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

L-UE ged tahidem ghall-pazjenti

b’mard rari biex iggibilhom |-

-

ghajnuna, it-tama u futur ahjar

Sandra Gallina

Id-Direttur Generali, DG SANTE

Is-sofferenza kkawzata minn mard rari
ingenerali hija enormi — huwa stmat li -mard
rari jolgot lil 3.5 % — 5.9 % tal-popolazzjoni
tad-dinja u, fl-UE biss, sa 36 miljun persuna
ged jghixu b'wahda mill-aktar minn 6,000
marda rari distinta.  Madankollu, kull marda
rari ghandha prevalenza baxxa. Id-definizzjoni
ta’ marda rari fl-UE hija wahda li taffettwa
ingas minn 5 persuni minn kull 10,000.

Li jkollok marda rari jista’ jfisser li jkollok
kundizzioni i ttabb  tieghek jew
professjonista iefor tal-kura tas-sahfa ma
jkunx jista' jidentifika. Dan jista’ jfisser li s-
sintomi tieghek jigu ddijanjostikati hazin — xi
drabi ghal snin shah — filwagt li tbati u tara -
kundizzjoni tieghek tmur ghall-aghar. Li
jkollok marda rari hafna drabi jfisser li ma
tkunx taf xhemm hazin fik, jew x'ghandek
taghmel minhabba fiha biex ittaffi l-ugigh u I-
iskumdita tieghek. Dan jista’ jkun frustranti u
jgieghlek thossok wandek. Tista" thossok bla
tama.

L-UE ged tahdem ghall-pazjenti b'mard rari u
ged iggib valur mizjud tal-UE billi tlagga’
flimkien ir-rizorsi  taghna, tikkondividi |-
gharfien u permezz ta’ hidma flimkien.

L-ewwel nett, irridu nghinu lill-pazjenti jiksbu
d-dijanjozi akkurata li jefAtiequ. Imbaghad,
irridu nizguraw li jkollhom trattament u kura li
jghinuhom  jimminimizzaw  l-iskumndita u
jghinuhom jghixu kemm jista’ jkun b'mod
shif. U fl-affar nett, iridu nahdmu flimkien
biex insibu [-kura. BRalissa, ma hemm |-ebda
kura maghrufa ghal 95 % tal-mard rari.
Permezz ta’ azzjoni b'safifitha tal-UE bhar-
revizjoni tal-legizlazzjoni farmacewtika, ahna
noffru lill-pazjenti b'mard rari futur ahjar.

I-Kummissjoni  Ewropea appoggat bosta
azzjonijiet fil-gasam tas-sistemi tas-sahha
pubblika u tal-kura tas-safifha biex tghin lill-
Istati  Membri jizviluppaw  reazzjonijiet,
strategiji u pjanijiet nazzjonali. Dawn jinkludu
n-Networks ta’ Referenza Ewropej (ERNs) ta’
success kbir li gew stabbiliti fl-2017 biex
jigbru flimkien |-gharfien u r-rizorsi ghall-
indirizzar tal-mard rari u kumpless, ukoll
fogsma medici fejn |-gharfien espert huwa
rari.  Il-Kummissjoni Ewropea kellha rwol
fundamentali fil-holgien tal-gafas ghall-
ERNs, billi pprovdiet ghotjiet biex tappogga
lin-networks, lill-koordinaturi u likl-facilitajiet
teknici ta’ networking.

L-ERNs huma networks virtwali li jghaqgadu lill-
fomituri tal-kura tas-sahia, lill-professjonisti u
lill-organizzazzjonijiet tal-pazjenti madwar |-
UE u n-Norvegja. Abbazi tad-Direttiva tal-UE
dwar il-Kura tas-Sahha Transkonfinali, [-ERNs
jirapprezentaw wahda mill-akbar kisbiet tal-
komunita tal-mard rari fl-Ewropa u saru
ispirazzjoni ghal azzjoni globali, bis-sahha tal-
isforzi tal-fornituri tal-kura tas-sahha, tal-
organizzazzjonijiet tal-pazjenti, tal-
Kummissjoni Ewropea u tal-Istati Membri tal-
UE.

L-ebda paijjiz wahdu ma ghandu l-gharfien u -
kapacita li jittratta l-kundizzjonijiet rari u
kumplessi  kollha. Bis-saffha tal-ERNs, il-
pazjenti madwar |-UE ghandhom access ghall-
ahjar gharfien espert disponibbli. Permezz ta’
dawn in-networks, l-esperti jaslu ghand il-
pazjent, minghajr ma l-pazjent ikollu jivvjagga
lejn esperti li jistghu jkunu jinsabu ferm il
boghod. L-Unjoni Ewropea tghaqaad it-tikek,
timmassimizza s-sinergiji bejn -Istati Membri
u theggeq il-kondivizjoni tal-gharfien u tar-
rizorsi.



Bhalissa hemm 24 ERNs ghal mard rari u
kumpless, iffurmati permezz ta’ shubijiet bejn
il-manigers tas-sistema tal-kura tas-sahha, ir-
rapprezentanti tal-pazjenti, u l-mexxejja klinici.
Issa li gew stabbiliti u ged jiffunzjonaw bis-
shif, dawn in-networks ged ikomplu jaghmiu
progress U ged jesperimentaw b’'modi godda
ta’ kooperazzjoni transfruntiera.

Wara 6 snin mit-tnedija taghhom, [-ERNs
bhalissa ged jigu evalwati. Ir-rizultati tal-
evalwazzjoni se jkunu disponibbli fi tmiem
[-2023 u se jghinu biex jigu identifikati modi
kif jitjieb il-mudell tal-ERN u jissawwar il-futur
taghhom.

Il-potenzjal veru taghhom se jintlahaq biss
meta [-ERNs jigu kkonsolidati fis-sistemi tas-
sahha nazzjonali taghna. Hekk ikunu jistghu
verament jipprovdu valur mizjud tal-UE u
jkollhom il-possibbilta li jaghtu tama u
ghajnuna lil miljuni ta' pazjenti i jbatu minn
mard rari fl-UE kollha.  Ghalhekk [-Istati
Membri tal-UE, in-Norvegia u -Ukrajna
nghaqdu mal-Kummissjoni f'azzjoni ta’ tliet
snin biex jghinu fil-konsolidazzjon ta’ dawn in-
networks, minn tmiem [-2023 il quddiem. Din
[-azzjoni se tircievi madwar EUR 15-il miljun
f'finanzjament mill-UE.

Barra minn hekk, il-Kummissjoni ffinanzjat
generazzjoni gdida ta’ ghotjiet biex tappogga
[-ERNs b'aktar minn EUR 77 miljun fi hdan il-
Programm |-UE ghas-Sahha. Dawn |-ghotjiet
se jghinu biex jigu ffinanzjati -istabbiliment u
t-thaddim ta’ 24 registru komplut tal-pazjenti
beluf ta’ entrati u se jwasslu biex jigu diskussi
mijiet aktar ta’ kazijiet tal-pazjenti f’panels
internazzjonali permezz ta’ ghodda tal-IT
mahsuba apposta u maghrufa bhala
s-“Sisterna ta’ Gestjoni Klinika tal-Pazjenti”. L-
ERNs ghandhom rwol ewlieni fil-gbir tad-data
u fil-kollaborazzjoni xjentifika fil-gasam tar-
ricerka dwar il-mard rari.

Il-finanzjament se jghin ukoll biex
jitgieghdu ghad-dispozizzjoni tal-
professjonisti  tas-safiha korsijiet tat-
tahrig akkreditati ta’ livell gholi u se jghin
biex jigu pprovduti linji gwida godda jew
aggornati ghall-pazjenti klinici u ghodod
ta’ appogg ghad-decizjonijiet klinici ghall-
benefic¢ju tal-pazjenti.

Billi jghaqqdu [-esperti u l-
popolazzjonijiet tal-pazjenti, [-ERNs iwittu
t-trig ukoll ghall-istudji klinici u jittestjaw
l-interventi terapewtici, u jpogguhom fug
quddiem nett tal-innovazzjoni f’bosta
ogsma tal-mard rari. Jista’ jkun i |-
kumpaniji farmacewtici jogoghdu lura
milli jinvestu fl-izvilupp ta’ medicini ghal
pazjenti b’'mard rari billi s-sugq ghal dawn
il-medicini jkun wisq limitat. Din hija r-

raguni  ghaliex il-Kummissjoni  ged
tipprovdi incentivi lill-manifatturi  biex
jizviluppaw medicini orfni u

jintroducuhom fis-sug, u ghadha kif
iriezaminat il-legizlazzjoni rilevanti biex
ittejjeb dawn l-incentivi.

Ghaddew aktar minn 10 snin biex l-idea
ta’ kooperazzjoni fil-kura tas-sahha
transfruntiera ghal kundizzjonijiet
kumplessi u rari, appoggata mill-ERNs,
tinbet u ssib postha fil-legizlazzjoni tal-
UE. Fl-4 snin li gejjin [-ERNs se jigu
kkonsolidati u se jigu integrati aktar fis-
sistemi tal-kura tas-sahfia nazzjonali.
Nistghu nistennew li |-azzjonijiet ta’
impatt tal-ERNs se jaghmlu d-differenza
ghall-pazjenti li jghixu b’mard rari u ghall-
familji taghhom, biex jigi estiz l-uzu tar-
registri u jinfirex |-gharfien dwar il-mard
rari fost pubbliku usa’.

Sandra Gallina
Id-Direttur Generali, DG SANTE

Il-htiega ghal aktar koordinazzjoni Ewropea
filFgasam tas-safiha qgeghda tinhass
dejjem aktar u l-indirizzar ta’ din il-Atiega
jinsab fil-qgalba tal-proposta tal-
Kummissjoni biex tinbena Unjoni Ewropea
tas-Sahha b’saffitha.

L-istadju li jmiss fl-izvilupp tan-networks
ghandu jisfrutta dawn l-isforzi mahsuba
biex jiksbu rizultati ahjar ghall-pazjenti u
kooperazzjoni  transfruntiera akbar fil-
gasam tal-kura tas-sahha biex jigi zgurat li
s-sistema tal-ERN tilhaq il-potenzjal shih
taghha sal-2030. Meta wiehed jghix

b'marda rari ma ghandux ifisser li jghix
bincertezza dwar id-dijanjozi, il-kura u t-
trattament, u langas li jrid jiffac¢ja l-marda
wahdu.
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Sfond

Kwalunkwe marda li taffettwa angas minn hamsa minn kull 10 000 persuna fl-UE titgies
bhala marda rari. FI-UE, aktar minn 6 000 marda rari jaffettwaw il-hajja ta’ kuljum ta’ numru
ta’ nies li jista’ jlahhaq is-36 miljun. Fil-gasam tal-onkologija biss, perezempju, hemm kwazi
300 tip differenti ta’ kancers rari u kull sena aktar minn nofs miljun persuna fl-Ewropa jigu
ddijanjostikati b’'wiefied minnhom.

Hafna minn dawk affettwati minn kundizzjoni
rari jew kumplessa ma ghandhomx access
ghal dijanjozi u ghal trattament ta’ kwalita
gholja. L-gharfien espert u l-gharfien
specjalizzat jistghu jkunu skarsi minfiabba
li I-ghadd tal-pazjenti huma baxxi.

L-UE u l-gvemijiet nazzjonali huma impenjati
li jtejbu r-rikonoxximent u t-trattament ta’
dawn il-kundizzjonijiet rari u kumplessi billi
jsahhu |-kooperazzjoni u |-koordinazzjoni
fil-livell Ewropew u jappoggaw il-pjanijiet
nazzjonali ghal mard rari.

|d-Direttiva tal-2011 dwar id-Drittijiet tal-
Pazjenti fil-Kura tas-Sahha Transfruntiera
mhux biss tippermetti li l-pazjenti jigu
rimborzati ghat-trattament fi Stat Membru
iefor tal-UE, izda wkoll taghmilha aktar
facli ghall-pazjenti sabiex jaccessaw
informazzjoni dwar il-kura tas-sahfa u b’hekk
izidu l-opzjonijiet ta’ trattament taghhom.
|d-Direttiva saret ligi fl-Istati Membri tal-UE
fl-2013 u stabbiliet il-pedamenti ghall-
kollaborazzjoni transfruntiera f'ogsma bhall-
mard rari u I-ERN jew l-e-Sahha.

F'dan l-isfond, bl-appogg tal-Programm |-
UE ghas-Safha (u, mill-2021, I-EU4Health),
l-ewwel 24 Network ta’ Referenza Ewropej,
li jinkludu kwazi 900 unita tal-kura tas-
sahha specjalizzati hafna, bdew jahdmu
fl-2017. Minn dak iz-zmien, eluf ta’ pazjenti
b'mard rari jew kumpless gew meghjuna
mill-programm, u llum [-ERNs kibru sabiex
jinkludu aktar minn 1,600 unita tal-kura
tas-sahha minn aktar minn 400 sptar
madwar is-27 Stat Membru tal-UE kollha u
n-Norvegja.

KANC

Aktar minn 6000

MARDA RARI, INKLUZ

MILJUN PERSUNA FL-UE
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Hidma ghal pazjenti b’'mard rari, bi prevalenza baxxa u kumplessa

X'inhuma n-Networks
Ewropej ta’ Referenza?

In-Networks Ewropej ta’ Referenza (ERN) huma networks virtwali li jghagqgdu lill-fornituri tal-
kura tas-sahha, lill-professjonisti fil-kura tas-sahha u lill-pazjenti madwar [-UE u n-Norvegja.
L-ghan taghhom huwa li jindirizzaw il-mard kumpless jew rari u [-kundizzjonijiet li jehtiegu

trattament specjalizzat hafna u gbir ta’ gharfien u rizorsi.

L-ebda pajjiz wahdu ma ghandu [-gharfien u
[-kapacita li jittratta kull mard rari u kumpless
bi prevalenza baxxa. L-ERN jippermettu lill-
pazjenti u lit-tobba madwar [-UE jaccessaw
[-ahjar gharfien espert u l-iskambju f'wagtu
ta’ gharfien li jista’ jsalva [-hajja, minghajr
ma jkollhom jivvjaggaw lejn pajjiz iefhor.
In-networks jiffacilitaw il-kondivizjoni tal-
ahhar gharfien u esperjenza f’'mard rari
prezenti fl-UE ghall-isptarijiet membri, ghar-
ricerkaturi, u ghall-gruppi ta’ pazjenti.

Sabiex jirriezaminaw id-dijanjozi u
t-trattament ta’ pazjent, il-koordinaturi
jlaggghu panel konsultattiv “virtwali” ta’
tobba specjalisti f'dixxiplini differenti, bl-uzu
ta’ pjattaforma tal-IT dedikata — is-Sistema
ta’ Gestjoni Klinika tal-Pazjenti (CPMS). Isiru
diskussjonijiet fis-CPMS li jippermettu lill-
fornituri tal-kura tas-sahfia minn madwar
|-UE kollha jahdmu flimkien online sabiex
jiddiskutu, jaghmlu dijanjozi u jittrattaw
pazjenti b'mard rari u kumpless bi prevalenza
baxxa. L-ERN jikkoordinaw u jiffacilitaw ukoll
[-attivitajiet edukattivi u ta’ tahrig, jizviluppaw
linji gwida dwar il-prassi klinika u ghodod
ofrajn ta’ appogg ghad-decizjonijiet klinici,
jahdmu flimkien dwar il-generazzjoni u
d-disseminazzjoni tal-gharfien permezz ta’

attivitajiet ta” komunikazzjoni u huma punti
fokali ghar-ricerka u l-innovazzjoni fil-gasam
ta’ mard rari u kumpless bi prevalenza baxxa.
Barra minn hekk, [-ERN geghdin ikabbru
r-reqistri tal-UE b’data ta’ kwalita gholja
minn pazjenti b'mard rari, u joholqu sors ta’
data uniku u ta’ valur gholi sabiex titrawwem
ir-ricerka u titfassal il-generazzjoni li jmiss
ta’ trattamenti ghal mard rari u kumpless.

L-ewwel ERNs tnedew f’'Marzu
tal-2017. Bhalissa hemm 24 ERN li
jinkludu aktar minn 1,600 unita tal-
kura tas-sahha spet¢jalizzata hafna
minn fost aktar minn 400 sptar fl-
Istati Membri kollha tal-UE, flimkien
man-Norvegja. Dawn jahdmu fug firxa
ta’ ogsma tematici, minn mard tal-ghadam
rari u kancers fit-tfal ghal mard vaskulari
rari, li huma ta’ beneficcju ghal eluf ta’
pazjenti tal-UE li jbatu minn kundizzjoni
tas-sahha rari jew kumplessa.

L-inizjattiva tal-ERN tinghata appogg minn
diversi programmi ta’ finanzjament tal-UE,
inkluz il-Programm EU4Health, il-Facilita
Nikkollegaw |-Ewropa u Orizzont Ewropa.

L-Istati Membri tal-UE jmexxu |-process tal-
ERN: huma responsabbli ghar-rikonoxximent
tac-centri fil-livell nazzjonali u ghall-
approvazzjoni tal-applikazzjonijiet. Bord
tal-Istati Membri (BoMS) huwa responsabbli
ghall-izvilupp tal-istrategija tal-UE tal-ERN u
ghall-approvazzjoni tal-holgien ta’ networks
u l-inkluzjoni ta” membri godda.

L-24 koordinatur tal-ERN jikkollaboraw
fi hdan il-grupp ta’ Koordinaturi tal-ERN
(ERN-CG), li gie stabbilit f-2017. Dan
il-grupp strategiku jistabbilixxi bazi komuni fug
diversi aspetti teknici u organizzattivi ewlenin
tal-ERN. L-ERN-CG u [-BoMS jikkollaboraw
mill-grib ma’ diversi gruppi ta’ hidma - inkluz
il-generazzjoni tal-gharfien; l-integrazzjoni fis-
sistemi tas-sahha nazzjonali; il-monitoragg;
il-kwistjonijiet legali u etici, u l-pariri tal-IT - li
jirrapportaw il-proposti taghhom lill-ERN-CG
u lill-BoMS ghal diskussjoni u decizjoni finali.
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ERN dwar il-mard tal-ghadam

(ERN BOND)

Il-mard tal-ghadam rari jinkludi disturbi tal-formazzjoni tal-ghadam, l-immudellar, [-immudellar
mill-gdid u t-tnehhija tal-ghadam, u d-difetti tal-moghdijiet regolatorji ta’ dawn il-processi. Dawn
jirrizultaw fi statura qasira, deformita tal-ghadam, anomaliji fis-snien, ugigh, ksur u dizabilita, u
jistghu jinfluwenzaw hazin il-funzjoni newromuskolari u [-emopojeZzi.

L-ERN BOND jigbor flimkien il-mard tal-
ghadam rari kollu - kongenitali, kroniku u
ta’ origini genetika - li jaffettwa l-garquca,
[-ghadam u d-dentina. In-network bhalissa
jiffoka fug osteogenesi imperfetta (0l),
rakitizmu ipofosfatemiku marbut ma’ X
(XLH) u akondroplazja (ACH) kif muri, abbazi
tal-prevalenza tal-marda, tad-diffikulta
dijanjostika u tal-gestjoni, u ta’ terapiji
emergenti godda. Fil-futur, hekk kif jigu
stabbiliti approcci sistematici, [-ERN BOND
se jghaddi ghal mard aktar rari.

Permezz ta’ hidma mal-pazjenti, [-ERN
BOND jizviluppa mizuri ta’ ezitu u esperjenza
rrapportati mill-pazjent, kif ukoll linji gwida
ghall-izvilupp u ghad-disseminazzjoni tal-
ahjar prattika. Hekk kif jigu zviluppati prodotti
terapewtici godda, in-network ghandu [-ghan
li jizgura l-access rapidu ghall-istudji ghall-
pazjenti affettwati.

L-ERN BOND jippermetti l-izvilupp tal-
hiliet permezz tal-pjattaformi tal-e-Sahha
u tat-telemedicina, flimkien ma’ zjarat ta’
hidma, korsijiet ta’ tahrig u attivitajiet ta’
disseminazzjoni. In-network ghandu l-ghan
li jnagqgas il-hin tad-dijanjozi permezz ta’
angas testijiet mhux xierqa, dijanjozi aktar
preciza u trattamenti vijabbli godda.

KOORDINATUR TAN-NETWORK

Dr. Luca Sangiorgi
L-Istitut Ortopediku ta’ Rizzoli,
Bolonja, I-Italja
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Il-Kummissjoni |
Ewropea

ERN dwar [-anomaliji tal-kranju u tal-
wicc u [-mard tal-widnejn, tal-imnieher
u tal-griezem (ERN CRANIO)

L-ERN CRANIO jiffoka fuq l-anomaliji rari u kumplessi tal-kranju u [-wicc, u d-disturbi tal-
widnejn, tal-imnieher u tal-gerzuma (ENT). Dawn il-kundizzjonijiet ikopru [-malformazzjonijiet
tal-mohh, tal-ghadam tar-ras u tal-wicc, inkluzi disturbi specifici bhal Kranjosintozi u
Mikrozomja tal-Kranju u [-Wicc, xoffa mixquga u palat mixqug, anormalitajiet orodentali

u mard tal-widnejn, tal-imnieher u tal-griezem.

In-network jopera f'ogsma differenti ta’ hidma
inkluzi d-disseminazzjoni, l-evalwazzjoni, l-e-
Sahha, it-tahrig u l-edukazzjoni, il-kwalita tal-
kura, l-izvilupp tar-registru u l-kejl tal-ezitu.

L-ERN CRANIO ghandu l-ghan li jigbor flimkien
l-gharfien espert, l-gharfien u r-rizarsi specifici
ghall-mard minn madwar |-UE/iz-ZEE sabiex
jintlahqu l-ghanijiet tas-sahha li kieku ma
kinux jistghu jintlahqu f’pajjiz wiehied. Dawn
[-ghanijiet tas-sahha jinkludu

[-izvilupp ta’ filiet klinici, iz-Zieda fl-access tal-
pazjenti ghal kura esperta ta’ kwalita gholja,
u li l-informazzjoni mtejba specifika ghad-
dijanjozi ssir disponibbli ghall-professjonisti
fil-kura tas-sahha, ghall-pazjenti, u ghall-
familji u ghall-indokraturi taghhom.

B’dan il-mod, [-ERN CRANIO jfittex ukoll
li jnaggas l-inugwaljanzi fis-sahha billi
jistandardizza l-prattiki u jaghmel il-kura
ta’ kwalita gholja, l-informazzjoni u r-rizorsi ; , Il-Professur Dr Irene Mathijssen
accessibbli ghall-fornituri tal-kura tas- Ié-Centru Mediku tal-Universitd
sahina, ghall-pazjenti, u ghall-familji u ghall- :
indokraturi taghhom madwar [-Ewropa. ta’ Erasmus, Rotterdam,
in-Netherlands
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Zieda fil-valur ghall-pazjents I
u ghall-professjonisti

Il-pazjenti b’mard rari u kumpless jistghu jgattghu snin minghajr dijanjozi cara, u din tista’
tkun esperjenza ta’ frustrazzjoni u ta’ qtigh il-qalb ghall-pazjenti, ghall-familji u ghall-
indokraturi taghhom. Hafna minn dawk li jghixu b’dawn il-kundizzjonijiet huma tfal bi zvilupp
imfixkel li jghaddu mis-sistema tas-sahha, li xi drabi jaraw diversi specjalisti matul it-tfulija
taghhom, sabiex tinstab dijanjozi.

L-ERN itejbu s-sensibilizzazzjoni pubblika
u professjonali tal-mard rari u tal-
prezentazzjonijiet ikkumplikati tal-mard, izidu
[-probabbilta ta’ dijanjozi bikrija u preciza u
trattament effettiv fejn disponibbli.

In-networks huma pjattaforma ghall-izvilupp
ta’ linji gwida, ta’ tahrig u ta’ kondivizjoni
tal-gharfien. L-ERN jistghu jghinu sabiex
jiffacilitaw studji klinici kbar Ralli jtejbu [-fehim
tal-mard u jizviluppaw medicini godda billi
jigbru ammont kbir ta’ data dwar il-pazjenti.

Il-grad ta’ involviment tal-pazjenti jvarja
minn Network ghal Network, izda I-ERN kollha
jizguraw li r-rapprezentanti tal-pazjenti jkunu
involuti, perezempju, fl-izvilupp ta’ linji gwida
dwar il-prassi klinika, il-provi klini¢i u -perkorsi
tal-kura.

Ghall-professjonisti tas-sahha specjalizzati,
[-ERN huma opportunita sabiex jiltagghu
ma’ esperti tal-istess fehma minn madwar
[-UE/iz-ZEE u b’hekk jghinu sabiex jitnaqgas
l-izolament professjonali li jiffac¢jaw hafna
esperti fil-mard rari. Is-sistema tal-ERN hija
sostnuta mill-innovazzjoni fit-twassil tal-kura

tas-sahha, li tghin fl-izvilupp ta’ mudelli ta’
kura godda u fit-tibdil tal-mod kif jinghataw
it-trattamenti, permezz ta’ soluzzjonijiet u
ghodod tal-e-Sahha u ta’ soluzzjonijiet u
apparati medici rivoluzzjonarji. L-ERN huma
[-inkubaturi ghall-izvilupp tas-servizzi digitali,
u ghall-forniment tal-kura tas-safiha u tal-
telemedicina virtwali.

L-ERN jghinu sabiex jaghtu spinta lill-
ekonomiji ta’ skala u jizguraw uzu aktar
effi¢jenti tar-rizorsi, b’impatt pozittiv fug
is-sostenibbilta tas-sistemi nazzjonali tal-kura
tas-sahha. In-networks huma turija vizibbli ta’
x'tista’ tikseb is-solidarjeta fl-Ewropa.
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ERN dwar il-kundizzjonijiet endokrinali

(Endo-ERN)

Il-kundizzjonijiet endokrinali rari jinkludu attivita ormonali Zejda, ftit wisq jew mhux xierqa,
rezistenza tal-ormoni, tkabbir ta’ tumur fl-organi endokrinali, u mard b’konsegwenzi ghas-
sistema endokrinali. Id-distribuzzjoni epidemjologika hija varjabbli hafna, u tkopri kundizzjonijiet
rari hafna, rari u bi prevalenza baxxa. Il-pazjenti b’'disturb bi prevalenza baxxa jistghu jehtieqgu
kura specjalizzata hafna minn tim multidixxiplinari mmexxi minn endokrinologu.

In-network stabbilixxa tmien gruppi
tematici ewlenin li jkopru l-ispettru shif ta’
kundizzjonijiet kongenitali u akkwiziti. Dawn
huma: disturbi adrenali; disturbi tal-omeostazi
tal-kal¢ju u tal-fosfat; disturbi tal-izvilupp u
tal-maturazzjoni sesswali; disturbi genetici
tal-omeostazi tal-glukozju u tal-insuling;
problemi genetic¢i ta’ tumur endokrinali;
disturbi tal-izvilupp u sindromi genetici tal-
obezita; kundizzjonijiet ipotalamici u pitwitarji;
u disturbi tat-tirojde.

KOORDINATUR TAN-NETWORK

Il-Professur Alberto M. Pereira
le-Centru Mediku tal-Universita ta’
Amsterdam, Amsterdam,
in-Netherlands

L-Endo-ERN ikompli jibni fug il-hidma ta’
diversi networks Ewropej diga ezistenti,
inkluzi dawk stabbiliti permezz tas-Socjeta
Ewropea tal-Endokrinologija (ESE) u s-Socjeta
Ewropea tal-Endokrinologija Pedjatrika (ESPE),
u dawk zviluppati permezz ta’ azzjonijiet
tal-Kooperazzjoni Ewropea fix-Xjenza u
t-Teknologija (COST).

Bil-ghan li jitwettqu trajettorji dijanjostici,
trattament, kwalita tal-kura u ezitu li jista’
jitkejjel ahjar ghall-pazjenti b’kundizzjonijiet
endokrinali rari, [-Endo-ERN jiffacilita
kollaborazzjoni multidixxiplinari u transfruntiera
f’kura kumplessa, ricerka u edukazzjoni, filwagt
li jizgura li jinstemghu l-ilAna tal-pazjenti.




Il-Kummissjoni |
Ewropea

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

ERN dwar l-epilessiji rari u kumplessi

(EpiCARE)

L-epilessija taffettwa mill-anqgas sitt miljun persuna fl-Ewropa. Tradizzjonalment din kienet
tigi ttrattata bhala marda wahda, izda ghalkemmm [-ewwel sinjali klinici fil-forma ta’ attakki

differenti. L-ghaZliet ta’ trattament, l-eziti u [-pronjozi generali jiddependu minn liema etjologiji
geghdin jahdmu, u dijanjozi fil-pront, kull meta jkun possibbli, ghandha rwol importanti.

Meta jigu preskritti kif xieraqg, il-medicini
tradizzjonali kontra l-attakki ta’ puplesija
jghinu kwazi 70 fil-mija ta’ dawk affettwati
sabiex jibqghu hielsa mill-attakki ta’ puplesija
- izda ghall-pazjenti li jpatu minn epilessija
rifrattarja, il-perspettiva klinika hija batuta.
L-epilessiji rari u kumplessi jefitiegu gestjoni
multidixxiplinari mill-bidu nett. Il-perkorsi ta’
kura stabbiliti sew u l-kollaborazzjoni mill-qrib
ma’ networks nazzjonali strutturati sew ghall-
kura tal-epilessija huma essenzjali.

It-timijiet medici ta’ ERN EpiCARE jahdmu
sabiex itejbu u jzidu d-dijanjozijiet tal-kawzi
ta’ epilessiji rari; itejbu l-identifikazzjoni
bikrija tal-pazjenti b’kawzi rari li jistghu
jigu ttrattati; izidu l-access ghal kura
spetjalizzata; ikomplu jizviluppaw u jfasslu
provi klini¢i innovattivi ghal medic¢ina gdida
kontra l-attakki ta’ puplesija permezz tal-
Kollaborazzjoni Ewropea ghall-Provi dwar
[-Epilessija (ECET); iwasslu access shif ghal
evalwazzjoni prekirurgika bikrija u kirurgija
tal-epilessija, u l-uzu taghhom; u jrawmu
ricerka dwar ghodod dijanjostici innovattivi
u trattamenti kawzali.

Diversi drabi kull xahar, in-network jorganizza
sessjonijiet ta’ diskussjoni dwar il-kazijiet tal-
pazjenti bil-partecipazzjoni ta’ esperti tal-UE
fil-genetika, fin-newropsikologija, fil-gestjoni
tal-medicina u fl-evalwazzjoni prekirurgika.
L-ERN EpiCARE nieda bosta attivitajiet ta’
generazzjoni tal-gharfien, inkluzi webinars
edukattivi interattivi u aggornamenti dwar
il-linji gwida tal-prattika klinika. In-network
ma’ ERN ofirajn u inizjattivi fiinanzjati mill-UE
bhall-Programm Kongunt Ewropew dwar
il-Mard Rari (EJP RD), SOLVE-RD; ERICA u
[-gruppi ta’ hidma trazversali dwar id-disturbi
newrologici i jinvolvu b'mod partikolari [-ERN-
RND u [-ERN EURO-NMD.

QO

Mill-bidu nett, in-network ikkollabora mill-
qrib mal-korpi xjentifici relatati kollha bhal-
Lega Internazzjonali Kontra [-Epilessija
(ILAE), is-Socjeta Ewropea tan-Newrologija
Pedjatrika (EPNS) u |-Akkademja Ewropea
tan-Newrologija (EAN). Sabiex tizdied
is-sensibilizzazzjoni dwar |-ahjar prattiki u
|-perkorsi tal-kura, [-ERN EpiCARE jahdem
ma’ persuni li jiddefendu l-pazjenti minn
Gruppi Ewropej ta’ Appogg ghall-Pazjenti
(ePAGs) sabiex jipproduci, perezempiju, fuljetti
ta’ taghrif dwar l-epilessiji rari, u provi klinici
ffokati fuq il-pazjent.

KOORDINATUR TAN-NETWORK

Il-Professur Alexis Arzimanoglou
Hospital Infantil Sant Joan de Déu
Barcelona, Spanja
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Kif jigu approvati I-ERN

L-Istati Membri tal-UE ghandhom ir-rwol ewlieni fid-dezinjazzjoni u fl-izvilupp tan-Networks
Ewropej ta’ Referenza. Sabiex jinkiseb l-istatus tal-ERN, il-membri tan-network iwiegbu ghal
sejha mill-Kummissjoni Ewropea, u wara Korp ta’ Valutazzjoni Indipendenti (IAB) jivvaluta
[-applikazzjoni taghhom u jfassal rapport. Il-Bord tal-Istati Membri (BoMS) imbaghad jiddeciedi
jekk japprovax [-applikazzjoni tal-ERN.

[1-BoMS jinkludi persuni nominati mill-Istati
Membri kollha tal-UE flimkien man-Norvegja
u jaqdi rwol attiv fl-izvilupp tal-istrategija
tal-ERN. Dan ikompli jimmonitorja l-membri
tal-ERN, jivvaluta l-applikanti li jixtiequ
jinghagdu man-networks ezistenti, u japprova
kwalunkwe network futur. B'rizultat tas-sejha
ghall-applikazzjonijiet tal-2019, aktar minn
600 fornitur tal-kura tas-sahha addizzjonali
minn 20 Stat Membru tal-UE u min-Norvegja
gew ammessi bhala membri tal-ERN fl-2022.

Gew adottati 18-il indikatur mill-BoMS li jigu
sottomessi mill-ERN fug bazi regolari. Dawn
jipprovdu monitoragg kontinwu solidu sabiex
jitkejjel it-titjib fil-kwalita u fl-eziti filwaqt li
jigu enfasizzati s-successi u l-lakuni potenzjali.

Il-pajjizi li ma ghandhomx rapprezentanza
f’ERN approvat jistghu jipparte¢ipaw permezz
ta’ fornituri tal-kura tas-sahha mahtura mill-
Istat Membru taghhom jew bhala c¢entri
nazzjonali “assocjati” jew “kollaborattivi”.
Dawn is-shab affiljati ghandhom access ghal
linji gwida ta’ prassi tajba ghad-dijanjozi,
ghall-kura u ghat-trattament, u huma involuti
fattivitajiet ta’ ricerka.

L-ERN iridu jissodisfaw
Certi kriterji ewlenin:

> |ffokati fuq il-pazjent u mmexxija
fil-livell kliniku

> Minimu ta= 10 membri
fmill-angas tmien pajjizi
> Valutazzjoni b'sahhitha u

indipendenti

> Jissodisfaw il-kriterji tan-Network
u tal-Membri

> Approvazzjoni mill-awtoritajiet
nazzjonali.
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Ewropea

ERN dwar il-mard tal-kliewi

(ERKNet)

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

Il-mard rari u kumpless tal-kliewi jinkludi firxa wiesgha ta’ disturbi kongenitali, li jintirtu u

li jizviluppaw tul il-hajja. Huwa stmat li mill-angas Zzewg miljun Ewropej huma affettwati
minn mard tal-kliewi rari, bil-glomerulopatiji u b’malformazzjonijiet tal-kliewi kongenitali

li jammontaw ghal madwar miljun kaz kull wiehed. Barra minn hekk, it-tubulopatiji li jintirtu,
il-mard tubulointerstizjali u [-mikroangjopatiji trombotici jirrapprezentaw ghadd ta’ disturbi
rari u rari hafna ta’ rilevanza klinika kbira.

L-ghodod dijanjostici tal-oghla livell ta’ zvilupp
tekniku jistghu jipprovdu informazzjoni siewja
dwar il-pronjozi tal-mard u l-opzjonijiet
terapewtici. Madankollu, [-access ghall-
ittestjar ma huwiex universali. Minhabba
dijanjozi mdewma u trattament inadegwat,
hafna mard tal-kliewi rari gieghed jaghmel
progress bla bzonn ghal insuffi¢jenza tal-
kliewi.

L-ERKNet ghandu [-ghan li jtejjeb il-gestjoni
ta’ pazjenti b'mard tal-kliewi rari, specjalment
kazijiet godda u kumplessi, permezz ta’
servizzi ta’ konsultazzjoni online. Il-gruppi
ta’ hidma esperti tan-network jistabbilixxu
algoritmi dijanjostici bbazati fug il-kunsens
ghal pazjenti b’'mard tal-kliewi rari suspettat,
inkluzi kriterji standard ghall-ittestjar genetiku
f’kazijiet ta’ mard tal-kliewi ereditarju
suspettat. Barra minn hekk, il-gruppi ta’
hidma jiddefinixxu moghdijiet klinici ghall-
gestjoni terapewtika wara riezami bir-reqga
tat-trattamenti disponibbli.

Peress li s-sensibilizzazzjoni u |-gharfien fost
il-professjonisti fil-kura tas-sahfha huma
essenzjali ghall-identifikazzjoni u ghat-
trattament ta’ mard tal-kliewi rari, [-ERKNet
introduca kurrikulu postgradwatorju ta’ tliet
snin ibbazat fuq it-tafrig kliniku, il-webinars u
[-e-Apprendiment, li jipprovdi edukazzjoni tal-
oghla livell ta’ zvilupp tekniku dwar l-ispettru
kollu ta” mard tal-kliewi rari. Dawk li jtemmu
l-kors b’success se jigu rikonoxxuti bhala
“Specjalisti Ewropej tal-Mard tal-Kliewi Rari”.

L-ERKNet stabbilixxa [-ERKReg, ir-Registru
Ewropew tal-Mard tal-Kliewi Rari. Dan
ir-registru online jipprovdi informazzjoni
demografika u jiffacilita r-ricerka klinika
kollaborattiva billi jidentifika gruppi ta’ pazjenti
b’'mard tal-kliewi rari madwar |-Ewropa. Barra
minn hekk, ir-registru jipprovdi statistika
dwar il-prestazzjoni klinika u valutazzjoni
komparattiva madwar ic-centri specjalizzati,
filwaqgt li jappogga kura armonizzata u
ottimizzata ghal disturbi tal-kliewi rari
fl-isptarijiet u fil-klinici kollha tal-ERKNet.

KOORDINATUR TAN-NETWORK

Il-Professur Franz Schaefer

Universitdtsklinikum Heidelberg,
il-Germanja

15



16

Il-Kummissjoni |
Ewropea

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

ERN dwar il-mard newrologiku rari

(ERN-RND)

L-ERN-RND johlog u jikkondividi [-gharfien u jikkoordina [-kura ghall-pazjenti affettwati
minn mard newrologiku rari li jinvolvi [-aktar kundizzjonijiet patologici tas-sistema nervuza
centrali komuni. Dan ikopri [-atassiji cerebellari u [-paraplegiji spastici ereditarji; il-marda ta’
Huntington u korej ohrajn; id-dimenzja frontotemporali; id-distonja, id-disturbi parossimali
(mhux epilettici) u newrodegenerazzjoni b'akkumulazzjoni ta’ hadid fil-mohh;
il-lewkoencefalopatiji; u s-sindromi atipici tal-marda tal-Parkinson.

In-network jghaqgad ic-centri ta’ esperti u
s-shab affiljati f'24 pajjiz Ewropew, kif ukoll
ir-rapprezentanti tal-pazjenti. Dan jiffoka
fuq servizzi tal-kura tas-sahha specjalizzati
hafna bhad-dijanjostika tas-sekwenzjar tal-
generazzjoni li jmiss, l-istimulazzjoni profonda
tal-mohh u t-terapiji avvanzati, u jiggenera u
jiddissemina kemm gharfien generali kif ukoll
specifiku ghall-grupp tal-mard.

L-ERN-RND jizviluppa linji gwida
klini¢i dwar l-ahjar prassi ghal xi RND,
rakkomandazzjonijiet dwar l-ahjar prattika
ghan-newrariabilitazzjoni u t-tranzizzjoni, kif
ukoll standards ta’ kura bhall-kompozizzjoni
ta’ timijiet multidixxiplinari. Gruppi ta’ esperti

KOORDINATUR TAN-NETWORK

Dr. Holm Graessner

L-Isptar Universitarju Tiibingen,
il-Germanja

dwar il-mard jizviluppaw u jagblu dwar
perkorsi ta’ kura inkluz dijagrammi sekwenzjali
dijanjosti¢i u algoritmi terapewtici, kif ukoll
skali tal-mard sabiex jigu vvalutati aspetti
differenti tal-mard newrologiku rari.

Il-pazjenti b'dijanjozi mhux cara jigu diskussi
permezz tas-CPMS. L-ERN-RND huwa wiefied
minn erba’ networks li jippartecipaw fil-progett
Solve-RD - Insolvu Mard Rari Mhux Solvut, u
l-programm ta’ tahrig u edukazzjoni tieghu
jsostni kurrikulu tal-RND ghall-professjonisti
fil-kura tas-sahha. In-network jiffacilita
[-prontezza tal-provi u [-kwalita tal-kura
permezz ta’ registru tal-ERN-RND, inkluz data
dwar il-pazjenti kollha li jigu invistati fic-centri

tal-ERN-RND u jipprovdi harsa generali unika
lejn il-koorti ezistenti bbazati fuq il-genotip.

L-ERN-RND jikkoopera mal-Akkademja
Ewropea tan-Newrologija (EAN); is-Socjeta
Ewropea tan-Newrologija Pedjatrika (EPNS);
it-tagsima Ewropea tas-Socjeta Internazzjonali
ghall-Parkinson u Disturbi fil-Moviment (MDS);
il-Federazzjoni Ewropea tal-Assocjazzjonijiet
Newrologici (EFNA); u -Akkademja Ewropea
tad-Dizabilita fit-Tfal (EACD). Biz-zewg
“ERN newrologici” [-ofirajn - I-EURO-NMD
u |-EpiCARE - [-ERN-RND stabbilixxa disa’
gruppi ta’ hidma.
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Il-Kummissjoni
Ewropea

ERN dwar |-anomaliji
li jintirtu u kongenitali
(digestivi u gastrointestinali) (ERNICA)

L-ERNICA jkopri zewg gruppi dijanjostici: il-malformazzjonijiet tas-sistema digestiva u
[-malformazzjonijiet tad-dijaframma u tal-hajt addominali. Il-malformazzjonijiet tal-fluss ta’
hidma tas-sistema digestiva jinkludu erba’ gruppi ta’ hidma dwar il-mard esofagali, il-mard
intestinali, [-insufficienza intestinali u [-mard gastroenterologiku. Il-malformazzjonijiet tal-fluss
ta’ hidma tad-dijaframma u tal-hajt addominali huma maghmula minn zewg gruppi ta’ hidma:
il-malformazzjonijiet tad-dijaframma, u difetti fil-hajt addominali.

[l-gruppi ta’ hidma huma mmexxija b’mod
kongunt mill-professjonisti fil-kura tas-
sahha u mir-rapprezentanti tal-pazjenti
tal-ERNICA. Disa’ ogsma ta’ hidma huma
applikabbli ghall-gruppi dijanjostici kollha -
il-gestjoni, id-disseminazzjoni, l-evalwazzjoni,
[-istandards tal-kura, it-tahriq, ir-ricerka, l-e-
Sahha, il-medicina tal-fetu; u n-networking.

L-ERNICA ghandu l-ghan li jigbor gharfien
espert, gharfien u rizorsi specifici ghall-mard
minn madwar |-UE/iz-ZEE, sabiex jintlahqu
l-ghanijiet tas-sahha li kieku ma jkunux jistghu
jintlahqu f’pajjiz wiehed. Dawn |-ghanijiet tas-
sahha jinkludu l-izvilupp ta’ hiliet klinici; zieda
fl-access tal-pazjenti ghal kura esperta ta’
kwalita gholja; u aktar informazzjoni specifika
ghad-dijanjozi disponibbli ghall-professjonisti
fil-kura tas-sahha, ghall-pazjenti u ghall-
familji u ghall-indokraturi taghhom.

B'dan il-mod, [-ERNICA jfittex ukoll li jnaggas
l-inugwaljanzi tas-sahfia madwar [-Ewropa
billi jistandardizza l-prattiki u jaghmel
il-kura ta’ kwalita gholja, l-informazzjoni u
r-rizorsi accessibbli ghall-fornituri tal-kura
tas-sahha, ghall-pazjenti, u ghall-familji u
ghall-indokraturi taghhom madwar -Ewropa.

KOORDINATUR TAN-NETWORK

Il-Professur Dr René Wijnen

’

Ie-Centru Mediku tal-Universita ta
Erasmus, Rotterdam,
in-Netherlands
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Integrazzjoni, koordinazzjoni u kollaborazzjoni:

Stati Membri u [-ERN

Fl-2022 kien hemm 620 fornitur gdid tal-kura tas-sahha (HCPs) li nghagdu mal-ERN, u dan
wassal sabiex is-shubija totali tammonta ghal aktar minn 1 400. Din hija ahbar tajba ghall-
pazjenti li issa ghandhom access akbar minn gatt qabel ghal servizzi ta’ kura tas-sahha
specjalizzati hafna, u ghat-tobba li jibbenefikaw minn kollaborazzjoni ma’ esperti ohrajn

madwar [-UE u fin-Norvegja.

Madankollu, [-espansjoni ggib ukoll sfidi
fl-ogsma tal-koordinazzjoni u tas-shubija - u
huwa ghalhekk li [-Bord tal-Istati Membri (BoMS)
jaqdi rwol krugjali. Il-Bord iggwida I-ERN mill-
bidu sal-eta adulta - kien responsabbli sabiex
japprovahom meta gew stabbiliti ghall-ewwel
darba fl-2017 u se japprova kwalunkwe ERN
addizzjonali futur. L-integrazzjoni tal-hidma tal-
ERN fis-sistemi tas-sahfa nazzjonali, u l-izgurar
li I-prijoritajiet taghhom ikunu allinjati, hija wkoll
prijorita.

“Is-sitwazzjoni nbidlet b’'mod sinifikanti,” jghid
il-Vici President tal-BOMS, il-Professur Till
Voigtlander. “L-ERN immaturaw u issa huma
kompletament operazzjonali. Il-grupp tal-
Koordinaturi tal-ERN gieghed jahdem b’mod
attiv u efficienti hafna, u wera [-merti tieghu
bhala sieheb ta’ kollaborazzjoni importanti
ghall-Bord”

“ll-koordinaturi tal-ERN u t-timijiet taghhom
geghdin jindirizzaw b’'mod attiv kwistjonijiet
bhall-ahjar u l[-aktar modi ekonomici ta’
monitoragg tal-prestazzjoni, [-izvilupp
u l-organizzazzjoni tar-registri tal-ERN,
il-kondivizjoni u d-disseminazzjoni tal-gharfien,
tat-tahrig, u l-konformita ma’ standards etici
u legali gholjin,” izid il-Professur Voigtlander.
“Dawn kienu strumentali wkoll fl-izvilupp tas-
Sistema ta’ Gestjoni Klinika tal-Pazjenti, li

hija krucjali sabiex jigu appoggati dijanjozi,
trattament u kura aktar rapidi u ahjar ghal
persuni li jghixu b’'mard rari.”

II-Bord huwa inkarigat ukoll mill-approvazzjoni
ta’ HCPs godda, u l-ahhar zidiet jirrizultaw
minn vjagg rigoruz li beda b’sejha ghall-
applikazzjonijiet fl-2019. Il-process ikkomplika
rufu aktar minhabba Brexit u t-telf sussegwenti
ta’ gharfien espert minn HCPs ibbazati fir-Renju
Unit. BI-HCPs il-godda li nghaqdu, l-attenzjoni
issa tiffoka fugq il-valutazzjoni u t-titjib tal-
kwalita tal-kura pprovduta mill-ERN u [-HCPs.

Element essenzjali fis-sistema ta’ titjib
kontinwu tal-kwalita tal-ERN huwa [FAMEQUIS
- is-Sistema ta’ Valutazzjoni, Monitoragg,
Evalwazzjoni u Titjib tal-Kwalita. Korp
indipendenti ta’ evalwazzjoni u ta’ valutazzjoni
se jevalwa I-ERN sabiex jidentifika l-punti
b’safhhithom u n-nuqgqasijiet, filwaqt li jizqura
li I-fehmiet ta’ dawk kollha involuti jinstemghu,
inkluzi l-pazjenti u l-familji taghhom. I-BoMS se
jaqdi rwol krugjali f'dan il-vjagg peress li se jkun
ix-xoghol tieghu li jagbel dwar pjanijiet ta’ titjib
ghall-ERN u [-HCP, jekk u meta jkunu mehtiega.

Mill-2022, |-Azzjoni Kongunta dwar
l-integrazzjoni tal-ERN se tefitieq kollaborazzjoni
sahansitra akbar bejn l-Istati Membri, li se
jistabbilixxu l-elementi kostitwenti tal-futur

tal-ERN, integrati bis-shif fis-sistemi tas-sahha
nazzjonali u armonizzati perfettament mas-shab
Ewropej. Il-Kummissjoni se tikkoordina -process
mal-grupp tal-Koordinaturi tal-ERN li jaqdi rwol
essenzjali fl-implimentazzjoni. L-integrazzjoni,
il-koordinazzjoni u l-kollaborazzjoni se jizguraw
is-success tal-ERN matul il-fazi li jmiss tal-
vjagg taghhom.

“Issa ghandna aktar partijiet ikkoncernati minn
qatt gabel involuti fil-progett tal-ERN, inkluzi
manigers tal-isptarijiet u gruppi ta’ promozzjoni
tal-pazjenti” jghid il-Professur Voigtlcnder. “Din
hija ahbar tajba, u ghandna nkunu kuntenti
hafna biha. Madankollu, [-Istati Membri ma
Jjistghux ilahhqu ma’ dan [-ammont ta’ xoghol
wahedhom. Wasal iz-zmien li nintensifikaw
il-kollaborazzjoni taghna, minhabba li huwa
biss meta nahdmu flimkien li se nisfruttaw
bl-ahjar mod il-progett tal-ERN - riskju li diga
huwa [-ghira tal-bgija tad-dinja.”

Professur
Till Voigtlénder
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ERN dwar il-mard respiratorju

(ERN LUNG)

Mard tal-pulmun rari u kumpless jehtieg kura multidixxiplinari u appogg psikosocjali.
Il-kumplessita tieghu tista’ tkun minhabba [-mekkanizmu genetiku sottostanti tal-marda
jew il-bidliet sekondarji u [-hsara kkawzata lil sistemi ta’ organi ohrajn. Id-dijanjozi bikrija
u l-access ghal kura specjalizzata jtejbu [-ezZiti ghal hafna minn dawn il-kundizzjonijiet.

L-ERN LUNG jindirizza [-mard rari u kumpless
kollu tas-sistema respiratorja, inkluz il-mard
pulmonari interstizjali (ILD); il-fibrozi ¢istika
(CF); il-bronkjektazi mhux CF (nCF-BE);
[-ipertensjoni pulmonari (PH); id-diskinezija
ciljari primarja (PCD); id-defi¢jenza tal-alfal-
antitripsina AATD); il-mesoteljoma (MSTO); u
d-disfunzjoni kronika tal-allograft tal-pulmun
(CLAD).

In-network ifittex li jtejjeb [-gharfien espert
madwar [-Ewropa sabiex javvanza l-istandards
tal-kura, il-kwalita tal-hajja u l-pronjozi
ghall-ispettru kollu ta’ mard pulmonari rari.
[l-membri tal-ERN LUNG jizviluppaw u jxerrdu
linji gwida, jippromwovu approcci komuni
ta’ trattament, itejbu l-access transfruntier
ghad-dijanjozi u ghat-trattament, jibdew
U jappoggaw ir-registri, u jigbru koorti kbar
bizzejjed ghall-istudji klinici, l-izvilupp tal-
medicini u l-istudji tal-istorja naturali.

L-ERN-LUNG jipprovdi lill-pazjenti b'access
ghal timijiet interdixxiplinari, u jipprovdi
t-tieni opinjoni online dwar il-kazijiet
kumplessi minghajr ma jehtieg li I-pazjenti
jivvjaggaw. Dan jinkiseb permezz ta’ sistema
ta’ konsulenza esperta online, permezz ta’
panel ta’ diskussjonijiet tal-kazijiet online, u
— jekk ikun mehtieqg — permezz ta’ riferiment
transfruntier.

KOORDINATUR TAN-NETWORK

Il-Professur Thomas O.F. Wagner

Universitdtsklinikum Frankfurt,
il-Germanja
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Il-Kummissjoni
Ewropea

ERN dwar il-mard tal-gilda
(ERN Skin)

Hafna kundizzjonijiet tal-gilda ghandhom impatt serju fuq il-pazjenti u jistghu jkunu assocjati
ma’ riskju ta’ kancer. Id-dijanjozi ta’ mard tal-gilda rari u kumpless tikkonsisti f'valutazzjoni
shiha tal-gilda u tal-membrana mukuza, kif ukoll f’sisterni ohrajn, minbarra bijopsiji tal-gilda.
Id-dermatologi b’esperjenza biss jistghu jiddifferenzjaw bejn dawn il-kundizzjonijiet kumplessi,
u n-nuqgqas ta’ dijanjozi esperta huwa ostaklu ghat-trattament. Dan jista’ jkun ta’ piz ﬁZIkLI u
psikologiku profond ghall-pazjenti.

L-ERN Skin ilagga’ esperti ewlenin fil-gasam
tal-mard tal-gilda rari tat-tfal u tal-adulti
sabiex jikkondividu l-gharfien, jaggormaw u
jizviluppaw linji gwida tal-ahjar prattika, itejbu
t-tahrig professjonali u l-edukazzjoni tal-
pazjenti, u jistabbilixxu programmi ta’ ricerka.

Dan ghandu l-ghan li jtejjeb l-organizzazzjoni
tal-kura tas-sahha bil-gbir flimkien tar-
rizorsi, inkluz pjattaforma b'diskussjonijiet
kollaborattivi esperti dwar kazijiet difficli. Ghal
kull marda koperta, it-timijiet multidixxiplinari
ewlenin jinkludu mill-angas dermatologu,
infermier, psikologu, geneticista, djetista u
patologu, flimkien ma’ specjalisti ofrajn kif
mehtieg.

L-ERN Skin jizviluppa wkoll registri tal-mard
tal-gilda rari, li jippermettu l-partecipazzjoni fi
programmi ta’ ricerka u fi provi klinic¢i b’pazjenti

Kkaratterizzati sew, kif ukoll l-istimulazzjoni KOORDINATUR TAN-NETWORK
tar-ricerka terapewtika b’koorti kbar bizzejjed

ta’ pazjenti. Barra minn hekk, se jsir studju Il-Professur Christine Bodemer
socjoekonomiku komprensiv dwar il-piz Assistance Publique-Hépitaux

individwali tal-mard.

de Faris, Hépital Necker-Enfants
Malades, Franza
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(tumuri solidi) (ERN EURACAN)

Is-Sorveljanza tal-Kancers Rari fl-Ewropa (RARECARE) tiddefinixxi [-kancers rari bhala disturbi
malinni b’incidenza ta’ angas minn sitta ghal kull 100 000 fis-sena. Dawn jammontaw ghal
madwar 20 sa 25 fil-mija tad-dijanjozijiet il-godda kollha tal-kancer u 30 fil-mija tal-imwiet

mill-kancer.

L-esperti jagblu li -pazjenti b’kancers
rari ghandhom, mid-dijanjozi inizjali, jigu
rriferuti ghal centri ta’ referenza certifikati.
Dan jippermettilhom jibbenefikaw mill-aktar
gharfien espert aggomat u multidixxiplinari
- minn terapiji effettivi sa linji gwida ta’
trattament ibbazati fuq l-evidenza - u
jizgura kura xierga ghall-pazjenti kollha,
irrispettivament mill-punt inizjali ta’ access.

L-EURACAN ikopri aktar minn 300 tip ta’
kancer solidu rari fl-adulti, u jighorhom
f’ghaxar ogsma li jikkorrispondu ghall-
klassifikazzjoni RARECARE u ICD10. In-network
jikkollabora mill-grib mar-rapprezentanti tal-
pazjenti mill-Gruppi Ewropej ta’ Appogg ghall-
Pazjenti (ePAGs) sabiex jipprovdi informazzjoni
u perspettivi dwar il-Atigijiet u l-aspettattivi
tal-pazjenti.

Sa mill-bidu tieghu, I-EURACAN lahag 26 pajjiz
tal-UE u taz-ZEE, bil-ghan li tigi standardizzata
[-gestjoni tal-pazjenti u jittejbu r-rati ta’
sopravivenza billi jigu ggenerati u kondivizi
ghodod tal-ahjar prattika, u billi jigu aggornati
regolarment il-linji gwida tal-prassi klinika
dijanjostici u terapewtici f’kollaborazzjoni
ma’ diversi socjetajiet xjentifici. In-network

zviluppa ghodod ta’ komunikazzjoni fil-
lingwi kollha ghall-pazjenti u ghat-tobba,
filwaqt li l-progett STARTER (Bidu ta’ Registru
Ewropew tat-Tumuri Rari fl-Adulti) gieghed
johlog ghodda krugjali ghall-futur - il-mudell
tar-registru federali tal-EURACAN.

L-EURACAN jibni fug in-networks ezistenti
u l-provi klinici ta’ success permezz tal-
Organizzazzjoni Ewropea ghar-Ricerka u
t-Trattament tal-Kancer (EORTC), is-Soc¢jeta
Ewropea ghat-Tumuri Newroendokrinali
(ENETS), in-Network tal-Kancer tat-Tessut
Konnettiv (Conticanet) u diversi programmi
precedenti ta’ ricerka tal-UE, inkluzi l-progetti
SPECTA/Arcagen u TRacKING mibdija mill-
EURACAN.

Il-Professur Dr. Jean-Yves Blay
Centre Léon Bérard, Lyon, Franza
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Ewropa:
centru globali ta’ ec¢cellenza

In-Networks Ewropej ta’ Referenza bdew joperaw f'Marzu tal-2017, bil-ghan primarju li
jtejbu Rajjet in-nies fl-Ewropa li geghdin jghixu b’mard rari u kumpless.

Madankollu, I-ERN ghandhom impatt globali
ferm lil hinn mill-Ewropa. Dawn itejbu l-ahjar
prattika globali fejn tkun diga tezisti u
jsawruha fejn din ma tezistix. In-networks
geghdin jghinu sabiex jaghmlu lill-Ewropa
Centru ta’ attivita ghal kundizzjonijiet rari
u kumplessi billi jimplimentaw linji gwida
dijanjostic¢i jew ta’ trattament tal-ahjar
prattika fejn jezistu u jizviluppawhom fejn
ma jezistux.

Billi jghaqadu l-esperti u l-popolazzjonijiet
tal-pazjenti, [-ERN jiffacilitaw ukoll l-istudji
klinici u jittestjaw l-interventi terapewtici, u
jpogguhom fug quddiem nett tal-innovazzjoni
f’bosta ogsma tal-mard rari.

[l-mudell tal-ERN huwa ezempju ghall-ofirajn,
li jizviluppa ghodod tal-e-Sahha tal-oghla
livell ta’ zvilupp sabiex jghinu l-kollaborazzjoni
transfruntiera fl-Ewropa, bil-potenzjal li
titrawwem il-kollaborazzjoni internazzjonali
u jittejjeb l-access ghall-kura tas-sahha.




Il-Kummissjoni
Ewropea
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ERN dwar il-Mard ematologiku
(ERN-EuroBloodNet)

Il-mard ematologiku jinvolvi anormalitajiet tac-celloli tad-demm u tal-mudullun, tal-organi
tal-limfojde u tal-fatturi tal-koagulazzjoni, u kwazi kollha huma rari. Dawn jistghu jergghu
jingasmu f’sitt kategoriji: id-difetti rari fic-celloli homor tad-demm; il-falliment tal-mudullun;
id-disturbi rari tal-koagulazzjoni; [-emokromatozi u disturbi genetici rari ohrajn tas-sintezi
tal-hadid; it-tumuri malinni tal-mijelojde; u t-tumuri malinni tal-limfojde.

Id-dijanjozi ta” mard ematologiku rari (RHDs)
tehtieg gharfien espert kliniku konsiderevoli
u access ghal firxa wiesgha ta’ servizzi tal-
laboratorju u teknologiji tal-immagni. Dawn
it-testijiet jippermettu klassifikazzjoni preciza
tal-mard skont il-kriterji tad-WHO permezz
ta’ sistemi ta’ punteqq internazzjonali u, fejn
possibbli, bijomarkaturi.

Minhabba dawn ir-rekwiziti u I-fatt li xi
RHDs huma rari hiafna, id-dijanjozi spiss tigi
injorata jew ittardjata, specjalment f’pazjenti
anzjani. lt-trattament spiss ikun difficli
wkoll minhabba l-infrastrutturi u t-timijiet
specjalizzati mehtiega u d-diffikulta sabiex
wiehed jaccessa trattamenti specifici bhat-
trapjant allogeniku tac-celloli staminali jew
il-fatturi ta’ koagulazzjoni. F’xi pajjizi hemm
stabbiliti programmi ta’ prevenzjoni ghal certi
kundizzjonijiet, izda hemm htiega urgenti ta’
armonizzazzjoni fil-gasam tal-iskrinjar.

Fl-ewwel hames snin tieghu, [-ERN-
EuroBloodNet, f’kollaborazzjoni mill-grib
mal-Assocjazzjoni Ewropea tal-Ematologija
(EHA), wettaq b’success bosta azzjonijiet
trazversali u specifici ghall-mard tal-RHD
immirati lejn it-titjib tal-ac¢ess ghall-kura tas-
sahha ghall-pazjenti bl-RHD; il-promozzjoni
ta’ linji gwida u tal-ahjar prattika; it-titjib tat-
tahrig u tal-kondivizjoni tal-gharfien; l-ghoti ta’
pariri klinici fejn [-gharfien espert nazzjonali
huwa skars; u z-zieda fl-ghadd ta’ provi
klini¢i fil-gasam. L-involviment tal-ePAGs u
tal-assocjazzjonijiet tal-pazjenti mill-bidu
nett jikkontribwixxi ghall-ghoti tas-setgha lill-
pazjenti, l-edukazzjoni terapewtika u t-tahrig
tal-appogg, f’konformita mal-approce iffokat
fuq il-pazjenti tal-ERN-EuroBloodNet.

KOORDINATURI KONGUNTI

Il-Professur Pierre Fenaux
Assistance Publique-Hdpitaux de Paris,
Hépital Saint-Louis, Parigi, Franza

(Il-President tac-Centru Onkologiku)

Il-Professur Béatrice Gulbis
Hépital ERASME-CUB, LHUB-ULB,
Brussell, il-Belgju (Il-President tac-
Centru Non-Onkologiku)
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ERN dwar il-mard u |-kundizzjon

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

ljiet

urorettogenitali (ERN eUROGEN)

Il-kundizzjonijiet urorettogenitali rari u kumplessi jistghu jehtiegu korrezzjoni kirurgika,
spiss matul il-perjodu neonatali jew fit-tfulija. L-inkontinenza tal-awrina u fekali hija piz
kbir fug pazjenti pedjatrici, adolexxenti u adulti. L-individwi affettwati jehtiequ kura tul il-
hajja pprovduta minn timijiet multidixxiplinari ta’ esperti li jippjanaw u jwettqu kirurgija u
Jjipprovdu kura wara l-operazzjoni b'appogg addizzjonali mit-timijiet tal-fizjoterapija u tal-

psikologija meta jkun mehtieg.

L-ERN eUROGEN jipprovdi linji gwida tal-ahjar
prattika evalwati b’'mod indipendenti u jtejjeb
il-kondivizjoni tal-eziti. Ghall-ewwel darba,
ghandu l-ghan li joffri l-kapacita ghat-traccar
tal-eziti fit-tul ghall-pazjenti fug perjodu ta’
15 sa 20 sena permezz tar-Registru tal-ERN
eUROGEN.

In-network jigbor data u materjali fejn ikunu
nieqsa; jizviluppa linji gwida klinic¢i godda;
jibni evidenza tal-ahjar prattika; jidentifika
varjazzjonijiet fil-prassi klinika attwali; jizvi-
luppa programmi ta’ edukazzjoni u tahrig;
jistabbilixxi l-agenda ta’ ricerka f’kollabo-
razzjoni mar-rapprezentanti tal-pazjenti; u
jikkondividi l-gharfien permezz tal-parteci-
pazzjoni f’konsultazzjonijiet virtwali dwar
is-CMS u permezz ta’ timijiet multidixxiplinari.
Specjalisti godda ghall-mard urorettogeni-
tali rari u kumpless jibbenefikaw minn tafrig
specifiku u zjarat ta’ skambju kliniku offruti
mill-progamm ta’ skambju tal-ERN eUROGEN.

Fl-ahhar mill-afhar, in-network ifittex li
javvanza l-innovazzjoni fil-medi¢ina u jtejjeb
id-dijanjostika u t-trattament ghall-pazjenti
b’mard urorettogenitali rari u kumpless per-
mezz tal-istrategija “Nikkondividu. Nindokraw.
Nikkuraw”.

KOORDINATUR TAN-NETWORK

Wout Feitz

le-Centru Mediku tal-Universita ta
Radboud, [-Isptar Amalia tat-Tfal,
Nijmegen, in-Netherlands
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Koll;borazzjoni fl-azzjoni

Il-pjattaformi online, it-telemedic¢ina u
|-ghodod tal-e-sahha jagdu rwol siewi
fl-iffacilitar tal-kollaborazzjoni. L-ERN huma
konnessi permezz ta’ pjattaforma tal-IT
dedikata, is-Sistema ta’ Gestjoni Klinika tal-
Pazjenti (CPMS), applikazzjoni ta’ software
klinika bbazata fuqg il-web li tippermetti
lill-fornituri tal-kura tas-saffha mill-UE
kollha jahdmu flimkien virtwalment sabiex
jiddifferenzjaw u jittrattaw pazjenti b’'mard
rari, bi prevalenza baxxa u kumpless.

Il-koordinaturi tan-network jistghu
jlaggghu panels konsultattivi “virtwali” ta’
tobba specjalisti permezz ta’ ghodod tat-
telemedicina sabiex jiriezaminaw kundizzjoni

Shab A

L-ERN ghandhom |-ghan li jipprovdu valur
mizjud genwin lill-Istati Membri kollha tal-UE.
Il-legizlazzjoni rilevanti tippermetti lill-pajjizi
minghajr rapprezentanza f’ERN approvat
jippartecipaw permezz tal-fornituri tal-kura
tas-sahha li jinhatru mill-Istat Membru
taghhom bhala ¢entri nazzjonali “assocjati”
u/jew “kollaborattivi”.

ta’ pazjent ghal dijanjozi jew trattament.
Dan jippermetti lill-professjonisti tas-
sahha, li gabel kienu jittrattaw kazijiet rari u
kumplessi wahedhom, jikkonsultaw lill-pari
u jfittxu t-tieni opinjoni minghand kollega.
Karatteristika centrali ta’ dawn l-ghodod hija
[-interoperabbilta.

Bis-sahiha tal-avvanzi fil-vidjokonferenzi,
il-geografija fizika ma ghadhiex ostaklu ghax-
xoghol f’timijiet remoti. In-networks juzaw
ukoll sistemi dedikati sabiex jikkondividu
kampjuni tat-tessuti jew immagnijiet
b’rizoluzzjoni gholja ta’ kundizzjonijiet
kumplessi, li jistghu jintuzaw ukoll sabiex
jinbena arkivju ta’ kazijiet ghal aktar studju.

jati

L-Istati Membri jistghu jkunu jixtiequ wkoll
jahtru centru ta’ koordinazzjoni nazzjonali
sabiex izomm kuntatt mal-ERN kollha.
II-Bord tal-ERN tal-Istati Membri jistabbilixxi
[-gafas komuni ghall-hatra u l-integrazzjoni
ta’ dawk it-tipi ta’ centri fi-ERN. Madankollu,
huwa essenzjali li [-hatra tas-Shab Affiljati
mill-Istati Membri ssir permezz ta’ proceduri
miftuha, trasparenti u robusti, u I-ERN kollha
jrid ikollhom stabbiliti objettiv ta’ politika ¢ar
ghall-involviment attiv u l-partecipazzjoni
tas-Shab Affiljati.

Is-CPMS hija koperta mil-legizlazzjoni Ewropea
u nazzjonali dwar il-protezzjoni tad-data u
d-drittijiet tal-privatezza tal-pazjenti (GDPR).

Perezempju, ladarba d-data dwar il-patologija
jew ir-radjologija tigi kondiviza b’mod sigur,
il-membri tan-network jistghu jidhlu fil-
kont, jaraw l-immagnijiet u jikkummentaw
f'ambjent maghlug. It-tabib li jaghti
t-trattament jibga’ responsabbli ghall-pazjent
tieghu izda jista’ jisfrutta [-ERN bhala rizorsa
siewja u ta’ appogg.
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Il-Kummissjoni
Ewropea

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

ERN dwar il-mard newromuskolari
(ERN EURO-NMD)

Il-mard newromuskolari (NMDs) jsehh mit-tfulija bikrija sa aktar tard fl-eta adulta u huwa
kkaratterizzat minn dghufija u ghejja fil-muskoli. Dawn jistghu jkunu assocjati wkoll ma’
sintomi ohrajn li jinkludu [-ghejja, [-ugigh, it-tnemnim, [-ghama, diffikultajiet sabiex wiehed
jibla’, diffikultajiet fit-tehid tan-nifs u [-mard tal-qalb. Il-bicca [-kbira tal-NMDs huma

progressivi u debilitanti, b’tul ta’ hajja u kwalita tal-hajja mnaggsa.

Hemm lakuni u disparitajiet sinifikanti
fl-access ghad-dijanjostika u ghat-trattament
madwar |-Ewropa. Sfidi ewlenin fit-titjib
tal-eziti jinkludu d-dewmien fir-riferiment
mill-kura primarja ghal ¢entru specjalizzat
u l-gestjoni tat-tranzizzjoni minn servizzi
pedjatrici ghal dawk tal-adulti.

-EURO-NMD jghaggad lill-esperti ewlenin
tal-Ewropa sabiex jipprovdu lill-pazjenti
access ghal kura specjalista permezz ta’
konsultazzjonijiet virtwali u wic¢ imb wicc.
In-network ghandu l-ghan li jnaggas iz-zmien
ghad-dijanjozi, itejjeb ir-rendiment dijanjostiku
u jzid l-access ghal perkorsi ta’ kura xierga.

Fl-ewwel nofs tal-2021, total ta’ 12 882
pazjent gdid ikkonsultaw is-shab tal-EURO-
NMD, u s-shab ippartecipaw f’258 prova
klinika. Mill-2018, |-ghadd ta’ pazjenti godda li
kkonsultaw is-shab tan-network zdied b'37,5
fil-mija u l-partecipazzjoni tas-shab tal-EURO-
NMD fil-provi klini¢i zdiedet bi 63 fil-mija.

Barra minn hekk, in-network jizviluppa
kontinwament linji gwida godda u jipprovdi
lill-professjonisti fil-kura tas-safifa u lill-
pazjenti b'informazzjoni dwar l-ahjar prattika
specifika ghall-mard. L-gharfien iggenerat u
pprezentat min-network huwa disponibbli
b’mod wiesa’ online u permezz ta’ webinars
disponibbli ghall-pubbliku, kif ukoll permezz
ta’ ghodod tal-e-Sahha bhad-diskussjonijiet
tas-CPMS. BRalissa gieghda tinbena sistema
ta’ gestjoni tal-apprendiment ibbazata fuq
Moadle (LMS).

Filwaqt li jibni fug legat b’sahhtu ta’
kooperazzjoni, in-network ikompli jrawwem
kollaborazzjonijiet bil-potenzjal li jixpruna
l-izvilupp tar-ricerka u tat-terapija sabiex
jigu indirizzati |-htigijiet tal-pazjenti mhux
issodisfati. [l-promozzjoni tal-kondivizjoni
tad-data transnazzjonali permezz ta’ registri
robusti u ta’ kwalita gholja u pjattaformi ta’
data ta’ ricerka hija prijorita wkoll.

KOORDINATUR TAN-NETWORK

Dr. Teresinha Evangelista

L-Universita ta’ Sorbonne - Pitié
Salpétriere Hospital - Assistance
Public Hopitaux de Paris, Franza




Il-Kummissjoni
Ewropea

ERN dwar il-mard
tal-ghajnejn (ERN-EYE)

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

II-Mard tal-Ghajnejn Rari (REDs) huwa [-kawza ewlenija ta’ indeboliment viziv u ghama
ghat-tfal u ghall-adulti zghazagh fl-Ewropa. Hemm aktar minn 900 RED elenkati fil-portal
ghall-mard rari u ghall-medicini orfni (ORPHANET), inkluz mard aktar prevalenti bhar-retinite
pigmentuza - li ghandu prevalenza stmata ta’ 1 minn kull 5 000 persuna - kif ukoll xi
kundizzjonijiet rari hafna li gew deskritti darba jew darbtejn biss fil-letteratura medika.

F’kollaborazzjoni mill-grib mal-ePAGs,
[-ERN-EVYE jindirizza dan il-mard f'erba’
gruppi tematici: mard tar-retina rari;
mard newrooftalmologiku rari; mard tal-
oftalmologija pedjatrika rari; u kundizzjonijiet
rari tas-segment anterjuri. Barra minn hekk,
sitt gruppi ta’ hidma trazversali geghdin
jindirizzaw kwistjonijiet komuni ghall-erba’
temi ewlenin. Gruppi ta’ hidma addizzjonali
jiffokaw fug ogsma specifici, inkluz l-ittestjar
genetiku, ir-registri, ir-ricerka, [-edukazzjoni,
il-komunikazzjoni, il-vizjoni baxxa u l-gruppi
tal-pazjenti, u l-integrazzjoni nazzjonali.

Wahda mill-aktar ghodod importanti tal-
ERN hija s-CPMS, pjattaforma virtwali tal-IT
klinika b'sett ta’ data ddedikat ghar-REDs.
L-ERN-EYE jiffoka fuq it-titjib tad-dijanjozi u
tal-kura tal-pazjenti madwar |-UE permezz

ta’ konnessjoni u ta’ infurzar tan-networking
tal-esperti; tal-iskambju ta’ gharfien u
informazzjoni; tal-izvilupp ta’ programmi
edukattivi u ta’ tahrig bhal webinars jew
programm ta’ e-Apprendiment); tal-holgien
ta’ registru interoperabbli Ewropew (REDdistry);
u tal-izvilupp ta’ linji gwida u ta’ dokumenti
ta’ prassi tajba.

KOORDINATUR TAN-NETWORK

Il-Professur Héléne Dollfus
Hépitaux Universitaires de Strasbourg,
Franza
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Il-Kummissjoni |
Ewropea

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

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

Is-sindromi ta’ riskju ta’ tumur genetiku huma problemi fejn il-varjanti genetici li jintirtu
jzidu bil-kbir c-cans li individwi jizviluppa tumuri. Ir-riskju tal-kancer tul il-hajja jista’ jilhag
sa 100 fil-mija. Filwaqt li hemm diversita konsiderevoli fis-sistemi tal-organi li jistghu jigu
affettwati, l-individwi affettwati minn dawn il-kundizzjonijiet ghandhom sfidi simili: dewmien
fid-dijanjozi, nugqgas ta’ prevenzjoni ghall-pazjenti u ghall-qraba b’sahhithom, u gestjoni
terapewtika hazina. Bhalissa, minoranza zghira biss ta’ persuni b’sindromi ta’ riskju ta’
tumur genetiku inghataw dijanjozi bhal din.

L-ERN GENTURIS gieghed jahdem sabiex
itejjeb l-identifikazzjoni ta’ dawn is-sindromi;
jimminimizza l-varjazzjoni fl-eziti klinici; ifassal
u jimplimenta I-linja gwida tal-UE; jizviluppa
r-registru tal-GENTURIS; jappogga r-ricerka;
u jaghti s-setgha lill-pazjenti. In-network
jeduka lill-pubbliku u lill-professjonisti tal-
kura tas-sahha permezz tas-sit web tieghu,
billi jorganizza webinars u korsijiet regolari, u
billi jrawwem il-kondivizjoni tal-ahjar prattika
madwar [-Ewropa. Se jittejjeb kemm l-access
virtwali kif ukoll dak wic¢ imb wice ghall-
kura multidixxiplinari, sabiex jigu kondivizi

KOORDINATUR TAN-NETWORK

Il-Prof Nicoline Hoogerbrugge

le-Centru Mediku tal-Universita ta’
Radboud Nijmegen, in-Netherlands

u diskussi kazijiet kumplessi. In-network
gieghed itejjeb il-kwalita u l-interpretazzjoni
tal-ittestjar genetiku u jzid il-partecipazzjoni
tal-pazjenti fi programmi ta’ ricerka klinika.

L-ERN GENTURIS jikkoopera ma’ ERN ofirajn
sabiex itejjeb il-kura ta’ pazjenti b’sindromi
ta’ riskju ta’ tumur genetiku li jizviluppaw
kundizzjonijiet li jagghu taht l-gharfien espert
ta’ network iefor.
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Tmexxija ta’ Network
ta’ Referenza Ewropew

Professur
Hélene Dollfus

Il-professur Hélene Dollfus hija professoressa fil-genetika medika u konsulent fil-genetika
medika fl-Isptar tal-Universita ta’ Strasburgu (HUS, Strasbourg University Hospital) fi
Franza, u hija -kap tad-dipartiment tal-genetika medika ta’ hemmhekk. Ilha [-koordinatur
ta’ ERN-EYE minn meta gie stabbilit fl-2017, u kienet il-President tas-CG ghal mandat

wiehed.

“ll-koordinazzjoni ta’ ERN, li jahdem flimkien
mal-Kummissjoni Ewropea, hija pjuttost
avventura,” tghid il-Professur Dollfus.
‘In-network huwa innovattiv hafna u jkopri
firxa wiesgha ta’ inizjattivi ffokati fuq il-kura
tal-pazjenti. Din hija sfida kbira, izda ecitanti
hafna u geghdin nibdew naraw xi rizultati
promettenti.”

Il-Professur Dollfus kburija li [-ERN-EYE
gieghed jilhag |-aspettattivi tieghu. “Hija
kisba kbira li specjalisti fil-mard tal-ghajnejn
rari minn madwar [-Ewropa kollha nghaqdu
taht il-gwida tat-tim manigerjali dedikat
eccezzjonali taghna,” tispjega. “Barra minn
hekk, ir-rapprezentanti tal-pazjenti fil-
fatt huma shab ewlenin li nahdmu id f'id
maghhom. Infoss li diga tghallimna hafna
minn xulxin u Zrajna z-zerriegha sabiex [-ERN-
EYE jirexxi fil-futur.”

[l-Professur Dollfus mhux biss hija l-kap tal-
ERN-EYE, izda hija wkoll il-president attwali
tal-grupp tal-koordinaturi tal-ERN, li jlagga’
[-24 koordinatur kollha sabiex jiddiskutu sfidi
komuni u jikkondividu l-esperjenzi. Hija tghid
li “Bhalissa ninsabu fi stadju interessanti
tal-izvilupp tal-ERN. Nistghu nivvalutaw u

nevalwaw il-kisbiet tal-ewwel hames snin
b'certu sodisfazzjon, izda issa geghdin nidhlu
f'perjodu gdid ta’ espansjoni li se jehtieg
timijiet ta’ gestjoni mkabbra u aktar rizorsi
sabiex jappoggaw lill-professjonisti fil-kura
tas-sahha halli jipprovdu servizzi dejjem aktar
efficienti lill-pazjenti b'mard rari”.

Minn Jannar tal-2022, il-bicca |-kbira tal-ERN
tal-angas irduppjaw fid-dags peress li zdiedu
aktar membri mill-UE kollha. “L-integrazzjoni
tal-ERN fis-sistemi tal-kura tas-sahha tal-
Istati Membri hija sfida kbira li lkoll ninsabu
herqana li nirbAu. L-iskambji ta’ tahrig kienu
success sinifikanti, u [-bicca [-kbira taghna
geghdin nipproducu u naggornaw il-linji gwida
kontinwament,” tghid il-Professur Dollfus

“‘Bhala ERN, [-ghan taghna huwa li d-data
dwar il-mard rari tigi kondiviza kemm jista’
jkun permezz tal-ghadd dejjem akbar ta’
registri, sabiex tkun ta’ beneficcju kemm
ghall-pazjenti kif ukoll ghall-prattikanti.
Irridu naraw kollaborazzjonijiet imtejba tar-
ricerka madwar [-UE - mhux biss ghall-provi
klinici, izda wkoll ghar-ricerka xjentifika inkluzi
[-izviluppi tal-genomi.”

Il-Professur Dollfus gieghda tistenna bil-
Rerqga l-istadju li jmiss fl-izvilupp tal-ERN.
“Il-vizjoni tieghi hija ghal fazi ta’ maturazzjoni
bla xkiel, koeziva u produttiva ghall-ogsma
kollha tal-ERN, filwaqt li nwettqu [-missjoni
taghna sabiex inwasslu kura lil kull pazjent
tal-mard rari fl-UE.”
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Hidma ghal pazjenti b'mard rari, bi prevalenza baxxa u kumplessa
Il-Kummissjoni
Ewropea

ERN dwar il-mard tal-galb mhux
komuni u rari (ERN GUARD-Heart)

Il-mard tal-qalb rari jista’ jfegg matul il-hajja ta’ persuna, u [-bicca [-kbira tieghu normalment
ikun jew disturbi genetici (li jintirtu) jew dawk li jizviluppaw matul [-izvilupp tal-embrijogenezi
(difetti kongenitali tal-qalb). Dawn il-kundizzjonijiet huma kkaratterizzati minn firxa wiesgha ta’
sintomi u sinjali li jvarjaw mhux biss minn marda ghal obra, izda wkoll minn pazjent ghal iehor.
Il-bicca I-kbira ta’ dan il-mard tal-qalb ghandu suxxettibbilta unika ta” mewt ghal gharrieda
fleta zghira, u jista’ jsehh f'persuni li normalment jkunu b’sahhithom.

-ERN GUARD-Heart identifika hames ogsma
tematici: mard elettriku familjali fl-adulti u fit-
tfal; kardjomijopatiji familjali fl-adulti u fit-tfal;
kundizzjonijiet elettrofizjologi¢i spe¢jali fit-tfal;
difetti kongenitali tal-galb; u mard tal-galb rari
iefor. Dawn it-temi jsegwu |-Klassifikazzjoni
Internazzjonali tal-Mard (ICD10) u Orphanet
u huma soggetti ghal-linji gwida klinici tas-
Socjeta Ewropea tal-Kardjologija (ESC).

In-network ifittex li jsafinah il-koordinazzjoni
tal-gharfien espert u tar-rizorsi, sabiex
jiffacilita l-gbir flimkien ta’ gharfien
multidixxiplinari li mbaghad jigi mmappjat
u jitgassam lill-pubbliku.

Is-servizzi tal-kura tas-sahha jigu pprovduti
permezz ta’ pjattaforma komuni tal-e-Sahha,
li tizgura li l-pazjenti jiksbu access usa’ ghall-
gharfien espert u ghall-professjonisti fil-kura
tas-sahha madwar [-Ewropa. Bit-trawwim
ta’ kooperazzjoni eqgreb bejn l-esperti,
jinkiseb gharfien xjentifiku gdid u jigi kondiviz
sabiex jigi appoggat l-izvilupp ta’ proceduri
dijanjosti¢i u terapewti¢i godda, u sabiex jigi
identifikat mard tal-qgalb rari gdid.

KOORDINATUR TAN-NETWORK

Il-Professur Arthur A.M. Wilde

Ie-Centru Mediku tal-Univer-
sita ta’ Amsterdam, Amsterdam,
in-Netherlands
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ERN dwar il-malformazzjonijiet
kongenitali u d-dizabilitajiet rari tal-
izvilupp newrologiku (ERN ITHACA)

L-ERN ITHACA (Dizabilita intellettwali, Telesahha, Awtizmu u Anomaliji Kongenitali)
jirrapprezenta [-vjagg dijanjostiku li jesperjenzaw bosta pazjenti li ghandhom anomaliji
tal-izvilupp. In-network ilagqa’ aktar minn 70 dipartiment tal-genetika klinika madwar
l-isptarijiet akkademici tal-UE, inkluzi esperti f’disturbi rari tal-izvilupp newrologiku (NDDs) -
principalment id-dizabilita intellettwali (ID) u disturb fl-ispettru tal-awtizmu (ASD) - kif ukoll
f’bosta anomaliji kongenitali rari.

L-ERN ITHACA jkopri d-dijanjozi klinika u
[-bijologika/l-genetika ta’ dawn l-anomaliji
fl-izvilupp, il-koordinazzjoni tal-kura u
t-trattament multidixxiplinari, u l-procedura
dijanjostika ta’ qabel it-twelid u |-patologija
tal-fetu.

L-anomaliji rari fl-izvilupp jaffettwaw hafna
tfal u adulti - perezempju, madwar tnejn fil-
mija tat-trabi tat-twelid se jigu affettwati
mill-ID u mill-angas wiehed fil-mija mill-
ASD (bl-ID jew minghajrha). Madwar nofs
il-pazjenti bl-ID, u aktar minn wiehed minn kull
ghaxra bl-ASD, ghandhom disturb monogeniku
jew kromozomiku. Il-malformazzjonijiet
kongenitali jaffettwaw tarbija wahda minn kull
40, spiss bhala parti minn sindromi kumplessi
li juru wkoll sinjali tal-NDDs. Gew deskritti
aktar minn 5 000 sindromu rari.

L-ERN ITHACA jghaggad lill-esperti medici
u lir-rapprezentanti tal-ePAG u jipprovdi
appodg kollaborattiv ghar-ricerka klinika,
jizviluppa kunsens u linji gwida tal-ahjar
prattika, u jtejjeb id-dijanjozi bikrija, l-indokrar
u l-kura tal-pazjenti. In-network stabbilixxa
wkoll ir-registru tal-pazjenti tal-Librerija
Internazzjonali tad-Dizabilita Intellettwali u
tal-Anomaliji fl-Izvilupp (ILIAD).

In-network jizviluppa t-telemedicina u
t-telegharfien espert sabiex jiffacilita
d-diskussjonijiet kolleggjali bejn it-tobba
ta’ riferiment u r-ricerkaturi madwar
[-UE, u jipproduci ghodod ta’ tahrig u ta’
e-Apprendiment ghall-professjonisti tas-
sahha, ghall-persuni mhux esperti u ghall-
ePAGs.

Il-Professur Alain Verloes
Université de Paris & Assistance
Publique-Hbpitaux de Paris,
Hépital Universitaire Robert-Debré,
Parigi, Franza
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Hidma ghal pazjenti b'mard rari, bi prevalenza baxxa u kumplessa

ERN dwar il-mard metaboliku
ereditarju (MetabERN)

Il-mard metaboliku rari li jintiret (IMDs), li minnu hemm aktar minn 1 400 tip,
individwalment huwa rari izda kollettivament huwa frekwenti. Hafna mard metaboliku
ghandu implikazzjonijiet gravi - kultant ta’ periklu ghall-hajja tal-pazjenti. Dawn

il-kundizzjonijiet jinkludu mard tal-organi kollha, jistghu jaffettwaw lin-nies ta’
kwalunkwe eta, u jehtiequ kollaborazzjoni multidixxiplinari bejn firxa ta’ professjonisti.

Id-dijanjozi bikrija tista’ ttejjeb l-eziti, izda biss
hamsa fil-mija tal-IMDs maghrufa bhalissa
huma inkluzi fil-programmi ta’ skrining tat-
trabi fl-Ewropa u hemm bzonn li l-programmi
nazzjonali jigu armonizzati. Hafna IMDs ma
ghandhomx gharfien dwar l-istorja naturali
taghhom u l-effikacja u s-sikurezza tat-terapiji,
filwagt li s-segwitu fit-tul ma huwiex komplut.

Il-MetabERN ifittex li jtejjeb hajjet in-nies
affettwati minn dan il-grupp eterogenu
hafna ta’ mard billi jagsamhom f’seba’
kategoriji ewlenin. In-network jirrapprezenta
[-aktar network komprensiv, panmetaboliku,
panEwropew, orjentat lejn il-pazjent, li ghandu
[-ghan li jittrasforma kif tinghata l-kura lill-
pazjenti bl-IMDs fl-Ewropa.

[I-MetabERN juza s-Sistema ta’ Gestjoni
Klinika tal-Pazjenti (CPMS) bhala pjattaforma
ta’ referenza ghall-processi ta’ tehid ta’
decizjonijiet klinici u ghat-trawwim ta’
programmi ta’ ricerka traslazzjonali fl-IMDs

kollha. Bir-registru Ewropew unifikat
kompletament operazzjonali tieghu ghall-
IMDs (U-IMD), zviluppat b’ghotja mill-
Agenzija Ezekuttiva tal-UE ghall-Konsumatur,
is-Sahha, [-Agrikoltura u l-lkel (CHAFEA),
il-MetabERN jiggenera d-data tal-pazjenti
b’'mod effettiv ghal skopijiet ta’ ricerka. Dan
jippermetti valutazzjoni dettaljata tal-istorja
naturali tal-IMDs, kif ukoll l-investigazzjoni
ta’ aktar mistogsijiet ta’ ricerka, inkluza
analizi prospettiva tal-interventi preventivi
u terapewtici f’pazjenti bl-IMDs. Barra minn
hekk, [-U-IMD huwa l-ewwel registru tal-
pazjenti ta’ osservazzjoni u minghajr intervent
li jinkludi [-IMDs kollha li jammontaw ghal
aktar minn 1 400.

KOORDINATUR TAN-NETWORK

Il-Professur Maurizio Scarpa

L-Isptar tal-Universita ta’ Udine,
Udine, [-Italja
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Politiki nazzjonali dwar il-mard rari

L-Istati Membri tal-UE ghandhom responsabbilta primarja sabiex jorganizzaw u jwasslu
servizzi tas-sahha u kura medika fil-pajjizi taghhom stess. Il-politika tal-UE dwar is-sahha
ghandha [-ghan li tikkomplementa [-politiki nazzjonali, li tizgura [-protezzjoni tas-sahha
fil-politiki kollha tal-UE u li tahdem lejn Unjoni Ewropea tas-Sahha.

FI-20089, il-Kunsill Ewropew tal-Ministri
tas-Sahha rrakkomanda li -pajjizi membri
jistabbilixxu u jimplimentaw pjanijiet jew
strategiji sabiex jappoggaw lill-pazjenti
b'mard rari. Dawn il-pjanijiet ghandhom
jitfasslu sabiex:

 Jiggwidaw u jistrutturaw l-azzjonijiet fil-
mard rari fi Adan is-sistemi nazzjonali tas-
safifa u dawk socjali

» Jintegraw l-inizjattivi fil-livelli lokali,
regjonali u nazzjonali fi pjanijiet jew
strateqiji sabiex jigi zgurat approcc
komprensiv

« Jiddefinixxu azzjonijiet ta’ prijorita b'objettivi
u b’mekkanizmi ta’ segwitu

Il-programm L-UE ghas-sahha 2021-2027
jipprovdi finanzjament ta’ progetti sabiex
jappogga lill-Istati Membri jimplimentaw
il-pjanijiet nazzjonali taghhom dwar is-sahha
f’konformita mal-vizjoni ghal Unjoni Ewropea
tas-Sahha. Sal-2022, 23 Stat Membru
(flimkien mal-Izvizzera u n-Norvegja) kienu
adottaw pjanijiet nazzjonali tas-sahiha ghall-
mard rari.
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Il-Kummissjoni
Ewropea

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

ERN dwar il-kancer pedjatriku <
(ematoonkologija) (ERN PaedCan)

Il-kancer pedjatriku huwa rari u ghandu bosta subtipi. Kull sena madwar [-Ewropa, 35 000 tifel
u tifla u adulti zghazagh jigu ddijanjostikati bil-kancer u 6 000 pazjent tal-kancer pedjatriku
jmutu - il-marda fatali ewlenija ghat-tfal ta’ aktar minn sena. lllum, fl-Ewropa, aktar minn nofs
miljun superstitu fit-tul li kellhom kancer fit-tfulija ghadhom hajjin, b’zewg terzi minnhom li
jesperjenzaw problemi tas-sahfia u problemi psikosocjali ghal Zzmien twil minhabba [-marda

taghhom.

Ir-rati medji ta’ sopravivenza tjiebu f’'dawn
[-ahhar ghexieren ta’ snin- il-progress ghal
xi kundizzjonijiet kien drammatiku, filwagt
li ghal ofirajn l-eziti ghadhom baxxi hafna.
L-inugwaljanzi sinifikanti fis-sopravivenza
huma sfida, b'eziti aghar fl-Ewropa tal-Lvant.

L-ERN PaedCan jahdem sabiex itejjeb [-access
ghall-kura tas-sahha ta’ kwalita gholja
ghat-tfal u ghall-adolexxenti bil-kancer li
[-kundizzjonijiet taghhom jeftiequ gharfien
espert u ghodod specjalizzati li ma humiex
disponibbli b’mod wiesa’ minfhabba volumi
baxxi ta’ kazijiet u nuggas ta'’ rizorsi. Dan jibni
fug il-progetti precedenti fiinanzjati mill-UE
ENCCA, PanCare u ExPO-r-Net.

[l-membri jinkludu network interattiv
b'sahftu ta’ sptarijiet u ta’ unitajiet pedjatrici
specjalizzati fil-kura tal-kancer ghat-tfal u
ghall-adolexxenti. Flimkien mas-Socjeta
Ewropea ghall-Onkologija Pedjatrika
(SIOPE), gew stabbiliti protokolli ta” gwida
tal-Prassi Klinika Standard Ewropea (ESCP)
bhala referenza komuni ghat-trattamenti

bil-quddiem fl-ambjenti kollha ewlenin tal-
kura tal-kancer pedjatriku, u bord virtwali
ghall-onkologija pedjatrika tat-tumuri juza
ghodod tal-e-Sahha sabiex jikkondividi
l-gharfien espert u |-pariri. L-edukazzjoni u
t-tahrig jitrawmu permezz ta’ webinars, ta’
lagghat u ta’ programmi ta’ skambju.

L-ERN PaedCan jahdem sabiex jikseb ekwita
fl-eziti tal-kancer tat-tfal madwar [-Ewropa u
jghin fl-implimentazzjoni tal-Pjan Strategiku
tal-SIOPE, appoggat bis-shift mill-Missjoni
dwar il-Kancer ta’ Orizzont Ewropa, il-Pjan tal-
Ewropa biex Jingheleb il-Kancer u |-Istrategija
Farmacewtika ghall-Ewropa.

In-network ghandu l-ghan li jzid
is-sopravivenza tal-kancer tat-tfal u l-kwalita
tal-hajja billi jrawwem il-kooperazzjoni,
ir-ricerka u t-tafrig, bl-ghan ahhari li jnaggas
l-inugwaljanzi attwali fis-sopravivenza tal-
kancer tat-tfal u l-kapacitajiet tal-kura tas-
sahfa fl-Istati Membri tal-UE.

KOORDINATUR TAN-NETWORK

Il-Professur Dr. Ruth Ladenstein
St. Anna Kinderspital & St. Anna
Kinderkrebsforschung, [-Awstrija




Il-Kummissjoni
Ewropea

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

ERN dwar il-mard epatologiku
(ERN RARE-LIVER)

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

F’pazjenti pedjatrici, id-dewmien fid-
dijanjozi, in-nugaas ta’ success u l-kisba
tal-istadji importanti tal-izvilupp, u l-isfida
tat-tranzizzjoni fil-kura mill-adolexxenza huma
fatturi addizzjonali li geghdin jaggravaw.

L-ERN RARE-LIVER jindirizza tliet temi ta’
mard: mard awtoimmuni tal-fwied; atrezja
metabolika, biljari u mard tal-fwied relatat; u
mard strutturali tal-fwied. Ghall-ewwel darba
fil-mard tal-fwied, in-network jintegra bis-shih
il-kura tal-adulti u dik pedjatrika b’enfasi fuqg
il-htigijiet tal-popolazzjonijiet tranzizzjonali
u l-implikazzjonijiet ghall-familji b'dijanjozi
genetika.

Linji gwida aggornati huma prijorita.
Il-linji gwida ghall-kura, appoggati mill-
istandardizzazzjoni ta’ testijiet dijanjostici
u pronjostici ewlenin, huma implimentati
f’kollaborazzjoni mal-Assoc¢jazzjoni
Ewropea ghall-Istudju tal-Fwied (EASL) u
s-Socjeta Ewropea ghall-Gastroenterologija,
[-Ematologija u n-Nutrizzjoni Pedjatrika
(ESPGHAN).

L-ERN RARE-LIVER ghandu |-ghan li jindirizza
[-isfidi sinifikanti tas-sensibilizzazzjoni tat-
tobba dwar id-disturbi tal-fwied rari u l-access
ekwu ghal opzjonijiet ta’ trattament li geghdin
jevolvu malajr.

KOORDINATUR TAN-NETWORK

Il-Professur Ansgar W. Lohse
Universitditsklinikum Hamburg-
Eppendorf, il-Germanja
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Il-Kummissjoni
Ewropea

ERN dwar il-mard tat-tessuti

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

konnettivi u muskoloskeletals
(ERN ReCONNET)

Il-mard rari tat-tessut konnettiv u muskoloskeletali (rCTDs) jinkludi mard u sindromi
differenti li ghandhom impatt konsiderevoli fuq il-benesseri tal-pazjent. Dan jinkludi
kundizzjonijiet ereditarji; mard awtoimmuni sistemiku bhall-isklerozi sistemika; mard tat-
tessut konnettiv imhallat; mijopatiji idjopatici infjammatorji; mard tat-tessut konnettiv mhux
differenzjat; u s-sindromu kontra [-fosfolipidi.

L-ERN ReCONNET gieghed jizviluppa gafas
ghall-ghoti ta’ standards ta’ kura u prattika
ta’ kwalita gholja, innovattivi, sostenibbli u
ekwi li se jaghtu lill-pazjenti Ewropej b’'rCTDs
access ahjar ghall-kura tas-sahiha.

Bis-sahha tal-kollaborazzjoni bejn
il-membri shah, ir-rapprezentanti tal-ePAG
u s-shab affiljati, I-ERN ReCONNET zviluppa
pubblikazzjonijiet riezaminati bejn il-pari
inkluz l-ahRar linji gwida dwar il-prassi klinika;
il-htigijiet mhux issodisfati fl-edukazzjoni tal-
pazjenti; l-ottimizzazzjoni tal-perkorsi tal-kura
tal-pazjenti; u l-impatt tal-COVID-19 fuq
[-rCTDs. In-network ipprovda wkoll metodologija
ghall-holgien ta’ mudelli organizzazzjonali
ghal perkorsi tal-kura tal-pazjenti b’mard
rari; infrastruttura Ewropea tar-registri ghall-
armonizzazzjoni tad-data fl-rCTDs li ghandha
[-ghan li tintegra r-registri ezistenti kollha u
dawk li ghadhom kif gew zviluppati dwar
[-rCTDs madwar |-Ewropa; webinars ghall-
professjonisti fil-kura tas-sahha u ghall-pazjenti

fug suggetti tal-ERN ReCONNET; u verzjonijiet
semplici tal-linji gwida dwar il-prassi klinika.

Ir-rapprezentanti tal-pazjenti huma involuti
hafna fl-attivitajiet kollha tal-ERN ReCONNET, li
jaqdu rwol ewlieni fl-abbozzar u fir-riezami tal-
pubblikazzjonijiet, billi jipprovdu informazzjoni
essenzjali dwar il-htigijiet tal-pazjenti sabiex
jittejbu |-perkorsi, u sabiex jghinu fit-titjib
tal-gharfien u tal-gestjoni tal-mard. Huma
jippartecipaw kemm bhala membri tal-panel
tal-webinar kif ukoll bhala persuni li jattendu
ghall-webinar, jizviluppaw verzjonijiet semplici
tal-pubblikazzjonijiet, jappoggaw il-proceduri
ta’ valutazzjoni ghall-membri godda u huma
involuti fil-governanza.

Il-kollaborazzjoni mill-grib tal-partijiet
ikkoncernati differenti involuti fin-network
tirrapprezenta wiehed mill-valuri mizjuda
ewlenin tal-ERN ReCONNET, li se jkompli jtejjeb
hajjet in-nies li jghixu bl-rCTDs.

KOORDINATUR TAN-NETWORK:

Il-Professur Marta Mosca
Azienda Ospedaliero Universitaria
Pisana, l-Italja




Enfasi fuq it-titjib tal-eziti

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

tas-sahha tal-pazjenti: ir-rwol
tal-organizzazzjonijiet tal-pazjenti

L-ERN jikkoncernaw il-pazjenti.
L-organizzazzjonijiet tal-pazjenti u b’'mod
partikolari [-EURORDIS - alleanza mhux
governattiva xprunata mill-pazjenti ta’ 984
organizzazzjoni tal-pazjenti b’mard rari
f'74 pajjiz - kellhom rwol attiv fl-izvilupp
tan-networks ghal aktar minn ghaxar snin.
Kollettivament, dawn ghenu sabiex jigi zgurat
li I-ERN jipprijoritizzaw it-titjib tal-eccellenza
klinika u t-titjib tal-eziti tas-sahiha tal-pazjenti,
filwagt li jizguraw access ekwu ghall-kura ta’
kwalita madwar |-Ewropa.

‘Konna hemm meta nibtet l-idea fil-Grupp
ta’ Hidma ta’ Livell Gholi dwar is-Servizzi
tas-Sahha u [-Kura Medika, fejn [-ERN
issarrfu f'Direttiva dwar il-Kura tas-Sahha
Transfruntiera,” tghid Inés Hernando, Direttur
tal-ERN u |-Kura tas-Sahha f’EURORDIS.
‘Imxejna t-triq it-twila mal-Istati Membri
u mal-Kummissjoni Ewropea, mill-bidu
tal-kuncett fil-legizlazzjoni, permezz tal-
mobilizzazzjoni u r-raggruppament ta’
mexxejja klinici, sat-tnedija tal-24 ERN
migbura fogsma terapewtici, u issa geghdin
nappoggaw [-implimentazzjoni taghhom
billi nikkollaboraw mill-qrib mal-persuni li
Jjappoggaw il-pazjenti u mal-mexxejja klinici
involuti fin-networks.”

Bhala sieheb konsistenti fit-trawwim tal-
kuncett tal-ERN, I-EURORDIS tkompli tahdem
mal-komunita tal-pazjenti b’'mard rari, mal-
mexxejja klinici u mat-timijiet tal-gestjoni
tal-progetti tal-ERN sabiex jigi zgurat li
[-pazjenti jkunu involuti b’'mod regolari u
sistematiku fl-attivitajiet u fil-governanza
tal-ERN. Il-mexxejja klini¢i tal-ERN u [-persuni
li jappoggaw il-pazjenti gradwalment geghdin
jibnu kultura ta’ tmexxija kondiviza u geghdin
jitghallmu kif [-ahjar jikkollaboraw sabiex
jizguraw li [-ERN jikkontribwixxu ghat-titjib
ta’ hajjet in-nies li jghixu b’'mard rari.

Bhalissa ma hemm l-ebda trattament ghal
hafna mill-mard rari,” tispjega s-Sinjura
Hernando. “Madankollu, il-kultura tal-
apprendiment li bdew jibnu [-ERN gieghda
tibdilhom f'ambjent ta’ innovazzjoni. Billi
jiddefinixxu l-eziti ghal mard specifiku li
Jjistghu jitkejlu sistematikament u jigu kondivizi
mac-centri ta’ esperti u mal-pajjizi differenti,
[-ERN se jifthu [-bibien ghat-titjib fil-kwalita
u ghall-adozzjoni tal-ahjar interventi medici
Jew Kirurgici.”

L-ERN huma mistennija li jwaqgfu l-izolament
li jiffaccjaw il-komunitajiet tal-mard rari, izidu
l-vizibbilta tal-esperti madwar |-Ewropa u
jikkomplementaw il-kapacitajiet tas-sistemi

tas-sahha nazzjonali sabiex jiddibattu,
jittrattaw u jimmaniggjaw il-pazjenti. Hija
tghid li “Sabiex dan isehh fuq skala kbira,
irid ikun hemm perkorsi ta’ riferiment cari
u trasparenti. L-Istati Membri jehtieg li
Jistabbilixxu [-mekkanizmi u l-processi sabiex
Jiffacilitaw l-implimentazzjoni u -adozzjoni
tal-assi ta’ gharfien tal-ERN - perezempju,
fl-izvilupp ta’ perkorsi tal-kura tal-mard rari.”

Il-pazjenti ghandhom tamiet kbar li [-ERN
jistghu jaghmlu impatt reali fug hajjithom:
“ld-diskussjoni ta’ kazijiet kumplessi u
[-kondivizjoni tal-esperjenza u tal-gharfien
espert fl-ERN huma [-ewwel pass importanti,
izda l-pajjizi ghandhom jaghmlu uzu ahjar
u aktar estensiv mill-gharfien li dawn
in-networks joholqu u jipprezentaw, sabiex
itejbu -hajja tat-30 miljun persuna li jghixu
b’marda rari fl-Ewropa,” izzid is-Sinjura
Hernando. L-Istati Membri ghandhom rwol
ewlieni x’jaqdu f'dan l-istadju. “/ssa huwa
Z-Zmien li nrawmu u nappoggaw in-networks
f’konformita mal-ambizzjonijiet taghhomn,
u li nintegrawhom fis-sistemi tas-sahha
nazzjonali, sabiex jittejbu s-sopravivenza u
l-kwalita tal-eziti tal-hajja ghall-akbar ghadd
ta’ pazjenti possibbli.”
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Il-Kummissjoni
Ewropea

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

ERN dwar [-immunodefi¢jenza, il-mard
awtoinfjammatorju u awtoimmuni

(ERN RITA)

L-ERN RITA jlagqga’ c-centri Ewropej ewlenin b’gharfien espert fid-dijanjozi u fit-trattament

ta’ mard immunologici rari. Dawn jikkostitwixxu kundizzjonijiet potenzjalment ta’ theddida
ghall-hajja li jehtiequ kura multidixxiplinari permezz ta’ evalwazzjoni kumplessa u dijanjostika
u terapiji specjalizzati hafna. In-network jagsam dawn il-kundizzjonijiet f’erba’ sottotemi

Jew flussi ta’ xoghol - [-immunodeficjenza primarja (PID), il-mard awtoimmuni, il-mard
rewmatologici pedjatrici u [-mard awtoinfjammatorji.

It-terapiji immunologici geghdin jigu
skoperti u implimentati malajr. It-terapija
polivalenti tal-immunoglobulina rrivoluzzjonat
il-perspettiva ghall-pazjenti b’nuggas ta’
antikorpi; trattamenti specifici kontra ¢-¢itokina
ttrasformaw hajjet il-pazjenti b’kundizzjonijiet
awtoimmuni u awtoinfjammatorji rari; u
t-terapiji bbazati fuq i¢-celloli staminali u
fug l-geni originarjament ghall-PIDs issa jigu
applikati ghall-mard kollu kopert min-network.

In-network jibni fug il-hidma tas-socjetajiet
xjentifici Ewropej ezistenti li zviluppaw
registri tal-pazjenti, linji gwida klinici,
kollaborazzjonijiet tar-ricerka, attivitajiet
edukattivi u jorbot mal-organizzazzjonijiet
tal-pazjenti ghall-erba’ flussi tal-mard kollha.

L-ERN RITA jahdem sabiex inagqas
l-inugwaljanzi fil-kura tas-sahha li jiffaccjaw
il-pazjenti li jfittxu li jkollhom access ghal
ittestjar dijanjostiku u ghal trattamenti

tal-immunoglobulina u terapiji cellulari bhat-
trapjant tac-celloli staminali. Dan ghandu
l-ghan li jghaqggad ir-registri diga ezistenti;
jizviluppa linji gwida klini¢ci panEwropej;
jistabbilixxi task force ta’ geneticisti ghall-
kontroll tal-kwalita tat-teknologija tas-
sekwenzjar tal-generazzjoni li jmiss; jagbel
dwar ghodda komuni ghall-farmakovigilanza
f’dawn il-kundizzjonijiet rari; ilagga’ task
force ghall-uzu korrett u [-monitoragg tat-
trattamenti bijologici fil-mard medjat mis-
sistema immunitarka; ilagga’ u jtejjeb
it-terapiji tac-celloli staminali ghall-
pazjenti; irawwem kollaborazzjonijiet bejn
l-assocjazzjonijiet tal-pazjenti; u jlagga’
specjalisti tat-tfal u tal-adulti fl-erba’ temi.

KOORDINATUR TAN-NETWORK

Il-Professur Nico Martinus Wulffraat

Ie-Centru Mediku tal-Universita ta’
Utrecht, in-Netherlands
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Hidma ghal pazjenti b’'mard rari, bi prevalenza baxxa u kumplessa
Il-Kummissjoni
Ewropea

ERN dwar it-trapjanti fit-tfal

(ERN TransplantChild)

It-trapjant pedjatriku (PT) jinkludi kemm it-trapjant ta’ organi solidi (SOT) kif ukoll it-trapjant ta’
celloli staminali ematopojetici (HSCT), u huwa [-unika procedura kurattiva ghal diversi mardiet
rari. L-ahjar kura ta’ wara t-trapjant tehtieg l-isforzi kongunti ta’ tim multidixxiplinari. Wara
t-trapjant, il-pazjenti jiffaccjaw immunosuppressjoni kronika sabiex jevitaw ir-rifjut, li tehtieg
monitoragg ghal kumplikazzjonijiet ta’ wara t-trapjant sabiex jestendu [-hajja tat-tfal u jtejbu

[-kwalita tal-hajja taghhom.

ERN TransplantChild ilagga’ esperti fil-PT u
fil-kura ta’ wara t-trapjant sabiex jittejbu
[-eziti ghat-tfal u ghall-familji taghhom.
In-network ghandu l-ghan li jnaggas kemm
il-hin li wiehed igatta’ l-isptar kif ukoll l-uzu
ta’ trattamenti kumplessi u fit-tul, u jahdem
sabiex itejjeb is-servizzi ta’ appogg psikologiku
hekk kif it-tfal jghaddu ghall-eta adulta.

In-network jahdem sabiex jaghmel
disponibbli [-afhar tekniki u avvanzi medici,
farmakologici u terapewtici, filwaat li jiffacilita
d-disseminazzjoni ta’ linji gwida tal-prassi
klinika armonizzata u l-izvilupp ta’ medicina
personalizzata fil-PT.

L-ERN TransplantChild ifittex li jnagqas l-isforzi
assocjati mat-trapjanti - bhat-trapjant
mill-gdid u t-trattamenti farmakologici -
u gieghed jarmonizza l-kura tal-PT sabiex
jimminimizza r-riskji ta’ kumplikazzjonijiet ta’
wara t-trapjant. Flimkien, l-esperti ewlenin
tal-PT tal-Ewropa geghdin jahdmu sabiex
inaggsu -mortalita u I-morbidita relatati mat-
trapjanti fit-tfal.

Dr. Paloma Jara Vega
Hospital Universitario La Paz,
Madrid, Spanja
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Il-Kummissjoni |
Ewropea

ERN dwar il-mard vaskulari
multisistemiku (VASCERN)

Il-mard vaskulari multisistemiku rari jinkludi disturbi li jaffettwaw it-tipi kollha ta’ vazi,
b’konsegwenzi ghal diversi sistemi tal-gisem li jehtiegu approcc multidixxiplinari ghall-kura.
VASCERN jinkludi sitt gruppi ta’ hidma dwar mard rari dwar it-telangjektazija emorragika
ereditarja (HHT-WG); il-mard aortiku toraciku li jista’ jintiret (HTAD-WG); [-arterji ta’ dags medju
(is-Sindromu vaskulari ta’ Ehlers Danlos) (MSA-WG); il-limfedema pedjatrika u primarja (PPL-
WG); l-anomaliji vaskulari (VASCA-WG); u l-mard newrovaskulari (NEUROVASC-WG). Barra minn
hekk, hemm diversi gruppi ta’ hidma tematici li jindirizzaw il-komunikazzjoni, ir-registri, [-etika
u kwistjonijiet relatati mat-tqgala. ePAG dedikat jippermetti li lill-persuni li jiddefendu [-pazjenti
Jkunu involuti fl-attivitajiet kollha tal-VASCERN.
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L-objettivi tal-VASCERN jinkludu n-networking,
il-kondivizjoni u d-disseminazzjoni tal-gharfien
espert; il-promozzjoni tal-ahjar prattiki, linji
gwida u eziti klinici; l-ghoti tas-setgha lill-
pazjenti; u t-titjib tal-gharfien permezz ta’
ricerka klinika u bazika.

Il-professjonisti fil-kura tas-sahha involuti
f'VASCERN diga ghamlu materjali edukattivi,
bhal webinars u s-serje ta’ videos bl-isem
ta’ “Pilloli ta’ Gharfien”, disponibbli online
kemm ghat-tobba kif ukoll ghall-pazjenti.
In-network ippubblika dikjarazzjonijiet ta’
kunsens u ghodod klini¢i ghat-tehid tad-
decizjonijiet - inkluzi perkorsi tal-pazjenti,
u skedi informattivi dwar “X'ghandu u x’'ma
ghandux isir” - sabiex jipprovdu pariri dwar
id-dijanjozi u l-kura xierga tal-pazjenti
b’mard rari. Is-servizzi digitali tal-e-Sahha
bhall-applikazzjoni mobbli VASCERN gew

2viluppati f’kollaborazzjoni mac-centri esperti
kollha u mal-organizzazzjonijiet tal-pazjenti
tal-ePAG. Qeghdin jigu stabbiliti skambji bejn
[-istituzzjonijiet membri, u n-network ikompli
jagsam l-gharfien kemm mal-memburi kif ukoll
mal-professjonisti fil-kura tas-sahfha barra
mill-ERN.

KOORDINATUR TAN-NETWORK

Il-Professur Guillaume Jondeau
Assistance Publique-Hépitaux de
Paris, Hépital Bichat, Franza




DIRETTORJU TAL-ERN

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

ERN dwar il-kundizzjonijiet endokrinali (Endo-ERN)

ERN dwar il-mard tal-kliewi (ERKNet)

ERN dwar il-mard tal-ghadam (ERN BOND)

ERN dwar [-anomaliji tal-kranju u tal-wic¢ u l-mard tal-widnejn, tal-imniefer
u tal-griezem (ERN CRANIO)

ERN dwar l-epilessiji rari u kumplessi (EpiCARE)

ERN dwar il-kancers fl-adulti (tumuri solidi) (ERN EURACAN)

ERN dwar il-mard ematologiku (EuroBloodNet)

ERN dwar il-mard u l-kundizzjonijiet urorettogenitali (ERN eUROGEN)

ERN dwar il-mard newromuskolari (ERN EURO-NMD)

ERN dwar il-mard tal-ghajnejn (ERN EYE)

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

ERN dwar il-mard tal-galb (ERN GUARD-Heart)

ERN dwar [-anomaliji li jintirtu u kongenitali (digestivi u gastrointestinali)
(ERNICA)

ERN dwar il-malformazzjonijiet kongenitali u d-dizabilitajiet rari tal-izvilupp
newrologiku (ERN ITHACA)

ERN dwar il-mard respiratorju (ERN LUNG)

ERN dwar il-kancer pedjatriku (ematoonkologija) (ERN PaedCan)

ERN dwar il-mard epatologiku (ERN RARE-LIVER)

ERN dwar il-mard tat-tessuti konnettivi u muskoloskeletali (ERN ReCONNET)

ERN dwar l-immunodefi¢jenza, il-mard awtoinflammatorju u awtoimmuni
(ERN RITA)

ERN dwar il-mard newrologiku rari (ERN-RND)

ERN dwar il-mard tal-gilda (ERN Skin)

ERN dwar it-trapjanti fit-tfal (ERN TransplantChild)

ERN dwar il-mard metaboliku ereditarju (MetabERN)

ERN dwar il-mard vaskulari multisistemiku (VASCERN)

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

www.endo-ern.eu
www.erknet.org
www.ernbond.eu
www.ern-cranio.eu
WWww.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.em-net.eu
www.ern-ermica.eu
www.emn-ithaca.eu
www.emn-lung.eu
www.paedcan.ern-net.eu
www.rare-liver.eu
www.reconnet.em-net.eu
www.ern-rita.org
www.ermn-rnd.eu
www.erm-skin.eu
www.transplantchild.eu
www.metab.ern-net.eu

www.vascern.eu

info@endo-ern.eu
contact@erknet.org
https://ferbond.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
ermn-emica@erasmusmc.nl
https://em-ithaca.eu/contact/
info@ern-lung.eu
empaedcan@ccri.at
ern.rareliver@uke.de
ern.reconnet@®ao-pisa.toscana.it
contact-rita@em-net.eu
info@ermn-md.eu
coordination@ern-skin.eu
coordination@transplantchild.eu
https://metab.ern-net.eu/contact/

contact@vascem.eu
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KIF TIKKUNTATTJA LILL-UE
Personalment
Madwar [-Unjoni Ewropea kollha hemm mijiet ta’ centri ta’ informazzjoni tal-Europe Direct. Tista’ ssib l-indirizz tal-eqreb ¢entru ghalik f'dan is-sit:
https://europa.eu/european-union/contact_mt

Bit-telefown jew bil-posta elettronika

Europe Direct huwa servizz li jwiegeb il-mistogsijiet tieghek dwar [-Unjoni Ewropea. Tista’ tikkuntattja dan is-servizz:
— bit-telefown bla hlas: 00 800 6 7 8 9 10 11 (certi operaturi jafu jimponu hlas ghal dawn it-telefonati),

— fug dan in-numru standard: +32 22999696, jew

— bil-posta elettronika permezz:

https://europa.eu/european-union/contact_mt

KIF 1SSIB TAGHRIF DWAR L-UE

Online
L-informazzjoni dwar |-Unjoni Ewropea bil-lingwi ufficjali kollha tal-UE hija disponibbli fuq is-sit web Europa fug: https://europa.eu/european-union/index_mt

Pubblikazzjonijiet tal-UE

Tista’ tnizzel mill-internet jew tordna |-pubblikazzjonijiet tal-UE, li xi whud minnhom huma bla hlas u xi ofirajn bil-Alas, minn:
https://op.europa.eu/mt/publications.Kopji multipli ta’ pubblikazzjonijiet bla flas tista’ tiksibhom billi tikkuntattja lil Europe Direct jew lic-centru
tal-informazzjoni lokali tieghek (ara https://europa.eu/european-union/contact_mt).

Il-ligi tal-UE u dokumenti relatati
Ghal access ghall-informazzjoni legali tal-UE, inkluz il-ligijiet kollha tal-UE mill-1951 'l hawn, fil-verzjonijiet lingwistici ufficjali kollha,
2ur is-sit EUR-Lex hawnhekk: https://eur-lex.europa.eu

Data Miftuha mill-UE
Il-portal tad-Data Miftuha mill-UE (http://data.europa.eu/euodp/mt) jipprovdi access ghal settijiet tad-data mill-UE. Id-data tista’ titnizzel mill-internet
u tintuza mill-gdid bla Alas, kemm ghal skopijiet kummer¢jali kif ukoll mhux kummer¢jali.
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Nofs miljun persuna fl-Ewropa jigu ddijanjostikati b’marda rari kull
sena. L-ebda pajjiz ma jista’ jlahhag ma’ din l-isfida wahdL.

In-Networks Ewropej ta’ Referenza huma networks virtwali li jlaggghu
esperti minn madwar [-UE u z-ZEE.

Flimkien, huma jindirizzaw mard rari, bi prevalenza baxxa u kumpless
billi jtejbu d-dijanjozi u [-access ghal kura specjalizzata.

Share. Care. Cure.

Aktar dwar in-Networks Ewropej ta’ Referenza

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

L-Uffi¢¢ju tal-Pubblikazzjonijiet
tal-Unjoni Ewropea





