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Praca na rzecz pacjentéw cierpiacych na choroby rzadkie, o niskiej czgstosci wystgpowania i skomplikowane schorzenia

Wywiad z komisarzem UE ds. zdrowia i bezpieczenstwa Zywnosci

,Skorzystajg na tym
tysigce pacjentow”

Vytenis Andriukaitis, europejski komisarz do spraw zdrowia i bezpieczeristwa
Zywnosci, moéwi, ze wartos¢ wspotpracy na szczeblu UE jest szczegdlnie

widoczna w przypadku chordb rzadkich i skomplikowanych schorzen.

Co stanowilo inspiracj¢ do stworzenia
europejskich sieci referencyjnych?

Czesto styszymy tragiczne historie pacjentow
cierpigcych na rzadkie lub skomplikowane, zagra-
Zzajace zyciu choroby, ktdrzy napotykaja trudnosci
w uzyskaniu prawidtowej diagnozy oraz w doste-
pie do odpowiednich terapii i wiedzy klinicznej.
Ich lekarze nie sg w stanie im pomac, poniewaz
nigdy wczesniej nie spotkali sie z podobnym
przypadkiem, zatem nie otrzymujg oni leczenia
lub musza przeszukiwac Internet w nadziei na
znalezienie placéwki zatrudniajacej specjalistow
z niezbednym doswiadczeniem.

W jaki spos6b europejskie sieci referencyjne
moga poprawi¢ jakos¢ zycia Europejczykéw?

Dzieki europejskim sieciom referencyjnym
pacjenci cierpigcy na rzadkie i skompliko-
wane choroby bedg mogli znalez¢ najlepsze
dostepne w UE terapie i porady medyczne
dotyczace ich schorzenia. Lekarze bedg mogli
kontaktowac sie z wysoce wyspecjalizowa-
nymi kolegami z catej Europy.

W pierwszej fazie ponad 900 oddziatéw opieki
zdrowotnej z prawie wszystkich panstw czton-
kowskich UE bedzie wspotpracowac w ramach
24 sieci tematycznych. Bedg sie zajmowac
wieloma réznymi schorzeniami, takimi jak
zaburzenia kosci, choroby krwi, nowotwory
u dzieci oraz niedobdr odpornosci. Beda uta-
twiac dostep do diagnostyki i leczenia, a takze
zapewniac tanie i wydajne ustugi opieki zdro-
wotnej wysokiej jakosci.

Jaka jest warto$¢ dodana wspétpracy na
szczeblu UE w tym obszarze?

Poniewaz wiedza i zasoby zwigzane z rzad-
kimi przypadkami sg obecnie rozproszone
w catej Europie, UE moze zapewnic¢ znaczng
wartos¢ dodang poprzez potaczenie wiedzy
specjalistycznej i zmaksymalizowanie synergii
pomiedzy panstwami cztonkowskimi.

Zaden kraj nie posiada wiedzy ani zdolnosci
wymaganych do leczenia wszystkich chorob
rzadkich i skomplikowanych schorzen, ale
dzieki wspoétpracy i wymianie ratujacej zycie

ponad

900
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Zaden kraj nie posiada
wiedzy ani zdolnosci
wymaganych do leczenia
wszystkich chorob rzadkich
i skomplikowanych
schorzer?”

Vytenis Andriukaitis

wiedzy na szczeblu europejskim za posred-
nictwem europejskich sieci referencyjnych
mozemy zapewnic, ze pacjenci w catej UE
beda mieli dostep do najlepszej dostepnej
wiedzy specjalistyczne).

Jaka role odgrywaja czlonkowie
europejskich sieci referencyjnych?

Sitg napedowa europejskich sieci referencyj-
nych sg dostawcy ustug opieki zdrowotnej
i krajowe organy ds. zdrowia. Pokazujg one
zaufanie, przejmuja odpowiedzialnos¢ i odgry-
wajg najbardziej aktywna role w tworzeniu
i funkcjonowaniu sieci.

Rola Komisji, zgodnie z unijng dyrektywg
W sprawie praw pacjentéw w transgranicz-
nej opiece zdrowotnej z 2011 r, jest stworze-
nie ram dla europejskich sieci referencyjnych.
Komisja zapewnia réwniez dotacje na potrzeby
wspierania koordynatoréw sieci i udostepnia
im zaplecze techniczne do tworzenia sieci.

Jakie dodatkowe dzialania sg
podejmowane w celu zwalczania rzadkich
i skomplikowanych choréb?

Europejskie sieci referencyjne stanowig czes¢
szerszej strategii, ktorej celem jest zwieksze-
nie wydajnosci, dostepnosci i elastycznosci
europejskich systemow opieki zdrowotnej.
Komisja Europejska wspiera panstwa czton-
kowskie poprzez taczenie informacji i wiedzy
specjalistycznej, rejestréw, danych i funduszy.
Wspieramy badania, innowacje i finansujemy
projekty oraz wspdélne dziatania. Zachecamy
producentéw do opracowywania lekéw siero-
cych i wprowadzania ich na rynek.

Jakie sa oczekiwania wzgledem europejskich
sieci referencyjnych?

Mam nadzieje, ze europejskie sieci referen-
cyjne przyniosg konkretne rezultaty dziesiat-
kom tysiecy pacjentéw cierpigcych na rzadkie
choroby, aby nie musieli juz szukac rozwigza-
nia po omacku i mogli korzystac z najlepszej
dostepnej wiedzy specjalistycznej w Europie,
dzieki czemu bedg zy¢ dtuzej i zdrowiej.
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Kontekst

Rzadkie i skomplikowane choroby prowadzq do przewlektych
problemdw zdrowotnych i czesto zagrazajq zyciu.

W UE zarejestrowano od 5000 do 8000
rzadkich choréb, ktére wptywajg na
codzienne zycie okoto 30 milionéw ludzi
w UE. Przyktadowo w dziedzinie onkologii
znanych jest prawie 300 réznych rodzajow
rzadkich nowotwordw, a kazdego roku u
ponad pét miliona ludzi w Europie wykryty
zostaje jeden z nich.

Wiele oséb cierpigcych na rzadkie lub skom-
plikowane schorzenie nie ma dostepu do
diagnostyki ani wysokiej jakosci leczenia.
Poziom wiedzy specjalistycznej moze byc
niski z powodu nieduzej liczby pacjentdw.

UE i wiadze krajowe daza do poprawy roz-
poznawania i leczenia tych rzadkich i skom-
plikowanych schorzen poprzez wzmacnianie
wspotpracy i koordynacji na szczeblu euro-
pejskim oraz wspieranie krajowych planéw
na rzecz zwalczania rzadkich chordb.

Dyrektywa w sprawie praw pacjentow w tran-
sgranicznej opiece zdrowotnej z 2011 r. nie
tylko umozliwia pacjentom zwrot kosztow
leczenia w innym panstwie cztonkowskim
UE, ale takze utatwia pacjentom dostep
do informacji na temat opieki zdrowotnej,
a tym samym zwieksza liczbe dostepnych
opcji leczenia. Dyrektywa weszta w zycie

w panstwach cztonkowskich UE w 2013 r.
Podkreslono w niej wartos¢ e-zdrowia oraz
znaczenie interoperacyjnosci krajowych infor-
matycznych systemow opieki zdrowotnej
w utatwianiu wymiany informacji.

Na tym tle, przy wsparciu programu UE w dzie-
dzinie zdrowia, pierwsze 24 europejskie sieci
referencyjne rozpoczety swoja dziatalnosc
w 2017 .

5000-8000

RZADKICH CHOROB
W TYM

300

0DZAJOW RZADKICH NOWOTWOROW DOTYKA

30

MILIONOW LUDZI W UE
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Wiele osob cierpigcych
na rzadkie ub
skomplikowane
schorzenie nie ma
dostepu do diagnostyki
ani wysokiej jakosci
leczenia. Poziom wiedzy
specjalistycznej moze
by¢ niski z powodu
nieduzej liczby
pacjentow.
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Czym sg europejskie
sieci referencyjne?

Europejskie sieci referencyjne (ERN) to wirtualne sieci
zrzeszajqce dostawcow ustug opieki zdrowotnej w Europie.
Zajmujq sie leczeniem skomplikowanych lub rzadkich chorob
i schorzen, ktdre wymagajq specjalistycznego leczenia

i skupienia wiedzy i zasobdw.

W celu dokonania przegladu diagnozy i planu
leczenia pacjenta koordynatorzy europej-
skich sieci referencyjnych zwotujg wirtualne
posiedzenia komitetéw doradczych ztozo-
nych z lekarzy specjalistow wielu roznych
dyscyplin, wykorzystujac do tego specjalng
platforme informatyczng oraz narzedzia do
telemedycyny.

Zaden kraj nie posiada wiedzy ani zdolnosci
wymaganych do leczenia wszystkich rzad-
kich i skomplikowanych choréb. Europejskie
sieci referencyjne umozliwiajg pacjentom
i lekarzom w catej UE dostep do najlepszej
wiedzy specjalistycznej i terminowej wymiany
ratujacych zycie informacji, bez koniecznosci
podrézowania do innego kraju.

Po rozpoczeciu procedury pierwszego zapro-
szenia do sktadania wnioskéw w lipcu 2016 .
pierwsze europejskie sieci referencyjne zostaty
zatwierdzone w grudniu 2016 r. i rozpoczety

dziatalnos¢ w marcu 2017 r. w Wilnie,
gdzie odbyto sie spotkanie inauguracyjne.
W momencie utworzenia sieci zrzeszaty ponad
900 wysoce wyspecjalizowanych oddzia-
téw opieki zdrowotnej zlokalizowanych
w 313 szpitalach w 25 panstwach czton-
kowskich (i Norwegii). 24 europejskie sieci
referencyjne pracujg nad szeregiem zagadnien
tematycznych, w tym dotyczacych chordéb
kosci, nowotwordw u dzieci i niedoboru odpor-
nosci. Oczekuje sie, ze w ciggu kolejnych 5
lat zdolnos¢ europejskich sieci referencyjnych
do wspomagania tysiecy pacjentéw w UE
cierpigcych na rzadkie lub skomplikowane
schorzenia znacznie sie zwiekszy. Procedura
zaproszenia dostawcow ustug opieki zdro-
wotnej, ktdrzy chcg dotaczyc do istniejacych
europejskich sieci referencyjnych, bedzie uru-
chamiana corocznie.

Inicjatywa europejskich sieci referencyj-
nych otrzymuje wsparcie w ramach kilku

programoéw finansowania, w tym programu
w dziedzinie zdrowia, instrumentu ,taczac
Europe” oraz programu ,Horyzont 2020”.

Panstwa cztonkowskie UE kierujg procesem
tworzenia europejskich sieci referencyjnych:
odpowiadajg one za uznawanie osrodkdw
na szczeblu krajowym; zatwierdzajg wnioski;
a Zarzad ztozony z panstw cztonkowskich
odpowiada za opracowywanie unijnej strategii
tworzenia europejskich sieci referencyjnych
i zatwierdzanie sieci.



Praca na rzecz pacjentéw cierpiacych na choroby rzadkie, o niskicj czestosci wystepowania i skomplikowane schorzenia

Europejska sieC referencyjna &%
ds. zaburzen endokrynolo-  ®¢3%e
gicznych (Endo-ERN)

Rzadkie choroby endokrynologiczne wynikajg
z nadmiemej lub niewystarczajacej aktywno-
Sci hormonalnej, opornosci hormonalnej, roz-
woju nowotwordw w narzadach dokrewnych
lub choréb wptywajacych na uktad dokrewny.
Rozktad epidemiolo-
giczny jest bardzo
zréznicowany — obej-
muje schorzenia bar-
dzo rzadkie i rzadkie,
a takze te o niskiej
czestosci wystepowa-
nia. Pacjenci cierpigcy
na schorzenie o niskiej
czestosci wystepowa-
nia moga wymagac
wysoce specjalistycz-
nej opieki multidyscyplinamego zespotu pod
kierunkiem endokrynologa.

W ramach sieci Endo-ERN opracowano osiem
gtéwnych grup tematycznych obejmujacych
petne spektrum wrodzonych i nabytych standéw
chorobowych. Zaliczajg sie do nich: zaburzenia
nadnerczy; zaburzenia homeostazy wapnia
i fosforandw; zaburzenia rozwoju ptci i dojrze-
wania; zaburzenia genetyczne homeostazy
glukozy i insuliny; genetyczne endokrynolo-
giczne zespoty nowotworowe; zaburzenia
wzrostu i genetyczne zespoty otytosci; zabu-
rzenia przysadki; oraz zaburzenia tarczycy.

Celem sieci Endo-ERN
Jest zapewnienie lepszych

mozliwosci diagnostyki i leczenia,
zwiekszenie jakosci opieki

i zagwarantowanie mierzalnych
rezultatow dla pacjentow.

[ Ay

Ta europejska sie¢ referencyjna korzysta
z wynikow prac kilku istniejacych sieci euro-
pejskich, w tym sieci zatozonych przez takie
europejskie towarzystwa, jak European Society
of Endocrinology (ESE) oraz European Society
for Paediatric Endocrinology (ESPE), a takze
sieci powstate w ramach COST Actions.

Celem sieci Endo-ERN jest zapewnienie
lepszych mozliwosci diagnostyki i leczenia,
zwiekszenie jakosci opieki i zagwarantowanie
mierzalnych rezultatow dla pacjentow cierpia-
cych na rzadkie schorzenia endokrynologiczne

poprzez utatwianie wspaétpracy multidyscypli-
narnej i transgranicznej, ksztatcenie, a takze
stuchanie gtosu pacjentow.

KOORDYNATOR SIECI

Profesor Alberto M. Pereira

Centrum Medyczne Uniwersytetu
w Lejdzie, Holandia
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Do rzadkich i skomplikowanych chordéb nerek
zalicza sie wiele zaburzeh wrodzonych, dzie-
dzicznych i nabytych. Szacuije sie, ze co najmniej
2 min Europejczykéw cierpi na rzadkie choroby
nerek, takie jak glomerulopatie i wady wrodzone
nerek, z ktérych kazda stanowi okoto 1 milion
przypadkdéw. Ponadto

dziedziczne tubulopatie,

choroby cewkowo-s$rod-

migzszowe i mikroangio-

patie zakrzepowe stanowig

szereg rzadkich i bardzo

rzadkich choréb o wyso-

kiej istotnosci klinicznej.

Nowoczesne narzedzia

diagnostyczne mogg

dostarczy¢ cennych informacji na temat roko-
wan choroby i mozliwosci leczenia. Nie wszy-
scy pacjenci majg jednak dostep do badan.
z powodu opdzZnionego rozpoznania i opdz-
nionego leczenia wiele rzadkich choréb nerek
prowadzi do niewydolnosci nerek.

Celem tej europejskiej sieci referencyjnej jest
poprawa standardéw diagnostyki i leczenia
w catej Europie. Sie¢ ustanowi konsensus
w sprawie racjonalnych algorytmoéw dia-
gnostycznych dla pacjentéw z objawami
niewydolnosci nerek, w tym standardowych
kryteridw testow genetycznych w przypadku

podejrzenia dziedzicznej choroby nerek. Grupy
robocze bedg nastepnie ustalac kierunek dzia-
tan terapeutycznych po wnikliwej analizie
dostepnych metod leczenia.

Ustugi konsultacji internetowych usprawnig
leczenie nowych i skomplikowanych przypadkdw.
Dostep do wirtualnego komitetu konsultacyjnego
bedzie uzupetniony srodkami administracyjnymi
w celu utatwienia podrézowania pacjentéw do
specjalistycznych osrodkow, jesli to konieczne,
zgodnie z unijng dyrektywa w sprawie praw
pacjentow w transgranicznej opiece zdrowotnej

i rozporzadzeniem w sprawie zabezpieczenia
spotecznego. Zostanie opracowana seria webi-
nariow na potrzeby ksztatcenia i szkolenia pra-
cownikéw stuzby zdrowia.
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Wartosc dodana dla pacjentéw
| pracownikow stuzby zdrowia

Postawienie trafnej diagnozy w przypadku
pacjentow cierpigcych na rzadka i skompliko-
wang chorobe moze zajac lata. Moze to byc
frustrujace i przygnebiajace doswiadczenie
dla pacjentéw i ich rodzin. Wiele 0séb zyja-
cych z takimi schorzeniami to dzieci — czesto
w poszukiwaniu diagnozy odwiedzajg one
wielu specjalistéw, co ma powazny wptyw
na ich rozwaj.

Europejskie sieci referencyjne zwiekszaja
swiadomos¢ spoteczenstwa i specjalistow
w zakresie choréb rzadkich i skomplikowanych
przypadkdéw schorzen, co zwieksza prawdopo-
dobienstwo wczesnego postawienia trafnej
diagnozy i skutecznego leczenia w stosow-
nych przypadkach.

Sieci te stanowig platforme do opracowywa-
nia wytycznych, szkolen i wymiany wiedzy.
Europejskie sieci referencyjne moga utatwic
prowadzenie duzych badan klinicznych w celu
zwiekszenia wiedzy na temat choréb i opra-
cowania nowych lekéw poprzez gromadzenie
duzych zbioréw danych dotyczacych pacjentdw.

Europejskie sieci referencyjne umozliwiajg
wykwalifikowanym pracownikom stuzby zdro-
wia wspétprace z podobnie myslacymi spe-
cjalistami z catej Europy, co eliminuje izolacje
zawodowa, z ktorg spotyka sie wielu eksper-
toéw w dziedzinie chorab rzadkich.

Innowacje w zakresie dostarczania ustug
opieki zdrowotnej stanowig podstawe systemu
europejskich sieci referencyjnych — obejmuje
to rozwaj nowych modeli opieki, rozwigzania
i narzedzia z dziedziny e-zdrowia, a takze
innowacyjne rozwigzania i wyroby medyczne,
ktore rewolucjonizujg znane sposoby leczenia.
Europejskie sieci referencyjne sg inkubatorami
rozwoju ustug cyfrowych umozliwiajacych
zapewnianie wirtualnej opieki zdrowotnej.

Europejskie sieci referencyjne przyczynia sie
do zwiekszenia efektu skali i zapewnienia bar-
dziej efektywnego wykorzystania zasobow, co
pozytywnie wptynie na zréwnowazony rozwoj

Sieci te stanowiq
platforme do
opracowywania
wytycznych, szkolen
I wymiany wiedzy.

krajowych systemow opieki zdrowotnej. Sieci
wyraznie pokazuja, co mozna osiagnac dzieki
solidarnej Europie.
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Europejska siec N
referencyjna ds. schorzen — ®¢3%e
kosci (ERN BOND)

Rzadkie choroby kosci obejmujg zaburzenia two-
rzenia sie kosci, modelowania, przebudowy i usu-
wania, a takze wady szlakéw regulacyjnych tych
procesow. Prowadza one do niedoboru wzrostu,
deformacji kosci, nieprawidtowego rozwoju uze-
bienia, bélu, ztaman i niepetnosprawnosci i moga.
niekorzystnie wptywac na funkcje nerwowo-
-miesniowe i hemopoeze.

Sie¢ ERN BOND gromadzi
dane na temat wszystkich
rzadkich choréb kosci —
wrodzonych, przewlektych

Poprzez wspotprace
z pacjentani sie¢ BOND opracuje

N

ha '

i genetycznych — ktére
wptywajg na chrzastki,

wskazniki pomiaru doswiadczen
i rezultatow zaobserwowanych
przez pacjenta.

kosci i zebine. Pierwsze

dziatania sieci skupiajg

sie na chorobach, takich

jak kostnienie niedoskonate (0l), krzywica
hipofosfatemiczna zwigzana z chromosomem
X (XLH) oraz achondroplasia (ACH), w oparciu
0 czestotliwos¢ wystepowania choroby, trud-
nosci w diagnostyce i leczeniu, a takze rozwi-
jane nowatorskie terapie, przed przejsciem do
prac nad rzadszymi chorobami, gdy zostang
ustanowione systematyczne podejscia.

Poprzez wspdtprace z pacjentami sie¢ BOND
opracuje wskazniki pomiaru doswiadczen
i rezultatow zaobserwowanych przez pacjenta.

Cztonkowie sieci przygotujg wytyczne, na
podstawie ktérych powstang i zostang roz-
powszechnione najlepsze praktyki. Wraz
z opracowywaniem nowych lekow sie¢ bedzie
dazy¢ do zapewnienia pacjentom szybkiego
dostepu do badan.

Sie¢ BOND umozliwi réwniez podnoszenie
kwalifikacji za posrednictwem platform e-zdro-
wia i telemedycyny, a takze podczas wizyt
roboczych, kursow szkoleniowych i dziatan

informacyjnych. Sie¢ dazy do skrécenia czasu dia-
gnozowania poprzez zmniejszenie liczby wykonywa-
nych nieodpowiednich badan, zapewnienia wiekszej
doktadnosci diagnostyki i opracowania nowych opta-
calnych sposobdw leczenia w ciggu 2-3 lat.

KOORDYNATOR SIECI

Dr Luca Sangiorgi
Instytut Rizzoli, Bolonia, Wtochy
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Procedura zatwierdzania
europejskich sieci referencyjnych

Panstwa cztonkowskie UE odgrywajg klu-
czowa role w wyznaczeniu i rozwijaniu
europejskich sieci referencyjnych. Aby uzy-
skac status europejskiej sieci referencyjnej,
cztonkowie sieci odpowiedzieli na zaprosze-
nie Komisji Europejskiej do sktadania wnio-
skow. Ich zgtoszenie zostato ocenione przez
niezalezng jednostke oceniajaca (IAB), ktéra
sporzadzata sprawozdania dotyczace kazdego
podmiotu zgtaszajacego. Nastepnie Zarzad
ztozony z panstw cztonkowskich (BoMS) pod-
jat decyzje o zatwierdzeniu lub odrzuceniu
wniosku o nadanie statusu europejskiej sieci
referencyjnej.

W sktad Zarzadu panstw cztonkowskich
wchodzg przedstawiciele wszystkich panstw
cztonkowskich UE oraz Norwegii. Odgrywa
on aktywnga role w opracowywaniu strategii

,Ma to praktyczne
korzysci pod
wzgledem opieki
nad pacjentem

i zarzgdzania
sieciami”

europejskich sieci referencyjnych. Zarzad
ztozony z panstw cztonkowskich monitoruje
dziatalnos¢ cztonkdw europejskich sieci refe-
rencyjnych, ocenia podmioty ubiegajace sie
o dotgczenie do istniejacych sieci, a takze
zatwierdza powstajace sieci.

Kraje nieposiadajace reprezentacji w zatwier-
dzonej europejskiej sieci referencyjnej mogg
uczestniczy¢ w jej dziatalnosci za posrednic-
twem dostawcow ustug opieki zdrowotnej
wyznaczonych przez ich panstwo cztonkow-
skie jako ,zrzeszone” i/lub ,wspétpracujace”
osrodki krajowe.

Gtowne kryteria

Sie¢ ukierunkowana na pacjenta
i zarzadzana w sposob kliniczny

10 cztonkéw w co najmniej
8 krajach

Silna niezalezna ocena

Spetnienie kryteriéw przynalezno-
sci do sieci i cztonkostwa

Poparcie i zatwierdzenie organéw
krajowych.

Profesor Katarzyna Kotulska-JéZzwiak,
specjalista neurolog i jedna z przedstawicielek Polski
w Zarzqdzie panstw cztonkowskich, mowi, ze przed
stworzeniem europejskich sieci referencyjnych

skonsultowano sie z ekspertami i pacjentami. ,,Chcielismy
utworzy¢ sieci poswiecone poszczegdlnym obszarom
chordb, aby spetni¢ oczekiwania zainteresowanych stron”,
dodaje. ,Ma to praktyczne korzysci pod wzgledem opieki
nad pacjentem i zarzqdzania sieciami’.

11
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Europejska siec referencyjna s
ds. anomalii rozwoju twa- ooyt
rzoczaszki i zaburzen laryn-
gologicznych (ERN CRANIO)

Wrodzone anomalie twarzoczaszki wystepuja.
m.in. u dzieci urodzonych z niedorozwojem lub
nieprawidtowym rozwo-
jem czesci mézgu, czaszki
i/lub twarzy, co prowadzi
do powaznych zaburzen
czynnosciowych i proble-
moéw psychospotecznych.
Pacjenci wymagajg opieki
i leczenia od urodzenia
do osiggniecia dorosto-
sci. Kliniczna i publiczna
wiedza na temat wielu
z tych schorzen jest niewielka, a postawie-
nie trafnej diagnozy moze by¢ bardzo trudne.

Ta europejska sie¢ referencyjna podjeta sie uzu-
petnienia kilku luk w dziedzinie opieki zdrowotnej
poprzez znaczne zwiekszenie wiedzy gtéwnych
opiekundw na temat anomalii twarzoczaszki.
Sie¢ opracowuje kursy szkoleniowe na temat
réznych schorzen, ktére zostang udostepnione
na powszechnie dostepnej stronie interetowej.

Cztonkowie pracujg nad poprawg eduka-
cji, szkolen i badan w scistej wspotpracy

Siec¢ opracowuje kursy
szkoleniowe na temat réznych
schorzen, ktore zostang
udostepnione na powszechnie
dostepnej stronie internetowej.

| .

£

z organizacjami pacjentow. w przypadku braku
organizacji pacjentéw konsultujg sie z grupami
zrzeszajgcymi pacjentow. Sie¢ ERN CRANIO
bada rodzaje i czas wykonania zabiegdw chi-
rurgicznych przeprowadzanych w uczestni-
czacych placéwkach, aby ocenic ich wptyw
i poréwnac najlepsze praktyki w Europie.

Poprzez gromadzenie danych na temat dtugo-
terminowych rezultatdw roznych standw sie¢
pomoze w doradzaniu pacjentom i rodzicom
i moze skierowac leczenie na obszary, ktérym

dotychczas poswiecano zbyt mato uwagi.
Sie¢ bedzie wspiera¢ wykrywanie nowych
gendw sprawczych poprzez zwiekszenie liczby
uczestnikéw w badaniach.

KOORDYNATOR SIECI

Profesor Irene Mathijssen
Centrum Medyczne Erazma, Holandia
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ds. padaczki (EpiCARE)

Padaczka dotyka co najmniej 6 milionéw ludzi
w Europie. Tradycyjne leczenie przeciwpadacz-
kowe zapobiega napadom u 60% do 70%
chorych. w przypadku pacjentéw cierpigcych
na padaczke oporng rokowania kliniczne sg
bardzo zte.

Tradycyjnie padaczka jest traktowana jako
jedna choroba, jednak schorzenia te sg coraz
czesciej postrzegane jako grupa chorob rzad-
kich i skomplikowanych schorzen. Na portalu
ORPHANET poswieconym rzadkim chorobom
i lekom sierocym wymieniono 137 zaburzen
z padaczka jako dominujacym objawem, jed-
nak u wielu pacjentéw pozostaje ona nieroz-
poznana i nieleczona.

Celem sieci jest zapewnienie petnego dostepu
i wykorzystanie oceny przedoperacyjnej
i zabiegdw chirurgicznych na potrzeby leczenia
padaczki; usprawnienie diagnostyki rzadkich
przyczyn padaczki; utatwienie identyfikacji
pacjentéw, u ktérych mozna leczy¢ rzadkie
przyczyny padaczki; zwiekszenie dostepu do
specjalistycznej opieki ukierunkowanej na
leczenie rzadkich przyczyn oraz wspieranie
badan nad rozwojem innowacyjnych spo-
sobow leczenia przyczynowego w rzadkich
i skomplikowanych przypadkach padaczki.

Siec¢ EpiCARE korzysta z wynikéw prac pilo-
tazowej europejskiej sieci referencyjnej ERN

Sie¢ EpiCARE dgzy do
zwiekszenia liczby pacjentow
bez napadow padaczki
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w Europie.

E-pilepsy, ktdrej cztonkowie pracowali nad
zwiekszeniem swiadomosci i dostepnosci
zabiegow chirurgicznych w celu leczenia
padaczki u specjalnie wybranych pacjentdw,
skutecznie wykorzystujac w tym celu narze-
dzia elektroniczne i debaty multidyscyplinar-
nych zespotdw. Sie¢ EpiCARE, do ktdrej nalezg
cztonkowie organizacji pacjentéw, dazy do
zwiekszenia liczby pacjentéw bez napadow
padaczki w Europie.

KOORDYNATOR SIECI

Profesor Helen Cross

Szpital Dzieciecy Great Ormond
Street, NHS Trust, Zjednoczone
Krolestwo
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Europejska siec referencyjna
ds. nowotworow u 0sob

dorostych (guzy lite)
(ERN EURACAN)

Zidentyfikowano ponad 300 rodzajéw rzad-
kich nowotworéw. Sie¢ EURACAN zajmuije sie
wszystkimi rzadkimi nowotworami z guzami
litymi u 0séb dorostych, ktére pogrupowano na
10 domen wedtug klasy-
fikacji RARECARE i ICD10.
Postepowanie w przypadku
rzadkich rodzajow nowo-
twordéw stanowi znaczace
wyzwanie diagnostyczne,
czasami majace powazne
konsekwencje dla jakosci
zycia pacjentéw i wynikow
leczenia. Nieodpowiednie
leczenie tych pacjentow
moze takze prowadzi¢ do
zwiekszonego ryzyka nawrotu choroby i zgonu.

Europejska siec referencyjna ERN EURACAN udo-
stepnia narzedzia z dziedziny najlepszych praktyk
i zaktada osrodki referencyjne na rzecz rzadkich
rodzajow nowotworow. Opracowuije takze regu-
lamie aktualizowane wytyczne dotyczace najlep-
szych praktyk diagnostycznych i terapeutycznych.
Sie¢ zamierza dotrze¢ do wszystkich krajéw UE
w ciggu 5 lat oraz stworzyc¢ system referencyjny,
ktory zapewni, ze co najmniej 75% pacjentow
bedzie leczonych w osrodku EURACAN. Jej celem
jest zwiekszenie przezywalnosci pacjentow,

Sie¢ zamierza dotrzec do
wszystkich krajow UE w ciggu
5 lat oraz stworzyc system
referencyjny, ktory zapewni, ze co
najmniej 75% pacjentow bedzie
leczonych w osrodku EURACAN.

tworzenie narzedzi komunikacyjnych we wszyst-
kich jezykach dla pacjentéw i lekarzy, a takze
rozwijanie miedzynarodowych baz danych oraz
bankdw komarek nowotworowych.

Ta europejska siec¢ referencyjna korzysta
z wynikdw prac istniejacych wczesniej sieci
klinicznych i badawczych, ktére z powodzeniem
prowadzity badania kliniczne za posrednictwem
organizacji EORTC (European Organisation
for Research and Treatment of Cancer), oraz
wytycznych ustanowionych przez EORTC i towa-
rzystwo ESMO (European Society for Medical

R
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Oncology). Korzysta takze z efektow pracy
sieci utworzonych przez stowarzyszenie ENETS
(European Neuroendocrine Tumour Society)
oraz sie¢ Conticanet (Connective Tissues Cancer
Network), jak réwniez kilku unijnych projektow
badawczych.

KOORDYNATOR SIECI

Profesor Jean-Yves Blay
Centre Léon Bérard, Lyon, Francja
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za kierownicg

Paul Boom reprezentuje Holandie w Zarzadzie
panstw cztonkowskich (BoMS). Zarzad ten
odgrywa kluczowa role w okreslaniu przy-
sztosci europejskich sieci referencyjnych
oraz ich zatwierdzaniu. ,Z ustawodawstwa
jasno wynika, ze panstwa cztonkowskie odpo-
wiadajg za kierowanie tym procesem”, mowi.
10 organy krajowe decyduja, czy podmioty
ubiegajace sie 0 przyznanie statusu europej-
skiej sieci referencyjnej spetnity kryteria pod
wzgledem jakosci, zaangazowania pacjentow
i zarzadzania”.

Na szczeblu krajowym panstwa cztonkow-
skie zapewniajg réwniez, ze europejskie sieci
referencyjne sg dobrze potgczone z krajowa
stuzbg zdrowia, twierdzi Boom. ,Europejskie
sieci referencyjne nie mogag stac sie odreb-
nymi wyspami doskonatosci dziatajgcymi
w odosobnieniu”, méwi. ,Maja dobre potacze-
nie ze szpitalami i ustugami opieki podsta-
wowej, dzieki czemu mogg przynosic korzysci
lokalnym spotecznosciom, a takze wspierac
pacjentow w catej Europie”.

Jezeli chodzi o szerszy wptyw europejskich
sieci referencyjnych, Boom uwaza, ze roz-
poczynaja one interesujacy nowy rozdziat
w zakresie europejskiej wspotpracy w dzie-
dzinie opieki zdrowotnej. Doskonale pokazujg
one, w jaki sposéb panstwa cztonkowskie
moga ze sobg wspdtpracowac, aby zapewnic
obywatelom wartos¢ dodana. ,Wedtug mnie
europejskie sieci referencyjne moga stanowic
platforme do rozwoju narzedzi z dziedziny
e-zdrowia, a takze prowadzi¢ do zwiekszenia
wspotpracy w zakresie bardziej powszech-
nych chordb przewlektych”, moéwi. ,Posiadamy
teraz platforme, na ktorej mozemy budowa¢
— panstwa cztonkowskie mogq potqczyc
wysitki, aby poradzi¢ sobie ze wspdlnymi
wyzwaniami w dziedzinie stuzby zdrowia
i dziata¢ ponad granicami’.

,Posiadamy teraz
platforme, na ktorej
mozemy budowac —
panstwa cztonkowskie
mogq potgczyc wysitki,
aby poradzic sobie ze
wspolnymi wyzwaniami
W dziedzinie stuzby
zdrowia i dziatac¢ ponad
granicami”.
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Europejska siec referencyjna &s:3w

ds. choréb hematologicznych
(EuroBloodNet)

Choroby hematologiczne obejmujg zaburze-
nia komarek krwi i szpiku kostnego, narzadéw
limfatycznych oraz czynnikéw krzepniecia
i prawie wszystkie z nich sg rzadkie. Mozna
je podzieli¢ na szes¢ kate-
gorii: rzadkie zaburzenia
czerwonych krwinek, nie-
wydolnos¢ szpiku kost-
nego, rzadkie zaburzenia
krzepniecia, hemochroma-
toza i inne rzadkie cho-
roby genetyczne syntezy
zelaza, nowotwory szpiku
i nowotwory limfatyczne.

Diagnostyka rzadkich choréb hematologicz-
nych wymaga duzego doswiadczenia klinicz-
nego oraz dostepu do szerokiego zakresu
ustug laboratoryjnych i technologii obrazo-
wania. Testy te umozliwiajg precyzyjna kla-
syfikacje choroby wedtug kryteriow Swiatowej
Organizacji Zdrowia z wykorzystaniem mie-
dzynarodowych systemow scoringowych oraz,
w stosownych przypadkach, biomarkerdw.

Z uwagi na te wymagania, a takze na fakt,
Ze niektdre z tych chordéb sg bardzo rzadkie,
ich diagnoza jest czesto pomijana lub opdz-
niona, zwtaszcza u pacjentdw w podesztym
wieku. Leczenie jest czesto trudne, ponie-
waz wymaga specjalistycznej infrastruktury

W niektorych krajach wdrozono
programy na rzecz profilaktyki
okreslonych chorob, ale istnieje |
pilna potrzeba harmonizacji badan ;
przesiewowych.

i wykwalifikowanych zespotéw, a dostep do
konkretnych zabiegdw, takich jak allogeniczny
przeszczep komdrek macierzystych lub czyn-
nikdw krzepniecia, jest czesto ograniczony.

W niektorych krajach wdrozono programy
na rzecz profilaktyki okreslonych chordb, ale
istnieje pilna potrzeba harmonizacji badan
przesiewowych.

Sie¢ EuroBloodNet, przy wykorzystaniu
doswiadczenia zdobytego dzieki finansowanej
ze Srodkéw UE Europejskiej Sieci ds. Rzadkich
Wrodzonych Anemii (ENERCA) oraz Europejskiemu
Towarzystwu Hematologii (EHA), bedzie dazyc
do: zwiekszenia dostepu do opieki zdrowotnej dla

0s6b chorych na rzadkie choroby hematologiczne;
rozpowszechniania wytycznych i najlepszych prak-
tyk; poprawy ksztatcenia i dzielenia sie wiedzg;
zapewniania porad klinicznych w dziedzinach,
na temat ktorych wiedza dostepna w kraju jest
uboga, a takze do zwiekszenia liczby badan kli-
nicznych w tej dziedzinie.

KOORDYNATOR SIECI

Profesor Pierre Fenaux

Hépital Saint-Louis,
Paryz, Francja




ds. chordb i schorzen
uktadu moczowo-ptciowego
(ERN eUROGEN)

Rzadkie i skomplikowane choroby uktadu
moczowo-ptciowego moga wymagac korekty
chirurgicznej, czesto w okresie noworod-
kowym lub w dziecinstwie. Nietrzymanie
moczu i katu sg duzym obcigzeniem
dla dzieci, mtodziezy i dorostych. Osoby
dotkniete tymi chorobami muszg przez
cate zycie znajdowac sie pod opiekg mul-
tidyscyplinarnych zespotdw, ktére planuja
i przeprowadzaja zabiegi chirurgiczne,
a takze zapewniajg pooperacyjng fizjote-
rapie i wsparcie psychologiczne.

Sie¢ eUROGEN zapewni poddane niezalez-
nej ocenie wytyczne dotyczace najlepszych
praktyk, a takze poprawi wymiane wynikéw.
Po raz pierwszy umozliwi to sledzenie dtu-
goterminowych wynikéw leczenia pacjentéw
na przestrzeni od 15 do 20 lat.

Sie¢ bedzie gromadzi¢ brakujace dane i mate-
riaty, opracowywac nowe wytyczne, tworzy¢
przyktady dobrych praktyk, okresla¢ zmien-
nos¢ w praktyce, organizowac programy edu-
kacyjne i szkolenia, ustala¢ programy badan
we wspétpracy z przedstawicielami organi-
zacji pacjentow, a takze udostepniac wiedze

poprzez udziat w wirtualnych zespotach mul-
tidyscyplinarnych. Do 2020 r. co najmniej 50
nowych specjalistéw ds. rzadkich i skompli-
kowanych chordb uktadu moczowo-ptcio-
wego skorzysta ze specjalnych programow
szkolen i stypendiow stworzonych przez sie¢
eUROGEN.

Docelowo sie¢ bedzie wspiera¢ innowacje
w medycynie i poprawi diagnostyke oraz
leczenie pacjentow.

Praca na rzecz pacjentéw cierpiacych na choroby rzadkie, o niskicj czestosci wystepowania i skomplikowane schorzenia
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Po raz pierwszy umozliwi to
sledzenie dtugoterminowych
wynikow leczenia pacjentow

na przestrzeni od 15 do 20 lat.

KOORDYNATOR SIECI
Profesor Christopher Chapple

Zespot szpitali uniwersyteckich
w Sheffield, NHS Foundation Trust,
Zjednoczone Krélestwo
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ds. choréb nerwowo-
miesniowych (ERN EURO-NMD)

Choroby nerwowo-miesniowe wystepujg u
pacjentéw od wczesnego dziecinstwa do pdznej
dorostosci i cechujg sie ostabieniem i zanikiem
miesni, ale takze mogg wigzac sie z innymi
objawami, takimi jak zmeczenie, bol, dretwie-
nie, slepota, trudnosci w potykaniu, trudnosci
w oddychaniu i cho-
roby serca. Wiekszos¢
choréb nerwowo-mie-
Sniowych to schorzenia
progresywne i wynisz-
czajace, ktore skracajg
dtugosc zycia i pogar-
szajq jego jakosc.

Istniejg znaczne
luki i dyspropor-
cje w dostepie do
diagnostyki i leczenia w catej Europie. Do
gtéwnych wyzwan w zakresie poprawy rezul-
tatow leczenia nalezy opdznione skierowanie
przez lekarza pierwszego kontaktu do lekarza
specjalisty, a takze zarzadzanie przejsciem
z opieki pediatrycznej na opieke dla dorostych.

Europejska siec¢ referencyjna EURO-NMD
zrzesza czotowych ekspertéw w Europie, aby
zapewnic¢ pacjentom dostep do opieki spe-
cjalistycznej w drodze konsultacji wirtualnych
oraz osobistych. Sie¢ ma na celu skrécenie
czasu stawiania diagnozy o 40% w ciggu

Sie¢ ma na celu skrocenie czasu
stawiania diagnozy o 40% w
ciggu pierwszych 5 lat, poprawe
wydajnosci diagnostycznej o 15%,
a takze zwiekszenie dostepu do
odpowiednich sciezek opieki.

pierwszych 5 lat, poprawe wydajnosci diagno-
stycznej o 15%, a takze zwiekszenie dostepu
do odpowiednich sciezek opieki.

Ponadto europejska siec¢ referencyjna EURO-
NMD opracuje nowe wytyczne i zapewni
pracownikom stuzby zdrowia oraz pacjen-
tom informacje na temat najlepszych prak-
tyk dotyczacych konkretnych chordb. Wiedza
wytworzona i zarzadzana przez sie¢ bedzie
powszechnie dostepna za posrednictwem
narzedzi z dziedziny e-zdrowia. Bazujac na
silnej tradycji wspotpracy, siec bedzie rowniez

wspiera¢ wspoélne dziatania, ktére mogg przy-
czynic sie do usprawnienia prac badawczo-roz-
wojowych w zakresie leczenia w celu spetnienia
niezaspokojonych potrzeb pacjentdw.

KOORDYNATOR SIECI

Profesor Kate Bushby

Zespot szpitali w Newcastle upon Tyne,
NHS Foundation Trust, Zjednoczone
Krolestwo




Europa: globalne
centrum doskonatosci

Europejskie sieci referencyjne rozpoczety
dziatalnos¢ w marcu 2017 r. Chociaz te
sieci sg ciggle nowe, a ich gtéwnym celem
jest poprawa jakosci zycia obywateli Europy
zmagajacych sie z chorobami rzadkimi i skom-
plikowanymi schorzeniami, bedg miaty takze
globalny wptyw.

Europejskie sieci referencyjne beda wyko-
rzystywac najlepsze praktyki, tam gdzie one
istniejg, a pomoga je stworzy¢ tam, gdzie ich
nie ma. Dzieki tym sieciom Europa sta-
nie sie centrum eksperckim ds. rzadkich
i skomplikowanych chordb.

Przyktadowo europejskie sieci referencyjne
beda odpowiednio przygotowane do wdra-
Zania wytycznych dotyczacych najlepszych
praktyk. w przypadku choréb, dla ktérych
nie istniejg wytyczne dotyczace diagnostyki
i leczenia, sieci mogg posiadac odpowiednie
zasoby i zdolnosci do opracowania wytycz-
nych i najlepszych praktyk.

Dzieki taczeniu ekspertéw i populacji pacjen-
tow europejskie sieci referencyjne beda
rowniez mogty utatwic¢ badania kliniczne
i testowac interwencje terapeutyczne. w ten
sposdb bedg przodowac w dziedzinie innowa-
¢ji w zakresie wielu rzadkich chordb.

Model europejskich sieci referencyjnych moze
stac sie przyktadem dla innych. Nowoczesne
narzedzia z dziedziny e-zdrowia opracowane
w celu utatwienia wspotpracy transgranicznej
w Europie réwniez mogg wspiera¢ miedzyna-
rodowa wspotprace, a jednoczesnie zwiekszac
dostep do opieki zdrowotnej.

Praca na rzecz pacjentéw cierpiacych na choroby rzadkie, o niskiej czestosci wystepowania i skomplikowane schorzenia

Europejskie sieci
referencyjne bedqg
wykorzystywac
najlepsze praktyki,
tam gdzie one istniejq,
a pormogq je stworzyc
tam, gdzie ich nie ma.
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Europejska siec referencyjna
ds. chorob oczu (ERN EYE)

Rzadkie choroby oczu sa gtéwng przy-
czyng pogorszenia wzroku i slepoty u
dzieci i mtodziezy
w Europie. Na por-
talu poswieconemu
rzadkim chorobom
i lekom sierocym
(ORPHANET) wymie-
niono ponad 900
rzadkich chordéb
oczu. Obejmujg one
bardziej powszechne
choroby, takie jak
barwnikowe zwy-
rodnienie siatkowki,
ktérej szacunkowa
czestotliwos¢ wystepowania wynosi 1 na
5000, jak réwniez niektore bardzo rzadkie
schorzenia opisane tylko raz lub dwa razy
w literaturze medycznej.

Europejska siec¢ referencyjna EYE dzieli te
choroby na cztery grupy tematyczne: rzad-
kich chorab siatkowki, rzadkie choroby neu-
rookulistyczne, rzadkie choroby okulistyczne
u dzieci i rzadkie schorzenia przedniego
odcinka oka.

Ponadto szes¢ przekrojowych grup roboczych
zajmuje sie problemami wspdlnymi dla tych
czterech gtéwnych kategorii. Dodatkowe
grupy robocze skupiajg sie na konkretnych

Gtownym celem sieci jest stworzenie
wirtualnej kliniki, znanej pod nazwg
EyeClin, aby zagwarantowac
najbardziej szczegdtowqg
charakterystyke rzadkich chorob
oczu | utatwiac transgraniczne

rozpowszechnianie wiedzy.

obszarach, w tym na badaniach genetycznych,
rejestrach, badaniach naukowych, ksztatceniu,
komunikacji i pacjentach.

Gtownym celem sieci jest stworzenie wir-
tualnej kliniki, znanej pod nazwa EyeClin,
aby zagwarantowac najbardziej szczegd-
towg charakterystyke rzadkich choréb oczu
i utatwiac transgraniczne rozpowszechnia-
nie wiedzy.
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KOORDYNATOR SIECI

Profesor Hélene Dollfus

Hépitaux Universitaires de Strasbourg,
Francja
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ryzyka rozwoju nowotworu
(ERN GENTURIS)

Zespoty genetycznego ryzyka rozwoju nowo-
tworu to schorzenia, w ktorych wystepujg dzie-
dziczne mutacje genetyczne predysponujace
posiadajaca je osobe do rozwoju nowotwo-
row. Ryzyko wystgpienia raka w trakcie zycia
pacjenta moze wynosi¢ nawet 100%. Chociaz
istnieje znaczna réznorod-
nos¢ w obrebie narzaddw,
ktére moga by¢ dotkniete
zespotem, osoby cier-
pigce na takie schorzenia
zmagajg sie z podobnymi
wyzwaniami: opdznienia
w diagnozie, brak profilak-
tyki dla pacjentéw i zdro-
wych krewnych oraz niewtasciwe prowadzenie
leczenia. Obecnie zdiagnozowanych jest zale-
dwie 20-30% o0s6b z zespotem genetycznego
ryzyka rozwoju nowotworu.

Europejska siec¢ referencyjna GENTURIS
prowadzi dziatania na rzecz poprawy iden-
tyfikacji tych zespotdw, zminimalizowania
roznic w rezultatach leczenia, projektowa-
nia i wdrazania wytycznych, opracowywania
rejestrow oraz biobankéw, wspierania badan
i wzmacniania roli pacjentéw. Sie¢ bedzie
ksztatci¢ spoteczenstwo oraz pracownikow

Obecnie zdiagnozowanych
Jest zaledwie 20-30% o0sob
Z zespotem genetycznego
ryzyka rozwoju nowotword.

stuzby zdrowia, a takze wspiera¢ wymiane
najlepszych praktyk w catej Europie. Poprawi
sie dostep do opieki zapewnianej przez mul-
tidyscyplinarne zespoty i powstang nowe
modele i normy udostepniania i omawiania
skomplikowanych przypadkéw. Sie¢ podnosi
jakosc i interpretacje badan genetycznych,
a takze zwieksza udziat pacjentow w klinicz-
nych programach badawczych.

Europejska sie¢ referencyjna GENTURIS bedzie
wspotpracowac z innymi europejskimi sie-
ciami referencyjnymi w celu poprawy opieki

nad pacjentami z zespotami genetycznego
ryzyka rozwoju nowotworu zapadajacymi na
schorzenia, ktére wchodza w zakres specja-
lizacji innej sieci.

KOORDYNATOR SIECI

Profesor Nicoline Hoogerbrugge

Centrum Medyczne Uniwersytetu
Radboud, Holandia




22

Praca na rzecz pacjentéw cierpiacych na choroby rzadkie, o niskiej czgstosci wystgpowania i skomplikowane schorzenia

Wspotpraca w dziataniu

Technologie informatyczne (IT) oraz narzedzia
z dziedziny e-zdrowia mogg odgrywac istotng
role w utatwianiu wspoétpracy. Europejskie
sieci referencyjne sg potaczone za posrednic-
twem dedykowanej platformy informatycz-
nej, za pomocga ktorej koordynator sieci moze
zwotywac wirtualne posiedzenia komitetow
doradczych ztozonych z lekarzy-specjalistow
przy wykorzystaniu narzedzi do telemedy-
cyny w celu dokonania przegladu diagnozy
i planu leczenia pacjenta. Pozwoli to pracow-
nikom stuzby zdrowia, ktérzy weczesniej musieli
zajmowac sie rzadkimi i skomplikowanymi
przypadkami w odosobnieniu, na skonsulto-
wanie sie z innymi specjalistami i zasiegniecie

drugiej opinii od kolegi. Gtéwng cecha tych
narzedzi jest ich interoperacyjnosc.

Dzieki technologii potozenie geograficzne nie
stanowi juz przeszkody dla pracy w rozpro-
szonych zespotach. w niektérych przypad-
kach wystarcza rozmowy telefoniczne lub
konferencje wideo. Przy innych okazjach sieci
mogg korzystac z systemdw dedykowanych do
przesytania prébek tkanek lub wysokiej roz-
dzielczosci obrazéw skomplikowanych scho-
rzen. Technologie te mozna takze stosowac
jako repozytorium przypadkow, co pomoze
w stworzeniu duzych bankow przypadkow
do dalszego badania.

Przyktadowo, gdy mozliwe bedzie bezpieczne
przesytanie danych dotyczacych patologii lub
badan radiologicznych, cztonkowie sieci bedg
sie mogli zalogowac sie, przegladac obrazy
i komentowac je w zamknietym srodowisku.
Lekarz prowadzacy pozostaje odpowiedzialny za
pacjenta, ale moze wykorzystac europejska siec
referencyjng jako cenny i pomocny zasaéb.

Dzieki technologii
potozenie geograficzne

nie stanowi juz przeszkody

dla pracy w rozproszonych
zespotach.

Stowarzyszeni partnerzy

Celem europejskich sieci referencyjnych jest
zapewnienie rzeczywistej wartosci doda-
nej wszystkim panstwom cztonkowskim
UE. Dzieki odpowiednim przepisom kraje
nieposiadajace reprezentacji w zatwier-
dzonej europejskiej sieci referencyjnej
mogg uczestniczy¢ w jej dziatalnosci za
posrednictwem dostawcow ustug opieki
zdrowotnej wyznaczonych przez ich panstwo

cztonkowskie jako ,zrzeszone” i/lub ,wspét-
pracujace” osrodki krajowe.

Panstwa cztonkowskie moga takze wyzna-
czyc krajowe centrum koordynacji do wspot-
pracy ze wszystkimi europejskimi sieciami
referencyjnymi. Zarzad ESR ztozony z panstw
cztonkowskich ustanawia wspolne ramy
wyznaczania i integracji tych typow centréw

z europejskimi sieciami referencyjnymi.
Niemniej jednak istotne jest, aby panstwa
cztonkowskie wyznaczaty stowarzyszonych
partneréw w drodze otwartych, przejrzystych
i spojnych procedur.

Niektdre panstwa cztonkowskie powinny nomi-
nowac pierwszych partnerow stowarzyszonych
do konca 2017 .



ds. chorob serca
(ERN GUARD-HEART)

Rzadkie choroby serca mogg objawic sie
w dowolnym momencie zycia chorego i zazwy-
czaj majg podtoze genetyczne. Schorzenia te
charakteryzuja sie wieloma réznymi obja-
wami, ktére réznig sie
nie tylko w zaleznosci od
danej choroby, ale takze
w zaleznosci od danego
pacjenta. Jednym ze skut-
kéw takich chorob serca
jest wysoka podatnosc
na nagtg smier¢ w mto-
dym wieku, cho¢ pacjent
wydaje sie by¢ catkowicie
zdrowg osoba.

Sie¢ GUARD-HEART okre-
slita nastepujace obszary
tematyczne: rodzinne cho-
roby elektryczne serca, rodzinne kardiomio-
patie, wrodzone wady serca i inne rzadkie
choroby kardiologiczne. Te tematy oparto
na klinicznych wytycznych Europejskiego
Towarzystwa Kardiologicznego (ESC),
Miedzynarodowej Klasyfikacji Chordb (ICD10)
i portalu ORPHANET.

Europejska siec referencyjna GUARD-HEART
dazy do wzmocnienia koordynacji doswiad-
czenia i zasobow, aby utatwic taczenie

Europejska siec referencyjna
GUARD-HEART dagzy do
wzmocnienia koordynacji
doswiadczenia i zasobow,
aby utatwic tqgczenie
multidyscyplinarnej wiedzy,
ktora bedzie mapowana
i rozpowszechniana.

multidyscyplinarnej wiedzy, ktéra bedzie
mapowana i rozpowszechniana.

Ustugi opieki zdrowotnej bedg swiadczone za
posrednictwem wspalnej platformy e-zdrowia.
Zapewni to szerszy dostep do wiedzy pacjen-
tom i pracownikom stuzby zdrowia w Europie.
Dzieki zaciesnianiu wspdtpracy pomiedzy eks-
pertami mozliwe bedzie wytworzenie nowej
wiedzy naukowej, ktéra zostanie nastepnie
udostepniona w celu wspierania rozwoju

Praca na rzecz pacjentéw cierpiacych na choroby rzadkie, o niskicj czestosci wystepowania i skomplikowane schorzenia
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nowych metod diagnostycznych i terapeu-
tycznych, a takze identyfikowania nowych
rzadkich choréb kardiologicznych.

KOORDYNATOR SIECI
Profesor Arthur Wilde

Akademicki Osrodek Medyczny,
Amsterdam, Holandia
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ds. dziedzicznych

| wrodzonych zaburzen

(ERNICA)

Sie¢ ERNICA zajmuje sie wadami wrodzonymi
i chorobami, ktore pojawiajg sie we wczesnym
okresie zycia i wymagaja opieki zapewnianej
przez multidyscyplinamy zespét i dtugoter-
minowego leczenia kontrolnego. Sie¢ bada
takze przejscie pacjentéw cierpigcych na te
choroby na opieke dla ludzi dorostych.

Dziatania sieci s zorganizowane wokat dwach
gtéwnych programdw prac zgodnie z klasyfika-
cjami ORPHANET i ICD10. w ramach jednego
programu zajeto sie wadami uktadu pokar-
moweqgo, a drugi dotyczy wad rozwojowych
przepony i sciany brzusznej. w ramach tego
drugiego programu prac utworzono grupy robo-
cze badajace wady rozwojowe przetyku oraz
grupe roboczg ds. choréb gastroenterologicz-
nych i chordb jelit. Grupa ta zawiera réwniez
podgrupe specjalizujaca sie w niewydolnosci
jelit. Kazda grupa robocza posiada zespoty zada-
niowe odpowiedzialne za poszczegolne choraby.

W przypadku niektdrych z tych rzadkich cho-
rob wspotczynnik smiertelnosci moze wynosic¢
nawet 50%. Celem sieci ERNICA jest poprawa
jakosci opieki zapewnianej pacjentom, a takze

zmniejszenie dtugoterminowego wptywu tych
rzadkich choréb u niemowlat. Sie¢ bedzie uta-
twia¢ wspdtprace badawcza, majac tez moz-
liwos¢ opracowywania wytycznych opartych
na dowodach klinicznych. Zwiekszy sie row-
niez dostep do nowych technik chirurgicznych
i sposobdw leczenia.

Sie¢ ERNICA jest punktem taczacym krajowe
stowarzyszenia pacjentéw i opiekundw, w tym
pielegniarzy i innych pracownikéw stuzby zdro-
wia, ktérzy daza do poprawy wynikow lecze-
nia pacjentéw.

%

W przypadku niektorych z tych
rzadkich chorob wspotczynnik

smiertelnosci moze wynosic
nawet 50%.

KOORDYNATOR SIECI

Profesor René Wijnen

Centrum Medyczne Erazma
w Rotterdamie, Holandia
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ds. wad wrodzonych
| rzadkich niepetnosprawnosci
umystowych (ERN ITHACA)

Ta europejska siec referencyjna zrzesza eks-
pertow ds. rzadkich wad wrodzonych i rzadkich
niepetnosprawnosci umystowych. Wady wro-
dzone dotykaja jedno na 40 dzieci. w przypadku
najczestszych wad wrodzonych, takich jak roz-
szczep wardgi, istniejg sieci opieki o ugruntowa-
nej pozycji. Jezeli chodzi o rzadsze schorzenia,
wiedza jest rozproszona w catej UE. Wiele wad
wystepuje razem jako czesc¢ ,zespotow” zwig-
zanych z nieprawidtowym wzrostem, rozwo-
jem lub dostosowaniem spotecznym. Opisano
ponad 8000 zespotow, wystepujacych z cze-
stotliwoscig mniejszg niz 1 na 2000.

Zaburzenia chromosomowe s3 jedng z naj-
czestszych przyczyn wad wrodzonych i upo-
sledzenia umystowego. Nowe badania, takie
jak sekwencjonowanie egzomoéw i genomaow,
poprawity perspektywy w zakresie diagnozy,
ale nie sg rutynowo dostepne w ponad 50%
wysoko wyspecjalizowanych osrodkach.

Zwiekszenie dostepu do tej technologii jest
gtdwnym celem europejskiej sieci referencyj-
nej ITHACA. Siec¢ rozwija réwniez inicjatywy
w dziedzinie telezdrowia dzieki wirtualnym
zespotom multidyscyplinarym w osrodkach

w catej UE. Ponadto bedzie wykorzystywac
wirtualne kliniki internetowe, aby poprawic
dostep pacjentéw do diagnostyki bez koniecz-
nosci podrdzowania.

Europejska siec referencyjna ITHACA bedzie
zrzeszac rodzicow i pacjentow w celu opraco-
wania najlepszych praktyk i tworzenia wytycz-
nych w stosownych przypadkach. Ustali takze
kryteria dotyczace danych rejestru pacjentow,
rozwinie szkolenia dla pracownikow stuzby
zdrowia i utatwi prowadzenie badan. Sie¢
bedzie wspdtpracowac z istniejacymi sieciami

Praca na rzecz pacjentéw cierpiacych na choroby rzadkie, o niskicj czestosci wystepowania i skomplikowane schorzenia
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w tej dziedzinie, a takze z europejskimi sie-
ciami referencyjnymi, z ktérymi tacza jg zain-
teresowania. w centrum jej dziatan zawsze
bedg jednak pacjenci.

KOORDYNATOR SIECI
Profesor Jill Clayton-Smith

Central Manchester NHS Foundation
Trust, Zjednoczone Krélestwo
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Kierowanie europejska

siecig referencyjna

Profesor Pierre Fenaux, profesor hematolo-
gii w szpitalu Hopital Saint-Louis w Paryzu,
kieruje europejska siecig referencyjna
EuroBloodNet. Wedtug profesora Fenausx,
sie¢ EuroBloodNet, zrzeszajgca 66 czton-
kow, oferuje znaczace korzysci dla pacjentéw
i pracownikéw stuzby zdrowia. ,Europejskie
sieci referencyjne majg by¢ ukierunkowane na
pacjenta w celu poprawy dostepu do opieki
zdrowotnej w przypadku rzadkich zaburzen
hematologicznych”, moéwi. ,Zapewniamy moz-
liwosci nowoczesnej diagnostyki i leczenia
w osrodkach w catej Europie, ktére moga nie
posiadac¢ wymaganej wiedzy specjalistycznej”.

Jak mowi, wsparcie panstw cztonkowskich UE
i Komisji Europejskiej dodaje sieci znaczenia
i zwieksza jej zdolnos¢ do rozpowszechniania
wytycznych. Widzimy takze wielkie mozliwosci
w zakresie przekazywania wiedzy o rzadkich
chorobach hematologicznych poprzez sys-
temy ustawicznego ksztatcenia medycznego
(CME)”, dodaje prof. Fenaux.

Lekarze czerpig karzysci ze wspotpracy z siecia,
gdy maja do czynienia z rzadkimi lub skom-
plikowanymi przypadkami: ,Lekarze mogg
konsultowac sie z kolegami z innych krajow
— eliminuje to poczucie izolacji, ktore czasami
towarzyszy pracownikom stuzby zdrowia, gdy
nie majg oni dostepu do innych specjalistow,
ktorych mogliby poprosi¢ o drugg opinie”.

Istniejq tez inne potencjalne korzysci. Prof.
Fenaux mowi, ze potaczenie szpitali w catej
Europie stworzy mase krytyczna pacjentow
z rzadkimi chorobami, co utoruje droge do
badan klinicznych, ktére wczesniej nie byty
wykonalne.

Te powigzania moga réwniez stuzyc jako plat-
forma rzecznictwa poprzez wspieranie rozwoju
stowarzyszen pacjentéw dla oséb z rzadkimi
chorobami i zapewniac eksperckie informa-
cje na temat innowacyjnych metod leczenia.
Jezeli lokalny lekarz prosi swoj szpital o dostep
do innowacyjnego leczenia, nasza sie¢ moze
zaoferowac specjalistyczng opinie na temat
naukowych aspektéw nowej interwencji’, méwi
prof. Fenaux. ,Lekarze w tej dziedzinie i pacjenci
widzg teraz, ze nie sg sami”.

,Lekarze mogg
konsultowac sie

Z kolegami z innych
krajow — eliminuje to
poczucie izolagji, ktore
czasami towarzyszy
pracownikom stuzby
zdrowia, gdy nie majg
oni dostepu do innych
specjalistow, ktorych
mogliby poprosic

o drugq opinie”.



ds. chorob uktadu
oddechowego (ERN LUNG)

Skomplikowane choroby ptuc wymagaja opieki
zapewnianej przez multidyscyplinare zespoty
wraz ze wsparciem psycho-
logiczno-spotecznym. Ta
ztozonos¢ moze wynikac
zZ genetycznego mechani-
zmu powodujgcego chorobe,
wtdmych zmian oraz uszko-
dzen innych uktadow narza-
déw. Wczesna diagnoza
i dostep do specjalistycz-
nej opieki moga poprawic¢
wyniki leczenia w przypadku
wielu z tych schorzen.

Europejska sie¢ referencyjna LUNG zajmuje
sie szeregiem rzadkich i skomplikowanych
chorob ptuc, takich jak idiopatyczne zwtoknie-
nie ptuc, mukowiscydoza, rozstrzenie oskrzeli
niezwigzane z mukowiscydozg, nadcisnienie
ptucne, PCD, AATD, miedzybtoniak, przewlekte
zaburzenie czynnosci ptuc po przeszczepie
alogenicznym oraz inne rzadkie choroby ptuc.

Sie¢ dazy do zwiekszenia poziomu wiedzy spe-
cjalistycznej w catej Europie w celu poprawy
standardéw opieki, jakosci zycia i rokowan
odnosnie do wszystkich rodzajéw rzadkich
chorab ptucnych. Cztonkowie zajmuja sie two-
rzeniem i rozpowszechnianiem wytycznych
dotyczacych opieki, promowaniem wspdélnych

Sie¢ dgzy do zwiekszenia
poziomu wiedzy specjalistycznej
w catej Europie w celu poprawy

standardow opieki, jakosci

zycia i rokowari odnosnie do
wszystkich rodzajow rzadkich
chorob ptucnych.

| &

podejs¢ do wykonywania zabiegdw, zwieksze-
niem transgranicznego dostepu do diagnostyki
i leczenia, inicjowaniem i obstugg rejestréw,
a takze gromadzeniem wystarczajaco duzych
kohort do badan klinicznych, opracowywaniem
lekéw i prowadzeniem badan przyrodniczych.

Europejska siec¢ referencyjna LUNG umoz-
liwia pacjentom dostep do ustug interdy-
scyplinarnych zespotow, ktére zapewniajg
przez Interet drugg opinie w skomplikowa-
nych przypadkach pacjentéw bez konieczno-
Sci podrézowania. Pozwoli to na rozbudowe
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internetowego systemu porad ekspertow
online ustanowionego w ramach finanso-
wanego ze srodkéw UE projektu pilotazo-
wego ECORN-CF.

KOORDYNATOR SIECI

Profesor Thomas O.F. Wagner

Klinikum der Johann Wolfgang
Goethe-Universitdit, Frankfurt nad
Menem, Niemcy
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ds. nowotworow u dzieci

| mtodziezy (hemato-
onkologia) (ERN PaedCan)

Nowotwory u dzieci wystepuja rzadko i dzielg
sie na wiele podtypdw. w catej Europie rozpo-
znano nowotwor u kolejnych 20 000 dzieci,
a 6000 dzieci z rakiem
umiera kazdego roku
— nowotwory pozostajg
zatem gtéwna przyczyng
zgonéw z powodu cho-
roby wsrod dzieci w wieku
powyzej 1 roku zycia.

Srednie wskazniki prze-
zywalnosci poprawity sie
w ostatnich dekadach, ale
mimo ze w przypadku nie-
ktorych schorzen poczyniono ogromne postepy,
to w przypadku innych rezultaty leczenia sg
bardzo zte. Znaczne réznice miedzy wskaz-
nikami przezywalnosci réwniez stanowig
wyzwanie w Europie — znacznie gorsze
wyniki obserwuije sie w Europie Wschodniej.

Europejska sie¢ referencyjna PaedCan dazy do
zwiekszenia dostepu do wysokiej jakosci opieki
zdrowotnej dla dzieci chorych na raka ze scho-
rzeniami wymagajacymi spedjalistycznej wiedzy
i narzedzi, ktdre nie sg powszechnie dostepne ze
wzgledu na rzadkie wystepowanie przypadkow

Zostanie tez utworzona siec
komitetow onkologicznych
ds. nowotworow u dzieci
z wykorzystaniem narzedzi
informatycznych w celu
wymiany wiedzy i porad.

i brak zasobdw. Siec¢ czerpie z wynikéw wczesniej-
szych finansowanych ze srodkéw UE projektow
ENCCA, PanCare i Expo-R-Net. Europejska sie¢
referencyjna PaedCan tworzy plan osrodkéw
specjalistycznych, aby poprawic ich widocznos¢
dla swiadczeniodawcow i pacjentéw. Zostanie
tez utworzona sie¢ komitetdw onkologicznych ds.
nowotworéw u dzieci z wykorzystaniem narzedzi
informatycznych w celu wymiany wiedzy i porad.

Celem sieci jest zwiekszenie wskaznika prze-
zywalnosci u dzieci chorujacych na raka oraz
poprawa jakosci ich zycia poprzez wspieranie

.

Europejska siec referencyjna ..:-‘--~

wspoétpracy, badan i szkolen, a ostatecznym
celem jest zmniejszenie biezgcych roznic
w zakresie przezywalnosci dzieci z nowotwo-
rem i zdolnosci do zapewniania opieki zdro-
wotnej w panstwach cztonkowskich UE.

KOORDYNATOR SIECI

Profesor Ruth Ladenstein

Instytut ds. Badan Raka u Dzieci/Szpital
Dzieciecy Sw. Anny, Wieder, Austria
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ds. choréb hepatologicznych ®¢3%
(ERN RARE-LIVER)

Rzadkie choroby watroby moga powodowac
progresywne urazy watroby prowadzace do
zwitdknienia i marskosci watroby. Powiktania
marskosci watroby moga prowadzi¢ do zgonu,
a w wielu przypadkach jedynym skutecznym
leczeniem jest przeszczep watroby. Zmeczenie,
swiad w schorzeniach cholestatycznych, bél
i obrzek brzucha w schorzeniach torbielo-
watych znaczaco wptywajg na jakos¢ zycia.

W przypadku dzieci opdznienie diagnozy oraz
niezdolnos¢ do rozwoju i osiggania istotnych
etapow rozwojowych stanowig dodatkowe
bardzo istotne czynniki, podobnie jak wyzwa-
nie zwigzane z korzystaniem z opieki w okre-
sie dojrzewania.

Europejska sie¢ referencyjna RARE-LIVER
zajmuje sie trzema grupami tematycznymi:
autoimmunologicznymi chorobami watroby,
metaboliczng artezjg przewodu zétciowego
i powigzanymi chorobami watroby oraz
strukturalnymi chorobami watroby. Siec¢ po
raz pierwszy w petni zintegruje opieke nad
osobami dorostymi i dzie¢mi z chorobami
watroby, ze szczegdlnym uwzglednieniem
potrzeb populacji przejsciowych i skutkdw dla
rodzin w przypadku zdiagnozowania choroby
genetycznej.

\

Opracowanie aktualnych wytycznych stanowi
kwestie priorytetowa. Wytyczne dotyczace
opieki bedg wdrazane we wspdtpracy z ze
stowarzyszeniem EASL (European Association
for the Study of the Liver) oraz towarzystwem
ESPGHAN (European Society for Paediatric
Gastroenterology, Hepatology and Nutrition).
Dziatania te bedg wspierane przez standa-
ryzacje kluczowych badan diagnostycznych
i prognostycznych.

Zwiekszenie swiadomosci na temat rzadkich
chorob watroby wsrod lekarzy i réwny dostep

Sie¢ po raz pierwszy w petni

zintegruje opieke nad
osobami dorostymi i dziec¢mi
z chorobami wagtroby:.

do szybko rozwijajacych sie mozliwosci lecze-
nia to gtéwne wyzwania, z ktérymi nalezy
sie zmierzyc.

KOORDYNATOR SIECI

Profesor David Jones

Zespot szpitali w Newcastle upon
Tyne, NHS Foundation Trust,
Zjednoczone Krdlestwo
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Europejska siecC referencyj- :..;.-..‘.\
na ds. chordb tkanki tacznej *¢s

| uktadu miesniowo-szkiele-
towego (ERN ReCONNET)

Rzadkie choroby tkanki tacznej i uktadu mie-
sniowo-szkieletowego obejmujg wiele choréb
i zespotdw, ktore maja ogromny
wptyw na dobre samopoczucie
pacjenta. Zaliczajg sie do niech
schorzenia dziedziczne i ukta-
dowe choroby autoimmunolo-
giczne, takie jak stwardnienie
uktadowe, mieszane choroby
tkanki tacznej, idiopatyczne
miopatie zapalne, niezrdzni-
cowane choroby tkanki tacznej
oraz zespot antyfosfolipidowy.
OpdZnienie diagnozy, szczegolnie
w przypadku rzadkich i skom-
plikowanych postaci schorzen,
stanowi powszechny problem.

Siec¢ dzieli rzadkie choroby tkanki tacznej i uktadu
miesniowo-szkieletowego na trzy gtéwne grupy
tematyczne: rzadkie choroby autoimmunolo-
giczne, skomplikowane choroby autoimmuno-
logiczne i rzadkie dziedziczne choroby tkanki
tacznej i uktadu miesniowo-szkieletowego.

Celem sieci ReCONNET jest usprawnienie
wczesnej diagnostyki, zarzadzanie pacjentami,
zapewnianie opieki i wirtualne omawianie

Sie¢ podniesie poziom wiedzy
naukowej na temat rzadkich chorob
tkanki tgcznej i uktadu miesniowo-

szkieletowego i utatwi tworzenie
duzych baz danych w celu

identyfikacji nowych klinicznych
lub biologicznych markerow
wspomagajqgcych diagnoze.

przypadkoéw klinicznych w ramach sieci oraz
konsultacje z osrodkami stowarzyszonymi.
Wykorzystanie technologii informatycznych
utatwi wspoétprace pomiedzy osrodkami.
Sie¢ podniesie poziom wiedzy naukowej na
temat rzadkich chordb tkanki tacznej i uktadu
miesniowo-szkieletowego i utatwi tworzenie
duzych baz danych w celu identyfikacji nowych
klinicznych lub biologicznych markeréw wspo-
magajacych diagnoze.

Zostang opracowane i rozpowszechnione pro-
gramy edukacyjne dla pacjentow i ich rodzin,
a ponadto zostang wdrozone nowe wytyczne
i Srodki kontroli jakosci. Priorytetem jest réwniez
udoskonalenie protokotdw terapeutycznych oraz
zwiekszenie zaangazowania pacjenta.

KOORDYNATOR SIECI

Profesor Marta Mosca

Azienda Ospedaliero Universitaria
Pisana, Wtochy




Krajowe polityki w sprawie
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rzadkich chorob

Panstwa cztonkowskie UE sg odpowiedzialne
za krajowq polityke zdrowotng i swiadcze-
nie ustug zdrowotnych. w 2009 r. Europejska
Rada Ministrow Zdrowia zalecital, aby kraje
cztonkowskie ustanowity i wdrozyty plany lub
strategie do konca 2013 r. w celu wspierania
pacjentéw cierpigcych na rzadkie choroby.
Zgodnie z zaleceniem plany zostang zapro-
jektowane tak, aby:

Nadawac kierunek i strukture dziataniom
na rzecz zwalczania chordb rzadkich w kra-
jowych systemach ochrony zdrowia i opieki
spotecznej

Integrowac inicjatywy na szczeblu lokal-
nym, regionalnym i krajowym z planami
lub strategiami w celu zapewnienia kom-
pleksowego podejscia

Okreslac dziatania priorytetowe wraz
z celami i mechanizmami kontroli

Wdrazanie krajowych planéw/strategii
byto wspierane projektami finansowa-
nymi z programéw UE w dziedzinie zdro-
wia. w 2009 r. tematyka choréb rzadkich byta

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

stosunkowo nowym i innowacyjnym zagad-
nieniem w wiekszosci panstw cztonkowskich,
a tylko cztery panstwa wdrozyty krajowe plany.
Obecnie 23 panstwa cztonkowskie przyjety
plan/strategie.

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


http://eur-lex.europa.eu/LexUriServ/LexUriServ.do?uri=OJ:C:2009:151:0007:0010:PL:PDF
http://eur-lex.europa.eu/LexUriServ/LexUriServ.do?uri=OJ:C:2009:151:0007:0010:PL:PDF
http://ec.europa.eu/health/rare_diseases/national_plans/detailed_pl
http://ec.europa.eu/health/rare_diseases/national_plans/detailed_pl
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Europejska siec referencyj-

na ds. niedoboru odpornosci, *¢'se*
chordb autozapalnych i auto-
immunologicznych (ERN RITA)

Siec¢ RITA zrzesza wio-
dace europejskie osrodki
posiadajace doswiad-
czenie w diagnostyce
i leczeniu rzadkich cho-
rob immunologicznych.
Zaliczajg sie do nich
potencjalnie zagraza-
jace zyciu schorzenia,
ktére wymagajg opieki
zapewnianej przez
zespoty multidyscypliname przy wykorzy-
staniu ztozonej oceny diagnostycznej oraz
wyspecjalizowanych sposobdéw leczenia.
Sie¢ dzieli te choroby na trzy grupy tema-
tyczne: pierwotny niedobdr odpornosci (PID),
zaburzenia autoimmunologiczne oraz zabu-
rzenia autozapalne. Ponadto istnieje pod-
grupa reumatologii dzieciecej, ktora zawiera
podgrupy choréb autoimmunologicznych
i autozapalnych.

Sie¢ wykorzystuje efekty prac europejskich
towarzystw naukowych, ktére stworzyty reje-
stry pacjentow, opracowaty wytyczne kliniczne,
nawigzaty wspétprace badawcza, prowadza
dziatalnos¢ dydaktyczng i zapewniaja powig-
zania z organizacjami pacjentow.

Europejska siec¢ referencyjna
RITA dqgzy do zmniejszenia
nierownosci, jakie napotykajq
pacjenci chcgcy uzyskac dostep
do badar diagnostycznych oraz
innowacyjnych zabiegow.

Europejska siec¢ referencyjna RITA dazy do
zmniejszenia nierdwnosci, jakie napotykaja
pacjenci chcacy uzyskac dostep do badan
diagnostycznych oraz innowacyjnych zabie-
gow, takich jak terapie biologiczne, wymiana
immunoglobuliny, przeszczep komdrek macie-
rzystych i terapia genowa.

Ma ona na celu powigzanie istniejgcych reje-
strow, opracowanie ogolnoeuropejskich wytycz-
nych klinicznych, utworzenie grupy zadaniowej
genetykdw na potrzeby kontroli jakosci technolo-
gii sekwencjonowania nowej generacji, stworze-
nie narzedzia do nadzoru nad bezpieczenstwem
farmakoterapii w tych rzadkich przypadkach
chordb, powotanie grupy zadaniowej ds. prawi-
dtowego wykorzystania i monitorowania terapii

biologicznych w chorobach o podtozu immuno-
logicznym, potaczenie i poprawe terapii wyko-
rzystujgcych komorki macierzyste oraz terapii
genowych dla pacjentow, wspieranie wspotpracy
pomiedzy stowarzyszeniami pacjentéw oraz
zrzeszanie specjalistow zajmujacych sie cho-
robami dzieci i dorostych ze wszystkich trzech
grup tematycznych.

KOORDYNATOR SIECI

Profesor Andrew Cant

Zespot szpitali w Newcastle upon Tyne,
NHS Foundation Trust, Zjednoczone
Krolestwo




ds. chordb neurologicznych

(ERN-RND)

Celem europejskiej sieci referencyjnej ds.
rzadkich choréb neurologicznych (ERN-RND)
jest spetnienie potrzeb ponad 500 000 oséb
cierpigcych na rzadkie choroby neurologiczne
w Europie. Ze wzgledu na znaczng heteroge-
nicznosc¢ fenotypow i genotypow pacjentow
z rzadka chorobg neurologiczng 60% z nich
nie zostato jeszcze zdiagnozowanych.

Celem europejskiej
sieci referencyjnej
RND jest wypetnie-
nie tych luk poprzez
zapewnienie dostepu
do wirtualnych multi-
dyscyplinamych kon-
sultacji, zwiekszenie
liczby pacjentow
w rejestrach o 20%,
a takze poprawa rezultatow leczenia i podnie-
sienie odsetka 0séb otrzymujacych koncowa
diagnoze o 20%. Zostang opracowane mul-
tidyscypliname sciezki opieki we wspétpracy
z Europejskim Stowarzyszeniem ds. Sciezek
Leczenia (EPA) oraz portalem ORPHANET.

Sie¢ wykorzystuje istniejaca infrastrukture
poprzez taczenie wielu dojrzatych sieci ds.
rzadkich chordéb neurologicznych pod para-
solem europejskiej sieci referencyjnej RND

Ponad 500 000 osob
cierpigcych na rzadkie choroby
neurologiczne w Europie
60% nie zostato jeszcze
zdiagnozowanych.

|

i uzupetnianie funkcjonujgcych rejestréw scho-
rzen, takich jak choroba Huntingtona i ataksja.

Zostanie opracowany zewnetrzny system
oceny jakosci na potrzeby standaryzacji klu-
czowych badan diagnostycznych we wspot-
pracy z Europejskg Siecig Kontroli Jakosci Badan
Genetycznych, dzieki czemu wszyscy pacjenci
beda miec dostep do takich samych mozliwo-
sci diagnostycznych. Europejska siec referen-
cyjna RND bedzie wspierac szkolenia, badania

Praca na rzecz pacjentéw cierpiacych na choroby rzadkie, o niskiej czestosci wystepowania i skomplikowane schorzenia
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i innowacje oraz interwencje, a takze zapewniac,
Ze gtos pacjentow jest brany pod uwage.

KOORDYNATOR SIECI

Dr Holm Graessner

Szpital Uniwersytecki w Tybindze,
Niemcy




34

Praca na rzecz pacjentéw cierpiacych na choroby rzadkie, o niskiej czgstosci wystgpowania i skomplikowane schorzenia

Europejska siec 5
referencyjna ds. schorzen — ®¢3%e
skory (ERN Skin)

Wiele chordb skéry ma powazny wptyw na
pacjentow i moze wigzac sie z ryzykiem wystapie-
nia nowotworu. Rozpoznanie rzadkich i skompliko-
wanych chordb skéry wymaga petnej oceny stanu
skéry, bton sluzowych i innych uktadow, a takze
wykonania biopsji skéry. Tylko doswiadczony
dermatolog moze rozréznic te skomplikowane
schorzenia. Brak specjalistycznej diagnozy unie-
mozliwia skuteczne leczenie. Moze to stanowic¢
duze obcigzenie fizyczne

i psychiczne dla pacjentow.

Prowadzone bedqg kompleksowe
badania spoteczno-gospodarcze
w dziedzinie indywidualnego
obcigzenia chorobg.

Sie¢ zrzesza czotowych
ekspertow w dziedzinie
rzadkich chorob skéry
dzieci i dorostych w celu
wymiany wiedzy, aktuali-
zowania i opracowywania
wytycznych dotyczacych
najlepszych praktyk oraz poprawy ksztatcenia
zawodoweqo i edukacji pacjentéw.

Jej celem jest poprawa organizacji syste-
mow opieki zdrowotnej poprzez potaczenie
zasobdw, w tym stworzenie platformy dla
patologéw na potrzeby scentralizowanego
badania prébek i wspdlnych dyskusji na temat
trudnych przypadkéw. Zostang utworzone
multidyscyplinarme zespoty odpowiadajace
za poszczegolne choroby. Kazdy taki zespot
bedzie sie sktadat z dermatologa, pielegniarza,

i

psychologa, genetyka, dietetyka i patologa,
a takze innych specjalistéw wedle potrzeby.

Europejska siec referencyjna Skin stworzy réw-
niez rejestry rzadkich chordb skory, umozliwia-
jace prowadzenie programéw badawczych
i badan klinicznych z dobrze scharakteryzo-
wanymi pacjentami, a takze badan terapeu-
tycznych z dostatecznie duzymi kohortami
pacjentéw. Ponadto prowadzone beda komplek-
sowe badania spoteczno-gospodarcze w dzie-
dzinie indywidualnego obcigzenia choroba.

KOORDYNATOR SIECI

Profesor Christine Bodemer

Necker Enfants Malades Hépital, Oddziat
Dermatologii, APHP, Paryz, Francja
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Europejska sieC referencyjna &3
ds. przeszczepOw u dzieci %%
(ERN TRANSPLANT-CHILD)

Transplantologia dziecieca, zaréwno przesz-
czepy narzadow litych, jak i komdrek macierzy-
stych homopoezy, to jedyny dostepny sposéb
leczenia kilku rzadkich chordb.

Zapewnienie opty-
malnej opieki po
przeszczepie wymaga
skoordynowanych
wysitkdw multidyscy-
plinamego zespotu. Po
przeszczepie pacjenci
muszg stale przyjmo-
wac leczenie immu-
nosupresyjne, aby
unikna¢ odrzucenia. Wymaga to monito-
rowania powiktan po przeszczepie w celu
przedtuzenia zycia i zwiekszenia jego jakosci.
Europejska siec¢ referencyjna TRANSPLANT-
CHILD zrzesza specjalistow z dziedziny
transplantologii dzieciecej i opieki po przesz-
czepie w celu poprawy wynikéw leczenia dla
dzieci i ich rodzin.

Sie¢ dazy do skrocenia czasu hospitalizacji
i upowszechnienia wykorzystania skompliko-
wanych i dtugoterminowych sposobow lecze-
nia. Jej celem jest poprawa ustug pomocy
psychologicznej dla dzieci, ktére wchodzg

Sie¢ dgzy do skrocenia czasu
hospitalizacji i upowszechnienia
wykorzystania skomplikowanych

i dtugoterminowych sposobow

leczenia.

w dorostosc. Sie¢ TRANSPLANT-CHILD bedzie
udostepnia¢ najnowsze techniki oraz innowa-
cje medyczne, farmakologiczne i terapeu-
tyczne. Jej cztonkowie zajmujg sie rowniez
rozpowszechnianiem zharmonizowanych
wytycznych dotyczacych praktyk klinicznych
i rozwoju spersonalizowanej medycyny w dzie-
dzinie transplantologii dzieciecej.

Sie¢ TRANSPLANT-CHILD chce zmniejszy¢
koszty zwigzane z transplantacja, np. z ponow-
nym przeszczepem i leczeniem farmakologicz-
nym, a takze ujednolici¢ opieke w dziedzinie
transplantologii dzieciecej, aby zminimalizowac

ryzyko powiktan po przeszczepie. Wspélnie czo-
towi europejscy eksperci z dziedziny transplan-
tologii pracujg nad ograniczeniem wskaznikdw
smiertelnosci i zachorowalnosci zwigzanych
Z przeszczepem u dzieci.

KOORDYNATOR SIECI

Dr Paloma Jara Vega

Hospital Universitario La Paz,
Hiszpania
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Dazenie do poprawy wynikow

leczenia pacjentow: rola

organizacji

Europejskie sieci referencyjne skupiaja
sie na pacjentach. Organizacje pacjen-
téw, a w szczegolnosci EURORDIS, odgry-
waty aktywna role w rozwoju sieci przez
ponad dekade, zapewniajac, by priorytetem
byto zwiekszenie doskonatosci klinicznej
i poprawa wynikéw leczenia pacjentdw,
a takze zagwarantowanie rownego dostepu
do wysokiej jakosci opieki w catej Europie.
EURORDIS jest pozarzadowa organizacjg
pacjentow, ktéra zrzesza 733 organizacje
pacjentow cierpigcych na rzadkie choroby
w 64 krajach.

Bylismy przy narodzinach tego pomystu pod-
czas prac grupy roboczej wysokiego szczebla
ds. ustug zdrowotnych i opieki medycznej,
ktdra przetozyta dziatalnos¢ europejskich sieci
referencyjnych na dyrektywe w sprawie praw
pacjentéw w transgranicznej opiece zdro-
wotnej”, méwi Matt Bolz-Johnson, dyrektor

pacjentow

ds. opieki zdrowotnej i badarn w EURORDIS.
L,Przebylismy dtugg droge wraz z panstwami
cztonkowskimi i Komisjg Europejska — od
narodzin koncepcji po opracowanie ustawo-
dawstwa i powotanie europejskich sieci refe-
rencyjnych do zycia”.

Jako solidny partner w pielegnowaniu kon-
cepcji europejskich sieci referencyjnych
organizacja EURORDIS zapewniata petne
zaangazowanie pacjentow i techniczne zro-
zumienie, w jaki spos6b zaangazowanie
pacjentéw w dziatania sieci moze zapew-
ni¢ pacjentom prawdziwg wartos¢ dodana.

,Sieci mogg przynies¢ namacalne korzysci
pacjentom cierpigcym na rzadkie i skom-
plikowane schorzenia”, méwi Bolz-Johnson.
L,Europejskie sieci referencyjne wyeliminujg
poczucie izolacji, jakie towarzyszy spe-
cjalistom ds. rzadkich choréb, i zwiekszg

,Sieci mogqg
przynies¢ namacalne
korzysci pacjentom
cierpigcym na rzadkie
i skomplikowane
schorzenia’



widocznos¢ ekspertéw dla pacjentdw w catej
Europie, dzieki czemu pacjenci bedg szybciej
trafia¢ do wiasciwego lekarza”.

Jedna z najwazniejszych korzysci europejskich
sieci referencyjnych dla pacjentow bedzie ich
zdolnos¢ do przyspieszania diagnozy i zmniej-
szania liczby niezdiagnozowanych lub btednie
zdiagnozowanych przypadkdw. Bolz-Johnson
mowi, Ze sieci ,beda oznaczac koniec diagno-
stycznej odysei”.

W przypadku wielu rzadkich choréb nie ma
obecnie dostepnych sposobdéw leczenia.
Europejskie sieci referencyjne majg stworzy¢
kulture ksztatcenia, dzieki ktérej mogg stac
sie kuznig innowacyjnosci. Opracowanie pro-
stych narzedzi do pomiaru rezultatéw lecze-
nia poszczegolnych chordb otworzy drzwi do
szybszej identyfikacji i stosowania optymal-
nych zabiegdw medycznych lub chirurgicznych.

,Wzmocni to najlepsze praktyki, poniewaz
cztonkowie europejskich sieci referencyjnych
bedg sie mogli uczy¢ od siebie nawzajem”,
wyjasnia Johnson. ,Eksperci beda mogli
przedstawia¢ swoje przypadki w cza-
sie rzeczywistym podczas wirtualnych
spotkan, a takze dokonywac przegladu
wynikéw leczenia retrospektywnie w celu
okreslenia optymalnych rozwigzan”.

Pacjenci maja nadzieje, ze europejskie sieci
referencyjne wywra realny wptyw na ich zycie:
Wierzymy, ze dzieki wymianie doswiadczen
i wiedzy bedziemy mogli lepiej wykorzystac
dostepng wiedze i wytworzy¢ nowa, aby zaob-
serwowac znaczng poprawe wynikow opieki
w przypadku wielu rzadkich chorob w ciggu
kilku lat od zatozenia europejskich sieci refe-
rencyjnych”, méwi Bolz-Johnson. ,Europejskie
sieci referencyjne muszq teraz wykazaé
swojg uZytecznosc”.

Praca na rzecz pacjentdw cierpiacych na choroby rzadkie, o niskiej czgstodci wystepowania i skomplikowane schorzenia

Europejskie sieci
referencyjne wyeliminujg
poczucie izolacji, jakie
towarzyszy specjalistorn
ds. rzadkich chorob,

I zwiekszqg widocznosc
ekspertow dla pacjentow
w catej Europie, dzieki
czemu pacjenci bedgq
szybciej trafiac do
wtasciwego lekarza’
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ds. dziedzicznych zaburzen

Q

Europejska sie¢ referencyjna g3
.o.-;...

metabolicznych (MetabERN)

Rzadkie choroby
metaboliczne, kto-
rych zidentyfikowano
ponad 700, w ujeciu
jednostkowym sa
rzadkie, ale w ujeciu
ogolnym wystepuja
czesto. Wiele chorob
metabolicznych ma
ciezkie, czasem zagra-
Zajace zyciu, konse-
kwencje dla pacjentow. Takie schorzenia
obejmujg wszystkie narzady, dotykajg ludzi
w kazdym wieku i wymagaja multidyscy-
plinarmej wspotpracy szeregu specjalistow.

Wczesna diagnoza moze poprawi¢ wyniki, ale
zaledwie 5% znanych rzadkich choréb meta-
bolicznych jest obecnie uwzgledniane w pro-
gramach badan przesiewowych noworodkow
w Europie. Istnieje zatem potrzeba harmo-
nizacji programow krajowych. w przypadku
wielu tych schorzen wiedza na temat etio-
logii, skutecznosci i bezpieczenstwa leczenia
i dtugookresowej kontroli jest niekompletna.

Celem sieci MetabERN jest poprawa jakosci
Zycia 0s6b dotknietych tg bardzo niejedno-
rodna grupg chorab, ktdre podzielono na sie-
dem gtéwnych kategorii. Jest to pierwsza tego

- - & e

Sie¢ MetabERN udostepni
platforme do konsultacji w
czasie rzeczywistym na potrzeby
klinicznych procesow decyzyjnych.
Bedzie rowniez wspierac
translacyjne programy badawcze
w catym spektrum rzadkich
chorob metabolicznych. BedZ/e

rodzaju ogélnoeuropejska sie¢ zajmujaca sie
wszystkimi schorzeniami metabolicznymi.

Sie¢ pracuje nad utworzeniem wykazu chorob
metabolicznych, gromadzeniem informagji dla
pacjentéw i organizowaniem sesji szkolenio-
wych, pogtebianiem wspotpracy w dziedzi-
nie diagnostyki nowych chordb, a takze nad
ustanowieniem dtugoterminowego punktu
referencyjnego w celu udostepnienia wiedzy
specjalistycznej pacjentom.

Sie¢ MetabERN udostepni platforme do kon-
sultacji w czasie rzeczywistym na potrzeby
klinicznych proceséw decyzyjnych. Bedzie

rowniez wspierac translacyjne programy
badawcze w catym spektrum rzadkich cho-
roéb metabolicznych. Bedzie dzieli¢ sie wiedzg
w ramach sieci i poza nig poprzez rozszerzenie
na dodatkowe regiony i kraje.

KOORDYNATOR SIECI

Profesor Maurizio Scarpa
Helios Dr Horst Schmidt Kliniken, Niemcy




Rzadkie wielonarzadowe choroby naczyniowe
obejmujg zaburzenia, ktére majg wptyw na
wszystkie rodzaje naczyn krwionosnych, co ma
konsekwencje dla réznych uktadow organizmu.
Choroby te wymagajg multidyscyplinamego
podejscia do opieki.

Sie¢ VASCERN zrzesza piec¢ grup roboczych ds.
rzadkich chordb: grupa robocza ds. dziedzicznej
teleangiektazji krwotocznej (HHT-WG), grupa
robocza ds. dziedzicznych choréb aorty pier-
siowej (HTAD-WG), grupa robocza ds. zespotu
srednich tetnic (zespotu naczyniowego Ehlersa-
Danlosa) (MSA-WG), grupa robocza ds. dzie-
ciecego i pierwotnego obrzeku limfatycznego
(PPL-WG) oraz grupa robocza ds. zaburzen
naczyniowych (VASCA-WG). Specjalna grupa
robocza ds. pacjentéw umozliwia angazowanie
przedstawicieli pacjentdw we wszystkie dzia-
tania europejskiej sieci referencyjnej. Ponadto
ustanowiono kilka tematycznych grup robo-
czych, ktore beda sie zajmowac komunikacja,
e-zdrowiem, etyka, rejestrami pacjentéw oraz
szkoleniem i ksztatceniem.

Nawigzywanie kontaktéw, udostepnianie i sze-
rzenie wiedzy, promowanie najlepszych praktyk,
wytycznych i wynikéw klinicznych, wzmacnianie
pozycji pacjentow i pogtebianie wiedzy poprzez

badania kliniczne i podstawowe nalezg do
gtéwnych celéw sieci VASCERN.

Pracownicy stuzby zdrowia nalezacy do sieci
VASCERN beda dawac wyktady ze swoich dzie-
dzin, a takze udostepnia¢ materiaty edukacyjne
w Internecie. Bedg organizowane jednotygo-
dniowe staze, aby studenci z UE mogli dowiedzie¢
sie wiecej na temat tych rzadkich schorzen. Sie¢
bedzie réwniez dzieli¢ sie wiedza z pracownikami
stuzby zdrowia, ktdrzy do niej nie naleza,

Praca na rzecz pacjentdw cierpiacych na choroby rzadkie, o niskiej czestodci wystepowania i skomplikowane schorzenia
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Katalog europejskich
sieci referencyjnych

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

Europejska siec referencyjna ds.
Europejska siec referencyjna ds.
Europejska siec referencyjna ds.
Europejska siec referencyjna ds.
Europejska siec referencyjna ds.
Europejska siec referencyjna ds.
Europejska siec referencyjna ds.
Europejska siec referencyjna ds.
Europejska siec referencyjna ds.
Europejska siec referencyjna ds.
Europejska siec referencyjna ds.
Europejska siec referencyjna ds.
Europejska siec referencyjna ds.
Europejska siec referencyjna ds.
Europejska sie¢ referencyjna ds.
Europejska siec referencyjna ds.

Europejska siec referencyjna ds.

zaburzen endokrynologicznych

chordb nerek

schorzen kosci

anomalii rozwoju twarzoczaszki i zaburzen laryngologicznych
padaczki

nowotworéw u 0séb dorostych (guzy lite)

choréb hematologicznych

chorob i schorzen uktadu moczowo-ptciowego

choréb nerwowo-miesniowych

chorob oczu

zespotow genetycznego ryzyka rozwoju nowotworu

chorab serca

dziedzicznych i wrodzonych zaburzen

wad wrodzonych i rzadkich niepetnosprawnosci umystowych
choréb uktadu oddechowego

nowotworow u dzieci i mtodziezy (hemato-onkologia)

chordb hepatologicznych

Europejska sie¢ referencyjna ds. choréb tkanki tacznej i uktadu miesniowo-szkieletowego

Europejska siec referencyjna ds.

i autoimmunologicznych

Europejska siec referencyjna ds.
Europejska siec referencyjna ds.
Europejska siec referencyjna ds.
Europejska siec referencyjna ds.

Europejska siec referencyjna ds.

niedoboru odpornosci, choréb autozapalnych

choréb neurologicznych

schorzen skory

przeszczepow u dzieci

dziedzicznych zaburzen metabolicznych

wielonarzadowych choréb naczyniowych
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Kazdego roku pot miliona oséb w Europie zapada na rzadkq
chorobe. Zaden kraj nie moze sprostac¢ temu wyzwaniu
samodzielnie.

Europejskie sieci referencyjne to sieci wirtualne, ktdre tqczq
specjalistéw z catej UE.

Wspdlnie bedq zwalczac choroby rzadkie lub skomplikowane
schorzenia poprzez poprawe diagnostyki i dostepu do
specjalistycznej opieki.

Wiecej informacji na temat europejskich sieci referencyjnych

Urzad Publikacji

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

Electronic version:

ISBN 978-92-79-65478-7
Paper version:

ISBN 978-92-79-65496-1
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