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Hidma ghal pazjenti b'mard rari, ta’ prevalenza baxxa u kumplessa

Intervista mal-Kummissarju Ewropew ghas-Sigurta tas-Sabha u tal-Tkel

“Eluf ta’ pazjenti
se jibbenefikaw”

Vytenis Andriukaitis, Kummissarju Ewropew ghas-Sahha u
s-Sikurezza tal-lkel jghid li [-valur tal-kollaborazzjoni tal-UE
huwa partikolarment car fil-kaz ta’ mard rari u kumpless.

X’ispira l-holqien tan-Netwerks ta’
Referenza Ewropej?

Ahna ta’ spiss nisimghu stejjer tragici ta’
pazjenti b’'mard rari jew kumpless u ta’
theddida ghall-hajja li jiffac¢jaw sfidi biex
jiksbu dijanjozi preciza u biex jactessaw
terapiji xierga kif ukoll gharfien espert kliniku.
It-tobba taghhom ma jistghux jghinuhom billi
gatt ma raw kazijiet simili, ghalhekk ma jigux
ittratatti jew ikollhom ifittxu fug l-internet
bit-tama li jsibu centru bl-gharfien espert
mehtieg,j.

In-NRE kif jistghu jtejbu l-hajjiet tac¢-

cittadini Ewropej?

Bin-NRE, il-pazjenti b’kundizzjonijiet rari u
kumplessi se jkunu jistghu jibbenefikaw mill-
ahjar trattament u pariri disponibbli fl-UE
ghall-kundizzjoni specifika taghhom. It-tobba
taghhom se jkollhom access ghal gabra
specjalizzata hafna ta’ kollegi minn madwar
[-Ewropa kollha.

Fl-ewwel fazi, 'il fug minn 900 unita tal-
kura tas-safiha minn kwazi l-Istati Membri
tal-UE kollha se jahdmu flimkien f'24 netwerk
tematiku. Huma se jkopru firxa wiesgha ta’
kundizzjonijiet, minn problemi fl-ghadam
ghal mard tad-demm, mill-kancer fit-tfulija
ghall-immunodefi¢jenza. Huma se jiffacilitaw
l-access ghad-dijanjozi u t-trattament, u
l-provvista generali ta’ kura tas-safifa bi prezz
ragonevoli, ta’ kwalita gholja u kosteffettiva.

X’inhu I-valur mizjud tal-kollaborazzjoni
fil-livell tal-UE f’dan il-qasam?

B'gharfien u rizorsi dwar kundizzjonijiet rari
specifici mxerrda f’pajjizi individwali, I-UE tista’
tipprovdi valur mizjud sinifikanti billi tistabbilixxi
r-rabtiet, hekk kif tlagga’ l-esperti flimkien u
timmassimizza s-sinergiji bejn |-Istati Membri.

L-ebda pajjiz wahdu m’ghandu |-gharfien u
[-kapacita biex jittratta |-kundizzjonijiet rari
u kumplessi kollha, izda bil-kooperazzjoni u
l-iskambju ta’ gharfien li jista’ jsalva [-hajjiet

fug minn

900

unita tal-kura tas-sahha

\

netwerk tematiku



‘L -ebda pajjiz wahdu
m’ghandu [-gharfien u
[-kapacita biex jittratta

[-kundizzjonijiet rari u
kumplessi kollha.”

Vytenis Andriukaitis

fil-livell Ewropew permezz tan-NRE, nistghu
nizguraw li l-pazjenti madwar [-UE se jkollhom
access ghall-ahjar gharfien espert disponibbli.

X’inhuma r-rwoli ta’ dawk involuti
fin-NRE?

II-forzi i ged iganglu n-NRE huma |-fornituri
tas-safifa u l-awtoritajiet tas-sahha nazzjonali.
Huma juru fidugja, jieAdu f'idejhom is-sjieda
u ghandhom l-aktar rwol attiv fl-izvilupp u
[-funzjonament tan-netwerks.

Ir-rwol tal-Kummissjoni, kif definit fid-Direttiva
tal-UE tal-2011 dwar id-drittijiet tal-pazjenti
fil-kura tas-safhfa transkonfinali, huwa li tofAlog
il-gafas ghan-NRE. Il-Kummissjoni tipprovdi
wkoll ghotjiet biex tappogga |-koordinaturi
tan-netwerks u tipprovdilhom il-facilitajiet ta’
netwerking teknici.

X’azzjonijiet addizzjonali qed tichdu
biex tindirizzaw mard rari u kumpless?

In-NRE huma parti minn strategija usa’ biex
is-sistemi tas-sahha Ewropej isiru aktar
effi¢jenti, ac¢essibbli u reziljenti. Il-Kummissjoni
Ewropea tappogaa lill-Istati Membri billi
tigbor flimkien |-gharfien u l-gharfien espert,
registri, data u finanzjament. Aina nappoggaw
ir-ricerka u l-innovazzjoni, u niffinanzjaw
progetti u azzjonijiet kongunti. Ahna naghtu
incentivi lill-manifatturi biex jizviluppaw
medicini orfni u jintroducuhom fis-suq.

X’inhi t-tama tieghek ghall-futur tan-NRE?

Nittama li n-NRE jipprovdu rizultati konkreti
ghal ghexieren ta’ eluf ta’ pazjenti b’mard
rari, biex b’hekk ma jibgghux ifittxu r-risposti
fid-dlam, u minflok ikunu jistghu jibbenefikaw
mill-ahjar gharfien espert disponibbli fi-Ewropa
— biex ikunu jistghu jghixu Rajja itwal u aktar
b'sahhitha.
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Hidma ghal pazjenti b’'mard rari, ta’ prevalenza baxxa u kumplessa

Il-mard rari u kumpless jikkawza problemi tas-sahha kronici
u spiss ikun ta’ theddida ghall-hajja.

Bejn 5 000 u 8 000 marda rari jaffettwaw
il-hajjiet ta’ kuljum ta’ madwar 30 miljun
persuna fl-UE. Perezempiju, fil-gasam
tal-onkologija biss, hemm kwazi 300 tip
differenti ta’ kancer rari u kull sena aktar
minn nofs miljun persuna fl-Ewropa jigu
ddijanjostikati b'wiefied minnhom.

Hafna minn dawk affettwati minn kundizzjoni
rari jew kumplessa ma ghandhomx access
ghal dijanjozi u trattament ta’ kwalita gholja.
L-gharfien espert u specjalizzat jista’ jkun skars
minhabba li l-ghadd ta’ pazjenti huwa baxx.

L-UE u l-gvemijiet nazzjonali huma impenjati
sabiex itejbu r-rikonoxximent u t-trattament ta’
dawn il-kundizzjonijiet rari u kumplessi permezz
tat-tishin tal-kooperazzjoni u l-koordinazzjoni
fuq il-livell Ewropew u l-appogg ghal pjanijiet
nazzjonali ghall-mard rari.

Id-Direttiva tal-2011 dwar id-Drittijiet tal-
Pazjenti fil-Kura tas-Sahha Transkonfinali mhux
biss tippermetti lill-pazjenti jigu rrimborsati
ghat-trattament fi Stat Membru iehor tal-UE
izda taghmilha wkoll aktar facli biex il-pazjenti
jaceessaw informazzjoni dwar il-kura tas-
sahiha u b’hekk izidu |-ghazliet ta’ trattament
taghhom. Id-Direttiva saret ligi fl-Istati Membri
tal-UE fl-2013 u tenfasizza |-valur tas-Sahha

elettronika u l-importanza tal-interoperabilita
fis-sistemi tal-IT tas-safifha nazzjonali biex
tigi ffacilitata l-kondivizjoni tal-informazzjoni.

Huwa f'dan l-isfond li, bl-appogg tal-Programm
tas-Sahha tal-UE, l-ewwel 24 Netwerk ta’
Referenza Ewropew bdew l-attivitajiet taghhom
fl-2017.

5000s5a8000

MARDA RARI
INKLUZ

300

KANCER RARI JAFFETTWAW

30

MILJUN PERSUNA FL-UE

Hafna minn dawk
affettwati minn
kundizzjoni rari

Jjew kumplessa ma
ghandhomx access ghal
dijanjozi u trattament
ta’ kwalita gholja.
L-gharfien espert u
specjalizzat jista’ jkun
skars minhabba li
[-ghadd ta’ pazjenti
huwa baxx.
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X'inhuma n-NRE?

In-Netwerks ta’ Referenza Ewropej (NRE) huma netwerks
virtwali li jinvolvu fornituri tal-kura tas-sahha minn madwar
[-Ewropa. Huma ghandhom [-ghan i jindirizzaw mard
kumpless u rari u kundizzjonijiet li jehtiegu trattament
specjalizzat hafna u koncentrazzjoni ta’ gharfien u rizorsi.

Biex jezaminaw id-dijanjozi u t-trattament
ta’ pazjent, il-koordinaturi tan-NRE jlaggghu
bordijiet konsultattivi “virtwali” ta’ specjalisti
medici minn dixxiplini differenti, bl-uzu ta’
pjattaforma tal-IT apposta u ghodod tat-
telemedicina.

Ebda pajjiz wahdu ma ghandu -gharfien u
[-kapacita biex jittratta [-mard rari u kumpless
kollu. In-NRE joffru l-potenzjal biex il-pazjenti u
t-tobba madwar [-UE jinghataw access ghall-
ahjar gharfien espert u skambju fil-hin ta’
gharfien li jista’ jsalva [-Rajjiet, minghajr ma
jkollhom jivvjaggaw lejn pajjiz iehor.

Wara l-ewwel sejha ghall-proposti f'Lulju
tal-2016, l-ewwel NRE gew approvati
f’Dicembru tal-2016 u mnedija f’Marzu tal-
2017 f'Vilnjus, fejn saru |-lagghat tal-bidu
taghhom... Fil-bidu taghhom, in-netwerks kienu
jinkludu aktar minn 900 unita tal-kura tas-
safiha specjalizzati li jinsabu fi 313-il sptar

f'25 Stat Membru (flimkien man-Norvegja).
24 NRE ged jahdmu fug firxa ta’ kwistjonijiet
tematici, inkluzi problemi fl-ghadam, il-kancer
fit-tfal u l-immunodeficjenza. Matul il-hames
snin li gejjin, in-NRE huma mistennija jsahhu
l-kapacitajiet taghhom ghall-benefié¢ju ta’ eluf
ta’ pazjenti fl-UE li jsofru minn kundizzjoni rari
jew kumplessa. Is-sejhiet ghall-fornituri tal-
kura tas-sahha li jixtiequ jissiehbu fin-NRE
ezistenti ser jitnedew kull sena.

L-inizjattiva tan-NRE tirc¢ievi appogg minn
diversi programmi ta’ finanzjament tal-UE,
inkluz il-Programm tas-Sahha, il-Facilita
Nikkollegaw [-Ewropa u Orizzont 2020.

L-Istati Membri tal-UE jmexxu l-process tan-
NRE: huma responsabbli ghar-rikonoxximent
tac-centri fil-livell nazzjonali; huma japprovaw
l-applikazzjonijiet; u Bord ta’ Stati Membri huwa
responsabbli biex jizviluppa l-istrategija tan-NRE
tal-UE u ghall-approvazzjoni tan-netwerks.



In-NRE dwar il-kundizzjon

endokrinalli

Il-kundizzjonijiet endokrinali rari jinkludu
attivita ormonali f'livelli esagerati, baxxi
wisq jew mhux xierqa, rezistenza tal-ormoni,
tumuri li jikbru f'organi endokrinali, jew mard
b’konsegwenzi ghas-sistema endokrinali.
|d-distribuzzjoni epidemjologika hija varjabbli
hafna minn kundizzjonijiet rari hafna u rari
ghal kundizzjonijiet
ta’ prevalenza baxxa.
Pazjenti bi problema
ta’ prevalenza baxxa
jistghu jkunu jeftiegu
kura specjalizzata
Rafna minn tim
multidixxiplinari
mmexxi minn
endokrinologu.

L-Endo-ERN stabbilixxa

tmien gruppi tematici ewlenin li jkopru -ispettru
shif ta’ kundizzjonijiet kongenitali u li jizviluppaw
tul il-hajja. Dawn huma: problemi adrenali,
problemi ta’ omeostazi tal-kal¢ju u [-fosfat;
problemi tal-izvilupp sesswali u l-maturazzjoni;
problemi genetici tal-omeostazi tal-glukozju u
[-insulina; sindromi genetici tat-tumur endokrinali;
problemi ta’ tkabbir u obezita genetika; problemi
tal-pitwitarja; problemi tat-tirojde.

In-NRE jibni fug il-hidma ta’ diversi
netwerks ezistenti Ewropej, inkluzi dawk
stabbiliti permezz tas-Soc¢jeta Ewropea

L-Endo-ERN jimmira li jwassal
titjib fit-trajettorji dijanjostici,
it-trattament, il-kwalita tal-kura
u rizultat li jista’ jitkejjel ghall-
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jiet o
(ENd-ERN) o

pazjenti.

B L
|
|

tal-Endokrinologija (ESE) u s-Sotjeta Ewropea
ghall-Endokrinologija Pedjatrika (ESPE), u dawk
2viluppati permezz tal-Azzjonijiet COST.

L-Endo-ERN jimmira li jwassal titjib fit-
trajettorji dijanjostici, it-trattament, il-kwalita
tal-kura u rizultat li jista’ jitkejjel ghall-
pazjenti b’kundizzjonijiet endokrinali rari billi
jiffacilita -kollaborazzjoni u l-edukazzjoni
multidixxiplinari u transkonfinali u billi jaghti
lefen lill-pazjent.

KOORDINATUR TAN-NETWERK

Il-Professur Alberto M. Pereira

Leiden University Medical Center,
in-Netherlands
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Il-mard rari u kumpless tal-kliewi jikkonsisti
minn firxa wiesgha ta’ problemi kongenitali,
ereditarji u li jizviluppaw tul il-hajja. Huwa
stmat li mill-ingas zewg miljun cittadin
Ewropew huma affettwati minn mard tal-kliewi
rari, bi glomerulopatiji u malformazzjonijiet
tal-kliewi kongenitali b’madwar miljun kaz
ta’ kull wiehed minn dawn . Barra minn hekk,
it-tubulopatiji li jintirtu, mard tubulointerstizjali
u mikroangjopatiji trombotici jirrapprezentaw
ghadd ta’ mard rari u rari hafna b'rilevanza
klinika gholja.

Ghodod dijanjostici

tal-ahhar zvilupp fit-

teknologija jistghu

jipprovdu informazzjoni

prezzjuza dwar il-pronjozi

tal-mard u l-ghazliet

terapewtici. Madankollu,

[-access ghall-ittestjar mhuwiex universali.
Minhabba dewmien fid-dijanjozi u t-trattament,
hafna mard tal-kliewi rari jipprogressa ghal
insufficienza tal-kliewi.

In-NRE se jippruvaw itejbu l-istandards
tad-dijanjozi u tat-trattament mal-Ewropa
kollha. In-netwerk se jistabbilixxi kunsens
dwar algoritmi dijanjostici razzjonali ghall-
pazjenti b’sinjali u sintomi ta’ mard tal-
kliewi, inkluzi kriterji standard ghall-ittestjar
genetiku f'kazijiet ta’ mard tal-kliewi ereditarju

ssuspettat. Il-gruppi ta’ hidma mbaghad se
jiddefinixxu l-moghdijiet klini¢i ghall-gestjoni
terapewtika wara analizi bir-reqqa tat-
trattamenti disponibbli.

Is-servizzi ta’ konsultazzjoni onlajn se jtejbu
[-gestjoni ta’ kazijiet godda u kumplessi.
L-access ghal bord ta’ konsultazzjoni
virtwali se jigi kkomplementat minn mizuri
amministrattivi biex jigi ffacilitat l-ivvjaggar
tal-pazjenti lejn centri specjalizzati meta
jkun mehtieq, b’konformita mad-Direttiva

tal-UE dwar il-Kura tas-Safifa Transkonfinali
u r-Regolament dwar is-Sigurta Socjali. Se
jigi zviluppat serje ta’ webinars ghat-taghlim
u t-tafrig ta’ professjonisti tas-sahha.
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Inzidu [-valur ghall-pazjenti
u |-professjonisti

Il-pazjenti b’'mard rari u kumpless jistghu
jdumu s-snin shah minghajr dijanjozi cara.
Din tista’ tkun esperjenza frustranti u ta’ gtigh
il-galb ghall-pazjenti u [-familji taghhom.
Hafna persuni li jghixu b'dawn il-kundizzjonijiet
huma tfal li l-izvilupp taghhom huwa affetwat
b’mod sever hekk kif jghaddu mis-sistema
tas-sahha, u kultant ikellmu lil diversi
specjalisti fit-tfittxija taghhom ghal dijanjozi.

In-NRE jtejbu l-holgien tal-kuxjenza
pubblika u professjonali dwar mard rari u
prezentazzjonijiet ikkumplikati tal-mard, u
b’hekk izidu |-probabbilta ta’ dijanjozi bikrija
u preciza u trattament effettiv meta jkun
disponibbli.

In-netwerks huma pjattaforma ghall-izvilupp
ta’ linji gwida, tahrig u kondivizjoni tal-gharfien.
In-NRE jistghu jiffacilitaw studji klinici kbar biex
itejbu -fehim tal-mard u jizviluppaw medicini
godda billi jigbru rizerva kbira ta’ data dwar
il-pazjenti.

Ghall-professjonisti tas-sahiha specjalizzati,
in-NRE huma opportunita ta’ netwerking ma’
esperti li jahsbuha l-istess mill-Ewropa kollha
— u b’hekk jintemm l-izolament professjonali
li jiffaccjaw hafna esperti fil-mard serju.

L-innovazzjoni fl-ghoti tal-kura tas-sahha hija
[-pedament tas-sistema tan-NRE bl-izvilupp ta’
mudelli godda tal-kura, soluzzjonijiet u ghodod
tas-Sahha elettronika, u soluzzjonijiet u apparat
tal-medicina innovattivi, u b’hekk tbiddel il-mod
kif jinghata t-trattament innifsu. IN-NRE huma
inkubaturi ghall-izvilupp ta’ servizzi digitali
ghall-provvista ta’ kura tas-safifa virtwali.

In-NRE se jghinu biex tinghata spinta lill-
ekonomiji ta’ skala u jigi zgurat uzu aktar
effi¢jenti tar-rizorsi, b’'impatt pozittiv fug
is-sostenibbilta tas-sistemi tal-kura tas-sahha
nazzjonali. In-netwerks huma dimostrazzjoni
vizibbli ta’ x'tista’ tikseb is-solidarjeta
fl-Ewropa.

In-netwerks huma
pjattaforma ghall-
izvilupp ta’ linji gwida,
tahrig u kondivizjoni
tal-gharfien.
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IN-NRE dwar il-problemi
fl-ghadam (ERN BOND)

Il-problemi rari fl-ghadam jinkludu problemi
ta’ formazzjoni, immudellar, immudellar mill-
gdid u t-tnefhija tal-ghadam, u difetti fil-
moghdijiet regolatorji ta’ dawn il-processi.
Huma jirrizultaw f’statura gasira, deformita
fl-ghadam, anomaliji fis-snien, ugigh, fratturi
u dizabbilta, u jistghu jinfluwenzaw hazin
il-funzjoni neuromuskolari u l-omeostazi.

L-ERN BOND jigbor flimkien
il-mard rari fl-ghadam kollu
— kongenitali, kroniku
u ta’ origini genetika —
li jaffettwa l-qarquca,
|-ghadam u d-dentin.
In-netwerk inizjalment ged
jiffoka fuq l-osteogenesis
imperfecta (Ol), X-linked
hypophosphataemic
rickets (XLH) u l-akondroplasija (ACH) bhala
ezemplari, abbazi tal-prevalenza tal-mard,
id-diffikulta fid-dijanjozi u l-gestjoni u terapija
gdida emergenti, gabel jipprogressa ghal
mard aktar rari meta jigu stabbiliti approcci
sistematici.

Billi jahdem mal-pazjenti, BOND ser jizviluppa
mizuri ta’ rizultati u esperjenza rrappurtati mill-
pazjenti. In-netwerk ser jizviluppa linji gwida, li
jwasslu ghall-izvilupp u d-disseminazzjoni tal-
ahjar prattika. Hekk kif jigu zviluppati terapiji
godda, in-netwerk se jahdem biex jizgura

Billi jahderm mal-pazjenti, BOND
ser jizviluppa mizuri ta’ rizultati
u esperjenza rrappurtati
mill-pazjenti.

o

e

l-access rapidu ghall-istudji ghall-pazjenti
affettwati.

BOND se jippermetti l-izvilupp tal-hiliet
permezz tal-pjattaformi tas-Sahha elettronika
u tat-telemedicina, flimkien ma’ zjarat ta’
hidma, korsijiet ta’ tahrig u attivitajiet ta’
disseminazzjoni. In-netwerk ghandu |-ghan
li jnaqqas il-hin ghad-dijanjozi billi jsiru ingas
testijiet mhux adegwati, dijanjozi aktar preciza
u trattamenti vijabbli godda li ghandhom ikunu
disponibbli fi zmien sentejn sa tlieta.

KOORDINATUR TAN-NETWERK

Dr Luca Sangiorgi

Rizzoli Orthopaedic Institute, Bologna,
l-ltalja




Kif jigu approvati n-NRE

L-Istati Membri tal-UE jaqdu r-rwol ta’
tmexxija fl-ghazla u l-izvilupp tan-Netwerks
ta’ Referenza Ewropej. Biex kisbu status
ta’ NRE, il-membri tan-netwerk applikaw
ghal Sejha mill-Kummissjoni Ewropea. Din
l-applikazzjoni giet evalwata minn Korp ta’
Valutazzjoni Indipendenti (IAB) li fiejja rapporti
dwar kull applikant. Il-Bord tal-Istati Membri
(BoMS) imbaghad iddecieda jekk japprovax
applikazzjoni ghal NRE jew le.

[I-BoMS jikkonsisti minn entitajiet nominati
mill-Istati Membri tal-UE kollha flimkien man-
Norvegja u jaqdi rwol attiv fl-izvilupp tal-
istrategija tan-NRE. II-BoMS ikompli jwettaq
monitoragg tal-membri tan-NRE, jevalwa
[-applikanti li jixtiequ jissiehbu ma’ netwerks
ezistenti u japprova kwalunkwe netwerk futur.

‘Dan igib mieghu
beneficcji prattici
[f'termini tal-kura tal-
pazjenti u fil-gestjoni
tan-netwerks’.

Hidma ghal pazjenti b’'mard rari, ta’ prevalenza baxxa u kumplessa

Il-pajjizi li ma humiex rapprezentati f’NRE
approvat jistghu jippartecipaw permezz tal-
fornituri tal-kura tas-sahha li huma maghzula
mill-Istat Membru taghhom bhala centri
nazzjonali “assocjati” u/jew “kollaborattivi”.

Kriterji ewlenin

Iffukati fug il-pazjent u mmexxija
klinikament

10 membri f’mill-ingas
8 pajizi

Valutazzjoni indipendenti b'sahfitha

Jissodisfaw il-kriterji tan-Netwerk
u tal-Membri.

Rikonoxxuti u approvati
mill-awtoritajiet nazzjonali.

Il-Professur Katarzyna Kotulska-JéZzwiak,
newrologa konsulenta u wahda mir-rapprezentanti
tal-Polonja fil-BoMS tghid li gew ikkonsultati esperti u
pazjenti biex giet iddeterminata [-kompozizzjoni tal-

ERNs. “Xtagna li jkollna netwerks ghal ogsma ta’ mard
individwali sabiex nissodisfaw [-aspettattivi tal-partijiet
interessati’, tghidilna. “Dan igib mieghu beneficcji prattici
f’termini tal-kura tal-pazjenti u fil-gestjoni tan-netwerks”.
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In-NRE dwar anomal
kranjofacjali u problemi

tal-ENT (ERN CRANIO)

L-anomaliji kranjofacjali kongenitali jinkludu tfal
li jitwieldu b’partijiet minn moRfRhom, il-kranju u/
jew il-wic¢ sottozviluppati jew zviluppati hazin,
li jirrizulta fi problemi funzjonali sinifikanti u
sfidi psikosocjali. Il-pazjenti jkunu jefhtiequ
segwitu U trattament mit-twelid sa eta adulta.
L-gharfien kliniku u pubbliku
ta’ hafna minn dawn
il-prezentazzjonijiet huwa
baxx, u d-dijanjozi tista’
tkun ta’ sfida kbira hafna.

Dan in-NRE jindirizza
diversi lakuni fil-kura billi
jtejjeb b’mod sinifikanti
[-familjarita tal-persuni
li jaghtu kura primarja
mal-anomaliji kranjofacjali. In-netwerk ged
jizviluppa korsijiet ta’ taghlim dwar diversi
kundizzjonijiet li ghandhom isiru disponibbli
permezz ta’ websajt b'access miftuh.

[l-membri ged jahdmu flimkien
biex itejbu l-edukazzjoni, it-tahrig u
r-ricerka f’kollaborazzjoni mill-grib ma’
organizzazzjonijiet tal-pazjenti. Fejn ma
tezisti ebda organizzazzjoni tal-pazjenti,
jigu kkonsultati I-focus groups tal-pazjenti.
L-ERN CRANIO ged jevalwa t-tip u z-zmien tat-
trattament kirurgiku fic-centri partecipanti biex

In-netwerk qged jizviluppa
korsijiet ta’ taghlim dwar diversi
kundizzjonijiet li ghandhom isiru +
disponibbli permezz ta’ websajt

baccess miftuh.

\

jixhet dawl fuq l-impatt taghhom u jistabbilixxi
punt ta’ riferiment ghall-ahjar prattiki fl-Ewropa.

Billi jigbor id-data dwar ir-rizultati fit-tul ta’
diversi kundizzjonijiet, in-netwerk se jghin fil-
konsulenza ghall-pazjenti u [-genituri u jista’
jiggwida |-fokus tat-trattament lejn ogsma li
ma tantx inghataw attenzjoni. In-netwerk se
jappogga l-identifikazzjoni ta’ geni kawzattivi
godda billi jzid in-numri ta’ partecipanti fl-istudji
ta’ ricerka.

iji

KOORDINATUR TAN-NETWERK

Il-Professur Irene Mathijssen
Erasmus Medical Center, in-Netherlands




INn-NRE dwar [-epilessiji ool

(EpiCARE)

L-epilessija taffettwa lil mill-ingas 6 miljun
persuna fl-Ewropa. It-terapiji tradizzjonali
kontra l-epilessija jghinu lil bejn 60 % u 70 %
tal-persuni affettwati biex ma jkollhomx
attakki. Ghall-pazjenti li jsofru mill-epilessija
refrattorja, il-prospett kliniku huwa fqir.

Tradizzjonalment, l-epilessija giet trattata bhala
marda wahda, izda dawn il-kundizzjonijiet
ged jitgiesu aktar u aktar bhala grupp ta’
mard rari u kumpless. ORPHANET — il-portal
tal-mard rari u [-medicini orfni — jelenka
137 kundizzjoni bl-epilessija bhala sintomu
predominanti, madankollu hafna pazjenti
jibgghu ma jinghatawx dijanjozi u minghajr
access ghat-trattament.

In-netwerk ghandu |-ghan: li jipprovdi ac¢ess
shif ghal u uzu tal-evalwazzjoni ta’ gabel
il-kirurgija u l-kirurgija ghall-epilessija; li jzid
id-dijanjozi ta’ kawzi rari tal-epilessiji; li jtejjeb
l-identifikazzjoni tal-pazjenti b’kawzi rari ta’
epilessiji i jistghu jigu trattati; li jzid l-access
ghall-kura specjalizzata ghall-kawzi rari; u li
jippromwovi r-ricerka u t-trattamenti kazwali
innovattivi ta’ epilessiji rari u kumplessi.

EpiCARE jibni fuq il-hidma tal-pilota tan-NRE
E-pilepsy, li hadem biex izid il-kuxjenza dwar
il-kirurgija ghall-epilessija u [-accessibilita
ghaliha, ghal individwi maghzula battenzjoni, li
ghamel uzu effettiv minn ghodod elettronici u

Hidma ghal pazjenti b’'mard rari, ta’ prevalenza baxxa u kumplessa
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In-netwerk ghandu [-ghan li jzid
[-ghadd ta’ pazjenti liberi mill-
attakki tal-epilessija fl-Ewropa.

tim ta’ diskussjoni multidixxiplinari. In-netwerk
EpiCARE, li jinkludi partecipanti attivi minn
organizzazzjonijiet tal-pazjenti,ghandu l-ghan
li jzid |-ghadd ta’ pazjenti liberi mill-attakki
tal-epilessija fl-Ewropa. KOORDINATUR TAN-NETWERK

Il-Professur Helen Cross

Great Ormond Street Hospital for
Children, NHS Trust, ir-Renju Unit
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In-NRE dwar il-kancers
fl-adulti (tumuri solidi)

(ERN EURACAN)

Gew identifikati aktar minn 300 kancer rari.
L-ERN EURACAN ikopri l-kancers b’tumuri
solidi rari kollha fl-adulti, u jgassamhom f'10
ogsma li jikkorrispondu ghall-klassifikazzjoni
tar-RARECARE u [-ICD 10. Il-gestjoni tal-kancers
rari ggib maghha sfidi dijanjostici sinifikanti,
kultant b’konsegwenzi kbar
ghall-kwalita tal-hajja u
r-rizultat tal-pazjenti.
Il-gestjoni mhux xierga
ta’ dawn il-pazjenti tista’
tirrizulta wkoll f'riskju
mizjud li wiehed jirkadi, u
fir-riskju ta’ mewt.

L-ERN EURACAN qed
jikkondividi ghodod tal-
ahjar prattika u ged
jistabbilixxi centri ta’
referenza ghall-kancers rari. Huwa ged
jistabbilixxi wkoll linji gwida tal-prattika klinika
dijanjostika u terapewtika li jigu aggornati
regolarment. In-netwerk ghandu -ghan li jilhag
il-pajjizi tal-UE kollha fi zmien hames snin u i
jizviluppa sistema ta’ riferiment biex jizgura li
mill-ingas 75 % tal-pazjenti jiqu trattati f'centru
tal-EURACAN. Huwa ghandu |-ghan li jtejjeb
is-sopravvivenza tal-pazjenti, li jipproduci
ghodod ta’ komunikazzjoni fil-lingwi kollha
ghall-pazjenti u t-tobba, u jizviluppa bazijiet
tad-data multinazzjonali u banek tat-tumuri.

In-netwerk ghandu [-ghan li
Jilhaq il-pajjizi tal-UE kollha fi
zmien hames snin u li jizviluppa
sistemna ta’ riferiment biex jizgura
li mill-ingas 75 % tal-pazjenti jigu
trattati f'centru tal-EURACAN.

In-NRE jibni fug netwerks klinici u ta’ ricerka
preezistenti li wettqu provi klinici ta’ success
permezz tal-Organizzazzjoni Ewropea ghar-
Ricerka u t-Trattament tal-Kancer (EORTC), u
stabbilixxa linji gwida permezz tal-EORTC u
s-Socjeta Ewropea ghall-Onkologija Medika
(ESMO) Huwa jibbenefika wkoll mill-hidma
ta’ netwerks iffurmati mis-Socjeta Ewropea
ghat-Tumur Newroendokrinali (ENETS) u
n-Netwerk tal-Kancer fit-Tessuti Konnettivi
(Conticanet), kif ukoll minn diversi progetti ta’
ricerka tal-UE.

KOORDINATUR TAN-NETWERK

Il-Professur Jean-Yves Blay
Centre Léon Bérard, Lyon, Franza
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Stati Membri fis-sedil
tas-sewqgan

Paul Boom jirrapprezenta n-Netherlands fuq
il-Bord tal-Istati Membri (BoMS). Il-BoMS
huwa l-attur ewlieni ghad-determinazzjoni
tal-futur tan-NRE u l-approvazzjoni tan-
netwerks. “Il-legizlazzjoni taghmilha cara
li [-Istati Membri gieghdin fis-sedil tas-
sewgan’”, jghid. “Huma l-awtoritajiet nazzjonali
li jiddeterminaw jekk l-applikanti tan-NRE
jissodisfawx il-kriterji f'termini ta’ kwalita,
involviment tal-pazjenti u governanza”.

Fil-livell nazzjonali, |-Istati Membri jahdmu
wkoll biex jizguraw li n-NRE huma kkollegati
tajjeb mas-servizzi tas-sahiha nazzjonali,
skont is-Sur Boom. “In-NRE ma jistghux isiru
gzejjer individwali ta’ eccellenza li joperaw
f'izolament”, huwa jghidilna. “Huma ghandhom
rabtiet tajbin mas-servizzi tal-isptar u tal-
kura primarja u huma ta’ benefic¢ju ghall-
komunitajiet fil-lokalita taghhom filwaqt li
jappoggaw ukoll il-pazjenti madwar [-Ewropa”.

Meta jqis l-impatt tan-NRE b’'mod aktar wiesa’,
is-Sur Boom jghid li n-netwerks jikkostitwixxu
kapitolu gdid eccitanti fil-kooperazzjoni
Ewropea fil-gasam tal-kura tas-safha. Huma
ezempju car ta’ kif l-Istati Membri jistghu
jahdmu flimkien biex izidu l-valur gha¢-cittadini.
“Fil-fehma tieghi, n-NRE jistghu jservu bhala
pjattaforma ghall-izvilupp tal-ghodod tas-
Sahna elettronika, u jistghu jaraw ukoll aktar
kooperazzjoni fuq mard kroniku aktar komuni”,
huwa qgal. “Issa ghandna pjattaforma fuq xiex
nibnu; opportunita ghall-Istati Membri biex
jinghaqdu flimkien sabiex jitkellmu dwar sfidi
kondivizi fil-kura tas-sahha u jahsbu lil hinn
mill-fruntieri.”

“Issa ghandna
pjattaforma fuq xiex
nibnu; opportunita
ghall-Istati Membri
biex jinghaqgdu flimkien
sabiex jitkellmu dwar
sfidi kondivizi fil-kura
tas-sahha u jahsbu lil
hinn mill-fruntieri.”
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INn-NRE dwar il-mard

Il-mard ematologiku jinvolvi anormalitajiet
fic-celloli tad-dermm u tal-mudullun, l-organi
limfatici u fatturi ta’ koagulazzjoni, li kwazi
koltha kemm huma huma rari. Dawn jistghu
jigu suddivizi f'sitt kategoriji: difetti fic-celloli
fhomor tad-demm rari; falliment tal-mudullun;
disturbi tal-koagulazzjoni
rari; emokromatozi u
disturbi genetici rari ofira
tas-sintezi tal-hadid;
kundizzjonijiet malinni tal-
myeloid; u kundizzjonijiet
malinni limfatici.

ld-dijanjozi ta’ mard
ematologiku rari (RHDs)
tehtieq gharfien espert
kliniku kunsiderevoli
u access ghal firxa wiesgha ta’ servizzi
ta’ laboratorji u teknologiji li jipproducu
immagnijiet. Dawn it-testijiet jippermettu
|-klassifikazzjoni preciza tal-marda skont
il-kriterji tad-WHO bl-uzu ta’ sistemi ta’ puntegg
internazzjonali u, fejn possibbli, bijomarkaturi.

Fid-dawl ta’ dawn ir-rekwiziti u tal-fatt li xi
RHDs huma rari hafna, id-dijanjozi spiss tigi
injorata jew ittardjata, spe¢jalment f’pazjenti
akbar fl-eta. It-trattament ta’ spiss ikun ukoll
difficli minfhabba l-infrastrutturi specjalizzati
u t-timijiet mehtiega u d-diffikulta li jigu
accessati trattamenti specifici bhat-trapjant

F’xi pajjizi hermm programmi
preventivi stabbiliti ghal certi
kundizzjonijiet, izda hawn bzonn
urgenti ghall-armonizzazzjoni fil-
gasam tal-iskrinjar.

allogeniku tac-celloli staminali jew fatturi ta’
koagulazzjoni.

Fxi pajjizi hemm programmi preventivi stabbiliti
ghal certi kundizzjonijiet, izda hawn bzonn
urgenti ghall-armonizzazzjoni fil-gasam tal-
iskrinjar.

EuroBloodNet, bl-esperjenza miksuba permezz
tan-Netwerk Ewropew ghall-Anemiji Rari u
Kogenitali (ENERCA), iffinanzjat mill-UE, u
[-Assocjazzjoni Ewropea tal-Ematologija
(EHA), se jfittex: li jtejjeb l-access ghall-kura
tas-sahha ghal pazjenti tal-RHD; li jippromwovi

...
...00. \
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linji gwida u -ahjar prattika; li jtejjeb it-tafrig
u l-iskambju tal-gharfien; li joffri parir kliniku
fejn huwa skars l-gharfien espert nazzjonali; u
li jzid in-numru ta’ provi Klinici fil-qasam.

KOORDINATUR TAN-NETWERK

Il-Professur Pierre Fenaux
Hépital Saint-Louis, Parigi, Franza




In-NRE dwar il-mard u
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I-kundizzjonijiet urogenitali ®¢g%*
(ERN eUROGEN)

Il-kundizzjonijiet urogenitali rari u kumplessi
jistghu jkunu jefAtiegu korrezzjoni kirurgika,
spiss matul il-perjodu ezatt wara i jitwieldu
jew fit-tfulija. L-inkontinenza urinarja u fekali
hija ta’ piz kbir fug il-pazjenti pedjatrici,
adolexxenti u adulti. L-individwi affettwati
jehtiegu kura tul hajjithom kollha pprovduta
minn timijiet multidixxiplinari ta’ esperti li
jippjanaw u jwettqu l-kirurgija, u li jipprovdu
fizjoterapija postoperattiva u appogg
psikologiku.

Il-eUROGEN se jipprovdi linji gwida tal-ahjar
prattika evalwati indipendentement u jtejjeb
il-kondivizjoni tar-rizultati. Ghall-ewwel darba,
dan se joffri l-kapacita biex jigu traccati rizultati
fug terminu twil ghall-pazjenti tul perjodu
minnl5 sa 20 sena.

In-netwerk se jighor id-data u l-materjali fejn
dawn huma niegsa, jizviluppa linji gwida godda,
jibni evidenza tal-ahjar prattika, jidentifika
l-varjazzjoni fil-prattika, jizviluppa programmi
edukattivi u tahrig, jistabbilixxi l-agenda tar-
ricerka f’kollaborazzjoni mar-rapprezentanti
tal-pazjenti, u jikkondividi l-gharfien permezz
tal-partecipazzjoni f’timijiet multidixxiplinari
virtwali. Sal-2020, mill-ingas 50 specjalist gdid
ghall-mard urogenitali rari u kumpless se jkunu

bbenefikaw minn tafrig specifiku u programmi
ta’ boroz ta’ studju zviluppati mill-eUROGEN.

Finalment, in-netwerk ghandu l-ghan li
javvanza l-innovazzjoni fil-medi¢ina u jtejjeb
id-dijanjozi u t-trattament ghall-pazjenti.

Ghall-ewwel darba, dan se
Joffri [-kapacita biex jigu

traccati rizultati fug terminu
twil ghall-pazjenti tul perjodu

minnl5 sa 20 sena.

KOORDINATUR TAN-NETWERK
Il-Professur Christopher Chapple

Sheffield Teaching Hospitals NHS
Foundation Trust, ir-Renju Unit
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In-NRE dwar il-mard

newromuskolari
ERN EURO-NMD)

Il-mard newromuskolari (NMDs) isehh
mit-tfulija bikrija sal-eta adulta u huwa
kkaratterizzat minn dghufija u ghejja fil-
muskoli, izda jista’ jkun assoc¢jat ma’
sintomi ofra, inkluza l-ghejja, ugigh,
tnemnim, [-ghama, diffikultajiet biex wiehed
jibla’, diffikultajiet
respiratorji u mard
tal-galb. Il-bicca
-kbira tal-NMDs
huma progressivi u
debilitanti, b’tul ta’
hajja u kwalita ta’
hajja mnaqgsa.

In-netwerk ghandu [-ghan li jnaggas
il-hin ghad-dijanjozi b40 % fl-ewwel
hames snin tieghu, biex itejjeb ir-
rendiment dijanjostiku bi 15 % u jzid

l-access ghal moghdijiet ta’ kura xierqa.

Hemm lakuni u

disparitajiet sinifikanti

fl-access ghad-dijanjostika u t-trattament
fl-Ewropa. L-isfidi ewlenin biex jittejbu r-rizultati
jinkludu d-dewmien fir-riferiment mill-kura
primarja ghal centru spe¢jalizzat, u l-gestjoni
tat-tranzizzjoni minn servizzi pedjatri¢i ghal
servizzi ghall-adulti.

L-ERN EURO-NMD jghaggad flimkien l-esperti
ewlenin tal-Ewropa u jipprovdi lill-pazjenti
access ghal kura specjalizzata permezz
ta’ konsultazzjonijiet virtwali u personali.
In-netwerk ghandu |-ghan li jnaggas il-hin
ghad-dijanjozi b'40 % fl-ewwel hames snin

tieghu, biex itejjeb ir-rendiment dijanjostiku
bi 15 % u jzid l-access ghal moghdijiet ta’
kura xierga.

Barra minn hekk, I-ERN EURO-NMD se jizviluppa
linji gwida godda u jipprovdi lill-professjonisti
fil-kura tas-sahha u [-pazjenti b'informazzjoni
dwar l-aRjar prattika specifika ghall-marda.
L-gharfien iggenerat u ssorveljat min-netwerk
se jkun disponibbli b’'mod wiesa’ permezz tal-
ghodod tas-Sahha elettronika. Billi jibni fuqg
legat b'safhtu ta’ kooperazzjoni, in-netwerk
se jrawwem ukoll il-kollaborazzjonijiet

bil-potenzjal li jixprunaw ir-ricerka u l-izvilupp
tat-terapija biex jigu indirizzati -bzonnijiet tal-
pazjenti li bhalissa mhumiex issodisfatti.

KOORDINATUR TAN-NETWERK
Il-Professur Kate Bushby

Newcastle upon Tyne Hospitals NHS
Foundation Trust, ir-Renju Unit




L-Ewropa: ¢entru globali

Hidma ghal pazjenti b’'mard rari, ta’ prevalenza baxxa u kumplessa

ta’ eccellenza

In-Netwerks ta’ Referenza Ewropej bdew
joperaw f’Marzu tal-2017. Filwagqt li dawn
in-netwerks ghadhom godda u l-iskop primarju
taghhom huwa li jtejbu [-hajjiet tal-persuni
fl-Ewropa li ged jghixu b'mard rari u kumpless,
dawn se jkollhom impatt globali.

In-NRE ser jisfruttaw |-ahjar prattika globali
meta din tkun tezisti, u joholguha fejn
ma tezistix. In-netwerks se jghinu biex
I-Ewropa ssir ¢entru ta’ attivita ghal
kundizzjonijiet rari u kumplessi.

Perezempju, in-NRE se jkunu f’pozizzjoni
tajba biex jimplementaw linji gwida tal-
ahjar prattika. Ghal kundizzjonijiet li ghalihom
ma jezistux linji gwida dijanjostici jew ta’
trattament, in-netwerks jista’ jkollhom
il-kapacita li jizviluppaw gwida u l-ahjar
prattiki.

Permezz tal-kollegament tal-esperti mal-
popolazzjonijiet tal-pazjenti, in-NRE se
jkollhom ukoll il-potenzjal li jiffacilitaw l-istudji
klinici u jittestjaw interventi terapewtici.
Dan se jpoggihom fug quddiem nett tal-
innovazzjoni f'diversi ogsma ta’ mard rari.

Il-mudell tan-NRE jista’ jsir ezempju ghal
ohrajn. L-ghodod tas-Sahha elettronika tal-
oghla livell ta’ zvilupp tekniku zviluppati
biex jghinu fil-kollaborazzjoni transkonfinali

fl-Ewropa jista’ jkollhom ukoll il-potenzjal i
jrawmu kollaborazzjonijiet internazzjonali,
filwaqt li jtejbu l-access ghall-kura tas-
sahha.

In-NRE ser jisfruttaw
[-ahjar prattika globali
meta din tkun tezisti,
u joholquha fejn ma
tezistix.
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INn-NRE dwar il-mard
fl-ghajnejn (ERN EYE)

[-Mard tal-Ghajnejn Rari (RED) huwa l-kawza
ewlenija ta’ indeboliment tal-vista u ghama
ghat-tfal u [-adulti
zghazagh fl-Ewropa.
Hemm aktar minn
S00 RED elenkati
fil-portal ghall-mard
rari u medicini orfni
(ORPHANET). Dawn
jinkludu mard aktar
prevalenti bhar-
renitis pegmentosa li
ghandha prevalenza
stmata ta’ 1 minn
kull 5000 persuna
kif ukoll xi entitajiet
rari hafna li huma deskritti biss darba jew
darbtejn fil-letteratura medika.

L-ERN EYE jindirizza dawn il-kundizzjonijiet
f’erba’ gruppi tematici: mard rari tar-retina,
mard rari tan-newrooftalmologija, mard rari
tal-oftalmologija pedjatrika, u kundizzjonijiet
rari tas-segment anterjuri.

Barra minn hekk, sitt gruppi ta’ hidma
trasversali ged jindirizzaw kwistjonijiet
komuni ghall-erba’ temi principali. Gruppi
ta’ hidma addizzjonali jiffukaw fug ogsma
specifici, inkluz l-ittestjar genetiku, ir-registri,
ir-ricerka, l-edukazzjoni, il-komunikazzjoni
u l-pazjenti.

L-ghan principali tan-netwerk
huwa l-izvilupp ta’ klinika virtwali
— maghrufa bhala EyeClin
— biex tigi ggarantita [-ahjar
kopertura tar-REDs u tigi ffacilitata
d-disseminazzjoni transkonfinali

tal-gharfien espert.

L-ghan principali tan-netwerk huwa l-izvilupp
ta’ klinika virtwali — maghrufa bhala EyeClin
— biex tigi ggarantita l-ahjar kopertura tar-
REDs u tigi ffacilitata d-disseminazzjoni
transkonfinali tal-gharfien espert.

KOORDINATUR TAN-NETWERK

Il-Professur Héléne Dollfus

Hépitaux Universitaires de Strasbourg,
Franza




IN-NRE dwar is-sindromi
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ta’ riskju ta’ tumur
genetiku (ERN GENTURIS)

Is-sindromi tar-riskju ta’ tumur genetiku
huma problemi fejn mutazzjonijiet genetici
li jintirtu jzidu hafna ¢-¢ans li individwi
jizviluppaw tumuri. Ir-riskju tal-kancer matul
il-hajja jista’ jkun sa 100%. Filwagt li hemm
diversita konsiderevoli fis-sistemi tal-organi li
jistghu jigu affettwati, l-individwi affettwati
minn dawn il-kundizzjonijiet jikkondividu
sfidi simili: dewmien
fid-dijanjozi, nuggas ta’
prevenzjoni ghall-pazjenti
u graba b’sahhithom,
u gestjoni terapewtika
hazina. Bhalissa, huma
biss 20-30% tal-persuni
b’sindromi ta’ riskju ta’
tumur genetiku li gew
dijanjostikati.

L-ERN GENTURIS ged jahdem biex itejjeb
l-identifikazzjoni ta” dawn is-sindromi, inaggas
kemm jista’ jkun il-varjazzjoni fir-rizultati klinici,
jiddisinja u jimplimenta linji gwida, jizviluppa
registri u bijobanek, jappogga r-ricerka u jaghti
s-setgha lill-pazjenti. In-netwerk se jeduka
[-pubbliku u l-professjonisti tal-kura tas-
sahha, u jrawwem il-kondivizjoni tal-ahjar
prattika mal-Ewropa kollha. L-access ghall-
kura multidixxiplinari ser jittejjeb, b’mudelli
u standards godda ghall-kondivizjoni u

Bhalissa, huma biss 20-30%
tal-persuni b’sindromi ta’ riskju
ta’ tumur genetiku li gew
dijanjostikati.

d-diskussjoni ta’ kazijiet kumplessi. In-netwerk
qged itejjeb il-kwalita u l-interpretazzjoni tal-
ittestjar genetiku, u ged izid il-partecipazzjoni
tal-pazjenti fi programmi ta’ ricerka klinika.

L-ERN GENTURIS se jikkoopera ma’ NRE ofirajn
biex itejjeb il-kura tal-pazjenti b’sindromi
ta’ riskju ta’ tumur genetiku li jizviluppaw
kundizzjonijiet li jagghu taht l-gharfien espert
ta’ netwerk iefor.

KOORDINATUR TAN-NETWERK

Il-Professur Nicoline Hoogerbrugge

Radboud University Medical Center,
in-Netherlands
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Kollaborazzjoni f’azzjoni

It-teknologija tal-informatika (IT) u
|-ghodod tas-Sahha elettronika jistghu
jaqdu rwol prezzjuz fil-facilitazzjoni tal-
kollaborazzjoni. In-NRE huma kkollegati
permezz ta’ pjattaforma tal-IT iddisinjata
apposta li permezz taghha koordinatur tan-
netwerk jista’ jlagga’ bordijiet konsultattivi
“virtwali” ta’ specjalisti medici bl-uzu ta’
ghodod tat-telemedicina biex il-kundizzjoni
ta’ pazjent tigi ezaminata ghad-dijanjozi u
t-trattament. Dan jippermetti lill-professjonisti
tas-sahna, li gabel kienu jittrattaw kazijiet
rari u kumplessi wahedhom, jikkonsultaw
lill-pari u jitolbu opinjoni alternattiva minn
kollega. Fattur ¢entrali ta’ dawn |-ghodod
huwa l-interoperabilita.

Imsiefba A

In-NRE ghandhom [-ghan li jwasslu valur mizjud
genwin lill-Istati Membri kollha. Il-legizlazzjoni
rilevanti tippermetti lill-pajjizi li ma humiex
rapprezentati f’NRE jippartecipaw permezz
tal-fomnituri tal-kura tas-saffa li jintghazlu mill-
Istat Membru taghhom bhala centri nazzjonali

“assocjati” u/jew “kollaborattivi”.

Bis-sahha tat-teknologija, il-geografija
m’hemmx ghalfejn tkun ostakolu ghall-hidma
ftimijiet imferrxa. F'xi kazijiet, it-telefonati jew
it-telefonati bil-vidjow se jkunu bizzejjed.
F'okkazjonijiet ohrajn, in-netwerks jistghu juzaw
sistemi ddisinjati apposta biex jikkondividu
kampjuni ta’ tessuti jew immagnijiet ta’
rizoluzzjoni gholja ta’ kundizzjonijiet kumplessi.
Dawn it-teknologiji jistghu jintuzaw ukoll bhala
repozitorju ta’ kazijiet, u jghinu biex jinbena
bank kbir ta’ kazijiet ghal aktar studju.

Perezempju, ladarba d-data tal-patologija
jew ir-radjologija tigi skambjata b’'mod sigur,
il-membri tan-netwerk jistghu jidhlu fis-sistema,
jaraw l-immagnijiet u jikkummentaw f'ambjent

ljati

L-Istati Membri jistghu jkunu jixtiequ wkoll
jaghzlu ¢entru ta’ koordinazzjoni nazzjonali
biex jikkollabora man-NRE kollha. Il-Bord tal-
Istati Membri tan-NRE jistabbilixxi [-gafas
komuni ghall-ghazla u l-integrazzjoni ta’ dawk
it-tipi ta’ centri fin-NRE. Madankollu, huwa
essenzjali li I-ghazla tal-Imsiefiba Affiljati

maghlug. It-tabib li jaghti t-trattament jibga’
responsabbli ghall-pazjent tieghu, izda jista’
jisfrutta n-NRE bhala rizorsa prezzjuza u ta’
appogg.

Bis-sahha tat-
teknologija, il-geografija
m’hemmx ghalfejn tkun

ostakolu ghall-hidma
f'timijiet imferrxa.

mill-Istati Membri ssir permezz ta’ proceduri
miftuha, trasparenti u robusti.

L-ewwel shab affiljati ghandhom jigu nnominati
minn xi whud mill-Istati Membri sal-ahhar
tal-2017.
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In-NRE dwar il-mard tal- g™
galb (ERN GUARD-HEART) ®¢s5e

Il-mard tal-qalb rari jista’ jfegg tul il-hajja
ta’ persuna u fil-bicca -kbira huwa genetiku.
Dawn il-kundizzjonijiet huma kkaratterizzati
minn firxa wiesgha ta’ sintomi u sinjali li
jvarjaw mhux biss minn marda ghal ofira izda
wkoll minn pazjent ghal iefor. Dan il-mard
tal-qgalb kollu jgib mieghu suxxettibbilta
unika ta’ mewt ghal gharrieda f'eta zghira,
li normalment isseff f’persuni li fil-bgija huma
b’sahhithom.

In-netwerk GUARD-HEART
identifika l-ogsma tematici
segwenti: mard elettriku
familjali, kardjomijopatiji
familjali, difetti fil-qalb
kongenitali u mard
kardijaku rari iehor. Dawn
it-temi huma bbazati
fuq il-linji gwida klinici
tas-Socjeta Ewropea
tal-Kardjologija (ESC), il-Klassifikazzjoni
Interazzjonali tal-Mard (ICD10) u ORPHANET.

L-ERN GUARD-HEART ged jipprova jsahhah
il-koordinazzjoni tal-gharfien espert u r-rizorsi
biex jiffacilita l-gbir tal-gharfien multidixxiplinari
li se jigi identifikat u mgassam lill-pubbliku
mhux espert.

Is-servizzi tal-kura tas-sahia se jigu pprovduti
permezz ta’ pjattaforma tas-Sahha elettronika

L-ERN GUARD-HEART qed jipprova
Jsahhah il-koordinazzjoni tal-
gharfien espert u r-rizorsi biex

jiffacilita [-gbir tal-gharfien
multidixxiplinari li se jigi identifikat u
maqassam lill-pubbliku mhux espert.

kondiviza. Dan se jizgura access aktar wiesa’
ghall-gharfien espert ghall-pazjenti u
l-professjonisti fil-kura tas-safiha madwar
[-Ewropa kollha. Billi titrawwem il-kooperazzjoni
mill-grib bejn l-esperti, ser jinkiseb u jigi
kondiviz gharfien xjentifiku gdid biex jigi
appoggat l-izvilupp ta’ pro¢eduri dijanjostici
u terapewetici godda, u biex jigi identifikat
mard tal-galb rari gdid.

KOORDINATUR TAN-NETWERK

Il-Professur Arthur Wilde

Academic Medical Center, Amsterdam,
in-Netherlands
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IN-NRE dwar o3

l-anormalitajiet li jintirtu Oy

u kongenitali (ERNICA)

L-ERNICA jindirizza l-malformazzjonijiet u
l-mard kongenitali li jfeggu kmieni fil-hajja u
jirrikjedu kura multidixxiplinari u segwitu fit-
tul, u jezamina t-tranzizzjoni ghall-eta adulta.

In-netwerk huwa organizzat madwar
zewq flussi ta’ hidma b’konformita mal-
klassifikazzjonijiet tal-ORPHANET u
[-ICD10. Fluss ta’ hidma wiehed jittratta
malformazzjonijiet tas-sistema digestiva
u l-iehor jittratta [-malformazzjonijiet tad-
dijaframma u [-hajt addominali. Fil-fluss ta’
hidma tal-ahfar, hemm gruppi ta’ hidma li
jkopru malformazzjonijiet tal-esofagu u grupp
ta’ hidma fug mard gastroenterologiku u
intestinali. Dan il-grupp jinkludi wkoll sottogrupp
i jispecjalizza fil-falliment intestinali. Kull grupp
ta’ hidma ghandu t-task forces specifici ghall-
mard proprji tieghu.

Ghal xi whud minn dan il-mard rari, ir-rati ta’
mortalita jistghu jkunu sa 50 %. L-ERNICA
ghandu -ghan li jtejjeb il-kwalita tal-kura li
jircievu l-pazjenti u li jnagqgas l-impatt fit-tul
ta’ dan il-mard rari fit-trabi. In-netwerk se
jiffacilita l-kollaborazzjonijiet fir-ricerka bis-
setgha li jizviluppaw linji gwida klinici bbazati
fug l-evidenza. L-access ghat-tekniki kirurgici
u t-trattamenti godda wkoll se jittejjeb.

Ghal xi whud minn dan il-mard
rari, ir-rati ta’ mortalita jistghu
Jkunu sa 50%.

L-ERNICA huwa post fejn jiltagghu
l-assocjazzjonijiet tal-pazjenti u -fornituri
tal-kura nazzjonali, inkluzi l-infermiera u
professjonisti ofra impenjati favur it-titjib
tar-rizultati tal-pazjenti.

KOORDINATUR TAN-NETWERK

Il-Professur René Wijnen

Erasmus Medical Center Rotterdam,
in-Netherlands
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IN-NRE dwar il-

malformazzjon

jiet

kongenitali u d-dizabbilta
intellettwali rari (ERN ITHACA)

Dan in-NRE jghaqagad flimkien esperti
f’malformazzjonijiet kongenitali rari
u problemi ta’ dizabbilta intellettwali
rari. Il-malformazzjonijiet kongenitali
jaffettwaw tarbija wahda minn kull 40. Ghal
malformazzjonijiet aktar komuni, bhall-cleft
lip, hemm netwerks ta’ kura stabbiliti sewwa.
Ghal kundizzjonijiet aktar rari, l-gharfien espert
huwa mifrux b'mod irregolari mal-UE. Hafna
malformazzjonijiet iseffu flimkien bhala parti
minn “sindromi” assocjati mat-tkabbir anormali,
l-izvilupp jew l-adattament socjali. Gew deskritti
’| fug minn 8000 sindromu, u hiafna minnhom
iseRfu bi frekwenza ta’ ingas minn 1 £2000.

Id-disturbi tal-kromozoni huma wahda mill-
aktar kawzi komuni tal-malformazzjonijiet
u d-dizabbilta intellettwali. Testijiet godda,
bhall-exome u [-genome sequencing, tejbu
|-prospetti tad-dijanjozi izda mhumiex
disponibbli b’'mod regolari f'aktar minn 50 %
mic-centri specjalizzati hafna.

[-access estiz ghal din it-teknologija huwa
ghan ewlieni tan-NRE ITHACA. In-netwerk
ged jizviluppa wkoll inizjattivi tat-telesahha

ma’ timijiet multidixxiplinari virtwali f’¢entri
tal-UE, u se juza kliniki onlajn virtwali biex
itejjeb l-access ghad-dijanjostika minghajr
ma jehtieg li l-pazjenti jivvjaggaw.

L-ERN ITHACA se jistabbilixxi netwerk ghall-
genituri u l-pazjenti biex jizviluppa l-ahjar
prattika u jaghti bidu ghall-izvilupp tal-linji
gwida fejn mehtieg. Huwa se jistabbilixxi
kriterji ghad-data tar-registri tal-pazjenti,
tahrig avvanzat ghall-professjonisti tas-safiha
u se jiffacilita r-ricerka. In-netwerk se jahdem

ma’ netwerks ezistenti fil-gasam u ma’ NRE
li maghhom hemm interessi komplementari,
filwaqt li jzomm il-pazjenti fic-centru tal-
attivitajiet tieghu.

KOORDINATUR TAN-NETWERK
Il-Professur Jill Clayton-Smith

Central Manchester NHS Foundation
Trust, ir-Renju Unit
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lt-tmexxija ta’ Netwerk
ta’ Referenza Ewropew

Il-Professur Pierre Fenaux, Professur tal-
Ematologija fl-Hdpital Saint-Louis, Parigi,
Franza, imexxi I-ERN EuroBloodNet. GRhall-
Prof. Fenauy, in-netwerk EuroBloodNet b'66
membru joffri benefic¢ji sinifikanti ghall-
pazjenti u |-professjonisti. “L-iskop tan-NRE
huwa li jkun iffukat fuq il-pazjenti; biex jittejjeb
|-access ghall-kura tas-sahha fi problemi
ematologici rari”, huwa jistgarr. “Qed inwasslu
sistema dijanjostika u trattamenti mill-aktar
avvanzati f'¢entri madwar [-Ewropa fejn
[-gharfien espert mehtieq jista’ ma jezistix.”

Huwa jghid li l-approvazzjonijiet tal-Istati
Membri tal-UE u tal-Kummissjoni Ewropea
jzidu |-piz tan-netwerk u jtejbu l-kapacita
tieghu li jxerred il-linji gwida. “Qed naraw
ukoll opportunitajiet kbar ghat-taghlim dwar
mard ematologiku rari permezz ta’ sistemi
tal-edukazzjoni medika kontinwa (CME)”, izid
jghid il-Prof. Fenaux.

Ghall-professjonisti, il-beneficcju ta’ kuljum
tan-netwerk jigi meta jittrattaw kazijiet rari
jew kumplessi: “It-tobba jistghu jikkonsultaw
|-gharfien espert tal-kollegi f'pajjizi ohrajn
— dan itemm l-izolament li xi kultant ihossu
|-professjonisti tas-sahia jekk ma jkollhomx
access ghal pari li jistghu jaghtu opinjoni
alternattiva.”

Hemm ukoll beneficcji potenzjali ofira. II-Prof.
Fenaux jghid li l-kollegament tal-isptarijiet
madwar [-Ewropa se johlog massa kritika ta’
pazjenti b'mard rari, u jwitti t-triq ghar-ricerka
klinika li gabel ma kinitx tkun fattibbli.

Dawn ir-rabtiet jistghu jservu wkoll bhala
pjattaforma ta’ promozzjoni billi jrawmu
l-izvilupp ta’ assocjazzjonijiet tal-pazjenti
ghal persuni b’'mard rari, u joffru input espert
dwar it-trattamenti innovattivi. “Jekk tabib
lokali jitlob lill-isptar tieghu ghal access ghal
trattament innovattiv, in-netwerk taghna jista’
joffri opinjoni esperta dwar ix-xjenza wara
intervent gdid”, jghid Prof. Fenau. “It-tobba u
l-pazjenti f'dan il-qasam issa jafu li mhumiex
wahedhom”.

“It-tobba jistghu
Jikkonsultaw [-gharfien
espert tal-kollegi f'pajjizi
ohArajn — dan itemm
[-izolament li xi kultant
ihossu [-professjonisti
tas-sahha jekk ma
Jkollhomx access ghal
pari li jistghu jaghtu
opinjoni alternattiva.”



Hidma ghal pazjenti b’'mard rari, ta’ prevalenza baxxa u kumplessa

In-NRE dwar il-mard

respiratorju (ERN LUNG)

Il-mard kumpless fil-pulmun jehtieg kura
multidixxiplinari flimkien ma’ appogg
psikosocjali. Din il-kumplessita tista’ tkun
minfabba l-mekkanizmu genetiku sottostanti
tal-marda, il-bidliet sekondarji u l-hsara
kkawzata lil sistemi ta’
organi ofrajn. Id-dijanjozi
bikrija u l-access ghal kura
specjalizzata jistghu jtejbu
r-rizultati ghal hafna minn
dawn il-kundizzjonijiet.

L-ERN-LUNG jindirizza
ghadd ta’ kundizzjonijiet
pulmonari rari u kumplessi,
inkluz il-fibrozi pulmonari
idjopatika, il-fibrozi cistika,
il-bronkjektazi tal-fibrozi
mhux cistika, l-ipertensjoni pulmonari, il-PCD,
[-AATD, il-mesoteljoma, id-dizfunzjoni kronika
tal-allograft tal-pulmun, u Mard tal-Pulmun
lefor Rari (ORLD).

In-netwerk ghandu l-ghan li jtejjeb l-gharfien
espert mal-Ewropa kollha biex javvanza
l-istandards tal-kura, il-kwalita ta’ hajja
u l-pronjozi mal-ispettru kollu ta’ mard
pulmonari rari. Il-membri ged: jizviluppaw u
jxerrdu linji gwida ghall-kura; jippromwovu
approcci ta’ trattament komuni; itejbu l-access
transkonfinali ghad-dijanjozi u t-trattament;
iniedu registri u jappoggawhom; u jigbru koorti

In-netwerk ghandu [-ghan li
Jjtejjeb [-gharfien espert mal-
Ewropa kollha biex javvanza

[-istandards tal-kura, il-
kwalita ta’ hajja u [-pronjozi
mal-ispettru kollu ta” mard

pulmonari rari.

kbar bizzejjed ghall-istudji klinici, l-izvilupp tal-
medicini u l-istudji fl-istorja naturali.

L-ERN-LUNG jipprovdi lill-pazjenti b'access ghal
timijiet interdixxiplinari, u jipprovdi opinijonijiet
alternattivi onlajn dwar kazijiet kumplessi
minghajr ma jehtieg li l-pazjenti jivvjaggaw.
Dan se jgib mieghu l-espansjoni ta’ sistema
ta’ pariri esperti onlajn stabbilita permezz tal-
progett pilota fiinanzjat mill-UE, ECORN-CF.

KOORDINATUR TAN-NETWERK

Il-Professur Thomas O.F. Wagner

Klinikum der Johann Wolfgang
Goethe-Universitdit, Frankfurt,
ll-Germanja
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IN-NRE dwar il-kancer

pedjatriku

(Emato-onkologija) (ERN PaedCa.lr.1)

ll-kancer pedjatriku huwa rari u jigi f’sottotipi
multipli. B’20 000 tifel u tifla godda
ddijanjostikati bil-kancer fl-Ewropa u 6000
pazjent tal-kancer pedjatriku li jmutu kull sena,
dan jibga’ l-kawza ewlenija tal-imwiet mill-
mard ghat-tfal li ghandhom il fug minn sena.

Ir-rati medji ta’
sopravvivenza tjiebu
f'dawn l-ahhar
ghexieren ta’ snin; ghal xi
kundizzjonijiet il-progress
kien drammatiku, filwaqt
li ghal ofrajn ir-rizultati
jibgghu fogra hafna.
L-inugwaljanzi sinifikanti
fir-rati ta’ sopravvivenza
wkoll huma sfida fl-Ewropa, hekk kif fl-Ewropa
tal-Lvant ir-rizultati huma aghar.

L-ERN PaedCan qged jahdem biex itejjeb
[-access ghall-kura tas-sahha ta’ kwalita gholja
ghat-tfal bil-kancer li -kundizzjonijiet taghhom
jirrikjedu gharfien espert specjalizzat u ghodod
li mhumiex disponibbli b’'mod mifrux minhabba
l-volumi baxxi ta’ kazijiet u nuggas ta’ rizorsi..
Huwa jibni fuq il-progetti precedenti ffinanzjati
mill-UE, ENCCA, PanCare u ExPO-r-Net. L-ERN
PaedCan ged jibni fug pjan direzzjonali ta’

Netwerk ta’ bordijiet ghat-

tumuri fl-onkologija pedjatrika
se jigi implimentat bl-uzu ta’

ghodod tal-IT ghall-kondivizjoni
tal-gharfien espert u [-pariri.

centri specjalizzati biex jghin sabiex tittejjeb
il-vizibbilta taghhom ghall-fornituri tal-kura
tas-sahha u l-pazjenti. Netwerk ta’ bordijiet
ghat-tumuri fl-onkologija pedjatrika se jigi
implimentat bl-uzu ta’ ghodod tal-IT ghall-
kondivizjoni tal-gharfien espert u |-pariri.

In-netwerk ghandu l-ghan li jzid
is-sopravvivenza fil-kaz tal-kancer fit-
tfal u l-kwalita tal-hajja billi jrawwem
il-kooperazzjoni, ir-ricerka u t-tahrig, bl-ghan

finali jkun li jitnaqgsu l-inugwaljanzi attwali
fil-kancer fit-tfal u l-kapacitajiet tal-kura tas-
sahha fi Stati Membri tal-UE.

KOORDINATUR TAN-NETWERK

Il-Professur Ruth Ladenstein

Children’s Cancer Research Institute/
St Anna Children’s Hospital, Vjenna,
[-Awstrija




In-NRE dwar il-mard fil-
fwied (ERN RARE-LIVER)

Il-mard fil-fwied rari jista’ jikkawza hsara
progressiva fil-kliewi li twassal ghal fibrozi jew
cirrozi. Il-kumplikazzjonijiet tac-cirrozi jistghu
jwasslu ghall-mewt, u f'hafna kazijiet, l-uniku
trattament effettiv huwa t-trapjant tal-fwied.
L-ghejja, il-hakk (pruritus) f’kundizzjonijiet
kolestatici, u ugigh u nefha addominali
f’kundizzjonijiet cistici jaffettwaw il-kwalita
tal-hajja b’mod sinifikanti.

F'pazjenti tfal, id-dewmien fid-dijanjozi, u
n-nuggas ta’ success u tal-ilhug tal-ghanijiet
ta’ zvilupp huma fatturi ewlenin addizzjonali,
flimkien mal-isfida tat-tranzizzjoni fil-kura
permezz bl-adolexxenza.

L-ERN RARE-LIVER jindirizza tliet temi ta’ mard:
il-mard fil-fwied awtoimmunitarju, l-atresja
biljari metabolika u mard tal-fwied relatat, u
l-mard fil-fwied strutturali. Ghall-ewwel darba
fil-kaz tal-mard tal-fwied, in-netwerk se jintegra
bis-shif il-kura ghall-adulti u dik pedjatrika
b’fokus fug il-bzonnijiet tal-popolazzjonijiet
tranzizzjonali u l-implikazzjonijiet ghall-familji
b'dijanjozi genetika.

L-izvilupp ta’ linji gwida aggornati huwa prijorita.
[I-linji gwida tal-kura se jigu implimentati
b’kollaborazzjoni mal-Assocjazzjoni Ewropea

Hidma ghal pazjenti b’'mard rari, ta’ prevalenza baxxa u kumplessa

ghall-Istudju tal-Fwied (EASL) u s-Socjeta
Ewropea ghall-Gastroenterologija Pedjatrika,
l-Epatologija u n-Nutrizzjoni (ESPGHAN). Dan
se jkun appoggat mill-istandardizzazzjoni ta’
testijiet dijanjosti¢i u pronjostici ewlenin.

L-gharfien tal-professjonisti dwar problemi
rari fil-fwied u l-access gust ghall-ghazliet
ta’ trattament li ged jevolvu malajr huma sfidi
ewlenin li ghandhom jigu indirizzati.

NC
Ghall-ewwel darba fil-kaz
tal-mard tal-fwied, in-netwerk
se jintegra bis-shif il-kura
ghall-adulti u dik pedjatrika.

KOORDINATUR TAN-NETWERK

Il-Professur David Jones

Newcastle upon Tyne Hospitals NHS
Foundation Trust, ir-Renju Unit
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In-NRE dwar il-mard

tat-tessuti konnettivi u

muskoloskeletali (ERN

ReCONNET)

l-mard tat-tessuti konnettivi u muskoloskeletali
rari (rCTDs) jikkonsisti minn ghadd kbir ta’ mard
u sindromi, b'impatt enormi fuq il-benesseri tal-
pazjent. Dawn jinkludu kundizzjonijiet ereditarji, u
mard awtoimmunitarju sistemiku
bRall-isklerozi sistemika, mard
tat-tessuti konnettivi mhallat,
mijopatiji idjopatici inflammatorji,
mard tat-tessuti konnettivi
mhux iddifferenzjat u sindromu
antifosfolipidu. Id-dewmien fid-
dijanjozi, b’'mod partikolari ghal
prezentazzjonijiet rari u kumplessi,
huwa problema komuni.

Dan in-netwerk igassam [-rCTDs

fi tliet gruppi tematici ewlenin:

mard awtoimmunitarju rari, awtoimmunitarju
kumpless, u mard tat-tessuti konnettivi
ereditarju u muskoluskeletali rari.

Ir-ReCONNET ghandu l-ghan li jtejjeb
id-dijanjozi bikrija, il-gestjoni tal-pazjenti,
|-ghoti tal-kura u d-diskussjoni virtwali ta’
kazijiet klini¢i i hidan in-netwerk u ma’ ¢entri
affiljati. L-uzu tat-teknologiji tal-informazzjoni
(IT) se jiffacilita l-interazzjoni bejn i¢c-centri.

In-netwerk se jtejjeb [-gharfien
xjentifiku tal-rCTDs u jiffacilita
[-holgien ta’ bazijiet tad-data
kbar biex jidentifika markaturi
klinici u bijologici godda sabiex
Jghinu fid-dijanjozi.

In-netwerk se jtejjeb |-gharfien xjentifiku tal-
rCTDs u jiffacilita [-holgien ta’ bazijiet tad-data
kbar biex jidentifika markaturi klinici u bijologici
godda sabiex jghinu fid-dijanjozi.

Il-programmi edukattivi ghall-pazjenti u l-familji
se jigu zviluppati u mxerrda, u se jigu implimentati
linji gwida u mizuri ta’ kwalita godda. Il-protokolli
terapewtici mtejba u u aktar involviment tal-
pazjenti wkoll huma prijoritajiet.

..~

...O.. \

.. ° .‘.‘
)

KOORDINATUR TAN-NETWERK

Il-Professur Marta Mosca

Azienda Ospedaliero Universitaria Pisana,
l-Italja
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Il-politiki nazzjonali
dwar il-mard rari

L-Istati Membri tal-UE huma responsabbli
ghall-politika tas-sahha nazzjonali u ghall-
ghoti tas-servizz tas-safiha. FI-2009, il-Kunsill
Ewropew tal-Ministri tas-Safhhat irrakkomanda
li l-pajjizi membri jistabblixxu u jimplimentaw
pjanijiet jew strategiji sal-ahhar tal-2013
biex jappoggaw pazjenti b’'mard rari. Skont
ir-rakkomandazzjonijiet, il-pjanijiet ikunu
mfassla biex:

Jiggwidaw u jistrutturaw azzjonijiet fil-mard
rari fi Adan is-sistemi tas-sahha u socjali
nazzjonali.

Jintegraw inizjattivi fil-livelli lokali, regjonali
u nazzjonali fi pjanijiet jew strategiji biex
jizguraw approcc komprensiv.
Jiddefinixxu azzjonijiet prijoritarji b'objettivi
u mekkanizmi ta’ segwitu.

L-implimentazzjoni ta’ pjanijiet/strategiji
nazzjonali giet appoggata minn progetti
ffinanzjati mill-Programmi tas-Sahha
tal-UE. FI-20089, il-fokus fuq il-mard rari kien

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

relattivament gdid u innovattiv f’hafna Stati
Membri u erba” minnhom biss kellhom pjanijiet
nazzjonali stabbiliti. Bhalissa 23 Stat Membru
adottaw il-pjanijiet/l-istrategiji taghhom.

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


http://eur-lex.europa.eu/LexUriServ/LexUriServ.do?uri=OJ:C:2009:151:0007:0010:MT:PDF
http://eur-lex.europa.eu/LexUriServ/LexUriServ.do?uri=OJ:C:2009:151:0007:0010:MT:PDF
http://ec.europa.eu/health/rare_diseases/national_plans/detailed_mt
http://ec.europa.eu/health/rare_diseases/national_plans/detailed_mt
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INn-NRE dwar :
l-immunodefi¢jenza, mard  *¢;5
awtoinflammatorju u
awtoimmunitarju (ERN RITA)

RITA jghaggad flimkien
centri ewlenin Ewropej
b’gharfien espert fid-
dijanjozi u t-trattament
ta’ problemi immunologici
rari. Dawn jikkostitwixxu
kundizzjonijiet
potenzjalment ta’
theddida ghall-
hajja li jirrikjedu kura
multidixxiplinari bl-uzu ta’ evalwazzjoni
dijanjostika kumplessa u terapiji
specjalizzati hafna. In-netwerk igassam
dawn il-kundizzjonijiet fi tliet sottotemi:
immunodefi¢jenza primarja (PID),
problemi awtoimmunitarji u problemi
awtoinflammatorji. Barra minn hekk, hermm
sottotema ta’ rewmatologija pedjatrika li
testendi ghas-sottotemi awtoimmunitarji u
awtoinflammatorji.

Dan in-netwerk jibni fug il-hidma tas-socjetajiet
xjentifici Ewropej li zviluppaw registri tal-
pazjenti, linji gwida klinici, kollaborazzjonijiet
fir-ricerka, attivitajiet edukattivi u rabtiet ma’
organizzazzjonijiet tal-pazjenti.

ERN RITA ged jahdem biex
inagqas l-inugwaljanzi li
Jiffaccjaw il-pazjenti li jfittxu li
jaccessaw l-ittestjar dijanjostiku
u trattamenti innovattivi.

ERN RITA ged jahdem biex inaggas
l-inugwaljanzi li jiffac¢jaw il-pazjenti li jfittxu
li jaccessaw l-ittestjar dijanjostiku u trattamenti
tal-immunoglobuling, trapjant ta’ celloli
staminali u terapija tal-geni.

Huwa ghandu l-ghan li jikkollega registri
preezistenti, jizviluppa linji gwida klini¢i pan-
Ewropej, jistabbilixxi task force ta’ geneticisti
ghall-kontroll tal-kwalita tat-teknologija ta’
sekwenzjar tal-generazzjoni li jmiss, jagbel dwar
ghodda komuni ghall-farmakovigilanza f'dawn
il-kundizzjonijiet rari, ilagga’ task force ghall-uzu
karrett u l-monitoragg tat-trattamenti bijologici

fil-mard medjat mis-sistema immunitarja,
jigbor flimkien u jtejjeb it-terapiji tac-celloli
staminali u tal-geni ghall-pazjenti, irawwem
kollaborazzjonijiet bejn l-assocjazzjonijiet tal-
pazjenti, u jghaqqad flimkien lil specjalisti
pedjatrici u tal-adulti fit-tliet temi.

KOORDINATUR TAN-NETWERK

Il-Professur Andrew Cant

Newcastle upon Tyne Hospitals NHS
Foundation Trust, ir-Renju Unit




In-NRE dwar il-mard
newrologiku (ERN-RND)

In-Netwerk ta’ Referenza Ewropew dwar
il-Mard Newrologiku Rari (ERN-RND) ghandu
l-ghan li jindirizza l-bzonnijiet mhux sodisfatti
ta’ aktar minn 500000 persuna li ged jghixu
b’RNDs fl-Ewropa. Minhabba eterogeneita
tal-fenotipi u l-genotipi sinifikanti tal-pazjenti
tal-RND, 60 % ta’ dawk affettwati ghadhom
ma nghatawx dijanjozi.

L-ERN-RND ghandu |-ghan li jindirizza dawn
il-lakuni permezz
ta’ konsultazzjoni
multidixxiplinari
virtwali, u b’hekk
izid in-numru ta’
pazjenti fir-registri
b'20 %, u jimmira
ghal titjib ta’ 20% fir-
rizultati tal-kazijiet—
il-percentwal ta’
pazjenti b’dijanjozi
finali. Il-moghdijiet ghall-kura multidixxiplinari
se jigu zviluppati b’kollaborazzjoni mal-
European Pathway Association u ORPHANET

In-netwerk jibni fuq l-infrastruttura ezistenti
billi jintegra ghadd ta’ netwerks tal-RND
maturi taht [-umbrella tan-NRE-RND u
jissupplimenta r-registri li ged jahdmu ghal
kundizzjonijiet bhall-marda ta’ Huntington
u l-ataksja.

Aktar minn 500 000 persuna
li ged jghixu b’RNDs fl-Ewropa
60 % ghadhom ma nghatawx

Hidma ghal pazjenti b’'mard rari, ta’ prevalenza baxxa u kumplessa

33

dijanjozi.

Skema ta’ valutazzjoni tal-kwalita esterna se
tigi zviluppata ghall-istandardizzazzjoni ta’
testijiet dijanjostici ewlenin b’kooperazzjoni
man-Netwerk Ewropew ghall-Kwalita
tal-Genetika Molekulari, u se tizgura li
l-pazjenti kollha jkollhom access ghall-istess
opportunitajiet dijanjostici. L-ERN-RND se
jappogga t-tahrig, ir-ricerka u interventi ta’
innovazzjoni, u jizgura li l-vucijiet tal-pazjenti
jinsternghu.

KOORDINATUR TAN-NETWERK

Dr Holm Graessner

University Hospital Tiibingen,
il-Germanja
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IN-NRE dwar il-problemi

tal-gilda (ERN Skin)

Hafna kundizzjonijiet tal-gilda ghandhom
impatt serju fuq il-pazjenti u jistghu jkunu
assocjati ma’ riskju tal-kancer. |d-dijanjozi
ta’ mard tal-gilda rari u kumpless tikkonsisti
f'valutazzjoni shifa tal-gilda u tal-membrana
mukuza, kif ukoll sistemi ofira, u bijopsiji
tal-gilda. Id-dermatologi ta’ esperjenza
biss jistghu jiddifferenzjaw bejn dawn
il-kundizzjonijiet kumplessi. In-nuggas
ta’ dijanjozi esperta hija ostakolu ghat-
trattament. Dan jista’ jkun ta’ piz fiziku u
psikologiku profond ghall-pazjenti.

Dan in-netwerk ilagga’
flimkien lil esperti ewlenin
fil-gasam tal-mard tal-
gilda rari fit-tfal u l-adulti
biex jikkondividu l-gharfien,
jaggornaw u jizviluppaw
[-ahjar prattika, u jtejbu
t-tahrig professjonali u
l-edukazzjoni tal-pazjenti.

Ghandu wkoll l-ghan li jtejjeb -organizzazzjoni
tal-kura tas-sahha bil-gbir flimkien tar-rizorsi,
inkluz pjattaforma b’patologisti esperti ghal
studju centralizzat ta’ slajds u diskussjonijiet
kollaborattivi fug kazijiet difficli. Ghal kull marda
koperta, it-timijiet multidixxiplinari ewlenin
se jinkludu dermatologu, infermier, psikologu,
geneticista, djetologu u patologista, flimkien
ma’ specjalisti ofira skont kif mehtieg.

Se jitwettaq studju
socjoekonomiku komprensiv
dwar il-piz individwali tal-mard.

L-ERN Skin se jizviluppa wkoll registri ta’ mard
tal-gilda rari li jippermettu l-partecipazzjoni fi
programmi ta’ ricerka u provi klinici b'pazjenti
kkaratterizzati sew, kif ukoll l-istimulazzjoni
tar-ricerka terapewtika b’koorti suffi¢jentement
akbar ta’ pazjenti. Barra minn hekk, se jitwettaq
studju socjoekonomiku komprensiv dwar il-piz
individwali tal-mard.

KOORDINATUR TAN-NETWERK

Il-Professur Christine Bodemer

Necker Enfants Malades Hépital,
Department of Dermatology, APHP,
Parigi, Franza




It-trapjanti pedjatrici (PT), kemm tal-organi
solidi (SOT) u t-trapjanti ta’ ¢elloli staminali
ematopojetici (HSCT) jikkostitwixxu l-unika
proc¢edura kurattiva ghal diversi mard rari.

[l-kura ottimali ta’

wara t-trapjant

tirrikjedi sforzi

kkombinati ta’ tim

multidixxiplinari.

Wara t-trapjant,

il-pazjenti jiffaccjaw

immunosuppressjoni

kronika biex

jevitaw ir-rifjut tat-

trapjant. Dan jehtieg

monitoragg ghal kumplikazzjonijiet wara
t-trapjant biex jizdied it-tul tal-hajja u tittejjeb
il-kwalita tal-Rajja. L-ERN TRANSPLANT-CHILD
ilaqqa’ flimkien l-esperti fil-PT u -kura ta’ wara
t-trapjant biex itejjeb ir-rizultati ghat-tfal u
[-familji taghhom.

In-netwerk ghandu l-ghan li jnaggas iz-zmien
li jgattghu l-isptar u l-uzu ta’ trattamenti
kumplessi u fit-tul. Huwa ged jahdem biex
jittejbu s-servizzi ta’ appogdq psikologiku
waqgt it-tranzizzjoni tat-tfal ghall-eta
adulta. It-TRANSPLANT-CHILD ghandu
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[-ghan li jaghmel disponibbli [-aktar tekniki
recenti u l-avvanzi medici, farmakologici u
terapewtici. Il-membri ged jiffacilitaw ukoll
id-disseminazzjoni ta’ linji gwida ta’ prattika
klinika armonizzata u l-izvilupp tal-medicina
personalizzata fil-PT.

[t-TRANSPLANT-CHILD ifittex li jnaggas
l-ispejjez assocjati mat-trapjanti — bhat-
trapjant mill-gdid u t-trattamenti farmakologici
— u ged jarmonizza |-kura fil-PT biex inaggas
kemm jista’ jkun ir-riskji ta” kumplikazzjonijiet
wara t-trapjant. Flimkien l-esperti ewlenin

tal-Ewropa fil-PT ged jahdmu biex inaggsu
[-mortalita u [-morbidita relatati mat-trapjanti
fit-tfal.
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Fokus fuq it-titjib tar-rizultati
tas-sahha ghall-pazjenti: ir-rwol

tal-organizzazzjonijiet tal-pazjenti

In-NRE huma dwar il-pazjenti.
L-organizzazzjonijiet tal-pazjenti, u b’mod
partikolari, [FEURORDIS, kellhom rwol
attiv fl-izvilupp tan-netwerks ghal aktar
minn decennju, u ghenu biex jigi zgurat li
[-prijoritajiet se jkunu li jittejbu -eccellenza
klinika u r-rizultati tas-sahha tal-pazjenti u li
jkun hemm access gust ghall-kura ta’ kwalita
mal-Ewropa kollha. L-EURORDIS hija alleanza
nongovernattiva mmexxija mill-pazjenti li
tirrapprezenta 733 organizzazzjoni tal-
pazjenti b'mard rari '64 pajjiz.

“Afna konna hemm meta nibtet l-idea
fil-Grupp ta’ Hidma ta’ Livell Gholi dwar
is-Servizzi tas-Sahha u [-Kura Medika, fejn
in-NRE gew tradotti f'Direttiva dwar il-Kura
tas-Sahha Transkonfinali” ifakkar is-Sur Matt
Bolz-Johnson, Direttur tal-Kura tas-Sahha
u r-Ricerka f’EURORDIS . “AAina mxejna
t-triq it-twila flimkien mal-Istati Membri u

[-Kummissjoni Ewropea, minn meta nibet
il-kuncett fil-legizlazzjoni, sal-germinazzjoni
tan-NRE fir-realta”.

Bhala sieheb konsistenti fit-trawwim tal-
kuncett tan-NRE, EURORDIS zgura li I-pazjenti
jkunu involuti fil-process kollu u zviluppa fehim
tekniku gawwi ta’ kif l-involviment tal-pazjenti
fin-netwerks jista’ jzid valur fil-hajja reali
ghall-pazjenti.

“In-netwerks ghandhom il-potenzjal li
jiksbu benefic¢ji tangibbli ghall-pazjenti
bi prezentazzjonijiet rari u kumplessi tal-
marda” jghid is-Sur Bolz-Johnson. “In-NRE
ser jeliminaw l-izolament li jiffac¢jaw
il-komunitajiet li ghandhom mard rari u
jaghmlu l-esperti vizibbli ghall-pazjenti
mal-Ewropa kollha, u b’hekk il-Atigijiet tal-
pazjent se jiqu attirati lejn l-esperti t-tajba
aktar malajr”.

‘In-netwerks ghandhom
il-potenzjal li jiksbu
beneficcji tangibbli
ghall-pazjenti bi
prezentazzjonijiet rari u
kumplessi tal-marda.”



Wiehed mill-benefic¢ji ewlenin tan-NRE
ghall-pazjenti se tkun il-kapacita taghhom
li jacceleraw id-dijanjozi u jnaggsu n-numru
ta’ pazjenti li ma jinghatawx dijanjozi jew
b'dijanjozi zbaljata. Is-Sur Bolz-Johnson
jghid li n-netwerks ser “idghajfu l-odissea
dijanjostika”.

Ghal hafna mard rari, bhalissa ma hemm
ebda trattament disponibbli. Madankollu,
il-kultura ta’ taghlim li jwieghdu li
joholgu n-NRE ser twassal biex dawn
isiru ambjent ta’ innovazzjoni. Permezz
tat-tfassil ta’ mizuri ta’ rizultat semplici
ghal mard specifiku, se tiftah il-bieb
ghall-identifikazzjoni aktar rapida u ghall-
adozzjoni ta’ interventi medici jew kirurgici
ottimali. “Dan se jtejjeb [-ahjar prattika
hekk kif il-membri tan-NRE jitghallmu minn
xulxin“ jispjega s-Sur Johnson. “L-esperti
se jkunu jistghu jikkondividu l-kazijiet
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f’hin reali permezz ta’ laqghat virtwali
u jirrevedu r-rizultati b’'mod retrospettiv
biex jaraw x’jahdem l-ahjar”.

[l-pazjenti ghandhom tama kbira li n-NRE
jista’ jkollhom impatt reali fug hajjithom.
“ARna nemmnu li permezz tal-iskambju tal-
esperjenza u tal-gharfien espert, nistghu
naghmlu uzu ahjar mill-gharfien ezisteni
u noholqu gharfien gdid, biex naraw titjib
sinifikanti fir-rizultati tal-kura ghal hafna
mard rari fi ftit snin wara li gew stabbiliti
n-NRE”, jghid is-Sur Bolz-Johnson. “Issa
huwa z-Zmien biex n-NRE jwasslu
r-rizultati.”

“‘In-NRE ser jeliminaw
[-izolament li jiffaccjaw
il-komunitajiet li
ghandhom mard rari u
Jjaghmlu [-esperti vizibbli
ghall-pazjenti mal-
Ewropa kollha, u b’hekk
il-hAtigijiet tal-pazjent se
Jigu attirati lejn [-esperti
t-tajba aktar malajr’.
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INn-NRE dwar problemi
metaboloci ereditarji

(MetabERN)

Il-mard metaboliku
ereditarju rari (IMDs),
li minnu hemm aktar
minn 700, huwa rari
fuq il-livell individwali
izda frekwenti
kollettivament.
Hafna mard
metaboliku ghandu

MetabERN se jizviluppa
pjattaforma ta’ konsultazzjoni
f'hin reali ghall-processi ta’
tehid ta’ decizjonijiet klinici u
Jjrawwem programmi ta’ ricerka

implikazzjonijiet

serji ghall-pazjenti,

kultant ta’ theddida ghall-hajja. Dawn
il-kundizzjonijiet jinkludu problemi fl-organi
kollha, jistghu jaffettwaw persuni ta’
kwalunkwe eta, u jirrikjedu kollaborazzjoni
multidixxiplinari bejn firxa ta’ professjonisti.

Id-dijanjozi bikrija tista’ ttejjeb ir-rizultati
izda 5 % tal-IMDs maghrufa biss huma
inkluzi bhalissa fil-programmi ta’ skrinjar
ta’ trabi tat-twelid fl-Ewropa u jehtieq li ssir
armonizzazzjoni tal-programmi nazzjonali.
Ghal hafna minn dawn il-kundizzjonijiet,
l-gharfien dwar l-istorja nazzjonali taghhom,
l-effikacja u s-sigurta tat-terapiji, u s-segwitu
fug perjodu twil mhumiex kompluti.

[l-MetabERN ifittex li jtejjeb il-hajjiet tal-persuni
affettwati minn dan il-grupp ta’ mard tassew

translazzjonali fl-IMDs kollha.

eterogenju billi jagsamhom f’seba’ kategoriji
ewlenin. Huwa l-ewwel netwerk pan-Ewropew
u panmetaboliku tat-tip tieghu.

In-netwerk ged jistabbilixxi inventarju ta’ mard
metaboliku, jizviluppa l-informazzjoni ghall-
pazjenti u sessjonijiet ta’ tahrig, javvanza
d-dijanjozi kollaborattiva ta’ mard gdid, u
jistabbilixxi punt ta’ riferiment fit-tul li jwassal
l-gharfien espert lill-pazjenti.

MetabERN se jizviluppa pjattaforma ta’
konsultazzjoni f'hin reali ghall-processi ta’ tehid
ta’ decizjonijiet klinici u jrawwem programmi
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ta’ ricerka translazzjonali fl-IMDs kollha. Huwa
se jikkondividi l-gharfien fi hidan in-netwerk u
lil hinn minnu billi jestendi ghal regjuni u pajjizi
addizzjonali.

KOORDINATUR TAN-NETWERK

Il-Professur Maurizio Scarpa

Helios Dr Horst Schmidt Kliniken,
il-Germanja




Il-mard vaskulari multisistemniku rari jinkludi
problemi li jaffettwaw it-tipi kollha ta’ vini
tad-demm, b’konsegwenzi ghal diversi sistemi
tal-gisem. Dan il-mard jehtieg approc¢
multidixxiplinari ghall-kura.

Il-VASCERN jikkonsisti minn hames Gruppi
ta’ Hidma dwar il-Mard Rari: Hereditary
Haemorrhagic Telangiectasia (HHT-WG), Mard
tal-Aortika Torakika li Jintiret (HTAD-WG), Arterji
ta’ Dags Medju (is-sindromu Ehlers Danlos
vaskulari) (MSA-WG), Limfedima Pedjatrika
u Primarja (PPL-WG) u Anomaliji Vaskulari
(VASCA-WG). Patient-WG (Grupp ta’ Hidma
tal-pazjenti) stabbilit apposta jippermetti
lir-rapprezentanti tal-pazjenti jkunu involuti
fl-attivitajiet kollha tan-NRE. Barra minn
hekk, diversi Gruppi ta’ Hidma Tematici huma
stabbiliti biex jindirizzaw il-komunikazzjoni,
is-Sahha elettronika, |-etika, ir-registri tal-
pazjenti, it-tahrig u l-edukazzjoni.

In-netwerking, l-iskambju u t-tifrix tal-gharfien
espert, il-promozzjoni tal-ahjar prattiki, linji
gwida u rizultati klinici, l-ghoti ta’ setgha lill-
pazjenti, u t-titjib tal-gharfien permezz tar-
ricerka klinika u bazika huma fost l-objettivi
tal-VASCERN.

Hidma ghal pazjenti b'mard rari, ta’ prevalenza baxxa u kumplessa

Il-professjonisti tas-safiha involuti f"VASCERN
se jaghtu lekcers dwar l-ogsma ta’ gharfien
taghhom u se jaghmlu l-materjali edukattivi
disponibbli onlajn. Se jigu stabbiliti boroz ta’ studju
ta’ gimgha biex jippermettu lill-istudenti tal-UE
jitghallmu aktar dwar dawn il-prezentazzjonijiet
rari, u l-gharfien se jigi skambjat permezz tan-
netwerk U ma’ professjonisti tas-sahha mhux
koperti min-NRE.
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Direttorju tan-NRE

Endo-ERN

ERKNet

ERN BOND

ERN CRANIO

ERN EpiCARE

ERN EURACAN
ERN EuroBloodNet
ERN eUROGEN
ERN EURO-NMD
ERN EY

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

Netwerk ta’ Referenza Ewropew dwar il-kundizzjonijiet endokrinali

Netwerk ta’” Referenza Ewropew dwar il-mard tal-kliewi

Netwerk ta’ Referenza Ewropew dwar il-problemi fl-ghadam

Netwerk ta’ Referenza Ewropew dwar anomaliji kranjofacjali u problemi tal-ENT
Netwerk ta’ Referenza Ewropew dwar l-epilessiji

Netwerk ta’” Referenza Ewropew dwar il-kancers fl-adulti (tumuri solidi)

Netwerk ta’ Referenza Ewropew dwar il-mard ematologiku

Netwerk ta’ Referenza Ewropew dwar mard u kundizzjonijiet urogenitali

Netwerk ta’ Referenza Ewropew dwar il-mard newromuskolari

Netwerk ta’ Referenza Ewropew dwar il-mard fl-ghajnejn

Netwerk ta’ Referenza Ewropew dwar sindromi ta’ riskju ta’ tumur genetiku
Netwerk ta’ Referenza Ewropew dwar il-mard tal-galb

Netwerk ta’ Referenza Ewropew dwar anomaliji i jintirtu u kongenitali

Netwerk ta’ Referenza Ewropew dwar malformazzjonijiet kongenitali u dizabbilta intelletwali rari.
Netwerk ta’ Referenza Ewropew dwar il-mard respiratorju

Netwerk ta’ Referenza Ewropew dwar il-kancer pedjatriku (Emato-onkologija)
Netwerk ta’ Referenza Ewropew dwar il-mard epatologiku

Netwerk ta’ Referenza Ewropew dwar il-mard tat-tessut konnettiv u muskoloskeletal

Netwerk ta’ Referenza Ewropew dwar l-immunodeficjenza, mard awtoinflammatorju u
awtoimmunitarju

Netwerk ta’” Referenza Ewropew dwar il-mard newrologiku

Netwerk ta’ Referenza Ewropew dwar il-problemi tal-gilda

Netwerk ta’ Referenza Ewropew dwar it-trapjanti fit-tfal

Netwerk ta’ Referenza Ewropew dwar il-problemi metaboloci ereditarji

Netwerk ta’ Referenza Ewropew dwar il-mard vaskulari multisistematiku
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