel egytittmdi-
kodésben.

A hdlézat meglévé infrastruktirara épit, szamos
érett RND-haldzatot integrdlva az ERN-RND
emnydje ala, és kiegészitve a mikods adatbazi-
sokat olyan betegségekrél, mint a Huntington-
kor vagy az ataxia.

Tobb mint 500 ezer
RND-vel Europaban élé
ember 60%-a még mindig
diagnosztizalatlan.

Kiilsé mindségeértékelési rendszert alakitanak ki
a kulcsfontossagul diagnosztikai tesztek szab-
vanyositasara az Eurdpai Molekularis Genetikai
Minéségi Halozattal egylttmiikadésben, biz-
tositva, hogy minden beteg hozzaférhessen
ugyanazokhoz a diagnosztikai lehetdségekhez.
Az ERN-RND tdmogatni fogja a képzést, kutatast
és az innovacios beavatkozasokat, valamint
biztositani fogja, hogy a betegek hallathassak
hangjukat.

33

HALOZATI KOORDINATOR

Dr. Holm Graessner

Egyetemi Kdérhdz, Tibingen,
Németorszdg
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Borbetegsegekkel 3
foglalkozd ERH (ERN Skin)  *¢%se

Sok bdrbetegséq stlyos hatassal van a bete-
gekre és 0sszefliggésbe hozhatd a rak koc-
kazatdval. A ritka és Osszetett bérbetegségek
diagnosztizaldsa magaban
foglalja a bér és nydlkahar-
tya, valamint egyéb rend-
szerek teljes értékelését és
a bérbiopsziat. Csak tapasz-
talt bérgyogyaszok tudnak
kulonbséget tenni ezen
komplex egészségi allapotok
kozott. A szakeértéi diagnozis
hidnya a kezelés Utjaban all. Ez nagymértékd
fizikai és pszicholdgiai terhet jelenthet a bete-
gek szamara.

Ezen halozat 6sszekapcsolja a ritka gyer-
mek- és felnétt bérbetegségek szaktertiletén
a vezetd szakertéket, hogy megosszak tudasu-
kat és tapasztalataikat, frissitsék és fejlesszék
a bevalt gyakorlatokra vonatkozd irdnymuta-
tasokat, valamint javitsak a szakmai képzést
és a betegoktatdst.

Célja az egészseéguigyi szervezés javitasa az
eréforrasok kdzpontositasaval, beleértve egy
szakeértd patoldgusokbol allé platformot a targy-
lemezek kdzpontositott tanulmanyozasara és
a nehéz esetek egydttmuikodésben valo meg-
beszéléseire. Az 6sszes betegség lefedése

A betegségek egyeni
terhérdl atfogo
tarsadalmi-gazdasdagi
tanulmanyt is keszitenek.

r

érdekében a magot képezé interdiszciplinaris
csapatok tagja lesz egy bérgydgyasz, egy polo,
eqy genetikus, eqy dietetikus és egy patoldgus,
és szllkséqg szerint egyéb szakemberek is.

Az ERN Skin ritka bérbetegségeket tomoritd
nyilvantartasokat is létrehoz, melyek — megfe-
lelden jellemzett betegekkel — lehetéve teszik
a kutatasi programokban és a klinikai vizsga-
latokban valo részvételt, valamint a terdpias
kutatas 6sztonzését is, amelyhez a nyilvan-
tartasok elégséges méret(i betegkohorszokat

biztositanak. Ezen kiviil a betegségek egyéni
terhérél atfogd tarsadalmi-gazdasagi tanul-
manyt is készitenek.

HALOZATI KOORDINATOR

Prof. Dr. Christine Bodemer

Necker Enfants Malades Hopital,
Bdérgydgydszati Osztdly, APHP, Pdrizs,
Franciaorszdg




A gyermektranszplantacio (PT) — mind a szervt-
ranszplantacié (S0T), mind a vérképz6-6ssejtt-
ranszplantacié (HSCT) formajaban — szamos
ritka betegség esetében az egyetlen lehetsé-
ges gyogymad.

Az optimalis transzplantaciot kovetd ellatas
soran multidiszciplinaris

csapat koncentralt er6-

feszitésére van sziikség.

A transzplantaciét kovetéen

a betegek a szervkilokédés

elkertlése érdekeben kro-

nikus immunszupresszio-

val néznek szembe. Ez az

élettartam novelése és az

eletmindseg javitasa érdekeben a transzplan-
taciot kovetd szovoddmenyek megfigyelését
teszi szikségessé. Az ERN TRANSPLANT-CHILD
6sszekapesolja a gyermektranszplantacios szak-
értéket és a transzplantaciot kovetd ellatasban
dolgozékat az eredmények javitasa érdekében
a gyermekek és csaladjaik szamara.

Ahalozat célja csokkenteni a korhazban toltott
idét, valamint a komplex és hosszu tavi keze-
lések alkalmazasat. Dolgozik a pszicholdgiai
tdmogatd szolgalatok javitasan, hogy segitse
a gyermekek felnéttkorba torténd atmenetét.

A ritka, kis prevalencidji és osszetett betegségekben szenvedd betegekére

A TRANSPLANT-CHILD célja a legujabb technikak,
valamint az orvosi, gydgyszerészeti és terapias
elényok elérhetévé tétele. A tagok eldseqitik
a harmonizalt klinikai gyakorlati irdnymutatasok
terjesztését és a személyre szabott orvoslas
kialakitasat a gyermektranszplantacio terletén.

A TRANSPLANT-CHILD csokkenteni kivanja
a transzplantacidval osszefliggd koltségeket
— példaul a megismeételt transzplantacio és
a gyogyszereszeti kezelések koltségeit —, vala-
mint harmonizalja a gyermektranszplantacios
ellatast a transzplantaciot kdvetd komplikaciok

kockazatanak minimalizalasa érdekében. Eurdpa
vezetd gyermektranszplantacios szakertdi kozo-
sen azon dolgoznak, hogy csokkentsék a gyer-
mektranszplantaciéhoz kapcsolddd haldlozast
és megbetegedeést.
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A betegek egészségenek javitasara
valo 6sszpontositas eredmenye:
a betegszervezetek szerepe

Az Eurdpai Referenciahaldzatok a betegek-
rél szélnak. A betegszervezetek, kilondsen
az EURORDIS, tébb mint egy évtizedig aktiv
szerepet jatszottak a halézatok kialakitasa-
ban, segitséget nyujtva annak biztositasaban,
hogy a klinikai kivaldsag fokozasa elsébbsé-
get élvezzen, a betegek egészségligyi ered-
meényei javuljanak, valamint hogy a minéségi
ellatashoz vald hozzaférés igazsagos legyen
egész Eurdpaban. Az EURORDIS egy betegek
altal irdnyitott, 733 ritka betegséget képviseld,
nem kormanyzati betegszervezet szovetsége
64 orszagban.

Jelen voltunk az 6tlet sziletésénél az egész-
séguigyi szolgaltatasok és az ellatas teriiletén
mUikodd magas szint( csoportban, ahol az eurd-
pai referenciahaldzatokat attiltették a hatarokon
atnyulo egészséqiigyi ellatasrol szold irdny-
elvbe,” emlékszik vissza Matt Bolz-Johnson, az

EURORDIS egészséqligyi és kutatasi igazgatdja.
,HosszU utat jartunk be a tagallamokkal és az
Eurdpai Bizottsaggal a koncepcié megsztile-
tésétdl kezdve a jogszabalyalkotasig, az eurd-
pai referenciahaldzatok szarba szokkenésén at
a megvaldsulasig”

Az ERH-k elképzelése tamogatasanak kovet-
kezetes partnereként az EURORDIS biztositotta
a betegek részvételét a folyamat soran, valamint
erés technikai tudast épitett fel azzal kapcso-
latban, hogy miként adhat a betegek haldzat-
ban torténd részveétele valddi értéket a tobbi
beteg szamara.

A halozatban megvan a lehetéség arra, hogy
aritka és dsszetett betegségekkel élé pacien-
sek szamara kézzelfoghato elényoket tegyen
hozzaférhet6vé”, mondja Bolz-Johnson. ,Az ERH
meg fogja témni azt az elszigeteltséget, mellyel

,A halozatban megvan
a lehetdseq arra, hogy
a ritka és osszetett
betegsegekkel éld
paciensek szamdra
kézzelfoghato elényoket
tegyen hozzaferhetéve”



a ritka betegségek kozosségei szembenéznek,
és a szakeértéket lathatéva fogja tenni a betegek
szamara Eurdpa-szerte, gyorsabban dsszekotve
a beteg szikségleteit a megfeleld szakértével.”

Az ERH eqyik kulcsfontossagu elénye a betegek
szamara, hogy fel tudjak gyorsitani a diag-
nosztizalas folyamatat, valamint csokkenteni
tudjak a diagnosztizalatlan és a félrediagnosz-
tizalt betegek szamat. Bolz-Johnson szerint
a haldzatok ,megszintetik a diagnosztikai
célt vandorlast”.

Sok ritka betegségre jelenleg nincs elérhetd keze-
|és. Az ERH-K altal igért és létrehozni kivant tanu-
l&si kultira azonban az innovacié melegagyava
teszi majd 6ket. Az egyes betegségekhez kap-
csolédo egyszer(i eredménymeérési intézkedések
kidolgozasaval megnyilik a lehetéség az optimalis
orvosi vagy sebészeti beavatkozasok gyorsabb
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azonositasa és elfogadasa elétt. ,Fz majd javitja
a bevalt gyakorlatokat azzal, hogy az ERH-k tagjai
tanulnak egymastol”, magyarazza Bolz-Johnson.
A szakért6k képesek lesznek eseteket meg-
osztani egymassal valds idében és virtualis
tiléseken, valamint visszamendleg at tudjak
tekinteni az eredményeket, hogy lassak, mi
miikodik legjobban.”

A betegek nagy reményeket fliznek ahhoz, hogy
az ERH-k valddi hatassal lehetnek az élettikre:
JHisszik, hogy a tapasztalat és a szakértelem
megosztasanak koszonhetden jobban tudjuk
hasznalni a meglévé tudast és Ujat hozhatunk
létre annak érdekében, hogy jelentds eldrelé-
pést lassunk szamos ritka betegseéq ellatasi
eredményeiben néhany éven beltil az ERH-k
|étrejottét kovetéen” — mondja Bolz-Johnson.
Jtt az ideje, hogy az ERH-k a tettek meze-
jére lépjenek.”

,Az ERH meqg fogja torni
azt az elszigeteltseget,
mellyel a ritka
betegségek kbézosségei
szembenéznek, es

a szakértoket lathatova
fogja tenni a betegek
szamara Eurdpa-szerte,
gyorsabban 6sszekotve
a beteq sziikségleteit

a megfelel6 szakértével.”
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Orokletes anyagcsere-

rendellenessegekkel
foglalkozo ERN (MetabERN)

A ritka 6rokletes anyag-
csere-betegségek (IMD-k)
— melyekbél tébb mint
700 van - egyénileq ritkak,
de egytittesen gyakoriak.
Sok anyagcsere-beteg-
ségnek sulyos, néha élet-
veszélyes kovetkezmeénye
van a betegekre nézve. Ezek
az allapotok magukba foglalnak minden szervet
érintd rendellenességet, barmilyen korti embert
érinthetnek, és szakemberek széles kore kozotti
multidiszciplindris egylttmUkodést igényelnek.

Akorai diagndzis javithatja az eredményeket, de
az ismert IMD-knek csak 5 %-a része jelenleg
az Ujszuldttkori szliréprogramoknak Eurdpaban,
ezenkivil pedig szikség van a nemzeti progra-
mok harmonizaciojara is. Ezen allapotok kdzul
sok esetében hidanyos a betegségtorténettk
ismerete, a terapiak hataseréssége és bizton-
saga, valamint a hosszutavd utankdvetés.

A MetabERN konnyebbé kivanja tenni az ezen
gyakran igen heterogén betegségtipus altal
érintett emberek életét azzal, hogy hét nagyobb
kategdriaba osztja 6ket. Ez az els6 ilyen tipusu
paneurdpai és panmetabolikus halézat.

A MetabERN valds idejii konzultacios
platformot alakit ki a klinikai
déntéshozo folyamatok szamadara,
valamint segiti az IMD-kkel foglalkozo
transzldcios kutatdsi programokat,

Ahaldzat elkésziti az anyagcsere betegségek lel-
tarat, beteginformacids és tanfolyamokat alakit
ki, elésegiti az Uj betegségek egytittmUikadésen
alapulo diagnosztizalasat, valamint hosszu-
tavu referenciapontot alakit ki a szakértelem
betegekkel valo dsszekapcsoldsa tekintetében.

A MetabERN valds idejli konzultacids plat-
formot alakit ki a klinikai déntéshozo folya-
matok szamara, valamint segiti az IMD-kkel
foglalkozd transzlacios kutatasi programokat.

1)

A tudast a haldzaton beldl és kivil is meg-
osztja, kiterjesztve azt tovabbi régiokra és
orszagokra.
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Aritka multiszisztémas érrendszeri betegsegek
kozé olyan rendellenességek tartoznak, melyek
minden véredénytipusra hatassal vannak, kovet-
kezmeényeik pedig tobb szervrendszert befolya-
solnak. Ezek a betegségek multidiszciplinaris
megkdzelitést igényelnek az ellatashoz.

A VASCERN-ben 6t ritka betegseg munka-
csoportja talalhato: érokletes vérzéses haj-
szalértagulat (HHT-WG), 6roklédé melltregi
aortabetegségek (HTAG-WG), kbzepes méretli
aortak (érrendszeri Ehlers-Danlos-szindroma)
(MSA-WG), gyermekkori és elsédleges nyi-
rokddéma (PPL-WG), érrendszeri anomaliak
(VASCA-WG). Egy erre a célra létrehozott paciensi
munkacsoport lehetéveé teszi a betegképvisele-
tek szamara az ERH minden tevékenységében
torténd reszvételt. Ezenkivil tobb tematikus
munkacsoportot hoznak létre, amelyek a kom-
munikacioval, az e-egészséguiggyel, etikaval,
betegnyilvantartasokkal, valamint képzéssel
és oktatassal foglalkoznak.

A VASCERN célkitlizései koze tartozik a halozat-
épités, a szakértelemn megosztasa és terjesz-
tése, a bevalt gyakorlatok, iranymutatasok és
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klinikai eredmeények népszerlsitése, valamint
a betegek autondmidja és a tudas klinikai és
alapkutatasokon keresztili névelése.

A VASCERN-ben résztvevd egészsequigyi szak-
emberek el6adasokat tartanak a szakterdle-
tukrél, valamint oktatasi anyagokat tesznek
elérhetdvé az intemeten. Egyhetes dsztondija-
kat hoznak létre, hogy EU-s hallgaték szamara
lehetdve tegyeék, hogy tobbet tudjanak meg
ezekrdl a ritka korkepekrol, ezenkivil a tudast

megosztjak a halozaton keresztul, valamint
olyan egészséquigyi szakemberekkel, akik nem
tagjai az ERH-nak.
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ERH-jegyzék

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

Endokrin betegségekkel foglalkozd Eurépai Referenciahaldzat
Vesebetegségekkel foglalkozo Eurépai Referenciahaldzat
Csontrendellenességekkel foglalkozo Eurdpai Referenciahaldézat

Archasadéki anomaliakkal és fiil-orr-gégészeti rendellenességekkel foglalkozd Eurdpai
Referenciahaldzat

Epilepsziakkal foglalkozo Eurdpai Referenciahaldzat

Felnéttkori rakos megbetegedésekkel (szolid tumorokkal) foglalkozo Eurépai Referenciahaldzat
Hematoldgiai betegségekkel foglalkozé Eurdpai Referenciahaldzat

Hugy- és ivarszervi betegsegekkel és allapotokkal foglalkozé Eurdpai Referenciahaldzat
Neuromuszkularis betegseégekkel foglalkozé Eurdpai Referenciahalézat

Szembetegsegekkel foglalkozé Eurdpai Referenciahaldzat

Genetikai eredetli tumorkockazati szindromakkal foglalkozé Eurépai Referenciahaldzat
Szivbetegségekkel foglalkozd Eurdpai Referenciahaldzat

Oroklott és veleszilletett rendellenességekkel foglalkozo Eurdpai Referenciahaldzat

Velesziletett fejlédési rendellenessegekkel és ritka értelmi fogyatékossaggal foglalkozo Eurdpai
Referenciahaldzat

Légzdészervi megbetegedésekkel foglalkozd Eurdpai Referenciahalozat

Gyermekrakkal (hemato-onkologiaval) foglalkozé Eurdpai Referenciahaldzat

Hepatoldgiai betegségekkel foglalkozd Eurdpai Referenciahalozat

Kotészoveti és csont- és izomrendszeri betegségekkel foglalkozd Eurdpai Referenciahaldzat

Immunhiannyal, autoinflammatorikus és autoimmun betegségekkel foglalkozé Eurdpai
Referenciahaldzat

Neurologiai betegsegekkel foglalkozd Eurdpai Referenciahalozat
Bérbetegseégekkel foglalkozé Eurdpai Referenciahaldzat
Gyermektranszplantacioval foglalkozé Eurépai Referenciahdlézat

Orokletes anyagcsere rendellenességekkel foglalkozd Eurdpai Referenciahalozat

Multiszisztémas érrendszeri betegségekkel foglalkozo Eurdpai Referenciahalézat



HOGYAN JUTHAT HOZZA AZ EUROPAI UNIO
KIADVANYAIHOZ?

Ingyenes kiadvanyok:

egy példany:
az EU Bookshopbdl (http://bookshop.europa.eu);
- tobb példany, valamint plakatok, térképek rendelése:
az Eurdpai Unid képviseletein keresztil (http://ec.europa.eu/represent_hu.htm), nem uniés
orszagokban a kuldottségektdl (http://eeas.europa.eu/delegations/index_hu.htm),
a Europe Direct szolgaltatason keresztil (http://europa.eu/europedirect/index_hu.htm)
vagy a 00 800 6 7 8 9 10 11 telefonszam tarcsazasaval (ingyenesen hivhato
az EU egész teriiletérdl) (*).

(*) A legtobb hivas és a megadott informaciok ingyenesek (noha egyes mobiltelefon-szolgaltatdkon keresztiil,
telefonftilkékbél és hotelekbdl a szamot csak dijfizetés ellenében lehet hivni).
Megvasarolhaté kiadvanyok:

Megvdsarolhaté kiadvanyok: (http://bookshop.europa.eu).



http://bookshop.europa.eu

Kiadéhivatal

Eurdpaban minden évben félmilli6 embert diagnosztizdlnak
ritka betegségekkel. Egyetlen orszdg sem tud ennek
a kihivasnak egyed(il megfelelni.

Az Eurdpai Referenciahdlozatok olyan virtudlis hdlozatok,
melyek EU-szerte dsszekapcsoljdk a szakértdket.

K6zGsen dsszetett vagy ritka betegségek problémdjat oldjdk
meg a diagndzisok és a szakorvosi elldtashoz vald hozzdférés
Javitasaval.

Tovabbi informacidk az Eurdpai Referenciahalézatokral

[=] 54 [
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http://ec.europa.eu/health/ern/

Electronic version:

ISBN 978-92-79-65494-7
Paper version:

ISBN 978-92-75-65483-1


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