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In serviciul pacientilor care suferd de boli rare, complexe si cu prevalenti redusi

Interviu cu comisarul european pentru sandtate si sigurantd alimentard

,Mii de pacienti
vor beneficia”

Vytenis Andriukaitis, comisar european pentru sdndtate si
sigurantd alimentard, afirmd cd valoarea colabordrii UE este
deosebit de clard in cazurile bolilor rare si complexe.

Ce a inspirat crearea retelelor europene
de referinga?

Adesea auzim povesti tragice cu pacienti care
sufera de boli rare sau complexe ce le pun viata
n pericol si care se confrunta cu dificultati in a
obtine un diagnostic corect si in a accesa terapii
adecvate, precum si know-how clinic. Highlighted
text should be deleted and replaced with: Doctorii
acestora nu 1i pot ajuta intrucat nu au mai vazut
cazuri similare. Prin urmare pacientii raman netra-
tati sau recurg la rasfoirea Intemetului Tn spe-
ranta ca vor gasi un centru cu expertiza necesara.

Cum pot RER si imbunititeasca viata
europenilor?

Multumita RER, pacientii care suferd de afec-
tiuni rare si complexe vor putea sa beneficieze
de cel mai bun tratament si cele mai bune
recomandari disponibile Th UE pentru afec-
tiunea lor specifica. Medicii care Ti trateazd
vor avea acces la un grup de colegi Tnalt
specializati din intreaga Europa.

Tn primé fazd, peste 900 de unitati de asis-
tentd medicala din aproape toate statele
membre ale UE vor conlucra in 24 de retele
tematice. Retelele vor acoperi o gamd largd
de afectiuni, de la afectiuni ale oaselor la
boli ale sangelui, de la cancer la copii la imu-
nodeficientd. Acestea vor facilita accesul la
diagnosticare si tratament si servicii generale
de asistenta medicala accesibile, de Tnaltd
calitate si rentabile.

Care este valoarea adiugati a colaboririi
la nivelul UE in acest domeniu?

Intrucat cunostintele si resursele privind anu-
mite afectiuni rare sunt fragmentate n dife-
rite tari, UE poate oferi o valoare addugata
semnificativa prin crearea de legaturi, prin
reunirea know-how-ului si maximizarea siner-
giilor dintre statele membre.

peste

900

_de unitdti de
asistentd medicala

\

de retele tematice



,Nicio tard nu detine
singurd cunostintele si
capacitatea necesare
pentru a trata toate
bolile rare si complexe”
Vytenis Andriukaitis

Nicio tard nu detine singura cunostintele si
capacitatea necesare pentru a trata toate
bolile rare si complexe, insa cooperand si
partajand la nivel european cunostinte sal-
vatoare prin intermediul RER, putem sa le
asigurdm pacientilor din ntreaga UE acces
la cel mai bun know-how disponibil.

Care sunt rolurile celor implicati in RER?

Fortele motrice din spatele RER sunt fumizorii
de asistenta medicala si autoritdtile natio-
nale de sandtate. Acestea dau dovada de
ncredere, Tsi asuma responsabilitatea si au
rolul cel mai activ in dezvoltarea si functio-
narea retelelor.

Rolul Comisiei, potrivit celor definite in direc-
tiva UE din 2011 privind drepturile pacientilor
n cadrul asistentei medicale transfrontaliere,
este sa creeze cadrul pentru RER. De aseme-
nea, Comisia acorda subventii pentru a sprijini
coordonatorii retelei si le asigura facilitatile
tehnice pentru construirea unei retele.

Ce alte misuri luati pentru a aborda bolile
rare si complexe?

RER fac parte dintr-o strategie mai cuprinza-
toare care vizeazd sporirea eficientei, a acce-
sibilitatii si a rezistentei sistemelor europene
de sdndtate. Comisia Europeana sprijina sta-
tele membre prin gruparea cunostintelor si
a know-how-ului, a registrelor, a datelor si a
finantarii. Sprijinim cercetarea si inovarea si
finantam proiecte si actiuni comune. Oferim
stimulente producatorilor pentru a dezvolta
medicamente orfane si a le introduce pe piatd.

Ce sperante aveti pentru viitorul RER?

Sper ca RER sd ofere rezultate concrete pentru
zeci de mii de pacienti care suferd de boli rare,
pentru ca acestia sa nu mai caute raspun-
suri in intuneric si sa beneficieze de cel mai
bun know-how disponibil in Europa — pentru
a avea o viatd mai lunga si mai sandtoasd.
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Context

In serviciul pacientilor care suferd de boli rare, complexe si cu prevalenti redusi

Bolile rare si complexe provoacd probleme cronice
de sdndtate si adesea pun viata in pericol.

Tntre 5 000 si 8 000 de boli rare afecteaza
viata cotidiand a aproximativ 30 de milioane
de oameni din UE. Spre exemplu, doar Tn
domeniul oncologiei existd aproximativ 300
de tipuri diferite si rare de cancer, iar In
fiecare an mai mult de o jumadtate de milion
de oameni din Europa sunt diagnosticati cu
unul dintre acestea.

Multe persoane care suferd de o afectiune
rard sau complexa nu au acces la servicii de
diagnosticare si tratament de Tnalta calitate.
Deficitul de expertiza si cunostinte de spe-
cialitate se poate datora numarului redus
de pacienti.

UE si guvernele nationale s-au angajat sa
Tmbundtdteasca recunoasterea si tratamentul
acestor afectiuni rare si complexe prin con-
solidarea cooperdrii si coordondrii la nivel
european si sprijinirea planurilor nationale
pentru boli rare.

Directiva din 2011 privind drepturile pacien-
tilor n cadrul asistentei medicale transfron-
taliere nu numai ca permite rambursarea
tratamentului primit Tntr-un alt stat mem-
bru, ci si faciliteaza accesul pacientilor la

informatii privind asistenta medicald, spo-
rind astfel numarul optiunilor de tratament.
Directiva a intrat Tn vigoare in statele membre
n 2013 si pune accentul pe valoarea ser-
viciilor de e-Sanatate si pe importanta inte-
roperabilitatii Tn cadrul sistemelor nationale
TIC de sdndtate pentru facilitarea partajdrii
de informatii.

Tn acest context, cu sprijinul programului de
sandtate al UE, primele 24 de retele euro-
pene de referintd si-au demarat activitatea
n 2017.

5000-8000

DE BOLI RARE
INCLUSIV

300

DE CAZURI RARE DE CANCER AFECTEAZA

30

DE MILIOANE DE OAMENI DIN UE

Multe persoane care
suferd de o afectiune
rard sau complexd nu
au acces la servicii

de diagnosticare si
tratarment de inaltd
calitate. Deficitul de
expertiza si cunostinte
de specialitate se poate
datora numdrului redus
de pacienti.
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Ce sunt RER?

Retelele europene de referintd (RER) sunt retele virtuale
compuse din furnizori de asistentd medicald din intreaga
Europd. Obiectivul acestor retele este s glseascd solutii pentru
afectiunile complexe sau rare care necesitd tratament foarte
specializat si o concentrare a cunostintelor si a resurselor.

Pentru a revizui diagnosticul si tratamentul
unui pacient, coordonatorii RER convoaca con-
silii consultative ,virtuale” formate din speci-
alisti medicali din diferite discipline, folosind
o platformd TIC dedicatd si instrumente de
telemedicina.

Nicio tard nu detine singurd cunostintele si
capacitatea necesare pentru a trata toate
bolile rare si complexe. RER oferd potenti-
alul de a le acorda pacientilor si doctorilor
din Tntreaga Europd acces la cele mai bune
cunostinte de specialitate si la schimbul de
cunostinte care pot salva vieti Tn timp util,
fara a fi nevoie de deplasare ntr-o altd tara.

Tn urma primului apel de propuneri din iulie
2016, primele RER au fost aprobate in decem-
brie 2016 si lansate in martie 2017 la Vilnius,
unde au avut loc reuniunile initiale. La inceput,
retelele erau formate din mai mult de 900

de unitédti de asistentd medicala Tnalt
specializate din cadrul a 313 spitale din
25 de state membre (plus Norvegia). 24 de
RER se concentreazd pe o serie de probleme
tematice, inclusiv afectiuni ale oaselor, cancer
la copii si imunodeficienta. Tn urmdtorii cinci
ani se preconizeaza ca RER sa isi consolideze
capacitdtile Tn beneficiul a mii de pacienti din
UE care suferd de o afectiune rard sau com-
plexa. Anual se vor lansa apeluri adresate
furnizorilor de asistenta medicald dornici sa
se aldture la RER.

Initiativele RER beneficiazd de sprijin din par-
tea mai multor programe de finantare ale UE,
inclusiv din partea programului de sdndtate, a
Mecanismului pentru interconectarea Europei
si a programului Orizont 2020.

Statele membre ale UE conduc procesul RER:
acestea sunt responsabile cu recunoasterea

centrelor la nivel national si aprobarea can-
didaturilor, iar un comitet al statelor membre
este responsabil cu dezvoltarea strategiei RER
la nivelul UE si cu aprobarea retelelor.
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RER Tn materie de boli
endocrine (Endo-ERN)

Bolile endocrine rare implica o activate hormo-
nald prea intensd, prea redusa sau inadecvata,
rezistentd la actiunea hormonilor, formatiuni
tumorale ale glandelor endocrine sau afecti-
uni cu consecinte asupra sistemului endocrin.
Distributia epidemiologica este foarte varia-
bila, variind de |a afectiuni foarte rare si rare la
afectiuni cu prevalentd redusa. Pacientii care
suferd de o tulburare
cu prevalentd redusa
pot necesita asistenta
medicala Tnalt specia-
lizatd din partea unei
echipe multidiscipli-
nare sub ndrumarea
unui endocrinolog.

Endo-ERN a stabilit

opt grupuri tematice principale care aco-
perd Tntregul spectru de afectiuni congeni-
tale si dobandite. Acestea sunt: afectiuni ale
glandelor suprarenale, afectiuni legate de
homeostazia calciului si a fosforului, afec-
tiuni legate de dezvoltarea si maturizarea
organelor sexuale, afectiuni genetice legate
de homeostazia glucozei si a insulinei, sin-
droame tumorale endocrine genetice, afectiuni
legate de crestere si sindroame de obezitate
geneticd, afectiuni ale glandei pituitare si
afectiuni ale glandei tiroide.

Endo-ERN vizeazd s asigure
traiectorii de diagnostic,
tratament, ingrijire de calitate
si rezultate cuantificabile
Imbundtdtite pentru pacienti.

w {

RER pomeste de la realizarile mai multor retele
europene existente, inclusiv ale celor instituite prin
intermediul Societdtii Europene de Endocrinologie
(European Society of Endocrinology — ESE) si al
Societatii Europene pentru Endocrinologie Pediatrica

(European Society for Paediatric Endocrinology —
ESPE) si ale celor dezvoltate prin actiuni COST.

Endo-ERN vizeazd sa asigure traiectorii de dia-
gnostic, tratament, Ingrijire de calitate si rezultate
cuantificabile Tmbundtatite pentru pacientii care

sufera de boli endocrine rare, facilitand colabo-
rarea si formarea profesionala multidisciplinara
si transfrontaliera si ascultand pacientii.

COORDONATORUL RETELEI

Profesor Alberto M. Pereira

Centrul Medical Universitar Leiden,

Tdrile de Jos
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Bolile renale rare si complexe cuprind 0 gama
largd de afectiuni congenitale, ereditare si
dobandite. Se estimeaza ca cel putin doua
milioane de europeni sufera de afectiuni renale
rare, cu glomerulopatii si malformatii renale
congenitale, fiecare dintre acestea inregistrand
aproximativ un milion de cazuri. Tn plus, tubu-
lopatiile ereditare, afecti-
unile tubulo-interstitiale si
microangiopatiile trombo-
tice reprezinta un numar
de boli rare si foarte rare
cu Tnalta relevanta clinica.

Instrumentele ultramo-
derne de diagnosticare
pot sd ofere informatii
valoroase despre prognosticul bolii si optiu-
nile terapeutice. Cu toate acestea, accesul la
teste nu este universal. Din cauza diagnostica-
rii si a tratamentului ntarziat, multe afectiuni
renale rare evolueazd spre insuficienta renala.

Aceasta RER va urmdri sa Tmbundtdteascd stan-
dardele serviciilor de diagnosticare si tratament
din ntreaga Europd. Reteaua va stabili un con-
sens privind algoritmii rationali de diagnosticare
pentru pacientii care prezinta semne si simp-
tome ale bolii renale, inclusiv criterii standard
pentru testarea genetica Tn cazurile Tn care se

suspecteaza afectiuni renale ereditare. Pe baza
unei analize Tn detaliu a tratamentelor disponi-
bile, grupurile de lucru vor defini ulterior deme-
rsurile clinice pentru gestionarea terapeutica.

Serviciile de consultanta online vor Tmbundtdti
gestionarea cazurilor noi si complexe. Accesul
la consiliul consultativ virtual va fi completat
de masuri administrative pentru a facilita
deplasarea pacientului la centre speciali-
zate daca este necesar, in conformitate cu
directiva UE privind drepturile pacientilor Tn

cadrul asistentei medicale transfrontaliere si
regulamentul privind securitatea sociala. Se
vor dezvolta o serie de seminare online pentru
educarea si formarea cadrelor medicale.
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Plusvaloare pentru pacienti
Si profesionisti

Pacientii care suferd de boli rare si complexe
pot sta ani intregi fard a primi un diagnostic
clar. Aceasta este o experienta frustrantd si
dezolantd pentru pacienti si familile acestora.
Multe dintre persoanele care traiesc cu aceste
afectiuni sunt copii, a cdror dezvoltare este grav
afectatd pe masura ce acestia avanseazd prin
sistemul de sanatate, uneori consultand mai
multi specialisti, In cautarea unui diagnostic.

RER Tmbunatdtesc nivelul de informare al
publicului si al profesionalistilor cu privire la
afectiunile rare si la manifestarea complicatd
a bolii, sporind astfel probabilitatea unui dia-
gnostic timpuriu si corect si a unui tratament
eficient, daca acesta este disponibil.

Retelele sunt o platforma pentru dezvoltarea
de orientdri, formarea profesionala si schim-
bul de cunostinte. RER pot facilita realiza-
rea unor studii clinice de mare amploare cu
scopul de a Tmbundtdti nivelul de Tntelegere
a bolii si de a dezvolta medicamente noi
prin colectarea unei cantitati mari de date
privind pacientii.

Pentru cadrele medicale specializate, RER
reprezinta oportunitatea de a dezvolta o
retea de colaborare profesionala cu experti
care Tmpartdsesc aceeasi viziune din intreaga

Europd — punand capat izoldrii profesionale
cu care se confrunta multi experti in boli rare.

Inovarea furnizdrii de servicii de asistenta medi-
cala este piatra de temelie a sistemului RER,
prin dezvoltarea de modele noi de asistentd
medicald, solutii de servicii si instrumente de
e-Sandtate, precum si solutii si dispozitive medi-
cale inovatoare, care schimba modul Tn care
este fumnizat tratamentul. RER sunt incubatoare
pentru dezvoltarea de servicii digitale pentru
fumizarea de asistenta medicald virtuald.

RER vor contribui la stimularea economiilor
de scard si la asigurarea unei utilizdri mai

Retelele sunt o
platformd pentru
dezvoltarea de orientdri,
Jformarea profesionald si
schimbul de cunostinte.

eficiente a resurselor, cu un impact pozitiv
asupra sustenabilitdtii sistemelor nationale
de asistenta medicala. Retelele sunt o mar-
turie vizibila a ceea ce se poate realiza prin
solidaritate Tn Europa.
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RER Tn materie de afectiuni

ale oaselor (ERN BOND

Bolile rare ale oaselor includ afectiuni legate
de formarea, modelarea, remodelarea si
deplasarea oaselor si defecte ale cailor de
reglare ale acestor procese. Acestea cauzeaza
o statura micd, deformarea oaselor, anomalii
ale dintilor, dureri, fracturi si handicapuri si
pot influenta negativ functiile neuromuscu-
lare si hemopoieza.

ERN BOND reuneste toate
bolile rare ale oaselor —
congenitale, cronice si de
origine genetica — care
afecteazd cartilajul, oasele
si dentina. Reteaua se con-
centreaza in prima faza pe
boala oaselor fragile (oste-
ogenesis imperfecta - Ol),
pe rahitismul hipofosfate-
mic vitamino-D rezistent (XLH) si pe acondro-
plazie (ACH) ca afectiuni principale, pe baza
prevalentei bolilor, a dificultdtii n diagnosticare
si gestionare si a terapiei emergente noi, ina-
inte de a trece la afectiuni mai rare odata cu
stabilirea unor aborddri sistematice.

Prin colaborarea cu pacientii, reteaua BOND
va dezvolta mdsuri bazate pe experienta
si evolutia raportate de pacienti. Reteaua
va dezvolta orientdri, care vor conduce la

Prin colaborarea cu pacientii,
reteaua BOND va dezvolta
mdsuri bazate pe experienta si
evolutia raportate de pacienti.

e

dezvoltarea si diseminarea celor mai bune
practici. Pe mdsura ce sunt dezvoltate noi
terapii, reteaua va lucra pentru a asigura
accesul rapid la studii al pacientilor afectati.

BOND va permite dezvoltarea aptitudinilor
prin platforme de e-Sanatate si de teleme-
dicing, aldturi de vizite de lucru, cursuri de
formare si activitati de diseminare. Reteaua
vizeaza reducerea timpului necesar pentru
stabilirea diagnosticului prin reducerea testelor

inadecvate, Tmbundtatirea acuratetei diagnos-
ticdrii si introducerea de tratamente noi viabile,
care vor fi disponibile Tn urmatorii 2-3 ani.

COORDONATORUL RETELEI

Dr. Luca Sangiorgi

Institutul Ortopedic Rizzoli, Bologna,
Italia
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Cum se aproba RER

Statele membre ale UE joacd rolul principal in
desemnarea si dezvoltarea retelelor europene
de referinta. Pentru a obtine statutul de RER,
membrii retelei au raspuns la un apel lansat
de Comisia Europeana. Acestia au fost eva-
luati de cdtre un organism independent de
evaluare (IAB) care a ntocmit rapoarte privind
fiecare candidat. Comitetul statelor mem-
bre (BoMS) a decis ulterior asupra aprobarii
candidaturii RER.

BoMS este format din reprezentanti ai tutu-
ror statelor membre ale UE si ai Norvegiei si
joacd un rol activ in dezvoltarea strategiei
RER. BoMS continua sa monitorizeze mem-
brii RER, sa evalueze candidatii care doresc
sa se alature retelei existente si sa aprobe
eventuale retele viitoare.

JAcest lucru aduce
beneficii practice in ceea
ce priveste ingrijirea
pacientilor si gestionarea
retelelor.”

Tarile care nu sunt reprezentate n cadrul
unei RER aprobate pot participa prin inter-
mediul furnizorilor de asistenta medicald
care sunt desemnati de catre statele mem-
bre drept centre nationale ,asociate” si/sau
,colaboratoare”.

Criterii-cheie

abordare orientata cdtre pacient
si motivata clinic;

10 membri in cel putin
8 tari;

evaluare independentd solida;

11
ndeplinirea criteriilor de aderare
la retea si in calitate de membru;

certificare si aprobare din partea
autoritdtilor nationale.

Profesorul Katarzyna Kotulska-Jézwiak, medic primar
neurolog si unul dintre reprezentantii Poloniei Tn cadrul
BoMS, a declarat cd expertii si pacientii au fost consultati
la stabilirea componentei retelelor europene de referintd.

,LAm dorit sd stabilim retele care se concentreazd
pe domenii individuale de boald pentru a indeplini
asteptdrile pdrtilor interesate”, a declarat aceasta.
,Acest lucru aduce beneficii practice in ceea ce priveste
ingrijirea pacientilor si gestionarea retelelor.”
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In serviciul pacientilor care sufera de boli rare, complexe si cu prevalenta redusi

RER Th materie de anomalii  &s:*3
craniofaciale si boli ORL FHL
(ERN CRANIO)

Anomaliile craniofaciale congenitale includ
cazurile de copii nascuti cu pdrti ale creieru-
lui, ale craniului si/sau ale fetei subdezvoltate
sau prost dezvoltate, care conduc la probleme
functionale semnificative si dificultati de ordin
psihosocial. Pacientii nece-
sitd monitorizare si trata-
ment de la nastere pand la
varsta adulta. Cunostintele
clinice si publice pri-
vind multe dintre aceste
manifestari sunt reduse,
jar diagnosticarea poate
fi extrem de dificila.

RER abordeaza mai multe lacune ale servi-
ciilor de asistenta medicald prin Tmbunatati-
rea semnificativd a familiarizdrii personalului
medical primar cu anomaliile craniofaciale.
Reteaua dezvolta cursuri de formare privind
multiple afectiuni, care se vor pune la dis-
pozitia publicului prin intermediului unui site
web cu acces deschis.

Membrii conlucreaza pentru a Tmbundtati
educatia, instruirea si cercetarea Tn stransd
colaborare cu organizatiile de pacienti. In cazul

Reteaua dezvolta cursuri de
Jformare privind muiltiple afectiuni,
care se vor pune la dispozitia
publicului prin intermediului unui
site web cu acces deschis.

L

n care nu exista organizatii de pacienti, se
consultd grupuri de discutii formate din paci-
enti. ERN CRANIO evalueaza tipul si durata
interventiilor chirurgicale din cadrul centre-
lor participatoare pentru a pune n lumina
impactul acestora si cele mai bune practici
de referinta Tn Europa.

Prin colectarea de date privind evolutiile
pe termen lung ale unor afectiuni variate,
reteaua va contribui la consilierea paci-
entilor si a parintilor si poate redirectiona

concentrarea spre domenii care nu au primit
suficienta atentie. Reteaua va sprijini detec-
tarea unor noi factori genetici etiologici prin
sporirea numadrului de participanti la studiile
de cercetare.

COORDONATORUL RETELEI

Profesor Irene Mathijssen
Centrul Medical Erasmus,
Tdrile de Jos
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RER Tn materie de o5 i
epilepsie (EpiCARE) e

Epilepsia afecteaza cel putin sase milioane
de oameni din Europa. Terapiile antiepilep-
tice traditionale ajutd Tntre 60% si 70 %
dintre pacienti sa evite crizele epileptice.
Tn cazul pacientilor care sufera de epilep-
sie refractard, perspectiva clinica nu este
incurajatoare.

Tn mod traditional, epilepsia a fost tratata
ca o boald individuald, nsa aceste afectiuni
sunt vazute din ce Tn ce mai des ca fiind un
grup de boli rare si complexe. ORPHANET —
portalul dedicat bolilor rare si medicamen-
telor orfane- enumera 137 de afectiuni care
au epilepsia drept simptom predominant. Cu
toate acestea, multi pacienti raman nedia-
gnosticati si nu au acces la tratament.

Reteaua si-a propus: sa asigure acces si uti-
lizare deplind a evaludrii pre-chirurgicale si
a interventiilor chirurgicale pentru epilepsie;
sd sporeasca diagnosticarea cauzelor rare
ale epilepsiei; sa Tmbunatdteascd identifica-
rea pacientilor care sufera de cazuri rare de
epilepsie care sunt tratabile; sa sporeasca
accesul la asistentd medicald specializatd
pentru cauzele rare; si sd Tncurajeze cer-
cetarea Tn ceea ce priveste tratamentele
etiotrope inovatoare pentru epilepsiile rare
si complexe.

ﬁ
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Reteaua EpiCARE urmdreste sd
creascd numdrul pacientilor fara
crize epileptice in Europa.

EpiCARE porneste de la realizarile proiectului
pilot ERN E-pilepsy, care s-a concentrat pe
sporirea nivelului de informare si a accesibi-
litatii privind chirurgia epilepsiei, pentru per-
soane atent selectate, utilizand intr-un mod
eficient instrumentele online si discutiile cu
echipele pluridisciplinare. Reteaua EpiCARE,
care include participanti activi din organizatii
de pacienti, urmdreste sa creasca numadrul
pacientilor fdrd crize epileptice n Europa.

Profesor Helen Cross

COORDONATORUL RETELEI

Great Ormond Street Hospital for
Children, NHS Trust, Regatul Unit
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RER Tn materie de cancer &3

la adulti (tumori solide)

(ERN EURACAN)

S-au identificat mai mult de 300 de cazuri rare
de cancer. ERN EURACAN acopera toate formele
de cancer cu tumori solide in randul adultilor, gru-
pandu-le in 10 domenii care corespund clasificarii
RARECARE si ICD10. Gestionarea cancerelor rare
implica provocari semnifica-
tive In ceea ce priveste dia-
gnosticarea, uneori avand
consecinte majore asupra
calitatii vietii si a evolutiei
pacientului. De asemenea,
gestionarea inadecvatd a
acestor pacienti poate con-
duce |a cresterea riscului de
recidiva si la riscul de deces.

ERN EURACAN Tmpdrtaseste cele mai bune prac-
tici si stabileste centre de referinta pentru formele
rare de cancer. De asemenea, aceasta stabileste
orientdri actualizate periodic pentru practicile cli-
nice de diagnosticare si terapeutice. Reteaua si-a
propus sa acopere toate tdrile UE Tn urmatorii cinci
ani si sd dezvolte un sistem de trimitere pentru
a asigura ca cel putin 75 % dintre pacienti sunt
tratati intr-un centru EURACAN. Aceasta ummdreste
sd amelioreze rata de supravietuire a pacientilor,
sa producd instrumente de comunicare Tn toate
limbile pentru pacienti si medici si s& dezvolte
baze de date si banci de tumori multinationale.

Reteaua si-a propus sa acopere
toate tdrile UE in urmdtorii cinci
ani si sa dezvolte un sistern de
trimitere pentru a asigura cd cel
putin 75 % dintre pacienti sunt
tratati intr-un centru EURACAN.

Reteaua europeand de referintd pomeste de la
realizarile retelelor clinice si de cercetare pre-exis-
tente, care au efectuat cu succes studii clinice
prin intermediul Organizatiei Europene pentru
Cercetarea si Tratarea Cancerului (European
Organisation for Research and Treatment of
Cancer — EORTC) si stabileste orientari prin
intermediul EORTC si al Societdtii Europene de
Oncologie Medicala (European Society for Medical
Oncology — ESMO). De asemenea, RER benefici-
aza de eforturile retelelor instituite de Societatea
Europeana de Tumori Neuroendocrine (European
Neuroendocrine Tumour Society — ENETS) si

Reteaua pentru Cancerele Tesutului Conjunctiv
(Connective Tissues Cancer Network — Conticanet),
precum si de mai multe proiecte de cercetare
la nivelul UE.

COORDONATORUL RETELEI

Profesor Jean-Yves Blay
Centre Léon Bérard,
Lyon, Franta
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Statele membre
n rolul principal

Paul Boom reprezintd Tdrile de Jos Tn cadrul
comitetului statelor membre (BoMS). BoMS
este actorul-cheie Tn determinarea viito-
rului retelelor europene de referinta (RER)
si Tn Tmbunatatirea acestora. ,Legislatia
clarifica faptul ca statele membre ocupa rolul
principal”, a afirmat acesta. ,Autoritdtile nati-
onale sunt cele care stabilesc daca candidatii
RER au indeplinit criteriile n ceea ce priveste
calitatea, implicarea pacientului si guvernanta.”

Potrivit lui Boom, statele membre depun efor-
turi si la nivel national pentru a asigura cd RER
sunt bine conectate la serviciile de sandtate
nationale. ,RER nu trebuie sa se transforme
n insule de excelentd individuale, care func-
tioneaza izolat’, a declarat acesta. ,Acestea
au legaturi bune cu spitalele si serviciile de
ngrijire medicala primard si aduc beneficii
comunitdtilor in localitdtile de origine si acordd
sprijin pacientilor din intreaga Europd.”

Analizand mai Tn detaliu impactul RER, dl
Boom a declarat ca retelele marcheazd un
capitol nou si interesant al cooperarii euro-
pene Tn domeniul sanatdtii. Acestea sunt un
exemplu clar al modalitatii in care statele
membre conlucreaza pentru a adauga valoare
cetdtenilor. ,Din punctul meu de vedere, RER
ar putea servi drept platforma pentru dezvol-
tarea instrumentelor de e-Sandtate si ar putea
coopera si mai mult in privinta bolilor cronice
mai comune”, a afirmat acesta. ,Acum avem
o platforma pe care putem sa construim; o
oportunitate pentru ca statele membre sa se
reuneasca pentru a vorbi despre provocdrile
comune din domeniul sdnatatii si pentru a
gandi transfrontalier.”

JAcum avemn o
platformd pe care
putem sa construimy

0 oportunitate pentru
ca statele membre sd
se reuneascd pentru a
vorbi despre provocdrile
comune din domeniul
sanatatii si pentru a
géndi transfrontalier.”
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RER Tn materie de
boli hematologice
(EuroBloodNet)

Bolile hematologice implica anomalii ale celule-
lor sanguine si osteomedulare, ale organelor lim-
foide si ale factorilor de coagulare, iar aproape
toate sunt rare. Acestea pot
fi subimpdrtite Tn sase
cateqorii: defecte rare ale
celulelor rosii; insuficienta
maduvei osoase; tulburari
de coagulare rare; hemo-
cromatoza si alte tulburari
genetice rare ale sintezei
de fier; afectiuni mieloide;
si afectiuni limfoide.

Diagnosticarea bolilor hematologice rare (RHDs)
necesita cunostinte clinice considerabile si
acces la 0 gama larga de servicii de laborator
si tehnologii de imagistica. Aceste teste per-
mit clasificarea precisa a bolii potrivit criteri-
ilor WHO, folosind sisteme intermnationale de
evaluare si, dacd este posibil, markeri biologici.

Avand n vedere aceste cerinte si faptul ca
RHDs sunt foarte rare, diagnosticarea este
adesea ignoratd sau intarziatd, in special in
randul pacientilor in varstd. Tratamentul este,
de asemenea, adesea dificil din cauza infras-
tructurilor si echipelor specializate necesare

In unele tdri sunt instituite
programe de preventie pentru
anumite afectiuni, insa este
necesard armonizarea de urgentda
in domeniul screeningului.

si a dificultdtii de a accesa tratamente spe-
cifice, precum transplantul alogen de celule
stem sau factorii de coagulare.

Tn unele t&ri sunt instituite programe de pre-
ventie pentru anumite afectiuni, insa este
necesara armonizarea de urgenta in dome-
niul screeningului.

EuroBloodNet, cu experienta dobandita gra-
tie Retelei Europene pentru Anemii Rare si
Congenitale (European Network for Rare and
Congenital Anaemias — ENERCA) finantate de
UE si Asociatiei Europene de Hematologie
(Haematology Association — EHA), va urmari:

sd amelioreze accesul pacientilor RHD la asis-
tentd medicald; s& promoveze orientari si cele
mai bune practici; sa imbundtdteascd forma-
rea si schimbul de informatii; s ofere consili-
ere clinicd unde existd un deficit de expertiza
la nivel national; si sa sporeascd numarul de
studii clinice n acest domeniu.

COORDONATORUL RETELEI

Profesor Pierre Fenaux

Hépital Saint-Louis,
Paris, Franta
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In serviciul pacientilor care suferi de boli rare, complexe si cu prevalenta redusi

ERN eUROGEN)

Afectiunile urogenitale rare si complexe pot
necesita corectii chirurgicale, adesea pe par-
cursul perioadei neonatale sau Tn copilarie.
Incontinenta urinara si fecald este o povara
grea pentru pacientii copii, adolescenti si
adulti. Persoanele afectate necesitd Tngri-
jire pe tot parcursul vietii din partea unor
echipe multidisciplinare formate din experti
care planifica si realizeaza interventii si oferd
sprijin psihologic si fizioterapie post-operatorii.

eUROGEN va oferi orientari evaluate inde-
pendent privind cele mai bune practici si vor
fmbunatati partajarea rezultatelor. Tn pre-
mierd, reteaua va oferi capacitatea de a
urmari evolutia pacientilor pe termen lung,
pe o perioada cuprinsa Tntre 15 si 20 de ani.

Reteaua va colecta date si materiale Tn
cazurile Tn care acestea lipsesc, va dezvolta
orientdri noi, va crea o baza de informatii
pentru cele mai bune practici, va identifica
variatiile de practicd, va dezvolta programe
educationale si de formare profesionald, va
stabili agenda de cercetare n colaborare cu
reprezentantii pacientilor si va face schimb
de cunostinte prin participarea Tn echipe

In premierd, reteaua va oferi

capacitatea de a urmdri evolutia

pacientilor pe termen lung,

pe o perioadd cuprinsd intre
155si 20 de ani.

multidisciplinare virtuale. Pana in 2020, cel

putin 50 de specialisti noi pentru boli uro-
genitale rare si complexe vor beneficia de
formare profesionala specificd si programe
de burse dezvoltate de eUROGEN.

COORDONATORUL RETELEI

Profesor Christopher Chapple
Sheffield Teaching Hospitals
NHS Foundation Trust,

Regatul Unit

Tn cele din urma, reteaua urmdareste sa obtina
progrese inovatoare Tn medicind si sa Tmbu-
natdteascd diagnosticarea si tratamentul
pacientilor.
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RER Tn materie de

boli neuromusculare
(ERN EURO-NMD)

Bolile neuromusculare (NMD) apar de la o varsta
timpurie pand la varsta adultd si sunt caracte-
rizate de slabiciune si atrofie musculard, Tnsa
pot fi asociate si cu alte simptome, inclusiv obo-
seald, durere, amortire, cecitate, dificultate la
nghitire, dificultate la
respirare si insuficienta
cardiacd. Majoritatea
NMD sunt progresive
si debilitante, reducand
durata de viata si cali-
tatea vietii.

Existd lacune si dispa-
ritdti semnificative Tn
ceea ce priveste acce-
sul la diagnosticare si tratament la nivelul
Europei. Provocarile majore pentru ameliora-
rea evolutiei includ Tntarzierea trimiterii de la
serviciile de Tngrijire medicald primard la un
centru specializat si gestionarea tranzitiei de
la servicii pediatre la cele destinate adultilor.

ERN EURO-NMD reuneste cei mai mari experti din
Europa pentru a oferi pacientilor acces la serviciile
acordate de specialisti prin intermediul consultd-
rilor virtuale si in persoand. Reteaua si-a propus
sa reduca timpul necesar pentru diagnosticare

Reteaua si-a propus sd reducd timpul
necesar pentru diagnosticare cu 40 %
in primii cinci ani, sd Tmbundtdateascad
rezultatele diagnosticdrii cu 159 si
sd sporeascd accesul la parcursuri de
ingrijire adecvate.

cu 40% Tn primii cinci ani, sa Tmbundtdteasca
rezultatele diagnosticarii cu 15% si sd sporeasca
accesul la parcursuri de ingrijire adecvate.

Tn plus, ERN EURO-NMD va dezvolta orien-
tari noi si va oferi profesionistilor din dome-
niul sdndtatii si pacientilor informatii privind
cele mai bune practici specifice anumitor boli.
Cunostintele generate si dobandite de retea
vor fi accesibile la scara largd prin intermediul
instrumentelor de e-Sdndtate. Avand la baza
0 mostenire putemicd Tn domeniul cooperdrii,

reteaua va Tncuraja si colabordrile cu poten-
tialul de a stimula cercetarea si dezvoltarea
de terapii care sa abordeze necesitati ale
pacientilor care nu au fost Tndeplinite.

COORDONATORUL RETELEI

Profesor Kate Bushby
Newcastle upon Tyne Hospitals NHS
Foundation Trust, Regatul Unit




In serviciul pacientilor care suferd de boli rare, complexe si cu prevalenti redusi

Europa: un centru global
de excelenta

Retelele europene de referinta au devenit
operationale Tn martie 2017. Desi aceste
retele sunt inca noi, iar scopul lor principal este
de a Imbunatati viata oamenilor din Europa
care suferd de boli rare si complexe, acestea
vor avea un impact global.

RER vor exploata cele mai bune practici
daca acestea exista si le va crea dacd
acestea lipsesc. Retelele vor contribui
la transformarea Europei intr-un cen-
tru de activitate pentru afectiunile rare
si complexe.

Spre exemplu, RER vor fi bine plasate pentru
a pune Tn aplicare orientdrile privind bunele
practici. Pentru afectiunile unde nu exista
orientdri pentru diagnosticare sau tratament,
retelele pot avea capacitatea sa dezvolte
orientari si cele mai bune practici.

De asemenea, punand n legdtura expertii
cu pacientii, RER au potentialul de a faci-
lita studiile clinice si interventiile terapeutice
de testare. Astfel, RER vor deveni lidere ale
inovdrii Tn numeroase domenii de boli rare.

Modelul RER are potentialul de a deveni un
exemplu pentru altii. Instrumentele ultramo-
deme de e-Sandtate dezvoltate pentru a faci-
lita colaborarea transfrontalierd in Europa pot
avea si potentialul de a incuraja colabordrile
internationale, imbunatatind in acelasi timp
accesul la asistenta medicald.

RER vor exploata cele
mai bune practici dacd
acesteq existd

si'le va crea dacd
acestea lipsesc.
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RER Tn materie de boli
oculare (ERN EYE)

Bolile oculare rare (RED) sunt principala
cauzad a tulburarilor de vedere si a cecita-
tii In randul copiilor
si al tinerilor adulti
din Europa. Mai mult
de 500 de RED sunt
enumerate in porta-
lul pentru boli rare
si medicamente
orfane (ORPHANET).
Acestea includ boli
mai prevalente pre-
cum retinopatia pig-
mentard, care are o
prevalentd estimatd
de 15000, precum si afectiuni foarte rare,
care au fost descrise doar o datd sau de doud
ori in literatura medicald de specialitate.

ERN EYE abordeaza aceste afectiuni in patru
grupuri tematice: boli rare ale retinei, boli rare
neuro-oftalmologice, boli rare de oftalmologie
pediatricd si afectiuni rare ale segmentului
anterior al ochiului.

Tn plus, sase grupuri transversale de lucru
abordeaza chestiuni comune celor patru
teme principale. Grupuri de lucru aditionale

Principalul obiectiv al retelei
este dezvoltarea unei clinici
virtuale — cunoscutd sub
denumirea EyeClin — pentru a
garanta cea mai bund acoperire
a RED si a facilita diserninarea
transfrontalierG a expertizei.

se concentreaza pe domenii specifice, inclusiv
testele genetice, registrele, cercetarea, edu-
catia, comunicatiile si pacientii.

Principalul obiectiv al retelei este dezvoltarea
unei clinici virtuale — cunoscuta sub denu-
mirea EyeClin — pentru a garanta cea mai
buna acoperire a RED si a facilita diseminarea
transfrontaliera a expertizei.
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COORDONATORUL RETELEI

Profesor Hélene Dollfus
Hépitaux Universitaires de Strasbourg,
Franta
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RER Tn materie de
sindroame de tumori
genetice (ERN GENTURIS)

Bolile cu sindroame de tumori genetice presu-
pun mutatii genetice ereditare care predispun
semnificativ persoanele la dezvoltarea de
tumori. Riscul de cancer pe tot parcursul vietii
poate fi si de 100 %. Desi existd o diversitate
considerabild a organelor care pot fi afec-
tate, persoanele afectate de aceste afectiuni
se confruntd cu dificultdti
similare: intarzierea dia-
gnosticarii, lipsa preven-
tiei in randul pacientilor
si a rudelor sandtoase si
gestionarea terapeutica
defectuoasd. In prezent,
doar 20 %-30 % dintre
oamenii cu sindroame
de tumori genetice au
fost diagnosticati.

ERN GENTURIS depune eforturi pentru: a imbu-
natati identificarea acestor sindroame, a mini-
miza variatiile n evolutiile clinice, a concepe si
pune n aplicare orientari, a dezvolta registre
si banci biologice, a sprijini cercetarea si a
acorda mai multd putere pacientilor. Reteaua
va educa publicul si profesionistii din dome-
niul sanatatii si va stimula schimbul de cele
mai bune practici la nivelul Europei. Accesul

In prezent, doar 209%-30%
dintre oamenii cu sindroame
de tumori genetice au fost
diagnosticati.

la asistenta medicala multidisciplinard va
fi Imbundtatit cu modele si standarde noi
pentru impadrtdsirea si dezbaterea cazuri-
lor complexe. Reteaua sporeste calitatea si
interpretarea testelor genetice si sporeste
participarea pacientilor in cadrul programelor
de cercetare clinica.

ERN GENTURIS va coopera cu alte RER pentru
a Tmbunatati ingrijirea acordata pacientilor cu
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sindroame de tumori genetice care suferd de
afectiuni care intra Tn domeniul de expertiza
al unei alte retele.

COORDONATORUL RETELEI

Profesor Nicoline Hoogerbrugge
Centrul Medical Universitar Radboud,
Tdrile de Jos
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Colaborarea n actiune

Tehnologia informatiilor (T1) si instrumentele
de e-Sandtate pot juca un rol important in
facilitarea colaborarii. RER sunt conectate prin
intermediul unei platforme Tl dedicate, prin care
un coordonator de retea poate convoca consilii
consultative ,virtuale” formate din specialisti
medicali folosind instrumentele de telemedi-
cind pentru a evalua sanatatea unui pacient
n vederea diagnosticdrii sau a tratamentului.
Aceastd platformd permite profesionistilor din
domeniul medical, care anterior ar fi gestionat
singuri cazurile rare si complexe, sd se consulte
si sa caute o opinie secundara de la colegi din
acelasi domeniu. O caracteristica centrald a
acestor instrumente este interoperabilitatea.

Multumita tehnologiei, pozitionarea geografica
nu mai trebuie sa constituie un impediment
pentru lucrul Tn echipe dispersate. In anumite
cazuri, conferintele prin telefon sau video sunt
suficiente. Tn alte cazuri, retelele pot utiliza
sisteme dedicate pentru a partaja probe de
tesut sau imagini de Tnalta rezolutie ale unor
afectiuni complexe. De asemenea, aceste
tehnologii pot fi utilizate si drept registru de
cazuri, contribuind la construirea unei banci
mari de cazuri pentru studii ulterioare.

Spre exemplu, dupa partajarea in conditii de
siguranta a datelor de patologie sau de radi-
ologie, membrii retelei se pot autentifica, pot

Partenerii afiliati

RER si-a propus sa ofere valoare addu-
gatd reala tuturor statelor membre ale UE.
Legislatia relevanta permite tarilor care nu
sunt reprezentate n cadrul unei RER apro-
bate sa participe prin intermediul fumizorilor
de asistenta medicala care sunt desemnati de
catre statele membre drept centre nationale
,asociate” si/sau ,colaboratoare”.

De asemenea, statele membre au posibili-
tatea sa desemneze un centru national de
coordonare pentru a tine legatura cu toate
RER. Comitetul statelor membre al RER sta-
bileste cadrul comun pentru desemnarea si
integrarea respectivelor tipuri de centre in
cadrul RER. Cu toate acestea, este esential
ca desemnarea partenerilor afiliati de cdtre

vizualiza imaginile si comenta n privinta lor
ntr-un mediu inchis. Medicul curant rdmane
responsabil in ceea ce priveste tratarea paci-
entului, insa acesta poate apela la RER drept
sursa importantd de sprijin.

Multumita tehnologie,
pozitionarea geografica
nu mai trebuie sa
constituie un impediment
pentru lucrul in echipe
dispersate.

statele membre sd se realizeze prin proceduri
deschise, transparente si robuste.

Primii parteneri afiliati vor fi desemnati de
anumite state membre pand la sfarsitul anu-
lui 2017.
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RER Tn materie de

boli cardiace
(ERN GUARD-HEART)

Bolile cardiace rare se pot manifesta n orice
moment al vietii si sunt, ’n mare parte, gene-
tice. Aceste afectiuni sunt caracterizate de o
gama larga de simptome
si semne care variaza nu
doar de la boald la boald,
cisi de la pacient la pacient.
Toate aceste boli cardiace
au o predispozitie unicd la
moarte subitd la o varsta
tandrd si apar, de obicei, I
randul unor oameni care
altfel sunt sdnatosi.

Reteaua GUARD-HEART

a identificat urmatoarele

domenii tematice: boli ere-

ditare care tin de activitatea electrica a inimii,
cardiomiopatii ereditare, malformatii cardi-
ace congenitale si alte afectiuni cardiace rare.
Aceste teme se bazeazd pe orientarile clinice
ale Societdtii Europene de Cardiologie (European
Society of Cardiology — ESC), Clasificarea inter-
nationala a bolilor (International Classification
of Diseases — ICD10) si ORPHANET.

ERN GUARD-HEART urmareste sd consolideze
coordonarea expertizei si a resurselor pentru

ERN GUARD-HEART urmdreste
sd consolideze coordonarea
expertizei si a resurselor pentru
a facilita gruparea cunostintelor
multidisciplinare, care vor fi
cartografiate si diseminate
publicului neavizat.

a facilita gruparea cunostintelor multidiscipli-
nare, care vor fi cartografiate si diseminate
publicului neavizat.

Serviciile de asistenta medicald vor fi fumizate
prin intermediul unei platforme comune de e-Sa-
ndtate. Acest lucru va asigura un acces mai
mare la expertiza pacientilor si profesionistilor
din domeniul sandtatii din intreaga Europa. Prin
ncurajarea cooperarii stranse ntre experti, se
vor dobandi si impdrtdsi noi cunostinte stiintifice

pentru a sprijini dezvoltarea de proceduri noi de
diagnosticare si tratament si identificarea unor
forme rare de boli cardiace.

COORDONATORUL RETELEI

Profesor Arthur Wilde
Centrul Medical Academic,
Amsterdam, Tdrile de Jos
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RER Tn materie de
anomalii ereditare

si congenitale (ERNICA)

ERNICA abordeaza malformatiile si bolile
congenitale care apar timpuriu si necesitd
asistenta medicala multidisciplinard si moni-
torizare pe termen lung si examineaza tran-
zitia spre viata adulta.

Reteaua este organizata in jurul a doud fluxuri
principale de lucru armonizate cu clasificarea
ORPHANET si ICD10. Un flux de lucru vizeaza
malformatiile sistemului digestiv, iar celalalt
vizeazd malformatiile diafragmei si ale pere-
telui abdominal. Cel de-al doilea flux de lucru
este format din grupuri de lucru care acopera
malformatiile esofagului si un grup care aco-
perd bolile gastroenterologice si intestinale.
Acest grup include si un subgrup specializat in
insuficienta intestinald. Fiecare grup de lucru
are Tn componenta propriile grupuri speciale
care se concentreazd pe anumite boli.

Pentru cateva dintre aceste boli rare, rata mor-
talitdtii poate fi si de 50 %. ERNICA vizeaza
sa Tmbundtateasca calitatea serviciilor de
asistenta medicald oferite pacientilor si sa
reducd impactul pe termen lung al aces-
tor boli rare Tn randul sugarilor. Reteaua va
facilita colabordrile Tn domeniul cercetarii,

avand capacitatea de a dezvolta orientari
clinice bazate pe dovezi. De asemenea, se va
fmbunatati si accesul la tehnici si tratamente
chirurgicale noi.

ERNICA este un ,loc de Tntalnire” al asocia-
tiilor nationale de pacienti si al personalului
medical, inclusiv al asistentelor si al altor
profesii dedicate Tmbunatatirii evolutiei
pacientilor.

Pentru cGteva dintre aceste

boli rare, rata mortalitatii poate

f1si de 50%.

COORDONATORUL RETELEI

Profesor René Wijnen
Centrul Medical Erasmus,
Rotterdam, Tdrile de Jos
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RER Tn materie de )
malformatii congenitale sy
Si deﬁuente intelectuale

rare (ERN ITHACA)

Aceastd RER reuneste experti Th malforma-
tii congenitale rare si deficiente intelectuale
rare. Malformatiile congenitale afecteaza
unu din 40 de nou-nascuti. Malformatiile mai
comune, precum gura de lup, beneficiazd deja
de retele bine stabilite. Tn cazul afectiunilor
mai rare, expertiza la nivelul UE este frag-
mentatd. Multe malformatii apar Tmpreund ca
parte din ,sindroamele” asociate cu cresterea,
dezvoltarea sau adaptarea sociald anormald.
S-au descris peste 8000 de sindroame, iar
majoritatea se manifesta cu o frecventd de
mai putin de unu la 2000.

Afectiunile cromozomiale sunt printre cele mai
comune cauze ale malformatiilor si deficien-
telor intelectuale. Noile teste, precum secven-
tierea genomilor si exomilor, au Tmbundtdtit
perspectiva diagnosticului, Tnsa acestea nu
sunt disponibile Tn mod curent n mai mult de
50 % din centrele Tnalt specializate.

Extinderea accesului la aceastd tehnologie
este un obiectiv-cheie al ERN ITHACA. Reteaua
dezvolta si initiative de telesanatate cu echipe

multidisciplinare virtuale n diferite centre ale
UE si va utiliza clinicile virtuale online pentru
a Tmbundtdti accesul la diagnosticare fard a
necesita deplasarea pacientilor.

ERN ITHACA va stabili o retea de colaborare
Tntre pdrinti si pacienti cu scopul de a dezvolta
cele mai bune practici si a initia dezvoltarea
de orientdri unde acest lucru este necesar.
Aceasta va stabili criterii pentru registrele
de date privind pacientii, formarea profesio-
nala avansata a profesionistilor din domeniul

medical si va facilita cercetarea. Reteaua va
lucra Tmpreuna cu retelele existente n dome-
niu si cu RER cu interese complementare, men-
tinand pacientii In centrul activitdtilor lor.

COORDONATORUL RETELEI
Profesor Jill Clayton-Smith

Central Manchester NHS
Foundation Trust,
Regatul Unit
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Conducerea unei retele

europene de referinta

Profesorul de hematologie Pierre Fenaux din
cadrul Hopital Saint-Louis din Paris (Franta)
conduce EuroBloodNet ERN. Potrivit prof.
Fenaux, reteaua EuroBloodNet, formatd din
66 de membri, ofera beneficii semnificative
pacientilor si profesionistilor. ,Scopul RER este
de a se centra pe pacienti; de a imbundtati
accesul la asistenta medicala al persoanelor cu
afectiuni hematologice rare”, a afirmat acesta.
,Aducem diagnostice si tratamente ultramo-
derme Tn centre din Tntreaga Europd unde s-ar
putea sa nu existe know-how-ul necesar.”

Acesta afirma ca aprobarea din partea sta-
telor membre ale UE si a Comisiei Europene
adauga mai multd greutate retelei si imbuna-
tdteste capacitatea acesteia pentru disemina-
rea orientarilor. ,De asemenea, vom dispune
de oportunitati deosebite de informare pri-
vind bolile hematologice rare prin intermediul
sistemelor de educatie medicala continua
(CME)”, a adaugat prof. Fenaux.

Tn cazul clinicienilor, beneficiul zilnic al retelei
se cunoaste atunci cand acestia se confruntd
Cu cazuri rare sau complexe: ,Medicii pot sa
consulte expertiza colegilor din alte tdri —
astfel se pune capdt izoldrii profesionistilor
din domeniul sanatdtii care nu au acces la
colegi care pot sa ofere o parere secundara.”

Exista si alte beneficii potentiale. Prof. Fenaux
a declarat cd punerea Tn legdturd a spitalelor
din Tntreaga Europa va crea o masa critica
de pacienti cu boli rare, astfel deschizand
drumul spre cercetari clinice care anterior
nu erau fezabile.

Aceste legaturi pot servi si drept platforma de
sustinere prin Tncurajarea dezvoltarii de asoci-
atii de pacienti pentru persoanele care suferd
de boli rare si oferirea de pareri experte privind
tratamentele inovatoare. ,Daca un medic local
solicita spitalului Tn care lucreaza acces la un
tratament inovator, reteaua noastra poate
oferi opinia unui expert privind aspectele sti-
intifice ale noii interventii”, a afirmat Prof.
Fernaux. ,Medicii si pacientii din acest domeniu
stiu acum ca nu mai sunt singuri.”

,Medicii pot sG consulte
expertiza colegilor

din alte tdri — astfel

se pune capadt izoldrii
profesionistilor din
domeniul sandtdtii care
nu au acces la colegi
care pot sd ofere o
pdrere secundard.”
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RER Tn materie de bol,

respiratorii

Bolile pulmonare complexe necesita Tngrijire
multidisciplinara Tmpreund cu sprijin psihoso-
cial. Aceasta complexitate se poate datora
mecanismului genetic care sta la baza bolii,
modificarilor secundare si daunelor aduse
altor sisteme de organe.
Diagnosticarea timpurie
si accesul la Ingrijire de
specialitate pot Tmbuna-
tati evolutia multor dintre
aceste afectiuni.

ERN-LUNG abordeaza un
numdr de afectiuni pul-
monare rare si complexe,
inclusiv fibroza pulmonard
idiopaticd, fibroza chistica, bronsiectazia
fibroza non-chisticd, hipertensiunea pulmo-
nara, dischinezia ciliara primard, deficienta de
alfa-1 antitripsind, mezoteliomul, disfunctia
pulmonard cronica in urma transplantului
alogen si alte boli pulmonare rare.

Reteaua urmdreste sd Tmbundtdteasca know-
how-ul la nivelul Europei pentru a avansa
standardele de ingrijire, calitatea vietii si
prognoza n spectrul bolilor pulmonare rare.
Membrii dezvolta si disemineaza orientari
de asistenta medicald, promoveaza abor-
darile tratamentului comun, sporesc accesul

Reteaua urmdreste sa
Imbundtdateascd know-how-
ul la nivelul Europei pentru a

avansa standardele de ingrijire,
calitatea vietii si prognoza in
spectrul bolilor pulmonare rare.

(ERN LUNG)

transfrontalier la diagnosticare si tratament,
initiaza si sprijina registrele de date si aduna
grupuri suficient de mari pentru desfasurarea
studiilor clinice, dezvoltarea medicamentelor
si efectuarea de studii de istorie naturala.

ERN-LUNG oferd pacientilor acces la echipe
interdisciplinare, oferind online opinii secun-
dare privind cazurile complexe, fard a nece-
sita deplasarea pacientilor. Astfel se vor pune
bazele pentru extinderea unui sistem online

de consiliere oferitd de experti prin intermediul
ECORN-CF, proiectul-pilot finantat de UE.

COORDONATORUL RETELEI

Profesor Thomas O.F. Wagner
Klinikum der Johann Wolfgang
Goethe-Universitéit, Frankfurt am
Main, Germania
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RER in materie de =
cancer la copii (hemato- Osy?
oncologie) (ERN PaedCan)

Cancerul pediatric este rar si este clasificat in
multiple subtipuri. Tn conditiile Tn care exista
20000 de copii diagnosticati recent cu can-
cer n Europa si 6000 de pacienti cu cancer
pediatric care mor in fiecare an, acesta
reprezintd cauza princi-
pald a decesului survenit
n urma unei boli n randul
copiilor mai mari de un an.

Ratele medii de supravie-
tuire s-au Tmbundtdtit n
ultimele decenii; pentru
anumite afectiuni, pro-
gresul a fost dramatic, In
timp ce pentru altele, evolutia ramane foarte
proastd. Inegalitdtile semnificative in ceea ce
priveste ratele de supravietuire sunt si ele o
provocare Tn Europa, Tnregistrand evolutii si
mai proaste in Europa de Est.

ERN PaedCan lucreaza la imbundtatirea acce-
sului la asistenta medicald de Tnalta calitate
pentru copiii care suferd de cancer, ale caror
afectiuni necesitd expertiza specializatd si instru-
mente care nu sunt disponibile la scard largd din
cauza volumului scazut de cazuri si a penuriei

Se va implementa o retea
a comitetului pentru tumori
maligne folosind instrumente
Tl pentru a face schimb de
expertizd si sfaturi.

de resurse. Reteaua pomeste de la realizarile
proiectelor anterioare finantate de UE, respectiv
ENCCA, PanCare si EXPO-r-Net. ERN PaedCan
elaboreaza o foaie de parcurs cu centre de spe-
cialitate pentru ca acestea sa fie mai vizibile
furnizorilor de asistentd medicald si pacientilor.
Se va implementa o retea a comitetului pentru
tumori maligne folosind instrumente Tl pentru
a face schimb de expertiza si sfaturi.

Reteaua si-a propus sa creascd ratele de
supravietuire Tn cazul cancerului pediatric si

sa sporeascd calitatea vietii prin incurajarea
cooperdrii, a cercetdrii si a instruirii, avand ca
obiectiv final reducerea inegalitdtilor actuale in
ceea ce priveste rata de supravietuire a copiilor
bolnavi cu cancer si capacitatile de asistentd
medicald din statele membre ale UE.

COORDONATORUL RETELEI

Profesor Ruth Ladenstein

Institutul de Cercetare privind Cancerul

Infantil/Spitalul Pediatric Sf. Ana,
Viena, Austria
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RER Tn materie de boli

hepatice

(ERN RARE-LIVER)

Bolile rare ale ficatului pot provoca leziuni
hepatice progresive conducand la fibroza si
cirozd. Complicatiile cirozei pot conduce la
deces si, In unele cazuri, singurul tratament
eficace este transplantul de ficat. Oboseala,
pruritul n afectiunile colestatice si durerea
si marirea de volum a abdomenului Tn afec-
tiunile chistice afecteazd calitatea vietii in
mod semnificativ.

Tn cazul pacientilor pediatrici, intarzierea
diagnosticdrii si lipsa unei evolutii pozi-
tive si a atingerii unor etape esentiale
pentru dezvoltare reprezinta factori-cheie
impreuna cu provocarea tranzitiei in ceea
ce priveste asistenta medicald pe durata
adolescentei.

ERN RARE-LIVER abordeazd trei teme de boli:
boala hepatica autoimuna, atrezia biliara
metabolica si afectiunile hepatice conexe
si boala hepatica structurala. Tn premiera in
domeniul bolilor hepatice, aceastd retea va
integra pe deplin asistenta medicala pedia-
trica si adultd, axandu-se pe nevoile populatiei
de tranzitie si implicatiile asupra familiilor cu
diagnostic genetic.

\

[\ B

Dezvoltarea unor orientdri actualizate repre-
zinta o prioritate. Orientdrile de asistentd
medicala vor fi puse n aplicare in colabo-
rare cu Asociatia Europeana pentru Studiul
Ficatului (European Association for the Study
of the Liver — EASL) si Societatea Europeand
de Gastroenterologie, Hepatologie si Nutritie
Pediatricd (European Society for Paediatric
Gastroenterology, Hepatology and Nutrition —
ESPGHAN). Acest demers va fi sprijinit prin
standardizarea testelor-cheie de diagnosti-
care si de prognosticare.

29

-
In premierd in domeniul bolilor

hepatice, aceastd retea va
integra pe deplin asistenta

medicald pediatricd si adultd.

Informarea clinicienilor in privinta bolilor hepa-
tice rare si accesul echitabil la optiunile de
tratament Tn evolutie rapida sunt provocdri
importante care vor fi abordate.

COORDONATORUL RETELEI

Profesor David Jones
Newcastle upon Tyne Hospitals
NHS Foundation Trust,

Regatul Unit
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RER Tn materie de bol,

ale tesutului conjunctiv

si musculo-scheletice
ERN ReCONNET)

Bolile rare ale tesutului conjunctiv si muscu-
lo-scheletice (rCTD) cuprind un numar mare
de afectiuni si sindroame, cu un
impact semnificativ asupra stdrii
de bine a pacientului. Acestea
includ afectiunile ereditare si
bolile autoimune sistemice, pre-
cum scleroza sistemica, boli ale
tesutului conjunctiv mixt, miopa-
tiile inflamatorii idiopatice, boli
ale tesutului conjunctiv nedife-
rentiat si sindromul antifosfoli-
pidic. Diagnosticarea intarziatd,
n special n cazul manifestdrilor rare sau
complexe, reprezintd o problema comund.

Aceasta retea grupeaza bolile rCTD Tn trei
grupuri tematice principale: boli autoimune
rare, boli autoimune complexe si boli eredi-
tare rare ale tesutului conjunctiv si muscu-
lo-scheletice.

ReCONNET vizeazd imbundtatirea diagnosticarii
timpurii, a gestionarii pacientilor, a ngrijirii fur-
nizate si a dezbaterii virtuale a cazurilor clinice
n cadrul retelei si cu centrele afiliate. Utilizarea

Reteaua va Imbundtdti cunostintele
stiintifice privind rCTD si va facilita
crearea unei baze de date de mare
amploare pentru identificarea
markerilor biologici sau clinici noi cu
scopul

de a gjuta diagnosticarea.

tehnologiilor informatiei (T1) va facilita inter-
actiunea dintre centre. Reteaua va Tmbundtdti
cunostintele stiintifice privind rCTD si va facilita
crearea unei baze de date de mare amploare
pentru identificarea markerilor biologici sau
clinici noi cu scopul de a ajuta diagnosticarea.

Se vor dezvolta si disemina programe edu-
cationale pentru pacienti si familii si se vor
pune Tn aplicare orientdri si masuri de calitate
noi. Printre prioritdti se numara si protocoale

terapeutice Tmbunatatite si o implicare mai
mare a pacientului.

COORDONATORUL RETELEI

Profesor Marta Mosca
Azienda Ospedaliero Universitaria
Pisana, Italia




In serviciul pacientilor care suferi de boli rare, complexe si cu prevalenta redusi

Politicile nationale
privind bolile rare

Statele membre ale UE sunt responsabile cu
politicile nationale de sandtate si fumnizarea
serviciilor de asistenta medicald. Tn 2009,
Consiliul european al ministrilor sanatdtii* a
recomandat ca tdrile membre sd stabileasca
si sd puna Tn aplicare planuri sau strategii in
sprijinul pacientilor cu boli rare pana la sfar-
situl lui 2013. Potrivit recomandarii, planurile
vor fi concepute pentru:

a orienta si a structura actiunile Tn dome-
niul bolilor rare Tn cadrul sistemelor nati-
onale de sdndtate si sociale;

a integra initiativele la nivel local, regional
si national Tn planuri sau strategii pentru a
asigura o abordare cuprinzatoare;

a defini actiuni prioritare cu obiective si
mecanisme de monitorizare.

Punerea Tn aplicare a planurilor/strategi-
ilor nationale a fost sprijinitd de proiecte
finantate din programele de sanatate
ale UE. n 2009, demersul de axare pe boli

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

rare era relativ nou si inovator in majoritatea
statelor membre si doar patru dintre acestea
aveau planuri nationale puse Tn aplicare. Tn
prezent, 23 de state membre si-au adoptat
planurile/strategiile.

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


http://eur-lex.europa.eu/LexUriServ/LexUriServ.do?uri=OJ:C:2009:151:0007:0010:RO:PDF
http://eur-lex.europa.eu/LexUriServ/LexUriServ.do?uri=OJ:C:2009:151:0007:0010:RO:PDF
http://ec.europa.eu/health/rare_diseases/national_plans/detailed_ro
http://ec.europa.eu/health/rare_diseases/national_plans/detailed_ro
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RER Tn materie de boli
de imunodeficienta,
autoinflamatorii i
autoimune (ERN RITA)

ERN RITA depune eforturi pentru

a reduce inegalitdtile cu care se

confruntd pacientii care doresc s |
acceseze testarea diagnosticului |
si tratamentele inovatoare.

RITA reuneste principalele
centre europene cu know-
how Tn diagnosticarea si tra-
tamentul bolilor imunologice
rare. Acestea cuprind afec-
tiuni care pot pune viata
n pericol si care necesitd
ngrijire multidisciplinard, apeland la evalua-
rea complexd a diagnosticului si terapiile foarte
specializate. Reteaua mparte aceste afectiuni
n trei subteme: imunodeficienta primard (IDP),
boli autoimune si boli autoinflamatorii. n plus,
exista o subtemd a reumatologiei pediatrice, care
grupeaza bolile autoimune si autoinflamatorii.

Aceastd retea porneste de la realizarile soci-
etatilor stiintifice europene care au dezvoltat
registre de pacienti, orientdri clinice, colabordri
de cercetare, activitdti educationale si legaturi
cu organizatiile de pacienti.

ERN RITA depune eforturi pentru a reduce
inegalitdtile cu care se confruntd pacientii

care doresc sd acceseze testarea diagnos-
ticului si tratamentele inovatoare, precum
terapiile biologice, terapia de nlocuire a imu-
noglobulinei, transplantul de celule stem si
terapia genica.

Obiectivul retelei este de a pune n legdturd
registrele preexistente, a dezvolta orientari
clinice paneuropene, a stabili un grup spe-
cial de geneticieni pentru controlarea cali-
tatii urmdtoarei generatii a tehnologiei de
secventiere, a conveni un instrument comun
pentru farmacovigilenta in cazul acestor afec-
tiuni rare, @ convoca un grup special pentru

utilizarea corectd si monitorizarea tratamen-
telor biologice Tn cazul bolilor imunologice, a
reuni si @ Tmbundtdti terapiile cu celule stem
si genice pentru pacienti, a ncuraja colabo-
rdrile dintre asociatiile de pacienti si a reuni
specialisti pentru copii si adulti din cadrul
celor trei teme.

COORDONATORUL RETELEI

Profesor Andrew Cant
Newcastle upon Tyne Hospitals
NHS Foundation Trust,

Regatul Unit
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RER Tn materie de boli

neurologice (ERN-RND)

Reteaua europeand de referintd Tn materie de
boli neurologice rare (ERN-RND) si-a propus
sd abordeze nevoile nesatisfacute a peste
500000 de oameni care suferd de RND n
Europa. Din cauza eterogenitdtii semnificative
a fenotipului si genotipului in randul paci-
entilor care sufera de RND, 60 % dintre cei
afectati sunt Tn continuare nediagnosticati.

Reteaua ERN-RND
si-a propus sd abor-
deze aceste defici-
ente prin intermediul
consultatiilor virtuale
multidisciplinare, spo-
rind numarul pacien-
tilor din registre cu
20 % si vizeazd o
imbunatatire cu 20%
a evolutiilor cazu-
rilor — procentul pacientilor cu diagnostic
final. Se vor dezvolta parcursuri de Tngrijire
multidisciplinara in colaborare cu European
Pathway Association si ORPHANET.

Reteaua porneste de la realizarile infrastruc-
turii existente, integrand un numdr de retele
RND mature sub egida ERN-RND si comple-
tand registrele curente cu afectiuni precum
boala Huntington si ataxia.

Peste 500000 de oameni care
suferd de RND in Europa sunt
in continuare nediagnosticati.

Se va dezvolta un mecanism extern de eva-
luare a calitatii pentru standardizarea teste-
lor-cheie de diagnosticare, in cooperare cu
Reteaua Europeand pentru Calitatea Geneticii
Moleculare (European Molecular Genetics Quality
Network), asigurand accesul tuturor pacientilor
la aceleasi oportunitati de diagnosticare. ERN-
RND va sprijini formarea profesionald, cerceta-
rea si interventiile de inovare si se va asigura
cd vocea pacientilor este auzita.
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COORDONATORUL RETELEI

Dr. Holm Graessner
Spitalul Universitar Tiibingen,
Germania
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RER Tn materie de boli
ale pielii (ERN Skin)

Multe boli ale pielii au un impact grav asupra
pacientilor si pot fi asociate cu riscul de cancer.
Diagnosticarea bolilor de piele rare si com-
plexe presupune o evaluare completd a pielii
si @ membranei mucoase, precum si a altor
sisteme si biopsii ale pielii. Doar dermatologii
cu experientd pot diferentia aceste afectiuni
complexe. Absenta unui diagnostic din par-
tea unui expert reprezinta o barierd in calea
tratamentului. Acest lucru
poate fi o povard fizica si
psihica profunda pentru
pacienti.

Aceasta retea reuneste
principalii experti Tn
domeniul bolilor rare ale
pielii la copii si adulti pen-
tru a face schimb de infor-
matii, a actualiza si a dezvolta orientarile
privind cele mai bune practici si Tmbundtateste
formarea profesionald si educatia pacientilor.

Reteaua si-a propus sd Tmbundtdteascd orga-
nizatiile de asistentd medicald prin gruparea
resurselor, inclusiv prin intermediul unei plat-
forme cu patologi experti pentru studierea
centralizata a culturilor realizate pe lame si
dezbaterea Tn colaborare a cazurilor dificile.
Pentru fiecare boald descoperitd, echipele

Se va realiza si un studiu

socioeconomic cuprinzator

privind povara individuald
legatd de boli

de baza multidisciplinare vor include un der-
matolog, un asistent medical, un psiholog,
un genetician, un dietetician si un patolog,
Tmpreund cu alti specialisti, dupd caz.

Reteaua ERN Skin va dezvolta si registre
privind bolile rare care permit participarea
n programe de cercetare si studii clinice cu
pacienti bine caracterizati, precum si stimula-
rea cercetdrii terapeutice cu grupuri de paci-
enti suficient de mari. Tn plus, se va realiza si

un studiu socioeconomic cuprinzdtor privind
povara individuald legata de boli.

COORDONATORUL RETELEI

Profesor Christine Bodemer
Necker Enfants Malades Hopital,
Sectia de dermatologie, APHP,
Paris, Franta




Transplantul pediatric (TP), atat transplantul
de organe parenchimatoase, cat si transplan-
tul de celule stem hematopoetice, reprezinta
singura procedura curativa pentru mai multe
boli rare.

Ingrijirea optima

post-transplantare

necesita eforturile

concertate ale unei

echipe multidiscipli-

nare. In urma tran-

splantului, pacienti

sunt supusi imunosu-

presiei Tndelungate pentru evitarea respingerii
transplantului. Acest lucru necesitd monitori-
zarea complicatiilor post-transplant in vederea
prelungirii duratei de viata si a imbunatatirii
calitatii vietii. ERN TRANSPLANT-CHILD reu-
neste experti in TP si ingrijire post-transplan-
tare pentru a iTmbunatdti evolutiile copiilor si
a veni in ajutorul familiilor.

Reteaua si-a propus sd reduca durata spita-
lizarii si utilizarea unor tratamente complexe
si de lungd duratd. Aceasta depune eforturi
pentru a Tmbundatati serviciile de asistenta
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psihologicd pe masurd ce copii fac tranzitia la
viata adulta. Reteaua TRANSPLANT-CHILD si-a
propus sa pund la dispozitie cele mai recente
tehnici si progrese medicale, farmacologice
si terapeutice. De asemenea, membrii facili-
teaza diseminarea unor orientdri armonizate
n materie de practici clinice si dezvoltarea
medicinei personalizate Tn ceea ce priveste TP.

TRANSPLANT-CHILD urmareste sa reduca
costurile asociate cu transplantarea — precum
retransplantarea si tratamentele farmacolo-
gice — si armonizeaza ingrijirea TP pentru a

minimiza riscurile de complicatii post-trans-
plantare. Principalii experti TP lucreazd impre-
und pentru a reduce indicele de mortalitate
si datele de morbiditate legate de transplan-
tarea la copii.
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Concentrarea pe Tmbunatatirea
evolutiei pacientilor: rolul
organlza’;ulor de pacienti

Retelele europene sunt orientate catre
pacienti. Organizatiile de pacienti si in special
EURORDIS au jucat un rol activ in dezvoltarea
retelelor de mai bine de un deceniu, asigurand
ca prioritdtile vor viza sporirea excelentei cli-
nice si Tmbunatatirea evolutiilor pacientilor
si accesul echitabil la ingrijire de calitate in
intreaga Europa. EURORDIS este o alianta
neguvernamentala condusd de pacienti, care
reprezintd 733 de organizatii de pacienti cu
boli rare in 64 de tari.

,Am fost prezenti la conceperea ideii Tn
cadrul Grupului de lucru la Tnalt nivel pentru
furnizarea de servicii medicale si de asis-
tentd medicald, unde RER au fost transpuse

in directiva privind drepturile pacientilor Tn

cadrul asistentei medicale transfrontaliere”,
a afirmat dl Matt Bolz-Johnson, Director al

departamentului Tngrijire medicala si cerce-
tare din cadrul EURORDIS . ,Am fost inca de
la inceputuri alaturi de statele membre si de
Comisia Europeana, de la transpunerea con-
ceptului in legislatie pand la transformarea
ideii privind RER 7n realitate.”

Tn calitate de partener consecvent al conceptului
RER, EURORDIS a asigurat implicarea pacienti-
lor pe tot parcursul demersului si a dezvoltat o
putemnica intelegere tehnica a modalitatii in care
implicarea pacientilor in retele poate adauga
valoare reala de viata pacientilor.

,Retelele au potentialul de a debloca bene-
ficii tangibile pentru pacientii care suferd de
manifestdri rare si complexe ale unei boli”, a
afirmat dl Bolz-Johnson. ,RER vor pune capat
izolarii cu care se confruntd comunitdtile de

,Retelele au potentialul
de a debloca beneficii
tangibile pentru
pacientii care suferd
de manifestdri rare si
complexe ale unei boli.”



boli rare si vor spori vizibilitatea expertilor la
nivelul Europei, intampinand mai rapid nevoile
pacientilor cu experti adecvati.”

Unul dintre beneficiile-cheie ale RER pentru
pacienti va fi capacitatea acestora de a acce-
lera diagnosticarea si de a reduce numarul
de pacienti nediagnosticati sau diagnosticati
gresit. Dl Bolz-Johnson afirma cd retelele vor
Jpune capat odiseei diagnosticdrii”.

Tn prezent, multe boli rare nu beneficiaza de
tratament. Cu toate acestea, cultura Tnva-
tarii pe care RER promite sd o creeze le va
transforma ntr-un focar de inovare. Prin
conceperea unor masuri simple indreptate
spre rezultate pentru anumite boli se va
deschide calea spre identificarea si adopta-
rea mai rapidd a interventiilor medicale sau
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chirurgicale optime. ,Acest lucru va Tmbu-
ndtati cele mai bune practici, intrucat mem-
brii RER vor Tnvata din exemplele reciproce”,
a explicat dl Johnson. ,Expertii vor putea
partaja cazurile fn timp real prin inter-
mediul Tntrunirilor virtuale si vor evalua
evolutiile retrospectiv pentru a analiza
ce functioneaza mai bine.”

Pacientii au sperante mari ca RER vor avea un
impact real asupra vietii lor: ,Considerdam ca
multumita schimbului de experiente si know-
how vom putea utiliza mai bine cunostintele
existente si vom putea crea cunostinte noi cu
scopul de a Tmbundtdti semnificativ rezultatele
cativa ani de la functionarea RER’, a declarat
dl Bolz-Johnson. ,Acum a venit momentul
ca RER sd ofere rezultate.”

,RER vor pune capdt
izoldrii cu care se
confruntd comunitdtile
de boli rare si vor spori
vizibilitatea expertilor
la nivelul Europei,
intGmpinédnd mai rapid
nevoile pacientilor cu
experti adecvati.”
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RER Tn materie de boli

metabolice (MetabERN) LRI

Bolile metabolice
ereditare rare (IMDs),
care sunt peste 700,
sunt rare din punct de
vedere individual, Tnsa
frecvente din punct de
vedere colectiv. Multe
boli metabolice au
implicatii grave, care
pot pune viata pacien-
tilor In pericol. Aceste afectiuni includ tulburdri
ale tuturor organelor, pot afecta persoanele de
orice varstd si necesita o colaborare multidis-
ciplinard intre o serie de profesionisti.

Diagnosticarea timpurie poate Tmbunatdti
evolutia, Tnsa doar 5% din cazurile cunoscute
de IMD sunt incluse Tn prezent in programele
de screening ale nou-nascutilor din Europa si
exista necesitatea armonizdrii programelor
nationale. Pentru multe dintre aceste afec-
tiuni, cunostintele privind istoricul lor natural,
eficienta si siguranta terapiilor si monitorizarea
pe termen lung nu sunt complete.

Reteaua MetabERN urmareste sa Tmbundtd-
teasca viata persoanelor care sufera de acest

MetabERN va dezvolta o platforma
de consultare Tn timp real pentru
procesele clinice decizionale si va
stimula programele de cercetare

translationale Tn materie de boli
metabolice ereditare.

Lam

grup de boli foarte eterogene, prin Tmpdrti-
rea acestora Tn sapte categorii principale.
Aceasta este prima retea paneuropeana si
panmetabolica de acest tip.

Reteaua creeaza un inventar al bolilor
metabolice, dezvoltand informatii privind
pacientii si sesiuni de formare, avansand
diagnosticarea n colaborare a noilor boli si
stabilind un punct de referinta pe termen lung
care face disponibild expertiza pacientilor.

MetabERN va dezvolta o platforma de
consultare n timp real pentru procesele

clinice decizionale si va stimula programele
de cercetare translationale Tn materie de
boli metabolice ereditare. Reteaua va face
schimb de cunostinte Tn cadrul retelei si n
afara acesteia prin extinderea in mai multe
regiuni si tari.

COORDONATORUL RETELEI

Profesor Maurizio Scarpa

Helios Dr. Horst Schmidt Kliniken,
Germania




Bolile vasculare multisistemice rare includ
tulburari care afecteaza toate tipurile de vase
de sange, cu consecinte asupra mai multor
sisteme ale corpului. Aceste boli necesita o
abordare multidisciplinard in ceea ce priveste

ingrijirea medicala.

VASCERN este formata din cinci grupuri de lucru
n materie de boli rare: Telangiectazia hemora-
gica ereditard (HHT-WG); Boli aortice toracice cu
caracter ereditar (HTAD-WG); Artere de dimen-
siuni medii (sindromul vascular Ehlers Danlos)
(MSA-WG); Limfedem pediatric si primar (PPL-WG);
si Anomalii vasculare (VASCA-WG). Un grup de
lucru dedicat pacientilor permite reprezentanti-
lor pacientilor sa se implice in toate activitdtile
RER. In plus, s-au stabilit mai multe grupuri de
lucru tematice pentru a aborda aspecte pre-
cum comunicarea, e-Sandtatea, etica, registrele
de pacienti, formarea profesionald si educatia.

Printre obiectivele VASCERN se numara: dez-
voltarea de retele de colaborare, partajarea si
diseminarea expertizei, promovarea celor mai
bune practici, orientdrile si evolutiile clinice,
responsabilizarea pacientilor si imbundtdtirea
cunostintelor prin cercetdri clinice si de bazd.
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Profesionistii din domeniul medical implicati
n VASCERN vor sustine cursuri in domeni-
ile lor de specialitate si vor face materialele
educationale disponibile online. De aseme-
nea, se vor stabili burse de o saptamana
pentru a permite studentilor din UE sa afle
mai multe despre aceste manifestari rare,
iar cunostintele vor fi partajate prin retea si
cu profesionistii din domeniul sanatdtii care
nu sunt inclusi Tn RER.
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Director RER

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

Reteaua europeana de referintd in materie de boli endocrine

Reteaua europeana de referintd in materie de boli renale

Reteaua europeana de referintd in materie de afectiuni ale oaselor

Reteaua europeana de referinta in materie de anomalii craniofaciale si boli ORL

Reteaua europeana de referintd in materie de epilepsie

Reteaua europeana de referintd in materie de cancer la adulti

Reteaua europeana de referintd in materie de boli hematologice

Reteaua europeana de referintd in materie de boli si afectiuni urogenitale

Reteaua europeana de referintd in materie de boli neuromusculare

Reteaua europeana de referintd in materie de boli oculare

Reteaua europeana de referintd in materie de sindroame de tumori genetice

Reteaua europeana de referintd in materie de boli cardiace

Reteaua europeana de referintd in materie de anomalii ereditare si congenitale

Reteaua europeana de referinta in materie de malformatii congenitale si deficiente intelectuale rare
Reteaua europeana de referintd in materie de boli respiratorii

Reteaua europeand de referinta in materie de cancer la copii

Reteaua europeana de referintd in materie de boli hepatice

Reteaua europeana de referintd in materie de boli ale tesutului conjunctiv si musculo-scheletice
Reteaua europeana de referintd in materie de boli de imunodeficienta, autoinflamatorii si autoimune
Reteaua europeana de referintd in materie de boli neurologice

Reteaua europeana de referintd in materie de boli ale pielii

Reteaua europeana de referintd in materie de transplantare la copii

Reteaua europeana de referintd in materie de boli metabolice

Reteaua europeana de referintd in materie de boli vasculare multisistemice



CUM VA PUTETI PROCURA PUBLICATIILE UNIUNII
EUROPENE?

Publicatii gratuite:

un singur exemplar:
pe site-ul EU Bookshop (http://bookshop.europa.eu);

mai multe exemplare/postere/harti:

de la reprezentantele Uniunii Europene (http://ec.europa.eu/represent_ro.htm),

de la delegatiile din tarile care nu sunt membre ale UE (http://eeas.europa.eu/
delegations/index_ro.htm)

sau contactand reteaua Europe Direct (http://europa.eu/europedirect/index_ro.htm)
la numdarul 00 800 6 7 8 9 10 11 (gratuit Tn toata UE) (*).

(*) Informatiile primite sunt gratuite, la fel ca si cea mai mare parte a apelurilor telefonice
(unii operatori si unele cabine telefonice si hoteluri taxeaza totusi aceste apeluri).

Publicatii contra cost:
pe site-ul EU Bookshop (http://bookshop.europa.eu).




O jumdtate de milion de oameni din Europa sunt diagnosticati
cu o boald rard in fiecare an. Nicio tard nu poate face fatd
singurd acestei provocari.

Retelele europene de referintd sunt retele virtuale care reunesc
experti din intreaga UE.

Impreund, acestea vor aborda boli complexe sau rare
prin imbundtdtirea diagnosticdrii si a accesului la ingrijire
de specialitate.

Mai multe despre RER

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

Electronic version:
ISBN 978-92-79-65516-6
Paper version:

Oficiul pentru Publicatii ISBN 978-92-79-65493-0


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