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Terveydestii ja elintarviketur a vastaavan k

jon jisenen haastattelu

"Hyotya tuhansille

potilaille”

Terveydestd ja elintarviketurvallisuudesta vastaava komission jésen Vytenis

Andriukaitis toteaa EU:n laajuisen yhteistyon tuovan erityisen selvdd

lisdarvoa harvinaisten ja vaikeiden sairauksien alalla.

Miki antoi kipinin eurooppalaisten
osaamisverkostojen perustamiseen?

Kuulemme usein jarkyttdvia tarinoita poti-
laista, jotka karsivat harvinaisista tai vaikeista,
hengenvaarallisista sairauksista ja joilla on
vaikeuksia saada tarkka diagnoosi sekd asian-
mukaista hoitoa ja kliinista asiantuntemusta.
Ladkarien on vaikea auttaa potilaitaan, koska
heilla ei ole aiempaa kokemusta vastaavista
tapauksista. Potilaat jadvat ilman hoitoa tai
heidan pitad yrittaa l6ytaa asiantunteva laa-
karipalvelu internetista.

Kuinka eurooppalaiset osaamisverkostot
voivat parantaa eurooppalaisten eldmai?

Eurooppalaisten osaamiskeskusten ansi-
osta harvinaisista ja vaikeista sairauksista
karsivat potilaat saavat parasta hoitoa ja
asiantuntemusta, jota EU:ssa on tarjolla
heidan sairauteensa. Ladkareilla on kay-
tettavissaan pitkalle erikoistunut reservi
kollegoita kaikkialta Euroopasta.

Ensimmaisessa vaiheessa yli 900 ter-
veydenhoidon yksikkoa lahes kaikista
EU:n jasenvaltioista tekee yhteistydta
24 temaattisessa verkostossa. Verkostot
kattavat laajan valikoiman sairauksia aina
luustosairauksista veritauteihin ja lapsuus-
ajan sydvasta immuunivajavuuteen. Ne
helpottavat diagnoosin saantia ja hoitoon
paddsya seka yleensakin kohtuuhintaisen,
korkealaatuisen ja kustannustehokkaan
terveydenhuollon tarjontaa.

Millaista lisdarvoa EU:n tason yhteistyo
tuo tilld alalla?

Koska tiettyihin harvinaisiin sairauksiin liit-
tyva tieto ja voimavarat ovat jakautuneet
epatasaisesti eri maiden kesken, EU voi
tarjota merkittavaa lisdarvoa yhdistamalla
nama resurssit, saattamalla asiantuntijoita
yhteen ja maksimoimalla jasenvaltioiden
valiset synergiat.

terveydenhoidon
yksikkod

\

temaattisessa
verkostossa



"Yhdellédkaan maalla ei
vksinddn ole tietdmystad
Ja valmiuksia hoitaa
kaikkia harvinaisia

Jja monitekijaisic
sairauksia.”

Vytenis Andriukaitis

Yhdellakaan maalla ei yksindan ole tietamysta
ja valmiuksia hoitaa kaikkia harvinaisia ja
vaikeita sairauksia. Yhteistyolla ja vaihta-
malla Euroopan tasolla elintarkeaa tietamysta
eurooppalaisten osaamisverkostojen kautta
voimme kuitenkin varmistaa, etta paras mah-
dollinen asiantuntemus on kaikkialla EU:ssa
asuvien potilaiden ulottuvilla.

Mitka ovat eurooppalaisten
osaamisverkostojen jisenten tehtivit?

Eurooppalaisten osaamisverkostojen liikkeel-
lepanevia voimia ovat terveydenhuollon tuot-
tajat ja kansalliset terveysviranomaiset. Ne
ovat luotettavia, ottavat vastuuta ja osallis-
tuvat aktiivisesti verkostojen kehittamiseen
ja toimintaan.

Kuten potilaiden oikeuksista rajatylittavassa
terveydenhuollossa vuonna 2011 annetussa
direktiivissa todetaan, komission tehtava on
luoda puitteet eurooppalaisille osaamisver-
kostoaille. Komissio myts myontaa avustuksia
verkostojen koordinoijien tukemiseen ja tarjoaa
niille tekniset mahdollisuudet verkostoitumiseen.

Miti muita toimia toteutetaan harvinaisten
ja vaikeiden sairauksien hoitamiseksi ja
torjumiseksi?

Eurooppalaiset osaamisverkostot ovat osa
laajempaa strategiaa, jonka tavoitteena on
parantaa eurooppalaisten terveysjarjestelmien
tehokkuutta, saavutettavuutta ja joustavuutta.
Euroopan komissio tukee jasenvaltioita kokoa-
malla yhteen osaamista ja asiantuntemusta,
rekistereitd, tietoja ja rahoitusta. Tuemme tutki-
musta ja innovointia ja rahoitamme hankkeita
ja yhteisia toimia. Tarfjoamme valmistajille kan-
nustimia harvinaislaakkeiden kehittamiseen ja
niiden markkinoille saattamiseen.

Miti toivot eurooppalaisilta

osaamisverkostoilta tulevaisuudessa?

Toivon, ettd eurooppalaiset osaamisverkostot
tuottavat konkreettisia tuloksia kymmenille
tuhansille harvinaisista sairauksista karsiville
potilaille, jotta heidan ei tarvitse enaa etsia
vastauksia umpimahkaan vaan heilla on
mahdollisuus hyddyntaa Euroopan parasta
asiantuntemusta - ja siten elaa pidempaan ja
terveempinad.
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Taustaa

Harvinaiset ja vaikeat sairaudet aiheuttavat kroonisia
terveysongelmia, ja ne ovat usein hengenvaarallisia.

EU:ssa 5000-8 000 harvinaista sairautta
vaikuttaa noin 30 miljoonan ihmisen pai-
vittaiseen elamaan. Esimerkiksi pelkastaan
onkologian alalla tunnetaan lahes 300 eri-
tyyppista harvinaista sydpad, ja joka vuosi
yli puolella miljoonalla ihmiselld diagno-
soidaan jokin niista.

Monella harvinaisesta tai vaikeasta sai-
raudesta karsivalla ei ole mahdollisuutta
saada diagnoosia ja korkealaatuista hoitoa.
Asiantuntemus ja erikoisosaaminen voivat
olla niukkaa, koska potilaita on maarallisesti
vahan.

EU ja kansalliset hallitukset ovat sitoutuneet
parantamaan harvinaisten ja vaikeiden saira-
uksien hoitoa vahvistamalla EU-tason yhteis-
tydta ja koordinointia ja tukemalla harvinaisia
sairauksia koskevia kansallisia suunnitelmia.

Vuonna 2011 potilaiden oikeuksista rajatylit-
tavassa terveydenhuollossa annettu direktiivi
antaa potilaille mahdollisuuden saada kor-
vauksen toisessa EU:n jasenvaltiossa anne-
tusta hoidosta seka helpottaa potilaiden
terveydenhuoltoa koskevaa tiedonsaantia
ja lisaa siten heidan hoitovaihtoehtojaan.
Direktiivi tuli voimaan EU:n jasenvaltioissa
vuonna 2013. Silla korostetaan sahkaisten
terveyspalveluiden merkitystd ja kansallisten
terveydenhuollon tietojarjestelmien yhteen-
toimivuuden tarkeytta tiedonjaon helpotta-
misessa.

Tata taustaa vasten ensimmaiset 24 euroop-
palaista osaamisverkostoa aloittivat vuonna
2017 toimintansa EU:n terveysalan ohjel-
man tuella.
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Harvinaisia ja vaikeita sairauksia varten

Monella harvinaisesta
tai vaikeasta
sairaudesta karsivalla
ei ole mahdollisuutta
saada diagnoosia ja
korkealaatuista hoitoa.
Asiantuntemus ja
erikoisosaaminen voivat
olla niukkaa, koska
potilaita on mddrdllisesti
vahan.
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Mita ovat eurooppalaiset
osaamisverkostot?

Eurooppalaiset osaamisverkostot ovat virtuaalisia verkostoja, joissa
on mukana terveydenhuollon tarjoajia ympdri Eurooppaa. Niiden
tavoitteena on ehkdistd ja hoitaa vakavia ja kompleksisia sairauksia,
Jjotka edellyttdivit pitkdlle erikoistunutta hoitoa ja tietédmyksen ja

voimavarojen keskittdmistd.

Potilaan diagnoosin ja hoidon tarkistamiseksi
eurooppalaiset osaamisverkostot jarjesta-
vat "virtuaalisia” paneeleja , jotka koostu-
vat ladketieteen eri alojen asiantuntijoista.
Komiteoiden kokouksissa hyddynnetaan eri-
tyista IT-alustaa ja teleladketieteen valineita.

Yhdelldkaan maalla ei ole yksinadn tietamysta
ja kapasiteettia hoitaa kaikkia harvinaisia ja
vaikeita sairauksia. Eurooppalaiset osaamis-
verkostot tarjoavat potilaille ja ladkdreille
kaikkialla EU:ssa mahdollisuuden parhaaseen
asiantuntemukseen ja elintdrkeiden tietojen
oikea-aikaiseen vaihtoon.

Heinakuussa 2016 annetun ensimmadisen
ehdotuspyynnon seurauksena ensimmaiset
eurooppalaiset osaamisverkostot hyvaksyt-
tiin joulukuussa 2016 ja kaynnistettiin maalis-
kuussa 2017 Vilnassa, jossa jdrjestettiin niiden

ensimmadinen kaynnistava kokous. Alussa ver-
kostoissa on mukana yli 900 pitkélle erikois-
tunutta terveydenhuollon yksikkda, jotka
sijaitsevat 313 sairaalassa 25 jasenvalti-
ossa (ja Norjassa). Nama 24 eurooppalaista
osaamisverkostoa tydskentelevat monien eri
sairauksien, kuten muun muassa luustosaira-
uksien, lapsuusajan sydvan ja immuunikadon
parissa. Seuraavan viiden vuoden aikana euroop-
palaisten osaamisverkostojen odotetaan vah-
vistavan valmiuksiaan auttaa tuhansia EU:ssa
asuvia potilaita, jotka karsivat harvinaisista tai
vaikeista sairauksista. Joka vuosi etsitaan uusia
terveydenhuollon tarjoajia, jotka haluavat liittya
eurooppalaisiin osaamisverkostoihin.

Eurooppalaisia osaamisverkostoja koskeva
aloite saa tukea useista EU:n rahoitusohjel-
mista, mukaan lukien terveysalan ohjelma,
Verkkojen Eurooppa -valine ja Horisontti 2020.

EU:n jasenvaltiot johtavat eurooppalaisten
osaamisverkostojen toimintaa: ne vastaavat
laitosten tunnustamisesta kansallisella tasolla
ja hyvaksyvat hakemukset. Jasenvaltioiden
johtoryhma vastaa EUn eurooppalaisia osaa-
misverkostoja koskevan strategian kehitta-
misestd ja verkostojen hyvaksymisesta.
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Endokriinisten sairauksien 253
eurooppalainen
osaamisverkosto (Endo-ERN)

Harvinaisiin endokriinisiin sairauksiin kuuluvat
hormonien liiallinen tai liian vahainen tai poik-
keava eritys, hormoniresistenssi, umpirauhasen
kasvain tai umpieritysjarjestelmasta johtuvat
sairaudet. Epidemiologinen jakauma vaihtelee
suuresti erittain harvinaisista ja harvinaisista sai-
rauksista esiintyvyydeltadn alhaisiin sairauksiin.
Esiintyvyydeltaan alhai-
sesta sairaudesta kar-
sivat potilaat voivat
edellyttaa pitkalle erikois-
tunutta hoitoa monialai-
selta tiimilta, jota johtaa
endokrinologi.

Endo-ERN on perustanut
kahdeksan temaattista
ryhmaa, jotka kattavat
kaikki synnynnaiset ja mydhemmin saadut
sairaudet. Niita ovat lisdmunuaisten hairiot,
kalsiumin ja fosfaatin homeostaasin hairiot,
sukupuolen kehityshairiét ja maturaation hairiot,
glukoosin ja insuliinin homeostaasin geneettiset
hairiét, geneettiset endokriiniset kasvaimet, kas-
vuhairiot ja geneettiset obesiteettisyndroomat,
aivolisakkeen hairiot ja kilpirauhasen hairict.

Taman eurooppalaisen osaamisverkoston tyo
perustuu useisiin olemassa oleviin eurooppa-
laisiin verkostoihin, joita ovat muun muassa

Endo-ERN pyrkii
tarjoamaan parempaa ja
korkealaatuisempaa hoitoa ja
mitattavia tuloksia harvinaisista
endokriinisistd sairauksista
karsiville potilaille.

European Society of Endocrinology (ESE) ja
European Society for Paediatric Endocrinology
(ESPE) seka tieteellisen ja teknisen tutkimuk-
sen alalla tehtévan eurooppalaisen yhteistydn
(COST-toimet) avulla rahoitetut verkostot.

Endo-ERN pyrkii tarjoamaan parempaa ja kor-
kealaatuisempaa hoitoa ja mitattavia tuloksia
harvinaisista endokriinisista sairauksista kar-
siville potilaille helpottamalla monialaista ja
rajatylittavaa yhteistyota ja koulutusta seka
kuuntelemalla potilasta.

VERKOSTON KOORDINAATTORI

Professori Alberto M.
Pereiraleiden University Medical
Center, Alankomaat
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Harvinaisiin ja vaikeisiin munuaissairauksiin
lukeutuu monia erilaisia synnynnaisia, periyty-
vid ja my6hemmin saatuja sairauksia. Arviolta
ainakin kaksi miljoonaa eurooppalaista karsii
harvinaisesta munuaissairaudesta, joista glo-
merulopatia ja synnynndiset munaisten epa-
muodostumat kattavat

kumpikin noin miljoona

tapausta. Myds perinnol-

linen tubulopatia, tubuloin-

terstitiaaliset sairaudet ja

tromboottinen mikroan-

giopatia ovat Kliinisesti

merkittavia harvinaisia ja

erittain harvinaisia saira-

uksia.

Nykyaikaiset diagnosointivalineet antavat arvo-
kasta tietoa sairauden ennusteesta ja hoito-
vaihtoehdoista. Testeihin paasy ei ole kuitenkin
helppoa kaikkialla. My6haisten diagnoosien ja
viivastyneen hoidon vuoksi monet harvinaiset
munuaissairaudet etenevat loppuvaineeseen.

Tama eurooppalainen osaamisverkosto pyrkii
parantamaan diagnosointi- ja hoitostandardeja
kaikkialla Euroopassa. Verkosto sopii yksimie-
lisesti rationaalisista diagnoosialgoritmeista,
joita sovelletaan potilaisiin, joilla havaitaan

munuaistautiin viittaavia merkkeja ja oireita.
Naihin lukeutuvat geenitestauksen vakiokri-
teerit tapauksissa, joissa epdillaan perinnéllista
munuaissairautta. Tydryhmat madrittelevat
kliiniset hoitosuunnitelmat hoitovaihtoehtojen
perusteellisen selvityksen jalkeen.

Verkkokonsultaatiopalvelut parantavat uusien
ja vaikeiden tapausten hoidon hallintaa.
Virtuaalisen konsultaatiolautakunnan kuule-
mista taydennetaan hallinnollisilla toimilla,
joilla helpotetaan tarvittaessa potilaiden siir-
tymista erikoistuneisiin hoitolaitoksiin EU:n

rajatylittavasta terveydenhuollosta annetun
direktiivin ja sosiaaliturva-asetuksen mukaisesti.
Terveydenhuoltoalan ammattilaisten opetusta
ja koulutusta varten kehitetadn monenlaisia
verkkoseminaareja.



Lisaarvoa potilaille
ja ammattilaisille

Harvinaisista ja vaikeista sairauksista kar-
sivat potilaat voivat joutua odottamaan
selkeaa diagnoosia vuosia. Tama voi olla
potilaille ja heidan perheilleen turhauttava
ja masentava kokemus. Monet ndista sai-
rauksista karsivat ovat lapsia, joiden kehi-
tys karsii heidan joutuessa odottamaan ja
tapaamaan usein useita asiantuntijoita diag-
noosin saamiseksi.

Eurooppalaiset osaamisverkostot paran-
tavat suuren yleison ja ammattilaisten
tietamysta harvinaisista ja vaikeista sai-
rauksista seka lisaavat todennakoisyytta
saada varhaisessa vaiheessa tarkka diag-
noosi ja tehokasta hoitoa, mikali sellaista
on saatavilla.

Verkostot ovat foorumi, jossa kehitetaan
ohjeistuksia, koulutusta ja osaamisen jakoa.
Eurooppalaiset osaamisverkostot edistavat
laajoja kliinisia tutkimuksia, joiden avulla pyri-
taan parantamaan sairauksien ymmartamista
ja kehittamaan uusia ladkkeita keraamalla
yhteen suuria maaria potilastietoja.

Erikoistuneille terveydenhuoltoalan ammat-
tilaisille eurooppalaiset osaamisverkostot
tarjoavat mahdollisuuden verkostoitua
samanhenkisten asiantuntijoiden kanssa

ympari Eurooppaa. Ndin paastaan eroon
eristyneisyydestd, jota monet harvinaisten
sairauksien asiantuntijat kokevat.

Terveydenhuollon tarjoamisen innovaatiot
ovat eurooppalaisten osaamisverkostojen
kulmakivi. Verkostot kehittavat uusia hoi-
tomalleja, sovelluksia ja valineita sahkdisia
terveyspalveluita varten seka innovatiivi-
sia laaketieteellisia ratkaisuja ja laitteita,
jotka muuttavat tapaa tarjota hoitoa.
Eurooppalaiset osaamisverkostot ovat vir-
tuaaliseen terveydenhuoltoon suunnattujen
digitaalisten palvelujen kehityshautomoja.

Harvinaisia ja vaikeita sairauksia varten

Veerkostot ovat foorumi,
Jjossa kehitetddn
ohjeistuksia, koulutusta
Jja osaamisen jakoa.

Eurooppalaiset osaamisverkostot kasvat-
tavat mittakaavaetuja ja takaavat resurs-
sien tehokkaamman kayton, mika vaikuttaa
myonteisesti kansallisten terveydenhuolto-
jarjestelmien kestavyyteen. Verkostot ovat
nakyva osoitus siitd, mita solidaarisuus voi
saada aikaan Euroopassa.
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L uustosairauksien

eurooppalainen verkosto
(ERN BOND)

Harvinaiset luustosairaudet kattavat luun muo-
dostuksen, uudelleenmuodostuksen ja poiston
hairiot seka naiden prosessien saantelymeka-
nismien hairiét. Ne aiheuttavat lyhytkasvui-
suutta, luiden epamuodostumia, hampaiston
poikkeavuuksia, kipua, murtumia ja vammai-
suutta seka voivat vaikuttaa haitallisesti neuro-
muskulaarisiin toimintoihin

ja hematopoieesiin.

Tyossddn potilaiden parissa BOND
kehittdd toimia, jotka perustuvat
potilaiden ilmoittamiin tuloksiin ja

ERN BOND keskittyy kaik-
kiin harvinaisiin luustosai-
rauksiin — niin synnynnaisiin,
kroonisiin kuin geneettista
alkuperaa oleviin — jotka
vaikuttavat rustoon, luihin
ja hammasluuhun. Verkosto keskittyy aluksi
esimerkinomaisesti synnynnaiseen luutumis-
vajauteen, X-kromosomaaliseen hypofosfate-
miaan (XLH) ja akondroplasiaan (ACH) niiden
esiintyvyyden, diagnosoinnin ja hallinnan vai-
keuden ja uusien kehittyvien hoitojen vuoksi
ja siirtyy harvinaisempiin sairauksiin luotuaan
systemaattiset toimintatavat.

Tyossaan potilaiden parissa BOND kehittaa
toimia, jotka perustuvat potilaiden ilmoitta-
miin tuloksiin ja kokemuksiin. Verkosto kehit-
taa ohjeistuksia, joilla pyritaan kehitykseen ja

-

- !

kokemuksiin.

parhaiden kaytanteiden levittamiseen. Uusia
hoitoja kehitettaessa verkosto varmistaa, etta
asianomaiset potilaat saavat tutkimukset kayt-
t66nsa nopeasti.

BOND tekee sahkoisten terveyspalveluiden ja
telelaaketieteen alustojen avulla mahdolliseksi
taitojen kehittamisen seka tyovierailut, kurssit
ja tiedotustoimenpiteet. Verkosto pyrkii nopeut-
tamaan diagnoosin saantia, vahentamaan tar-
peettomia testej&, parantamaan diagnoosien
tarkkuutta ja tuomaan saataville uusia mah-
dollisia hoitoja 2-3 vuoden sisalla.

"

VERKOSTON KOORDINAATTORI

Tri Luca Sangiorgi

Rizzoli Orthopaedic Institute,
Bologna, Italia




Harvinaisia ja vaikeita sairauksia varten

Eurooppalaisten osaamisverkostojen
hyvaksyminen

EUn jasenvaltioilla on keskeinen rooli euroop-
palaisten osaamisverkostojen nimittamisessa
ja kehittamisessa. Saadakseen eurooppalaisen
osaamisverkoston aseman verkoston jasenet
jattavat hakemuksen Euroopan komissiolle.
Hakemuksen arvioi riippumaton arviointie-
lin, joka laatii raportin jokaisesta hakijasta.
Jasenvaltioiden johtoryhma paattaa taman
jalkeen, hyvaksyyko se eurooppalaisen osaa-
misverkoston hakemuksen vai ei.

Jasenvaltioiden johtoryhmaan osallistuvat
kaikki jasenvaltiot ja Norja, ja silla on keskeinen
asema eurooppalaisia osaamisverkoja koskevan

"Tasta on konkreettista
hyétya potilaiden
hoidossa ja verkostojen
hallinnassa.”

strategian kehittamisessa. Jasenvaltioiden joh-
toryhma jatkaa eurooppalaisten osaamisverkos-
tojen jasenten valvontaa, arvioi uudet hakijat
olemassa oleviin verkostoihin ja hyvaksyy
mahdolliset uudet verkostot.

Maat, jotka eivat ole edustettuina hyvaksytyssa
eurooppalaisessa osaamisverkostossa, voivat
osallistua sellaisten terveydenhuollon tarjoajien
kautta, jotka jasenvaltio on nimittanyt kansalli-
siksi kumppani- ja/tai yhteistyolaitoksiksi.

Tdrkeimmdit
kriteerit

potilaskeskeinen ja kliinisesti joh-
dettu

10 jasenta vahintaan
kahdeksassa maassa

vahva riippumaton arviointi

verkoston ja jasenten kriteerien
tayttaminen

kansallisten viranomaisten suositus
ja hyvaksynta

Professori Katarzyna Kotulska-JozZwiak,
konsultoiva neurologi ja yksi Puolan edustajista
jdsenvaltioiden johtoryhmcdissd, kertoo, ettd
asiantuntijoita ja potilaita kuultiin mddritettdessd

eurooppalaisten osaamisverkostojen kokoonpanoa.
"Halusimme luoda verkostot yksittdisille sairauksille
vastataksemme sidosryhmien odotuksiin®, hén toteaa.
"Tdistd on konkreettista hyétyd potilaiden hoidossa ja
verkostojen hallinnassa.”

11
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Harvinaisia ja vaikeita sairauksia varten

Kasvojen rakenteiden

poikkeavuuksien ja korva-,

R
.o".?\
." 0.‘

L)

nena- ja kurkkutautien eurooppalainen
osaamiskeskus (ERN CRANIO)

Synnynnaisista kasvojen rakenteiden poikkea-
vuuksista karsivat lapset, joilla on syntyessaan
aivoissa, kallossa ja/tai kasvoissa kehittymat-
tomia tai poikkeavasti kehittyneita osia, jotka
aiheuttavat merkittavia toiminnallisia ongel-
mia ja psykososiaalisia haasteita. Potilaita on
seurattava ja hoidettava
syntymasta aikuisuuteen.
Kliininen ja yleinen tieto
naista poikkeavuuksista on
vahdistd, ja diagnosointi voi
olla aarimmaisen vaikeaa.

Tama eurooppalainen

osaamisverkosto puuttuu

lukuisiin hoidon puutteisiin lisaamalla merkit-
tavasti hoitohenkildkunnan tietamysta kasvojen
rakenteiden poikkeavuuksista. Verkosto kehittaa
lukuisiin hairiéihin keskittyvia kursseja, joille voi
osallistua vapaapaasyisella verkkosivustolla.

Jasenet toimivat yhdessa parantaakseen kou-
lutusta ja tutkimusta tiiviissa yhteistydssa poti-
lasjarjestdjen kanssa. Jos potilasjarjestda ei
ole, kuullaan potilaskohderyhmia. ERN CRANIO

Verkosto kehittcd lukuisiin héiriéihin
keskittyvid kursseja, joille voi
osallistua vapaapdadsyiselld

verkkosivustolla.

AL

arvioi osallistuvissa laitoksissa leikkaushoidon
tyyppia ja ajoitusta niiden vaikutusten selvit-
tamiseksi ja parhaiden kaytanteiden vertaile-
miseksi Euroopassa.

Verkosto keraa tietoja lukuisten poikkeavuuksien
pitkan aikavalin seurauksista ja auttaa potilaiden
ja naiden vanhempien neuvonnassa seka kes-
kittaa hoitoa alueisiin, jotka ovat saaneet liian
vahan huomiota. Verkosto tukee uusien taustalla

olevien geenien paikantamista lisaamalla tutki-
muksiin osallistuvien henkildiden maaraa.

VERKOSTON KOORDINAATTORI

Professori Irene Mathijssen

Erasmus Medical Center
Alankomaat




Epilepsioiden
eurooppalainen
osaamisverkosto (EpiCARE)

Epilepsia koskettaa vahintaan kuutta miljoonaa
ihmista Euroopassa. Perinteiset antiepileptiset
|a&kkeet auttavat 60-70 prosenttia potilaista
elamaan ilman kohtauksia. Refraktorisesta
epilepsiasta karsivien potilaiden kliiniset naky-
mat ovat huonot.

Perinteisesti epilepsiaa on hoidettu yhtena sai-
rautena, mutta nama hairiét katsotaan yha
lisaantyvassa maarin joukoksi harvinaisia ja
vaikeita sairauksia. ORPHANET — harvinais-
ten sairauksien ja harvinaislagkkeiden portaali
— listaa 137 hairiota, joissa epilepsia on paa-
asiallinen oire. Monet potilaat jadvat kuitenkin
ilman diagnoosia ja hoitoa.

Verkosto pyrkii tarjoamaan kaikille potilaille
mahdollisuuden leikkausta edeltdvaan arviointiin
ja epilepsialeikkaukseen, lisaamaan epilepsian
harvinaisten syiden diagnosointia, parantamaan
sellaisten potilaiden tunnistamista, joiden epi-
lepsialla on hoidettavissa oleva harvinainen
syy, lisdamaan paasya harvinaisten syiden eri-
koishoitoon seka vahvistamaan harvinaisten ja
vaikeiden epilepsioiden innovatiivisten kausaa-
listen hoitojen tutkimusta.

EpiCAREN tyon taustalla on eurooppalaisen
pilottiosaamisverkosto E-pilepsy, joka pyrki
lisadmaan tietamysta ja epilepsialeikkausten
saatavuutta tarkoin valittujen potilaiden koh-
dalla ja hyodynsi tehokkaasti sahkdisia valineita
ja monialaisia ryhmakeskusteluja. EpiCARE-
verkosto, jossa on mukana aktiivisia jasenia
potilasjarjestoistd, pyrkii lisaamaan kohtauk-
settomien potilaiden maaraa Euroopassa.

EpiCARE-verkosto
pyrkii lisGagmdadan
kohtauksettomien
potilaiden madrad
Euroopassa.

Harvinaisia ja vaikeita sairauksia varten
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VERKOSTON KOORDINAATTORI

Professori Helen Cross

Great Ormond Street Hospital
for Children, NHS Trust,
Yhdistynyt kuningaskunta
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Harvinaisia ja vaikeita sairauksia varten

Aikuisten sy6pien
(kiinteiden kasvaimien)
eurooppalainen osaamisverkosto

(ERN EURACAN)

Harvinaisia sy6pia on tunnistettu yli 300.
ERN EURACAN kattaa kaikki harvinaiset kiin-
teana kasvaimena ilmenevat aikuisten syévat
ja jaottelee ne kymmeneen
RARECARE-luokituksen ja
ICD10:n mukaiseen ryh-
madn. Harvinaisten sydpien
hallinta asettaa merkittavia
diagnostisia haasteita, joilla
on joskus merkittavia seu-
rauksia potilaiden elaman-
laadulle ja hoitotuloksille.
Potilaiden epaasianmukai-
nen hoito voi myos lisata
sybvan uusiutumisen ja kuoleman riskia.

ERN EURACAN jakaa parhaiden kaytanteiden
valineita ja perustaa harvinaisten syopien asian-
tuntijalaitoksia. Se myds laatii saanndllisesti pai-
vitettavia ohjeistuksia diagnosointiin ja hoitoihin
liittyviin kliinisiin kaytanteisiin. Verkosto pyrkii
tavoittamaan kaikki EU-maat viiden vuoden
sisalla ja kehittamaan lahetejarjestelman sen
takaamiseksi, ettd 75 prosenttia potilaista hoi-
detaan EURACAN-laitoksessa. Se pyrkii paran-
tamaan potilaiden selviytymistd, tuottamaan

Verkosto pyrkii tavoittamaan kaikki
EU-maat viiden vuoden sisdilld ja
kehittémdcdn lGhetejdrjestelmdn sen
takaamiseksi, ettd 75 prosenttia potilaista
hoidetaan EURACAN-laitoksessa.

potilaille ja [&akareille viestintavalineita kaikilla
kielilla seka kehittamaan monikansallisia tie-
tokantoja ja kasvainpankkeja.

Tama eurooppalainen osaamisverkosto perustuu
jo olemassa oleviin Kliinisiin verkostoihin ja tutki-
musverkostoihin, jotka ovat tehneet onnistuneita
Kliinisia tutkimuksia European Organisation for
Research and Treatment in Cancerin (EORTC)
kautta ja laatineet ohjeistuksia European Society
for Medical Oncologyn (ESMO) kautta. Verkosto
hyddyntaa myos European Neuroendocrine

Tumour Societyn (ENETS) ja Connective Tissues
Cancer Networkin (Conticanet) muodostamien
verkostojen tydta seka useita EUn tutkimus-
hankkeita.

VERKOSTON KOORDINAATTORI

Professori Jean-Yves Blay

Centre Léon Bérard,
Lyon, Ranska




Jasenvaltiot ohjaimissa

Paul Boom edustaa Alankomaita jasenvaltioi-
den johtoryhmadssa. Jasenvaltioiden johto-
ryhma on keskeisessa roolissa padtettdessd
eurooppalaisten osaamisverkostojen tule-
vaisuudesta ja hyvaksyttdessa verkostoja.
’Lainsaadannossa todetaan selvasti, etta
jasenvaltiot ovat ohjaimissa”, Boom toteaa.
"Kansalliset viranomaiset madrittavat, tayt-
tavatko eurooppalaiseksi osaamisverkostoksi
hakijat laatua, potilaiden osallistumista ja hal-
lintoa koskevat kriteerit.”

Boomin mukaan jasenvaltiot tydskentelevat
kansallisella tasolla myds varmistaakseen,
etta eurooppalaisilla osaamisverkostoilla on
hyvat yhteydet kansallisiin terveyspalveluihin.
"Eurooppalaisista osaamisverkostoista ei saa
tulla itsendisia huippuosaamisen saaria, jotka
toimivat eristyksissa”, han toteaa. "Niilla on hyvat
yhteydet sairaala- ja omaishoitopalveluihin, ja
niiden on tuotava etua paikallisille yhteisgille
sekad tuettava potilaita ympari Eurooppaa.”

Kun eurooppalaisten osaamisverkostojen vai-
kutusta tarkastellaan laajemmin, ne edustavat
Boomin mukaan uutta jannittavad aikakautta
eurooppalaisessa terveydenhuoltoalan yhteis-
tyossa. Ne ovat selkea esimerkki siita, kuinka
jasenvaltiot voivat toimia yhdessa ja tuoda lisa-
arvoa kansalaisille. "Mielestani eurooppalaiset
osaamisverkostot voisivat toimia sahkaisten
terveyspalveluiden valineiden kehitysfooru-
mina, ja yleisempien kroonisten sairauksien
alalla yhteistyota voitaisiin myos tiivistad”, han
sanoo. "Meilld on nyt pohja, jolle voimme raken-
taa. Jasenvaltioilla on mahdollisuus kokoontua
yhteen keskustelemaan yhteisista terveyden-
huollon haasteista ja pohtimaan asioita laaja-
alaisesti.”

Harvinaisia ja vaikeita sairauksia varten

"Meillé on nyt pohja,
Jolle voimme rakentaa.
Jasenvaltioilla on
mahdollisuus kokoontua
vhteen keskustelemaan
vhteisistd
terveydenhuollon
haasteista ja pohtimaan
asioita laaja-alaisesti.”
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Harvinaisia ja vaikeita sairauksia varten

Hematologisten sairauksien
eurooppalainen

osaamisverkosto y
(EuroBloodNet) g

Hematologisiin sairauksiin
lukeutuvat veri- ja luuydin-
solujen, imukudoselinten ja
hyytymistekijan poikkeavuu-
det, joista lahes kaikki ovat
harvinaisia. Ne voidaan jakaa
kuuteen luokkaan: harvinaiset
punaisten verisolujen viat, luu-
ytimen vajaatoiminta, harvinaiset hyytymis-
hairiét, hemokromatoosi ja muut harvinaiset
geneettiset raudan kertymishairiot, myeloidiset
kasvaimet ja lymfoidiset kasvaimet.

Harvinaisten hematologisten sairauksien (RHD)
diagnosointi edellyttad huomattavaa klinista
asiantuntemusta ja laajoja laboratoriopalveluja
ja kuvannustekniikoita. Nama testit mahdol-
listavat Maailman terveysjarjeston kriteerien
mukaisen tarkan tautiluokituksen kayttaen kan-
sainvalisia pisteytysjarjestelmia ja mahdollisesti
biologisia merkkiaineita.

Kun otetaan huomioon nama vaatimukset seka
se, etta jotkut harvinaiset hematologiset sai-
raudet ovat hyvin harvinaisia, diagnoosi jaa

Joissakin maissa on olemassa
tietyissd oloissa ehkdisevid
ohjelmia, mutta seulonnan alalla
tarvitaan pikaisesti harmonisointia.

usein huomiotta tai viivastyy erityisesti iak-
kaampien potilaiden kohdalla. Hoitaminen on
myos usein vaikeaa, koska se edellyttaa erityista
infrastruktuuria ja tydryhmia ja koska tiettyja
hoitoja, kuten allogeenisia kantasolujen siirtoja
tai hyytymistekijoitd, on vaikea saada.

Joissakin maissa on olemassa tietyissa oloissa
ehkaisevia ohjelmia, mutta seulonnan alalla
tarvitaan pikaisesti harmonisointia.

EuroBloodNet pyrkii EU:n rahoittamien European
Network for Rare and Congenital Anaemias
-verkoston (ENERCA) ja European Haematology
Association -jarjeston (EHA) hankkimalla koke-
muksella parantamaan terveydenhuollon saata-
vuutta harvinaisten hematologisten sairauksien

kohdalla, edistamaan ohjeistuksia ja parhaita
kaytanteitd, parantamaan koulutusta ja osaa-
misen jakoa, tarjoamaan kliinista neuvontaa
kansallisen asiantuntemuksen ollessa vahaista
seka lisaamaan alalla tehtavien kliinisten kokei-
den madraa.

VERKOSTON KOORDINAATTORI

Professori Pierre Fenaux

Hépital Saint-Louis,
Paris, Ranska




Urogenitaalisten sairauksien — @s:*3
ja hairididen eurooppalainen  ®¢s%

Harvinaisia ja vaikeita sairauksia varten

osaamisverkosto (ERN eUROGEN)

Harvinaiset ja vaikeat urogenitaaliset hairiot
voivat edellyttaa kirurgista korjaamista, joka
tapahtuu usein potilaan ollessa vastasynty-
nyt tai lapsi. Virtsa- ja ulosteinkontinenssi on
raskas taakka pediatrisille, nuorille ja aikuisille
potilaille. Niista karsivat potilaat vaativat
monialaisten asiantuntijaryhmien tarjoamaa
elinikaista hoitoa. Nama asiantuntijaryhmat
suunnittelevat ja suorittavat leikkauksen ja
antavat leikkauksen jalkeen fysioterapeut-
tista ja psykologista tukea.

eUROGEN antaa riippumattomasti arvioi-
tuja ohjeistuksia parhaista kaytanteista ja
parantaa hoitotulosten jakamista. Se tar-
joaa ensimmaista kertaa mahdollisuuden
jaljittaa potilaiden pitkan aikavalin tulokset
15-20 vuoden ajanjaksolla.

Verkosto keraa puuttuvia tietoa ja materiaa-
leja, kehittaa uusia ohjeistuksia, keraa tietoa
parhaista kaytanteista, tunnistaa kaytan-
teiden vaihtelun, kehittaa koulutusohjelmia,
maadrittad tutkimusohjelman yhteistyossa
potilaiden edustajien kanssa ja jakaa tieta-
mysta osallistumalla virtuaalisiin monialaisiin

17

Se tarjoaa ensimmadistd kertaa
mahdollisuuden jaljittGé
potilaiden pitkén aikavdlin
tulokset 15-20 vuoden
ajanjaksolla.

ryhmiin. Vuoteen 2020 mennessa vahintaan
50 uutta harvinaisten urogenitaalisten sai-
rauksien asiantuntijaa on hyotynyt eURO-
GENin kehittamista erityisista koulutus- ja
stipendiohjelmista. Professori Christopher Chapple
Sheffield Teaching Hospitals
NHS Foundation Trust,
Yhdistynyt kuningaskunta

VERKOSTON KOORDINAATTORI

Viime kadessa verkosto pyrkii edistamaan laa-
ketieteen alan innovaatioita ja parantamaan
diagnostiikkaa ja potilaiden hoitoa.
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Neuromuskulaaristen

sairauksien eurooppalainen

Neuromuskulaarisia sairauksia (NMD) esiintyy
varhaisesta lapsuudesta myghaisaikuisuuteen.
Niille on ominaista lihasheikkous ja lihasten
surkastuminen, mutta niihin voi littya myos
muita oireita, kuten uupumusta, kipua, puu-
tumista, sokeutta, nielemisvaikeuksia, hengi-
tysvaikeuksia ja sydansairauksia. Useimmat
neuromuskulaariset
sairaudet ovat ete-
nevid ja invalidisoivia
ne rajoittavat elinaja-
nodotetta ja elaman-
laatua.

Diagnoosin ja hoi-

don saannissa on eri

puolilla Eurooppaa huomattavia eroja ja epa-
tasapainoa. Tulosten parantamiseen liittyvia
suurimpia haasteita ovat viive lahetteen anta-
misessa perusterveydenhuollosta erikoishoi-
tolaitokseen seka pediatrisista palveluista
aikuispalveluihin siirtymisen hallinta.

ERN EURO-NMD yhdistaa Euroopan johtavat
asiantuntijat tarjotakseen potilaille paasyn
erikoishoitoon virtuaalisten ja todellisten kon-
sultaatioiden kautta. Verkosto pyrkii lyhenta-
maan diagnoosin saamiseen kuluvaa aikaa

Verkosto pyrkii lyhentamcdcin diagnoosin saamiseen
kuluvaa aikaa 40 prosenttia viiden ensimmdisen vuoden
aikana, parantamaan diagnoosin saantia 15 prosenttia
sekd lisGamddn pddsya asianmukaisiin hoitoprosesseihin.

40 prosenttia viiden ensimmadisen vuoden
akana, parantamaan diagnoosin saantia 15 pro-
senttia seka lisddmaan paasya asianmukaisiin
hoitoprosesseihin.

Lisaksi ERN EURO-NMD kehittaa uusia ohjeistuk-
sia ja tarjoaa terveydenhuollon ammattilaisille ja
potilaille sairauskohtaista parhaisiin kaytanteisiin
perustuvaa tietoa. Verkoston luoma ja hallit-
sema tieto tulee laajasti saataville sahkdisten
terveyspalveluiden valineisiin. Rakentamalla
vahvalle yhteistyon perinnélle verkosto vahvistaa

yhteistoimintaa, jolla on mahdollista ohjata
tutkimusta ja hoitojen kehitysta puuttumaan
vastaamatta jaaneisiin potilaiden tarpeisiin.

VERKOSTON KOORDINAATTORI

Professori Kate Bushby

Newcastle upon Tyne Hospitals
NHS Foundation Trust,
Yhdistynyt kuningaskunta




Harvinaisia ja vaikeita sairauksia varten

Eurooppa: maailmanlaajuinen
huippuosaamiskeskus

Eurooppalaiset osaamisverkostot aloittivat
toimintansa maaliskuussa 2017. Vaikka
verkostot ovat vield uusia ja niiden ensisijainen
tarkoitus on parantaa harvinaisista ja vaikeista
sairauksista karsivien eurooppalaisten elamag,
niilla on maailmanlaajuisia vaikutuksia.

Eurooppalaiset osaamisverkostot hyddynta-
vat parhaita kaytanteita sielld, missa niita on
olemassa, ja luovat uusia alueille, joilla niita
ei vield ole. Verkostot auttavat tekemaan
Euroopasta harvinaisten ja vaikeiden sai-
rauksien toimintakeskuksen.

Eurooppalaisilla osaamisverkostoilla on esi-
merkiksi hyvat edellytykset panna ohjeistukset
taytantoon. Niiden sairauksien osalta, joista ei
ole olemassa diagnoosi- tai hoito-ohjeistuksia,
verkostoilla on edellytykset kehittaa ohjeistuksia
ja parhaita kaytanteita.

Eurooppalaisilla osaamisverkostoilla on asiantun-
tijat ja potilasryhmat yhdistamalla mahdollisuus
helpottaa kliinisia tutkimuksia ja testata hoito-
muotoja. Tama nostaa ne innovoinnin eturinta-
maan lukuisten harvinaisten sairauksien aloilla.

Eurooppalainen osaamisverkostomalli voi
toimia esimerkkina muille. Eurooppalaista
rajatylittavaa yhteistydta varten kehitetyilla
nykyaikaisilla sahkoisen terveydenhuollon
vdlineilla voidaan vahvistaa kansainvalista
yhteistyota parantaen samalla paasya ter-
veydenhuollon piiriin.

Eurooppalaiset
osaamisverkostot
hyodyntévat parhaita
kdytdnteitd sielld, missc
niité on olemassa, ja
luovat uusia alueille,
Joilla niita ei viela ole.
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Silmasairauksien
eurooppalainen
osaamisverkosto (ERN EYE)

Harvinaiset silmasairaudet
(RED) ovat lasten ja nuorten
aikuisten nakokyvyn heikke-
nemisen ja sokeutumisen
paaasiallisia aiheuttajia.
Harvinaisten sairauksien
ja harvinaislaakkeiden
portaalissa (ORPHANET) on
listattu yli 900 harvinaista
silmasairautta. Naita ovat
yleisemmin esiintyvat sai-
raudet, kuten retinitis pig-
mentosa, jonka arvioitu
esiintyvyys on 1:5000, seka
jotkut erittain harvinaiset sairaudet, jotka on
kuvattu laaketieteellisessa kirjallisuudessa vain
kerran tai kaksi.

ERN EYE kasittelee naita sairauksia neljassa
temaattisessa ryhmassa: harvinaiset verkko-
kalvon sairaudet, harvinaiset neuro-oftalmolo-
giset sairaudet, pediatrisen oftalmologian alaan
kuuluvat harvinaiset sairaudet seka harvinaiset
silméan etuosan sairaudet.

Lisaksi naille neljalle paateemalle yhteisiin
ongelmiin pureutuu kuusi poikittaisryhmaa.
Lisatydryhmat keskittyvat tiettyihin alueisiin,

Veerkoston pddasiallinen
tavoite on virtuaaliklinikan —
nimeltd EyeClin — kehittédminen
harvinaisten silmdsairauksien
asiantuntemuksen parhaan
mahdollisen kattavuuden
takaamiseksi ja asiantuntemuksen
rajatylittévan levittdmisen

helpottamiseksi.

kuten geenitestaukseen, rekistereihin, tutkimuk-
seen, koulutukseen, viestintaan ja potilaisiin.

Verkoston padasiallinen tavoite on virtuaali-
klinikan — nimelta EyeClin — kehittaminen har-
vinaisten silmdasairauksien asiantuntemuksen
parhaan mahdollisen kattavuuden takaamiseksi
ja asiantuntemuksen rajatylittavan levittamisen
helpottamiseksi.

VERKOSTON KOORDINAATTORI

Professori Héléne Dollfus

Hépitaux Universitaires de Strasbourg,
Ranska




Perinnollisten kasvainten

eurooppalainen
osaamisverkosto (ERN GENTURIS)

Perinnolliset kasvaimet ovat sairauksia,
joissa perityt geenimutaatiot altistavat yksi-
l6ita kehittamaan kasvaimia. Syovan elinikai-
nen riski voi olla jopa 100 prosenttia. Vaikka
elinjarjestelmat, joissa
kasvaimia esiintyy, ovat
hyvin erilaisia, niista kar-
sivdt potilaat kohtaavat
samankaltaisia haasteita:
diagnoosin saannin viivas-
tyminen, ehkaisytoimien
puute potilaiden ja tervei-
den sukulaisten kohdalla
sekd epaasianmukainen hoito. Talla hetkella
vain 20-30 prosenttia perinnollisista kasvai-
mista karsivistd ihmisista on saanut diagnoosin.

ERN GENTURIS pyrkii parantamaan naiden
oireyhtymien tunnistamista, minimoimaan klii-
nisten tulosten variaatiota, suunnittelemaan ja
panemaan taytantdon ohjeistuksia, kehitta-
maan rekistereita ja biopankkeja, tukemaan
tutkimusta ja antamaan potilaille vaikutus-
mahdollisuuksia. Verkosto antaa tietoa suurelle
yleisolle ja terveydenhuollon ammattilaisille ja
vahvistaa parhaiden kaytanteiden jakamista
Euroopassa. Monitieteelliseen hoitoon paasya
parannetaan uusilla monimutkaisia tapauksia

Tdlla hetkellc vain
20-30 prosenttia perinnéllisistd
kasvaimista kdrsivista ihmisista

on saanut diagnoosin.

koskevilla jakamisen ja keskustelun malleilla
ja standardeilla. Verkosto parantaa geenites-
tauksen laatua ja tulkintaa ja lisaa potilaiden
osallistumista kliinisiin tutkimusohjelmiin.

ERN GENTURIS tekee yhteistyota muiden
eurooppalaisten osaamisverkostojen kanssa
parantaakseen sellaisten perinnollisista kasvai-
mista karsivien potilaiden hoitoa, joilla on toisen
verkoston erikoisalaan kuuluvia sairauksia.

Harvinaisia ja vaikeita sairauksia varten

VERKOSTON KOORDINAATTORI

Professori Nicoline Hoogerbrugge

Radboud University Medical Center,
Alankomaat
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Yhteistyo toiminnassa

Tietotekniikalla (IT) ja sahkdisen terveydenhuol-
lon valineilla voi olla suuri merkitys yhteistyon
helpottamisessa. Eurooppalaiset osaamis-
verkostot ovat yhteydessa toisiinsa erityisten
IT-alustojen kautta, joiden avulla verkoston
koordinaattori voi kutsua koolle ladketieteen
asiantuntijoista koostuvan "virtuaalisen” neuvoa-
antavan komitean hyddyntden teleldaketieteen
vdlineita potilaan tilan tarkistamiseksi diagnoo-
sia tai hoitoa varten. Tama antaa aikaisemmin
harvinaisia ja vaikeita sairauksia yksin hoitaneille
terveydenhuollon ammattilaisille mahdollisuu-
den konsultoida kollegoita ja saada toinen mie-
lipide kollegalta. Naiden valineiden keskeinen
ominaisuus on yhteentoimivuus.

Kumppanit

Eurooppalaisten osaamisverkostojen tarkoi-
tuksena on tuottaa aitoa lisdarvoa kaikille
EU:n jasenvaltioille. Asianomainen lainsaa-
dantd antaa maille, jotka eivét ole edus-
tettuina hyvdksytyssa eurooppalaisessa
osaamisverkostossa, mahdollisuuden osal-
listua sellaisten terveydenhuollon tarjoajien
kautta, jotka jasenvaltio on nimittanyt kan-
sallisiksi kumppani- ja/tai yhteistyolaitoksiksi.

Teknologian ansiosta maantieteellinen etai-
syys ei estd hajallaan toimivien ryhmien
yhteisty6td. Joissakin tapauksissa riittaa puhelu
tai videopuhelu. Toisissa tapauksissa verkostot
voivat kayttad erityisid jarjestelmia kudosnayt-
teiden tai korkearesoluutioisten kuvien jakami-
seen. Nditd teknologioita voidaan kdyttaa myos
tapausvarastona, joka auttaa rakentamaan
laajan tapauspankin lisatutkimuksia varten.

Kun patologinen tai radiologinen data on esi-
merkiksi jaettu kerran turvallisesti, verkoston
jasenet voivat kirjautua sisaan, katsoa kuvat
ja kommentoida niita suljetussa ymparis-
tossa. Hoitava ladkari on edelleen vastuussa

Jasenvaltiot saattavat myos haluta nimit-
tad kansallisen koordinaatiokeskuksen, joka
pitda yhteytta kaikkiin eurooppalaisiin osaa-
misverkostoihin. Eurooppalaisten osaamis-
verkostojen jasenvaltioiden johtoryhma
luo yhteisen kehyksen ndiden laitosten
nimittamiselle ja integroimiselle euroop-
palaisiin osaamisverkostoihin. On kuiten-
kin tdrkedd, ettd jasenmaat nimittavat

potilaansa hoidosta, mutta han voi hyddyntda
eurooppalaista osaamisverkostoa arvokkaana
tukiresurssina.

Teknologian ansiosta
maantieteellinen
etaisyys ei estda
hajallaan toimivien
ryhmien yhteistyota.

kumppanit avoimilla, lapinakyvilla ja van-
koilla menettelyilla.

Osa jasenvaltioista nimittaa ensimmaiset
kumppanilaitokset vuoden 2017 loppuun
mennessa.



Sydansairauksien
eurooppalainen
osaamisverkosto
(ERN GUARD-HEART)

Harvinaisia sydansairauksia voi esiintya koko
potilaan elinian ajan, ja ne ovat enimmakseen
geneettisia. Naille sairauk-
sille ovat ominaisia moni-
naiset oireet ja merkit, jotka
eivat vaihtele ainoastaan
tautien valilla vaan myos
potilaiden valilla. Kaikkiin
naihin sydansairauksiin liit-
tyy ainutlaatuinen alttius
yhtakkiseen kuolemaan
nuorella ialla. Yleensa naita
kuolemia esiintyy muutoin
terveilla ihmisilla.

GUARD-HEART-verkosto on tunnistanut seuraa-
vat temaattiset alueet: familiaaliset sahkoiset
hairiot, familiaaliset kardiomyopatiat, synnyn-
naiset sydanviat ja muut harvinaiset sydan-
sairaudet. Nama teemat perustuvat European
Society of Cardiology -jarjestdn (ESC) Kliinisiin
ohjeistuksiin, kansainvaliseen tautiluokitukseen
(ICD10) ja ORPHANET-portaaliin.

ERN GUARD-HEART pyrkii vahvistamaan asian-
tuntemuksen ja resurssien koordinointia, jotta

ERN GUARD-HEART pyrkii
vahvistamaan asiantuntemuksen
Ja resurssien koordinointia, jotta

voidaan helpottaa monitieteellisen
tiedon keruuta. Tiedot kartoitetaan,
Ja tietoa jaetaan suure

e I

lle yleisélle. ‘ :

voidaan helpottaa monitieteellisen tiedon
keruuta. Tiedot kartoitetaan, ja tietoa jaetaan
suurelle yleisolle.

Terveydenhuoltopalveluille tietoa annetaan
yhteisen sahkgisten terveyspalveluiden alus-
tan kautta. Nain potilaat ja terveydenhuollon
ammattilaiset ympari Eurooppaa saavat lagjem-
min kayttodnsa asiantuntemusta. Vahvistamalla
tiiviimpaa yhteistyota asiantuntijoiden valilla
saadaan ja jaetaan uutta tieteellista tietoa,

Harvinaisia ja vaikeita sairauksia varten

jonka avulla voidaan tukea uusien diagnosointi-
ja hoitomenettelyjen kehittamista ja uusien har-
vinaisten sydansairauksien tunnistamista.

VERKOSTON KOORDINAATTORI
Professori Arthur Wilde

Academic Medical Center, Amsterdam,
Alankomaat
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Perinndllisten ja synnynn

aisten :,-"-r \

.

N
poikkeavuuksien eurooppalainen ®¢’s%e
osaamisverkosto

(ERNICA)

ERNICA keskittyy synnynnaisiin epamuodostu-
miin ja varhaisessa eldmanvaiheessa ilmene-
viin sairauksiin, jotka edellyttavat monialaista
hoitoa ja pitkan aikavalin seurantaa, ja tutkii
siirtymista aikuisuuteen.

Verkosto on organisoitu kahden pagtoimintalin-
jan ympatrille ORPHANET-portaalin, luokitusten
ja ICD10-luokituksen perusteella. Toinen toi-
mintalinja kasittelee ruoansulatusjarjestelman
epamuodostumia ja toinen pallean ja vatsan-
peitteiden epamuodostumia. Jalkimmainen
toimintalinja kasittaa kaksi tydryhmaa, joista
toinen keskittyy ruokatorven epamuodostu-
miin ja toinen gastroenterologisiin sairauksiin
ja suolistosairauksiin. Tahan ryhmaan kuuluu
myos alaryhma, joka on erikoistunut lyhytsuo-
lioireyhtymaan. Jokaisella tydryhmalla on omat
tautikohtaiset erityisryhmansa.

Joissakin naissa harvinaisissa sairauksissa kuol-
leisuus voi olla jopa 50 prosenttia. ERNICA pyrkii
parantamaan potilaiden saaman hoidon laatua
ja vahentamaan naiden harvinaisten sairauk-
sien pitkan aikavalin vaikutuksia pikkulapsiin.

Verkosto helpottaa tutkimusyhteisty6ta anta-
malla valtuudet kehittaa nayttoon perustuvia
kliinisia ohjeistuksia. Myds uusien leikkaustek-
nilkoiden ja hoitojen saatavuutta parannetaan.

ERNICA on kansallisten potilasjarjesttjen ja
hoitohenkildkunnan, kuten sairaanhoitajien,
ja muiden ammattien edustajien kohtaamis-
paikka, jonka tavoitteena on parantaa poti-
lastuloksia.

Joissakin ndissc harvinaisissa

sairauksissa kuolleisuus voi olla

Jjopa 50 prosenttia.

VERKOSTON KOORDINAATTORI

Professori René Wijnen

Erasmus Medical Center Rotterdam,
Alankomaat




Synnynnaisten

epamuodostumien ja
harvinaisten oppimisvaikeuksien
eurooppalainen osaamisverkosto
(ERN ITHACA)

Osaamisverkosto keraa yhteen harvinaisten syn-
nynnaisten epdmuodostumien ja harvinaisten
oppimisvaikeuksien asiantuntijat. Synnynnaiset
epamuodostumat koskettavat yhta lasta neljés-
takymmenesta. Yleisimmille epamuodostumille,
kuten huulihalkiolle, on olemassa vakiintuneet
hoitoverkostot. Harvinaisempien hairididen osalta
asiantuntemus on hajallaan ympari Eurooppaa.
Monet epamuodostumat ilmenevat yhdessa
osana oireyhtymid, jotka liittyvat poikkeavaan
kasvuun, kehitykseen tai sosiaalistumiseen.
Oireyhtymid on tunnistettu yli 8000, ja useim-
miten niiden esiintyvyys on alle 1:2000.

Kromosomihairitt ovat yksi tavallisimmista
epamuodostumien ja oppimisvaikeuksien
taustalla olevista syista. Uudet testit, kuten
eksomi- ja genomisekvensointi, ovat paranta-
neet diagnosointimahdollisuuksia, mutta niita
on saatavilla rutiininomaisesti vain puolessa
erikoistuneista laitoksista.

Taman teknologian saatavuuden lisadminen on
ERN ITHACAN tarkein tavoite. Verkosto toteuttaa

myos telelaaketieteen aloitteita virtuaalis-
ten monialaisten tiimien avulla EU:n laitosten
valilla ja kayttaa virtuaalisia verkkoklinikoita
parantamaan diagnoosin saantia ilman, etta
potilaan tarvitsee matkustaa.

ERN ITHACA muodostaa vanhempien ja potilai-
den verkoston kehittagkseen parhaita kaytanteita
ja kaynnistaakseen ohjeistusten kehittamisen
niilla alueilla, joissa niita ei viela ole. Se vah-
vistaa potilasrekisteritietojen kriteerit, edistaa
terveydenhuollon ammattilaisten koulutusta ja
helpottaa tutkimusta. Verkosto tekee yhteisty6ta

Harvinaisia ja vaikeita sairauksia varten
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alan olemassa olevien verkostojen kanssa seka
sellaisten eurooppalaisten osaamisverkostojen
kanssa, jotka taydentavat sen intresseja. Kaiken
verkoston toiminnan keskitssa ovat potilaat.

VERKOSTON KOORDINAATTORI
Professori Jill Clayton-Smith

Central Manchester NHS Foundation
Trust, Yhdistynyt kuningaskunta
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Eurooppalaisen osaamiskeskuksen

johtaminen

Professori Pierre Fenaux, hematologian pro-
fessori Hopital Saint-Louis -sairaalasta
Pariisista Ranskasta, johtaa EuroBloodNet-
osaamisverkostoa. Professori Fenaux'n mukaan
66-jaseninen EuroBloodNet-verkosto tarjoaa
merkittdvaa hyétya potilaille ja ammattilai-
sille. "Osaamisverkoston tarkoituksena on olla
potilaskeskeinen ja parantaa harvinaisista
hematologista sairauksista karsivien potilaiden
paasya terveydenhuollon piirin”, Fenaux sanoo.
"Tuormme uraauurtavia hoitoja ja diagnostiikkaa
ympadri Eurooppaa laitoksiin, joissa tarvittavaa
asiantuntemusta ei ehka ole.”

Han toteaa EU:n jasenvaltioiden ja Euroopan
komission hyvéaksynnan lisaavan verkoston
painoarvoa ja parantavan sen kapasiteettia
ohjeistusten levittamiseen. "Mielestamme silla
on hyvat mahdollisuudet antaa hematologisia
sairauksia koskevaa opetusta jatkuvan ladke-
tieteellisen koulutuksen jdrjestelmien kautta,
professori Fenaux lisaa.

Kliinikoille verkosto tuo pdivittdista hyotya har-
vinaisten tai vaikeiden tapausten hoitamiseen:

"Ladkdreilld on mahdollisuus konsultoida muissa
maissa toimivia asiantuntijakollegoita. Nain
padstdan eroon eristyneisyydestd, jota terve-
ydenhuollon ammattilaiset joskus tuntevat, jos
heilla ei ole lahellaan kollegoita, jotka voivat
antaa toisen mielipiteen.”

Myos muita mahdollisia hy6tyja on. Professori
Fenaux toteaa, etta yhteyksien muodostaminen
eri puolilla Eurooppaa sijaitsevien sairaaloiden
vdlille luo harvinaisista sairauksista kdrsivien
potilaiden kriittisen massan ja edistaa kliinista
tutkimusta, joka ei muuten olisi mahdollista.

Yhteydet voivat toimia my6s edunvalvontafoo-
rumina vahvistamalla harvinaisista sairauksista
karsivien ihmisten muodostamien potilasjarjes-
t6jen kehitysta ja tarjoamalla asiantuntemusta
innovatiivisiin hoitoihin. ”Jos paikallinen laakari
pyytaa sairaalaltaan mahdollisuutta innovatii-
viseen hoitoon, verkostomme voi tarjota asian-
tuntijalausunnon uuden toimenpiteen taustalla
olevasta tieteestd”, professori Fenaux sanoo.
"Alalla toimivat ldakdrit ja potilaat tietdvat nyt,
etteivat he ole yksin.”

"Laakareillc on
mahdollisuus konsultoida
muissa maissa toimivia
asiantuntijakollegoita.
Ndin pGadastadn eroon
eristyneisyydestd,

Jota terveydenhuollon
ammattilaiset joskus
tuntevat, jos heilld ei

ole lahellacdn kollegoita,
Jotka voivat antaa toisen
mielipiteen.”



Hengitysteiden sairauksien

eurooppalainen
osaamisverkosto (ERN LUNG)

Kompleksiset keuhkosairaudet vaativat
monialaista hoitoa seka psykososiaalista
tukea. Kompleksisuus voi joh-
tua sairauden taustalla olevasta
geneettisesta mekanismista,
sekundaarisista muutoksista ja
muille elinjarjestelmille aiheu-
tuneista vaurioista. Varhainen
diagnoosi ja erikoishoitoon paasy
voivat parantaa monien sairauk-
sien potilastuloksia.

ERN-LUNG kasittelee monia har-

vinaisia ja vaikeita sairauksia,

kuten idiopaattinen keuhkofibroosi, kystinen
fibroosi, kystiseen fibroosiin liittymatn bron-
kiektasiatauti, Pulmonaarihypertensio PCD,
AATD, mesoteliooma, krooninen keuhkon vie-
raskudossiirrannaisen toimintahairié ja muut
harvinaiset keuhkosairaudet.

Verkosto pyrkii parantamaan asiantuntemusta
kaikkialla Euroopassa edistaakseen hoitostan-
dardeja ja parantaakseen elamanlaatua ja
ennusteita kaikkien harvinaisten hengitys-
tiesairauksien osalta. Jasenet kehittavat ja
levittavat hoito-ohjeistuksia, edistavat yleisia
hoitomenetelmia, helpottavat rajatylittavan

Verkosto pyrkii parantamaan
asiantuntemusta kaikkialla
Euroopassa edistdcdkseen

parantaakseen eldmdnlaatua ja
ennusteita kaikkien harvinaisten
hengitystiesairauksien osalta.

=)
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hoitostandardeja ja

diagnoosin ja hoidon saantia, perustavat ja
tukevat rekistereita ja kokoavat riittavan suu-
ren kohortin kliinisia tutkimuksia, ladkekehi-
tysta ja luonnonhistorian tutkimusta varten.

ERN-LUNG tuo potilaiden saataville moni-
alaiset tiimit, jotka tarjoavat kompleksisissa
tapauksissa verkon valityksella toisen mie-
lipiteen ilman, etta potilaan tarvitsee mat-
kustaa. Ndin ollen verkossa saatavilla olevat,
EU:n rahoittaman pilottiprojekti ECORN-CF:n

Harvinaisia ja vaikeita sairauksia varten

kautta perustetut asiantuntijoiden neuvonta-
palvelut tulevat laajenemaan.

VERKOSTON KOORDINAATTORI

Professori Thomas O.F. Wagner

Klinikum der Johann Wolfgang Goethe-
Universitét, Frankfurt am Main, Saksa
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Pediatrisen sydvan
(hemato-onkologia)
eurooppalainen osaamisverkosto
(ERN PaedCan)

Pediatrinen sytpa on harvinainen ja esiintyy
useina alatyyppeind. Vuosittain Euroopassa uusi
syOpatapaus diagnosoidaan 20000 lapsella,
ja joka vuosi kuolee 6000 pediatrisesta sy6-
vastd karsivaa potilasta.
Se on siten merkittavin sai-
raudesta johtuva yli 1-vuo-
tiaiden lasten kuolinsyy.

Keskimaarainen eloon-
jaamisaste on parantunut
viime vuosikymmenina.
Joidenkin syopien koh-
dalla edistys on ollut huo-
mattavaa, kun taas toisten kohdalla tulokset
pysyvat hyvin heikkoina. Huomattava eriarvoi-
suus eloonjaamisasteessa on myos haaste
Euroopalle. Alhaisimmat eloonjaamisasteet
ovat Ita-Euroopassa.

ERN PaedCan pyrkii parantamaan sellaisten las-
ten padsya laadukkaaseen hoitoon, joiden sydpa
edellyttaa erikoisasiantuntemusta ja valineita,
joita ei ole yleisesti saatavilla tautitapausten
alhaisen madran ja resurssipulan vuoksi. Sen
ty6 perustuu aikaisemmille EU:n rahoittamille
ENCCA-, PanCare- ja EXPO-r-Net-projekteille.

Asiantuntemuksen ja neuvojen
Jjakamiseksi perustetaan
tietoteknisten vdilineiden

avulla pediatrisen onkologian
kasvainlautakuntaverkosto.

ERN PaedCan on laatimassa erikoistuneille
laitoksille etenemissuunnitelmaa, jonka tar-
koituksena on parantaa niiden nakyvyytta
terveydenhuollon tarjoajien ja potilaiden kes-
kuudessa. Asiantuntemuksen ja neuvojen jaka-
miseksi perustetaan tietoteknisten valineiden
avulla pediatrisen onkologian kasvainlauta-
kuntaverkosto.

Verkosto pyrkii kasvattamaan lapsuusian syévan
eloonjaamisastetta ja parantamaan potilai-
den eldmanlaatua vahvistamalla yhteistyota,
tutkimusta ja koulutusta. Sen perimmaisena

tavoitteena on vahentda nykyista eriarvoisuutta
lapsuusian syvan eloonjadmisasteessa ja ter-
veydenhuollon valmiuksissa EU:n jasenvalti-
oissa.

VERKOSTON KOORDINAATTORI

Professori Ruth Ladenstein

Children’s Cancer Research Institute/
St Anna Children’s Hospital,
Wien, Itdvalta




Hepatologisten sairauksien

eurooppalainen

Harvinaiset maksasairaudet aiheuttavat ete-
nevan maksavaurion, joka johtaa fibroosiin tai
kirroosiin. Kirroosin komplikaatiot voivat joh-
taa kuolemaan, ja monissa tapauksissa ainoa
tehokas hoito on maksansiirto. Uupumus,
kolestaattinen kutina ja kipu seka vatsan
paisuminen kystisissa sairauksissa vaikut-
tavat merkittavasti elamanlaatuun.

Pediatrisilla potilailla diagnoosin viivastyminen
ja kehityksen virstanpylvaiden saavuttami-
nen ovat myos keskeisid tekijoita nuoruusian
hoitoon siirtymisen tuoman haasteen lisaksi.

ERN RARE-LIVER kasittelee kolmea teemaa:
autoimmuuninen maksasairaus, metabolinen
biliaarinen atresia ja siihen liittyva maksa-
sairaus seka rakenteellinen maksasairaus.
Verkosto tulee ensimmaista kertaa maksa-
sairauksien hoidon yhteydessa sovittamaan
yhteen aikuisten hoidon ja pediatrisen hoidon
ja keskittymaan siirtymavaiheessa olevan
vaeston tarpeisiin seka seuraamuksiin, joita
geneettisella diagnoosilla on perheille.

Ensisijaista on nykyaikaisten ohjeistusten laa-
timinen. Hoito-ohjeistukset pannaan taytan-
toon yhteistydssa European Association for the

Study of the Liverin (EASL) ja European Society
for Paediatric Gastroenterology, Hepatology
and Nutritionin (ESPGHAN) kanssa. Tata tue-
taan keskeisten diagnostisten ja prognostisten
testien standardoinnilla.

Kliinikoiden tietamys harvinaisista mak-
sasairauksista ja nopeasti kehittyvien hoi-
tovaihtojen oikeudenmukainen saatavuus
ovat merkittavia haasteita, joihin on vas-
tattava.

Verkosto tulee ensimmdiisté kertaa
maksasairauksien hoidon yhteydessé
sovittamaan yhteen aikuisten hoidon

Harvinaisia ja vaikeita sairauksia varten

Ja pediatrisen hoidon.

VERKOSTON KOORDINAATTORI

Professori David Jones

Newcastle upon Tyne Hospitals
NHS Foundation Trust,
Yhdistynyt kuningaskunta
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Tukikudosten ja tuki- ja
liikuntaelinten sairauksien

eurooppalainen osaamisverkosto
(ERN ReCONNET)

Harvinaiset tukikudosten ja tuki- ja likuntaelinten
sairaudet kattavat suuren madran sairauksia ja
oireyhtymia, jotka vaikuttavat suun-
nattomasti potilaan hyvinvointiin.
Niihin kuuluvat perinnélliset sairau-
det ja systeemiset autoimmuuni-
taudit, kuten systeeminen skleroosi,
sekalaiset tukikudossairaudet, tuleh-
dukselliset idiopaattiset myopatiat,
erittelemattomat tukikudossairaudet
ja fosfolipidivasta-ainesyndrooma.
Diagnoosin viivastyminen on yleinen
ongelma erityisesti harvinaisten ja
vaikeiden muotojen kohdalla.

Verkosto jaottelee harvinaiset tukikudosten ja
tuki- ja likuntaelinten sairaudet kolmeen paa-
asialliseen temaattiseen ryhmaan: harvinaiset
autoimmuunisairaudet, kompleksiset autoim-
muunisairaudet ja harvinaiset perinnolliset tuki-
kudosten ja tuki- ja likuntaelinten sairaudet.

ReCONNET pyrkii edistamaan varhaista diagnoo-
sin saantia ja parantamaan potilaiden hallintaa,
hoidon jarjestamista ja virtuaalista keskuste-
lua kliinisista tapauksista verkoston sisalla ja
kumppanilaitosten kanssa. Tietotekniikan (IT)

Verkosto parantaa tieteellistc

tietdmystd harvinaisista tukikudosten
Jja tuki- ja likuntaelinten sairauksista
Ja helpottaa suurten tietokantojen
perustamista uusien kliinisten
Jja biologisten merkkiaineiden
tunnistarmiseksi diagnosoinnin avuksi.

hyddyntaminen helpottaa laitosten valista vuo-
rovaikutusta. Verkosto parantaa tieteellista tie-
tamysta harvinaisista tukikudosten ja tuki- ja
likuntaelinten sairauksista ja helpottaa suurten
tietokantojen perustamista uusien kliinisten
ja biologisten merkkiaineiden tunnistamiseksi
diagnosoinnin avuksi.

Potilaille ja perheille suunnattuja koulutusoh-
jelmia kehitetaan ja jaetaan ja uusia ohjeis-
tuksia ja laatutoimenpiteita otetaan kayttdon.
My0s parannetut hoitokaytannot ja potilaiden

il

aktiivisempi osallistuminen ovat painopiste-
alueita.

VERKOSTON KOORDINAATTORI

Professori Marta Mosca

Azienda Ospedaliero Universitaria Pisana,
Italia




Harvinaisia sairauksia
koskevat kansalliset

politiikat

EUn jasenvaltiot vastaavat kansallisista terveys-
politikoista ja terveyspalvelujen tarjoamisesta.
Vuonna 2009 Euroopan terveysministereiden
neuvosto* suositteli, ettd jasenmaat laativat ja
panevat taytantdon suunnitelmat tai strategiat
harvinaisista sairauksista karsivien potilaiden
tukemiseksi vuoden 2013 loppuun mennessa.
Suosituksen mukaan suunnitelmien on tarkoi-
tuksena

ohjata ja jasennella toimia harvinaisten
sairauksien alalla kansallisten terveys- ja
sosiaalijdrjestelmien puitteissa

integroida suunnitelmiin tai strategioihin
paikallisen, alueellisen ja kansallisen tason
aloitteita kokonaisvaltaisen l&hestymistavan
varmistamiseksi

maarittaa ensisijaiset toimet seka niiden
tavoitteet ja seurantamekanismit.

Kansallisten suunnitelmien/strategioiden
toimeenpanoa on tuettu EU:n terveys-
alan ohjelmista rahoitetuilla hankkeilla.

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

Vuonna 2009 huomion keskittaminen harvi-
naisiin sairauksiin oli melko uusi ja innova-
tiivinen asia useimmissa jasenvaltioissa, ja
vain neljalla maalla oli olemassa kansallinen
suunnitelma. Talla hetkella 23 jasenvaltiota
on hyvaksynyt suunnitelman tai strategian.

Harvinaisia ja vaikeita sairauksia varten
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Immuunipuutoksen,
autoinflammatoristen
sairauksien ja autoimmuunisairauksien
eurooppalainen osaamisverkosto

(ERN RITA)

ERN RITA pyrkii véhentdmddn
eriarvoisuutta, jota potilaat
kohtaavat hakeutuessaan

diagnostiseen testaukseen ja

innovatiivisiin hoitoihin.

RITA kokoaa yhteen
Euroopan johtavat harvi-
naisten immunologisten
hairigiden hoitoon erikois-
tuneet laitokset. Nama
sairaudet voivat olla hen-
genvaarallisia, ja ne edel-
lyttavat monialaista hoitoa,
jossa kaytetaan monimutkaista diagnostista
arviointia ja pitkalle erikoistuneita hoitomuo-
toja. Verkosto jaottelee nama sairaudet kol-
meen alateemaan: primaari immuunipuutos,
autoimmuunihairiét ja autoinflammatoriset
hairiot. Lisaksi verkostolla on oma alateemansa
pediatriselle reumatologialle, jossa yhdistyvat
autoimmuunihairididen ja autoinflammatoristen
hairididen alateemat.

Verkosto perustuu eurooppalaisten tieteellisten
verkostojen tyblle, joka kasittaa potilasrekiste-
rien, kliinisten ohjeistusten, tutkimusyhteistyén
ja koulutustoimien kehittamisen seka yhteydet
potilasjarjestoihin.

ERN RITA pyrkii véhentdmadn eriarvoisuutta, jota
potilaat kohtaavat hakeutuessaan diagnostiseen
testaukseen ja innovatiivisiin hoitoihin, kuten
biologisiin hoitoihin, immunoglobuliinikorvaus-
hoitoon, kantasolujen siirtoon ja geeniterapiaan.

Se pyrkii yhdistamaan olemassa olevat rekis-
terit toisiinsa, kehittamaan yleiseurooppalaisen
kliinisen ohjeistuksen, perustamaan perinnélli-
syystieteilijoiden erityisryhman tarkkailemaan
seuraavan sukupolven sekvensointiteknologian
laatua, sopimaan yhteisesta ladketurvatoimin-
nan valineesta naiden harvinaisten sairauksien
osalta, kutsumaan koolle erityisryhman val-
vomaan biologisten hoitojen asianmukaista

kayttoa immuunivalitteisten sairauksien hoitoon,
kokoamaan yhteen ja parantamaan potilaille
annettavia kantasoluhoitoja ja geeniterapi-
oita, vahvistamaan potilasjarjestsjen valista
yhteisty6ta ja luomaan yhteyksia pediatriaan ja
aikuisiin erikoistuneiden, kaikilla kolmella alalla
tyoskentelevien asiantuntijoiden valille.

VERKOSTON KOORDINAATTORI

Professori Andrew Cant

Newcastle upon Tyne Hospitals
NHS Foundation Trust, Yhdistynyt
kuningaskunta
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Neurologisten sairauksien 23w
eurooppalainen
osaamisverkosto (ERN-RND)

Harvinaisten neurologisten sairauksien euroop-
palainen osaamisverkosto (ERN-RND) pyrkii
vastaamaan yli puolen miljoonan naista saira-
uksista kdrsivan eurooppalaisen vastaamatta
jadneisiin tarpeisiin. Harvinaisista neurologisista
sairauksista karsivien potilaiden fenotyypin ja
genotyypin merkittavasta heterogeenisyydesta
johtuen 60 prosenttia
naista sairauksista
karsivista on yha ilman
diagnoosia.

ERN-RND pyrkii korjaa-
maan naita puutteita
virtuaalisella monialai-
sella konsultoinnilla ja
kasvattamalla potilaiden maaraa rekistereissa
20 prosenttia. Lisaksi se pyrkii parantamaan
potilastuloksia 20 prosenttia — sellaisten
potilaiden osuutta, jotka ovat saaneet lopul-
lisen diagnoosin. Monialaisia hoitoprosesseja
kehitetaan yhteistydssa European Pathway
Associationin ja ORPHANET-portaalin kanssa.

Verkosto perustuu olemassa olevaan infra-
struktuuriin ja yhdistaa useita kehittyneita
harvinaisten neurologisten sairauksien ver-
kostoja ERN-RND:n alle. Se myos taydentaa

Yli puolen miljoonan ndistd sairauksista
kdrsivén eurooppalaisen vastaamatta
jadneisiin tarpeisiin 60 prosenttia on yhd
ilman diagnoosia.

toimivia rekistereita sellaisten sairauksien,
kuten Huntingtonin taudin ja ataksian, osalta.

Keskeisimpien diagnostisten testien standar-
doimiseksi tullaan kehittamaan ulkoinen laa-
dunarviointijarjestelma yhteistydssa European
Molecular Genetics Quality Network -verkoston
kanssa. Nain varmistetaan, etta kaikilla poti-
lailla on samat mahdollisuudet diagnoosiin.
ERN-RND tukee koulutusta, tutkimusta ja
innovointitoimia ja varmistaa, etta potilaat
tulevat kuulluiksi.

VERKOSTON KOORDINAATTORI

Tri Holm Graessner
University Hospital Tiibingen, Saksa
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lhosairauksien

eurooppalainen verkosto

(ERN Skin)

Monet ihosairaudet vaikuttavat suuresti potilai-
siin, ja niihin voi liittya syopariski. Harvinaisten
ja kompleksisten ihosairauksien diagnosointi
tapahtuu ihoa ja limakal-
voja seka muita jdrjestelmia
tarkastelemalla ja ihobiop-
sian avulla. Vain kokeneet
dermatologit pystyvat
erottamaan nama komp-
leksiset sairaudet toisistaan.
Asiantuntijadiagnoosin puut-
tuminen on este hoitoon paasylle. Tama voi
lisata potilaiden fyysista ja henkista taakkaa.

Verkosto kokoaa yhteen johtavat asiantuntijat
harvinaisten lasten ja aikuisten ihosairauksien
alalta vaihtamaan tietamysta ja paivittamaan
ja kehittdmaan parhaita kaytanteita koskevia
ohjeistuksia seka parantamaan ammatillista
koulutusta ja potilaiden opastusta.

Se pyrkii parantamaan terveydenhuollon jar-
jestamista kokoamalla yhteen resursseja,
joihin kuuluu asiantuntijapatologien foorumi
preparaattien keskitettya tutkimista ja vaikeita
tapauksia koskevia yhteistytkeskusteluja varten.
Jokaista verkoston kattamaa sairautta kasittele-
vassa monialaisessa ryhmassa on dermatologi,

Tehdddn kattavaa
sosioekonomista tutkimusta
sairauksien yksiléllisestd

taakasta.

S

sairaanhoitaja, psykologi, geneetikko, ruoka-
valioasiantuntija seka tarvittaessa muita asi-
antuntijoita.

ERN Skin kehittaa myds harvinaisten ihosairauk-
sien rekistereitd, jotka mahdollistavat tutkimus-
ohjelmiin osallistumisen ja kliinisten kokeiden
suorittamisen hyvin karakterisoiduilla potilailla
seka riittéavan suuren potilaskohortin terapeut-
tista tutkimusta varten. Lisaksi tehdaan katta-
vaa sosioekonomista tutkimusta sairauksien
yksilollisesta taakasta.

VERKOSTON KOORDINAATTORI

Professori Christine Bodemer

Necker Enfants Malades Hopital,
Department of Dermatology, APHP,
Pariisi, Ranska




Lasten elinsiirtojen
eurooppalainen

osaamisverkosto
(ERN TRANSPLANT-CHILD)

Pediatrinen transplantaatio, niin siirtoelimen kuin
hematopoieettisten kantasolujen siirto, on ainoa
parannuskeino moniin harvinaisiin sairauksiin.

Paras mahdollinen
siirron jalkeinen hoito
edellyttaa monialaisen
ryhman yhteisia pon-
nisteluja. Siirron jalkeen
potilaat karsivét krooni-
sesta immuunivasteen
alenemisesta hylkimi-
sen estamiseksi. Tama
edellyttaa tarkkailua siirron jalkeisten kompli-
kaatioiden varalta elinajanodotteen pidenta-
miseksi ja elamanlaadun parantamiseksi. ERN
TRANSPLANT-CHILD tuo yhteen pediatristen
transplantaatioiden asiantuntijat ja siirron jal-
keisen hoidon lasten ja heidan perheidensa
tulosten parantamiseksi.

Verkosto pyrkii lyhentamaan sairaalassaoloaikaa
ja vahentamaan monimutkaisten ja pitkakes-
toisten hoitojen kayttoa. Se pyrkii parantamaan
psykologisia tukipalveluja lasten siirtyessa aikui-
suuteen. TRANSPLANT-CHILD pyrkii tuomaan
viimeisimmat tekniikat seka laaketieteelliset,

Veerkosto pyrkii lyhentémddn
sairaalassaoloaikaa ja

vahentdamddn minimutkaisten ja

pitkdkestoisten hoitojen kayttoa.

farmakologiset ja terapeuttiset edistysaskeleet
saataville. Jasenet myos helpottavat yhden-
mukaistettuja kliinisia kaytanteita koskevien
ohjeistusten levittamista ja yksildidyn hoidon
kehittamista pediatrisiin transplantaatioihin.

TRANSPLANT-CHILD pyrkii alentamaan tran-
splantaatioihin liittyvia kustannuksia — esi-
merkiksi uudelleensiirtojen ja farmakologisten
hoitojen kustannuksia — ja yhdenmukaistaa
pediatristen transplantaatioiden hoitoa tran-
splantaatioiden jalkeisten komplikaatioiden ris-
kin minimoimiseksi. Yhdessa Euroopan johtavat

Harvinaisia ja vaikeita sairauksia varten
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pediatristen transplantaatioiden asiantuntijat
toimivat yhdessa vahentaakseen lapsille teh-
taviin transplantaatioihin liittyvaa kuolleisuutta
ja sairastuvuutta.

VERKOSTON KOORDINAATTORI

Tri Paloma Jara Vega

Hospital Universitario La Paz,
Espanja
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Keskittyminen potilaiden

terveystulosten parantamiseen:
potilasjarjestéjen merkitys

Eurooppalaiset osaamisverkostot ovat ole-
massa potilaita varten. Potilasjarjestot, erityi-
sesti EURORDIS, ovat olleet aktiivisessa roolissa
verkostoja kehitettaessa yli vuosikymmenen
ajan. Ne auttavat takaamaan, etta painopis-
teend on parantaa kliinista huippuosaamista
ja potilaiden terveystuloksia seka edistaa tasa-
arvoista padsya laadukkaaseen hoitoon kaikkialla
Euroopassa. EURORDIS on valtiosta riippumaton
potilaiden johtama yhteenliittymd, joka edustaa
733:ad harvinaista sairautta koskevaa potilas-
organisaatiota 64 maassa.

"Olimme mukana, kun ajatus syntyi terveys-
palveluja ja sairaanhoitoa kasittelevdssa kor-
kean tason ryhmassa, jossa eurooppalaiset
osaamisverkostot muunnettiin rajatylittavaa
terveydenhuoltoa koskevaksi direktiiviksi”,
Matt Bolz-Johnson, EURORDISIn terveyden-
huolto- ja tutkimusjohtaja. "Olemnme kulkeneet

jasenvaltioiden ja Euroopan komission kanssa
pitkan tien aina konseptin synnysta lainsaadan-
toOn ja eurooppalaisten osaamisverkostojen
toteutumiseen saakka.”

Johdonmukaisena eurooppalaisten osaamis-
verkostojen konseptin kehittamiskumppanina
EURORDIS on varmistanut kauttaaltaan poti-
laiden osallistumisen ja kehittanyt vahvan tek-
nisen ymmartamyksen siitd, kuinka potilaiden
osallistuminen verkostoihin voi tuoda todellista
lisaarvoa potilaiden elamaan.

"Verkostoilla on mahdollisuus tuoda konkreet-
tisia etuja harvinaisista ja vaikeista sairauk-
sista karsiville potilaille”, Bolz-Johnson toteaa.
"Eurooppalaiset osaamisverkostot tekevat lopun
eristyneisyydesta, jota harvinaisten sairauksien
yhteisot kokevat, ja tekevat asiantuntijat naky-
viksi kaikkialla Euroopassa asuville potilaille.

"Verkostoilla on
mahdollisuus tuoda
konkreettisia etuja
harvinaisista ja
monitekijaisistd
sairauksista karsiville
potilaille”.



N&in ne auttavat potilaita [6ytdmadan oikeat
asiantuntijat nopeammin.”

Yksi eurooppalaisten osaamisverkostojen poti-
laille tuomista keskeisista eduista on niiden
mahdollisuus nopeuttaa diagnoosin saantia
ja vahentaa ilman diagnoosia tai vaaran diag-
noosin kanssa eldvien potilaiden maaraa. Bolz-
Johnsonin mukaan verkostot "tekevat lopun
diagnostiikan odysseiasta”.

Moniin harvinaisiin sairauksiin ei ole talld hetkella
olemassa hoitoa. Eurooppalaisten osaamisver-
kostojen lupaama oppimisen kulttuuri tekee
niista kuitenkin innovaatioiden kasvualustoja.
Suunnittelemalla yksinkertaisia, tiettyja sairauk-
sia koskevia tuloksiin tahtaavia toimia verkostot
avaavat oven nopeammalle tunnistamiselle
ja parhaiden mahdollisten l&&ketieteellisten ja
kirurgisten toimenpiteiden kayttoon ottamiselle.

"Se, ettd eurooppalaisten osaamisverkosto-
jen jasenet oppivat toisiltaan, edistaa parhai-
den kaytanteiden syntymista”, Bolz-Johnson
selittad. "Asiantuntijoilla on mahdollisuus
jakaa tapauksia reaaliajassa virtuaalis-
ten kokousten valityksella ja tarkastella
tuloksia takautuvasti ndhdakseen, mika
toimii parhaiten.”

Potilaiden toiveet ovat korkealla sen suhteen, etta
eurooppalaiset osaamisverkostot voivat todella
vaikuttaa heidan elamaansa: "Uskomme, etta
kokemusten ja asiantuntemuksen jakamisen
ansiosta voimme saada parempaa hyotya ole-
massa olevasta tiedosta ja luoda uutta tietoa.
Tama johtaa merkittaviin parannuksiin monien
harvinaisten sairauksien hoitotuloksissa eurooppa-
laisten osaamisverkostojen perustamisen jalkeen”,
Bolz-Johnson sanoo. "Nyt on eurooppalaisten
osaamisverkostojen vuoro toimia.”

Harvinaisia ja vaikeita sairauksia varten

"Eurooppalaiset
osaamisverkostot tekevcit

lopun eristyneisyydestd, jota

harvinaisten sairauksien
vhteisot kokevat, ja tekevcit
asiantuntijat nakyviksi
kaikkialla Euroopassa
asuville potilaille. Néin

ne auttavat potilaita
l6ytamadn oikeat
asiantuntijat nopeammin.”

37



38

Harvinaisia ja vaikeita sairauksia varten

Perinndllisten :
aineenvaihduntasairauksien ®gsye
eurooppalainen
osaamisverkosto (MetabERN)

Harvinaiset perityt aineen-
vaihduntasairaudet, joita
on yli 700, ovat yksittaisina
harvinaisia mutta yhdessa
yleisia. Monilla aineenvaih-
duntasairauksilla on vaka-
via, joskus henkea uhkaavia
vaikutuksia potilaissa. Naihin
sairauksiin lukeutuvat kaik-
kien elinten hairiot, ja niita voi
esiintya kaikenikaisilla ihmisilla. Niiden hoito
edellyttaa monialaista lukuisten ammattilais-
ten valista yhteistyota.

Varhainen diagnoosi voi parantaa tuloksia,
mutta vain 5 prosenttia tunnetuista aineen-
vaihduntasairauksista sisaltyy eurooppa-
laisiin vastasyntyneiden seulontachjelmiin.
Kansallisia ohjelmia onkin tarpeen yhdenmu-
kaistaa. Monien sairauksien osalta tietamys
niiden luonnollisesta historiasta ja hoitojen
tehokkuudesta ja turvallisuudesta on vaja-
vaista ja pitkan aikavalin seuranta puutteellista.

Tama sairauksien ryhma on hyvin heterogee-
ninen. MetabERN pyrkii parantamaan siihen
kuuluvista sairauksista karsivien potilaiden

MetabERN kehittdd reaaliaikaisen
konsultaatioalustan kliinisic
pddtoksentekoprosesseja
varten ja vahvistaa kaikkia
aineenvaihduntasairauksia koskevan
translaatiotutkimuksen ohjelmia.
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eldamaa jakamalla sairaudet seitsemaan
padkategoriaan. Kyseessa on ensimmainen
yleiseurooppalainen ja yleisesti aineenvaih-
duntasairauksia kasitteleva verkosto laatuaan.

Verkosto laatii luettelon aineenvaihduntasaira-
uksista, kehittad potilastietoja ja koulutusjaksoja,
edistaa uusien sairauksien yhteista diagnosoin-
tia, perustaa pitkan aikavalin lahetepisteen, joka
tuo asiantuntemuksen potilaiden ulottuville.

MetabERN kehittaa reaaliaikaisen konsultaa-
tioalustan kliinisia paatoksentekoprosesseja

ya-

varten ja vahvistaa kaikkia aineenvaihdun-
tasairauksia koskevan translaatiotutkimuk-
sen ohjelmia. Se jakaa tietamysta verkoston
sisalla ja sen ulkopuolelle laajentumalla uusille
alueille ja uusiin maihin.

VERKOSTON KOORDINAATTORI

Professori Maurizio Scarpa

Helios Dr Horst Schmidt Kliniken,
Saksa




Harvinaisiin multisysteemisiin verisuonisairauk-
siin lukeutuu hairigitd, jotka vaikuttavat kaiken
tyyppisiin verisuoniin ja siten useisiin kehon jar-
jestelmiin. Naiden sairauksien hoito edellyttaa
monialaista lahestymistapaa.

VASCERN koostuu viidesta harvinaisen sairau-
den tydryhmadsta: hereditaarinen hemorraginen
telangiektasia (HHT-WG), perinnolliset torakaa-
lisen aortan sairaudet (HTAD-WG), keskisuuret
valtimot (vaskulaari Ehlers-Danlosin oireyhtymad)
(MSA-WG), pediatrinen ja primaarinen lymfe-
deema (PPL-WG) ja verisuonten poikkeavuudet
(VASCA-WG). Erityiset potilastyéryhmat mahdollis-
tavat potilaiden edustajien osallistumisen kaikkiin
eurooppalaisen osaamisverkoston toimiin. Lisaksi
on perustettu useita temaattisia tydryhmid, jotka
vastaavat viestinndsta, sahkaisesta terveyden-
huollosta, potilasrekistereista ja koulutuksesta.

VASCERNIn tavoitteita ovat verkostoituminen,
asiantuntemuksen jakaminen ja levittaminen,
parhaiden kaytanteiden, ohjeistusten ja kliinisten
tulosten edistéminen ja potilaiden vaikutus-
mahdollisuuksien lisaaminen seka tietamyksen
parantaminen kliinisen tutkimuksen ja perus-
tutkimuksen avulla.

VASCERNiin kuuluvat terveydenhuollon ammat-
tilaiset pitavat luentoja omista erikoistumis-
alueistaan ja asettavat koulutusmateriaalia
saataville verkkoon. EU:n opiskelijoita varten
perustetaan viikon apuraha, jotta he voivat
oppia lisda naista harvinaisista sairauksista,
ja osaamista jaetaan verkoston avulla seka
osaamisverkostoon kuulumattomien tervey-
denhuollon ammattilaisten kanssa.

Harvinaisia ja vaikeita sairauksia varten
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Eurooppalaisten
osaamisverkostojen hakemisto

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

Endokriinisten sairauksien eurooppalainen osaamisverkosto
Munuaissairauksien eurooppalainen osaamisverkosto

Luustosairauksien eurooppalainen verkosto

Kasvojen rakenteiden poikkeavuuksien ja korva-, nena- ja kurkkutautien eurooppalainen osaamiskeskus

Epilepsioiden eurooppalainen osaamisverkosto

Aikuisten syopien (kiinteiden kasvaimien) eurooppalainen osaamisverkosto
Hematologisten sairauksien eurooppalainen osaamisverkosto

Urogenitaalisten sairauksien ja hairididen eurooppalainen osaamisverkosto
Neuromuskulaaristen sairauksien eurooppalainen osaamisverkosto
Silmasairauksien eurooppalainen osaamisverkosto

Perinndllisten kasvainten eurooppalainen osaamisverkosto

Sydansairauksien eurooppalainen osaamisverkosto

Perinnollisten ja synnynnaisten poikkeavuuksien eurooppalainen osaamisverkosto
Synnynnaisten epamuodostumien ja harvinaisten oppimisvaikeuksien eurooppalainen osaamisverkosto
Hengitysteiden sairauksien eurooppalainen osaamisverkosto

Pediatrisen sydvan (hemato-onkologia) eurooppalainen osaamisverkosto
Hepatologisten sairauksien eurooppalainen osaamisverkosto

Tukikudosten ja tuki- ja liikuntaelinten sairauksien eurooppalainen osaamisverkosto

Immuunipuutoksen, autoinflammatoristen sairauksien ja autoimmuunisairauksien eurooppalainen
osaamisverkosto

Neurologisten sairauksien eurooppalainen osaamisverkosto

lhosairauksien eurooppalainen verkosto

Lasten elinsiirtojen eurooppalainen osaamisverkosto

Perinndllisten aineenvaihduntasairauksien eurooppalainen osaamisverkosto

Multisysteemisten verisuonisairauksien eurooppalainen osaamisverkosto
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Julkaisutoimisto

Joka vuosi puolella miljoonalla ihmisellé diagnosoidaan
harvinainen sairaus. Yksikédn maa ei selvid tdstd haasteesta yksin.

Eurooppalaiset osaamisverkostot ovat virtuaalisia verkostoja, jotka
kokoavat yhteen asiantuntijoita kaikkialta EU:sta.

Yhdessd he keskittyvdit vaikeisiin ja harvinaisiin sairauksiin
parantamalla diagnosointia ja erikoistuneeseen hoitoon pddsyd.

Lisdtietoa eurooppalaisista osaamisverkostoista
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http://ec.europa.eu/health/ern/

Electronic version:

ISBN §78-92-79-65511-1
Paper version:

ISBN 978-92-79-65471-8
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