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Praca pre pacientov so zriedkavymi, mélo roz$irenymi a komplexnymi chorobami

EU nenechdva pacientov so
zriedkavymi chorobami osamote:
prinasa im pomoc, nadej a lepsiu

budlichost

Sandra Gallina

Generdlna riaditelka GR SANTE

Populacia, ktord zriedkavé choroby postihuju
na celom svete, nie je vbec zanedbatelna —
odhaduije sa, Ze nimi trpi 3,5 % — 5,9 % ludi.
Len v EU Zije 36 milidnov [udi s jednou z viac
ako 6000 roznych zriedkavych chordb. Vaetky
zriedkavé  choroby  vsak  maju nizku
prevalenciu. V EU sa zriedkavd choroba
definuje ako choraba, ktora postihuje menej
ako 5 0s6b z 10 000.

Pri zriedkavych chorobach sa vam mbdze stat,
7e vas lekar alebo zdravotnicky pracovnik
nevie danu chorobu identifikovat. MoZe to
znamenat, ze vase symptomy su celé roky
nespravne diagnostikované, zatial ¢o vy trpite
a sledujete, ako sa vas zdravotny stav
zhorsuje. Mat  zriedkavl chorobu  Casto
znamena, Ze neviete, o vam je, ani o
mbZete urobit na zmiemenie bolesti a
nepohodlia. MbZete sa citit frustrovani a
osameli. Pocitovat beznadej.

EU nenechdva pacientov so zriedkavymi
chorobami  osamote a prindsa pridanu
hodnotu  zlu€ovanim  zdrojov,  vymenou
poznatkov a spolupracou.

V prvom rade chceme pomdct pacientom
ziskat potrebnul presnii diagndzu. Nasledne
sa chceme uistit, Ze maju pristup k liecbe a
starostlivosti, ktore im pomahaju
minimalizovat  nepohodlie a Zit Co
najplnohodnotnejSie. V neposlednom rade
chceme spolupracovat pri hladani liekov. V
sucasnosti nevieme liecit 95 % zriedkavych
choréb. Prostrednictvom raznych opatreni EU,
ako je revizia farmaceutickych pravnych
predpisov,  pontkame  pacientom  so
zriedkavymi chorobami lepSiu budticnost.

Eurdpska komisia podporila mnohé opatrenia
v oblasti verejného zdravia a systémov
zdravotnej starostlivosti s cielom pomdct
Clenskym Statom pri vypracUvani narodnych
reakcii, stratégii a planov. Patria medzi ne
velmi Uspesné eurdpske referentné siete
(dalej aj ,siete ERN"), ktoré boli zriadené v
roku 2017 s cielom zhromaZdovat poznatky
a zdroje na boj proti zriedkavym a
komplexnym chorobam, a to a v malo
preskimanych oblastiach mediciny. Eurdpska
komisia zohrala zasadnu Ulohu pri vytvarani
ramca pre siete ERN, poskytovanim grantov
na podporu sieti, koordinatorov a technickych
zariadeni na vytvaranie sieti.

Eurdpske referentné siete su virtudlne siete
spdjajuce poskytovatelov zdravotnej
starostlivosti,  odbornikov a  organizacie
pacientov v celej EU a Ndrsku. Na zaklade
smemice EU o cezhranitne] zdravotnej
starostlivosti predstavuju siete ERN jeden z
najvacsich Uspechov komunity zaoberajlicej sa
zriedkavymi chorobami v Eurdpe a vdaka Usiliu
poskytovatelov ~ zdravotnej  starostlivosti,
organizacii pacientov, Eurdpskej komisie a

prijatie opatreni na celom svete.

Ziadna krajina sama osebe nema poznatky a
kapacitu na liecenie vsetkych zriedkavych a
komplexnych choréb. Vdaka eurdpskym
referencnym sietam majui pacienti v celej EU
pristup k najlepsim dostupnym odbormym
znalostiam. Prostrednictvom tychto sieti sa
odbornici dostanul k pacientovi bez toho, aby
pacient musel cestovat k odbornikom, ktorf
mozu byt daleko. Eurdpska Unia vytvara
potrebné prepojenia, maximalizuje synergie
medzi ¢lenskymi Statmi a podporuje vymenu
poznatkov a zdrojov.



V' sUtasnosti  existuje 24 eurdpskych
referencnych sieti pre zriedkavé a komplexné
choroby vytvorenych prostrednictvom
partnerstiev  medzi manazémi  systémov
zdravotnej starostlivosti, obhajcami pacientov
a veducdmi pracovnikmi v klinickej oblasti.
Tieto siete, ktoré sU v sUasnosti nielen
zriadeng, ale aj plne funkné, sa dalej rozvijaju
a skuSaju nové spbsoby  cezhranitnej
spoluprace.

Po Siestich rokoch existencie sa siete ERN v
stcasnosti vyhodnocuju. Vysledky hodnotenia,
ktoré budd k dispozicii koncom roka 2023,
pomoZu identifikovat spésoby, ako dalej
vylepSovat a rozvijat model sieti ERN v
buduicnosti.

Skuto¢ny potencial eurdpskych referencnych
sieti sa dosiahne aZ vtedy, ked sa skonsoliduju
do nasich vnutrostatnych systémov zdravotnej
starostlivosti. Potom budl moct skutotne
priniest pridant hodnotu EU, ako aj nddej a
pomoc miliénom pacientov so zriedkavymi
chorobami v celej EU. Preto ¢lenské &taty EU,
Norsko a Ukrajina spojili svoje sily s Komisiou
a koncom roka 2023 spustia trojrocnu akciu
na konsolidaciu tychto sieti. Tato akcia ziska
finantné prostriedky EU vo vyske priblizne 15
milionov EUR.

Komisia okrem toho financovala v ramci
programu EU4Health novll generdciu grantov
na podporu eurdpskych referencnych sieti vo
vy3ke viac ako 77 milionov EUR. Tieto granty
pomdZu financovat zriadenie a prevadzku 24
plnohodnotnych registrov pacientov s tisickami
vstupov a povedu k diskusiam o stovkach
dalSich pripadov pacientov v medzinarodnych
paneloch prostrednictvom Specializovaného IT
nastroja  znameho ako ,systém  spravy
klinickych Udajov o pacientoch’. Eurdpske
referencné siete su klUCovymi aktérmi pri
zbere Udajov a vedeckej spolupraci v oblasti
vyskumu zriedkavych chordb.

Financovanie takisto pomdze spristupnit
zdravotnickym pracovnikom akreditovane
Skolenia na vysokej drovni a pombZe
poskytnut nové alebo aktualizované
usmernenia pre Kklinickych pacientov a
nastroje na podporu klinického
rozhodovania v prospech pacientov.

Spajanim odbornikov a pacientov siete
ERN  zaroveri ulahCuju  vykonavanie
klinickych studii a skusanie lie¢ebnych
intervencii, ¢im dostavaju mnohé oblasti
zriedkavych chordb do popredia, pokial
ide o inovacie. Farmaceutické spolo¢nosti
sa mozu zdrahat investovat do vyvoja
liekov pre pacientov so zriedkavymi
chorobami, pretoZe trh s tymito liekmi je
mimoriadne obmedzeny. Z tohto ddvodu
pontka Komisia vyrobcom stimuly, aby
ich motivovala vyvijat lieky na zriedkavé
ochorenia a uvadzat ich na trh. S cielom
zlepsit tieto stimuly prave prehodnotila
prislusneé pravne predpisy.

Trvalo desatrocie, kym sa myslienka
cezhranicnej  spoluprace v oblasti
zdravotnej starostlivosti venovanej
komplexnym a zriedkavym chorobam,
ktora funguje na baze sieti ERN, rozvinula
a nasla si svoje miesto v pravnych
predpisoch EU. Nasledujice $tyri roky
budd  rokmi konsolidacie eurdpskych
referentnych sieti a ich pevnejSieho
ukotvenia vo vnutrostatnych systémoch
zdravotnej starostlivosti. MbZeme
ocCakavat, Zze vdaka ucinnym opatreniam
europskych referencnych sieti pocitia
pacienti so zriedkavymi chorobami a ich
rodiny skutoénd  zmenu, rozsiri  sa
vyuZivanie registrov a poznatky o
zriedkavych chorobach preniknu do Sirokej
verejnosti.

Sandra Gallina
Generdlna riaditelka GR SANTE

Potreba intenzivnejsej eurdpskej spoluprace
v oblasti zdravia a ochota k nej neustale
rastl, z Coho Cerpa navrh Komisie na
vybudovanie eurdpskej zdravotnej Unie.

V dalsej faze rozvoja sieti by sa mala
vyuzit tato snaha o lepsSie vysledky
pacientov a intenzivnejSiu cezhrani¢nu
spolupracu % oblasti zdravotnej
starostlivosti, aby sa zabezpetilo, ze

systém ERN dosiahne svoj plny potencial do
roku 2030. Zit so zriedkavou chorobou by
nemalo znamenat Zit neistou diagnozou,
starostlivostou a lie¢bou, ¢ znasat tento
udel osamote.
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Suvislosti

Za zriedkavti chorobu sa v EU povaZuje kaZdé ochorenie, ktoré postihuje menej ako
pdt z 10 000 ludi. Viac ako 6 000 zriedkavych choréb ovplyvriuje kaZdodenny Zivot aZ
36 miliénov ludi v EU. Napriklad v samotnej oblasti onkoldgie existuje 300 réznych
druhov vzacnych onkologickych ochoreni, pricom kazZdorocne je jedna z tychto choréb
diagnostikovana u viac ako pol miliéna ludi v Eurdpe.

Mnohi z tych, ktori st postihnuti zriedkavou
alebo komplexnou chorobou, nemaju pristup k
diagnostike a vysokokvalitnej lietbe. Odbome
znalosti a Specializované vedomosti mozu byt
obmedzené z dévodu nizkeho poctu pacientov.

EU a narodné vIady sa zaviazali zlepit rozpo-
znavanie a lie¢bu tychto zriedkavych a kom-
plexnych chordb, a to posilfovanim spoluprace
a koordinacie na eurdpskej Urovni a podpo-
rou narodnych planov pre zriedkavé choroby.

Smermicou o pravach pacientov pri cezhranic-
nej zdravotnej starostlivosti z roku 2011 sa
nielen umoZriuje preplacanie nakladov pacien-
tov na lietbu v inom ¢lenskom &tate Unie, ale
aj ulahtuje pristup pacientov k informaciam o
zdravotnej starostlivosti, ¢im sa rozsiruju ich
moznosti lie¢by. Smernica sa stala zakonom
v Elenskych statoch EU v roku 2013, pricom
sa fou polozili zaklady pre cezhrani¢nti spolu-
pracu v oblastiach, ako su zriedkavé choroby
a siete ERN alebo elektronické zdravotnictvo.

V roku 2017 zacalo v tejto suvislosti
posobit s podporou programu EU v oblasti
zdravia (@ od roku 2021 programu
EU4Health) 24 europskych referencnych
sieti, ktoré zahfiiaju takmer 900 vysoko
Specializovanych  jednotiek  zdravotnej
starostlivosti. Program odvtedy pomohol
tisickam pacientov so zriedkavymi alebo
komplexnymi chorobami a siete ERN sa
rozsirili v sucasnosti na viac ako 1600
jednotiek zdravotnej starostlivosti z takmer
400 nemocnic vo vsetkych 27 ¢lenskych
Statoch EU a v Norsku.

Viacako 6000

ZRIEDKAVYCH CHOROB VRATANE

300

ZRIEDKAVYCH FORIEM RAKOVINY POSTIHUJE

az 36

MILIONOV LUDI V EU
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Co su eurdpske
referencne siete?

Eurdpske referencné siete (ERN) su virtudlne siete, ktoré spdjaju poskytovatelov zdravotnej
starostlivosti, zdravotnickych pracovnikov a pacientov v celej EU a v Nérsku. Ich Ucelom

je riesit zloZité alebo zriedkavé choroby alebo diagndzy, ktoré si vyZaduju vysoko
specializovanu liecbu a zdruzovanie znalosti a zdrojov.

Ziadna krajina sama osebe nema poznatky
a kapacitu na lieenie vsetkych zriedkavych,
malo rozsirenych a komplexnych choréb. ERN
umoZiiuje pacientom a lekarom v celej EU
pristup k najlepsim odbornym znalostiam a
vcasnu vymenu Zivotne doleZitych vedomosti
bez toho, aby museli cestovat do inej krajiny.
Siete ulahCuju vymenu najnovsich poznat-
kov a skusenosti o zriedkavych chorobach
vyskytujuicich sa v EU pre ¢lenské nemocnice,
vyskumnikov a skupiny pacientov.

Na preskimanie diagnozy a lie¢by pacienta
koordinatori ERN zvolavaju ,virtualne* poradné
rady lekarskych Specialistov z réznych disciplin
s vyuZitim vyhradenej platformy IT — systému
spravy klinickych udajov o pacientoch. V ramci
systéemu spravy klinickych udajov o pacien-
toch sa uskutocnuju diskusie umoZiujlce
poskytovatelom zdravotnej starostlivosti z
celej EU spolupracovat online a konzulto-
vat diagndzu a lie¢bu pacientov so zried-
kavymi, malo rozsirenymi a komplexnymi
chorobami. Siete ERN zaroveri koordinuju
a ulah¢uju ¢innosti v oblasti vzdelavania a
odbornej pripravy, vypractvaju usmernenia
ku klinickej praxi a vyvijaju dalSie nastroje
na podporu klinického rozhodovania, spolu-
pracuju na prehlbovani a sireni vedomosti

prostrednictvom komunikacnych ¢innosti a
sU Ustrednymi miestami vyskumu a inovacii v
oblasti zriedkavych, malo roz&irenych a kom-
plexnych chordb. ERN okrem toho obohacuju
registre EU vysokokvalitnymi tdajmi pacien-
tov so zriedkavymi chorobami, ¢im vytvaraju
jedineny zdroj s vysokohodnotnymi Udajmi
na podporu vyskumu a pripravy inovacnych
postupov liecby zriedkavych a komplexnych
chorob.

Eurdpske referenéné siete boli zriadené
v marci 2017. V suasnosti existuje 24
sieti ERN, ktoré tvori viac ako 1600
vysoko  Specializovanych  jednotiek
zdravotnej starostlivosti z takmer 400
nemocnic vo vietkych €lenskych Statoch
EU a v Nérsku. Pracujii na celom spektre
tematickych oblasti od zriedkavych portich
kosti a onkologickych ochoreni deti po
zriedkavé  cievne  choroby,  pricom
pomahaju tisickam pacientov z EU, ktori
trpia  zriedka-vymi alebo  komplexnymi
chorobami.

Iniciativa ERN sa podporuje z viacerych
programov  financovania  EU  vratane
programu  EU4Health, Nastroja  na
prepajanie Eurépy a programu Horizont
Eurdpa.

]
/
L

Clenské &taty EU sui na cele procesu ERN:
zodpovedaju za uznavanie stredisk na vnut-
rostatnej urovni a schvaluju Ziadosti. Rada
¢lenskych Statov je zodpovedna za rozvoj
stratégie EU v oblasti ERN a za schvalovanie
sieti a registraciu novych €lenov.

Spolupraca 24 koordinatorov ERN pre-
bieha v ramci skupiny koordinatorov ERN
(ERN-CG), ktora bola zriadena v roku
2017. Tato strategicka skupina vytvara
spolo¢ny zaklad pre viaceré klucoveé tech-
nické a organizacné aspekty ERN. Skupina
koordinatorov ERN a Rada ¢lenskych Statov
Uzko spolupracuju s réznymi pracovnymi sku-
pinami, a to vratane skupin pre generovanie
poznatkov, zaclefovanie do vnutrostatnych
systémov zdravotnej starostlivosti, monito-
rovanie, pravne a etické otazky, ako aj pora-
denstvo v oblasti IT, ktoré oznamuju svoje
navrhy skupine koordinatorov ERN a Rade
¢lenskych statov na konecné prerokovanie
a rozhodnutie.
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ERN pre poruchy kosti (ERN BOND)

Zriedkaveé choroby kosti zahfriaju poruchy tvorby, rastu, prestavby a odstrariovania kosti, ako aj
chyby v regulacnych postupoch tychto procesov. Ich vysledkom je maly vzrast, deformdcia kosti,
anomdlie zubov, bolest, zlomeniny a zdravotné postihnutie, pricom méZu nepriaznivo ovplyvnit
neuromuskularnu funkciu a hemopoézu.

Siet ERN BOND zoskupuje vetky zriedkave
choroby kosti, ¢i uz vrodené, chronické alebo
dedicné, ktoré postihuju chrupavky, kosti a
zubovinu. Siet sa v stcasnosti exemplame
zameriava na osteogenesis imperfecta (Ol),
X-viazanu hypofosfatemicku krivicu (XLH) a
achondroplaziu (ACH) na zaklade prevalencie
choroby, naro¢nosti diagnostiky a riadenia
liecby a novovytvorenej terapie. V buduic-
nosti po vytvoreni systematickejsich pristupov
prejde k zriedkavejsim chorobam.

V spoluprdci s pacientmi vyvija siet ERN BOND
nastroje na meranie vysledkov a skusenostf
nahlasenych pacientmi, ako aj usmernenia k
vypracovaniu a ireniu najlepsich postupov. Pri
vyvoji novych terapii sa bude siet zameriavat
na zabezpecenie rychleho pristupu postihnu-
tych pacientov k studiam.

Siet ERN BOND umozriuje rozvoj zru¢nosti
prostrednictvom platforiem elektronického
zdravotnictva a telemediciny spolu s pracov-
nymi navstevami, kurzmi odbornej pripravy a
osvetovymi ¢innostami. Cielom siete je skra-
tit ¢as potrebny na ur¢enie diagndzy znize-
nim poctu nevhodnych vysetreni, presnejSou
diagnostikou a novou pouzitelnou lie¢bou.

KOORDINATOR SIETE

Dr. Luca Sangiorgi
Ortopedicky institut Rizzoli, Boloria,
Taliansko
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ERN pre kraniofacialne anomalie a ORL
poruchy (ENR CRANIO)

Siet ERN CRANIO sa zameriava na zriedkavé a komplexné kraniofacidlne anomdlie a usno-
nosno-krcné (ORL) poruchy. Medzi tieto anomdlie a poruchy patria malformdcie mozgu, lebky a
tvdre vratane konkrétnych portch, ako je kraniosynostdéza a kraniofacidlna mikrosémia, razstep
pery a podnebia, abnormality Ust a zubov a ORL poruchy.

Siet p6sobi vo viacerych pracovnych oblas-
tiach vratane osvety, hodnotenia, elektro-
nického zdravotnictva, odbornej pripravy a
vzdelavania, kvality starostlivosti, rozvoja
registrov a merania vysledkov.

Siet ERN CRANIO sa zameriava na zhromazdo-
vanie odbornych znalosti a poznatkov o kon-
krétnej chorobe, ako aj relevantnych zdrojov
ziskanych z réznych krajin EU/EHP, v zaujme
dosahovania cielov v oblasti zdravia, ktore
by inak nebolo mozné dosiahnut na Urovni
jednej krajiny. Medzi takéto ciele patri: rozvoj
klinickych zrucnosti, zlepseny pristup pacienta
k vysokokvalitnej starostlivosti odbornych
lekarov, ako aj spristupriovanie lepsich infor-
macii o konkrétnych diagndézach zdravotnic-
kym pracovnikom, pacientom a ich rodinam
a opatrovatelom.

Siet ERN CRANIO sa takymto spdsobom zaro-
ver usiluje o zniZzovanie nerovnost( v oblasti
zdravia, a to Standardizaciou postupov a spri-
stupriovanim vysokokvalitnej starostlivosti,
informacii a zdrojov pre poskytovatelov zdra-
votnej starostlivosti, pacientov a ich rodiny a
opatrovatelov v celej Eurdpe.

Profesorka Dr. Irene Mathijssenova
Univerzitné zdravotné stredisko
Erasmus, Rotterdam, Holandsko
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Prinos pre pacientov

a odbornikov

g

I

Pacienti so zriedkavymi a komplexnymi chorobami méZu strdvit celé roky bez jednoznacnej
diagndzy a pre nich a ich rodiny a opatrovatelov to méZe byt frustrujica a sklucujuca
skusenost. Mnohi z tych, ktori trpia na tieto ochorenia, su deti s narusenym vyvojom, ktoré
prechddzaju zdravotnickym systémom a pocas detstva niekedy navstivia viacero Specialistov

v snahe ndjst diagnodzu.

Siete ERN zlepsuju informovanost Sirokej a
odbornej verejnosti o zriedkavych chorobach
a komplikovanych prejavoch choroby, a zvy-
Suju tak pravdepodobnost véasnej a presnej
diagndzy a utinnej lietby, ak je k dispozicii.

Su platformami na vypracovanie usmerneni,
odbornui pripravu a vymenu znalosti. Siete ERN
moZu ulahdit realizaciu velkych klinickych studii
v zaujme lepSieho pochopenia choréb a vyvoja
novych liekov, pretoZe st schopné zoskupovat
velké mnoZstvo Udajov o pacientoch.

Stupefi zapojenia pacientov sa v jednotlivych
sietach lisi, vsetky siete ERN v3ak zabezpe-
Cuju zapojenie zastupcov pacientov, napri-
klad pri vypractvani usmemeni ku klinickej
praxi, v ramci klinického skisania a modelov
starostlivosti.

Pre Specializovanych zdravotnickych pracov-
nikov su siete ERN prileZitostou na nadva-
zovanie kontaktov s podobne zmyslajucimi
odbornikmi z celej EU, resp. celého EHP, ¢o
prispieva k zniZovaniu odbornej izolacie, kto-
rej Celia mnohi odbornici na zriedkavé cho-
roby. Zakladnym kameriom systému ERN s

inovacia v poskytovani zdravotnej starostli-
vosti, prispievanie k rozvoju novych modelov
starostlivosti a zmena spdsobu poskytovania
liecby, a to prostrednictvom rieSeni a nastrojov
elektronického zdravotnictva a prelomovych
zdravotnickych rieSeni @ pomdcok. Siete ERN
su inkubatory na vyvoj digitalnych sluzieb a
poskytovanie virtualnej zdravotnej starostli-
vosti a telemediciny.

ecee

Prispievaju k zvatsovaniu uspor z rozsahu a
zabezpeteniu Ucinnejsieho vyuZivania zdrojov,
¢o ma pozitivny vplyv na udrZatelnost vnut-
roStatnych systémov zdravotnej starostlivosti.
Siete su jasnym dokazom, ¢o vietko mozno v
Eurdépe dosiahnut vdaka solidarite.
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ERN pre endokrinné ochorenia

(Endo-ERN)

Zriedkavé endokrinné ochorenia zahfriaju nadmernu, nedostatocnu alebo neprimeranti
hormonadlnu cinnost, rezistenciu na hormadny, rast nddorov v orgdnoch s vnutornym vylucovanim
alebo choroby s dbsledkami pre endokrinny systém. Epidemiologické rozsirenie je velmi
réznorodé, a to od mimoriadne zriedkavych cez zriedkavé aZ po mdlo rozsirené ochorenia.
Pacienti s mdlo rozsirenou poruchou si méZu vyZadovat vysoko Specializovant starostlivost
multidisciplindrneho timu pod vedenim endokrinoldga.

V sieti Endo-ERN bolo vytvorenych osem
hlavnych tematickych skupin, ktoré pokry-
vaju celé spektrum vrodenych a ziskanych
ochoreni. Ide o: adrenalne poruchy, poruchy
kalciofosfatového metabolizmu, poruchy
pohlavného vyvoja a dospievania, dedicné
poruchy glukdzovej a inzulinovej homeostazy,
syndrémy dedi¢nych endokrinnych nadorov,
poruchy rastu a syndrémy dedi¢nej obezity,
poruchy hypotalamu a hypofyzy a poruchy
stitnej Zlazy.

KOORDINATOR SIETE

Profesor Alberto M. Pereira

Zdravotné stredisko Amsterdamskej
univerzity, Amsterdam, Holandsko

Siet Endo-ERN nadalej buduje na ¢innosti
viacerych uz existujucich eurépskych sietf
vratane tych, ktoré boli vytvorené prostrednic-
tvom Eurdépskej endokrinologickej spolognosti
(ESE) a Eurdpskej spolo¢nosti pre pediatricku
endokrinolégiu (ESPE) ¢i sieti vytvorenych v
ramci ¢innosti iniciativy eurdpska spolupraca
v oblasti vedy a techniky (COST).

Siet Endo-ERN zabezpetenim lepsich diagnos-
tickych postupov, liecby, kvality starostlivosti a
meratelnych vysledkov pre pacientov so zried-
kavymi endokrinnymi ochoreniami ulah¢uje
multidisciplinarnu a cezhrani¢nu spolupracu
v oblasti komplexnej starostlivosti, vyskumu
a vzdelavania, pricom zaistuje, aby boli hlasy
pacientov vypocute.
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ERN pre zriedkave a komplexné
epilepsie (EpiCARE)

Epilepsia postihuje minimdlne Sest milionov ludi v Eurdpe. Tradicne sa epilepsia lieci ako

jedna choroba, no aj ked’ prvé klinické prejavy v podobe epileptickych zdchvatov méZu vyzerat
podobne, epilepsie méZu mat pévod vo velkom pocte réznych neurologickych etioldgii MoZnosti
liecby, vysledky a celkova progndza zavisia od pritomnosti konkrétnych etioldgii, pricom rychle
stanovenie diagndzy, pokial je mozné, zohrdva déleZitu ulohu.

Vhodne predpisané tradi¢né antiepileptické
lieky pomahaju takmer 70 % postihnutych
pacientov dosiahnut stav bez zachvatov,
pacienti trpiaci refraktérnou epilepsiou v3ak
maju chabé klinické vyhliadky. Zriedkavé a
komplexné epilepsie si od pociatku liecby
vyZaduju multidiscipliname riadenie liecby.
Zasadny vyznam maju dobre stanovene
modely starostlivosti a Uzka spolupraca s
dobre Struktirovanymi vnutrostatnymi sietami
pre starostlivost o epileptickych pacientov.

Lekarske timy siete ERN EpiCARE pracuju na
zlepSeni a zvyseni diagnostiky pricin zried-
kavych epilepsii, posilneni skorej identifikacie
pacientov so zriedkavymi pricinami epilepsie,
ktoré je mozné liecit, zvySovani pristupu k
Specializovanej starostlivosti, dalSom rozvoji
a navrhovani inovacného klinického skusania
novych antiepileptik prostrednictvom eurép-
skej spoluprace pre klinické skusanie epileptik
(ECET), zabezpeceni plnohodnotného pristupu
k v€asnému predoperacnému hodnoteniu a
operacnej liecbe epilepsie a ich vyuZivaniu,
posilfovani vyskumu v oblasti inovacnych
nastrojov diagnostiky a kauzalnej liecby.

Siet niekolkokrat mesacne organizuje zasad-
nutia na diskusiu o pripadoch pacientov, na
ktorych sa zdcastriuju experti EU v oblasti
genetiky, neuropsycholdgie, riadenia lieciv a
predoperaného hodnotenia. Siet ERN EpiCARE
spustila viaceré ¢innosti na prehlbovanie vedo-
mosti vratane interaktivnych vzdelavacich
webinarov a aktualizacii usmerneni ku klinickej
financovanymi EU, ako je eurdpsky spolocny
program pre zriedkavé choroby, SOLVE-RD,
ERICA a s prierezovymi pracovnymi skupinami
pre neurologické poruchy, najmd so zapojenim
sieti ERN-RND a ERN EURO-NMD.

O

Siet od zaciatku pésobenia tizko spolupra-
covala so vsetkymi prislusnymi vedeckymi
organizaciami, ako je Medzinarodna liga
proti epilepsii (ILAE), Eurépska spolo¢nost
pre pediatrickd neurolégiu (EPNS) a Eurdpska
neurologicka akadémia (EAN). Na zvySovanie
povedomia o najlepsich postupoch a mode-
loch starostlivosti siet ERN EpiCARE spolupra-
cuje so zastupcami pacientov z eurépskych
skupin presadzujucich zaujmy pacientov s
cielom vytvarat informacné letaky o zried-
kavych epilepsiach a klinické skusania zame-
rané na pacientov.

KOORDINATOR SIETE

Profesor Alexis Arzimanoglou
Hospital Infantil Sant Joan de
Déu Barcelona, Spanielsko
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Ako sa schvaluju siete ERN?

Clenské staty EU zohrdvaju vedticu tlohu pri poverovani a rozvijani eurdpskych referencnych
sieti. Na dosiahnutie statusu siete ERN Clenovia siete odpovedaju na vyzvu Eurdpskej komisie,
po ¢om ich Ziadost posudi nezdvisly orgdn pre posudzovanie, ktory zdroveri vypracuje spravu.
Rada clenskych Statov ndsledne rozhoduje o schvdleni alebo neschvaleni Ziadosti ERN.

Rada ¢lenskych Statov sa sklada z poverencov
v&etkych ¢lenskych tatov EU plus Norska a
aktivne sa zapaja do rozvoja stratégie ERN.
NepretrZite monitoruje ¢lenov ERN, posudzuje
Ziadatelov, ktori sa chcti pridat k existujlicim
sietam a schvaluje vsetky budlice siete. Na
zaklade vyzvy na predkladanie Ziadosti z roku
2019 bolo v roku 2022 za ¢tlenov ERN prija-
tych viac ako 600 dodatocnych poskytova-
telov zdravotnej starostlivosti z 20 ¢lenskych
Statov EU a Norska.

Rada ¢lenskych statov prijala 18 ukazovatelov
ERN, ktoré siete v pravidelnych intervaloch
predkladaju. Zabezpetuju riadne nepretrzité
monitorovanie na meranie zlepseni kvality
a vysledkov, pritom poukazuju na Uspechy
a mozne Uskalia.

Krajiny, ktoré nemaju zastupenie v schva-
lenej sieti ERN, sa na nej mézu zucastnit
prostrednictvom poskytovatelov zdravot-
nej starostlivosti, ktorych vymenuju ¢lenské
Staty za ,pridruZené” vnutrostatne strediska
¢i vnutrostatne strediska ,spoluprace”. Tito
pridruZeni partneri maju pristup k usmerne-
niam tykajucim sa osvedcenych postupov pri
diagnostike, starostlivosti a lietbe a zapajaju
sa do vyskumnych ¢innosti.

Siete ERN musia
splriat urcité hlavné
kritérid:

> orientacia na pacienta a

vychadzanie z klinickych vysledkov,

> aspon

desat Elenov v najmenej
6smich krajinach,

> spolahlivé nezavislé posudenie,
> splnenie kritérif siete a ¢lenstva,

> potvrdenie a schvalenie
vnutrostatnymi organmi.
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ERN pre choroby obliciek (ERKNet)

Zriedkavé a komplexné choroby obliCiek zahfriaju siroku skdlu vrodenych, dedicnych a ziskanych
poruch. Odhaduje sa, Ze najmenej dva milidny Eurépanov trpia zriedkavymi chorobami obliciek,
Z ktorych milién predstavuju glomerulopatie, a dalsi milion vrodené deformdcie obliciek. Dedicné
tubulopatie, tubulo-intersticidlne choroby a trombotické mikroangiopatie predstavuju dalsie
zriedkavé a mimoriadne zriedkavé choroby s velkym klinickym vyznamom.

Najmodernejsie diagnostické nastroje mozu
poskytnut cenné informacie o progndze cho-
roby a terapeutickych moZnostiach. Pristup k
testovaniu vsak nie je univerzalny. V dosledku
oneskorenej diagndzy a neprimeranej liecby
mnoheé zriedkaveé choroby obliciek koncia ich
zlyhanim.

Cielom siete ERKNet je zlepsit manazment
pacientov so zriedkavymi chorobami obli-
tiek, najma novych a komplexnych pripa-
dov, prostrednictvom konzultacnych sluzieb
online. Pracovné skupiny odbormnikov fungujuce
v ramci siete vytvaraju na baze konsenzu
diagnostické algoritmy pre pacientov s podo-
zrenim na zriedkavé choroby obliciek, vratane
Standardnych kritérii na genetické testovanie
v pripadoch podozrenia na dedi¢nti chorobu
obli¢iek. Pracovné skupiny navyse vymedzuju
klinické cesty na riadenie terapie po déklad-
nom preskumani dostupnych spésobov liecby.

KedZe informovanost a poznatky zdravotnic-
kych pracovnikov s zakladnym predpokla-
dom identifikacie a liecby zriedkavych choréb
obliciek, siet ERKNet zaviedla trojro¢ny post-
gradualny ucebny plan zaloZeny na klinickej
odbornej priprave, webinaroch a online u¢eni
sa, ktory poskytuje najmodernejSie vzdela-
vanie o celom spektre zriedkavych choréb
oblitiek. Uspezni absolventi tohto kurzu budu
uznani za ,europskych Specialistov na zried-
kave choroby obliciek".

Siet ERKNet zriadila ERKReg, eurdpsky regis-
ter zriedkavych chor6b obliciek. Tento online
register poskytuje demografické informacie
a ulahcuje klinicky vyskum zaloZeny na spo-
lupraci prostrednictvom identifikacie kohort
pacientov so zriedkavymi chorobami obliciek
v celej Eurdpe. Register okrem toho poskytuje
Statistiky a referencné porovnavanie klinic-
keho vykonu napriec strediskami Specialistov,
¢im sa podporuje harmonizovana a optima-
lizovana starostlivost v oblasti zriedkavych
chordb obliciek vo vietkych nemocniciach a
klinikach siete ERKnet.

Profesor Franz Schaefer

Universitdtsklinikum Heidelberg,
Nemecko
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ERN pre zriedkave neurologické choroby

(ERN-RND)

Siet ERN-RND realizuje tvorbu a vymenu poznatkov a koordinuje starostlivost o pacientov
postihnutych zriedkavymi neurologickymi chorobami, ktoré zahfriaju najbeZnejsie
patologické stavy centrdalneho nervového systému. Zameriava sa na cereberdlne ataxie

a dedicné spastické paraplégie, Huntingtonovu chorobu a iné chorey, frontotempordlnu
demenciu, dystoniu, (neepileptické) paroxyzmdlne poruchy a neurodegenerdciu v désledku
hromadenia Zeleza v mozgu, leukoencefalopatie, ako aj atypické parkinsonské syndromy.

Siet spdja strediska expertov a pridruze-
nych partnerov z 24 eurdpskych krajin, ako
aj zastupcov pacientov. Zameriava sa na
vysoko Specializované sluzby zdravotnej
starostlivosti, ako je inovacna diagnostika
sekvenovanim, hibkova mozgova stimulcia
a pokrocila terapia, pricom generuje a 5iri
véeobecné poznatky aj poznatky tykajlce
sa konkrétnych skupin choréb.

Siet ERN-RND vypractiva usmemenia o naj-
lepsich postupoch v klinickej praxi, pokial
ide o niektoré zriedkavé neurologické cho-
roby, odporucania o najlepsich postupoch pre
neurorehabilitaciu a prechod, ako aj normy
tykajuce sa starostlivosti, ako je zloZenie

KOORDINATOR SIETE

Dr. Holm Graessner
Fakultng nemocnica Tiibingen,
Nemecko

multidisciplinamych timov. Skupiny odbornikov
pre chorobu vyvijaju a schvaluju modely sta-
rostlivosti vratane diagnostickych diagramov
a terapeutickych algoritmoyv, ako aj stupnice
choréb na posudenie réznych aspektov zried-
kavych neurologickych choréb.

0 pacientoch s nejasnymi diagnézami sa dis-
kutuje prostrednictvom systému spravy kli-
nickych Udajov o pacientoch. Siet ERN-RND
je jednou zo Styroch sieti, ktoré sa zucasthuju
na projekte Solve-RD — RieSenie nevyriese-
nych zriedkavych chordb, pricom jej program
odbornej pripravy a vzdelavania tvori zak-
lad pre ucebny plan v oblasti zriedkavych
neurologickych choréb pre zdravotnickych

pracovnikov. Siet podporuje pripravenost na
klinické skusanie a kvalitu starostlivosti pro-
strednictvom registra ERN-RND, ktory obsahuje
udaje o v3etkych pacientoch vysetrenych v
strediskach siete ERN-RND a poskytuje jedi-
necny prehlad o existujucich kohortach podla
genotypu.

Siet ERN-RND spolupracuje s Eurdpskou neu-
rologickou akadémiou (EAN), Europskou spo-
lo¢nostou pre pediatrickd neuroldgiu (EPNS),
Eurdpskou sekciou Medzindrodnej spolo¢nosti
pre Parkinsonovu chorobu a poruchy pohybu
(MDS), Eurépskou federaciou neurologickych
zdruzeni (EFNA) a Eurépskou akadémiou pre
zdravotné postihnutie deti (EACD). Siet ERN-
RND vytvorila s dalsimi dvoma neurologickymi
sietami ERN — EURO-NMD a EpiCARE —devat
pracovnych skupin.
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ERN pre dedicné a vrodené
(traviace a gastrointestinalne)
anomalie (ERNICA)

Siet ERNICA sa zaoberd dvomi diagnostickymi skupinami: malformdcie trdviaceho systému a
malformdcie brdnice a brusnej steny. Pracovny okruh pre malformadcie traviaceho systému tvoria
Styri pracovné skupiny pre choroby paZerdka, choroby Criev, zlyhanie Criev a gastroenterologické
choroby. Pracovny okruh pre malformdcie branice a brusnej steny tvoria dve pracovné skupiny:

jedna sa zaoberd malformdciami brdnice a druhd anomdliami brusnej steny.

Pracovné skupiny st pod spolocnym vedenim
zdravotnickych pracovnikov siete ERNICA a
zastupcov pacientov. Na vsetky diagnostické
skupiny sa uplatriuje devat pracovnych oblasti
— riadenie liecby, Sirenie, hodnotenie, normy
starostlivosti, odborna priprava, vyskum, elek-
tronické zdravotnictvo, fetalna medicina a
nadvazovanie kontaktov.

Cielom siete ERNICA je zdruZovat odborné
znalosti, poznatky a zdroje zamerané na kon-
krétnu chorobu z celej EU/EHP na dosahovanie
cielov v oblasti zdravia, ktoré by inak nebolo
mozné dosiahnut na Urovni jednej krajiny.
Medzi tieto ciele v oblasti zdravia patri rozvoj
klinickych zrucnosti, zlepSeny pristup pacienta
k vysokokvalitnej starostlivosti odbornych
lekarov, ako aj vacsie mnozstvo informacii
o konkrétnych diagndzach pre zdravotnic-
kych pracovnikov, pacientov a ich rodiny a
opatrovatelov.

Siet ERNICA sa takymto sp6sobom zaro-
ver usiluje o zniZovanie nerovnosti v oblasti
zdravia v celej Eurdpe, a to Standardizaciou
postupov a spristupriovanim vysokokvalitnej
starostlivosti, informacii a zdrojov pre posky-
tovatelov zdravotnej starostlivosti, pacientov
aich rodiny a opatrovatelov v celej Eurdpe.

KOORDINATOR SIETE

Profesor Dr. René Wijnen
Univerzitné zdravotné stredisko
Erasmus, Rotterdam, Holandsko
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Integracia, koordinacia a spolupraca:

Clenskeé staty a ERN

V roku 2022 sa k sietam ERN pridalo 620 novych poskytovatelov zdravotnej starostlivosti,

¢im sa celkovy pocet clenov zvysil na viac ako 1 400. Ide o dobru sprdvu pre pacientov, ktori
maju teraz viac ako kedykolvek predtym pristup k vysoko Specializovanym sluzbdm zdravotnej
starostlivosti, ako aj pre klinickych lekdrov, ktori taZia zo spoluprdce s inymi expertmi z celej

EU a Nérska.

Rozsirenie vsak so sebou prindsa aj vyzvy,
pokial ide o koordinaciu a partnerstvo, a prave
v tom zohrdva Rada ¢lenskych Statov kltcovu
ulohu. Rada viedla siete ERN od ich potiatkov
k vyspelosti, pricom bola zodpovedna za ich
schvalovanie pri prvom zriadeni v roku 2017
a schvalovat bude v&etky dal3ie siete ERN v
buducnosti. Prioritou je aj integracia prace sieti
ERN do vnutrostatnych systémov zdravotnej sta-
rostlivosti a zabezpecenie zosuladenia ich priorit.

,Situdcia sa podstatne zmenila,” hovori spolu-
predseda Rady ¢lenskych statov profesor Till
Voigtlander. ,Siete ERN sa stali vyspelymi a v
sti¢asnosti st plne funkcné. Skupina koording-
torov ERN pracovala velmi aktivne a tcinne,
¢im preukdzala svoje zdsluhy ako dbleZity spo-
lupracujuci partner rady.”

,Koordindtori ERN a ich timy aktivne riesia
otdzky, ako su najlepsie a najhospoddmejsie
sposoby monitorovania vykonnosti, rozvoj a
organizdcia registrov ERN, vymena a Sirenie
poznatkov, odbornd priprava, ako aj dodrzia-
vanie prisnych etickych a prdvnych noriem,”
dodava profesor Voigtlander. ,Zdrover mali
rozhodujucu dlohu pri rozvoji systému spravy
klinickych ddajov o pacientoch, ktory md klticovy
vyznam pri podpore rychlejSej a lepsej diag-
nostiky, liecby a starostlivosti pre [udi Zijticich
so zriedkavymi chorobami.”

Rada ma za ulohu aj schvalovat novych posky-
tovatelov zdravotnej starostlivosti a inkorpo-
racia novych clenov je vysledkom dosledného
procesu, ktory sa zacal v roku 2019 vyzvou
na predkladanie Ziadosti. Proces skompliko-
valo vystupenie Spojeného kralovstva z Unie
a nasledna strata odbornosti poskytovatelov
zdravotnej starostlivosti usidlenych v Spojenom
kralovstve. Po prijati novych poskytovatelov
zdravotnej starostlivosti za €lenov sa pozomost
sustreduje na hodnotenie a zlep3ovanie kvality
starostlivosti, ktoru siete ERN a poskytovatelia
zdravotnej starostlivosti poskytuju.

Zakladnym prvkom systému pre neustale zlep-
Sovanie kvality sieti ERN je AMEQUIS — systém
hodnotenia, monitorovania, posudzovania a
zlepSovania kvality. Nezavisly organ pre hod-
notenie a posudzovanie vyhodnoti siete ERN s
cielom identifikovat silné a slabé stranky, pri-
¢om sa zabezpeci vypocutie nazorov vsetkych
zlCastnenych vratane pacientov a ich rodin.
Rada ¢lenskych statov bude v tomto procese
zohravat rozhodujucu tlohu, kedZe bude v pri-
pade potreby zodpovedna za schvalovanie pla-
nov skvalitnenia sieti ERN a poskytovatelov
zdravotnej starostlivosti.

Jednotna akcia na integraciu sieti ERN so zaciat-
kom v roku 2022 si bude vyZadovat este vac-
Siu spolupracu medzi ¢lenskymi statmi, ktoré
vytvoria stavebné bloky budticnosti sieti ERN,
plne integrovanych do vnutrostatnych systémov
zdravotnej starostlivosti a dokonale harmo-
nizovanych s eurépskymi partnermi. Komisia
bude tento proces koordinovat so skupinou
koordinatorov ERN, ktora v ramci vykonavania
zohrava dblezitu ulohu. Integraciou, koordina-
ciou a spolupracou sa zabezpeti Uspech sieti
ERN v dalsej faze ich pdsobenia.

,Do projektu ERN mdme zapojenych viac zain-
teresovanych stran ako kedykol'vek predtym
vrdtane riaditelov nemocnic a skupin presa-
dzujticich zdujmy pacientov,” hovori profesor
Voigtlcinder. ,Je to dobrd sprdva a mali by sme
z toho mat velku radost. Clenské stdty sa viak
s takouto pracovnou zataZou nedokdzu samy
vysporiadat Je nacase, aby sme zintenzivnili
nasu spoluprdcu, pretoZe projekt ERN, ktory nam
uZ teraz zavidi cely svet, naplno vyuZzijeme len
vtedy, ak budeme spolupracovat.”

Profesor
Till Voigtlénder




Eurdpska |
komisia

ERN pre respiracné choroby

(ERN LUNG)

Prica pre pacientov so zriedkavymi, milo rozsirenymi a komplexnymi chorobami

Zriedkavé a komplexné plicne choroby si vyZadujiu multidisciplindrmu starostlivost a
psychosocidlnu podporu. Komplexnost méZe byt spésobend zdkladnym genetickym
mechanizmom choroby alebo sekunddrnymi zmenami a poskodenim inych systémov
orgdnov. V¢asnd diagnostika a pristup k specializovanej starostlivosti méZu zlepsit vysledky

pri mnohych z tychto ochoreni.

Siet ERN LUNG riesi vietky zriedkavé a kom-
plexné choroby dychacej sustavy vratane
intersticialnych plucnych choréb (ILD), cys-
tickej fibrézy (CF), bronchiektazie pri necys-
tickej fibroze (nCF-BE), plticnej hypertenzie
(PH), primamej cilidrnej dyskinézie (PCD), defi-
citu alfa-1-antitrypsinu (AATD), mezoteliomu
(MSTO) a chronickej plucnej aloimplantatovej
dysfunkcie (CLAD).

Siet sa usiluje zlepsit odborné znalosti v celej
Eurdpe s cielom pozdvihnut Standardy sta-
rostlivosti, kvalitu Zivota a prognostiku v celej
8kale zriedkavych plucnych chordb. Clenovia
siete ERN LUNG vytvaraju a Siria usmermenia
o starostlivosti, propaguju spolocné lie¢ebne
pristupy, posilfiuju cezhrani¢ny pristup k diag-
nostike a lietbe, iniciuju a podporuju registre
a zhromazduju dostatocne velké kohorty do
klinickych studii, pre vyvoj liekov a prirodo-
vedeckeé studie.

Siet ERN LUNG poskytuje pacientom pristup
k interdisciplinarym timom, ktori virtualne
poskytuju druhy nazor na komplexné pri-
pady bez toho, aby pacienti museli cesto-
vat. Dosahuje sa to prostrednictvom online
systému odbomého poradenstva, online pane-
lovych diskusii o pripade a pripadne cezhra-
ni¢ného presunu starostlivosti.

KOORDINATOR SIETE

Profesor Thomas O. F. Wagner
Universitdtsklinikum Frankfurt,
Nemecko
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i Prica pre pacientov so zriedkavymi, milo rozsirenymi a komplexnymi chorobami
Eurépska |
komisia

ERN pre kozné poruchy
(ERN Skin)

Mnohé koZné ochorenia maju vdzny vplyv na pacientov a méZu sa spdjat s rizikom vzniku rakoviny.
Diagnostika zriedkavych a komplexnych koZnych chordb zahfria okrem biopsii koZe aj dbkladné
vySetrenie koZe, sliznice a inych tstrojov. Tieto komplexné ochorenia dokdZu rozliSit len skiseni
dermatoldgovia, pricom chybajuca odbornd diagndza je prekdazkou liecby. Pacientom to méZe
sposobovat hlboku fyzickt a psychologicku zataz.

Siet ERN Skin spaja poprednych odbomikov v
oblasti zriedkavych koZnych choréb u deti a
dospelych a sluzi na vymenu znalosti, aktu-
alizaciu a vypractivanie usmemeni tykajuicich
sa najlepsich postupov, zlepSovanie odbor-
nej pripravy a vzdelavania pacientov, ako
aj vytvaranie programov v oblasti vyskumu.

Jej cielom je zlepSovat organizaciu zdravotnej
starostlivosti zhromaZdovanim zdrojov vratane
platformy zameranej na spolo¢né diskusie
odbornikov o tazkych pripadoch. Hlavné mul-
tidisciplinarne timy pre kazdu predmetnu cho-
robu zahffiaju dermatoldga, zdravotnu sestru,
psycholdga, odbornika v genetike, dietoldga a
patoldga ¢i dalsich potrebnych Specialistov.

Siet ERN Skin zarover vytvara registre zried-
kavych koznych chordb, umoZziiuje Ucast na
vyskumnych programoch a klinickych skiskach
s pacientmi s vhodnou charakteristikou a

takisto podnecuje terapeuticky vyskum s KOORDINATOR SIETE

dostatocne Sirokou kohortou pacientov. Okrem

toho sa vypracuje stihmna socialno-ekono- Profesorka Christine Bodemerova
micka Studia o individualnej zatazi ochoreni. Assistance Publique-Hépitaux

de Faris, Hépital Necker-Enfants
Malades, Franctizsko
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Prica pre pacientov so zriedkavymi, milo rozsirenymi a komplexnymi chorobami

ERN pre onkologické ochorenia dospelych
(solidne nadory) (ERN EURACAN)

Projekt sledovanie zriedkavych druhov rakoviny v Eurdpe (RARECARE) vymedzuje zriedkavé
onkologické ochorenia ako zhubné poruchy s vyskytom Sest a menej pripadov na 100 000
0s6b za rok. Predstavuju priblizne 20 az 25 % vsetkych novych diagnostikovanych pripadov
rakoviny a 30 % umrti na onkologické ochorenia.

Odbornici sa zhoduju, Ze pacienti so zried-
kavymi druhmi onkologickych ochoreni by sa
mali od prvotného stanovenia diagndzy pre-
suvat do certifikovanych referencnych stredisk.
Mohli by tak vyuZzivat prinosy najaktualnejsich
multidisciplinamych odbornych znalosti, a to
od ucinnych terapii po usmernenia k liecbe
zalozené na dékazoch. Strediska by zaroveri
vSetkym pacientom bez ohladu na prvotny pri-
stupovy bod zabezpecili vhodn starostlivost.

Siet EURACAN pokryva viac ako 300 zriedka-
vych foriem rakoviny so solidnym nadorom
u dospelych, pritom ich zoskupuije do desia-
tich domén, ktoré zodpovedaju klasifikacii
RARECARE a ICD10. Siet tizko spolupracuje
S0 zastupcami pacientov z eurdpskych skupin
presadzujlcich zaujmy pacientov s cielom
poskytovat informacie a perspektivy o potre-
bach a ocakavaniach pacientov.

Siet EURACAN sa od svojho vzniku rozsirila do
26 krajin EU a EHP s cielom 3tandardizovat
manazment pacientov a zlepsit ich preZitie,
a to tvorbou a vymenou nastrojov najlepsich
postupov a pravidelnou aktualizaciou usmer-
neni o klinickej praxi v oblasti diagnostiky a
lie¢by v spolupraci s viacerymi vedeckymi

spolo¢nostami. Siet vytvorila komunikacné
nastroje vo vsetkych jazykoch pre pacien-
tov a lekarov, zatial ¢o sa v ramci projektu
STARTER (STarting and Adult Rare Tumour
European Registry) vytvara klUcovy nastroj
buducnosti — model federalizovaného registra
siete EURACAN.

Siet EURACAN stavia na existujucich sietach
a uspesnych klinickych skiskach prostrednic-
tvom Eurdpskej organizacie pre vyskum a
lie¢bu rakoviny (EORTC), Eurdpskej spolo¢nosti
neuroendokrinnych nadorov (ENETS) a siete
rakoviny spojivového tkaniva (Conticanet) a na
viacerych predchadzajlcich vyskumnych pro-
jektoch EU vrdtane projektov SPECTA/Arcagen
a TRacKING, ktoré siet EURACAN iniciovala.

Profesor Dr. Jean-Yves Blay
Centre Léon Bérard, Lyon,
Francuzsko
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Prica pre pacientov so zriedkavymi, milo rozsirenymi a komplexnymi chorobami

Eurdpa:
svetove centrum excelentnosti

Eurdpske referencné siete zacali svoju ¢innost v marci 2017 s hlavnym cielom zlepsovat
Zivoty ludi v Eurdpe, ktori trpia zriedkavymi a komplexnymi chorobami.

Siete ERN vSak maju celosvetovy vplyy, ktory
vyrazne presahuje hranice Europy. Zlepsuju
najlepsie globalne postupy tam, kde existuju, a
formuju ich tam, kde neexistuju. Siete prispie-
vaju k tomu, aby sa Eurépa stala Ustrednym
aktérom v oblasti zriedkavych a komplexnych
choréb, a to zavadzanim usmerneni tykajucich
sa najlepsich postupov v oblasti diagnostiky
alebo lietby, ak takéto usmernenia existuju, a
ich vypractiivanim tam, kde chybaju.

Spajanim odbornikov a pacientov siete ERN
zaroveri ulahtuju vykonavanie klinickych studit
a testovanie terapeutickych intervencii, ¢im
sa dostavaju do popredia inovacie v oblasti
mnohych zriedkavych chordb.

Model ERN je vzorom pre ostatnych, v ramci
ktorého sa vytvaraju najmodernejsie nastroje
elektronického zdravotnictva na podporu
cezhrani¢nej spoluprace v Eurépe s poten-
cialom na posilnenie medzinarodnej spolu-
prace a zlepSovanie pristupu k zdravotnej
starostlivosti.
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Prica pre pacientov so zriedkavymi, malo rozsirenymi a komplexnymi chorobami

ERN pre hematologické choroby
(ERN-EuroBloodNet)

Hematologické choroby zahfriaju anomadlie krvnych buniek a buniek kostnej drene,
lymfatickych orgdanov a koagulacnych faktorov, pricom takmer vsetky su zriedkavé. MoZno
ich dalej rozdelit do Siestich kategorii- zriedkavé poruchy Cervenych krviniek, zlyhanie kostnej
drene, zriedkavé poruchy zrdZania krvi, hemochromatdza a iné zriedkavé dedicné poruchy
syntézy Zeleza, myeloidné malignity a lymfoidné malignity.

Diagnostika zriedkavych hematologickych
chor6b si vyZaduje zna¢nu klinicki odbornost
a pristup k Sirokej Skale laboratérnych slu-
Zieb a zobrazovacich technoldgii. Tieto testy
umoziuju presnu klasifikaciu choroby podla
kritérii Svetovej zdravotnickej organizacie
(WHO) s vyuzitim medzinarodnych bodova-
cich systémov, a ak je to mozné, biomarkerov.

Vzhladom na tieto poZiadavky a na skutoc¢-
nost, Ze mnohé zriedkavé hematologické cho-
roby su velmi zriedkavé, je diagnéza ¢asto
prehliadana alebo oneskorena, a to najma
u starsich pacientov. Lietba je takisto ¢asto
narocna, pretoZe su potrebné Specializované
infrastruktiry a timy, a pretoZe je naro¢né
dostat sa k osobitnym lie¢ebnym postupom,
ako su alogénna transplantacia kmerovych
buniek alebo koagulacné faktory. V niektorych
krajinach su zavedené programy prevencie
urtitych ochoreni, v oblasti skriningu je vsak
naliehavo potrebnd harmonizacia.

Pocas prvych piatich rokov svojho pésobe-
nia siet ERN-EuroBloodNet v tzkej spolu-
praci s Eurépskou hematologickou asociaciou
(EHA) uspesne vykonala viacero prierezovych
opatreni a opatreni zameranych na konkrétne
zriedkavé hematologické choroby s cielom
zlepSovat pristup k zdravotnej starostlivosti
pre pacientov so zriedkavymi hematologickymi
chorobami, propagovat usmermenia a najlepsie
postupy, zlepSovat odbornd pripravu a vymenu
znalosti, poskytovat klinické poradenstvo v
ablastiach s malymi odbornymi znalostami na
vnutrostatnej Urovni, a zvysovat pocet klinic-
kych skusok v tejto oblasti. Zapajanie skupin
presadzujticich zaujmy pacientov a zdruzenf
pacientov od sameého pociatku prispieva k
posilneniu postavenia pacientov, terapeu-
tickému vzdeldvaniu a odbornej priprave v
oblasti presadzovania zaujmov pacientov, a to
v stlade s pristupom siete ERN-EuroBloodNet
zameranym na pacienta.

SPOLOCNi KOORDINATORI SIETE

Profesor Pierre Fenaux

Assistance Publique-Hépitaux de Paris,
Hépital Saint-Louis, Pariz, Franctzsko
(predseda onkologického centra)

Profesorka Béatrice Gulbisova
Hépital ERASME-CUB, LHUB-ULB,
Brusel, Belgicko (predsednicka
neonkologického centra)
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Prica pre pacientov so zriedkavymi, milo rozsirenymi a komplexnymi chorobami

ERN pre choroby a ochorenia
mocovo-pohlavno-rektalnej sustavy
(ERN eUROGEN)

Zriedkavé a komplexné ochorenia mocovo-pohlavno-rektdlnej sustavy si mézu vyZadovat
chirurgickd napravu, a to ¢asto po¢as novorodeneckého obdobia alebo v detstve. MocCovd a
fekdlna inkontinencia st velkou zdtaZou pre detskych, dospievajicich a dospelych pacientov.
Postihnuti jedinci si vyZaduju celoZivotnu starostlivost multidisciplindrneho timu odbornikov,
ktori pldnuju a vykondvaju operdcie a poskytuju pooperacnu starostlivost, a to vrdtane
pripadnej fyzioterapie a timov psychologickej podpory.

Siet ERN eUROGEN poskytuje nezavisle hod-
notené usmemenia o najlepsich postupoch a
zlepSuje vymenu vysledkov. Prostrednictvom
registra ERN eUROGEN siet po prvykrat
poskytuje kapacitu na sledovanie dlhodo-
bych vysledkov pre pacientov v rdmci 15- az
20-rotného obdobia.

Siet zbiera Udaje a materialy tam, kde chy-
baju, zostavuje nové usmernenia ku klinickej
praxi, vytvara podklady k najlepsim postu-
pom, identifikuje varianty sucasnej klinickej
praxe, rozvija programy vzdelavania a odbor-
nej pripravy, stanovuje vyskumny plan v spo-
lupraci so zastupcami pacientov a vymiena
si poznatky prostrednictvom Ucasti na virtu-
alnych konzultaciach v ramci systému spravy
klinickych udajov o pacientoch, ako aj pro-
strednictvom multidisciplinamych timov. Novi
Specialisti na zriedkavé a komplexné choroby
mocovo-pohlavno-rektalnej stistavy vyuzivaju
osobitnt odbomd pripravu a klinické vymenngé
navstevy v ramci vymenného programu siete
ERN eUROGEN.

Konetnym cielom siete je presadzovat ino-
vaciu v medicine a zlepSovat diagnostiku a
lie¢bu pre pacientov so zriedkavymi a kom-
plexnymi chorobami mocovo-pohlavno-rektal-
nej sUstavy prostrednictvom stratégie ,Share.
Care. Cure” (Delit sa o poznatky. Starat sa.
Liecit.).

KOORDINATOR SIETE

Wout Feitz

Zdravotné stredisko Univerzity sv.
Radbouda, detska nemocnica sv.
Amdlie, Nijmegen, Holandsko




Prica pre pacientov so zriedkavymi, mélo roz$irenymi a komplexnymi chorobami

Spoﬂjpréca v akcii

Digitalne platformy, telemedicina a nastroje
elektronického zdravotnictva zohravaju cennu
ulohu pri ulah¢ovani spoluprace. Siete ERN sui
prepojené cez vyhradent platformu IT, systém
spravy klinickych Udajov o pacientoch, ktory je
internetovou klinickou softvérovou aplikaciou
umoZnujucou poskytovatelom zdravotnej
starostlivosti z celej EU virtualne spolupra-
covat na diagnostike a lie¢be pacientov so
zriedkavymi, malo rozsirenymi a komplex-
nymi chorobami.

Koordinatori siete méZu zvolat ,virtualne®
poradné rady Specializovanych lekarov s vyu-
Zitim nastrojov telemediciny s cielom pre-
skumat stav pacienta na Ucely diagnostiky

alebo lietby. Zdravotnicki pracovnici, ktori by
predtym riesili zriedkavé a komplexné pripady
samostatne, mdZu tymto spdsobom konzulto-
vat s partnermi a vyZiadat si od kolegu druhy
néazor. Ustrednou funkciou tychto nastrojov
je interoperabilita.

Vdaka pokroku v oblasti videokonferencie uz
fyzicka vzdialenost nie je prekazkou spolu-
prace timov na dialku. Siete zarover vyuzivaju
vyhradené systémy na vymenu vzoriek tkaniva
alebo snimok komplexnych ochoreni vo vyso-
kom rozliseni, ktoré sa mbZu pouZit na budo-
vanie archivu pripadov pre dalSie studium. Na
system spravy klinickych udajov o pacientoch
sa vztahuju europske a vnutrostatne pravne

Pridruzeni partner;

Cielom sieti ERN je zabezpecovat skutocnu
pridanti hodnotu pre véetky ¢lenské Staty EU.
Prislusné pravne predpisy umoZniuju kraji-
nam, ktoré nemaju zastupenie v schvalenej
sieti ERN, sa na nej zu¢astnit prostrednictvom
poskytovatelov zdravotnej starostlivosti, kto-
rych vymenuju ¢lenské Staty za ,pridruzené”
vnutrostatne strediska a/alebo vnutrostatne
strediska ,spoluprace”.

Clenskeé &taty sa takisto m6Zu rozhodnuit, Ze
vymenuju narodneé koordinacné stredisko,
ktoré bude komunikovat so vsetkymi sietami
ERN. Rada ¢lenskych Statov pre siete ERN
zostavuije spolo¢ny ramec na vymenovanie a
integraciu tychto typov stredisk do sieti ERN.
Je vsak nutné, aby ¢lenske staty vymenuvali
pridruzenych partnerov pomocou otvorenych,
transparentnych a spolahlivych postupov a

predpisy o ochrane Udajov a prava pacien-
tov na sukromie (vSeobecné nariadenie o
ochrane udajov).

Napriklad po bezpetnom poskytnuti patologic-
kych alebo radiologickych tdajov sa ¢lenovia
siete mbZu prihlasit do uzavretého prostre-
dia, prezerat si v fiom snimky a vkladat dor
komentare. OSetrujuci lekar zostava nadalej
zodpovedny za svojho pacienta, siet ERN v3ak
mdZe vyuzivat ako hodnotny a podporny zdroj.

aby vsetky siete ERN mali zavedeny jed-
noznacny politicky ciel na aktivne zapojenie
a Ucast pridruzenych partnerov.
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Prica pre pacientov so zriedkavymi, milo rozsirenymi a komplexnymi chorobami

ERN pre neuromuskularne choroby
(ERN EURO-NMD)

Neuromuskuldrne choroby sa vyskytuju od raného detstva do neskorej dospelosti a su
charakterizované oslabenim a chradnutim svalstva. Spdjat sa vSak méZu aj s dalsimi
priznakmi, ako su Unava, bolest, znecitlivenie, slepota, tazkosti s prehltanim, dychacie
tazkosti a srdcovd choroba. VicSina neuromuskuldrnych choréb je progresivna a

invalidizujuca, skracuje dlzku Zivota a znizuje kvalitu Zivota.

V Eurépe su vyrazné medzery a rozdiely v
pristupe k diagnostike a liecbe. Hlavnymi
problémami z hladiska zlepsenia vysledkov
je napriklad oneskoreny presun z primarnej
starostlivosti do Specializovaného strediska
a riadenie prechodu z pediatrickych sluZieb
na sluzby pre dospelych.

Siet ERN EURO-NMD spaja poprednych eurép-
skych odbornikov s cielom poskytnut pacien-
tom pristup k Specializovanej starostlivosti
prostrednictvom virtualnych a osobnych kon-
zultacii. Cielom siete je skratit ¢as diagnosti-
kovania, zlepsit diagnostické vysledky a zvysit
pristup k vhodnym modelom starostlivosti.

V prvej polovici roka 2021 s partnermi siete
EURO-NMD konzultovalo celkom 12 882
novych pacientov a partneri sa zucastnili
na 258 klinickych skusaniach. Pocet novych
pacientov, ktori konzultuju s partnermi siete,
sa od roku 2018 zvysil 0 37,5 % a Ucast part-
nerov siete EURO-NMD na klinickom skusani
zaznamenala narast o0 63 %.

Siet okrem toho nepretrZite vypractiva noveé
usmernenia a poskytuje zdravotnickym pra-
covnikom a pacientom informacie o najlepsich
postupoch zamerané na konkrétnu chorobu.
Poznatky generované a spravované sietou
su Siroko dostupné online a prostrednictvom
verejne dostupnych webinarov, ako aj nastro-
jov elektronického zdravotnictva, ako su disku-
sie v ramci systému spravy klinickych Udajov
0 pacientoch. V sti¢asnosti prebieha priprava
systému riadenia vzdelavania zaloZeného na
platforme Moodle.

Siet na zaklade silného odkazu spoluprace
pokracuje v podpore spoluprace s potencialom
na rozvoj vyskumu a terapie s cielom riesit
neuspokojené potreby pacientov. Prioritou je
aj podpora nadnarodného spolotného vyuzi-
vania udajov prostrednictvom eticky solidnych
vysokokvalitnych registrov a platforiem pre
vyskumné udaje.

KOORDINATOR SIETE

Dr. Teresinha Evangelista
Sorbonskd univerzita — Nemocnica
Pitié Salpétriere — Assistance
Public Hopitaux de Paris,
Franctizsko




i Prica pre pacientov so zriedkavymi, milo rozsirenymi a komplexnymi chorobami
Eurépska

komisia

ERN pre ocné choroby
(ERN-EYE)

Zriedkavé ocné choroby su hlavnou pricinou zrakového postihnutia a slepoty u deti a
mladych dospelych v Eurdpe. Na portdli pre zriedkavé choroby a lieky na ojedinelé ochorenie
(ORPHANET) je uvedenych viac ako 900 zriedkavych ocnych chorbb vrdtane rozsirenejsich
chorbb, ako je retinitis pigmentosa, ktorej odhadovany vyskyt je 1 z 5 000, ako aj niektorych
velmi zriedkavych choréb, ktoré st v lekdrskej literattire spomenuté len niekolkokrdt.

Siet ERN EYE sa v Uzke] spolupraci so sku-
pinami presadzujucimi zaujmy pacientov
venuje tymto ochoreniam v Styroch tema-
tickych skupinach: zriedkavé choroby siet-
nice, neurooftalmologické zriedkaveé choroby,
pediatrické oftalmologické zriedkavé choroby
a zriedkavé choroby zadného segmentu oka.
Sest prierezovych pracovnych skupin navyze
rieSi otazky, ktoré su spolo¢né pre vsetky
Styri hlavné témy. DalSie pracovné skupiny
sa zameriavaju na osobitné oblasti vratane
genetického testovania, registrov, vyskumu,
vzdelavania, komunikacie a skupin nevidiacich
a pacientov, ako @j vnutrostatnej integracie.

Jednym z najdbleZitejsich nastrojov sieti
ERN je systém spravy klinickych udajov o
pacientoch, virtualna klinicka platforma IT
so suborom Udajov vyhradenym pre zried-
kavé otné choroby. Siet ERN EYE sa zame-
riava na zlepsenie diagnostiky a starostlivosti

poskytovanych pacientom v celej EU, a to
prepajanim odbomikov a presadzovanim nad-
vazovania kontaktov medzi nimi, vymenou
poznatkov a informdcil, rozvojom programov
vzdeldvania a odbomej pripravy, ako st webi-
nare alebo program elektronického ucenia
sa, vytvorenim eurépskeho interoperabilného
registra (REDdistry) a vypracivanim usmer-
neni a dokumentov o osvedcenych postupoch.

KOORDINATOR SIETE

Profesorka Héléne Dollfusova

Univerzitnd nemocnica v Strasburgu,

Franctizsko
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Prica pre pacientov so zriedkavymi, milo rozsirenymi a komplexnymi chorobami

ERN pre hereditarne nadorove rizikove

syndrémy (ERN GENTURIS)

Hereditdrne nadorové rizikové syndromy st poruchy, pri ktorych zdedené genetické mutdcie
vyrazne predurcuju jednotlivcov na vznik nddorov. CeloZivotné riziko rakoviny méze
dosahovat troveri aZ 100 %. Sustavy orgdnov, ktoré méZu byt postihnuté, su sice velmi
rozmanité, no jednotlivci s tymito ochoreniami sa stretdvaju s podobnymi problémami:
oneskorend diagnostika, nedostatocnd prevencia u pacientov a zdravych pribuznych a

zlé riadenie liecby. V sucasnosti boli hereditdrne nadorové rizikové syndrémy ako také
diagnostikované len v pripade malého poctu oséb.

Siet ERN GENTURIS sa usiluje zlepsit iden-
tifikaciu tychto syndromov, minimalizovat
odchylky klinickych vysledkov, vytvorit a zava-
dzat usmernenia na trovni EU, vytvorit register
GENTURIS, podporovat vyskum a posilfiovat
postavenie pacientov. Siet vzdeldva verejnost
a zdravotnickych pracovnikov prostrednic-
tvom svojho webového sidla, organizova-
nim pravidelnych webinarov a kurzov, ako
aj podporou vymeny najlepsich postupov v
celej Eurdpe. Virtualny aj fyzicky pristup k

KOORDINATOR SIETE

Profesorka Nicoline

Hoogerbruggeova
Zdravotné stredisko Univerzity sv.
Radbouda, Nijmegen, Holandsko

multidisciplinarnej starostlivosti sa zlepsi na
Ucely vymeny komplexnych pripadov a disku-
sie o nich. Siet zlep3uje kvalitu a interpreta-
ciu genetického testovania a zvysuje Ucast
pacientov na programoch klinického vyskumu.

Siet ERN GENTURIS spolupracuje s ostatnymi
sietami ERN na zlep3ovani starostlivosti o
pacientov s hereditarnymi nadorovymi rizi-
kovymi syndrémami, u ktorych sa vyskytnu
ochorenia, ktoré patria do odbornej spéso-
bilosti inej siete.




Prica pre pacientov so zriedkavymi, malo rozsirenymi a komplexnymi chorobami

Na Cele eurdpskej
referencnej siete

Profesorka Hélene Dollfusova je profesorkou lekarskej genetiky a poradkyriou v oblasti
lekarskej genetiky v Strasburskej univerzitnej nemocnici (HUS) vo Francuzsku, kde je
veducou odboru lekdrskej genetiky. Je koordindtorkou siete ERN-EYE od jej

zriadenia v roku 2017 a pocas jedného manddtu bola predsednickou koordinacnej skupiny.

,Koordindcia sieti ERN v spoluprdci s
Eurdpskou komisiou je unikatnou skiisenos-
tou,“ hovori profesorka Dollfusova. ,Siet ma
mimoriadny inovacny potencidl a pokryva
siroku Skdlu iniciativ zameranych na starost-
livost o pacienta. Ide o obrovsku, no vzrusu-
Jucu vyzvu, pricom uZ vidime niektoré slubné
vysledky.”

Profesorka Dollfusova je hrda na to, Ze siet
ERN EYE naplia svoju zakladajtcu viziu.
,Spojenie sil Specialistov na zriedkavé ocné
choroby z celej Eurdpy pod vedenim ndsho
vynimocného Specializovaného riadiaceho
timu je obrovskym tspechom,” vysvetluje.
,Zdstupcovia pacientov st okremn toho sku-
toc¢ne hlavnymi partnermi, s ktorymi ruka
v ruke spolupracujeme. Myslim, Ze sme sa
toho navzdjom od seba uZ vela naucili a Ze
sme pripravili pédu pre Uspech siete ERN
EYE v buddcnosti”

Profesorka Dollfusova nielen vedie siet ERN
EYE, ale je aj stitasnou predsednitkou skupiny
koordinatorov ERN, ktora spaja 24 koordina-
torov, aby diskutovali o spolo¢nych vyzvach
a vymienali si skisenosti. ,Nachddzame sa
v zaujimavej fdze rozvoja sieti ERN. S urci-
tym zadostucinenim méZeme posudzovat a
hodnotit vysledky dosiahnuté pocas prvych
piatich rokov, vstupujeme vsak do nového
obdobia rozsirovania, ktoré si bude vyZado-
vat vacsie riadiace timy a viac zdrojov na
podporu toho, aby zdravotnicki pracovnici
poskytovali pacientom Coraz efektivnejsie
sluzby,“ hovori.

0d januara 2022 sa velkost vacsiny sieti ERN
v ddsledku postupného prijimania novych ¢le-
nov z celej EU aspofi zdvojnasobila. , Integrdcia
sieti ERN do systémov zdravotnej starostlivosti
Clenskych statov je hlavnou vyzvou, ktort
chceme vsetci horlivo dosiahnut. Vymeny na
tcely odbornej pripravy boli velkym tspe-
chom, pricom vdcsina z nds neustdle vytvdra
a aktualizuje usmernenia,“ hovori profesorka
Dollfusova.

Profesorka
Héléne Dollfus

JAko siet ERN mdme za ciel’ ¢o najsirsiu
vymenu udajov o zriedkavych chorobdch
prostrednictvom rastiiceho poctu registrov,
a to v prospech tak pacientov, ako aj lekdrov.
SnaZime sa dosiahnut posilnenti spoluprdcu v
oblasti vyskumu v celej EU, nielen pokial’ ide
0 klinické skusanie, ale aj o vedecky vyskum
vrdtane vyvoja genomiky.”

Profesorka Dollfusova s potesenim o¢akava
dalsiu fazu rozvoja sieti ERN. ,Moja vizia
spociva v plynulom, stdrznom a produktiv-
nom Stddiu vyspievania vsetkych tlov ERN
pri sti¢asnom plneni nasej misie prindsat
starostlivost pre kaZdého pacienta v EU so
zriedkavou chorobou.
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, Prica pre pacientov so zriedkavymi, malo rozsirenymi a komplexnymi chorobami
Eurépska

komisia

ERN pre menej Casté a zriedkavé
choroby srdca (ERN GUARD-Heart)

Zriedkavé srdcové choroby sa méZu vyskytnut pocas celého Zivota jedinca a zvéicSa ide o
genetické (dedicné) poruchy alebo o poruchy, ktoré sa vyvinu pocas embryogenézy (vrodené
poruchy srdca). Tieto ochorenia su charakterizované Sirokym spektrom priznakov a znakov,
ktoré sa odliSuju nielen v zdvislosti od choroby, ale aj od pacienta. VécSina tychto srdcovych
choréb sa vyznacuje jedine¢nou ndchylnostou na ndhle umrtie v mladom veku, ktoré méze

zasiahnut inak zdravych ludi.

Siet ERN GUARD-Heart identifikovala pat
tematickych oblasti: familiarne choroby
elektrického systému u dospelych a deti,
familiarne kardiomyopatie u dospelych a
detf, osobitné elektrofyziologické poruchy u
deti, vrodené srdcové chyby a iné zriedkavé
srdcové choroby. Tieto témy vychadzaju z
Medzinarodnej klasifikacie chordb (ICD10) a
z portalu ORPHANET, pri¢om su predmetom
usmerneni Europskej kardiologickej spolo¢-
nosti (ESC) o klinickej praxi.

Siet ERN GUARD-HEART sa usiluje o intenziv-
nejsiu koordinaciu odbomych znalosti a zdrojov
na ulahcenie zdruZovania multidisciplinamych
poznatkov, ktoré sa nasledne mapuju a siria
medzi Sirokou verejnostou.

Zdravotnicke sluzby sa poskytuju prostred-
nictvom spolocnej platformy elektronického
zdravotnictva, ktorou sa zabezpetuje Sirsi
pristup k odbormnym znalostiam pre pacientov
a zdravotnickych pracovnikov v celej Eurdpe.
Posilnenim uzSej spoluprace medzi odbor-
nikmi sa ziskavaju a Siria vedecké poznatky
na podporu vyvoja novych diagnostickych a
terapeutickych postupov a na identifikaciu
novych zriedkavych srdcovych choréb.

KOORDINATOR SIETE

Profesor Arthur A. M. Wilde

Zdravotné stredisko
Amsterdamskej univerzity,
Amsterdam, Holandsko
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ERN pre vrodené chyby a zriedkave

poruchy neurologického vyvoja
(ERN ITHACA)

Siet ERN ITHACA (Intellectual disability, TeleHealth, Autism and Congenital Anomalies)
odrdZa diagnosticku ,odyseu”, ktor zaZivaju mnohi pacienti s poruchami vyvoja. Tdto siet
ERN spdja viac ako 70 oddeleni klinickej genetiky fakultnych nemocnic z celej EU vrdtane
odbornikov na zriedkavé poruchy neurologického vyvoja (NDD), najmd duSevnu zaostalost
(ID) a poruchu autistického spektra (ASD), ako aj na zriedkavé viacnasobné vrodené

anomadlie.

Siet ERN ITHACA sa zameriava na klinicku a
biologicku/geneticku diagnostiku tychto vyvo-
jovych portch, koordinaciu multidisciplinarnej
starostlivosti a lietby, ako aj na prenatalnu a
fetalnu patologiu.

Zriedkave poruchy vyvoja postihuju mnoho
deti a dospelych, napr. pribliZzne dve percenta
novorodencov postihuje dusevna zaostalost
a aspori jedno percento trpi poruchou autis-
tického spektra (s ID alebo bez nej). Priblizne
polovicu pacientov s dusevnou zaostalos-
tou a viac ako jedného z desiatich pacientov
s autizmom postihuje monogenicka alebo
chromozomova porucha. Vrodené anoma-
lie postihuju jedno zo 40 dojciat Casto ako
stcast komplexnych priznakov, ktoré zaroveri
poukazuju na poruchy neurologického vyvoja.
Opisanych uz bolo viac ako 5 000 syndrémov.

Siet ERN ITHACA spaja lekarskych expertov
a zastupcov skupin presadzujicich zaujmy
pacientov, pritcom podporuje kolaborativnu
podporu klinického vyskumu, rozvija konsenzus
a usmernenia tykajuce sa najlepsich postupoyv,
ako aj zlepsuje vasnu diagnostiku, starostli-
vost a lie¢bu pacientov. Siet zarover zriadila
register pacientov s nazvom Medzinarodna
kniZnica mentalneho postihnutia a vyvojovych
anomalii (ILIAD).

Okrem toho rozvija telemedicinu a televy-
menu odbornych znalosti na ulahc¢enie dis-
kusii medzi stalymi vseobecnymi lekarmi a
vyskumnikmi v celej EU a vytvara nastroje
odbornej pripravy a elektronického ucenia sa
pre zdravotnickych pracovnikov, laické osoby
a skupiny presadzujlice zaujmy pacientov.

Profesor Alain Verloes

Université de Paris & Assistance
Publique-Hbpitaux de Paris,
Hépital Universitaire Robert-Debré,
Pariz, Francuzsko
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Prica pre pacientov so zriedkavymi, malo rozsirenymi a komplexnymi chorobami

ERN pre dedi¢né metabolické
poruchy (MetabERN)

Zriedkavé dedicné metabolické choroby, ktorych je vyse 1 400, su individudlne
zriedkavé, no suhrnne ¢asté. Mnohé metabolické choroby maju zdvazné désledky pre
pacientov, niekedy aj ohrozujuce Zivot. Tieto ochorenia zahffiaju poruchy vsetkych

orgdnov, méZu zasiahnut osoby kaZdého veku a vyZaduju si multidisciplindrnu

spoluprdcu medzi r6znymi odbornikmi.

Vtasna diagnoza mbéze zlepsit vysledky,
sUcastou skriningu novorodencov v Eurdpe
je v3ak len pat percent znamych dedi¢nych
metabolickych chordb, pricom je potrebné har-
monizovat vnutrostatne programy. V pripade
mnohych z tychto ochoreni st znalosti o ich
povode, Ucinnosti a bezpecnosti terapii nedo-
statotné a dlhodobé sledovanie neukoncené.

Siet MetabERN sa usiluje zlep3ovat Zivoty [udi
postihnutych touto mimoriadne heterogénnou
skupinou chordb rozdelenim tychto chordb do
siedmich hlavnych kategdrii. Ide o najkom-
plexnejsiu, celometabolickt a celoeurdpsku
siet zameranu na pacienta s cielom transfor-
movat sposob, akym sa v Eurdpe poskytuje
starostlivost pacientom s dedi¢nymi meta-
bolickymi chorobami.

Siet MetabERN vyuZiva systém spravy kli-
nickych Udajov o pacientoch ako referentnu
platformu na postupy prijimania klinickych roz-
hodnuti a na podporu programov translacného

vyskumu v ramci dedi¢nych metabolickych
chordb. Siet MetabERN prostrednictvom svojho
plne funkéného jednotného registra dedicnych
metabolickych chordb (U-IMD), ktory bol vyvi-
nuty s podporou grantu Vykonnej agentdry EU
pre spotrebitelov, zdravie, polnohospodarstvo
a potraviny (CHAFEA), efektivne vytvara Udaje
0 pacientoch na vyskumné dcely. Umozfiuje
to podrobné posudenie pévodu dedi¢nych
metabolickych chordb, ako aj presetrenie dal-
Sich vyskumnych otazok vratane vyhlado-
vych analyz preventivnych a terapeutickych
intervencii u pacientov s dedi¢nymi metabo-
lickymi chorobami. Register U-IMD je okrem
toho prvym pozorovacim neintervenénym
registrom pacientov, ktory obsahuje vietkych
vyse 1 400 dedi¢nych metabolickych chordb.

Profesor Maurizio Scarpa
Fakultnd nemocnica Udine, Udine,
Taliansko
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Vnutrostatne politiky v oblasti
zriedkavych chorob

Clenskeé staty EU maju hlavnu zodpovednost za organizdciu a poskytovanie zdravotnej
starostlivosti a lekdrskej starostlivosti vo svojich vlastnych krajinach. Cielom politiky EUv
oblasti zdravia je doplriat vnutrostatne politiky, zabezpecit ochranu zdravia vo vSetkych
politikach EU a pracovat na eurdpskej zdravotnej nii.

V roku 2009 na zasadnuti Eurdpskej rady
ministri zdravotnictva odporucili, aby ¢lenské
Staty zriadili a vykonali plany alebo stratégie
na podporu pacientov so zriedkavymi choro-
bami. Tieto plany by mali sluzit na:

» usmerfiovanie a Struktlrovanie ¢innosti v
oblasti zriedkavych choréb v ramci vnut-
rostatnych systémov zdravotnej starostli-
vosti a socialnych systémov,

« zatlenenie iniciativ na miestnej, regional-
nej a celostatnej urovni do planov alebo
stratégii s cielom dosiahnut komplexny
pristup,

» vymedzenie prioritnych ¢innosti vratane
cielov a nadvazujucich mechanizmov.

Z programu EU4Health na roky 2021 - 2027
sa Clenskym Statom poskytuje financovanie
na vykonavanie narodnych planov v oblasti
zdravia v sulade s viziou eurdpskej zdravot-
nej Unie. Narodné plany v oblasti zdravia pre
zriedkavé choroby do roku 2022 prijalo 23
tlenskych Statov (plus Svajtiarsko a Norsko).
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Prica pre pacientov so zriedkavymi, malo rozsirenymi a komplexnymi chorobami

ERN pre onkologické ochorenia
deti (hematoonkologia)
(ERN PaedCan)

Rakovina deti je zriedkavd a vyskytuje sa v mnohych podtypoch. KaZdoro¢ne sa v Eurdpe
diagnostikuje novy pripad rakoviny u 35 000 deti a mladych [udi a na rakovinu, ktora je
hlavnou pricinou umrtia na chorobu u deti starsich ako jeden rok, kaZzdorocne umiera 6 000
detskych onkologickych pacientov. V Eurdpe Zije viac ako pol miliéna dlhodobo vylieCenych
detskych onkologickych pacientov, pricom dve tretiny z nich trpia v désledku svojej choroby

dlhodobymi zdravotnymi a psychologicko-socidlnymi taZkostami.

Priemerna miera preZitia sa v uplynulych
desatroc¢iach zlepsila. V pripade niekto-
rych ochoreni bol pokrok obrovsky, kym iné
maju velmi slabé vysledky. Problémom su
aj vyrazné nerovnosti, pricom vo vychodnej
Eurdpe sa zaznamenavaju horsie vysledky.

Siet ERN PaedCan pracuje na zlep3ovani pri-
stupu k vysokokvalitnej zdravotnej starost-
livosti pre deti a mladistvych s rakovinou,
ktorych ochorenia si vyZaduju Specializované
odbomé znalosti a nastroje, ktoré nie su Siroko
dostupné v dosledku malého poctu pripadov
a nedostatku zdrojov. Stavia na predchadza-
jucich projektoch ENCCA, PanCare a ExPO-r-
Net financovanych EU.

Medzi ¢lenov siete patri silna interaktivna siet
detskych nemocnic a jednotiek, ktoré sa Spe-
cializuju na starostlivost o detskych a dospie-
vajucich onkologickych pacientov. Spolo¢ne s
Eurdpskou spolocnostou pre detskui onkoldgiu
(SIOPE) sa zaviedli usmertiovacie protokoly pre
eurépsku Standardnu klinickd prax (ESCP) ako
spolocny referentny bod predbeZne;j lietby vo
vSetkych hlavnych zariadeniach starostlivosti

o detskych onkologickych pacientov, pricom
virtudlna rada pre onkologické ochorenia detf
pouZiva nastroje elektronického zdravotnictva
na vymenu odbornych znalosti a poradenstva.
Vzdelavanie a odborna priprava sa podpo-
ruje prostrednictvom webinarov, stretnuti a
vymennych programov.

ERN PaedCan sa usiluje dosiahnut rovnaké
vysledky v oblasti onkologickych ochoreni
deti v celej Eurdpe a pomahat vo vykona-
vani strategického planu Eurdpskej spolo¢-
nosti pre detsku onkoldgiu, ktory sa intenzivne
podporuje v ramci misie Rakovina programu
Horizont Eurdpa, eurdpskeho planu na boj
proti rakovine a farmaceutickej stratégie EU.

Cielom siete je zvysit mieru prezitia det-
skych onkologickych pacientov a kvalitu ich
Zivota prostrednictvom posilnenia spoluprace,
vyskumu a odbornej pripravy, pricom kone¢-
nym cielom je zmensit aktualne nerovnosti,
pokial ide o prezitie detskych onkologickych
pacientov a spdsabilosti zdravotnej starost-
livosti v elenskych &tatoch EU.

KOORDINATOR SIETE

Profesorka Dr. Ruth Ladensteinova
St. Anna Kinderspital a St. Anna
Kinderkrebsforschung, Raktisko
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ERN pre choroby pecene
(ERN RARE-LIVER)

Zriedkavé choroby pecene méZu spésobit postupné poSkodenie pecene vedtice k fibréze a
cirhéze. Komplikdcie cirhdzy méZu spésobit smrt a v mnohych pripadoch je jedinou tcinnou
liecbou transplantdcia pe¢ene. Unava, svrbenie pri cholestatickych ochoreniach a bolest a
opuch brusnej dutiny pri cystickych ochoreniach vyrazne ovplyvriuju kvalitu Zivota.

U detskych pacientov st dal3imi kompli-
kujucimi faktormi oneskorend diagnostika,
neschopnost prosperovat a dosiahnut vyvo-
jové etapy, ako aj problém prechodu do inej
starostlivosti pocas dospievania.

Siet ERN RARE-LIVER sa venuje trom cho-
robam: autoimunitnému ochoreniu pecene,
metabolickej ZICovej atrézii a suvisiacej cho-
robe pecene a strukturalnej chorobe pecene.
V sieti sa po prvykrat v stvislosti s chorobou
pecene Uplne integruje starostlivost o dospe-
lych a deti, pricom sa zameriava na potreby
prechodnej populacie a ddsledky pre rodiny
s deditnou diagnozou.

Prioritou su aktualne usmernenia. Usmernenia
tykajuce sa starostlivosti, podporené Standar-
dizaciou klttovych diagnostickych a prognos-
tickych testov, sa vykonavaju v spolupraci s
Eurdpskou asociaciou pre studium pecene
(EASL) a Eurdpskou spolo¢nostou pre pediat-
rickll gastroenteroldgiu, hepatolégiu a vyZzivu
(ESPGHAN).

Siet ERN RARE-LIVER sa usiluje riesit hlavné
vyzvy, ktorymi st informovanost klinickych
lekdrov o zriedkavych poruchach pecene a
rovnocenny pristup k rychlo sa rozvijajucim
mozZnostiam liecby.

Prica pre pacientov so zriedkavymi, malo rozsirenymi a komplexnymi chorobami

KOORDINATOR SIETE

Profesor Ansgar W. Lohse
Universitditsklinikum Hamburg-
Eppendorf, Nemecko
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ERN pre choroby spojivoveho tkaniva
a muskuloskeletalne choroby
(ERN ReCONNET)

Zriedkavé choroby spojivového tkaniva a muskuloskeletdlne choroby zahffiajui mnoZstvo
choréb a syndromov, ktoré maju obrovsky vplyv na dusevnu a telesnu pohodu pacienta.
Patria medzi ne dedi¢né ochorenia, systémové autoimunitné choroby, ako je systémovd
skleréza, zmieSané choroby spojivového tkaniva, zdpalové idiopatické myopatie,
nediferencované choroby spojivového tkaniva a antifosfolipidovy syndrém.

Siet ERN ReCONNET pripravuje ramec pre
tvorbu vysokokvalitnych, inova¢nych, udrza-
telnych a spravodlivych noriem starostlivosti a
postupov, ktorymi sa eurdpskym pacientom so
zriedkavymi chorobami spojivového tkaniva a
muskuloskeletarmymi chorobami umozni lepsi
pristup k zdravotnej starostlivosti.

Siet ERN ReCONNET vdaka spolupraci medzi
jej riadnymi ¢lenmi, zastupcami skupin pre-
sadzujucich zaujmy pacientov a pridruZenymi
partnermi vypracovala recenzované publikacie
vratane najnovsich usmemeni o klinickej praxi,
ako aj dokumentov o neuspokojenych potre-
bach v oblasti vzdeldvania pacientov, o opti-
malizacii modelov starostlivosti o pacientov
a o vplyve ochorenia COVID-19 na zriedkaveé
choroby spojivoveho tkaniva a muskuloskele-
talne choroby. Siet zaroveri vytvorila metodiku
na vytvaranie organizacnych modelov pre
modely starostlivosti o pacientov so zried-
kavymi chorobami, infrastrukturu europskeho
registra na harmonizaciu udajov v oblasti
zriedkavych chordb spojivového tkaniva a
muskuloskeletalnych chorob, ktorého cielom

je integracia vsetkych existujucich a novo-
vyvinutych registrov o tychto chorobach v
celej Eurdpe, webindre pre zdravotnickych
pracovnikov a pacientov o témach siete ERN
ReCONNET a laické verzie usmemeni o kli-
nickej praxi.

Zastupcovia pacientov sa Uzko zapajaju do
v3etkych ¢innosti siete ERN ReCONNET, pricom
zohravaju klt¢ovu Ulohu pri vypracovavani a
revizii publikacii, poskytuju zakladné informa-
cie o potrebach pacientov na zlepsenie mode-
lov starostlivosti, ako aj pomahaju zlepSovat
poznatky o chorobach a riadenie ich liecby.
ZUcastriuju sa ako Ucastnici aj prednasajuci
na webinaroch, vypractvaju laické verzie pub-
likacii, podporuju postupy hodnotenia novych
Clenov siete a zapajaju sa do jej riadenia.

Uzka spolupraca réznych zainteresovanych
stran v ramci siete predstavuje jednu z hlav-
nych pridanych hodnot siete ERN ReCONNET,
ktora bude aj nadalej zlepSovat Zivoty ludi
Zijucich so zriedkavymi chorobami spojivového
tkaniva a muskuloskeletarmymi chorobami.

KOORDINATOR SIETE

Profesorka Marta Moscova
Azienda Ospedaliero Universitaria
Pisana, Taliansko
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Zaostrené na zlepsovanie zdravotnych
vysledkov pacientov: uloha organizacii
zastupujucich pacientov

Siete ERN suU o pacientoch. Organizacie
zastupujuce pacientov, a najma EURORDIS
— mimovlddna aliancia zamerana na pacien-
tov, ktora zastupuje 984 organizacii zastupu-
jucich pacientov so zriedkavymi chorobami v
74 krajinach, sa uzZ vyse desat rokov aktivne
zapajaju do rozvoja sieti. Spolotne pomohli
zabezpecit, aby medzi priority sieti ERN patrilo
posilnenie klinickej excelentnosti a zlepSovanie
zdravotnych vysledkov pacientov pri sucas-
nom zaisteni rovného pristupu ku kvalitnej
starostlivosti v celej Eurdpe.

Boli sme pri zrode myslienky v rdmci pracov-
nej skupiny na vysokej Urovni o zdravotnickych

sluzbdch a zdravotnickej starostlivosti, ked’

sa siete ERN premietli do smernice o cezhra-
ni¢nej zdravotnej starostlivosti,“ hovori Inés
Hernandova, riaditelka pre ERN a zdravotnu
starostlivost organizacie EURORDIS. ,Spolu s
Clenskymi statmi a Eurdpskou komisiou sme
presli dlhti cestu od zrodu koncepcie v prdv-
nych predpisoch cez mobilizdciu a zdruZova-
nie veddcich pracovnikov v klinickej oblasti aZ
po spustenie 24 sieti ERN zoskupenych do
terapeutickych oblasti a v sticasnosti podpo-
rujeme ich realizdciu prostrednictvom uzkej
spoluprdce so zdstupcami pacientov a vedu-
cimi pracovnikmi v klinickej oblasti zapoje-
nymi do sieti.”

EURORDIS ako staly partner rozvoja koncepcie
sieti ERN nadalej spolupracuje s komunitou
pacientov so zriedkavymi chorobami, vedu-
cimi pracovnikmi v klinickej oblasti a timami
pre riadenie projektu ERN s cielom zabez-
pecit pravidelné a systematické zapojenie
pacientov do ¢innosti a riadenia sieti ERN.
Veduci pracovnici v klinickej oblasti sieti ERN
a zastupcovia pacientov postupne vytvaraju
kulturu spolo¢ného veduceho postavenia a
rozvijaju znalosti o tom, ako najlepsie spolu-
pracovat s cielom zabezpecit, aby siete ERN
prispievali k zlepSovaniu Zivotov [udi postih-
nutych zriedkavymi chorobami.

,Pre mnohé zriedkavé choroby v sti¢asnosti
nemdme liecebné postupy,” vysvetluje ria-
ditelka Hernandova. ,Kultura vzdeldvania,
ktort siete ERN zacali budovat, ich vsak pre-
mieria na pramenisko inovdcii. Vymedzenim
vysledkov pre konkrétne choroby, ktoré mozno
systematicky merat a zdielat medzi réznymi
strediskami expertov a krajinami, siete ERN
otvoria dvere k zlepsovaniu kvality a prijima-
niu optimdlnych lekdrskych alebo chirurgic-
kych zdsahov.”

Otakava sa, Ze siete ERN prelomia izolaciu,
ktorej Celia komunity [udi so zriedkavymi cho-
robami, zvysia viditelnost odbornikov v celej

Eurdpe a doplnia kapacity vnutrostatnych sys-
témov zdravotnej starostlivosti na diagnostiku,
lietbu a manaZzment pacientov. ,Aby k tomu
doslo vo velkom rozsahu, musia existovat
Jasné a transparentné spdsoby nasmerovania
liecby. Clenské staty musia zaviest mecha-
nizmy a postupy na ulahlenie vyuZivania a
preberania vedomostného kapitdlu sieti ERN
— napriklad pri vytvarani modelov starostli-
vosti v oblasti zriedkavych chordb,” hovori.

Pacienti pevne veria, Ze siete ERN mdzu mat
redlny vplyv na ich Zivoty: ,Diskusia o kom-
plexnych pripadoch a vymena skisenosti a
odbomych znalosti v rdmci sieti ERN je dble-
Zitym prvym krokom, krajiny by vsak mali
lepsSie a vo vicsej miere vyuZivat poznatky,
ktoré tieto siete vytvdraju a vyberaju, s cie-
lom zlepsovat Zivoty 30 milidnov ludi Zijucich
so zriedkavymi chorobami v Eurépe,“ ado-
dava Hernandova. Clenské taty zohravaju v
tejto faze klUcovt Ulohu. ,Je nacase rozvijat
a podporovat siete v stlade s ich ambiciami,
ako aj integrovat ich do vnutrostdatnych sys-
témov zdravotnej starostlivosti na zlepsenie
vysledkov v oblasti preZitia a kvality Zivota
pre Co najviac pacientov.”
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ERN pre imunitnd nedostato¢nost
a autoinflamatorne a autoimunitné
choroby (ERN RITA)

Siet ERN RITA spdja popredné eurdpske strediska s odbornymi znalostami v oblasti diagnostiky
a liecby zriedkavych imunologickych portch. Su to ochorenia, ktoré méZu ohrozovat Zivot, a
vyZaduju si multidisciplindrnu starostlivost s vyuZitim komplexného diagnostického hodnotenia
a vysoko Specializovanej terapie. Siet deli tieto ochorenia do Styroch podtém alebo pracovnych
skupin: primdrna imunodeficiencia (PID), autoimunitné poruchy, pediatrické reumatologické
poruchy a autozdpalové poruchy.

Dochadza k rychlemu objavovaniu a zava-
dzaniu imunologickych terapii. Polyvalentna
imunoglobulinova terapia znamenala pre-
vrat vo vyhliadkach pacientov s nedostatkom
protilatok, konkrétne anticytokinové terapie
zmenili Zivot pacientom so zriedkavymi auto-
imunitnymi a autoinflamatérmymi chorobami,
a terapie kmeriovymi bunkami a génové tera-
pie, ktoré sa pévodne aplikovali u pacientov
s PID, sa v sui¢asnosti pouZzivaju pri vsetkych
chorobéch, ktoré pokryva siet.

Siet stavia na praci existujuicich eurépskych
vedeckych spoloc¢nosti, ktoré vytvorili regis-
tre pacientov, usmernenia o klinickej praxi,
vyskumné partnerstva, vzdeldavacie ¢innosti a
vdzby s organizaciami zastupujucimi pacien-
tov v oblasti vsetkych Styroch pracovnych
skupin.

Siet ERN RITA sa usiluje zniZovat nerovnosti v
zdravotnej starostlivosti, ktorym Celia pacienti
hladajuci pristup k diagnostickému testovaniu
a inovacnej liectbe, ako sui biologické terapie,
nahradenie imunoglobulinu a bunkové terapie,
napr. transplantacia kmerovych buniek. Jej
cielom je prepojit existujlice registre, vytvo-
rit celoeurdpske usmernenia o klinickej praxi,
zriadit jednotku genetikov na kontrolu kvality
technoldgie sekvenovania dalSej generacie,
schvalit spolo¢ny nastroj farmakovigilancie
v ramci tychto zriedkavych ochoreni, zvolat
jednotku na spravne pouZivanie a monitorova-
nie biologickej liecby pri imuno-mediovanych
chorobéach, zoskupovat a zlep3ovat terapie
kmeriovymi bunkami pre pacientov, posilfiovat
spolupracu medzi zdruZeniami zastupujucimi
pacientov a spajat pediatrickych Specialistov
a Specialistov na starostlivost o dospelych v
ramci danych Styroch tém.

KOORDINATOR SIETE

Profesor Nico Martinus Wulffraat
Zdravotné stredisko Utrechtskej
univerzity, Holandsko
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ERN pre transplantaciu u deti

(ERN TransplantChild)

Transplantdcia u pediatrickych pacientov (PT) zahfria transplantdciu solidnych orgdnov (SOT) a
transplantdciu krvotvornych kmeriovych buniek (HSCT), pricom je jedinym lie¢ebnym postupom
pri niekolkych zriedkavych chorobdch. Optimdlna starostlivost po transplantdcii si vyZaduje
zladené usilie multidisciplinarneho timu. Po transplantdcii st pacienti vystaveni chronickej
imunosupresii s cielom zamedzit odmietnutiu transplantdtu, ¢o si vyZaduje monitorovanie
potransplantacnych komplikdcii v zdujme predlZenia Zivota deti a zlepSenia kvality ich Zivota.

Siet ERN TransplantChild spaja odbornikov na
transplantaciu u pediatrickych pacientov a sta-
rostlivost po transplantacii s cielom zlep3ovat
vysledky pre deti a ich rodiny. Z&dmerom siete
je skratit hospitalizaciu aj vyuzivanie kom-
plexnej a zdlhavej lietby, pritom sa usiluje
o0 zlep3enie sluZieb psychologickej podpory
pri prechode deti do dospelosti.

Cielom siete je spristupnit najnovsie techniky
a lekarske, farmakologické a terapeuticke
vydobytky a stibezne ulah¢ovat Sirenie har-
monizovanych usmemeni o klinickej praxi a
vyvoj personalizovanej mediciny v oblasti
transplantacie u pediatrickych pacientov.

Siet ERN TransplantChild sa usiluje zniZzo-
vat Usilie stivisiace s transplantaciou, ako je
opakovana transplantacia a farmakologicka
lie¢ba, pricom harmonizuje starostlivost o
pediatrickych pacientov podstupujucich trans-
plantaciu s cielom minimalizovat rizika kom-
plikacii po transplantécii. Popredni eurépski
odbornici na transplantaciu u pediatrickych
pacientov spolupracuju na zniZzovani Umrt-
nosti a chorobnosti suvisiacej s transplan-
taciou u deti.

Prica pre pacientov so zriedkavymi, milo rozsirenymi a komplexnymi chorobami

Dr. Paloma Jara Vega
Hospital Universitario La Paz,
Madrid, Spanielsko
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ERN pre multisystémove
cievne choroby (VASCERN)

Zriedkaveé multisystémoveé cievne choroby zahfriaju poruchy, ktoré postihuju vsetky typy ciev a maju
désledky pre viaceré telesné systémy, ¢o si vyZaduje multidisciplindmy pristup k starostlivosti. Siet
VASCERN sa skladd zo Siestich pracovnych skupin pre zriedkavé choroby: dedicnd hemoragicka
teleangiektdzia (HHT-WG), dedicné choroby hrudnikovej aorty (HTAD-WG), stredné tepny (vaskuldrny
typ Ehlers-Danlosovho syndromu) (MSA-WG), pediatricky a primarmy lymfedém (PPL-WG), cievne
anomdlie (VASCA-WG) a nervovo-cievne choroby (NEUROVASC-WG). Okrem toho bolo zriadenych
niekolko tematickych pracovnych skupin, ktoré sa zameriavaju na komunikdciu, registre pacientov,
etiku a otdzky stvisiace s tehotenstvom. Specializovand skupina presadzujiica zdujmy pacientov
umoZriuje zdstupcom pacientov zapdjat sa do vSetkych cinnosti siete VASCERN.

Medzi ciele VASCERN patri vytvaranie sieti,
vymena a sirenie odbornych znalosti, pro-
pagacia najlepsich postupov, usmerneni a
klinickych vysledkov, posilfiovanie postavenia
pacientov a zlepSovanie poznatkov prostred-
nictvom klinického a zakladného vyskumu.

Zdravotnicki pracovnici zapojeni do siete
VASCERN uZ vytvorili vzdelavacie materi-
aly, ako sl webinare a séria videozazna-
mov s nazvom ,Pilulky vedomosti“, ktoré su
dostupné na internete pre lekarov aj pacien-
tov. Siet uverejnila vyhlasenia o konsenze a
nastroje na prijimanie klinickych rozhodnuti
vratane modelov starostlivosti o pacienta a
prehladov ,¢o robit a comu sa vyhnut®, a to
s cielom poskytovat poradenstvo v zaujme
riadnej diagnostiky a starostlivosti o pacientov

so zriedkavymi chorobami. Digitalne sluzby
elektronického zdravotnictva, ako je mobilna
aplikacia siete VASCERN, sa vyvinuli v spo-
lupraci so vietkymi strediskami expertov a s
organizaciami zastupujucimi pacientov zo sku-
piny presadzujlicej zaujmy pacientov. Medzi
Clenskymi instituciami sa vytvaraju vymeny,
pricom siet pokracuje vo vymene poznatkov
tak s ¢lenmi, ako aj so zdravotnickymi pra-
covnikmi mimo siete ERN.

KOORDINATOR SIETE

Profesor Guillaume Jondeau
Assistance Publique-Hépitaux de
Paris, Hopital Bichat, Franctzsko
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ZOZNAM SIETI 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 pre endokrinné ochorenia (Endo-ERN)

ERN pre choroby obliciek (ERKNet)

ERN pre poruchy kosti (ERN BOND)

ERN pre kraniofacialne anomalie a ORL poruchy (ENR CRANIO)

ERN pre zriedkavé a komplexné epilepsie (EpiCARE)

ERN pre onkologické ochorenia dospelych (solidne nadory) (ERN EURACAN)

ERN pre hematologické choroby (EuroBloodNet)

ERN pre choroby a ochorenia mocovo-pohlavno-rektalnej stistavy
(ERN eUROGEN)

ERN pre neuromuskularme choroby (ERN EURO-NMD)

ERN pre o¢né choroby (ERN EYE)

ERN pre hereditame nadorové rizikové syndromy (ERN GENTURIS)

ERN pre choroby srdca (ERN GUARD-Heart)

ERN pre deditné a vrodené (traviace a gastrointestinalne) anomalie
(ERNICA)

ERN pre vrodené chyby a zriedkavé poruchy neurologického vyvoja
(ERN ITHACA)

ERN pre respiracné choroby (ERN LUNG)

ERN pre onkologické ochorenia deti (hematoonkoldgia) (ERN PaedCan)

ERN pre choroby pecene (ERN RARE-LIVER)

ERN pre choroby spojivového tkaniva a muskuloskeletalne choroby
(ERN ReCONNET)

ERN pre imunitnti nedostato¢nost a autoinflamatdéme a autoimunitné
choroby (ERN RITA)

ERN pre zriedkavé neurologické choroby (ERN-RND)

ERN pre kozné poruchy (ERN Skin)

ERN pre transplantaciu u deti (ERN TransplantChild)

ERN pre dedi¢né metabolické poruchy (MetabERN)

ERN pre multisystémové cievne choroby (VASCERN)

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.ermn-euro-nmd.eu
www.ern-eye.eu

www.genturis.eu/

www.guardheart.em-net.eu

WWww.ern-ernica.eu

www.emn-ithaca.eu
www.emn-lung.eu
www.paedcan.ern-net.eu
www.rare-liver.eu
www.reconnet.erm-net.eu
WWw.ern-rita.org
www.em-rnd.eu
www.ern-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
em.reconnet@ao-pisa.toscana.it
contact-rita@erm-net.eu
info@em-md.eu
coordination@ermn-skin.eu
coordination@transplantchild.eu
https://metab.ern-net.eu/contact/

contact@vascem.eu
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OBRATTE SA NA EU

Osobne
V rémci celej EU existuju stovky informatnych centier Europe Direct. Adresu centra najblizSieho k vam najdete na tejto webovej stranke:
https://europa.eu/european-union/contact_sk

Telefonicky alebo e-mailom

Europe Direct je sluzba, ktora odpoveda na vase otazky o Eurdpskej Unii. Tuto sluzbu mdZete kontaktovat:

— prostrednictvom bezplatného telefonneho ¢isla: 00 800 6 7 8 9 10 11 (niektori operatori mdZu tieto hovory spoplatiiovat),
— prostrednictvom Standardného telefonneho Cisla: +32 22999696, alebo

— e-mailom na tejto webovej stranke: https://europa.eu/european-union/contact_sk

VYHLADAVANIE INFORMACIi O EU

Online
Informacie o Eurdpskej Unii st dostupné vo vietkych Uradnych jazykoch Eurdpskej Unie na webovej stranke Europa: https://europa.eu/european-union/index_sk

Publikécie EU

Publikacie EU, bezplatné alebo plateng, si mdZete stiahnut alebo objednat z knihkupectva na webovej stranke https://op.europa.eu/sk publications.
Ak chcete ziskat viac neZ jeden vytlacok bezplatnych publikacii, obratte sa na sluzbu Europe Direct alebo vase miestne informacné centrum

(pozri https://europa.eu/european-union/contact_sk).

Préavo EU a stvisiace dokumenty
Pristup k pravnym informéaciam EU vratane vietkych pravnych predpisov EU od roku 1951 vo v3etkych dradnych jazykoch ndjdete na webovej stranke EUR-Lex:
https://eur-lex.europa.eu

Otvoreny pristup k udajom z EU
Portal otvorenych dat EU (https://data.europa.eu/euodp/sk) poskytuje pristup k siborom dat z EU. Data moZno stiahnut a opatovne pouZit bezplatne na
komer&né aj nekomeréné Gcely.
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KaZzdy rok je zriedkavd choroba diagnostikovand u pol miliéna ludi v
Eurdpe. Ziadna krajina nedokdZe Celit tejto vyzve sama.

Eurdpske referencné siete st virtudlne siete, ktoré spdjaju odbornikov z
celej EU a EHP.

Spolocne riesia zriedkavé, mdlo rozsirené a komplexné choroby
prostrednictvom zlepSovania diagnostiky a pristupu k Specializovanej
starostlivosti.

Share. Care. Cure.

Viac o eurdpskych referenénych sietach

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

y

Urad pre vydavanie publikacii
Eurépskej tnie





