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EL toetab harvikhaigusi podevaid
patsiente, et anda neile abi ning
pakkuda lootust ja helgemat

tulevikku

Sandra Gallina

Tervise ja toiduohutuse peadirektoraadi peadirektor

Harvikhaiguste pddejaid on Gldkokku vaga
palju — nad moodustavad hinnanguliselt 3,5
% - 5,9 % maailma elanikkonnast ja ainudksi
ELis elab kuni 36 miljonit inimest, kellel on
madni rohkem kui 6000st harvikhaigusest. Igat
konkreetset harvikhaigust esineb siiski vahe.
Harvikhaigusena kasitatakse sellist haigust,
mis puudutab ELis vahem kui viit inimest
10 000st.

Harvikhaiguse korral vdib inimesel olla selline
haigusseisund, mida arst v8i muu
tervishoiutodtaja el suuda tuvastada. See
viib tahendada, et inimese simptomite
alusel pustitatakse vale diagnoos (mdnikord
aastateks), samal ajal kui haigus stveneb ja
patsiendi seisund halveneb. Elu
harvikhaigusega tahendab sageli seda, et
inimene ei tea, mis on temaga valesti voi
mida teha valu ja  ebamugavuse
leevendamiseks.  See  vdib  tekitada
frustratsiooni ja Uksiolekutunnet. Olukord v&ib
tunduda lootusetu.

EL toetab harvikhaigusi pddevaid patsiente ja
pakub ELi poolset lisavaartust, koondades
ressursse, jagades teadmisi ja tehes
koostood.

Esiteks tahame aidata kaasa, et patsiendid
saaksid vajaliku &ige diagnoosi. Seejarel
tuleb veenduda, et nad saavad ravi ja
hooldust, mis aitab vahendada ebamugavust
ja elada vdimalikult taisvaartuslikku elu.
LSpuks tahame teha koostood
ravivdimaluste leidmiseks. Praequ ei leidu 95
% harvikhaiguste jaoks ravi. Tanu tugevatele
ELi meetmetele, nagu ravimeid kasitlevate
digusaktide labivaatamine, pakume
harvikhaigusi ~ pddevatele  patsientidele
paremat tulevikku.

Euroopa Komisjon on toetanud arvukaid
meetmeid rahvatervise ja
tervishoiustisteemide valdkonnas, et aidata
likmesriikidel valja tootada riiklikke lahendusi,

strateegiaid ja kavasid. Nende hulka
kuuluvad vaga edukad 2017. aastal loodud
Euroopa tugivergustikud, eesmargiga

koondada teadmisi ja ressursse tegelemiseks
harvik- ja komplekshaigustega, tehes seda
ka meditsiinivaldkondades, kus on vahe
eksperditeadmisi. Euroopa Komisjonil ol
oluline roll Euroopa tugivorgustike raamistiku
loomisel, toetades vorgustikke,
koordinaatorite  tegevust  ja  tehnilist
vorgustikutood.

Euroopa  tugivBrgustikud on  virtuaalsed
v@rgustikud, mis Uhendavad
tervishoiuteenuste osutajaid, spetsialiste ja
patsientide organisatsioone kogu ELis ja
Norras.  Tuginedes piiritilest  tervishoidu
kasitlevale ELi  direktiivile, on  Euroopa
tugivdrgustikud  harvikhaigustega  seotud
Euroopa kogukonna suurimaks saavutuseks
Euroopas ning tdnu  tervishoiuteenuste
osutajate,  patsientide  organisatsioonide,
Euroopa Komisjoni ja ELi likmesriikide
joupingutustele on neist saanud Ulemaailmse
tegevuse inspiratsiooniallikas.

Uhelgi riigil eraldi ei ole teadmisi ega
suutlikkust kdigi harvik- ja komplekshaiguste
ravimiseks. Tanu Euroopa tugivdrgustikele on
patsientidel kogu ELis juurdepdas parimatele
olemasolevatele eksperditeadmistele. Nende
vorgustike vahendusel jouavad eksperdid
patsiendini, ilma et patsient peaks reisima
ekspertide juurde, kes on véivad olla kaugel.
Euroopa Lit on  Uhenduse  loojaks,
maksimeerides likmesriikide vahelist
koostoimet ning julgustades teadmiste ja
ressursside jagamist.



Praegu on olemas 24 havik- ja
komplekshaiguste Euroopa tugivrgustikku,
mis on loodud tervishoiustisteemide haldajate,
patsientide esindajate ja meditsiinijuhtide
partnerluse  kaudu. Need vorgustikud on
niddseks loodud ja tdielikult toimivad, nad
teevad pidevaid edusamme ja proovivad uusi
piiriilese koostoo viise.

Pdrast kuut tegevusaastat viiakse nitd labi
Euroopa tugivérgustike hindamine. Hindamise
tulemused tehakse kattesaadavaks 2023.
aasta [6pus ning need aitavad kindlaks teha
tdiendavaid viise Euroopa tugivBrgustike
mudeli  tdiustamiseks ja  kujundamiseks
tulevikus.

Euroopa tugivdrgustike tdeline potentsiaal
saavutatakse alles siis, kui nad liidetakse
riiklike tervishoiustisteemidega. Siis saavad
nad tdeliselt pakkuda ELi lisavaartust ning
anda lootust ja aidata miljoneid harvikhaigusi
pddevaid patsiente kogu ELis. Seepdrast on
ELi likmesriigid, Norra ja Ukraina thendanud
alates 2023, aasta I6pust  Euroopa
Komisjoniga joud kolmeks aastaks, et aidata
neid vorgustikke liita. Selle meetme jaoks
eraldatakse ELi vahenditest ligkaudu 15
miljonit eurot.

Lisaks on komisjon programmi EL tervise
heaks* raames  rahastanud  Euroopa
tugivorgustikke uue pdlvkonna toetustega
rohkem kui 77 miljoni euro vadrtuses. Need
toetused aitavad rahastada tuhandeid
kandeid  sisaldava 24  taiemahulise
patsiendiregistri loomist ja kaigushoidmist,
mille tulemusena arutatakse rahvusvaheliste
paneelide raames veel sadu haigusjuhtumeid,
kasutades selleks [T-vahendit ehk patsiendi
Kliiniliste andmete  haldamise  stisteemi.
Euroopa tugivérgustikud on peamised osalised
andmete  kogumisel ja teaduskoostdos
haruldaste haiguste uurimisel.

aitab teha
tervishoiutdotajatele kattesaadavaks
kdrgetasemelised akrediteeritud
koolitused ning pakkuda patsientidele
uusi vOi ajakohastatud kliinilisi
patsiendisuuniseid ja kliiniliste otsuste
tegemist toetavaid abivahendeid.

Rahastamine

Eksperte ja patsiendirihmi omavahel
kokku viies rajavad Euroopa
tugivérgustikud  ka teed Kliinilistele

uuringutele ja ravivotete katsetamisele,
mis toob nad paljudes harvikhaiguste

valdkondades  innovatsiooni  esirinda.
Ravimifirmad ei pruugi investeerida
harvikhaigusi pbdevate patsientide
ravimite  arendamisse, sest nende

ravimite turg oleks adrmiselt piiratud. See
on pdhjus, miks komisjon pakub tootjatele
stiimuleid harvikravimite
valjatootamiseks ja turule viimiseks ning
vaatas asja labi asjakohased 6Gigusaktid,
et selliseid stiimuleid t6hustada.

Selleks, et kompleks- ja harvikhaiguste
valdkonnas Euroopa tugivdrgustike toel
piiritilese  tervishoiualase koostdd idee
idaneks ja leiaks tee ELi Gigusaktidesse,
kulus rohkem kui kimme aastat.
Jargmised neli aastat tahistavad Euroopa
tugivdrgustike konsolideerimist ja nende

tugevamat [Bimimist riiklikesse
tervishoiustisteemidesse. T6husad
Euroopa tugivorgustiku meetmed

eeldatavasti aitavad tekitada muutuse
harvikhaigusi p8devate patsientide ja
nende perekondade jaoks, laiendavad
registrite kasutamist ja  levitavad
teadmisi harvikhaiguste kohta laiemalt.

Sandra Gallina
Tervise ja toiduohutuse
peadirektoraadi peadirektor

Vajadus suurema Euroopa koordineerimise
jarele tervishoiuvaldkonnas kasvab ning
selle jaoks tingimuste loomine on kesksel
kohal komisjoni ettepanekus luua Euroopa
terviseliit.

Vorgustike arendamise jdrgmises etapis
tuleks seda olukorda kasutada paremate
patsienditulemuste ja tihedama piiritilese
tervishoiualase koosttd huvides, et Euroopa
tugivorgustike slsteem saavutaks 2030.
aastaks oma  tdieliku  potentsiaali.

Harvikhaigusega elamine ei tohiks olla elu
ebakindla diagnoosiga, hoolduse ja raviga
ning harvikhaigust ei tohiks kunagi jatta
inimese enda mureks.




Sisukord

EL toetab harvikhaigusi pddevaid patsiente, et anda neile abi ning

pakkuda lootust ja helgemat tulevikku . ................. ... ... .. 4
Taustteave .. ... 7
Mida kujutavad endast Euroopa tugivérgustikud? ............. .. .. 8
Luuhaiguste Euroopa tugivérgustik (ERN' BOND). . ................ 9

Kolju- ja naoluude anomaaliate ning nina-kérva-kurguhaiguste Euroopa

tugivargustik (ERN CRANIO) . ... 10
Lisavadrtus patsientide ja spetsialistide jaoks . .................. 11
Endokrinoloogiliste haiguste Euroopa tugivérgustik (Endo-ERN) .... 12

Haruldaste ja komplekssete epilepsiate Euroopa tugivrgustik

(EPICARE) . . .o 13
Kuidas Euroopa tugivargustikud heaks kiidetakse?. ............... 14
Neeruhaiguste Euroopa tugivorgustik (ERKNet) .................. 15

Haruldaste neuroloogiliste haiguste Euroopa tugivargustik
(ERN-RND). .o 16

Parilike ja kaasastndinud (seedeelundite) anomaaliate Euroopa

tugivorgustik (ERNICA) ... 17
Litkmesriikide juhtroll. . ... ... 18
Hingamisteede haiguste Euroopa tugivorgustik (ERN LUNG). ... ... 19
Nahahaiguste Euroopa tugivorgustik (ERN Skin).................. 20

Taiskasvanute vahktdve (soliidtuumorid) Euroopa tugivorgustik
(ERNEURACAN) . . 21
Euroopa: tlemaailmne tippkeskus . ... L. 22
Vere- ja vereloomehaiguste Euroopa tugivorgustik (EuroBloodNet). 23
Kuseelundite, parasoole ja suguelundite haiguste ja hairete Euroopa

tugivorgustik (ERN eUROGEN). ... 24

Koostoo praktikas ............ ... 25
Siduspartnerid. . ... 25
Neuromuskulaarsete haiguste Euroopa tugivorgustik

(ERN EURO-NMD). ... 26
Silmahaiguste Euroopa tugivargustik (ERN EYE) ................. 27

Geneetilise kasvajariski stindroomide Euroopa tugivargustik

(ERN GENTURIS) . ..o 28
Euroopa tugivérgustiku juhtimine. . ............. ... oo 29
Stidamehaiguste Euroopa tugivorgustik (ERN GUARD-Heart). ... . .. 30

Kaasastindinud vaararendite ja haruldaste narvististeemi arenguhairete

Euroopa tugivargustik (ERN ITHACA) ... 31
Parilike ainevahetushairete Euroopa tugivorgustik (MetabERN) . ... 32
Liikmesriikide poliitika harvikhaiguste alal....................... 33

Laste vahktdve (hemato-onkoloogia) Euroopa tugivargustik
(ERNPaedCan) ........ooiuiiii e 34
Maksahaiguste Euroopa tugivorgustik (ERN RARE-LIVER).......... 35
Sidekoe ning luu- ja lihaskonna haiguste Euroopa tugivargustik
(ERNRECONNET) ..o 36
Patsiendiorganisatsioonide roll. . ......... ... ... ..o 37
Immuunpuudulikkuse, autoinflammatoorsete haiguste ja
autoimmuunhaiguste Euroopa tugivérgustik (ERN RITA) .......... 38
Laste elundi- ja rakusiirdamiste Euroopa tugivargustik

(ERN TransplantChild) .. .......... ... ... ... ... ... ... ... 39
Multististeemsete veresoonkonna haiguste Euroopa tugivargustik
(VASCERN) . .o e 40

Euroopa tugivergustike loend . ... 41



Taustteave

Harvikhaigusteks loetakse haigusi, mida péeb ELis védhem kui viis inimest 10 O00st.
Enam kui 6 000 harvikhaigust méjutavad ELis kuni 36 miljoni inimese igapéevaelu.
Ainutiksi onkoloogia valdkonnas leidub ligi 300 eri liiki haruldasi vihkkasvajaid ja
igal aastal diagnoositakse méni neist enam kui poolel miljonil eurooplasel.

Paljudel inimestel, kes pdevad harvik- v6i
komplekshaigust, puudub diagnoosi ja kva-
liteetse ravi saamise v8imalus. Oskusteave
ja eriteadmised vdivad olla napid, sest pat-
sientide arv on vaike.

EL ja liikmesriikide valitsused on seadnud
sihiks parandada harvikhaiguste diagnoosi-
mist ja ravi, tugevdades koostodd ja tege-
vuse koordineerimist Euroopa tasandil ning
toetades harvikhaigusi kasitlevate riiklike
kavade elluviimist.

2011. aasta direktiiv patsientide diguste kohta
piiritileses tervishoius annab patsientidele
diguse teises ELi liikkmesriigis saadud ravi
hivitamisele ning samuti lihtsustab patsien-
tide juurdepaasu tervishoiualasele teabele,
suurendades seelabi patsientide ravivdima-
lusi. Direktiiv kuulub ELi liikmesriikides kohal-
damisele alates 2013. aastast ning sellega
pandi alus piiritilesele koostoole muu hulgas
sellistes valdkondades nagu harvikhaigused,
Euroopa tugivérgustikud ja e-tervis.

Neis tingimustes alustasid 2017. aastal
ELi  terviseprogrammi (alates 2021.
aastast programm ,EL tervise heaks”) toel
tegevust 24 Euroopa tugivdrgustikku, mis
koosnevad ligi 3500 adrmiselt
spetsialiseeritud tervishoiutksusest. Sellest
ajast alates on programmi raames
abistatud tuhandeid harvik- voi
komplekshaigust pddevaid patsiente ning
tanaseks osaleb Euroopa tugivdrgustikes
Gle 1600 tervishoiutksuse peaaegu 400
haiglast 27 ELi liikmesriigis ja Norras.

Enamkui 6 000

HARVIKHAIGUST, SH

HARULDAST VAHIVORMI, MOJUTAVAD

ELIS kuni 36

MILJONIT INIMEST

300
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Mida kujutavad endast

Euroopa tugivorgustikud?

Euroopa tugivérgustikud on virtuaalsed vérgustikud, mis (ihendavad tervishoiuteenuste
osutajaid, tervishoiutoétajaid ja patsiente kogu ELis ja Norras. Nende eesmcirk on tegeleda
kompleks- voi harvikhaigustega, mis néuavad véga spetsiifilist ravi ning teadmiste ja

ressursside koondamist.

Uhelgi riigil ei ole kdigi harvikhaiguste ja véhe-
levinud komplekshaiguste ravimiseks vajalikke
teadmisi ja v@imekust. Euroopa tugivargusti-
kud véimaldavad patsientidel ja arstidel kogu
ELis tugineda parimale oskusteabele ja elu-
padstvate teadmiste digeaegsele vahetami-
sele, ilma et nad peaksid reisima teise riiki.
Vorgustikud hdlbustavad ELis esinevate har-
vikhaigustega seotud uusimate teadmiste ja
kogemuste jagamist likmeshaiglatele, tead-
lastele ja patsiendirtihmadele.

Patsiendi diagnoosi ja ravi labivaatamiseks
kutsub Euroopa tugivdrgustiku koordinaator
kokku eriarstide virtuaalse konsiiliumi, kasu-
tades selleks spetsiaalset IT-platvormi — pat-
siendi kliiniliste andmete haldamise stisteemi.
Selles stisteemis toimuvate arutelude raames
on tervishoiuteenuste osutajatel kogu EList vai-
malik teha veebip6hist koost6od eesmargiga
arutada, diagnoosida ja ravida patsiente, kes
pdevad harvik- ja vahelevinud haigusi ning
komplekshaigusi. Euroopa tugivérgustikud
koordineerivad ja hdlbustavad ka haridus- ja
koolitustegevust, tootavad valja kliinilise tava
suuniseid ja muid kliiniliste otsuste tegemist
toetavaid abivahendeid, teevad koostd6d
teadmiste loomisel ja levitamisel ning toi-
mivad harvikhaiguste ja vahelevinud komp-
lekshaiguste valdkonnas toimuva teadus- ja

uuendustegevuse kontaktpunktidena. Lisaks
taidavad Euroopa tugivorgustikud ELi registreid
harvikhaigusi pddevatelt patsientidelt saadud
kvaliteetsete andmetega, seelabi luues ainu-
laadse ja vaga vadrtusliku andmeallika, mis
vdimaldab edendada teadusuuringuid ning
tootada valja harvik- ja komplekshaiguste
uudseid raviviise.

Euroopa tugivorgustikud alustasid
tegevust 2017. aasta martsis.
Praeguseks on loodud 24 Euroopa
tugivorgustikku, mis koosnevad enam kui
1600 darmiselt spetsialiseeritud
tervishoiutiksusest peaaegu 400 haiglas
koigis ELi liikkmesriikides ja Norras. Nad
tegutsevad vaga erinevates
teemavaldkondades, alates harul-dastest
luuhaigustest ja lapseea vahkkasvaja-test
kuni  haruldaste veresoonkonna haigusteni,
tuues kasu tuhandetele ELi patsientidele, kes
pbevad ménda harvik- voi komplekshaigust.

Euroopa tugivdrgustike algatust
toetatakse mitmest ELi
rahastamisprogrammist, sealhul-gas

programmist ,EL tervise heaks®, Euroopa
Uhendamise rahastust ja programmist ,Euroopa
horisont”.

Euroopa tugivorgustike protsessi juhivad ELi
liikmesriigid: nende Glesandeks on keskuste
tunnustamine riigi tasandil ja taotluste heaks-
kiitmine. Euroopa tugivdrgustike strateegia
valjatédtamise ning vorgustike loomise ja uute
likmete kaasamise heakskiitmise eest vastu-
tab liikkmesriikide ndukogu.

24 Euroopa tugivargustiku koordinaatorid
teevad koost6od Euroopa tugivorgustike
koordinaatorite riihmas, mis loodi 2017.
aastal. See strateegiline rihm kujundab thi-
seid seisukohti Euroopa tugivargustike pal-
jude tehniliste ja korralduslike aspektide kohta.
Euroopa tugivorgustike koordinaatorite riihm ja
likmestriikide nGukogu teevad tihedat koosto66d
erinevate toérihmadega, sealhulgas nendega,
kes tegelevad teadmiste loomisega, vargustike
riiklikesse tervishoiustisteemidesse integreeri-
misega, jarelevalvega, Sigus- ja eetikakisimus-
tega ning infotehnoloogiaalase ndustamisega
ning kes esitavad oma ettepanekud Euroopa
tugivdrgustike koordinaatorite rihmale ja lik-
mesriikide ndukogule Bplikuks aruteluks ja
otsustamiseks.
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Luuhaiguste Euroopa tugivorgustik

(ERN BOND)

Haruldased luuhaigused hélmavad luutekke, -moodustumise ja -ainevahetuse hdireid ning nende
protsesside reguleerimise defekte. Tagajcrgedeks voivad olla kéingunud kasv, luudeformatsioonid,
hambumusanomaaliad, valu, luumurrud, puuded ning halvenenud neuromuskulaarne talitlus ja

vereloome.

Euroopa luuhaiguste tugivorgustikus tege-
letakse kdigi haruldaste kaasastndinud,
krooniliste ja geneetilise paritoluga luuhai-
gustega, mis mdjutavad kdhre, luid ja dentiini.
Praegusel ajal keskendub vargustik ebatdius-
likule luutekkele, X-liitelisele htipofosfateemi-
lisele rahhiidile ja akondroplaasiale, pidades
silmas nende haiguste levimust, diagnoo-
simise ja ravimise keerukust ning uudseid
tekkivaid ravimeetodeid. Ststemaatiliste
lahenemisviiside valjakujunemisel v&tab
ERN BOND edaspidi ette ka haruldasemad
haigused.

ERN BOND madrab koostods patsientidega
kindlaks patsientide antud teabel p&hinevad
tulemus- ja kogemusmdddikud ning tootab
valja ka suuniseid parimate tavade arenda-
miseks ja levitamiseks. Uute ravimeetodite
arenedes pllab tugivdrgustik tagada majuta-
tud patsientide kiire juurdepddsu uuringutele.

ERN BOND vdimaldab arendada oskusi e-ter-
vise ja telemeditsiini platvormide, todvisiitide,
koolituskursuste ja teavitustegevuse kaudu.
Vorgustiku eesmark on lihendada diagnoosi-
miseks kuluvat aega, vahendades tarbetuid
analtitise, muuta diagnoosimise tapsemaks ja
vtta kasutusele uusi téhusaid ravimeetodeid.

VORGUSTIKU KOORDINAATOR

Dr. Luca Sangiorgi
Rizzoli ortopeediainstituut, Bologna,
Itaalia
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Kolju- ja ndoluude anomaaliate ning
nina-koérva-kurguhaiguste Euroopa
tugivorgustik (ERN CRANIO)

ERN CRANIO keskendub haruldastele ja komplekssetele kolju- ja ndoluude anomaaliatele

ning nina-kérva-kurguhaigustele. Need seisundid hblmavad aju, kolju ja néo véérarendeid,
sealhulgas selliseid spetsiifilisi kdrvalekaldeid nagu kraniostinostoos ja kraniofatsiaalne
mikrosoomia, huule- ja suulaeléhe, hambumuse kérvalekalded ning nina-kérva-kurguhaigused.

Vargustiku tegevus hélmab mitmesuguseid
valdkondi, sealhulgas teavitustegevuse, hinda-
mise, e-tervise, koolituse ja hariduse, hoolduse
kvaliteedi, registrite arendamise ja tulemuste
mddtmise valdkonda.

ERN CRANIO eesmark on koondada hai-
gusspetsiifilisi teadmisi, oskusteavet ja
ressursse kogu Euroopa Liidust/Euroopa
Majanduspiirkonnast, et saavutada tervis-
hoiualaseid eesmarke, mille saavutamine
Uksikutes riikides ei pruugi olla véimalik. Need
tervishoiualased eesmargid hélmavad muu
hulgas kliiniliste oskuste arendamist, pat-
sientide paremat juurdepaasu kvaliteetsele
eriarstiabile ning parema diagnoosip&hise
teabe kattesaadavaks tegemist tervishoiu-
todtajatele, patsientidele ning nende pere-
kondadele ja hooldajatele.

Seejuures pldab ERN CRANIO vahendada ka
tervisealast ebavordsust, Uhtlustades tavasid
ning muutes kvaliteetse hoolduse, teabe ja
ressursid kattesaadavaks tervishoiuteenuse
osutajatele, patsientidele ning nende pere-

Professor dr Irene Mathijssen
; Erasmuse Ulikooli meditsiinikeskus,
kondadele ja hooldajatele kaikjal Euroopas. Rotterdam, Madalmaad
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Lisavaartus patsientide
ja spetsialistide jaoks

Harvik- ja komplekshaigustega patsiendid véivad veeta aastaid ilma selge diagnoosita. See
voib olla patsientide ja nende perekondade jaoks kurnav ja heidutav aeg. Paljud selliseid
haigusi pédevad inimesed on arenguhdirega lapsed, kes liiguvad diagnoosi otsingul Gbi
tervishoiustisteemi, kiilastades oma lapsepdlve jooksul ménikord mitmeid eriarste.

Euroopa tugivérgustikud tdstavad Uldsuse ja
tervishoiutdotajate teadlikkust harvikhaigustest
ning nende keerulistest avaldumisvormidest,
suurendades varajase tapse diagnoosimise
ja vdimaluse korral dige ravi rakendamise
téendosust.

Tugivergustikud pakuvad platvormi suuniste
valjatodtamiseks, dppimiseks ja teadmiste
jagamiseks. Tugivorgustike kaudu juurdepaa-
setavad suured patsiendiandmestikud voivad
olla abiks ulatuslike kliiniliste uuringute kor-
raldamisel haiguste tundmadppimiseks ning
uute ravimite valjatootamiseks.

Patsientide kaasamise maar on vargustike [6i-
kes erinev, kuid kdik Euroopa tugivérgustikud
tagavad patsientide esindajate kaasamise
nditeks kliinilise tava suuniste, kliiniliste uurin-
gute ja raviviiside valjatédtamisse.

Spetsialiseerunud tervishoiutdotajate jaoks
pakuvad Euroopa tugivergustikud vdimalust
teha koostodd kolleegidega kogu Euroopa
Liidust/Euroopa Majanduspiirkonnast, aidates
seelabi vahendada erialast isolatsiooni, mida
kogevad paljud harvikhaiguste spetsialistid.

Euroopa tugivdrgustike stisteemi toetab inno-
vatsioon tervishoiuteenuste osutamisel, mis
vdimaldab to6tada valja uusi ravimudeleid ja
muuta raviviise, kasutades e-tervise lahendusi
ja abivahendeid ning murrangulisi meditsiinilisi
lahendusi ja seadmeid. Euroopa tugivargustikud
toimivad inkubaatoritena digitaalsete teenuste
arendamisel ning virtuaalsete tervishoiu- ja
telemeditsiiniteenuste pakkumisel.

g,/

1

Euroopa tugivargustikud aitavad suurendada
mastaabisadstu ja tagada ressursside tdhu-
sama kasutamise, millel on positiivne maju
riiklike tervishoiustisteemide jatkusuutlikku-
sele. Need vorgustikud on elav naide sellest,
mida on Euroopas véimalik solidaarsuse abil
saavutada.
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Endokrinoloogiliste haiguste Euroopa
tugivorgustik (Endo-ERN)

Haruldaste endokrinoloogiliste haiguste hulka kuuluvad hormoonide ala-, (ile- véi véicirtootmine,
hormooniresistentsus, sisenérencicirmekasvajad ja kogu sisendrendiérmete stisteermni méjutavad
haigused. Epidernioloogiline levik on véiga varieeruv: tegu véib olla lliharuldaste, haruldaste

vOi vihe levinud haigustega. Vihe levinud haigusega patsiendid voivad vajada dlimalt
spetsialiseeritud ravi multidistsiplinaarselt meeskonnalt, mida juhib endokrinoloog.

V6rgustiku raames on loodud kaheksa temaa-
tilist rihma, mis hélmavad kogu kaasastin-
dinud ja omandatud haiguste spektrit. Need
haigused on jargmised: neerupealisehaired,
kaltsiumi ja fosfaadi homdostaasi haired,
sugulise arengu ja kiipsemise haired, gli-
koosi ja insuliini homoostaasi geneetilised
haired, geneetilised sisendrendarmekasvaja
stindroomid, kasvuhaired ja geneetilised ras-
vumissindroomid, hiipotalamuse ja hipo-
fllsi haiguslikud seisundid ning kilpnaarme
haigused.

VORGUSTIKU KOORDINAATOR

Professor Alberto M. Pereira

Amsterdami Ulikooli meditsiinikeskus,
Amsterdam, Madalmaad

Endo-ERN tugineb oma tegevuses jatku-
valt mitme olemasoleva Euroopa vérgus-
tiku, sealhulgas Euroopa endokrinoloogide
seltsi (European Society of Endocrinology)
ja Euroopa lasteendokrinoloogide seltsi
(European Society for Paediatric Endocrinology)
kaudu loodud vdrgustike ning Euroopa tea-
dus- ja tehnoloogiakoostéo (COST) meetmete
kaudu loodud vérgustike tocle.

Soovides parandada haruldaste endokrinoloo-
giliste haigustega patsientide diagnoosimist
ja ravi, pakutavate tervishoiuteenuste kvali-
teeti ja mdddetavaid ravitulemusi, hdlbustab
Endo-ERN multidistsiplinaarset ja piiridilest
koostddd kompleksse ravi, teadusuuringute
ja koolituse valdkonnas, tagades seejuures,
et patsientide seisukohti vdetakse kuulda.
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Haruldaste ja komplekssete epilepsiate
Euroopa tugivorgustik (EpiCARE)

Epilepsiat esineb Euroopas véhemalt kuuel miljonil inimesel. Traditsiooniliselt on epilepsiat
ravitud Uhe haigusena, ent kuigi esimesed kliinilised ilmingud epileptiliste haigushoogude
kujul véivad ndida sarnased, vbib epilepsia olla tingitud paljudest erinevatest neuroloogilistest
teguritest. Ravi valikud ja tulemused ning dldine prognoos séltuvad konkreetsest etioloogiast,

mistottu kiirel diagnoosimisel, kui see on voimalik, on oluline roll.

Oigesti maaratud traditsioonilised epilep-
siaravimid aitavad peaaegu 70 protsendil
haigetest epilepsiahooge valtida, kuid ravile
raskesti alluvat epilepsiat pddevate patsien-
tide kliiniline prognoos on halb. Haruldased
ja komplekssed epilepsiad vajavad algusest
peale multidistsiplinaarset ravi. Vaga olulised
on hasti paika pandud raviviisid ja tihe koos-
td0 epilepsiaraviga tegelevate hasti struktu-
reeritud siseriiklike v&rgustikega.

EpiCARE meditsiinirihmad tottavad selle
nimel, et parandada ja suurendada harul-
daste epilepsiavormide p&hjuste diagnoosi-
mist, parandada harvaesinevate ravitavate
pdhjustega patsientide varajast tuvastamist,
suurendada juurdepadsu eriarstiabile, aren-
dada edasi ja kavandada uute epilepsiaravi-
mite uuenduslikke Kliinilisi uuringuid Euroopa
koostddprogrammi (European Collaboration
for Epilepsy Trials) kaudu, tagada varajase
operatsioonieelse hindamise ja epilepsiaki-
rurgia taielik kattesaadavus ja kasutamine
ning edendada teadusuuringuid uuenduslike
diagnostikavahendite ja pdhjusliku ravi alal.

Vargustik korraldab mitu korda kuus arute-
lusid patsientide haigusjuhtumite teemal,
milles osalevad geneetika, neuropstihho-
loogia, ravimite manustamise haldamise
ja operatsioonieelse hindamise eksperdid
kogu EList. EpiCARE on kaivitanud teadmiste
loomisele suunatud tegevuse, sealhulgas
korraldanud interaktiivseid harivaid veebise-
minare ja andnud valja ajakohastatud kliinilise
tava suuniseid. EpiCARE teeb koost6dd teiste
Euroopa tugivdrgustikega ja ELi rahastatud
algatustega, nagu harvikhaiguste Euroopa
Uhisprogramm (EJP RD), SOLVE-RD ja ERICA,
ning neuroloogilisi haireid kasitlevate valdkon-
nalleste téorihmadega, kuhu on kaasatud
haruldaste neuroloogiliste haiguste Euroopa
tugivargustik ja neuromuskulaarsete haiguste
Euroopa tugivdrgustik.

O

EpiCARE on algusest peale teinud tihedat
koostodd kdigi asjaomase valdkonna tea-
dusorganisatsioonidega, nagu rahvusvaheline
epilepsiavastane liit (International League
Against Epilepsy), Euroopa lasteneuroloo-
gide selts (European Paediatric Neurology
Society) ja Euroopa neuroloogiaakadeemia
(European Academy of Neurology). Selleks
et suurendada teadlikkust parimatest tava-
dest ja raviviisidest, teeb EpiCARE koostddd
patsientide huvide kaitsjatega Euroopa pat-
sientide esindusorganisatsioonidest, nditeks
haruldasi epilepsiaid ja patsiendikeskseid
kliinilisi uuringuid kasitlevate teabelehtede
koostamisel.

VORGUSTIKU KOORDINAATOR

Professor Alexis Arzimanoglou

Hospital Infantil Sant Joan de
Déu Barcelona, Hispaania
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Kuidas Euroopa
tugivorgustikud heaks kiidetakse?

Euroopa tugivérgustike rajamisel ja arendamisel etendavad juhtivat rolli ELi lilkkmesriigid.
Euroopa tugivérgustiku staatuse saamiseks osalevad vorgustiku liikmed Euroopa Komisjoni
véiljakuulutatud taotlusvoorus; seejéirel hindab séltumatu hindamiskomisjon nende taotlust
ja koostab selle kohta aruande. Seejcirel otsustab lilkmesriikide néukogu, kas Euroopa
tugivérgustiku loomise taotlus heaks kiita voi mitte.

Liikmesriikide néukokku kuuluvad kdigi ELi
liikmesriikide ja Norra esindajad ning néu-
kogul on aktiivne roll Euroopa tugivérgustiku
strateegia valjatodtamisel. Liikkmesriikide ndu-
kogu jalgib tugivérgustiku liikmete tegevust,
hindab olemasolevate vérgustikega liitumise
taotlusi ja kiidab heaks véimalikke edaspidi
loodavaid vargustikke. 2019. aasta taotlus-
vooru tulemusena vdeti 2022. aastal Euroopa
tugivérgustike liikkmeks le 600 taiendava
tervishoiuteenuse osutaja 20 ELi likmesrii-
gist ja Norrast.

Liikmesriikide ndukogu on kinnitanud 18 ndi-
tajat, mille kohta Euroopa tugivorgustikud
korraparaselt andmeid esitavad. Nende nai-
tajate alusel tehakse pidevat jarelevalvet, et
modta kvaliteedi ja tulemuste paranemist,
tuua esile edusamme ja juhtida tahelepanu
véimalikele kitsaskohtadele.

Riigid, millel ei ole heakskiidetud tugivargusti-
kus esindajat, vaivad siiski osaleda tervishoiu-
teenuste osutajate kaudu, mille asjaomane
liikmesriik on madranud ,assotsieerunud” v&i
,koostd0s osalevaks” keskuseks. Neil liitunud
partneritel on juurdepaas diagnoosimise, hool-
duse ja ravi heade tavade suunistele ning
nad kaasatakse teadustegevusse.

Euroopa
tugivérgustikud peavad
vastama teatavatele
pbhikriteeriumidele:

patsiendikeskne ja kliinilisele
tegevusele keskendunud

vahemalt 10 liiget
vahemalt 8 riigist

Vérgustikule ja likmetele
kehtivate kriteeriumite tdidetus

hea s6ltumatu hindamise tulemus

riigi ametiasutuste tunnustus ja
heakskiit




Euroopa |
Komisjon

T66 haruldaste, harva esinevate ja keeruliste haigustega patsientide hiivanguks

Neeruhaiguste Euroopa tugivorgustik

(ERKNet)

Haruldased ja keerulised neeruhaigused hélmavad mitmesuguseid kaasasiindinud, pdrilikke ja
omandatud tervisehdireid. Hinnanguliselt péeb ménda haruldast neeruhaigust véhemalt kaks
miljonit eurooplast, kusjuures ligikaudu miljonil neist on glomerulopaatia ja ligikaudu miljonil on
kaasastndinud neeru védrarend. Neile lisanduvad périlikud tubulopaatiad, tubulointerstitsiaalsed
haigused ja trombootilised mikroangiopaatiad, mis on kiill haruldased véi Lliharuldased, kuid

kliiniliselt siiski védga olulised.

Tipptasemel diagnostikavahendid vaivad anda
vaartuslikku teavet haiguste prognoosi ja
ravivbimaluste kohta. K&igil ei pruugi neile
diagnostikavahenditele juurdepaasu olla.
Hilinenud diagnoosimise ja ebapiisava ravi
tottu kujuneb paljude haruldaste neeruhai-
guste téttu valja neerupuudulikkus, kuid seda
saaks valtida.

ERKNeti eesmark on veebipdhiste konsultat-
siooniteenuste kaudu parandada haruldaste
neeruhaigustega patsientide ravi, eeskatt
uute ja keerukate haigusjuhtumite korral.
Vorgustiku ekspertide todriuhmad tootavad
vdlja konsensusel pdhinevaid diagnostikaalg-
oritme haruldase neeruhaiguse kahtlusega
patsientide jaoks, sealhulgas standardkritee-
riume geneetiliseks testimiseks juhtudel, kus
kahtlustatakse parilikku neeruhaigust. Lisaks
madravad téoriihmad parast olemasolevate
ravimeetodite p6hjalikku labivaatamist kind-
laks raviviisid.

Kuna tervishoiutootajate teadlikkus ja tead-
mised on haruldaste neeruhaiguste tuvas-
tamiseks ja raviks vaga olulised, on ERKNet
todtanud vdlja kolmeaastase kliinilisel koo-
litusel, veebiseminaridel ja e-Bppel pbhineva
kraadidppekava, mis véimaldab omandada
tipptasemel hariduse kdigi haruldaste neeru-
haiguste alal. Kursuse edukalt labinud isikuid
tunnustatakse Euroopa haruldaste neeruhai-
guste spetsialistidena.

ERKNet on loonud Euroopa haruldaste nee-
ruhaiguste registri ERKReg. See veebipdhine
register annab demograafilist teavet ja hol-
bustab koostodd kliiniliste teadusuuringute
[abiviimisel, voimaldades teha kindlaks harul-
daste neeruhaigustega patsientide rihmad
kogu Euroopas. Lisaks pakub register kliini-
liste tulemuste statistikat ja vordlusaluseid
spetsialiseerunud keskuste kaupa, seelabi
toetades haruldaste neeruhairete Uhtlustatud
ja optimeeritud ravi kdigis ERKNeti likmeteks
olevates haiglates ja kliinikutes.

Professor Franz Schaefer

Universitdtsklinikum Heidelberg,
Saksamaa
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Haruldaste neuroloogiliste haiguste
Euroopa tugivorgustik (ERN-RND)

ERN-RND loob ja jagab teadmisi ning koordineerib nende patsientide ravi, kes pbevad
haruldasi neuroloogilisi haigusi, mis hélmavad kbige levinumaid keskndirvisiisteemi
patoloogilisi seisundeid, nagu tserebellaarsed ataksiad ja pdrilikud spastilised parapleegiad,
Huntingtoni tobi ja tantstobi, frontotemporaalne dementsus, dlistoonia, (mitteepileptilised)
parokstismaalsed hdired ja neurodegeneratsioon koos raua akumuleerumisega ajus,
leukoentsefalopaatiad ja ebattidipilised parkinsonistlikud stindroomid.

ERN-RND (ihendab spetsialiseerunud keskusi
ja siduspartnereid 24 Euroopa riigist, samuti
patsientide esindajaid. V&rgustik keskendub
Glimalt spetsialiseeritud tervishoiuteenustele,
nagu jargmise pdlvkonna sekveneerimisdiag-
nostika, aju stivastimulatsioon ja taiustatud
ravimeetodid, ning loob ja levitab nii Gldisi kui
ka haigusrihmaspetsiifilisi teadmisi.

ERN-RND to6tab vdlja kliinilise parima tava
suuniseid méningate haruldaste neuro-
loogiliste haiguste puhuks, soovitusi neu-
rorehabilitatsiooni ja kodusele hooldusele
Ulemineku parimate tavade kohta ning ravis-
tandardeid, naiteks seoses multidistsiplinaar-
sete meeskondade koosseisuga. Haiguste

VORGUSTIKU KOORDINAATOR

Dr Holm Graessner
Tiibingeni Ulikooli haigla, Saksamaa

eksperdirihmad toétavad valja ja kooskd-
lastavad raviviise, sealhulgas diagnostika
vooskeeme ja ravialgoritme, samuti harul-
daste neuroloogiliste haiguste eri aspektide
hindamise skaalasid.

Ebaselge diagnoosiga patsientide juhtumeid
arutatakse patsiendi kliiniliste andmete hal-
damise ststeemi kaudu. ERN-RND on ks
neljast vBrgustikust, mis osalevad lahenda-
mata harvikhaiguste lahendamise projektis
Solve-RD, ning selle v8rgustiku koolitus- ja
haridusprogramm toetab tervishoiutdétajate
dppekava haruldaste neuroloogiliste haiguste
valdkonnas. Vargustik hdlbustab uuringu-
valmidust ja ravi kvaliteeti ERN-RND registri

abil, mis sisaldab andmeid kdigi vdrgustikku
kuuluvates keskustes vastu véetud patsien-
tide kohta ning annab ainulaadse Ulevaate
olemasolevatest genottiibipdhistest patsien-
dirthmadest.

ERN-RND teeb koostt6d Euroopa neuro-
loogiaakadeemiaga (European Academy
of Neurology), Euroopa lasteneuroloogide
seltsiga (European Paediatric Neurology
Society), rahvusvahelise Parkinsoni ja liiku-
mishairete seltsi (International Parkinson and
Movement Disorder Society) Euroopa haruga,
Euroopa neuroloogide Uhenduste foderatsioo-
niga (European Federation of Neurological
Assaociations) ning Euroopa lapseea puuete
akadeemiaga (European Academy of
Childhood Disability). Koos kahe teise neu-
roloogiliste haiguste tugivérgustikuga (EURO-
NMD ja EpiCARE) on ERN-RND moodustanud
Uheksa téorihma.



Euroopa |
Komisjon

Parilike ja kaasasundinud

T66 haruldaste, harva esinevate ja keeruliste haigustega patsientide hiivanguks

(seedeelundite) anomaaliate Euroopa
tugivorgustik (ERNICA)

ERNICA hélmab kahte diagnostikasuunda: seedeelundkonna stisteemi véicirarendid ning

diafragma ja kbhuseina vddrarendid. Seedeelundkonna vddrarendite t66suunas on moodustatud

neli téériihma, kes tegelevad séégitoru haiguste, soolestiku haiguste, seedetraktipuudulikkuse
ja gastroenteroloogiliste haigustega. Diafragma ja kéhuseina vdédrarendite tésuunas on kaks
téorihma, kes tegelevad diafragma vddrarenditega ja kéhuseina defektidega.

Toorahmi juhivad thiselt ERNICA tervis-
hoiutddtajad ja patsientide esindajad. Kdik
diagnostikarihmad on tegevad tiheksas to6-
valdkonnas, milleks on juhtimine, teavitus-
tegevus, hindamine, ravistandardid, koolitus,
teadusuuringud, e-tervis, lootemeditsiin ja
vorgustikutoo.

ERNICA eesmark on koondada haigusspetsii-
filisi teadmisi, oskusteavet ja ressursse kogu
Euroopa Liidust/Euroopa Majanduspiirkonnast,
et saavutada tervishoiualaseid eesmarke,
mille saavutamine Uksikutes riikides ei pruugi
olla voimalik. Need tervishoiueesmargid hal-
mavad Kliiniliste oskuste arendamist, pat-
sientide paremat juurdepaasu kvaliteetsele
eriarstiabile ning suuremal hulgal diagnoo-
sipdhise teabe kattesaadavaks tegemist ter-
vishoiutdotajatele, patsientidele ning nende
perekondadele ja hooldajatele.

Seejuures putab ERNICA vahendada tervi-
sealast ebavdrdsust Euroopas, Uhtlustades
tavasid ning muutes kvaliteetse hoolduse,
teabe ja ressursid kattesaadavaks tervis-
hoiuteenuse osutajatele, patsientidele ning
nende perekondadele ja hooldajatele kik-
jal Euroopas.

VORGUSTIKU KOORDINAATOR

Professor dr René Wijnen

Erasmuse Ulikooli meditsiinikeskus,
Rotterdam, Madalmaad
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o

Integreerimine, koordineerimine ja koostoo:
liilkmesriigid ja Euroopa tugivorgustikud

2022. aastal liitus Euroopa tugivorgustikega 620 uut tervishoiuteenuse osutajat, mis
téhendab, et nlitidseks on tugivargustikes kokku lile 1400 liikme. See on hea uudis
patsientide jaoks, kellel on niitid veelgi parem juurdepdds dérmiselt spetsialiseerunud
tervishoiuteenustele, aga ka arstide jaoks, kes saavad kasu koostddst teiste ekspertidega

kogu ELis ja Norras.

Laienemine toob aga kaasa ka probleeme seo-
ses koordineerimise ja partnerlusega. Selles kon-
tekstis on liikkmesriikide ndukogul otsustav roll.
Liikmesriikide ndukogu on suunanud Euroopa
tugivorgustike tegevust algusest peale, vastu-
tades tugivargustike heakskiitmise eest, kui need
2017. aastal esmakordselt loodi. Ndukogu kiidab
heaks ka vdimalikud edaspidi loodavad tugivor-
gustikud. Oluline on ka Euroopa tugivargustike
t00 integreerimine riiklikesse tervishoiustisteemi-
desse ja nende prioriteetide kooskola tagamine.

,Olukord on mdrkimisvddrselt muutunud,“ nen-
dib likmesriikide ndukogu kaasesimees profes-
sor Till Voigtlander. ,Euroopa tugivorgustikud on
vdlja kujunenud ja niididseks tdielikult toimivad.
Euroopa tugivergustike koordinaatorite riihm on
tequtsenud véga aktiivselt ja tohusalt, demonst-
reerides oma vddrtust liilkmesriikide néukogu
olulise koostéopartnering.”

Euroopa tugivorgustike koordinaatorid ja nende
meeskonnad tegelevad aktiivselt selliste kisi-
mustega nagu parimad ja 6konoomsemad viisid
tulemuslikkuse jélgimiseks, Euroopa tugivor-
gustike registrite kavandamiseks ja korralda-
miseks, teadmiste jagamiseks ja levitamiseks,
koolituse pakkumiseks ning rangete eetiliste ja
oiguslike standardite jdrgimiseks,”lisab professor
Voigtlander. ,Nad on aidanud arendada ka pat-
siendi kliiniliste andmete haldamise stisteern,

millel on harvikhaigusi pédevate inimeste kii-
rema ja parema diagnoosimise, ravi ja hoolduse
toetamisel suur tahtsus.”

Liikmesriikide ndukogu tlesanne on ka uute
tervishoiuteenuste osutajate heakskiitmine.
Vorgustike uute likmete vastuvétmisele eelnes
keeruline teekond, mis sai alguse 2019. aastal
kaivitatud taotlusvoorust. Protsessi raskendas
Brexit ja sellest tulenev Uhendkuningriigis asu-
vate tervishoiuteenuse osutajate oskusteabe
kadumine. Ntitid, mil Euroopa tugivérgustikega
on liitunud uued tervishoiuteenuse osutajad,
keskendutakse tugivdrgustike ja tervishoiutee-
nuse osutajate pakutavate tervishoiuteenuste
kvaliteedi hindamisele ja parandamisele.

Euroopa tugivdrgustike kvaliteedi jarjepideva
parandamise stisteemi oluline osa on hindamise,
jarelevalve ja kvaliteedi parandamise stisteem
AMEQUIS. Euroopa tugivérgustikke hindab sdl-
tumatu hindamisasutus. Hindamise eesmdrk on
teha kindlaks tugivorgustike tugevad ja nérgad
kiljed ning tagada koigi asjaosaliste, sealhulgas
patsientide ja nende perekondade seisukohtade
arvessevotmine. Liikkmesriikide ndukogul on selles
protsessis oluline roll, kuna tema Ulesanne on
vajaduse korral kooskdlastada Euroopa tugivor-
gustike ja tervishoiuteenuse osutajate tegevuse
parandamise kavad.

2022. aastal kaivitatav Euroopa tugivorgus-
tike integreerimise Uhismeede eeldab veelgi
tihedamat koostddd liikkmesriikide vahel. Nimelt
panevad liikmesriigid aluse riiklikesse tervishoius-
isteemidesse taielikult integreeritud ja Euroopa
partneritega taielikult thtlustatud Euroopa tugi-
vdrgustike tulevikule. Euroopa Komisjon koordi-
neerib seda protsessi koos Euroopa tugivorgustike
koordinaatorite riihmaga, kellel on oluline roll
rakendamisel. Integreerimine, koordineerimine
ja koostdd tagavad Euroopa tugivergustike edu
nende teekonna jargmises etapis.

Praegu on Euroopa tugivérgustike projekti kaa-
satud rohkem sidusrihmi kui kunagi varem,
sealhulgas haiglajuhid ja patsientide huvide
esindajad,” kinnitab professor Voigtlénder. ,See
on hea uudis ja me peaksime olema selle tile
vdga 6nnelikud. Siiski ei suuda liikmesriigid selle
téokoormusega (iksi toime tulla. On aeg oma
koost66d tihendada, sest ainult siis, kui me kéik
tegutseme (ihiselt, saame kdige rohkem kasu
Euroopa tugivorgustike projektist — ettevatmisest,
mida juba praegu mujal maailmas kadestatakse.

Professor
Till Voigtlénder
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Hingamisteede haiguste Euroopa
tugivorgustik (ERN LUNG)

Haruldased ja keerulised kopsuhaigused néuavad multidistsiplinaarset ravi ja
pstihhosotsiaalset tuge. Keeruliseks vaib need muuta haiguse geneetiline aluspbéhjus voi
teisesed muutused ja kahjustused teistes elundististeemides. Paljude selliste haiguste korral
parandab prognoosi varajane diagnoosimine ja juurdepdds eriarstiabile.

ERN LUNG kasitleb kaiki hingamisteede harul-
dasi ja komplekshaigusi, nagu interstitsiaalsed
kopsuhaigused, tsistiline fibroos, tsstilise
fibroosiga mitteseotud bronhiektaasiat6bi,
pulmonaalne hiupertensioon, primaarne
tsiliaarne duskineesia, alfa-1-antitripsiini
puudulikkus, mesotelioom ja siiratud kopsu
krooniline disfunktsioon.

Vérgustik pliab kogu Euroopas tdsta oskus-
teabe taset, et parandada koigi haruldaste
kopsuhaigustega inimeste elukvaliteeti, prog-
noosi ja ravistandardeid. ERN LUNGi liikmed
toodtavad valja ja levitavad suuniseid, eden-
davad dhiseid ravimeetodeid, parandavad
diagnoosimis- ja ravivdimaluste piiritilest kat-
tesaadavust, loovad ja taiendavad registreid
ning leiavad kliinilistesse uuringutesse, ravi-
miuuringutesse ja riskirihmauuringutesse
piisaval arvul osalejaid.

ERN LUNG pakub patsientidele juurdepaasu
interdistsiplinaarsetele meeskondadele, kes
avaldavad keeruliste juhtumite kohta vee-
bipdhiselt arvamust, ilma et patsient peaks
reisima. See saavutatakse veebipdhise eks-
perdinduandestisteemi, juhtumite veebipd-
histe arutelude ja vajaduse korral piiriilese
edasisuunamise kaudu.

VORGUSTIKU KOORDINAATOR

Professor Thomas O.F. Wagner

Universitdtsklinikum Frankfurt,
Saksamaa
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Nahahaiguste Euroopa tugivorgustik

(ERN Skin)

Paljud nahahaigused avaldavad patsientide elukvaliteedile réiinka moju ning voivad suurendada
vahiriski. Haruldaste ja keeruliste nahahaiguste diagnoosimine hélmab naha biopsiaproovide
analtidisimise kérval naha ja limaskestade ning muude elundististeemide péhjalikku hindamist.
Ainult kogenud nahaarstid suudavad neid keerulisi haigusi eristada ning asjatundliku diagnoosi
puudumine takistab asjakohase ravi mdédramist. Ravimata jccv haigus vaib olla patsientidele

suureks ftidsiliseks ja pstihholoogiliseks koormaks.

ERN Skin Uhendab laste ja tdiskasvanute
haruldaste nahahaiguste valdkonna juhti-
vaid eksperte, vdimaldades neil vahetada
teadmisi, to6tada valja ja ajakohastada heade
tavade suuniseid, taiustada erialast koolitust
ja patsientide teavitamist ning algatada tea-
dustegevuse programme.

VBrgustiku eesmadrk on parandada tervishoiu-
teenuste korraldust ressursside koondamise
teel, sealhulgas platvormi abil, mis véimaldab
ekspertidel keerulisi juhtumeid Ghiselt arutada.
Iga kasitletava haiguse multidistsiplinaar-
sesse pdhimeeskonda kuuluvad vahemalt
nahaarst, meditsiinidde, pstihholoog, geneetik,
dietoloog ja patoloog ning vajaduse korral
teised spetsialistid.

Lisaks arendab ERN Skin haruldaste naha-
haiguste registreid, mis vimaldavad osaleda
teadusprogrammides ja kliinilistes uuringutes
tanu pdhjalikele patsiendiandmetele ning
ergutada ravimiuuringuid tanu piisavalt suur-
tele patsiendirihmadele. Peale selle viiakse
labi p&hjalik sotsiaal-majanduslik uuring hai-
gusega kaasneva individuaalse koormuse
kohta.

VORGUSTIKU KOORDINAATOR

Professor Christine Bodemer
Assistance Publique-Hobpitaux
de Faris, Hépital Necker-Enfants
Malades, Prantsusmaa
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Euroopa tugivorgustik (ERN EURACAN)

Euroopa haruldaste véhivormide seire (RARECARE) raames mdidratletakse haruldane
vahktébi pahaloomulise haigusena, mille esinemissagedus on alla kuue juhtumi 100 000
inimese kohta aastas. Nende juhtumite arvele langeb ligikaudu 20-25 % kdigist uutest
vdhidiagnoosidest ja 30 % vdhisurmadest.

Eksperdid on thel meelel, et harvaesine-
vate vahivormidega patsiendid tuleks alates
esmasest diagnoosist suunata sertifitsee-
ritud tugikeskustesse. See véimaldab pat-
sientidel saada kasu kdige ajakohasematest
multidistsiplinaarsetest teadmistest — alates
tdhusatest ravimeetoditest kuni tdenduspd-
histe ravijuhisteni — ning tagab asjakohase
ravi kdigile patsientidele, olenemata sellest,
kelle poole nad algselt podrdusid.

EURACANis kasitletakse rohkem kui 300 harul-
dast taiskasvanute soliidtuumori liiki, mis
on vastavalt RARECARE klassifikatsioonile ja
ICD10-le jagatud kiimnesse rihma. Vargustik
teeb tihedat koostood patsientide esindaja-
tega Euroopa patsientide esindusorganisat-
sioonidest, kes edastavad teavet ja seisukohti
patsientide vajaduste ja ootuste kohta.

Alates loomisest on EURACAN laienenud 26
ELi ja Euroopa Majanduspiirkonna riiki, jargides
oma eesmarki standardida patsientide ravi
ja parandada elulemuse maara, kujundades
ja jagades parimaid tavasid ning ajakohas-
tades regulaarselt diagnostilisi ja ravijuhi-
seid koostods mitme teadusihendusega.
Vargustik on vdlja tédtanud patsientidele

ja arstidele mdeldud teabevahendid kdigis
keeltes. Projekti STARTER (STarting an Adult
Rare Tumor European Registry) raames on
arendamisel uus oluline vahend - EURACAN;
Uhendatud registrite mudel.

EURACAN tugineb olemasolevatele vdrgus-
tikele ja edukatele kliinilistele uuringutele,
mida korraldatakse Euroopa vahiuuringute ja
-ravi organisatsiooni (European Organisation
for Research and Treatment of Cancer),
Euroopa neuroendokriinsete kasvajate ravi
seltsi (European Neuroendocrine Tumour
Society), sidekoekasvajate ravi vorgustiku
(Connective Tissues Cancer Network) ja ELi
mitme varasema teadusprogrammi, sealhul-
gas EURACAN: algatatud projektide SPECTA/
Arcagen ja TRacKING kaudu.

Professor dr Jean-Yves Blay
Centre Léon Bérard, Lyon,
Prantsusmaa
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Euroopa:
tlemaailmne tippkeskus

Euroopa tugivorgustikud alustasid tegevust 2017. aasta mdrtsis, seades oma peamiseks
eesmdrgiks parandada harvik- ja komplekshaigusi pddevate eurooplaste elu.

Euroopa tugivergustikel on aga tlemaailmne
mdju kaugel valjaspool Euroopat. Nad téhus-
tavad dlemaailmseid parimaid tavasid vald-
kondades, kus need on olemas, ja kujundavad
parimaid tavasid valdkondades, kus neid veel
ei ole. Vorgustikud aitavad muuta Euroopat
harvik- ja komplekshaiguste padevuskesku-
seks, rakendades parimale tavale vastavaid
diagnostika- véi ravijuhiseid valdkondades, kus
need on olemas, ja koostades neid juhiseid
valdkondades, kus neid veel ei ole.

Eksperte ja patsiendirihmi omavahel kokku
viies hélbustavad Euroopa tugivdrgustikud ka
kliinilisi uuringuid ja ravivotete katsetamist.
Seega on nad paljudes harvikhaiguste vald-
kondades innovatsiooni teerajajad.

Euroopa tugivérgustike mudel on muule maa-
ilmale eeskujuks, kuna selle raames td6ta-
takse valja tipptasemel e-tervise vahendeid,
et hdlbustada piiritilest koostdod Euroopas,
mis omakorda vaib edendada rahvusvahelist
koostddd ja parandada juurdepadsu tervis-
hoiuteenustele.
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Vere- ja vereloomehaiguste Euroopa
tugivorgustik (ERN-EuroBloodNet)

Vere- ja vereloomehaigusteks nimetatakse vere- ja luulidirakkude, liimfielundite ja
hutbimisfaktorite hdireid, millest peaaegu kdik on haruldased. Need voib jagada kuude
kategooriasse: haruldased vere punaliblede hdired, luulidipuudulikkus, haruldased
hdidbimishdired, hemokromatoos ja muud haruldased geneetilised rauastinteesihdired,
mudieloidsed pahaloomulised kasvajad ja limfoidsed pahaloomulised kasvajad.

Haruldaste vere- ja vereloomehaiguste diag-
noosimiseks on vaja markimisvaarset kliinilist
oskusteavet ning juurdepaasu mitmesugustele
laboriteenustele ja kuvamistehnoloogiatele.
Need vahendid vGimaldavad haiguste tapset
klassifitseerimist vastavalt WHO kriteeriu-
midele, kasutades rahvusvahelisi hindamis-
stisteeme ja vdimaluse korral biomarkereid.

Nende vajaduste ning mdningate vere- ja
vereloomehaiguste Ulima harvaesinevuse
tottu loobutakse sageli diagnoosimisest voi
jaadakse sellega hiljaks, eriti eakate pat-
sientide puhul. Ravi on sageli keeruline, kuna
selleks on vaja spetsialiseeritud taristuid ja
meeskondi ning teatavate ravimeetodite,
nditeks tivirakkude allogeense siirdamise voi
hadbimisfaktorite Ulekandmise kasutamise
vBimekus on piiratud. M@nes riigis on loodud
teatavate haiguste ennetamise programmid,
kuid sdeluuringute valdkonnas on hadasti
vaja Uhtlustamist.

Oma esimese viie tegutsemisaasta jooksul on
ERN-EuroBloodNet tihedas koostods Euroopa
hematoloogia assotsiatsiooniga (European
Hematology Association) viinud edukalt ellu
mitu valdkonnadilest ja haigusspetsiifilist mee-
det eesmargiga parandada haruldasi vere-
vdi vereloomehaigusi pddevate patsientide
juurdepdasu tervishoiuteenustele, edendada
suuniseid ja parimaid tavasid, parandada koo-
litust ja teadmiste jagamist, pakkuda kliinilist
ndustamist seal, kus riigisisest oskusteavet
napib, ning suurendada kliiniliste uuringute
arvu kénealuses valdkonnas. Euroopa patsien-
tide esindusorganisatsioonide ja patsientide
Uihenduste kaasamine algusest peale aitab
suurendada patsientide majuvdimu ning toe-
tab ravialast haridust ja huvikaitsekoolitust,
mis on kooskdélas ERN-EuroBloodNeti pat-
siendikeskse lahenemisviisiga.

VORGUSTIKU

Professor Pierre Fenaux
Assistance Publique-Hépitaux de
Paris, Hopital Saint-Louis, Pariis,

Prantsusmaa (onkoloogiasuuna juht)

Professor Béatrice Gulbis
Hépital ERASME-CUB, LHUB-ULB,
Brtissel, Belgia (onkoloogiaga
mitteseotud tédsuuna juht)
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Kuseelundite, parasoole ja suguelundite
haiguste ja hairete Euroopa tugivorgustik
(ERN eUROGEN)

Harvaesinevad ja keerulised kuseelundite, péirasoole ja suguelundite haigused vbivad néuda
kirurgilist sekkumist, sageli juba vastsiindinu- véi lapseeas. Kuse- ja roojapidamatus on
raske koorem nii laste, noorukite kui ka tdiskasvanute jaoks. Nende haigustega inimesed
vajavad elukestvaid tervishoiuteenuseid multidistsiplinaarselt meeskonnalt, kuhu kuuluvad
spetsialistid kavandavad ja teostavad [6ikusi ning pakuvad [6ikusejérgset hooldust, vajaduse
korral koos flisioterapeutide ja pstihholoogide pakutava tdiendava toega.

ERN eUROGEN annab valja sdltumatult hin-
natud parimate tavade suuniseid ja paran-
dab tulemuste jagamist. See vorgustik pakub
esmakordselt véimalust jalgida eUROGEN;
registri kaudu 15-20 aasta jooksul patsien-
tide pikaajalisi ravitulemusi.

V6rgustik kogub andmeid ja materjale valdkon-
dades, kus neid seni napib, tootab valja uusi
kliinilisi suuniseid, kogub téendeid parimate
tavade kohta, teeb kindlaks erinevusi senistes
ravitavades, to6tab valja haridus- ja koolitus-
programme, kavandab koostoos patsientide
esindajatega teadustegevust ning jagab pat-
siendi kliiniliste andmete haldamise stisteemi
kaudu peetavate virtuaalsete konsultatsioo-
nide ja multidistsiplinaarsete meeskondade
kaudu teadmisi. Haruldastele ja keerulistele
kuseelundite, parasoole ja suguelundite hai-
gustele spetsialiseerunud tervishoiutdétajad,
kes vérgustikuga lituvad, saavad kasu eURO-
GENi vahetusprogrammi raames pakutavast
erikoolitusest ja vahetuskilastustest.

Vérgustiku [6ppsihiks on edendada innovat-
siooni meditsiiniteaduses ning parandada
haruldasi ja keerulisi kuseelundite, parasoole
ja suguelundite haigusi pddevate patsientide
jaoks diagnoosimis- ja ravivdimalusi strateegia
,Jaga. Hooli. Ravi“ raames.

VORGUSTIKU KOORDINAATOR

Wout Feitz

Radboudi Ulikooli meditsiinikeskus,
Amalia lastehaigla, Nijmegen,
Madalmaad
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Koogtdé praktikas

Veebiplatvormid, telemeditsiin ja e-tervise
vahendid taidavad koosttd hdlbustamisel
olulist rolli. Euroopa tugivérgustikud on then-
datud spetsiaalse IT-platvormi, s.0 patsiendi
Kliiniliste andmete haldamise stisteemi kaudu.
Tegemist on veebipdhise tarkvararakendu-
sega, mis v@imaldab tervishoiuteenuste osu-
tajatel kogu EList teha praktilist koost66d
eesmargiga diagnoosida ja ravida patsiente,
kes p&evad haruldasi ja vahelevinud haigusi
ning komplekshaigusi.

Vorgustike koordinaatorid saavad kokku kut-
suda meditsiinispetsialistide virtuaalseid kon-
siiliume, kes vaatavad patsiendi seisundi
telemeditsiinivahendeid kasutades Ule, et

otsustada diagnoosi ja ravi Ule. See vdimaldab
tervishoiutdotajatel, kes varem oleksid harul-
daste ja keeruliste juhtumitega Uksi jaanud,
kolleegidega ndu pidada ning nende arvamust
kisida. Nende toévahendite tiheks olulisemaks
omaduseks on koostalitlusvéime.

Tanu videokonverentsi valdkonnas toimu-
nud arengule ei parsi geograafiline hajutatus
enam meeskondade t66d. VBrgustike kasu-
tuses on ka spetsiaalsed ststeemid keeru-
liste haigusjuhtumite korral koeproovide v&i
kérglahutusega kujutiste jagamiseks; neid
saab kasutada ka selleks, et luua edasiseks
uurimiseks haigusjuhtumite arhiiv. Patsiendi
Kliiniliste andmete haldamise stisteemi suhtes

Siduspartnerid

Euroopa tugivérgustike eesmark on pakkuda
kdigile ELi liikmesriikidele sisulist lisavadr-
tust. Oigusraamistik véimaldab riikidel, mille
Ukski tervishoiuteenuste osutaja ei ole heaks-
kiidetud tugivdrgustiku liige, siiski osaleda
tervishoiuteenuste osutajate kaudu, mille
asjaomane lilkmesriik on maaranud ,assot-
sieerunud” ja/vdi ,koosto0s osalevaks” kes-
kuseks.

Lisaks vdivad lilkkmesriigid maarata kdigi
Euroopa tugivorgustikega suhtlemiseks riikliku
koordineerimispunkti. Liikmesriikide ndukogu
kehtestab thise raamistiku selliste koordinee-
rimispunktide maaramiseks ja Euroopa tugi-
vargustikesse integreerimiseks. Oluline on, et
siduspartnerite maaramine likmesriikide poolt
toimuks avatud, labipaistva ja kindla korra
jargi ning et kaigil Euroopa tugivérgustikel
oleks selge poliitiline eesmark siduspartne-
rite aktiivseks kaasamiseks ja osalemiseks.

kohaldatakse andmekaitset ja patsientide era-
elu puutumatuse Gigusi kasitlevaid Euroopa
ja siseriiklikke Bigusakte (isikuandmete kaitse
dldmaarust).

Naiteks saavad vorgustiku liilkmed parast
patoloogia- voi radioloogiaandmete turvalist
jagamist suletud keskkonda sisse logida ning
seal kujutisi vaadata ja juhtumit kommentee-
rida. Patsiendi eest vastutab endiselt tema
raviarst, kuid ta saab Euroopa tugivargustikku
kasutada vaartusliku toetava teabeallikana.
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Neuromuskulaarsete haiguste Euroopa
tugivorgustik (ERN EURO-NMD)

Neuromuskulaarsed haigused vdivad tekkida igas vanuses alates varasest lapsepblvest
kuni hilise tdiskasvanueani. Nende stimptomiteks on lihasnérkus ja lihaste atrofeerumine.
Lisaks véivad esineda sellised stimptomid nagu vdsimus, valu, tundlikkuse kaotus,
ndgemise kaotus, neelamisraskused, hingamisraskused ja stidamepuudulikkus. Suurem osa
neuromuskulaarsetest haigustest kulgeb progresseeruvalt ja raskelt, liihendades eluiga ja

halvendades elukvaliteeti.

Diagnostika ja ravi kattesaadavus on Euroopas
vaga erinev ja ebavdrdne. Prognoosi paranda-
mise peamisteks takistusteks on hiline suuna-
mine eriarsti juurde ja Uleminek pediaatriliselt
ravilt tdiskasvanu ravimisele.

EURO-NMD Uhendab Euroopa juhtivaid eks-
perte, et pakkuda patsientidele virtuaalse
ja fuusilise ndustamise kaudu juurdepaasu
spetsialiseeritud ravile. Vérgustiku eesmark
on vahendada diagnoosimiseks kuluvat aega,
parandada diagnoosimise tulemuslikkust ja
suurendada juurdepddsu asjakohastele ravi-
véimalustele.

2021. aasta esimesel poolel ndustasid EURO-
NMD partnerid kokku 12 882 uut patsienti
ja osalesid 258 Kliinilises uuringus. Alates
2018. aastast on vérgustiku partneritega
ndu pidanud uute patsientide arv kasvanud
37,5 % ja EURO-NMD partnerite osalemine
kliinilistes uuringutes on suurenenud 63 %.

Lisaks todtab vargustik regulaarselt valja uusi
suuniseid ning annab tervishoiutootajatele ja
patsientidele haiguspdhist teavet parimate
tavade kohta. Vérgustiku loodud ja kureeri-
tud teadmised on laialdaselt kattesaadavad
internetis ja avalike veebiseminaride kaudu,
samuti e-tervise vahendite, naiteks patsiendi
kliiniliste andmete haldamise stisteemis toi-
muvate arutelude kaudu. Praegu on loomisel
Moodle’i pdhine dpihaldusststeem.

Tuginedes tugevale koostooparandile, eden-
dab vorgustik jatkuvalt koostodd, millel on
potentsiaal suunata teadusuuringuid ja
ravi viisil, mis vdimaldab patsientide vaja-
dusi paremini rahuldada. Uhe prioriteedina
edendab vorgustik ka riikidevahelist andmete
jagamist eetiliselt usaldusvaarsete ja kva-
liteetsete registrite ja teadusandmeid pak-
kuvate platvormide kaudu.

VORGUSTIKU KOORDINAATOR

Dr. Teresinha Evangelista
Sorbonne’i Ulikool - Pitié
Salpétriere’i haigla — Assistance
Public Hopitaux de Paris,
Prantsusmaa
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Silmahaiguste Euroopa
tugivorgustik (ERN-EYE)

Haruldased silmahaigused on Euroopa laste ja noorte hulgas peamiseks nédgemise
halvenemise ja kaotuse pohjuseks. Harvikhaiguste ja -ravimite portaalis (ORPHANET) on
loetletud Lile 900 haruldase silmahaiguse, sealhulgas levinumad haigused, nagu retinitis
pigmentosa, mille hinnanguline levimus on 1/5000, ning méned véga haruldased haigused,
mida on meditsiinikirjanduses kirjeldatud ainult tihel-kahel korral.

ERN-EYE kasitleb neid haigusi tihedas koos-
td0s Euroopa patsientide esindusorgani-
satsioonidega neljas temaatilises rihmas:
haruldased vdrkkestahaigused, haruldased
neurooftalmoloogilised haigused, laste harul-
dased silmahaigused ja haruldased silma
eesmise osa haigused. Lisaks tegelevad nelja
pdhiteema Uhiste probleemidega kuus vald-
konnaulest to6rihma. Taiendavad toorihmad
keskenduvad spetsiifilistele valdkondadele,
sealhulgas geneetilisele testimisele, regist-
ritele, teadusuuringutele, haridusele, tea-
bevahetusele, vaegndgijate ja patsientide
rihmadele ning siseriiklikule integreerimisele.

Euroopa tugivorgustike tks olulisemaid t66-
vahendeid on patsiendi kliiniliste andmete
haldamise slisteem. See on virtuaalse klii-
niku IT-platvorm, mille Uks andmestik kasitleb

haruldasi silmahaigusi. ERN-EYE keskendub
patsientide diagnoosimise ja ravi parandami-
sele kogu ELis, luues ja toetades ekspertide
vorgustikke, vahetades teadmisi ja teavet,
to6tades valja haridus- ja koolitusprogramme
(nt veebiseminarid v&i e-Gppe programm),
luues Uleeuroopalise koostalitlusvdimelise
registri (REDdistry) ning koostades suuniseid
ja headele tavadele puhendatud dokumente.

VORGUSTIKU KOORDINAATOR

Professor Héléne Dollfus

Hépitaux Universitaires de Strasbourg,

Prantsusmaa
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Geneetilise kasvajariski stindroomide
Euroopa tugivorgustik (ERN GENTURIS)

Geneetilise kasvajariski stindroomid on tingitud pdrilikest geenivariantidest, mille kandjatel
on tavapdrasest suurem risk kasvajate tekkeks. Elu jooksul vihki haigestumise risk véib olla
kuni 100 protsenti. Ehkki kasvajad véivad tekkida véga erinevates elundisiisteemides, esineb
nende stindroomidega patsientidel sarnaseid probleeme hilise diagnoosimisega, puuduliku
ennetustéoga patsientide endi ja nende tervete sugulaste hulgas ning sobimatu raviga.
Praeguseks on diagnoositud vaid viike osa geneetilise kasvajariski stindroomiga inimestest.

ERN GENTURIS tegutseb selle nimel, et paran-
dada nende stindroomide tuvastamist, tht-
lustada kliinilisi tulemusi, tootada valja ja
rakendada ELi suuniseid, arendada GENTURISe
registrit, toetada teadustegevust ja suuren-
dada patsientide m&juv8imu. Vargustik harib
lldsust ja tervishoiutdotajaid oma veebisaidi
kaudu, korraldades korraparaselt veebise-
minare ja kursusi ning edendades parimate
tavade jagamist kogu Euroopas. Vérgustik
parandab nii virtuaalset kui ka vahetut juur-
depaasu multidistsiplinaarsele ravile, mille
kaigus jagatakse ja arutatakse keerukaid

VORGUSTIKU KOORDINAATOR

Professor Nicoline Hoogerbrugge

Radboudi Ulikooli meditsiinikeskus,
Nijmegen, Madalmaad

juhtumeid. V&rgustik parandab geneetilise
testimise kvaliteeti ja testitulemuste télgen-
damist ning suurendab patsientide osalemist
kliiniliste uuringute programmides.

ERN GENTURIS teeb koost6od teiste Euroopa
tugivorgustikega, et pakkuda paremat ravi
geneetilise kasvajariski siindroomiga pat-
sientidele, kellel tekib mdne teise vargustiku
padevusse kuuluv haigus.
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Euroopa tugivorgustiku

juhtimine

Professeure
Héléne Dollfus

Professor Hélene Dollfus on meditsiinilise geneetika professor ja meditsiinilise geneetika
valdkonna néustaja Strasbourgi Ulikooli haiglas Prantsusmaal, kus ta on meditsiinilise
geneetika osakonna juhataja. Ta on olnud ERN-EYE koordinaator alates selle loomisest
2017. aastal ja on juhtinud Euroopa tugivorgustike koordinaatorite rilhma.

Euroopa tugivérgustiku koordineerimine koos
Euroopa Komisjoniga on tisna pénev ette-
votmine,” leiab professor Dollfus. ,Vorgustik
on véga uuenduslik ja hélmab laia valikut
patsientide ravile keskenduvaid algatusi. See
on tohutu — ja védga huvitav - vdljakutse
ning me juba ndeme maéningaid paljutéo-
tavaid tulemusi.”

Professor Dollfus on uhke selle tle, et ERN-EYE
taidab vdrgustiku loomisel seatud eesmarki.
,See, et haruldaste silmahaiguste spetsialis-
tid kogu Euroopast teevad meie erakordse ja
plhendunud juhtimismeeskonna kée all koos-
t66d, on suur saavutus,” selgitab ta. ,Lisaks
on meie olulisteks partneriteks patsientide
esindajad, kellega me téétame kdsikées. Minu
arvates oleme liksteiselt juba palju éppinud
Jja pannud aluse ERN-EYE edaspidisele edule.”

ERN-EYE kdrval juhib professor Dollfus praegu
ka Euroopa tugivérgustike koordinaatorite
rihma, mille raames koik 24 koordinaatorit
arutavad thiseid probleeme ja jagavad koge-
musi. ,Euroopa tugivargustikud on jéudnud
huvitavasse arenguetappi. Me véime esimese
vile aasta saavutustele teatava rahuloluga

vaadata, kuid ntidid on algamas uus, laie-
nemise periood, milleks on vaja suuremaid
Jjuhtimismeeskondi ja rohkem vahendeid,
et toetada tervishoiutéétajaid harvikhaigusi
podevatele patsientidele (iha téhusamate
teenuste osutamisel,“ nendib ta.

2022. aasta jaanuari seisuga on enamiku
Euroopa tugivdrgustike likmeskond vahe-
malt kahekordistunud, kuna neisse lisandub
Uha rohkem liikmeid koikjalt EList. ,Euroopa
tugivorgustike integreerimine lilkkmesrii-
kide tervishoiustisteemidesse on suur siht,
mille saavutamine on meie (hine soov.
Koolitusvahetused on olnud véga edukad.
Lisaks koostab ja ajakohastab enamik vér-
gustikke korrapdraselt suuniseid,” (tleb pro-
fessor Dollfus.

Euroopa tugivorgustike eesmdrk on suurema
hulga registrite kaudu jagada vaimalikult
laialdaselt harvikhaiguste kohta andmeid.
See on kasulik nii patsientidele kui ka ter-
vishoiutdétajatele. Soovime néha téhusa-
mat teaduskoostod kogu ELis — mitte ainult
kliiniliste uuringute, vaid ka teadustegevuse,
sealhulgas genoomika arendamise vallas.”

Professor Dollfus ootab huviga Euroopa tugi-
v@rgustike jargmist arenguetappi. ,Minu ees-
mdrk on tagada kbigi Euroopa tugivorgustike
torgeteta, sidus ja viljakas areng ning samal
ajal hoolitsus iga harvikhaigust pédeva pat-
siendi eest ELis.”
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Harvaesinevate ja haruldaste
sudamehaiguste Euroopa
tugivorgustik (ERN GUARD-Heart)

Haruldased siidamehaigused vdivad avalduda inimese kogu elu jooksul. Enamik neist

on tavaliselt kas geneetilised (pdirilikud) haigused voi embriiogeneesi ajal tekkivad

haigused (kaasasiindinud stidamerikked). Neil haigustel on palju erinevaid stimptomeid ja
avaldumisvorme, mis varieeruvad nii haiguste kui ka patsientide l6ikes. Enamiku selliste
stidamehaigustega kaasneb ainulaadne soodumus dkksurmale noores eas, millele tavaliselt ei
eelne haigussiimptomeid.

Euroopa tugivdrgustik GUARD-Heart on piirit- Tervishoiuteenuseid osutatakse Uhise e-ter-

30

lenud viis teemavaldkonda: parilikud stidame
juhtestisteemi haired taiskasvanutel ja lastel,
parilikud kardiomiopaatiad taiskasvanutel ja
lastel, spetsiifilised elektroftisioloogilised sei-
sundid lastel, kaasastindinud stidamerikked
ja muud haruldased stidamehaigused. Need
teemavaldkonnad vastavad rahvusvaheli-
sele haiguste klassifikatsioonile (ICD10) ja
Orphanetile ning neis kasutatakse Euroopa
kardioloogide seltsi (European Society of
Cardiology) kliinilisi suuniseid.

Vorgustiku eesmark on tugevdada oskusteabe
ja ressursside koordineerimist, et oleks lihtsam
koondada multidistsiplinaarseid teadmisi.
Seejarel need teadmised kaardistatakse ja
neid jagatakse Uldsusega.

vise platvormi kaudu, mis tagab patsienti-
dele laiema juurdepaasu erialateadmistele
ja tervishoiutdotajatele kdikjal Euroopas. Tanu
tihedamale koostoole ekspertide vahel kogu-
takse ja jagatakse uusi teaduslikke teadmisi,
et toetada uute diagnostika- ja raviprotse-
duuride valjatodtamist ning tuvastada uusi
haruldasi stidamehaigusi.

VORGUSTIKU KOORDINAATOR

Professor Arthur A. M. Wilde

Amsterdami Ulikooli
meditsiinikeskus, Amsterdam,
Madalmaad
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Kaasasundinud vaararendite
ja haruldaste narvististeemi

arenguhadirete Euroopa tugivorgustik
(ERN ITHACA)

ERN ITHACA kajastab ,diagnostikakadalippu®, mille on sunnitud ldbi tegema véga paljud
arenguhdirega patsiendid. Vérgustikus osaleb tile 70 kliinilise geneetika osakonna ELi
akadeemilistest haiglatest, sealhulgas haruldaste nérvisiisteemi arenguhdirete, peamiselt
intellektipuude ja autismispektri hdirete ning haruldaste mitmekordsete kaasastindinud

anomaaliate eksperdid.

ERN ITHACA kasitleb nende arenguhairete klii-
nilist ja bioloogilist/geneetilist diagnoosimist,
multidistsiplinaarse ravi koordineerimist ning
stinnieelset diagnoosimist ja lootepatoloogiat.

Haruldased arenguhaired majutavad paljusid
lapsi ja taiskasvanuid. Naiteks intellektipuue
esineb ligikaudu kahel protsendil ja autismis-
pektri haire (koos intellektipuudega vai ilma)
vahemalt thel protsendil vastsindinutest.
Ligikaudu pooltel intellektipuudega patsien-
tidel ja enam kui kimnendikul autismispektri
hairega patsientidel on monogeenne vdi kro-
mosoomi haire. Kaasastndinud vaararendeid
esineb dhel vastsindinul 40st, sageli osana
komplekssetest sindroomidest, mis hdlmavad
ka ndrvististeemi arenguhaireid. Kirjeldatud
on rohkem kui 5 000 haruldast stindroomi.

ERN ITHACA thendab meditsiinieksperte ja
Euroopa patsientide esindusorganisatsioo-
nide esindajaid ning pakub koost6opdhist
tuge Kliiniliste uuringute labiviimisel, kujundab
konsensust parimate tavade alal, téotab valja
suuniseid ning parandab patsientide varajast
diagnoosimist, hooldust ja ravi. Vorgustik on
loonud ka rahvusvahelise intellektipuuete
ja arenguanomaaliate andmebaasi (ILIAD).

Vérgustik arendab telemeditsiini ja teleeks-
pertiisi, et hdlbustada kollegiaalseid arute-
lusid edasisuunavate arstide ja teadlaste
vahel kogu ELis, ning té6tab valja koolitus-
ja e-6ppe vahendeid tervishoiutdotajatele,
tavakasutajatele ja Euroopa patsientide esin-
dusorganisatsioonidele.

Professor Alain Verloes
Université de Paris & Assistance
Publique-Hbpitaux de Paris,
Hépital Universitaire Robert-Debré,
Pariis, Prantsusmaa
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Parilike ainevahetushairete Euroopa -,

tugivorgustik

(MetabERN)

Haruldased pdrilikud ainevahetushaigused, mida on (le 1400, on eraldi véetuna Kill
harvaesinevad, kuid (iheskoos sagedased. Paljud ainevahetushaigused pohjustavad
patsientidele raskeid ja vahel eluohtlikke probleeme. Need haigused mojutavad koigi

elundite talitlust ja voivad tekkida igas eas ning nende raviks on vaja eri spetsialistide

multidistsiplinaarset koostdéd.

Varajane diagnoosimine v6ib prognoosi paran-
dada, kuid Euroopa vastsindinute seluurin-
guprogrammid hdlmavad praegu vaid viit
protsenti teadaolevatest parilikest ainevahe-
tushaigustest ja riiklikud programmid vajavad
Uhtlustamist. Paljude parilike ainevahetus-
haiguste puhul puuduvad teadmised nende
loomulikust kulust ning ravimeetodite tdhu-
susest ja ohutusest, samas kui pikaajaline
jalgimine on puudulik.

MetabERNi eesmark on parandada selle
aarmiselt heterogeense haiguste rihma
patsientide elukvaliteeti, jagades haigused
seitsmesse pohikategooriasse. MetabERN on
kdige ulatuslikum Gleeuroopaline patsiendi-
keskne v@rgustik, mis kasitleb erinevaid aine-
vahetushadireid ja mille eesmark on muuta
parilike ainevahetushaigustega patsientide
ravimise viisi Euroopas.

MetabERN kasutab patsiendi kliiniliste and-
mete haldamise ststeemi kliiniliste otsuste
tegemise protsessides suunamisplatvormina
ja parilikke ainevahetushaigusi kasitlevate
siirdeuuringute teadusprogrammide eden-
damise vahendina. Parilike ainevahetushai-
guste Uhtse Euroopa registri (U-IMD) abil, mis
loodi ELi Tarbija-, Tervise-, Péllumajandus- ja
Toidukiisimuste Rakendusameti toetusega ja
mis on ndldseks taielikult toimiv, genereerib
MetabERN teadusuuringutes kasutatavaid
patsiendiandmeid. See véimaldab tksikas-
jalikult hinnata pdrilike ainevahetushaiguste
loomulikku kulgu ning uurida taiendavaid kiisi-
musi, sealhulgas ennetavate ja raviprotse-
duuride tulevikku suunatud analudsi parilike
ainevahetushaigustega patsientidel. Lisaks
on U-IMD esimene vaatluspdhine patsiendi-
register, mis hdlmab kdiki (1400+) parilikke
ainevahetushaigusi.

Professor Maurizio Scarpa
Udine Ulikooli haigla, Udine,
Itaalia
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Liikmesriikide poliitika

harvikhaiguste alal

ELi liikmesriikidel lasub esmane vastutus tervishoiuteenuste ja arstiabi korraldamise ja
osutamise eest oma riigis. ELi tervisepoliitika eesmcirk on tdiendada liikmesriikide poliitikat,
tagada tervisekaitse kbigis ELi poliitikavaldkondades ja saavutada Euroopa terviseliit.

2009. aastal soovitasid Euroopa tervishoiu-
ministrid, et liikmesriigid koostaksid ja viiksid
ellu kavad vGi strateegiad harvikhaigusi pdde-
vate patsientide toetamiseks. Need kavad
peaksid vastama jargmistele eesmarkidele:

« juhtida ja korraldada harvikhaiguste vald-
konnas asjakohaseid tegevusi riikliku ter-
vishoiu- ja sotsiaalstisteemi raames,

tervikliku lahenemisviisi saavutamiseks
integreerida kavadesse v0i strateegiatesse
kohaliku, piirkondliku ja riikliku tasandi alga-
tused,

» madrata kindlaks prioriteetsed tegevused
ja nende eesmargid ning jarelevalvemeh-
hanismid.

Programmi EL tervise heaks” (2021-2027)
raames rahastatakse projekte, et toetada
likmesriike riiklike tervisekavade rakendami-
sel kooskdlas Euroopa terviseliidu visiooniga.
2022. aastaks oli harvikhaigusi kasitleva riik-
liku tervisekava vastu votnud 23 liikkmesriiki
(lisaks Sveits ja Norra).
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Laste vahktove
(hemato-onkoloogia) Euroopa“
tugivorgustik (ERN PaedCan)

Laste véhktobi on haruldane ning selle vormid jagunevad mitmesse alamtiilpi. Kuna aastas
diagnoositakse Euroopas véhk 35 000 lapsel ja noorukil ning 6 000 noort véhipatsienti sureb,
on vdhk lle tiheaastaste laste seas peamine surmaga [6ppev haigus. Euroopas elab praegu Lile
poole miljoni lapseea vihktéve seljatanud inimese, kellest kaks kolmandikku kannatavad (ile
elatud haiguse tottu pikaajaliste tervise- ja psiihhosotsiaalsete probleemide all.

Keskmine elulemuse maar on viimastel aas-
takimnetel tdusnud; mdne kasvaja puhul on
tehtud suuri edusamme, teiste puhul aga on
prognoos endiselt vaga halb. Euroopas on
probleemiks elulemuse madra suur varieeru-
mine, kusjuures lda-Euroopas on vahihaigete
prognoos halvem.

ERN PaedCan tegutseb selle nimel, et paran-
dada selliste vahihaigete laste ja noorukite
juurdepaasu kvaliteetsele arstiabile, kelle
haigus nduab spetsialiseeritud oskusteavet ja
vahendeid, mis haigusjuhtumite vahese arvu
ja ressursside piiratuse t6ttu ei ole laialdaselt
saadaval. Vorgustik tugineb varasematele
ELi rahastatud projektidele ENCCA, PanCare
ja ExPO-r-Net.

Liikmete hulka kuulub laste ja noorukite
vahiravile spetsialiseerunud lastehaiglate
ja asutuste tugev interaktiivne vargustik.
Koos Euroopa pediaatrilise onkoloogia selt-
siga (SIOPE) on kehtestatud Euroopa stan-
dardse kliinilise tava suunisprotokollid, mis on
esmase ravi Uhiseks vérdlusaluseks kdikides

peamistes laste vahiravi olukordades, ning
virtuaalne pediaatrilise onkoloogia ndukogu
kasutab e-tervise vahendeid, et jagada eriala-
teadmisi ja nduandeid. Haridust ja koolitust
edendatakse veebiseminaride, kohtumiste
ja vahetusprogrammide kaudu.

ERN PaedCan pudab saavutada kogu
Euroopas vahihaigete laste jaoks vdrdse-
maid prognoose ja aidata rakendada SIOPE
strateegilist kava, mida toetavad tugevalt
programmi ,Euroopa horisont” vahimissioon,
Euroopa vdhktdvevastase vitluse kava ja
Euroopa ravimistrateegia.

V&rgustik soovib tdsta vahihaigete laste elu-
lemuse madra ja parandada nende elukva-
liteeti, edendades koostodd, teadus- ja
koolitustegevust, et [5pptulemusena vahen-
dada vahihaigete laste elulemuse maarade
ja ravivdimekuse praegust ebavdrdsust ELi
liikmesriikides.
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VORGUSTIKU KOORDINAATOR

Professor dr Ruth Ladenstein
St. Anna Kinderspital & St. Anna
Kinderkrebsforschung, Austria
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Maksahaiguste Euroopa tugivorgustik
(ERN RARE-LIVER)

Haruldased maksahaigused véivad pbéhjustada siivenevat maksakahjustust, mille
tagajcirjeks on fibroos ja tsirroos. Tsirroosi tlisistused voivad olla surmavad ning paljudel
Jjuhtudel on ainsaks efektiivseks raviks maksasiirdamine. Vésimus, kolestaatiliste haigustega
kaasnev sligelus ning tsiistiliste haigustega kaasnev valu ja kbhuturse méjutavad oluliselt

patsientide elukvaliteeti.

Lastest patsientide puhul on taiendavateks
raskendavateks teguriteks hiline diagnoo-
simine, kasvu ja arengu pidurdumine ning
noorukieas ravi jatkamise keerukus.

ERN RARE-LIVER tegeleb kolme teemaga:
maksa autoimmuunhaigused, metaboolne
sapiteede atreesia ja sellega seotud maksa-
haigused ning struktuursed maksahaigused.
Vorgustik Uhendab esmakordselt taielikult
taiskasvanute ja laste ravi, keskendudes tle-
minekurihmade vajadustele ning majule,
mida geneetilise eelsoodumuse diagnoos
vOib perekondadele avaldada.

Uheks prioriteediks on ajakohased suunised.
Koost0s Euroopa maksauuringute assotsiat-
siooni (European Association for the Study of
the Liver) ning Euroopa pediaatrilise gast-
roenteroloogia, hepatoloogia ja toitumise
seltsiga (European Society for Paediatric
Gastroenterology, Hepatology and Nutrition)
rakendatakse ravisuuniseid, mida toetab pea-
miste diagnostiliste ja prognostiliste testide
standardimine.

ERN RARE-LIVERi eesmark on tegeleda ka
oluliste probleemidega, mis on seotud arstide
teadlikkusega haruldastest maksahaigustest
ja vordse juurdepadsuga kiiresti arenevatele
ravivéimalustele.

VORGUSTIKU KOORDINAATOR

Professor Ansgar W. Lohse
Universitditsklinikum Hamburg-
Eppendorf, Saksamaa
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Sidekoe ning luu- ja lihaskonna
haiguste Euroopa tugivorgustik
(ERN ReCONNET)

Haruldased sidekoe ning luu- ja lihaskonna haigused hélmavad erinevaid haigusi ja
stindroome, millel on patsientide heaolule mdrkimisvcédrne maju. Nendeks on pdrilikud
haigused, siisteermnsed autoimmuunhaigused, nditeks slisteemne skleroos, sidekoehaiguste
segavormid, péletikulised idiopaatilised miiopaatiad, diferentseerimata sidekoehaigused ja
fosfolipiidivastaste antikehade stindroom.

ERN ReCONNET to6tab valja raamistikku kva-
liteetse, uuendusliku, jatkusuutliku ja diglase
ravi ning praktika standardite rakendamiseks,
mis tagab haruldasi sidekoe ning luu- ja lihas-
konna haigusi pddevatele Euroopa patsienti-
dele parema juurdepadsu tervishoiuteenustele.

Tanu taisliikmete, Euroopa patsientide esin-
dusorganisatsioonide esindajate ja siduspart-
nerite koostd6le on ERN ReCONNET koostanud
eelretsenseeritud valjaandeid, mis kasitlevad
muu hulgas uusimaid Kliinilise tava suuniseid,
rahuldamata vajadusi patsientide harimisel,
raviviiside optimeerimist ning COVID-19 maju
haruldastele sidekoe ning luu- ja lihaskonna
haigustele. Samuti on v8rgustik valja tdétanud
metoodika harvikhaigusi pddevate patsientide
ravi organisatsiooniliste mudelite loomiseks,
Euroopa registritaristu haruldaste sidekoe ning
luu- ja lihaskonna haiguste andmete Ghtlusta-
miseks eesmargiga integreerida kdik Euroopas
olemasolevad ja loodavad haruldaste sidekoe

ning luu- ja lihaskonna haiguste registrid, ERN
ReCONNET teemade veebiseminarid tervishoiu-
tootajatele ja patsientidele ning kliinilise tava
suuniste Gldarusaadavad versioonid.

Patsientide esindajad osalevad aktiivselt ERN
ReCONNETi tegevuses, etendades olulist rolli
valjaannete koostamisel ja labivaatamisel,
andes olulist teavet patsientide vajaduste
kohta, et parandada ravivéimalusi, ning aidates
parandada haiguste tundmadppimist ja ravi.
Nad osalevad veebiseminaridel nii esinejate
kui ka kuulajatena, tédtavad valja valjaannete
Uldarusaadavaid versioone, toetavad uute
likmete hindamist ning on kaasatud vérgus-
tiku juhtimisse.

V@rgustikus osalevate eri sidusrihmade tihe
koostdo on ERN ReCONNETi Uks peamisi lisa-
vadrtusi, mis aitab edaspidigi parandada harul-
dasi sidekoe ning luu- ja lihaskonna haigusi
pddevate inimeste elukvaliteeti.

VORGUSTIKU KOORDINAATOR

Professor Marta Mosca
Azienda Ospedaliero Universitaria
Pisana, Itaalia
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Patsientide tervisetulemuste
parandamine: patsiendi-
organisatsioonide roll

Euroopa tugivargustikud on patsiendikesksed.
Rohkem kui kiimne aasta jooksul on vérgus-
tike arendamisel aktiivset rolli manginud pat-
siendiorganisatsioonid ja eelkdige EURORDIS
— valitsusvaline tihendus, kuhu kuulub 584
harvikhaigusi pddevaid patsiente esindavat
organisatsiooni 74 riigis. Uheskoos on nad
aidanud tagada, et Euroopa tugivorgusti-
kud kasitleksid prioriteetidena kliinilise t66
kvaliteedi tGstmist, patsientide tervisetule-
muste parandamist ning v8rdse juurdepddsu
tagamist kvaliteetsele ravile kogu Euroopas.

,Olime juures, kui tervishoiu ja meditsiinilise
abi kbrgetasemelises téériihmas siindis idee
lisada Euroopa tugivérgustikud piiritilese ter-
vishoiu direktiivi,“ meenutab Inés Hernando,
EURORDISe direktor Euroopa tugivérgustike
ja tervishoiu alal. ,Oleme koos liikkmesriikide
Jja Euroopa Komisjoniga kdinud maha pika
tee alates kontseptsiooni stinnist ja selle
Gigusaktis sénastamisest ning kliinilise t66
Juhtide kaasamisest ja koondamisest kuni 24
ravivaldkondade kaupa riihmitatud Euroopa
tugivorgustiku kdivitamiseni. Nitd toetame
nende rakendamist, tehes tihedat koostéod
patsientide huvide kaitsjate ja kliinilise t66
Juhtidega, kes on vorgustike tegevusse kaa-
satud.”

Euroopa tugivérgustike kontseptsiooni eden-
damise kindla partnerina jatkab EURORDIS
koostdod harvikhaigusi pddevate patsien-
tide kogukonnaga, Kliinilise t60 juhtidega ja
Euroopa tugivdrgustike projektijuhtimisriih-
madega, et tagada patsientide korraparane
ja slistemaatiline kaasamine Euroopa tugi-
vorgustike tegevusse ja juhtimisse. Euroopa
tugivorgustike kliinilise t60 juhid ja patsien-
tide huvide kaitsjad kujundavad tasahaaval
thise juhtimise kultuuri ning 8pivad, kuidas
teha parimal viisil koosttdd tagamaks, et
Euroopa tugivérgustikud aitavad kaasa har-
vikhaigusi pddevate inimeste elukvaliteedi
parandamisele.

,Praegu ei ole paljude haruldaste haiguste
Jaoks ravi,“ selgitab pr Hernando. ,Kuid 6ppi-
mise kultuur, mida Euroopa tugivérgustikud on
hakanud (iles ehitama, muudab need vorgus-
tikud innovatsiooni kasvulavaks. Médratledes
konkreetsete haiguste puhul tulemused, mida
saab stistemaatiliselt mdéta ning eri eksper-
dikeskuste ja riikide vahel jagada, avavad
Euroopa tugivérgustikud tee kvaliteedi paran-
damisele ja optimaalsete meditsiiniliste voi
kirurgiliste sekkumiste kasutuselevotmisele.”

Euroopa tugivdrgustikud peaksid tegema [6pu
harvikhaigusi pddevate patsientide kogukon-
dade isolatsioonile, suurendama ekspertide
nahtavust kogu Euroopas ning taiendama
riiklike tervishoiustisteemide suutlikkust pat-
siente diagnoosida ja ravida ning nende ravi
hallata. ,Et see toimuks suuremas mastaa-
bis, tuleb panna paika selged ja lébipaistvad
suunamismehhanismid. Liikmesriigid peavad
looma mehhanismid ja protsessid, mis hél-
bustavad Euroopa tugivorgustike teadmus-
vara kasutuselevéttu, nditeks harvikhaiguste
raviviiside véljatéétamisel,” leiab pr Hernando.

Patsiendid loodavad vaga, et Euroopa tugi-
vorgustikud suudavad nende elu reaalselt
modjutada: ,Keerukate juhtumite arutamine
ning kogemuste ja eksperditeadmiste jaga-
mine Euroopa tugivérgustikes on oluline
esimene samm, kuid riigid peaksid nende
vorgustike loodavaid ja kureeritavaid tead-
misi paremini ja ulatuslikumalt kasutama
selleks, et muuta 30 miljoni harvikhaigust
pddeva eurooplase elu paremaks,” lisab pr
Hernando. Liikmesriikidel on selles etapis vot-
metahtsusega roll. ,Niiid on aeg edendada
Ja toetada vérgustikke kooskblas nende ees-
mdrkidega ning integreerida need vorgusti-
kud riiklikesse tervishoiustisteemidesse, et
parandada voimalikult paljude patsientide
elulemust ja elukvaliteeti.”
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Immuunpuudulikkuse,
autoinflammatoorsete haiguste

ja autoimmuunhaiquste Euroopa
tugivorgustik (ERN RITA)

ERN RITA hendab Euroopa juhtivaid keskusi, mis omavad eksperditeadmisi haruldaste
immunoloogiliste haiguste diagnoosimise ja ravi valdkonnas. Need potentsiaalselt eluohtlikud
haigused néuavad multidistsiplinaarset ravi, keerulist diagnostilist hindamist ja tlimalt
spetsialiseeritud ravimeetodeid. Vorgustikus on need haigused jagatud neljaks alateemaks véi
téosuunaks: primaarne immuunpuudulikkus, autoimmuunhaigused, laste reumatoloogilised
haigused ja autoinflammatoorsed haigused.

Tanapdeval avastatakse ja rakendatakse
immunoloogilisi ravimeetodeid kiiresti.
Poliivalentne immunoglobuliinravi on péh-
jalikult parandanud antikehade puudulikku-
sega patsientide valjavaateid, spetsiifilised
tsttokiinivastased ravimeetodid on muut-
nud haruldaste autoimmuun- ja autoinflam-
matoorsete haigustega patsientide elu ning
taviraku- ja geenipdhiseid ravimeetodeid
kasutatakse nudd koigi vorgustikus kasitle-
tavate haiguste puhul.

Vorgustik tugineb olemasolevate Euroopa
teadustihenduste t66le, mille raames on kdigis
neljas tédsuunas valja arendatud patsiendi-
registrid, kliinilised suunised, teaduskoostdo,
haridustegevus ja sidemed patsiendiorgani-
satsioonidega.

ERN RITA pulab vahendada tervisealast
ebavdrdsust patsientide puhul, kes vajavad
diagnostilisi analtiiise ja uudset ravi, naiteks
bioloogilist ravi, immunoglobuliini asendus-
ravi ja rakuteraapiat, nditeks tivirakkude
siirdamist. V&rgustiku eesmark on Uhen-
dada olemasolevad registrid, tédtada valja
Gleeuroopalised kliinilised suunised, luua uue
pdlvkonna sekveneerimistehnoloogia kvalitee-
dikontrolliga tegelev geneetikute rakkerihm,
leppida kokku thises ravimiohutuse jarele-
valve mehhanismis nende harvikhaiguste
puhul, luua immunoloogiliste haiguste bioloo-
gilise ravi dige rakendamise ja jarelevalve rak-
kerihm, koondada ja tdiustada patsientidele
pakutava tivirakuravi meetodeid, edendada
patsiendiorganisatsioonide koostdod ning tuua
kokku laste ja taiskasvanute ravi spetsialiste
nimetatud neljas teemavaldkonnas.

T66 haruldaste, harva esinevate ja keeruliste haigustega patsientide hiivanguks

VORGUSTIKU KOORDINAATOR

Professor Nico Martinus Wulffraat
Utrechti Ulikooli meditsiinikeskus,
Madalmaad
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Laste elundi- ja rakusiirdamiste
Euroopa tugivorgustik
(ERN TransplantChild)

Laste puhul hélmab siirdamine nii tahkete elundite kui ka vereloome tiivirakkude siirdamist ning
see on paljude harvikhaiguste puhul ainus aktiivravimeetod. Optimaalne siirdamisjcrgne ravi
néuab multidistsiplinaarse meeskonna kooskdlastatud jéupingutusi. Pérast siirdamist vajavad
patsiendid siiratud elundi voi rakkude dratéukamise vdltimiseks pikaajalist immunosupressiooni.
See eeldab siirdamisjcéirgsete tiisistuste jélgimist, et pikendada laste eluiga ja parandada nende

elukvaliteeti.

ERN TransplantChild Ghendab laste elundi-
ja rakusiirdamise ning siirdamisjargse ravi
eksperte eesmargiga parandada ravi tule-
musi laste ja nende perede jaoks. Vérgustiku
eesmark on vahendada nii haiglas veede-
tavat aega kui ka keerukate ja pikaajaliste
ravimeetodite kasutamist ning parandada
psUhholoogilisi tugiteenuseid laste Glemi-
nekul taiskasvanuikka.

V&rgustik pltab teha kattesaadavaks uusi-
mad ravivétted ning meditsiinilised, farma-
koloogilised ja ravitehnilised uuendused,
halbustades samal ajal thtlustatud kliini-
liste tavade suuniste levitamist ja laste per-
sonaalravi arendamist siirdamise kontekstis.

Lisaks on ERN TransplantChildi eesmark
vahendada siirdamisega seonduvaid jéu-
pingutusi, nagu taassiirdamine ja farmako-
loogiline ravi, ning Uhtlustada laste elundi- ja
rakusiirdamise ravistandardeid, et vahendada
siirdamisjargsete tisistuste ohtu. Euroopa juh-
tivad laste elundi- ja rakusiirdamise eksper-
did tootavad koos selle nimel, et vahendada
sirdamisega seotud suremust ja haigestu-
must laste seas.

Dr. Paloma Jara Vega
Hospital Universitario La Paz,
Madrid, Hispaania
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Multististeemsete veresoonkonna
haiguste Euroopa tugivorgustik
(VASCERN)

Haruldased multististeemsed vaskulaarsed haigused méjutavad iga liiki veresooni mitmes
elundisiisteernis ning néuavad multidistsiplinaarset ravi. VASCERN koosneb kuuest
harvikhaiguste toérithmast, mis tegelevad pdriliku hemorraagilise telangiektaasiaga (HHT-WG),
pdrilike rinnaaordihaigustega (HTAD-WG), keskmise suurusega arterite haigustega (vaskulaarse
Ehlers-Danlosi stindroomiga) (MSA-WG); laste ja primaarse limfodeemiaga (PPL-WG), veresoonte
anomaaliatega (VASCA-WG) ja neurovaskulaarsete haigustega (NEUROVASC-WG). Mitu
temaatilist t66rilhma tegelevad lisaks teabevahetuse, registrite, eetika ja rasedusega seotud
kiisimustega. Spetsiaalne Euroopa patsientide esindusorganisatsioon voimaldab patsientide
huvide kaitsjatel olla kaasatud VASCERNI tegevusse.

VASCERNi eesmarkideks on vérgustikutto,
eksperditeadmiste jagamine ja levitamine,
heade tavade, suuniste ja kliiniliste tulemuste
moddikute edendamine, patsientide mdju-
vBimu suurendamine ning kliiniliste uurin-
gute ja alusuuringute kaudu teadmusbaasi
arendamine.

VASCERNI tegevuses osalevad tervishoiutoo-
tajad on juba teinud internetis kattesaadavaks
nii arstidele kui ka patsientidele suunatud
teabematerjale, naiteks veebiseminarid ja
videosarja ,Pills of Knowledge*. Vérgustik on
avaldanud konsensusavaldused ja kliiniliste
otsuste tegemise abivahendid, sealhulgas

ravijuhised ning soovitusi sisaldavad teabe-
lehed, et anda ndu harvikhaigusi pddevate
patsientide nduetekohase diagnoosimise
ja ravi kohta. Digitaalsed e-tervise teenu-
sed, naiteks VASCERNi mobiilirakendus, on
vdlja tootatud koostdos eksperdikeskuste ja
Euroopa patsientide esindusorganisatsiooni-
dega. Korraldatakse likmesasutuste vahelisi
vahetusi ning vorgustik jatkab teadmiste jaga-
mist nii oma likmetega kui ka tervishoiutoo-
tajatega valjaspool tugivorgustikku.

Professor Guillaume Jondeau
Assistance Publique-Hépitaux de
Paris, Hopital Bichat, Prantsusmaa
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EUROOPA TUGIVORGUSTIKE LOEND

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

Endokrinoloogiliste haiguste Euroopa tugivargustik (Endo-ERN)
Neeruhaiguste Euroopa tugivorgustik (ERKNet)

Luuhaiguste Euroopa tugivergustik (ERN BOND)

Kolju- ja ndoluude anomaaliate ning nina-kdrva-kurguhaiguste Euroopa
tugivargustik (ERN CRANIO)

Haruldaste ja komplekssete epilepsiate Euroopa tugivorgustik (EpiCARE)
Taiskasvanute vahktdve (soliidtuumorid) Euroopa tugivorgustik (ERN EURACAN)

Vere- ja vereloomehaiguste Euroopa tugivérgustik (EuroBloodNet)

Kuseelundite, parasoole ja suguelundite haiguste ja hairete Euroopa
tugivargustik (ERN eUROGEN)

Neuromuskulaarsete haiguste Euroopa tugivorgustik (ERN EURO-NMD)
Silmahaiguste Euroopa tugivorgustik (ERN EYE)
Geneetilise kasvajariski stindroomide Euroopa tugivorgustik (ERN GENTURIS)

Stidamehaiguste Euroopa tugivorgustik (ERN GUARD-Heart)

Périlike ja kaasastindinud (seedeelundite) anomaaliate Euroopa tugivargustik
(ERNICA)

Kaasastndinud vaararendite ja haruldaste narvististeemi arenguhairete
Euroopa tugivargustik (ERN ITHACA)

Hingamisteede haiguste Euroopa tugivargustik (ERN LUNG)
Laste vahktove (hemato-onkoloogia) Euroopa tugivargustik (ERN PaedCan)

Maksahaiguste Euroopa tugivargustik (ERN RARE-LIVER)

Sidekoe ning luu- ja lihaskonna haiguste Euroopa tugivargustik
(ERN ReCONNET)

Immuunpuudulikkuse, autoinflammatoorsete haiguste ja
autoimmuunhaiguste Euroopa tugivargustik (ERN RITA)

Haruldaste neuroloogiliste haiguste Euroopa tugivargustik (ERN-RND)

Nahahaiguste Euroopa tugivérgustik (ERN Skin)

Laste elundi- ja rakusiirdamiste Euroopa tugivorgustik (ERN TransplantChild)

Parilike ainevahetushairete Euroopa tugivorgustik (MetabERN)

Multististeemsete veresoonkonna haiguste Euroopa tugivorgustik (VASCERN)

www.endo-ern.eu
www.erknet.org

www.ernbond.eu
Www.ern-cranio.eu
Www.epi-care.eu
www.euracan.eu
https://eurobloodnet.eu
www.eurogen-erm.eu

www.ern-euro-nmd.eu
www.ern-eye.eu
www.genturis.eu/

www.guardheart.ern-net.eu
www.ern-ernica.eu
www.ermn-ithaca.eu

www.emn-lung.eu
www.paedcan.ern-net.eu

www.rare-liver.eu
www.reconnet.erm-net.eu
www.ern-rita.org

www.ern-rnd.eu

www.ern-skin.eu
www.transplantchild.eu

www.metab.em-net.eu

www.vascern.eu

info@endo-em.eu
contact@erknet.org

https://erbond.eu/contact/
ern-cranio@erasmusmc.nl

https://epi-care.eu/contact-us/
contact@euracan.eu

coordination@eurobloodnet.eu
eurogen@uroweb.org

info@ern-euro-nmd.eu
contact@ern-eye.eu
genturis@radboudumc.nl

contact@guardheart.em-net.eu

ern-ernica@erasmusmc.nl

https://em-ithaca.eu/contact/

info@ern-lung.eu
ernpaedcan@ccri.at

em.rareliver@uke.de
ern.reconnet@ao-pisa.toscana.it
contact-rita@em-net.eu

info@ern-rnd.eu

coordination@ern-skin.eu
coordination@transplantchild.eu

https://metab.ern-net.eu/contact/

contact@vascem.eu
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VOTA UHENDUST ELIGA

Isiklikult
Koikjal Euroopa Liidus on sadu Europe Directi teabekeskusi. Teile lahima keskuse aadressi leiate: https://europa.eu/european-union/contact_et

Telefoni vGi e-postiga

Europe Direct on teenus, mis vastab Teie kisimustele Euroopa Liidu kohta. Teenusega saate thendust vétta:
— helistades tasuta numbril: 00 800 6 7 8 9 10 11 (mdni operaator voib nende kdnede eest tasu vétta),

— helistades jargmisel tavanumbril: +32 22999696 voi

— e-posti teel: https://europa.eu/european-union/contact_et

ELI KASITLEVA TEABE LEIDMINE

Veebis
Euroopa Liitu kasitlev teave on kdigis ELi ametlikes keeltes kattesaadav Euroopa veebisaidil: https://europa.eu/european-union/index_et

ELi valjaanded

Tasuta ja tasulisi ELi valjaandeid saab alla laadida vai tellida jargmisel aadressil: https://op.europa.eu/et/publications
Suuremas koguses tasuta valjaannete saamiseks votke ihendust talitusega Europe Direct v8i oma kohaliku teabekeskusega
(vt https://europa.eu/european-union/contact_et).

ELi 6igus ja seonduvad dokumendid

ELi kasitleva digusteabe, sealhulgas alates 1951. aastast koigi ELi 6igusaktide konsulteerimiseks kdigis ametlikes keeleversioonides vt EUR-Lex:

https://eur-lex.europa.eu

ELi avatud andmed
ELi avatud andmete portaal (https://data.europa.eu/euodp/et) voimaldab juurdepaasu ELi andmekogudele.

Andmeid saab tasuta alla laadida ja taaskasutada nii arilisel kui ka mittearilisel eesmargil.
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Igal aastal diagnoositakse Euroopas poolel miljonil inimesel méni
harvikhaigus. Ukski riik ei suuda selle probleemiga (iksi toime tulla.

Euroopa tugivérgustikud on virtuaalsed vérgustikud, mis koondavad
eksperte kogu Euroopa Liidust ja Euroopa Majanduspiirkonnast.

Uheskoos tegelevad nad harvikhaiguste, véhe levinud haiguste ja
komplekshaigustega, parandades diagnoosimist ja juurdepddcsu
eriarstiabile.

Share. Care. Cure.

Lisateave Euroopa tugivorgustike kohta

https://health.ec.europa.eu/european-reference-networks_et

Euroopa Liidu
Véljaannete Talitus





