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A ritka, kis prevalencidji és komplex betegségekben szenvedd betegekért

Az EU arra torekszik, hogy segitséget,
remenyt es szebb jovdt biztositson a
ritka betegségekben szenveddknek

Sandra Gallina
Féigazgatd, DG SANTE

A ritka betegségek dsszességében rendkiviil
sok embert érintenek. Becslések szerint a
vildg népességének 35-59%-a — csak az
EU-ban pedig akar 36 millio ember — szenved
a tébb mint 6000 szamon tartott ritka
betegség  valamelyikében. Kulon-kilon
azonban alacsony a ritka betegségek
el6fordulasi gyakorisaga. Az unios
meghatarozas szerint ritka betegségnek az a
betegség mindstl, amely 10 000-bdl
kevesebb mint 6t embert érint.

A ritka betegséggel éléknél eléfordulhat, hogy
kezelorvosuk vagy mas egészséquagyi
szakemberek nem tudjdk azonositani a
betegségiket. Ez pedig azt jelentheti, hogy a
tlneteket — néha akar éveken keresztll is —
tévesen diagnosztizaljak, mikdzben a beteg
szenved, allapota pedig egyre romlik. A ritka
betegségben szenvedék gyakran nem tudjak,
mi okozza a fajdalmat és a kellemetlenséget,
és hogy az miként csokkenthetd. Ez
frusztraciot és maganyérzetet valthat ki
benniik. A helyzet reménytelennek tlinhet.

Az EU kidll a ritka betegségekben szenvedd
betegek mellett, és az eréforrasok
0sszevonasa, a tudasmegosztds és az
egylttmUkodés  révén uniés  hozzaadott
ertéket teremt.

El6szor is segiteni szeretnénk a betegeket
abban, hogy megkapjak a szikséges pontos
diagndzist. Ezutan pedig gondoskodni
kivanunk arrél, hogy olyan kezelésben és
ellatasban részes(ljenek, amely
minimalizalja a kellemetlenségeket, és seqit
nekik a lehetd legteljesebb életet élni. Veégtil
pedig egyltt kivanunk mlkédni  a
gyogymaodok megtalalasaban. Jelenleg a
ritka betegségek 95%-dara nincs ismert
gyégymod. Hatarozott unids fellépéssel —
peldaul a gyogyszerészeti jogszabalyok
felllvizsgalataval - jobb jovét szeretnénk
teremteni a ritka betegségekben
szenveddknek.

Az Eurépai Bizottsdag szamos intézkedest

tamogatott a koézegészségligy és az
egeészséqlgyi  rendszerek terletén, hogy
segitse a tagallamokat nemzeti
valaszlépéseik, stratégiak és  terveik

kidolgozasaban. Idetartoznak a nagy siker(i
eurdpai  referenciahalozatok  (ERH-k) s,
amelyeket 2017-ben hoztak létre azzal a
céllal, hogy dsszegylijtsék a ritka és dsszetett
betegségek kezeléséhez szikséges
ismereteket és eréforrdsokat, olyan orvosi
szakteriileteken is, ahol keves szakismeret all

rendelkezésre. Az Eurdpai Bizottsag
kulcsszerepet  jatszott az eurdpai
referenciahalézatok keretének

létrehozasaban, és tamogatast nyljtott a
halézatoknak, a koordinatoroknak és a
szakmai halézatépitési eszkozoknek
egyarant.

Az ERH-k virtudlis halozatok, amelyek
Osszekotik az egészséqiayi szolgaltatokat, a
szakembereket és a  betegképviseleti
szervezeteket szerte az EU-ban, valamint
Norvégiaban. A hatarokon atnyulo
egeészseéqlgyi ellatasrél szold unios iranyelv
alapjan az ERH-k a ritka betegségekkel
foglalkozd eurdpai koztisség eqyik
legfontosabb  vivmanyat  jelentk, és az
egeészséquigyi szolgaltatok, a
betegszervezetek, az Eurdpai Bizottsag és az
unios tagallamok eréfeszitéseinek
koszonhetéen a globalis fellépés dsztonzéjeveé
valtak.

Egyetlen orszag sem rendelkezik az Gsszes
ritka és osszetett betegség gyogyitasahoz
szikséges tudassal és kapacitassal. Az ERH-
knak koszonhetéen a betegek Unid-szerte
hozzaférhetnek a rendelkezésre allé legjobb
szakértelemhez.  Ezeken a  halézatokon
keresztil a  szakemberek  kapcsolatba
léphetnek a betegekkel anélkil, hogy a
betegeknek esetleg nagy tavolsagokra kellene
utazniuk. Az Eurdpai Unid 6sszekotd szerepel
jatszik, és maximalizalja a tagallamok kozotti
szinergiakat, valamint 6sztonzi a tudas és az
eréforrasok megosztasat.



Jelenleg 24, ritka és dsszetett betegségekkel
foglalkkozd ERH mUkodik, amelyek az
egeszsegligyi rendszerek vezetdi, a betegjogi
képviselék és a Kklinikai vezeték kozotti
partnerségek réven jottek étre. Ezek az immar
telies mertékben mukoddkepes haldzatok
folyamatosan Uj eredményeket émek el, és a
hatarokon  atnydlé  egydttmikodés U
modjaival kisérleteznek.

Hatévi mikodés utan az ERH-k most értékelés
alatt allnak. Az értékelés eredmenyei 2023
vegen fognak rendelkezésre allni, és segiteni
fognak tovabbi maddszereket talalni az ERH-
modell javitasara, valamint a halézatok
jovébeli mikddésének alakitasara.

A bennik rejl§ potencialt csak akkor lehet
igazan kiaknazni, ha az ERH-k beépllnek a
nemzeti egészségiayi rendszerekbe. Ha ez
megvaldsul, akkor a halozatok valdban
képesek lesznek unids hozzaadott értéket
teremteni, s remeényt és segitséget tudnak
majd nydjtani a ritka betegségben szenvedd
betegek milliéi szamara EU-szerte. Az unids
tagallamok, Norvégia és Ukrajna ezért az
emlitett halézatok megerésitését célzo, 2023
vegen kezdédd haromeéves fellépés keretében
egyesitették eréiket a Bizottsaggal. Ez a
fellépés mintegy 15 millio eurd unids
finanszirozasban részestl.

Ezenkivdl a Bizottsag az ,EU az egészségért”
program keretében tobb mint 77 millié eurot
kulonitett el egy, az ERH-k szamara biztositott,
Uj generaciés tamogatasra. Ennek keretében
24 telies kor(, tobb ezer bejegyzést
tartalmazé betegnyilvantartas létrehozasa és
mUkddtetése részestl tdmogatasban, és tobb
szaz tovabbi betegeset kerll megvitatasra
nemzetkdzi panelek keretében a klinikai
betegmenedzsment rendszer’ néven ismert,
erre a célra létrehozott informatikai eszkozon
keresztll. Az ERH-k kulcsszerepet jatszanak a
ritka betegségekkel kapcsolatos kutatas terén
folytatott adatgyljtésben és tudomanyos
egyUttmUkodésben.

A finanszirozas hozza fog jarulni ahhoz is,
hogy magas szintl akkreditalt képzések
alljanak rendelkezesre az egészsegugyi
szakemberek  szamara, tovabba a
betegek javat szolgalo Uj vagy frissitett
betegiranymutatasok és klinikai
dontéstamogatd eszkozok biztositasat is
eléseqiti majd.

A szakeérték és a betegcsoportok
0sszekapcsolasaval az ERH-k elékészitik
a klinikai vizsgalatokat es a terapias
beavatkozasok tesztelését is, igy szamos
ritka betegség terén az innovacio
élvonalaba kertlnek. A gyogyszeripari
vallalatok gyakran vonakodnak a ritka
betegseégek gydgyszereinek fejlesztésébe
valé beruhazastél, mivel e gyogyszerek
piaca rendkivdl korlatozott lenne. A
Bizottsag ezert 0Osztdnzdéket biztosit a
gyartoknak a ritka betegsegek
gyogyszereinek kifejlesztésere és
forgalomba hozatalara, es a
kdzelmultban vizsgalta feltl a vonatkozd
jogszabalyokat ezen 0Osztonzék javitasa
erdekében.

Tébb mint egy évtizedbe telt, amig az
Osszetett és ritka betegségek esetében
az ERH-k altal tamogatott, hatarokon
atnyuld  egészséglgyi  egytttmukodes
gondolata szarba szokott és beépllt az
unids  jogszabalyokba. Az elkdvetkezd
negy év az ERH-k konszolidacidjaval és a
nemzeti egészsequigyi rendszerekbe vald
szorosabb  beépulesikkel fog telni.
Varhatoan az ERH-k hatasos intézkedesei
erdemi javulast hoznak majd a ritka
betegségekben szenvedd betegek és
csaladjaik eletében, bovitik a
nyilvantartasok  hasznalatat, es a
szélesebb kdzonség kérében is terjesztik
a ritka betegségekkel kapcsolatos
ismereteket.

Sandra Gallina
Féigazgatd, DG SANTE

Egyre nagyobb  szikség van @ az
egeszsegugy fokozott eurdpai
koordinacidjara, es ez all az erds Eurdpai
Egeszséglgyi Unid létrehozasara iranyuld
bizottsagi javaslat kdzéppontjaban is.

A halozatok fejlesztésének kdvetkezd
szakaszaban ki kell hasznalni ezeket a jobb
betegellatasi eredmenyekre és a hatarokon

atnyulo szorosabb egeszsegugyi
egyuttmikodeésre iranyuld  torekveéseket,
hogy az ERH-k rendszere 2030-ra

kiteljesedhessen. Ritka betegseggel élni
nem jelentheti azt, hogy a betegnek a
diagnozissal, az ellatassal és a kezeléssel
kapcsolatos bizonytalansagban kell élnie,
es semmilyen esetben sem jelentheti azt,
hogy egyeddl kell
betegseéggel.

szembenéznie a
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Hattér

Az EU-ban ritkdnak szdmit minden olyan betegség, amely 10 000 emberbél 6tnél kevesebbet
érint. T6bb mint 6000 ritka betegség akdr 36 millid ember napi életét érinti az EU-ban. Csak
az onkoldgia tertiletén példdul kézel 300 kiil6nb6z6 tipusu rdkos megbetegedés ismert, és
Eurdpdban évente tobb mint félmillio embert diagnosztizalnak ezek valamelyikével.

A ritka vagy 0sszetett betegségekben szen-
veddk kdzdl sokan nem fémek hozza diag-
ndzishoz és magas szinvonall kezeléshez.
A paciensek alacsony szama miatt ritka a
specialis tudas és szakértelem.

Az EU és a tagallamok kormanyai elkote-
lezettek amellett, hogy az eurdpai szintli
egylttmuksddések megerdsitése, valamint
a ritka betegségekre vonatkozo nemzeti tervek
dsszehangolasa és tamogatasa réven javitsak
a helyzetet ezen ritka és dsszetett egészseg-
Uigyi llapotok felismerése és kezelése terén.

A hatdrokon atnyulo egészségiigyi ellatasra
vonatkozo betegjogok érvényesitésérél sz6lo
2011-es iranyelv nemcsak a mas unios tag-
allamban kapott kezelés koltségeinek vissza-
téritését teszi lehet6vé a betegeknek, hanem
az egészsequgyi ellatasra vonatkozé informa-
ciékhoz valo hozzaféresiiket is megkonnyiti,
bévitve ezaltal a terdpias lehetdségeik korét.
Az unios tagallamokban 2013-ban hatalyba
lépett iranyelv olyan tertleteken fektette le a
hatarokon atnyulé egyuttmikodés alapjait,
mint a ritka betegseégek, az ERH-k vagy az
e-egeszsequigy.

Ez volt az a hattér, amely mellett a kozel
900 magasan specializalt egészségigyi
szolgaltatébol allé 24 Europai
Referenciahalézat az EU egészséglgyi
programjanak (és 2021 o6ta az unids
egészséqgugyi cselekvési program)
tdmogatasaval 2017-ben  megkezdte
tevékenységeét. A program azéta tobb ezer,
ritka vagy dsszetett betegségben szenvedd
betegnek segitett, az ERH-k pedig ma mar
a 27 unios tagallamban és Norvégiaban
csaknem 400 korhaz tébb mint 1600
egészséglgyi  szolgaltatojat  foglaljak
magukban.

Teébbmint 6000

RITKA BETEGSEG, KOZTUK
RITKA RAKFAJTA CSAKNEM

MILLIO EMBERT ERINT AZ EU-BAN

300
36



A ritka, kis prevalencidj és komplex betegségekben szenvedd betegekért

Mi célt szolgalnak az europai -

referenciahalozatok?

Az eurdpai referenciahadlézatok (ERH-k) olyan virtudlis hdlozatok, amelyek 6sszekétik az
egeszsegqligyi szolgdltatokat, az egészségligyi szakembereket és a betegeket az EU-ban
és Norvégidban. Céljuk az olyan dsszetett vagy ritka betegségek kezelése, amelyekhez
magasan specializdlt kezelés, valamint a tudds és az erdforrdsok 6sszevondsa sziikséges.

Egyetlen orszag sem rendelkezik az ¢sszes
ritka és kis prevalencigju osszetett beteg-
ség gyogyitasahoz szikséges tudassal és
kapacitassal. Az ERH-k Utjan a betegek és
az orvosok az egész EU-ban anélkiil férhet-
nek hozza a legjobb szakértelemhez és az
életment6 ismeretek idében torténé meg-
osztasahoz, hogy ehhez egy masik orszagba
kellene utazniuk. A halézatok megkdnnyitik az
EU-ban jelen lévé ritka betegségekkel kap-
csolatos legujabb ismeretek és tapasztala-
tok megosztasat a tagkdrhazak, kutatok és
betegcsoportok kdzott.

A beteg diagnozisanak és kezeleésének atte-
kintéséhez az ERH koordinatorok egy erre a
célra létrehozott informatikai platform — a
klinikai betegmenedzsment rendszer — Utjan
kilonbozé szakterlletek orvosszakertéibdl
allo ,virtualis” tanacsado testiileteket hivnak
ossze. A klinikai betegmenedzsment rendszer-
ben folytatott megbeszélések lehetéve teszik
az egészséqguigyi szolgaltatdk szamara, hogy
az EU egész teriiletérél online mikddjenek
egyUtt a ritka, kis prevalencidju és osszetett
betegségekben szenvedd betegek megvita-
tasa, diagnosztizalasa és kezelése érdekében.
Az ERH-k emellett koordinaljak és elésegitik az
oktatdsi és képzési tevekenységeket, klinikai
gyakorlati iranymutatasokat és egyéb klini-
kai dontéstamogato eszkdzoket alakitanak ki,

kommunikacids tevékenységek révén kdzosen
dolgoznak a tudas eléallitdsan és terjesztésén,
valamint a ritka és kis prevalencigju, dsszetett
betegségek terlletén a kutatas és az innovacio
fokuszpontjai. Az ERH-k emellett az unios nyil-
vantartasokat a ritka betegsegekben szenvedd
betegek kivald minéségl adataival toltik fel, ily
maodon egyeddilalld és rendkivil értékes adat-
forrast hozva létre a kutatas elémozditasahoz
s a ritka és dsszetett betegségek kovetkezd
generacios kezeléseinek kidolgozasahoz.

Az ERH-k 2017 marciusaban indultak el.
A jelenleg miikédé 24 ERH az Gsszes
uniés tagdllamban és Norvégiaban
csaknem 400 korhaz tébb mint 1600
magasan  specializalt  egészségligyi
szolgdltatdjat foglalja magaban. A 24
ERH a szakteriletek széles korével
foglalkozik a ritka csontrendel-lenességektdl
kezdve a gyermekkori rakon at a ritka
érrendszeri betegségekig, aminek elényeit a
ritka és Osszetett betegségben szenvedd
unids betegek ezrei élvezik.

Az ERH kezdemeényezést tobb unids
finan-szirozasi program - igy az unids
egész-ségligyi cselekvési program, az
Eurdpai Halozatfinanszirozasi Eszkoz,
valamint a Horizont Eurépa program - is
tamogatja.

O ——o

Az ERH folyamat az uniés tagallamok vezeté-
sével zajlik: 6k felelések a kdzpontok nemzeti
szint(l elismeréséért és a jelentkezések jova-
hagyasaert. A tagallamok testtiletének (TT)
feladata az uniés ERH stratégia kidolgozasa,
a halozatok létrehozasanak jovahagyasa es
az Uj tagok felvétele.

A 24 ERH koordinator egytittmiikédik az
ERH koordinatorok csoportjaval, amelyet
2017-ben hoztak létre. Ez a stratégiai cso-
port alakitja ki az ERH-k t6bb kulcsfontossagu
technikai és szervezeti aspektusara vonat-
koz6 kozos allaspontot. Az ERH koordinato-
rok csoportja és a TT szorosan egyUttmUikodik
a kilonbdzé munkacsoportokkal — példaul
tudastermelés; nemzeti egészséguigyi rend-
szerekbe valé integralas; megfigyelés; jogi és
etikai kérdések, valamint informatikai tanacs-
adas terén —, amelyek végsd megvitatas és
dontés celjabol jelentik javaslataikat az ERH
koordinatorok csoportja és a TT felé.
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Csontrendellenességekkel foglalkozo
ERH (ERN BOND)

A ritka csontbetegségek kozé tartoznak a csontkialakuldsi rendellenességek, csontképzddéssel,
Ujraképzddeéssel és eltavolitassal kapcsolatos problémdk, valamint az ezen folyamatokat
szabdlyozé mechanizmusok defektusai. Alacsony termetet, csontdeformitdst, fogakkal kapcsolatos
eltéréseket, fdjdalmat, csonttéréseket és fogyatékossdagot eredményeznek, illetve hatrdnyosan
befolydsolhatjdk a neuromuszkuldris funkciot és a vérképzést.

Az ERN BOND az &sszes ritka csontbeteg-
séggel foglalkozik — legyen az velesziiletett,
krénikus vagy genetikai eredetli —, amelyek
a porcokat, csontokat és a dentint érintik. A
haldzat jelenleg a koros csonttorekenyseg
(osteogenesis imperfecta, Ol), az X-hez kotott
hypophosphataemias rachitis (XLH) és az
achondroplasias (ACH) betegségekkel foglal-
kozik, amelyeket a prevalencia, a diagndzis
és kezelés nehézseégei és a kdzelmultban
felmerdlt Uj terapias lehetéségek alapjan
valasztottak ki. A szisztematikus megkdzeli-
tések jovébeni kialakitasa utan az ERN BOND
ritkabb betegségekkel is foglalkozik majd.

A betegekkel egylttmUkodésben az ERN
BOND a paciensek altal jelentett eredmények
és tapasztalatok mérésére alkalmas rendszert,
valamint a bevalt gyakorlatok fejlesztésére
és terjesztésére vonatkozo iranymutatasokat
dolgoz ki. Az Uj terapiak kifejlesztésével a
halézatnak az a célja, hogy az érintett bete-
gek szamara biztositsa a vizsgalatokhoz valé

gyors hozzaférést.
o,

A munkalatogatasok, képzések és terjesztési
tevékenységek mellett az ERN BOND e-egész-
séguigyi és tavorvoslasi platformokon keresz-
tul lehetdvé teszi a készségek fejlesztését. A
halozat célja a diagnozishoz szikséges idd
csokkentése kevesebb nem megfeleld vizs-
galat, pontosabb diagndzisok és életképes
Uj kezelések végzesével.

HALOZATI KOORDINATOR

Dr. Luca Sangiorgi
Rizzoli Ortopédiai Intézet, Bologna,
Olaszorszdg
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Craniofacialis anomaliakkal es
ful-orr-gégeszeti rendellenességekkel
foglalkozo ERH (ERN CRANIO)

Az ERN CRANIQO ritka és dsszetett craniofacidalis anomdlidkra, illetve fiil-orr-gégészeti
rendellenességekre 6sszpontosit. E betegségek kozé tartoznak az agy, a koponya és az arc
deformitdsai, kéztiik az olyan specidlis problémak, mint a craniosynostosis, craniofacidlis
mikroszomia, nyulajak és farkastorok, valamint a fogdszati és fiil-orr-gégészeti rendellenességek.

A haldzat olyan kilonbdzd munkaterilete-
ken mUkodik, mint a terjesztés, ertékeles,
e-egészséquigy, oktatas és képzés, ellatasi
mindség, nyilvantartasok fejlesztése és ered-
meények merese.

Az ERN CRANIO célja a betegségspecifikus
szakértelem, tudas és eréforrasok egyesitése
az EUJEGT egész teriiletérél olyan egészség-
Ugyi célokert, amelyek egyébkeént egyetlen
orszagban sem lennének elérheték. Ezen
egészségugyi célok a kovetkezok:

a klinikai készségek fejlesztése, a betegek
magas szinvonalu szakertéi ellatashoz valo
fokozottabb hozzaférése, valamint jobb diag-
nosztikai informaciok elérhetéveé tétele az
egészseéqligyi szakemberek, a betegek, csa-
ladtagjaik és gondozoik szamara.

Ennek soran az ERN CRANIO az egészseguigyi
egyenlétlenségek csokkentésére is torekszik
azaltal, hogy egységesiti a gyakorlatokat és
Eurdpa-szerte magas szinvonall ellatast,
informacidt és forrasokat tesz elérhetéveé az
egészségligyi szolgaltatok, a betegek, vala-

Dr. Irene Mathijssen professzor
mint csaladtagjaik és gondozoik szamara. ; Erasmus Egyetem Egészségligyi
Kézpont, Rotterdam, Hollandia
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Ertékteremtés a betegek

es a szakemberek szamara [

/
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A ritka és Osszetett betegségekben szenvedéknek gyakran éveket kell varniuk az egyértelmdi
diagndzisra, ami frusztrald és lehangold lehet a betegek, csalddtagjaik és gondozdik
szamdra. Az ilyen betegségekkel élék kozott sok a sértilt fejlédési gyermek, akiknél
eléfordulhat, hogy az egészséqligyi rendszert jarva gyermekkorukban akar tébb szakembert
is felkeresnek, hogy diagnozist kapjanak.

Az ERH-k javitjak a ritka betegsegekkel és a
betegségek bonyolult megjelenésével kap-
csolatos lakossagi és szakmai tudatossagot,
novelve a korai és pontos diagndzis és adott
esetben a hatékony kezelés valoszintiségét.

A haldézatok az iranymutatasok kidolgozasa,
a képzés és a tudasmegosztas platformja-
ként szolgalnak. Az ERH-k nagy mennyiségui
betegadat gyUijtesevel segithetik elé a beteg-
segek jobb megeértéset és az Uj gyogyszerek
kifejlesztését célzd nagy klinikai vizsgalatokat.

A betegek bevonasanak mértéke haldzatonkent
eltérd, de valamennyi ERH biztositja, hogy a
betegek képvisel6i részt vegyenek példaul a
klinikai gyakorlati iranymutatasok, a klinikai
vizsgalatok és az ellatasi utvonalak kidolgo-
zasaban.

Az egészséguigyi szakemberek szamara az
ERH-k lehetéséget adnak az EU/EGT teriile-
tén ténykedd hasonld gondolkodasu szaker-
tékkel vald kapcsolatépitésre, segitve ezzel a
ritka betegségekkel foglalkozd szamos szak-
érté altal tapasztalt szakmai elszigeteltség
csokkentését. Az ERH rendszer tampillére az

egeszsegugyi ellatas terén folyo innovacio,
amely e-egészséquigyi megoldasok és eszko-
708k, illetve Uttord jellegl orvosi megoldasok
és berendezések révén seqiti az Uj ellatasi
modellek kialakitasat és a nyujtott kezelések
modjanak megvaltoztatasat. Az ERH-k a digi-
talis szolgaltatasok fejlesztésenek, valamint a
virtualis egészséquigyi ellatas és a tavorvoslas
nyujtasanak inkubatorai.

Az ERH-k hozzdjarulnak a meéretgazdasagossag
javitasahoz és az eréforrasok hatékonyabb fel-
hasznalasahoz, ami kedvezéen hat a nemzeti
egeészséquigyi rendszerek fenntarthatdsagara.
A haldzatok a lathato bizonyitékai annak, hogy
mire képes Eurdpaban a szolidaritas.
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Endokrin betegsegekkel foglalkozo ERH

(Endo-ERN)

A ritka endokrin dllapotok kézé tartozik a tul nagy, tul alacsony vagy nem megfelelé hormondlis
aktivitds, a hormonrezisztencia, az endokrin szervekben képzddd tumorok és az endokrin
rendszerre nézve kévetkezmeényekkel jard betegségek. A betegségek epidemioldgiai eloszldsa
nagy vdltozatossdgot mutat a nagyon ritka, ritka és kis prevalencidju dllapotok kézétti

skaldn. A kis prevalencidju rendellenességekben szenvedd betegeknek endokrinoldgus vezette
multidiszciplindris csapat dltal biztositott, magasan specializdlt elldtdsra lehet sziikséglik.

A halozat nyolc fé tematikus csoportot hozott
létre, amelyek a velesziiletett és szerzett
betegségek teljes spektrumat lefedik. Ezek
a kovetkezék: mellékvese rendellenességek;
kalcium- és foszfat-homeosztazis; a nemi
fejlédés és -érés rendellenességei; a glikoz-
és inzulin-homeosztazis genetikai eredetd
rendellenességei; genetikai eredetli endokrin
tumor szindrémak; névekedési rendellenes-
ségek és genetikai eredet( elhizasi szindro-
mak; hipotalamusz és hipofizis allapotok; és
pajzsmirigy rendellenességek.

HALOZATI KOORDINATOR

Alberto M. Pereira professzor

Amszterdami Egyetemn Egészségligyi
K6zpont, Amszterdam, Hollandia

Az Endo-ERN tovabbra is tébb, mar meg-
lévé eurdpai halézat munkajara épit, bele-
értve az Eurépai Endokrinoldgiai Tarsasag
(ESE) és az Eurépai Gyermekendokrinoldgiai
Tarsasag (ESPE) dtjan létrehozott és a COST
(EgyuttmUikodés a tudomany és a technolégia
tertiletén) fellépéseken keresztil fejlesztett
halozatokat.

Az Endo-ERN a ritka endokrin betegségek-
ben szenvedd betegek diagnosztikai palya-
janak, kezelésének, ellatasminésegének és
mérhetd eredményeinek javitasat célozva
eléseqiti a multidiszciplinaris és hatarokon
atnyuld egyuttmiikodeést a komplex ellatas,
kutatas és oktatas terén, figyelve kdzben a
betegek véleményére is.
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Ritka és 6sszetett epilepsziakkal
foglalkozo ERH (EpiCARE)

Az epilepszia legaldbb hat millié embert érint Eurdpdban. Hagyomdnyosan egyetlen
betegségnek tekintették, am — bar az epilepszids rohamok formdjdaban jelentkezé elsé klinikai
megnyilvanuldsok hasonldnak tiinhetnek — az epilepszia szamos kiilénbézé neuroldgiai

etiologiaju betegségbdl eredhet. A kezelési opcidk, az eredmények és az dltaldnos progndzis attol

ftiggenek, hogy milyen etioldgia dll a hdattérben, a lehetdség szerint gyors diagndzisnak pedig

fontos szerepe van.

Medgfelelé feliras esetén a hagyomanyos
antiepileptikumok az érintettek kdzel 70 sza-
zalékanak segitenek rohammentessé valni -
a refrakter epilepszidban szenvedd betegek
klinikai kilatasai azonban rosszak. A ritka és
0sszetett epilepsziak kezdettdl fogva mult-
idiszciplinaris kezelést igényelnek. Alapvetd
fontossagu a jol kialakitott ellatasi Utvonalak
megléte és a jol strukturalt nemzeti epilepszia
ellatohalozatokkal vald szoros egylttmUikodés.

Az ERN EpiCARE orvosi csapatai azon dolgoz-
nak, hogy javitsak és bévitsék a ritka epilep-
sziak okainak diagnosztizalasat; kezelhetd
ritka okok esetén erésitsék a betegek korai
azonositasat; fokozzak a specialis ellatashoz
valé hozzaféreést; tovabbfejlesszék és kidol-
gozzak az uj epileptikumok innovativ klinikai
vizsgalatait az epilepszia vizsgalatok eurdpai
egyuttmUkodésén (ECET) keresztll; gondos-
kodjanak a mitét el6tti korai értékelés és az
epilepszia-mUitét teljes korli elérhetéségérdél
es alkalmazasarol; valamint elémozditsak
az innovativ diagnosztikai eszkozok és az
ok-okozati kezelések kutatasat.

A halozat havonta tébb alkalommal szervez
esetmegbeszéléseket a genetika, a neuropszi-
choldgia, a gydgyszeres kezelés és a muitét
el6tti értékelés unids szakertéinek részvételé-
vel. Az ERN EpiCARE szamos tudas-eléallitasi
tevékenységet inditott, kdztik interaktiv okta-
tasi webinariumokat és a klinikai gyakorlatra
vonatkozo iranymutatasok frissitéseit. A halo-
zat mas ERH-k és unids finanszirozasu kezde-
meényezések, koztik a ritka betegségek kozos
eurépai programja (EJP RD), a SOLVE-RD,
az ERICA és az idegrendszeri rendellenes-
ségekkel foglalkozo, kilénosen az ERN-RND
és az ERN EURO-NMD részvetelével mUikodd
transzverzalis munkacsoportok bevonasaval
folytat egytittmuikodest.

O

A halozat a kezdetektdl fogva szorosan
egyuttmiikodik az 6sszes kapcsolédo tudo-
manyos szervezettel, példaul a Nemzetkozi
Epilepsziaellenes Ligaval (ILAE), az Eurépai
Gyermekneuroldgiai Tarsasaggal (EPNS) és
az Eurdépai Neuroldgiai Akadémiaval (EAN).
A bevalt gyakorlatok és az ellatasi Utvonalak
ismertségének novelése érdekében az ERN
EpiCARE példaul az eurdpai betegjogi képvi-
seldcsoportok (ePAG-ok) betegjogi képviseld-
ivel egyuttmdkodve ritka epilepsziakrol szolo
tajékoztato flizeteket készit és betegkdzpontu
klinikai vizsgalatokat végez.

COORDONNATEUR DU RESEAU

Alexis Arzimanoglou professzor

Hospital Infantil Sant Joan de
Déu Barcelona, Spanyolorszdg
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Az ERH-k

jévahagyasanak menete

Az unids tagdllamok vezetd szerepet jatszanak az eurdpai referenciahdlézatok kijelélésében
és fejlesztésében. Az ERH stdtusz megszerzéséhez a hdlozat tagjai vdlaszolnak az Eurdpai
Bizottsdg felhivdsdra, majd egy fiiggetlen értékelé testiilet (a tovdbbiakban: IAB) értékeli a
kérelmliket és jelentést készit. Ezt kévetden a tagdllamok testtilete (a tovdabbiakban: TT) dént
az ERH-kérelem jovahagydsdrdl vagy elutasitdsdrol.

A TT az 6sszes uniés tagallam és Norvégia
jeloltjeibdl all, es aktiv szerepet jatszik az
ERH-stratégia kidolgozasaban. Tovabbra is
figyelemmel kiséri az ERH-tagokat, értékeli
a meglévé halézatokhoz csatlakozni kivano
jelentkezdket és jovahagyja a jovébeli halo-
zatokat. A 2019-es palyazati felhivas ered-
menyeként 2022-ben 20 unios tagallambol
és Norvégiabdl tébb mint 600 tovabbi egész-
séguigyi szolgaltatot vettek fel az ERH-k tag-
jai koze.

A TT 18 ERH-mutatét fogadott el, amelyeket
az ERH-k rendszeresen benytjtanak. A muta-
ték megbizhaté és folyamatos megfigyelés
Utjan biztositjak a mindség és az eredmények
javulasanak mereset, mikdzben ravilagitanak
a sikerekre és a lehetséges buktatokra.

Azon orszagok, amelyek nem rendelkeznek
képviselettel egy jovahagyott ERH-ban, a
tagallam altal ,tarsult” vagy ,egytittmuikods”
nemzeti kozpontként kijelolt egészséguigyi
szolgaltatokon kereszttil vehetnek részt. E
tarsult partnerek hozzaférnek a diagndzis,
az ellatas és a kezelés bevalt gyakorlatai-
val kapcsolatos iranymutatasokhoz, és részt
vesznek a kutatasi tevékenységekben.

Az ERH-k esetében
teljestilnitik kell
bizonyos lényegi
kritériumoknak:

> betegkdzpontlsag és
klinikai iranyitas,

> legalabb
8 orszagban
minimum 10 tag

> erds, fliggetlen értékelés,
> haldzati és tagsagi kritériumok
teljesitése,

> nemzeti hatésagok altali
tamogatas és jovahagyas.




Eurdpai |
Bizottsag

A ritka, kis prevalencidjt és komplex betegségekben szenvedd betegekért

Vesebetegségekkel foglalkozo ERH

(ERKNet)

A ritka és Osszetett vesebetegségek korébe a velesziiletett, 6roklott és szerzett rendellenességek
széles skdldja tartozik. A becslések szerint legaldbb két millié eurdpait érintenek ritka
vesebetegségek, koziillik a glomerulopathidk és a velesziiletett veseelvaltozdsok egyardnt
kortilbeliil egy-egy millio esetet jelentenek. Emellett az 6réklétt tubulopdtidk, a tubulointerstitialis
betegségek és a trombotikus microangiopathick szdmos magas klinikai jelentéséqgli ritka és
nagyon ritka betegségeket képviselnek.

A korszer(l diagnosztikai eszkdzok értékes
informaciokkal tudnak szolgalni a betegség
varhato lefolyasat és a terapids lehetdsége-
ket illetéen. A vizsgalatokhoz vald hozzafé-
rés azonban nem altalanos. A késedelmes
diagnozis és a nem megfeleld kezelés miatt
sok ritka vesebetegseg vezet szikségtelendl
veseelégtelenséghez.

Az ERKNet célja, hogy online konzultacios
szolgaltatasok réven javitsa a ritka vese-
betegségben szenvedd betegek kezelését,
kilondsen az Uj és dsszetett esetekét. A hald-
zat szakértéi munkacsoportjai konszenzuson
alapuld diagnosztikai algoritmusokat dolgoz-
nak ki a ritka vesebetegségek gyanuja ese-
tén, koztlk a genetikai vizsgalatok standard
kritériumait orokletes vesebetegseég gyanuja
esetében. Emellett a munkacsoportok a ren-
delkezésre allé kezelések alapos attekintése
utan meghatarozzak a terapias kezelés kli-
nikai Utvonalait.

Mivel az egészseéqligyi szakemberek tuda-
tossaga és tudasa elengedhetetlen a ritka
vesebetegségek azonositasahoz és keze-
léséhez, az ERKNet bevezetett egy klinikai
képzésen, webinariumokon és e-tanulason
alapuld haromeéves posztgradualis tanter-
vet a vesebetegsegek teljes spektrumanak
korszer(l oktatasahoz. A tanfolyamot sikere-
sen elvégzok ,eurdpai ritka vesebetegségek
szakertdje” mindsitést kapnak.

Az ERKNet létrehozta a ritka vesebetegsé-
gek eurdpai nyilvantartasat (ERKReq). Ez az
online nyilvantartas demografiai informa-
ciokkal szolgal és megkonnyiti az egydtt-
mUikodésen alapuld klinikai kutatast azaltal,
hogy Eurdpa-szerte azonositja a ritka vese-
betegségben szenvedd betegek kohorszait.
A nyilvantartas klinikai teljesit6képességre
vonatkoz¢ statisztikakat és ©sszehasonlitd
teljesitmeényértékelést is biztosit a szakkoz-
pontok kozott, az ERKNet 6sszes kdrhazaban
es klinikajan tamogatva a ritka vesebeteg-
segek harmonizalt és optimalizalt ellatasat.

Franz Schaefer professzor
Universitdtsklinikum Heidelberg,
Németorszdg
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Ritka neuroldgiai betegségekkel

foglalkozd ERH (ERN-RND)

Az ERN-RND tuddst hoz létre és oszt meg, illetve koordindlja a leggyakoribb kézponti
idegrendszeri patoldgids dllapotokat érintd ritka neuroldogiai betegségekben szenvedé
betegek ellatdsadt. Ide tartoznak a kisagyi ataxidk és az 6réklédé spasticus paraplegidk;
Huntington-kor és mds choredk; frontotemporalis demencia; disztdnia, (nem epilepszids)
paroxismadlis rendellenességek és neurodegenerdcio agyi vasfelhalmozdddssal;
leukoenkefalopdtidk; és atipusos Parkinson-szindromdk.

A haldézat 24 eurdpai orszag szakeértdi koz-
pontjait és tarsult partnereit, valamint a
betegek képviseldit tomoriti. Olyan magasan
specializalt egészséqiigyi szolgaltatasokra
0sszpontosit, mint az Ujgeneracios szekven-
alasi diagnosztika, a mély agyi stimulacio és
a fejlett terapiak, tovabba atfogo és beteg-
ségcsoport-specifikus ismereteket hoz létre
és terjeszt.

Az ERN-RND kidolgozza az egyes ritka beteg-
segek klinikai bevalt gyakorlatainak iranymu-
tatasait, a neurorehabilitacio és az &tmenet
bevalt gyakorlatainak ajanlasait, illetve az
ellatasi standardokat, koztik a multidiszcipli-
naris csapatok 0sszetételét. A betegseégekkel

HALOZATI KOORDINATOR

Dr. Holm Graessner
Tiibingeni Egyetemi Korhdz,
Németorszdg

foglalkozé szakeértdi csoportok dolgozzak ki
és fogadjak el az ellatasi Utvonalakat, koztik
a diagnosztikai folyamatabrakat és terapias
algoritmusokat, valamint a ritka neurolégiai
betegségek kiilonbdzé aspektusainak érté-
kelésére szolgalo betegségskalakat.

A nem egyértelm(i diagnozissal rendelkez6
betegek eseteit a klinikai betegmenedzsment
rendszeren keresztil targyaljak meg. Az ERN-
RND egyike a ,Solve-RD — A megoldatlan ritka
betegségek megoldasa” cimd projektben részt
vevé négy halézatnak, képzési és oktatasi
programja pedig az egészséguigyi szakem-
berek RND tantervét tamogatja. Az ERN-RND
kézpontokban latott 6sszes beteg adatait

tartalmazo és a meglévé genotipus-alapu
kohorszokrdl egyedi attekintést nyujtd ERN-
RND nyilvantartason keresztiil a haldzat elé-
seqiti a vizsgalati felkésziltséget és az ellatas
minéségét.

Az ERN-RND a kovetkezokkel muikodik egyditt:
az Eurdpai Neuroldgiai Akadémia (EAN); az
Eurépai Gyermekneuroldgiai Tarsasag (EPNS);
a Nemzetkozi Parkinson és Mozgaszavar
Tarsasag (MDS) eurdpai részlege; a Neuroldgiai
Egyestiletek Europai Szovetsége (EFNA); és az
Eurdpai Gyermekkori Fogyatékostigyi Akadémia
(EACD). A masik két ,neuro ERH” — az EURO-
NMD és az EpiCARE - kilenc munkacsoportot
hozott létre.
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Oroklott és velesziletett
(emésztési és gyomor-bélrendszeri)
anomaliakkal foglalkozo ERH (ERNICA)

Az ERNICA két diagnosztikai csoportra terjed ki: az emésztérendszer rendellenességei, valamint a
rekeszizom és a hasfal rendellenességei. Az emésztdrendszeri rendellenességek munkafolyamat
négy munkacsoportot foglal magdban: nyel6csébetegségek, bélbetegségek, bélelégtelenség és
gasztroenteroldgiai betegségek. A rekeszizom és hasfali rendellenességek munkafolyamat ket
munkacsoportot foglal magdban: rekeszizom rendellenességek és hasfali defektusok.

A munkacsoportokat az ERNICA egészséquigyi
szakemberei és a betegek képviseldi kbzosen
iranyitjak. Kilenc munkatertlet vonatkozik
valamennyi diagnosztikai csoportra — iranyi-
tas, terjesztés, értékelés, ellatasi standardok,
képzés, kutatas, e-egészségligy, magzatgyo-
gyaszat; valamint a haldzatépités.

Az ERNICA célja a betegségspecifikus szak-
ertelem, tudas és eréforrasok egyesitése az
EU/EGT egész teriiletérdl olyan egészséguigyi
célokért, amelyek egyébként egyetlen orszag-
ban sem lennének elérheték. Ezen egészség-
Ugyi célok kdzé tartozik a klinikai készségek
fejlesztése; a betegek magas szinvonalu
szakertdi ellatashoz vald fokozottabb hoz-
zaférése; valamint jobb diagnosztikai infor-
maciok elérhetévé tétele az egészségligyi
szakemberek, a betegek, csaladtagjaik és
gondozdik szamara.

Ennek soran az ERNICA az egészséqiigyi
egyenlétlenségek csokkentésére is torekszik
azaltal, hogy egységesiti a gyakorlatokat és
Eurdpa-szerte magas szinvonall ellatast,
informaciét és forrasokat tesz elérhetévé az
egészséquigyi szolgaltatdk, a betegek, vala-
mint csaladtagjaik és gondozoik szamara.

A ritka, kis prevalencidjt és komplex betegségekben szenvedd betegekért

HALOZATI KOORDINATOR

Dr. René Wijnen professzor
Erasmus Egyetem Egészségligyi
Kézpont, Rotterdam, Hollandia
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Integracio, koordinacio és egyuttmukodes: ¢

tagallamok és ERH-k

2022-ben 620 uj egészséqligyi szolgadltatd csatlakozott az ERH-khoz, ezzel a tagok szama

1400 folé emelkedett. Jo hir ez azoknak a betegeknek, akik most minden eddiginél nagyobb
meértékben férnek hozzd magasan specializdlt egészségligyi szolgaltatdsokhoz, valamint azon
klinikusoknak, akik szamara elényés az EU és Norvégia mas szakértbivel vald egyliittmdiikédes.

A bévulés azonban koordinacids és partnerségi
kihivasokat is hoz — és a tagallamok testtilete (TT)
ezen a téren dontd szerepet jatszik. A TT a gyer-
mekkortdl a felnétte valasig végezte az ERH-k
iranyftasat — 2017-es kezdeti létrehozasukkor a
testtlet volt felelds a jovahagyasukért, és min-
den jovébeli ERH-t is jéva fog hagyni. Prioritast
élvez tovabba az ERH-k munkajanak a nemzeti
egészseégugyi rendszerekbe vald integralasa
és prioritasaik dsszehangoldasanak biztositasa.

A helyzet jelentésen megvditozott” — mondja
Till Voigtlander professzor, a TT tarselnoke. ,Az
ERH-k mdr érettek és teljes mertékben muikods-
kepesek. Az ERH koordindtorok csoportja nagyon
aktiv és hatékony munkdt végezve bizonyitja,
hogy a TT fontos egytittm(ikodé partnere.”

,Az ERH koordindtorok és csapataik aktivan fog-
lalkoznak olyan kérdésekkel, mint a teljesitmény
megfigyelésének legjobb és leggazdasdgosabb
mddjai, az ERH nyilvdntartdsok fejlesztése és
szervezése, az ismeretek megosztdsa és ter-
Jesztése, a képzes, valamint a magas szint(i
etikai és jogi normdknak vald megfelelés” - teszi
hozza Voigtlander professzor. ,Fontos szerepiik
volt a klinikai betegmenedzsment rendszer fej-
lesztéseben is, amely kulcsfontossdgu a ritka
betegségben szenveddk gyorsabb és jobb diag-
nosztizaldsanak, kezelésének és elldtdsdnak
tdmogatdsahoz.”

ATT feladata tovabba az Uj egészséquigyi szol-
galtatok jovahagyasa; legutdbbi hozzaadasuk a
2019-es palyazati felhivassal elindult szigoru
folyamat eredménye. Mindezt tovabb bonyo-
litotta a brexit, majd az Egyesdilt Kirdlysagban
mUkodd egészséguigyi szolgaltatok szakértelmeé-
nek elvesztése. Az Uj egészséguigyi szolgaltatok
bevonasa most az ERH-k és az egészséqgiigyi
szolgaltatok altal nyuijtott ellatas mindségenek
ertékelésére és javitasara iranyitja a figyelmet.

Az ERH-k folyamatos mindségjavitasi rendszeré-
nek létfontossagu eleme az AMEQUIS - a felmé-
rési, megfigyelési, ertékelési és minésegjavitasi
rendszer. Egy fliggetlen értékeld és felmérd szerv
végzi majd az ERH-k erésségek és gyengeségek
szerinti értékelését, biztositva minden érintett,
koztik a betegek és csaladtagjaik véleményének
meghallgatasat. E folyamatban donté szerepe
lesz a TT-nek, mivel ennek feladata az ERH-k
és az egészseqligyi szolgaltatok javitasra ira-
nyuld terveinek elfogadasa, ha és amennyiben
szikséges.

A nemzeti egészseéqgiigyi rendszerekbe teljes
meértékben integralt és az eurdpai partnerekkel
tokéletesen harmonizalt ERH-k jovéjének épi-
téelemeit kialakito tagallamok kozott 2022-
tél kezdédéen még szorosabb egytittmUikodést
tesz majd szikségessé az ERH-k integracidjat
célzd egyittes fellépés. A folyamatot a Bizottsag

fogja koordinalni, az ERH koordinatorok csoportja
pedig fontos szerepet kap a végrehajtasban.
Utjuk kévetkezd szakaszaban az ERH-k sikerét
az integracio, koordinacio és egytttmikodeés
biztositja majd.

,Az ERH projektben most minden eddiginel tobb
érdekelt fél vesz részt, koztik korhdzi vezetbk
és betegjogi képvisel6csoportok” — mondja
Voigtlénder professzor. ,Ez jo hir, aminek nagyon
kell 6riilniink. A tagdllamok azonban egyediil nem
képesek megbirkdzni ezzel a munkateherrel. Itt
az idé az egytittmiikédéstink fokozdsdra, mert
csak kozos munkaval tudjuk kihozni a maxi-
mumot az ERH projektbdl, amely vallalkozast
mdr most irigyen figyelik a vildg tobbi részén.”

Till Voigtlénder
professzor
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LegzOszervi megbetegedesekkel

foglalkozo ERH (ERN LUNG)

A ritka és Gsszetett tiidébetegségek multidiszciplindris elldtdst és pszichoszocidlis
tdmogatdst igényelnek. Osszetettségliket a betegség mégéttes genetikai mechanizmusa
vagy a mds szervrendszerekben bekévetkezé mdsodlagos vdltozdsok és kdrosoddsok
okozhatjdk. A korai diagndzis és a szakorvosi elldtdshoz vald hozzdférés szamos ilyen
dllapot esetében javitja az eredményeket.

Az ERN LUNG a légzérendszer valamennyi
ritka és dsszetett betegségeével foglalkozik,
mint példaul az intersticialis tidébetegség
(ILD); cisztas fibrézis (CF), nem cisztas fib-
rézisos horgétagulat (nCF-BE); pulmonalis
hipertonia (PH); primer cilidris dyskinesia (PCD);
alfa-1 antitripszin hiany (AATD); mesotheli-
oma (MSTO); és kronikus allograft diszfunk-
cio¢ (CLAD).

A haldzat célja az eurdpai szakértelem javi-
tasa és ennek nyoman az ellatasi standardok,
az életmindség és a prognozis elésegitése a
ritka tidébetegségek teljes spektrumat ille-
téen. Az ERN LUNG tagjai iranymutatasokat
dolgoznak ki és terjesztenek, elémozditjak
a kozos kezelési megkozelitéseket, javitjak
a diagndzishoz és kezeléshez vald hataro-
kon atnyuld hozzaférést, nyilvantartasokat
kezdeményeznek és tamogatnak, valamint
kelléen nagy kohorszokat allitanak 6ssze a
klinikai vizsgalatokhoz, gydgyszerfejlesztés-
hez és természettudomanyos vizsgalatokhoz.

Az ERN-LUNG hozzaférést biztosit a bete-
gek szamara interdiszciplinaris csoportokhoz,
amelyek dsszetett esetekben online adnak
masodveéleményt anélkil, hogy a betegnek
utaznia kellene. Ez online szakeértdi tanacsado
rendszer, online eseti panelbeszélgetés és —
szilkség esetén — hatarokon atnyuld beutalas
utjan valésul meg.

HALOZATI KOORDINATOR

Thomas O.F. Wagner professzor

Universitdtsklinikum Frankfurt,
Németorszdg
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BArbetegségekkel foglalkozo ERH
(ERN Skin)

Szamos bérbetegség van sulyos hatdssal a betegekre és hozhatd dsszefiiggésbe a rak
kockazataval. A ritka és Gsszetett bérbetegségek diagndzisa a bérbiopsziak mellett a bér és a
nydlkahdrtya, valamint mds rendszerek teljes kérii vizsgdlatabdl dll. Csak tapasztalt bérgydgydszok
tudnak kiilbnbséget tenni az ilyen Gsszetett betegségek kézott, és a szakorvosi diagnozis hidnya
akadalyozza a kezelést. Ez komoly testi és lelki terhet jelenthet a betegek szamdra.

Az ERN Skin a ritka gyermek- és felnéttkori
bérbetegségek vezetd szakértit tomoriti a
tudascsere, a bevalt gyakorlatok iranymuta-
tasainak frissitése és kidolgozasa, a szakmai
kepzés és a betegoktatas javitasa, valamint
kutatasi programok létrehozasa érdekében.

Célja az egészséguigyi ellatas szervezésének
javitasa az eréforrasok 6sszevonasaval, bele-
ertve egy olyan platformot is, ahol a nehéz
esetekrdl szakértdi egyuttmikodésen alapuld
megbeszéléseket folytatnak. A multidiszcipli-
naris alapcsapatok minden érintett betegség
esetében legalabb egy bérgydgyaszt, eqgy
apolot, egy pszichologust, egy genetikust,
egy dietetikust és egy patologust, valamint
szlkség szerint mas szakembereket foglal-
nak magukban.

Az ERN Skin a ritka bérbetegsegek nyilvantar-
tasat is fejleszti, lehetéveé téve a jol jellemzett
betegekkel vald részvételt kutatdsi progra-

mokban és klinikai vizsgalatokban, valamint HALOZATI KOORDINATOR

a terapias kutatasok 6sztonzését a betegek o

kelléen nagy kohorszaival. Emellett atfogod Christine Bodemer professzor
tarsadalmi-gazdasagi tanulmany is készuil Assistance Publique-Hobpitaux

a betegségek egyeni terherd. de Paris, Hépital Necker-Enfants

Malades, Franciaorszdg
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Feln6ttkori rakos megbetegedesekkel
(szolid tumorokkal) foglalkozé ERH
(ERN EURACAN)

A ritka rakfajtdk eurdpai felligyeletének hdlézata (RARECARE) a ritka rdkos megbetegedéseket
olyan rosszindulatu rendellenességekként hatdrozza meg, amelyek incidencidja kisebb mint
hat/100 000/év. Ezek teszik ki az Uj rdkdiagnozisok mintegy 20-25 szdzalékdt és a rakos

haldlozdsok 30 szdzalékat.

A szakérték egyetértenek abban, hogy a ritka
rakos megbetegedésekben szenvedd betege-
ket mar a kezdeti diagndzis utan mindsitett
referenciakdzpontokba kell iranyitani. Ezaltal
elvezhetik a legkorszer(ibb, multidiszciplinaris
szakértelem elényeit — a hatékony terapiak-
tél kezdve a bizonyitékokon alapuld kezelési
irdnyelvekig —, és ily modon a kezdeti hoz-
zaférési ponttol figgetlenul minden beteg
szamara biztositott a megfeleld ellatas.

Az EURACAN t6bb mint 300 ritka felnéttkori
szilard daganattipust fed le, amelyeket a
RARECARE osztalyozasnak és az ICD10-nek
megfeleld tiz csoportba sorol. A haldzat szo-
rosan egylttmUkodik az Eurdpai Betegjogi
Képviselécsoportok (ePAG-ok) képviseldivel,
hogy jelezze a betegek igényeivel és elvara-
saival kapcsolatos tudnivalokat és kilatasokat.

Létrejotte 6ta az EURACAN 26 unids és EGT-
orszagot ért el, célja a betegmenedzsment
egységesitése és a tulélési arany javitasa a
bevalt gyakorlatok eszkdzeinek létrehozasa
és megosztasa, valamint a diagnosztikai és
terdpias klinikai gyakorlati irdnymutatasok
rendszeres frissitése révén, tobb tudoma-
nyos tarsasaggal egydttmdkodve. A halozat

minden nyelven kommunikacios eszkdzoket
fejlesztett ki a betegek és az orvosok sza-
mara, a STARTER projekt (STarting an Adult
Rare Tumor European Registry — felnéttkori
ritka daganatok eurdpai nyilvantartasanak
elinditasa) pedig létrehozza az EURACAN
egyesitett nyilvantartasi modellt, ami a jové
kulcsfontossagu eszkoze lesz.

Az Eurdpai Rakkutato és Terapids Szervezet
(EORTCQ), az Eurdpai Klinikai Onkologiai
Tarsasag (ENETS), a Kotdészoveti Rak Haldzat
(Conticanet) és tébb korabbi unids kutatasi
program, kdzttk az EURACAN altal kezdemé-
nyezett SPECTA/Arcagen es TRacKING pro-
jektek alapjan az EURACAN a mar meglévé
haldzatokra és a sikeres klinikai vizsgala-
tokra épit.

Dr. Jean-Yves Blay professzor
Centre Léon Bérard, Lyon,
Franciaorszdg
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Eurdpa:
globalis kivalésagi kozpont

Az eurdpai referenciahdlozatok 2017 mdrciusdban kezdték meg mikddésiiket azzal az
elsédleges céllal, hogy javitsdk a ritka és Gsszetett betegségekkel élé eurdpai emberek életét.

Az ERH-k azonban Eurépan messze tulmu-
tato globalis hatassal birnak. Ahol mar étezik
globalisan bevalt gyakorlat, ott tovabbfejlesz-
tik, ahol pedig meég nincs, ott alakitjak azt.
A halézatok seqitik Eurépat, hogy a ritka és
Osszetett allapotokat illetd tevékenységek
kdzpontjava valjon; ehhez végrehajtjak (ahol
mar léteznek) a bevalt gyakorlat diagnosztikai
vagy kezelési iranymutatasait, illetve fejlesz-
tik azokat (ahol meég nincsenek).

A szakérték és a betegcsoportok dsszekap-
csolasaval az ERH-e eléseqitik a klinikai
vizsgalatokat és a terapias beavatkozasok
teszteléset is, igy szamos ritka betegseg terén
az innovacio élvonalaba kertilnek.

Az ERH modell példaként szolgal masok sza-
mara, mivel a legmodermnebb e-egészséguigyi
eszkozoket fejleszti ki a hatarokon atnyuld
europai egyuttmUkodeés tamogatasara, ez
pedig segitheti a nemzetkdzi egyuttmuks-
deést és javithatja az egészséguigyi ellatashoz
valé hozzaférest.
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Hematologiai betegségekkel foglalkozo
ERH (ERN-EuroBloodNet)

A hematologiai betegségek kézé tartoznak a vér- és a csontvelbsejtek, a nyirokszervek
és a véralvaddsi faktorok rendellenességei, és szinte mindegyikdik ritka. Hat kategdridba
sorolhatok: ritka vorésvérsejt defektusok; csontvelé-elégtelenség; ritka véralvaddsi
rendellenességek; hemokromatozis, valamint a vasszintézis egyéb ritka genetikai eredett

rendellenességei; myeloid malignancidk; és limfoid malignancidk.

A ritka hematoldgiai betegségek (RHD-k)
diagnosztizalasa nagy klinikai szakértelmet,
valamint a laboratoériumi szolgaltatasok es
képalkotasi technoldgiak széles koréhez vald
hozzaférést igényel. E vizsgalatok lehetéve
teszik a betegségek WHO kritériumok szerinti
pontos osztalyozasat nemzetkdzi pontozasi
rendszerek és — lehetéség szerint — biomar-
kerek alkalmazasaval.

E kovetelmények, valamint egyes RHD-k
nagyon ritka volta miatt a diagnozist gyak-
ran elnézik vagy késve vegzik el, kildnosen az
idés betegeknél. A kezelés is gyakran nehéz-
kes a sziikséges specialis infrastrukturak és
csapatok, valamint az olyan specidlis keze-
|ésekhez valo hozzaférés nehézsége miatt,
mint az allogén éssejtatlltetés vagy a véral-
vadasi faktorok. Egyes orszagokban léteznek
prevencios programok bizonyos betegségekre
vonatkozoan, am a szlirések terén stirgés
harmonizaciora van szikség.

Az ERN-EuroBloodNet az elsé 6t év soran
az Eurdpai Hematoldgiai Tarsasagagal (EHA)
szoros egylttmUkodeésben szamos transz-
verzalis és RHD-specifikus intézkedést haj-
tott végre sikeresen, amelyek célja az RHD
betegek egészségugyi ellatashoz vald hoz-
zaférésének javitasa; az iranymutatasok és
a bevalt gyakorlatok elémozditasa; a kép-
zés es tudasmegosztas javitasa; nemzeti
szakértelem hianya esetén klinikai tanacs-
adas felkindlasa; és a tertleten végzett kli-
nikai vizsgalatok szdmanak novelése volt.
Az ePAG-ok és betegszervezetek kezdettél
fogva torténé bevonasa hozzajarul a betegek
onrendelkezéséhez, terapias oktatasahoz és
érdekképviseleti képzéséhez, 6sszhangban
az ERN-EuroBloodNet betegkdzpontt meg-
kozelitésével.

HALOZATI KOORDINATOROK

Pierre Fenaux professzor
Assistance Publique-Hépitaux de
Paris, Hopital Saint-Louis, Pdrizs,
Franciaorszdg (onkoldgiai k6zpont

elnéke)

Béatrice Gulbis professzor
Hépital ERASME-CUB, LHUB-ULB,
Brtisszel, Belgium (nem onkoldgiai
kézpont elnéke)
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Hugy- és ivarszervi betegségekkel
és allapotokkal foglalkozo ERH
(ERN eUROGEN)

A ritka és Gsszetett hugy- és ivarszervi dllapotok mdr gyakran ujsziilétt- vagy
gyermekkorban sebészeti beavatkozdst igényelhetnek. A vizelet- és széklettartdsi probléma
gyermek-, kamasz- és felné6ttkort pdciensek szamdra jelent nagy terhet. Az érintettek egész
életiikben olyan multidiszciplindris szakértdi csapatok dltal nyujtott ellatdst igényelnek,
amelyek mUitétet terveznek és végeznek, és sziikség esetén fizioterdpids és pszichologus
csapatok kiegészité tamogatdsaval biztositiak a mdtét utdni ellatast.

Az ERN eUROGEN fuiggetlen maodon értékelt
iranymutatasokat nyujt a bevalt gyakorla-
tokra vonatkozdan és javitja az eredmeények
megosztasat. Célja, hogy az ERN eUROGEN
nyilvantartasa utjan elsé alkalommal bizto-
sitsa a betegek hosszu tavi eredményeinek
nyomon kdvetését 15-20 éven at.

A haldzat adatokat és anyagokat gydijt ott,
ahol ezek hianyoznak; Uj klinikai iranymu-
tatasokat dolgoz ki; bizonyitékokat gyUjt a
bevalt gyakorlatokrél; azonositja a jelenlegi
klinikai gyakorlat eltéréseit; oktatasi és kép-
zési programokat dolgoz ki; a betegek kép-
viselivel egytttmuikodve meghatarozza a
kutatdsi menetrendet; valamint tudast oszt
meq a klinikai betegmenedzsment rendszer-
ben folytatott virtualis konzultaciokon és a
multidiszciplinaris csapatokon keresztdl. A
ritka és dsszetett higy- és ivarszervi beteg-
ségek Uj szakértdi élvezik az ERN eUROGEN
csereprogram altal kindlt specidlis képzések
és klinikai cserelatogatasok elényeit.

A haldzat végsé soron arra torekszik, hogy a
,Share.Care.Cure” (megosztas, ellatas és gyo-
gyitas) stratégian keresztul eldmozditsa az
orvosi innovaciot és javitsa a ritka és dsszetett
hugy- és ivarszervi betegségek diagnoszti-
zalasat és kezelését.

HALOZATI KOORDINATOR

Wout Feitz

Radboud Egyetem Egészségligyi
Kézpont, Amalia Gyermekkodrhdz,
Nijmegen, Hollandia
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Egyattmﬂkédés a gyakorlatban

Az online platformok, a tavorvoslas és az
e-egészseéguigyi eszkdzok értékes elemei az
egylttmuikodés megkdnnyitésének. Egy erre
a célra létrehozott informatikai platform, a
klinikai betegmenedzsment rendszer elneve-
zés(, webalapu klinikai szoftveralkalmazas
kapcsolja 6ssze az ERH-kat és teszi lehetéve
az Unioban ténykedé egészségligyi szolgal-
tatok egylttmukodését a ritka, kis prevalen-
Cigju és dsszetett betegségekben szenvedd
betegek diagnosztizaldasa és kezelése terén.

A halozati koordinatorok tavorvoslasi esz-
kdzokkel ,virtualis” tanacsaddé testileteket
hivhatnak 6ssze orvosszakértékbél, hogy
a beteg allapotat diagnozis vagy kezelés

céljabol feldlvizsgaljak. Ez lehetévé teszi a
ritka és dsszetett eseteket korabban elszige-
telt modon kezeld egészséguigyi szakembe-
reknek azt, hogy konzultaljanak egymassal
és masodvelemeényt kérjenek egy kolléga-
tol. Ezen eszkdzok egyik kozponti eleme az
atjarhatoésag.

A videokonferenciak fejlédésenek kdszonhe-
téen a foldrajzi tdvolsag ma mar nem aka-
dalyozza tobbé a tavoli csapatokban valo
munkaveégzeést. A halozatok emellett kilon
rendszereket hasznalnak a szévetmintak vagy
az 0sszetett allapotokrol készilt nagy felbon-
tasu képek megosztasara, amelyekbdl esetar-
chivumok épithet6k a tovabbi vizsgalatokhoz.

Tarsult partnerek

Az ERH-k célja az, hogy valamennyi unids
tagallam szamara valodi hozzaadott érté-
ket nydjtsanak. A vonatkozo jogszabalyok
értelmében a valamely jovahagyott ERH-ban
képviselettel nem rendelkezé orszagok a tag-
allamuk altal ,tarsult” vagy ,egydttmuikodd”
nemzeti kozpontként kijelolt egészséguigyi
szolgaltatdkon keresztiil vehetnek részt.

Ha a tagallamok célszertinek tartjak, egyetlen
nemzeti koordinacios kdzpontot is kijeldlhet-
nek az 6sszes ERH-val vald kapcsolattartas-
hoz. Az ERH tagallami testllete hatarozza
meg a kozds keretet az ilyen tipust kdzpontok
kijeldléséhez és ERH-kba vald integralasahoz.
Mindazonaltal alapvetd fontossagu, hogy a
tarsult partnerek tagallamok altali kijelolése

A klinikai betegmenedzsment rendszerre a
személyes adatok védelmerdl és a betegek
maganélethez valo jogardl szold eurdpai és
nemzeti jogszabalyok (GDPR) vonatkoznak.

A patologiai vagy radiolégiai adatok bizton-
sagos megosztasat kdvetden a halozat tagjai
beléphetnek és zart kdrmnyezetben nézhetik
meg a képeket, illetve kommentalhatnak.
A betegeért tovabbra is a kezeléorvos felel,
de & kihasznalhatja az ERH, mint értékes és
tamogatd célu forras nydjtotta elényoket.

nyilt, atlathato és megbizhato eljarasok Utjan
tortenjen, tovabba hogy az 6sszes ERH egyer-
telmd szakpolitikai célkitlizéssel rendelkezzen
a tarsult partnerek aktiv szerepvallalasat és
részvételét illetéen.
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Neuromuszkularis betegsegekkel
foglalkozo ERH (ERN EURO-NMD)

A korai gyermekkor és késéi felnéttkor kzétt eléforduld neuromuszkuldris betegségeket
(a tovabbiakban: NMD-k) izomgyengeség és izomleéplilés jellemzi. Egyéb tiinetek is
tarsulhatnak hozzdjuk, igy példaul faradtsag, fdjdalom, zsibbadds, vaksdg, nyelési
nehézségek, légzési nehézségek és szivbetegség. A legtébb NMD progressziv és legyengitd
hatdsu, valamint csékkenti a betegek élettartamdt és életmindségét.

Eurépa-szerte jelentds hianyossagok és
egyenlétlenségek vannak a diagnosztika-
hoz és a kezeléshez valo hozzaférés terén. Az
eredmeények javitasaval kapcsolatos fé kihi-
vasok kozé tartozik az alapellatasbol a szak-
orvosi kdzpontba torténd beutalas késedelme,
valamint a gyermekgyégyaszati ellatasrol
a felndtt ellatasba vald atmenet kezelése.

Az EURO-NMD Eurépa vezetd szakértdit egye-
sitve, virtualis és szemeélyes konzultacidkon
keresztUl biztosit a betegek szamara hozza-
férést a szakorvosi ellatashoz. A halézat célja
a diagndzishoz szikséges id6é csokkentése,
a diagnosztikai eredményesség fokozasa és
a megfelelé ellatasi Utvonalakhoz valé hoz-
zaférés javitasa.

2021 els6 felében dsszesen 12 882 Uj beteg
fordult az EURO-NMD partnerekhez, és a part-
nerek 258 klinikai vizsgalatban vettek részt.
2018 6ta a haldzati partnerekkel konzultald
Uj betegek szama 37,5 szazalékkal nétt, az
EURO-NMD partnerek klinikai vizsgalatok-
ban valé részvétele pedig 63 szazalékkal
emelkedett.

Emellett a haldzat folyamatosan Uj iranymu-
tatasokat készit, az egészségiigyi szakembe-
reket és betegeket pedig informaciokkal latja
el a betegségspecifikus bevalt gyakorlatokkal
kapcsolatban. A halézat altal létrehozott és
gondozott tudas széles korben elérhetd az
interneten és nyilvanosan hozzaférhetd webi-
nariumokon, illetve e-egészséqiiagyi eszkdzok,
koztik a klinikai betegmenedzsment rend-
szer megbeszélései Utjan. Jelenleg folyik a
Moodle-alapu tanulaskezeld rendszer (LMS)
kialakitasa.

A kooperacid erds 6rokségére épitve a hald-
zat tovabbra is elésegiti az olyan egytittmi-
kodéseket, amelyek a betegek kielégitetlen
szikségleteinek kielégitése érdekében képe-
sek a kutatas és a terapiafejlesztés elémoz-
ditasdra. Az etikai szempontbdl megbizhato,
magas szinvonalll nyilvantartasok és kutatasi
adatplatformok révén megvaldsuld nemzet-
kozi adatmegosztas elémozditasa szintén
prioritast élvez.

HALOZATI KOORDINATOR

Dr. Teresinha Evangelista
Sorbonne Egyetemn — Pitié
Salpétriere Kérhdz — Assistance
Public Hopitaux de Paris,
Franciaorszdg
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Szembetegsegekkel
foglalkozo ERH (ERN-EYE)

A ritka, kis prevalencidjt és komplex betegségekben szenvedd betegekért

Eurdpaban a ritka szembetegségek jelentik a gyermekek és felnéttek lataskdrosoddsdnak
és vaksdgdnak vezetd okdt. A ritka betegségek és ritka betegségek gyogyszerei portdlon
(ORPHANET) tébb mint 900 ritka szembetegség szerepel, kéztiik olyan elterjedtebb
betegségek, mint a retinitis pigmentosa — amelynek becsltilt prevalencidja 1/5000 -,
valamint néhdny nagyon ritka dllapot, amelyeket még az orvosi szakirodalomban is csak

egyszer vagy kétszer irtak le.

Az ePAG-okkal szorosan egytttmukodve az
ERN-EYE négy tematikus csoportban foglal-
kozik e betegségekkel: a retina ritka beteg-
ségei; ritka neurooftalmologiai betegségek;
ritka gyermekszemeészeti betegségek; és a
szem ellsé szegmentumanak ritka allapo-
tai. Emellett hat transzverzalis munkacsoport
foglalkozik a négy f6 téma kozds vetlleteivel.
Tovabbi munkacsoportok foglalkoznak olyan
specialis terlletekkel, mint a genetikai vizs-
galatok, nyilvantartasok, kutatds, oktatas,
kommunikacio, rossz latas, betegcsoportok
és nemzeti integracio.

Az ERH egyik legfontosabb eszkdze a klini-
kai betegmenedzsment rendszer, vagyis a
ritka szembetegségek adatkészletével ella-
tott virtudlis klinikai informatikai platform. Az
ERN-EYE arra 6sszpontosit, hogy Unio-szerte
javitsa a betegek diagndzisat es ellatasat a

szakért6i halozatok dsszekapcsolasa és alkal-
mazasa; tudas- és informacidcsere; oktatasi
és képzesi programok, példaul webinariu-
mok vagy e-tanulasi programok kidolgozasa;
egy interoperabilis eurépai nyilvantartas
(REDdistry) létrehozasa; valamint iranymu-
tatasok és bevalt gyakorlatokat tartalmazé
dokumentumok kidolgozasa utjan.

HALOZATI KOORDINATOR

Héléne Dollfus professzor
Hépitaux Universitaires de Strasbourg,
Franciaorszdg
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Genetikai ered
szindromakka
(ERN GENTUR

S)

A ritka, kis prevalencidjt és komplex betegségekben szenvedd betegekért

et tumorkockazati
| foglalkoz6 ERH

A genetikai eredet(i tumorkockdzati szindrdmak olyan rendellenességek, amelyekben az
Oroklétt genetikai varidnsok erésen hajlamositanak daganatképzddésre. A rak egész életre
sz0l0 kockazata akar 100 szdzalékos is lehet. Bar az esetlegesen érintett szervrendszereknél
nagyok a kilénbségek, az ilyen dllapotok dltal érintett személyek hasonld kihivasokkal
szembeslilnek: késedelmes diagnozis, a megelézés hidnya a betegek és az egészséges
rokonok esetében, illetve helytelen terdpiamenedzsment. Jelenleg a genetikai eredet(i
tumorkockdzati szindromdk altal érintett személyeknek csak kis része diagnosztizalt.

Az ERN GENTURIS célja, hogy javitsa e szind-
romak azonositasat; minimalisra csokkentse
a klinikai eredmények eltéréseit; unios irany-
mutatast dolgozzon ki és hajtson végre; étre-
hozza a GENTURIS nyilvantartast; tdmogassa
a kutatast; és segitse onrendelkezésiikben a
betegeket. A halézat a honlapjan kereszttl,
rendszeres webinariumokat és tanfolyamokat
szervezve és a bevalt gyakorlatok eurépai
szint(l megosztasat segitve oktatja a nyil-
vanossagot és az egészséqguigyi szakembe-
reket. Az Osszetett esetek megosztasa és
megvitatasa érdekében a multidiszciplinaris

HALOZATI KOORDINATOR

Nicoline Hoogerbrugge professzor

Radboud Egyetem Egészségligyi
Kézpont Nijmegen, Hollandia

ellatashoz valé virtudlis és személyes hozza-
férés egyarant javulni fog. A halézat javitja
a genetikai vizsgalatok minéségét és értel-
mezesét, és noveli a betegek részvételét a
klinikai kutatasi programokban.

Az ERN GENTURIS egytittmUikodik mas ERH-
kkal is az olyan genetikai eredet(i tumor-
kockazati szindromas betegek ellatasanak
javitasa érdekében, akiknél valamely mas
haldézat szakértelmeének megfeleld allapo-
tok alakulnak ki.
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referenciahaldzat

vezetese

Héléne Dollfus
professzor

Hélene Dollfus professzor az orvosi genetika professzora és orvosi genetikai tandcsado
a franciaorszdgi Strasbourgi Egyetemi Kérhdzban (HUS), ahol az orvosi genetikai osztdly
vezetdje. 2017-es létrehozdasa dta az ERN-EYE koordindtora, jelenleg pedig az ERH-
koordinatorok csoportjanak elnéke.

,Egy ERH koordindldsa és az Eurdpai Bizottsdg
melletti munka eleg nagy kaland” — mondja
Dollfus professzor. ,A hdlézat rendkiviil inno-
vativ, és a betegellatdsra 6sszpontositd kez-
demeényezések széles korét fedi le. Hatalmas,
de nagyon izgalmas kihivds, és mdr ldtszik
nehdny biztatd eredmény.”

Dollfus professzor biiszke arra, hogy az
ERN-EYE megfelel az alapitasakor régzitett
elkepzelésnek. ,Nagyszer(i eredmény, hogy
rendkivil elkételezett igazgatdsi csapatunk
irényitasa mellett 6sszefogtak a ritka szembe-
tegségek eurdpai specialistdi” — magyarazza.
Emellett a betegek képviseldi valdjaban fon-
tos partnerek, akikkel szorosan egytittmuiké-
dtink. Ugy érzem, hogy mdris sokat tanultunk
egymadstol, és leraktuk az ERN-EYE jévébeni
sikerességéhez sziikséges alapokat.”.

Dollfus professzor nemcsak az ERN-EYE
élén all, hanem jelenlegi elndke az ERH-
koordinatorok csoportjanak is, amely a kozos
kihivasok megvitatasa és a tapasztalatok
megosztasa céljabol témariti mind a 24 koor-
dinatort. ,Az ERH-k fejlédésének érdekes sza-
kaszdban vagyunk. Némi elégedettséggel

szemlélhetjiik és értékelhetjiik ugyan az elsé
Ot év eredményeit, dm most a bévités uj idé-
szakdba léptink, amely nagyobb igazgatdsi
csapatokat és tébb forrdst igényel majd az
egészséqgligyi szakemberek tamogatdsahoz,
hogy egyre hatékonyabb szolgdltatdsokat
nydjthassanak a ritka betegségekben szen-
vedd betegeknek” — mondja.

2022 januarjatol a legtébb ERH mérete mini-
mum megduplazodott, mivel az EU egész
tertleterél Ujabb tagok erkeztek. ,Az ERH-knak
az uniés tagdllamok egészségiigyi rendsze-
reibe vald integrdldsa komoly kihivds, ame-
lyet mindannyian szivesen teljesitenénk. A
képzési csereprogramok nagyon sikeresek,
és kozliiliink csaknem mindenki folyamato-
san kesziti és frissiti az irdnymutatdsokat”
— mondja Dollfus professzor.

ERH-kként az a célunk, hogy a ritka betegsé-
gek adatait a novekvd szdmt nyilvantartdson
keresztiil minél szélesebb kérben megosszuk,
a betegek és a szakemberek javdt egya-
rdnt szolgdlva ezzel Szeretnénk, ha az egész
EU-ban megerdsédne a kutatdsi eqydittmiiké-
dés — nemcsak a klinikai vizsgdlatok, hanem

a tudomdnyos kutatds, példdul a genomikai
fejlesztések terén is.”

Dollfus professzor varakozassal tekint az
ERH-k fejlesztésének kovetkezd szakasza ele.
A magam részérdl valamennyi ERH esetében
zavartalan, koherens és produktiv érési fazist
viziondlok, mikézben teljesitik azon kiildeté-
stiket is, hogy a ritka betegségekben szen-
vedd dsszes beteget elldatdsban részesitik.”
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Ritka s nem gyakori
szivbetegségekkel foglalkozo ERH
(ERN GUARD-Heart)

A ritka szivbetegségek az egyén egész élete sordn jelentkezhetnek, és a legtébbjiik dltalaban
genetikai (6rékl6dd) vagy az embriogenezis sordn kialakuld rendellenesség (velesziiletett
szivhiba). E betegségeket a tiinetek és jelek széles skdldja jellemzi, melyek nemcsak
betegségenként, hanem betegenként is vdltoznak. E szivbetegségek tébbsége egyedi hajlamot
hordoz a fiatal korban bekévetkezd hirtelen haldlra, és egyébként egészséges embereknél is

30

eléfordulhat.

Az ERN GUARD-Heart 6t tematikus terdle-
tet hatarozott meg: felnéttek és gyermekek
familialis elektromos szivbetegségei; felnéttek
és gyermekek familialis cardiomyopathiai;
gyermekek specialis elektrofizioldgiai alla-
potai; velesziiletett sziv hibak; és egyéb ritka
szivbetegségek. Ezek a témak a Betegségek
Nemzetkozi Osztalyozasat (ICD10) és az
Orphanet-et kovetik, és az Eurdpai Kardioldgiai
Tarsasag (ESC) klinikai iranymutatasainak
hatalya ala tartoznak.

A halézat célja a szakértelem és az eréfor-
rasok koordinaciojanak megerésitése annak
érdekében, hogy megkénnyitse a multidisz-
ciplinaris tudas dsszevonasat, amelyet aztan
feltérképeznek és a nyilvanossag szamara
terjesztenek.

Az egészséguigyi szolgaltatasokat eqy kozos
e-egészseguigyi platformon keresztll nyuijtjak,
amely Eurdpa-szerte szélesebb korli hozzafé-
rést biztosit a betegek szamara a szakérte-
lemhez és az egeszsequigyi szakemberekhez.
A szakértok kozotti szorosabb egylittmuiko-
dés elésegitésével Uj tudomanyos ismeretek
szerzése és megosztasa torténik az Uj diag-
nosztikai és terapias eljarasok kidolgozasanak
tamogatasa, illetve az j ritka szivbetegségek
azonositasa erdekeben.

HALOZATI KOORDINATOR

Arthur AM. Wilde professzor
Amszterdami Egyetem

Egészségligyi Kézpont,
Amszterdam, Hollandia




)
o

Eurdpai | L]
Bizottsag

European A ritka, kis prevalencidjt és komplex betegségekben szenvedd betegekére
Reference
Networks

Veleszlletett fejlodesi
rendellenessegekkel és ritka
idegrendszeri fejlédesi zavarokkal
foglalkozo ERH (ERN ITHACA)

Az ERN ITHACA (értelmi fogyatékossdg, tdvegészségiigy, autizmus és velesziiletett
rendellenességek) azon diagnosztikai ,odlisszeia” megolddsdt célozza, amelyet oly sok
fejlédesi rendellenességben szenvedd beteg atél. A hdldzat tébb mint 70 klinikai genetikai
osztdlyt témérit az EU egyetemi korhdzaiban, kéztiik a ritka idegrendszeri fejlédési
rendellenességek — elsésorban az értelmi fogyatékossdg és az autizmus spektrumzavar
(ASD) —, valamint a ritka t6bbszérds velesziiletett rendellenességek szakértdit.

Az ERN ITHACA e fejl6dési rendellenességek
klinikai és bioldgiai/genetikai diagnosztikaja-
val, a multidiszciplinaris ellatas és kezelés
koordinalasaval, illetve prenatalis diagnosz-
tikdval és magzati patolégiaval foglalkozik.

A ritka fejlédési rendellenességek sok gyer-
meket és felnéttet érintenek — példaul az
Ujszulottek kortlbeldl ket szazalékat ertelmi
fogyatékossag és legalabb egy szazalékat
ASD (értelmi fogyatékossaggal vagy anélkul)
érinti. A szellemi fogyatékos betegek nagy-
jabal fele és az ASD betegek tizede mono-
gén vagy kromoszéma rendellenességben
szenved. A veleszUletett rendellenességek
40 csecsem@bdl egyet érintenek, gyakran
idegrendszeri fejlédési rendellenességeket
is mutato osszetett szindromak részeként.
Eddig tébb mint 5000 szindromat irtak le.

Az ERN ITHACA orvosi szakeért6ket és ePAG
képviseldket egyesit, ezaltal pedig egydttmUi-
kodé tamogatast nyuijt a klinikai kutatashoz,
bevalt gyakorlatra vonatkozo konszenzust és
iranymutatasokat dolgoz ki, illetve javitja a
betegek korai diagnozisat, ellatasat és gyo-
gyitasat. A halozat létrehozta az értelmi
fogyatékossag és fejlédési rendellenessé-
gek nemzetkozi konyvtarat (ILIAD) is.

A haldzat tavorvoslast és tavszakértelmet
fejleszt annak érdekében, hogy Unid-szerte
megkonnyitse a beutald orvosok és a kutatdk
kozotti kollegialis megbeszéléseket, illetve
képzési és e-tanulasi eszkdzoket készit egész-
séquigyi szakemberek, laikusok és ePAG-ok

Alain Verloes professzor
szamara. Université de Paris & Assistance

Publique-Hbpitaux de Faris,
. Hépital Universitaire Robert-Debré,
. Pdrizs, Franciaorszdg
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Orokletes anyagcsere-
rendellenességekkel foglalkozo
ERH (MetabERN)

A ritka érokletes anyagcsere-betegségek (a tovdbbiakban: IMD-k) — amelyekbél tébb
mint 1400 léetezik — egyenkent ritkak, de egylittesen gyakoriak. Sok anyagcsere-
betegség sulyos — néha életveszélyes — kévetkezményekkel jar a betegek szamdra.

Ezen dllapotok magukban foglaljdk az 6sszes szerv rendellenességeit, barmilyen korti
embert érinthetnek és tobb szakember multidiszciplindris egylittmiikédéseét igenylik.

A korai diagndzis javithatja az eredménye-
ket, de az ismert IMD-knek csak 6t szazaléka
szerepel jelenleg az eurdpai Ujszulottkori szU-
réprogramokban, és szikség van a nemzeti
programok harmonizaldsara. Sok IMD ese-
tében nincsenek ismeretek a természetes
lefolyassal, valamint a terapiak hatékonysa-
gaval és biztonsagossagaval kapcsolatban, a
hosszu tavd nyomon kdvetés pedig hianyos.

A MetabERN hét f6 kategériaba sorolva igyek-
szik javitani a betegségek e rendkivil hetero-
geén csoportja altal érintett emberek életét. Ez
a legatfogoébb, panmetabolikus, paneurdpai,
betegkdzpontu haldzat, amelynek célja, hogy
atalakitsa az IMD-ben szenved6 betegek ella-
tasanak madjat Eurépaban.

A MetabERN a klinikai betegmenedzsment
rendszert hasznalja beutalasi platformként
a klinikai dontéshozatali folyamatokhoz és
az IMD-k kozotti transzlacios kutatasi prog-
ramok eldsegitéséhez. Az unids Fogyaszto-,

Egészség-, Elelmiszeriigyi és Mez8gazdasagi
Végrehajté Ugynokség (CHAFEA) tamogata-
saval kifejlesztett, teljes meértékben mikodos-
kepes, egyseges eurdpai IMD nyilvantartasa
(U-IMD) Utjan a MetabERN hatékonyan allit
eld kutatdsi célu betegadatokat. Ez lehetéve
teszi az IMD-k természetes lefolyasanak rész-
letes értékelését, valamint tovabbi kutatasi
kerdések vizsgalatat, kdztik az IMD-ben szen-
vedd betegeknél végzett preventiv és tera-
pias beavatkozasok prospektiv elemzését.
Emellett az U-IMD az elsé megfigyelésen
alapulo, beavatkozassal nem jaré betegnyil-
vantartas, amelyben mind a tébb mint 1400
IMD szerepel.

A ritka, kis prevalencidjt és komplex betegségekben szenvedd betegekére

Maurizio Scarpa professzor
Udinei Egyetemi Kérhdz, Udine,
Olaszorszdg
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Ritka betegsegekre vonatkozo
nemzeti politikak

Az egészségligyi szolgdltatdsok és az orvosi elldtds megszervezéséért és nyujtdsdért sajat
orszdagukban elsddlegesen az unids tagdllamok felelGsek. Az unids egészségpolitika célja
a nemzeti szakpolitikdk kiegészitése, az egészségvédelem biztositdsa valamennyi unios
szakpolitikaban és az eurdpai egészségligyi uniora valo térekveés.

2009-ben az Egészsegligyi Miniszterek
Eurdpai Tanacsa azt ajanlotta, hogy a tagalla-
mok készitsenek és hajtsanak végre terveket
vagy stratégiakat a ritka betegségekben szen-
vedd betegek tamogatasara. E tervek célja:

« aritka betegségekkel kapcsolatos fellépé-
sek irdnyitasa és strukturaldsa a nemzeti
egészséqigyi és szocialis rendszereken
beldl,

= helyi, regionalis és nemzeti szint(i kezde-
ményezések beépitése a tervekbe vagy
stratégiakba az atfogd megkdzelités biz-
tositasa érdekeében,

kiemelt intézkedések meghatarozasa cél-
kitlizésekkel és nyomonkdvetési mechaniz-
musokkal.

A 2021-2027-es id6szakra szolé unids
egeszsequigyi cselekvesi program projek-
tfinanszirozassal tamogatja a tagallamok
nemzeti egészséqugyi terveinek végrehaj-
tasat az eurdpai egészségugyi uniorol alko-
tott elképzeléssel 6sszhangban. 2022-ig 23
tagallam (valamint Svajc és Norvégia) foga-
dott el nemzeti egészséqgiigyi tervet a ritka
betegségekre vonatkozoan.
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Gyermekrakkal
(hemato-onkoldgiaval) foglalkozo ERH
(ERN PaedCan)

A gyermekkori rdk ritka és tébb altipusban fordul eld. Eurépdban évente 35 000 gyermeknél
és fiatalnal diagnosztizdlnak rakot, illetve 6000 gyermekrdkos beteg hal meg — az egy évnél
idésebb gyermekek kérében ez a vezeté haldlos kimenetelli betegség. A gyermekkori rak
tobb mint félmillié hosszu tavu tuléléje él jelenleg Eurdpdaban; kétharmaduk hosszu tavu
egészsegligyi és pszichoszocidlis problémdkkal kiizd a betegsége miatt.

Az elmult évtizedekben javult az atlagos
tulélési arany — egyes allapotoknal komoly
elérelépés tortént, mig masoknal tovabbra
is igen gyengék az eredmeények. A jelentds
tulélési egyenldtlenségek kihivast jelentenek,
és a kelet-eurdpai eredmeények rosszabbak.

Az ERN PaedCan célja a magas szinvonalu
egészségugyi ellatashoz valé hozzaférés javi-
tasa a rakos gyermekek és serddil6k szamara,
akik allapota az alacsony esetszam és az
eréforrasok hidnya miatt nem széles kdrben
rendelkezésre allé specialis szakértelmet és
eszkozoket igényel. A haldzat olyan korabbi
unios finanszirozasu projektekre épit, mint az
ENCCA, PanCare és ExPO-r-Net.

A tagok kozott van a gyermekkorhazak és a
gyermek- és serdulékori rakbetegségek ella-
tasara szakosodott egységek erés interaktiv
haldézata is. Az Eurépai Gyermekonkoldgiai
Tarsasaggal (SIOPE) egyditt kidolgoztak az
eurdpai standard klinikai gyakorlat (ESCP)
irdnymutatasi protokolljait, amelyek min-
den nagyobb gyermekrak-ellatasi helyszinen

kozos referenciaként szolgalnak az elézetes
kezelésekhez, egy virtualis gyermekonkoldgiai
tumortestilet pedig e-egészséguigyi eszkdzok
Utjan vegzi a szakértelem és a tanacsok meg-
osztasat. Az oktatast és a képzést webinari-
umok, talalkozok és csereprogramok seqitik.

Az ERN PaedCan arra térekszik, hogy Europa-
szerte méltanyossagot érjen el a gyermekkori
rakos megbetegedések eredmeényei terén, és
segitse a SIOPE stratégiai tervének végrehaj-
tasat, amelyet a Horizont Eurdpa Rakellenes
Misszi6, az eurdpai rakellenes terv és az unios
gyogyszerstratégia tamogat.

A haldzat célja, hogy az egyuttmukodes, a
kutatas és a képzes eldmozditasaval javitsa
a gyermekkori rak tulélési esélyét és az élet-
mindséget, végsé célja pedig az, hogy csok-
kentse a gyermekkori rak tulélése és az
egészséguayi ellatasi lehetéségek terén az
unios tagallamokban jelenleg meglévé egyen-
[6tlenségeket.
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HALOZATI KOORDINATOR

Dr. Ruth Ladenstein professzor
St. Anna Kinderspital & St. Anna
Kinderkrebsforschung, Ausztria
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Hepatoldgiai betegsegekkel
foglalkozd ERH (ERN RARE-LIVER)

A ritka mdjbetegségek progressziv mdjkdrosoddst okozhatnak, ami fibrézishoz és cirrézishoz
vezet. A cirrozis szovédmeényei akar haldlos kimenetelliek is lehetnek, és sok esetben az
egyetlen hatékony kezelést a madjdtiiltetés jelenti. A fdradtsdg, a kolesztatikus dllapotokban
fellépé viszketés, valamint a cisztds dllapotokat jellemzé fdjdalom és hasi duzzanat
jelentdsen befolydsolja a betegek életmindségét.

Gyermekbetegek esetében a diagndzis kése-
delme, a fejlédés és a fejlédési merfaldkovek
elérésének elmaradasa, valamint a serdtlékori
ellatasi atmenet kihivasa tovabbi komplikald
tényezdket jelent.

Az ERN RARE-LIVER harom betegségtéma-
korrel foglalkozik: autoimmun majbetegseg;
anyagcsere eredetll epevezeték-elzarodas és
a kapcsolddd majbetegség; valamint szerke-
zeti eredeti majbetegség. A halézat a maj-
betegségek terén elészor integralja teljes
mertekben a felndtt- és gyermekgyogyaszati
ellatast, az atmeneti populaciok igényeire és a
genetikai diagndzissal rendelkezé csaladokat
illetd kovetkezmeényekre helyezve a hangsuilyt.

A naprakész iranymutatasok prioritast
élveznek. A kulcsfontossagu diagnosztikai
és prognosztikai tesztek szabvanyositasa-
val tamogatott UCare iranymutatasokat az
Eurépai Majkutatasi Szovetseggel (EASL)
és az Europai Gyermekgasztroenteroldgiai,
Hepatoldgiai és Taplalkozasi Tarsasaggal
(ESPGHAN) egylttmUkddve hajtjak végre.

Az ERN RARE-LIVER célja, hogy megoldja a
klinikusok ritka majbetegségekkel kapcsolatos
tudatossagaval és a gyorsan fejlédé kezelési
lehetéségekhez vald méltanyos hozzaféréssel
kapcsolatos jelentds kihivasokat.

HALOZATI KOORDINATOR

Ansgar W. Lohse professzor
Universitditsklinikum Hamburg-
Eppendorf, Németorszdg
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Kotdszoveti es csont- és
izomrendszeri betegsegekkel
foglalkozé ERH (ERN ReCONNET)

A ritka kétGszéveti és csont- és izomrendszeri betegségek (a tovabbiakban: rCTD-k) kiilénb6zé
betegségeket és szindromdkat foglalnak magukban, amelyek jelentds hatdssal vannak

a betegek kézérzetére. Ide tartoznak az érokletes dllapotok; a szisztémds autoimmun
betegségek, mint példdul a szisztémds szklerdzis; a vegyes kétészoveti betegségek; az
idiopathids inflammatorikus myopathidk; a nem differencidlt ktészéveti betegségek; és az

antifoszfolipid szindroma.

Az ERN ReCONNET olyan keretrendszert dolgoz
ki a magas szinvonald, innovativ, fenntarthato
és méltanyos ellatasi és gyakorlati normak
megvalositasara, amely a rCTD-kben szenved6
eurdpai betegek szamara jobb hozzaférest
biztosit az egészséqiigyi ellatashoz.

A teljes jogu tagok, az ePAG kepviseldk és a
tarsult partnerek kozotti egylittmUkodésnek
koszonhetéen az ERN ReCONNET olyan lek-
toralt kiadvanyokat készitett, mint a legujabb
klinikai gyakorlati iranymutatasok; a betegok-
tatasban kielégitetlen igények; a betegellatasi
Utvonalak optimalizalasa; és a Covid19 hatasa
az rCTD-kre. A haldzat emellett a kovetkezdket
alakitotta ki: modszertan a ritka betegségek-
hez tartozd betegellatasi Utvonalak szervezeti
modelljeinek létrehozasahoz; az rCTD adatok
harmonizalasat szolgald eurdpai nyilvantar-
tasi infrastruktura, amelynek célja az dsszes
meglévé és tjonnan fejlesztett eurdpai rCTD
nyilvantartas integralasa; az ERN ReCONNET
témairol szoélo webinariumok egészséquigyi

szakemberek és betegek szamdra; és a klinikai
gyakorlati iranymutatasok laikus valtozata.

A betegek képviseldi intenziven részt vesznek
az ERN ReCONNET 6sszes teveékenységében,
kulcsszerepet jatszanak a kiadvanyok elké-
szitésében és felllvizsgalataban, alapvetd
tajékoztatast adnak a betegek igényeirél
az utvonalak javitasa erdekeében, és segitik
a betegséggel kapcsolatos ismeretek és a
kezelés javitasat. Webinarium paneltagként
és latogatoként szerepelnek, kidolgozzak a
kiadvanyok laikus valtozatat, tdmogatjak az
Uj tagok értekelési eljarasait és részt vesznek
az iranyitasban.

A haldzatban részt vevd kulonbozd érdekelt
felek kdzotti szoros egylttmukddés az ERN
ReCONNET eqyik fé hozzaadott értéke, amely
tovabb javitja majd az rCTD-vel él embe-
rek életét.
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HALOZATI KOORDINATOR

Marta Mosca professzor

Azienda Ospedaliero Universitaria
Pisana, Olaszorszdg
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javitasara valé 6sszpontositas:
a betegszervezetek szerepe

Az ERH-k a betegekrdl szélnak. A betegszer-
vezetek és kilondsen az EURORDIS - a 74
orszag ritka betegségekkel foglalkozd 984
betegszervezetét tomorité nem kormany-
zati betegszovetség — tobb mint egy évti-
zede jatszanak aktiv szerepet a haldzatok
fejlesztéseben. Ezek egylittesen segitették
eld annak biztositasat, hogy az ERH-k priori-
taskent kezeljék a klinikai kivaldsag fokozasat
és a betegek egészséguigyi eredmeényeinek
javitasat, mikozben Eurdpa-szerte biztosit-
jak a minéségi ellatashoz valé méltanyos
hozzaférest.

,Ott voltunk az étlet sziiletésénél az egész-
séqligyi szolgdltatdsokkal és orvosi elldtdssal
foglalkozé magas szintli munkacsoport-
ban, ahol az ERH-kat dtiltették a hatdro-
kon dtnyuld egészségligyi ellatdsrol szolé
iranyelvbe” — mondja Inés Hernando, az
EURORDIS ERH és egészségligyi ellatasi igaz-
gatoja. ,Hosszu utat jartunk be a tagdllamok-
kal és az Eurdpai Bizottsdggal a koncepcio
Jjogszabdlyba foglaldsatol kezdve a klinikai
vezetbk mozgositdsan és klaszterezésén dt
a terdpids tertiletek szerint csoportositott 24
ERH elinditdsdig, jelenleg pedig mdr a hdlo-
zatokba bevont betegjogi képviselékkel és
klinikai vezetdékkel szorosan egylittmUikodve
tamogatjuk a halézatok megvaldsuldsat.”

Az ERH-k koncepciojat kovetkezetesen tamo-
gatd partnerként az EURORDIS tovabbra is
egylttmUkodik a ritka betegségben szenvedd
betegek kozdsségével, a klinikai vezetékkel
és az ERH projektiranyitd csapatokkal annak
eérdekében, hogy a betegeket rutinszerden és
szisztematikusan bevonjak az ERH tevekeny-
ségekbe és iranyitasba. Az ERN klinikai vezet6i
és a betegjogi képviselék fokozatosan épitik
fel a kozos iranyitasi kulturat és sajatitjak el
azt, hogy miként lehet a legjobban egyutt-
mUkodni annak érdekében, hogy az ERH-k
hozzajaruljanak a ritka betegsegekkel élé
emberek eletenek javitasahoz.

Jelenleg szamos ritka betegségre nem létezik
kezelés” — magyarazza Inés Hernando. ,Az
ERH-k altal épiteni kezdett tanuldsi kultira
azonban egyfajta melegdgyként szolgdl az
innovdciohoz. A konkrét betegségekre vonat-
kozo, szisztematikusan mérhetd és a kilon-
béz6 szakértdi kbzpontok és orszdgok kézott
megoszthatd eredmeények meghatdrozdsaval
az ERH-k utat nyitnak a mindség javitdsa és
az optimadlis orvosi vagy sebészeti beavat-
kozdsok bevezetése elétt.”

Az ERH-k varhatéan megtorik a ritka beteg-
ségekkel kiizd6 kozosseégek elszigeteltse-
gét, Eurdpa-szerte fokozzak a szakérték

lathatdsagat, illetve kiegészitik a nemzeti
egészsequgyi rendszerek diagnosztikai és
betegkezelési kapacitasat. ,Ennek széles kir(i
megvaldsuldsdhoz egyértelmdi és dtldthatd
beutaldsi ttvonalakra van sziikség. A tagdl-
lamoknak ki kell alakitaniuk azon mechaniz-
musokat és folyamatokat, amelyek segitik az
ERH-k tuddskincsenek datvételet és alkalma-
zasat — peldaul a ritka betegségek elldtdsi
Utvonalainak kidolgozdsa terén” — szogezi le.

A betegek nagy remeényeket fliznek ahhoz,
hogy az ERH-k valddi hatast gyakorolhatnak
az életiikre: ,Az dsszetett esetek megvita-
tdsa, valamint az ERH-k tapasztalatdnak és
szakértelmének megosztdsa ugyan fontos
elsé lépés, am az orszagoknak jobban és
szélesebb kérben kellene alkalmazniuk az
e hdlézatok dltal létrehozott és gondozott
tuddst a ritka betegségben szenvedé 30
millié eurdpai életének javitdsdhoz” — teszi
hozza Inés Hemando. Ebben a szakaszban a
tagallamok kulcsszerepet jatszanak. ,/tt az
ideje annak, hogy a hdldzatokat ambicioiknak
megfeleléen dpoljuk és tamogassuk, valamint
a nemzeti egészségligyi rendszerekbe vald
integraldsuk Gtjdn minél tébb beteg tulélését
és életmindségét javitsuk.”

37



38

Eurdpai
Bizottsag

A ritka, kis prevalencidjt és komplex betegségekben szenvedd betegekért

Immunhiannyal, autoinflammatorikus
és autoimmun betegsegekkel

foglalkozo ERH (ERN RITA)

Az ERN RITA a ritka immunoldgiai rendellenességek diagnosztizdlasaban és kezelésében
jdrtas vezeté eurdpai kézpontokat témédriti. Ezek potencidlisan életveszélyes dllapotok,
amelyek Gsszetett diagnosztikai értékelést és magasan specializdlt terdpidkat alkalmazd
multidiszciplindris ellatdst igényelnek. A haldzat ezeket a betegségeket négy altéemara
vagy munkafolyamatra osztja fel: elsédleges immunhidany (PID), autoimmun betegségek,
gyermekreumatoldgiai betegségek és autoinflammatorikus betegségek.

Az immunoldgiai terapiak felfedezése és
bevezetése gyors ttemben zajlik. A polivalens
immunglobulin terapia forradalmasitotta az
antitesthianyos betegek kezelését; a specifi-
kus anticitokin kezelések megvaltoztattak
a ritka autoimmun és autoinflammatorikus
betegségekben szenvedd betegek életét;
és az eredetileg az elsédleges immunhiany
esetében alkalmazott éssejt- és génalapu
terdpidkat ma mar a haldzat altal lefedett
0sszes betegségnél alkalmazzak.

A haldézat a meglévd eurdpai tudomanyos
tarsasagok munkajara épdil, amelyek mind
a négy betegségcsoporthoz betegnyilvantar-
tasokat, klinikai irdanymutatasokat, kutatasi
egyuttmikodeseket, oktatasi tevekenységeket
és betegszervezetekkel valé kapcsolatokat
alakitottak ki.

Az ERN RITA arra torekszik, hogy csokkentse
a diagnosztikai vizsgalatokhoz és innovativ
kezeleésekhez - koztUk biologiai terapiakhoz,
immunglobulin-potlashoz és sejtterapiakhoz,
példaul éssejtatiltetéshez — hozzafémi kivand
betegek egészséguigyi ellatasanak egyenlét-
lenségeit. Célja a mar meglévé nyilvantartasok
0sszekapcsolasa; paneurdpai klinikai irdny-
mutatasok kidolgozasa; genetikusokbal alld
munkacsoport létrehozasa az Ujgeneracios
szekvenalasi technoldgia mindségellendrzé-
sére; e ritka allapotok kozos farmakovigilanciai
eszkdzeérél valé megallapodas; munkacso-
port dsszehivasa az immunmedialt beteg-
segekben alkalmazott bioldgiai kezelések
helyes hasznalatahoz és nyomon kévetésé-
hez, az 6ssejtterapiak 6sszegyUijtése és javi-
tasa a betegek szamara; a betegszervezetek
kozotti egyuttmukodés elémozditasa; és a
négy téemakdr gyermek- és felndttgydgyasz
szakembereinek dsszehozasa.

HALOZATI KOORDINATOR:

Nico Martinus Wulffraat professzor
Utrechti Egyetem Egészségligyi
Kézpont, Hollandia
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Gyermektranszplantacioval

foglalkozo ERH
(ERN TransplantChild)

A gyermektranszplantacio (PT) magaban foglalja mind a szolid szervek dtliltetését (SOT),
mind a vérképzé bssejtek atiiltetését (HSCT), és tobb ritka betegség esetében az egyetlen
gyogyitd eljdrds. A transzplantdciot kéveté optimdlis ellatdshoz eqgy multidiszciplindris
csapat 6sszehangolt eréfeszitése sziikséges. A kilokddes elkertiilése érdekeben az atiiltetés
utan a betegek tartés immunszupresszioban részestilnek, ami a gyermekek élettartamdnak
meghosszabbitdsa és életmindséglik javitdsa céljabol az dtliltetés utdni komplikdcidk
figyelemmel kisérését teszi szlikségessé.

A gyermekek és csaladjaik eredményeinek
javitasa érdekében az ERN TransplantChild
0sszehozza a gyermektranszplantacio és a
poszttranszplantacios ellatas szakértgit. A
halézat célja, hogy csokkentse mind a kor-
hazban toltott idét, mind az dsszetett, hosszU
tavu kezelések igénybevételét, és javitsa a
pszichologiai tamogatd szolgaltatasokat a
gyermekek felnétté valasa soran.

A halézat arra torekszik, hogy elérhetéve tegye
a legujabb technikakat, illetve az orvosi, far-
makologiai és terapias fejlesztéseket, mikoz-
ben elésegiti a harmonizalt klinikai gyakorlati
irdanymutatasok terjesztését és a szemeélyre
szabott gyermektranszplantacios gyogya-
szat fejlesztését.

Az ERN TransplantChild célja a transzplanta-
ciéval jaro eréfeszitések — példaul az ujboli
transzplantacio és a farmakoldgiai kezelések —
csokkentése, tovabba a gyermektranszplanta-
cios ellatas harmonizaldsa az atiltetés utani
komplikacidk kockazatanak minimalizalasa
érdekében. Eurdpa vezetd gyermektranszp-
lantacios szakert6i kozosen dolgoznak azon,
hogy cstkkentsék a gyermekeknél végzett
atultetésekhez kapcsolédd mortalitast és
morbiditast.

Dr. Paloma Jara Vega
Hospital Universitario La Paz,
Madrid, Spanyolorszdg
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Multiszisztemas errendszeri
betegségekkel foglalkozé ERH
(VASCERN)

A ritka multiszisztémas érrendszeri betegségek olyan rendellenességek, amelyek a vérerek
dsszes tipusdt érintik és tobb szervrendszerre is kihatnak, ami az ellatds multidiszciplindris
megkozelitését igényli. A VASCERN a kévetkezé hat, ritka betegségekkel foglalkozo
munkacsoportot foglal magdban: érokletes haemorrhagids telangiectasia (HHT-WG); 6rékletes
mellkasi aortabetegségek (HTAD-WG); kbzepes méretii artériakat érintdé betegség (Ehlers—
Danlos-szindréma) (MSA-WG); gyermekkori és primer nyirokédéma (PPL-WG); vérrendszeri
rendellenességek (VASCA-WG); és neurovaszkuldris betegségek (NEUROVASC-WG). Emellett
tobb tematikus munkacsoport foglalkozik kommunikdcioval, nyilvantartasokkal, etikdval és

a terhességgel kapcsolatos kérdésekkel. Egy kiilén ePAG biztositia a betegjogi képviselbk
bevondsdt a VASCERN dsszes tevékenységeébe.

A VASCERN célkitlizesei koze tartozik a halo-
zatépités, a szakértelem megosztasa és
terjesztése; a bevalt gyakorlatok, az irany-
mutatasok és a klinikai eredmények elémoz-
ditasa; a betegek onrendelkezése; valamint az
ismeretek klinikai és alapkutatason keresztdili
gyarapitasa.

A VASCERN egészségigyi szakemberei
készitettek mar oktatdanyagokat, példaul
webinariumokat és a ,Pills of Knowledge”
videosorozatot, ezek orvosok és betegek
szamara egyarant elérheték az intereten.
A haldzat konszenzusos nyilatkozatokat és
klinikai dontéshozatali eszkozoket, példaul
betegutvonalakat és ,Mit szabad és mit

nem” tajekoztatokat tett kozze, hogy tana-
csot adjon a ritka betegségekben szenvedd
betegek megfelelé diagndzisahoz és ellata-
sahoz. A digitalis e-egészséqguiayi szolgaltata-
sokat, példaul a VASCERN mobilalkalmazast
az ePAG valamennyi szakert6i kdzpontjaval és
betegszervezetével egyiittmUkadve fejlesz-
tették ki. Folyamatban van a tagintézmeények
kozotti cserék kialakitasa, a haldzat pedig
tovabbra is megosztja az ismereteket mind a
tagokkal, mind az ERH-n kivili egészségugyi
szakemberekkel.

HALOZATI KOORDINATOR

Guillaume Jondeau professzor

Assistance Publique-Hépitaux de
Paris, Hopital Bichat, Franciaorszdg




ERH-jegyzék

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

Endokrin betegségekkel foglalkozd ERH (Endo-ERN)
Vesebetegségekkel foglalkozé ERH (ERKNet)

Csontrendellenességekkel foglalkozé ERH (ERN BOND)

Craniofacidlis anomalidkkal és fil-orr-gégészeti rendellenességekkel
foglalkozé ERH (ERN CRANIO)

Ritka és osszetett epilepszidkkal foglalkozd ERH (EpiCARE)

Feln6ttkori réakos megbetegedésekkel (szolid tumorokkal) foglalkozé ERH
(ERN EURACAN)

Hematoldgiai betegségekkel foglalkozo ERH (EuroBloodNet)

Huigy- és ivarszervi betegségekkel és allapotokkal foglalkozé ERH
(ERN eUROGEN)

Neuromuszkularis betegségekkel foglalkozé ERH (ERN EURO-NMD)

Szembetegségekkel foglalkozo ERH (ERN EYE)

Genetikai eredet(i tumorkockazati szindromakkal foglalkozé ERH
(ERN GENTURIS)

Szivbetegségekkel foglalkozd ERH (ERN GUARD-Heart)

Oroklott és velesziiletett (emésztési és gyomor-bélrendszeri) anomaliakkal

foglalkozd ERH (ERNICA)

Velesziiletett fejlédési rendellenesseégekkel és ritka idegrendszeri fejlédési

zavarokkal foglalkozd ERH (ERN ITHACA)

Légzdszervi megbetegedésekkel foglalkozd ERH (ERN LUNG)
Gyermekrakkal (hemato-onkoldgiaval) foglalkozo ERH (ERN PaedCan)

Hepatologiai betegségekkel foglalkozo ERH (ERN RARE-LIVER)

Kotészoveti és csont- és izomrendszeri betegségekkel foglalkozd ERH
(ERN ReCONNET)

Immunhiannyal, autoinflammatorikus és autoimmun betegségekkel
foglalkozd ERH (ERN RITA)

Ritka neuroldgiai betegségekkel foglalkozd ERH (ERN-RND)

Bérbetegségekkel foglalkozd ERH (ERN Skin)
Gyermektranszplantaciéval foglalkozd ERH (ERN TransplantChild)

Orokletes anyagcsere-rendellenességekkel foglalkozé ERH (MetabERN)

Multiszisztémas érrendszeri betegségekkel foglalkozé ERH (VASCERN)
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www.endo-ern.eu
www.erknet.org

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

www.ern-euro-nmd.eu

www.ern-eye.eu
www.genturis.eu/
www.guardheart.ern-net.eu
www.ern-ermica.eu
www.emn-ithaca.eu

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

www.rare-livereu
www.reconnet.er-net.eu
www.ermn-rita.org

www.ermn-rnd.eu

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

www.metab.ern-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.emn-net.eu

em-emica@erasmusmc.nl

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

info@em-lung.eu
empaedcan@ccri.at

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

info@ern-rnd.eu

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

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

contact@vascem.eu






KAPCSOLATBA SZERETNE LEPNI AZ EU-VAL?

Személyesen
Az Eurdpai Unio teriiletén tobb Europe Direct informacios kizpont is milkodik. Keresse meg az Onhoz legkizelebb esd kozpontot:
https://europa.eu/european-union/contact_hu

Telefonon vagy e-mailben

A Europe Direct kdzpontok feladata, hogy megvalaszoljak a polgarok Eurdpai Unidval kapcsolatos kérdéseit. Vegye igénybe a szolgaltatast
— az ingyenesen hivhatd telefonszamon: 00 800 6 7 8 9 10 11 (bizonyos szolgaltatok szamithatnak fel dijat a hivasért),

— arendes dijszabasu telefonszamon: (+32 2) 29-99-696, vagy

— e-mailen: https://europa.eu/european-union/contact_hu

INFORMACIOKAT KERES AZ EU-ROL?

Online
Az EUROPA portal tajékoztatassal szolgal az Eurdpai Uniérél az EU dsszes hivatalos nyelvén: https://europa.eu/european-union/index_hu

Unids kiadvanyok

A kovetkezd cimen unids kiadvanyok toltheték le/rendelheték meg dijmentesen/fizetés ellenében: https://op.europa.eu/hu/publications.

Ha bizonyos ingyenes kiadvanyokbol tobb példanyra van sziiksége, rendeljen a Europe Direct kozponttdl vagy hazajanak helyi informacids kdzpontjatol
(l&sd: https://europa.eu/european-union/contact_hu).

Unids jogszabalyok és kapcsol6dé dokumentumok
Az EUR-Lex portalrél barmelyik hivatalos nyelven letoltheték az EU jogi tartalmai és az 1951-tél megjelend jogszabalyai: https://eur-lex.europa.eu

Az EU altal gondozott nyilt hozzaférés(i adatok
A nyilt hozzaférés(i adatok eurdpai unids portdlja (https://data.europa.eu/euodp/hu) unids adatkészletekhez biztosit hozzaférést.
Az adatok kereskedelmi és nem kereskedelmi célbdl egyarant dijmentesen letéltheték és felhasznalhatok.
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Eurdpaban évente félmillio embernél diagnosztizalnak ritka betegséget.
Egyetlen orszag sem tud egyediil megfelelni ennek a kihivdsnak.

Az eurdpai referenciahdlézatok olyan virtudlis hdlézatok, amelyek az EU
és az EGT szakertdit tomoritik.

A diagnosztika és a szakellatdshoz valé hozzdférés javitdsa utjan

s

Share. Care. Cure.

Bdévebben az eurdpai referenciahalézatokrol

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

Az Eurdpai Unid
Kiaddhivatala





