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Skupaj za bolnike z redkimi boleznimi, boleznimi z nizko stopnjo prevalence in zapletenimi boleznimi

EU za zavzema za paciente z
redkimi boleznimi, da bi jim
pomagala, jih navdala z upanjem in
jim omogocila svetlejSo prihodnost

Sandra Gallina

generalna direktorica DG SANTE

Redke bolezni na splosno zahtevajo visok
davek, saj po ocenah prizadenejo od 3,5 % do
5,9 % svetovnega prebivalstva, samo v EU pa
priblizno 36 milijonov ljudi Zivi z eno od vet
kot 6 000 razlicnih redkih bolezni. Vendar ima
vsaka redka bolezen nizko stopnjo prevalence.
Redke bolezni so v EU opredeljene kot bolezni,
ki prizadenejo manj kot 5 oseb na 10 000
prebivalcev.

Ce imate redko bolezen, lahko to pomeni, da
je vas zdravnik ali zdravstveni delavec ne
more prepoznati. Pomeni lahko, da glede na
vase simptome vcasih tudi vec let ne dobite
prave diagnoze, medtem ko trpite in
opazujete, kako se vam stanje slabsa. Ce
imate redko bolezen, pogosto pomeni, da ne
veste, kaj je narobe z vami ali kaj storiti, da bi
ublaZili svoje boletine in nelagodje. To lahko
povzroca neprijetne obcutke in osamljenost.
Lahko vas spravlja v obup.

EU se zavzema za paciente z redkimi
boleznimi ter zagotavlja dodano vrednost EU
z zdruZevanjem virov, izmenjavo znanja in
sodelovanjem.

Najprej Zelimo pomagati pacientom, da
pridobijo potrebno pravilno diagnozo. Nato
jim Zelimo zagotoviti zdravljenje in oskrbo, ki
bo wublaZila njihovo nelagodie in  jim
pomagala Ziveti ¢im bolj polno Zivljenje.
Naposled Zelimo tudi sodelovati pri iskanju
zdravil. Za 95 % redkih bolezni trenutno ni
znanega zdravila. Z odlotnimi ukrepi EU, med
katerimi je tudi revizja farmacevtske
zakonodaje, omogofamo pacientom  z
redkimi boleznimi boljSo prihodnost.

Evropska komisija je podprla Stevilne ukrepe
na podrodju javnega zdravja in zdravstvenih
sistemov, da bi pomagala drzavam ¢lanicam
razviti nacionalne odzive, strategije in nacrte.
Med njimi so zelo uspeSne evropske
referentne mreZe (ERM), ki so bile
ustanovljene leta 2017, da bi zdruZevale
znanje in vire za spoprijemanje z redkimi in
kompleksnimi  boleznimi, tudi na tistih
podrogjin - medicine,  kjer  primanjkuje
strokovnega znanja. Evropska komisija je
imela pomembno vlogo pri vzpostavitvi
okvira za ERM, saj je zagotovila nepovratna
sredstva za podporo mrezam, koordinatorjem
in tehni¢nim zmogljivostim za vzpostavljanje
mreZ.

ERM so virtualne mreZe, ki povezujejo izvajalce
zdravstvenih  dejavnosti,  strokovnjake in
organizacije pacientov po vsej EU in na
Norveskem. Na podlagi direktive EU o

Cezmejnem zdravstvenem varstvu
predstavljgjo enega najvedjih  doseZkov

skupnosti pacientov z redkimi boleznimi v
Evropi, hkrati pa so zahvaljujoC prizadevanjem
izvajalcev zdravstvenih dejavnosti, organizacij
pacientov, Evropske komisije in drzav ¢lanic EU
postale navdih za ukrepe na svetovni ravni.

Nobena drZava nima sama znanja in
zmogljivosti za zdravljenje vseh redkih in
kompleksnih  bolezni. Zaradi ERM imajo
pacienti po vsej EU dostop do najboljsega
razpoloZljivega strokovnega znanja. Prek teh
mreZ strokovnjaki navezujejo stik s pacienti, pri
¢emer pacientom ni treba potovati do
strokovnjakov, ki so morda dale¢ stran.
Evropska unija povezuje informacije, povecuje
sinergije med drZzavami ¢lanicami ter spodbuja
izmenjavo znanja in virov.



Trenutno deluje 24 ERM za redke in
kompleksne bolezni, ki so bile vzpostavljene s
partnerstvi  med  upravitelji  zdravstvenih
sistemov, zastopniki pacientov in vodji klinik.
Te mreZe, ki so zdaj Ze vzpostavljene in polno
delujote, Se naprej dosegajo napredek ter
preizkusajo  nove natine  Cezmejnega
sodelovanja.

Po 8estih letih obstoja se ERM zdaj ocenjujejo.
Rezultati ocene bodo na voljo konec leta 2023
in bodo pomagali opredeliti dodatne nacine za
izboljsanje modela ERM in oblikovanje njihove
prihodnosti.

Njihov resni¢ni potencial bo doseZen Sele, ko
bodo ERM vkljutene v nase nacionalne
zdravstvene sisteme. Nato bodo resni¢no
lahko zagotovile dodano vrednost EU in imele
moZnost, da milijone pacientov z redkimi
boleznimi po vsej EU navdajo z upanjem in jim
pomagajo. Zato so drzave Cclanice EU,
Norveska in Ukrajina zdruzile moci s Komisijo
pri triletnem ukrepu za pomoc  pri
konsolidiranju teh omreZij z zatetkom konec
leta 2023. Ta ukrep bo prejel priblizno 15
milijonov evrov sredstev EU.

Poleg tega je Komisija financirala novo
generacijo nepovratnih sredstev za podporo
ERM z vet kot 77 milijoni evrov v okviru
programa EU za zdravie. Ta nepovratna
sredstva  bodo  pomagala  financirati
vzpostavitev in  delovanje 24  celovitih
registrov pacientov z vet tiso¢ vnosi, zaradi
Cesar se bo v mednarodnih odborih prek
namenskega informacijskega orodja, znanega
kot ,sistem za upravljanje klinitnih podatkov
pacientov’, razpravljalo o vet sto primerih
pacientov. ERM so kljucni akterji pri zbiranju
podatkov in znanstvenem sodelovanju na
podro¢ju raziskav redkih bolezni.

Financiranje bo pripomoglo tudi k
razpolozljivosti  akreditiranih  teCajev
usposabljanja na visoki ravni za
zdravstvene delavce ter zagotovilo nove
ali posodobljene smemice za klinitne
paciente in podpomna orodja za podporo
pri klinicnemu  odloCanju v  korist

pacientov.

ERM s povezovanjem strokovnjakov in
populacij pacientov tudi utirajo pot za
klinicne Studije in preskusajo terapevtske

posege, kar jih postavlja na celo
inovacijskih  dejavnosti na  podrogju
Stevilnih  redkih bolezni. Farmacevtska

podjetja morda niso naklonjena naloZzbam
v razvoj zdravil za paciente z redkimi
boleznimi, ker bi bil trg teh zdravil izjemno
omejen. Zato  Komisija  spodbuja
proizvajalce, da razvijejo zdravila sirote in
jih dajo na trg, ter je nedavno ponovno
preutila  ustrezno  zakonodajo  za
izboljsanje teh spodbud.

Trajalo je vet kot desetletje, da je ideja o
Cezmejnem sodelovanju na podrocju
zdravstvenega varstva za kompleksne in
redke bolezni v okviru ERM dozorela in
nasla pot v zakonodajo EU. Prihodnja Stiri
leta bodo zaznamovala leta konsolidacije
ERM in njihove boljse vkljutitve v
nacionalne sisteme zdravstvenega
varstva. Pricakujemo lahko utinkovite
ukrepe ERM, ki bodo zagotovili pozitivne
spremembe za paciente z redkimi
boleznimi in njihove druZine, povecali
uporabo registrov in razsirili znanje o
redkih boleznih na sirse obcinstvo.

Sandra Gallina

generalna direktorica DG SANTE

Potreba po 5e vet evropskega usklajevanja
na podro¢ju zdravja je vedno veCja in
zadovoljitev te vedno moclnejse Zelje je v
srediS¢u predloga Komisije za vzpostavitev
mocne evropske zdravstvene unije.

V naslednji fazi razvoja mrez bi bilo treba
izkoristiti  ta prizadevanja za boljSe
rezultate za paciente in vecje Cezmejno
sodelovanje na podro¢ju zdravstvenega
varstva za zagotovitev, da bo sistem ERM
do leta 2030 v celoti izkoristil svoj
potencial. Zivljenje z redkimi boleznimi ne bi
smelo pomeniti Zivljenja z negotovostjo
glede diagnoze, oskrbe in zdravljenja,

Zivljenje z redkimi boleznimi pa nikoli ne bi
smelo pomeniti, da se moramo z njo soociti
sami.
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Ozadje

Vsaka bolezen, ki prizadene manj kot pet posameznikov na 10 000 ljudi, velja v EU za
redko bolezen. Vsakdanje Zivljenje priblizno 36 milijonov ljudi v EU prizadene vec kot 6 000
redkih bolezni. Samo na podrocju onkologije je na primer skoraj 300 razlicnih redkih oblik
raka in za eno od njih v Evropi vsako leto zboli vec kot pol milijona ljudi.

Veliko ljudi z redkimi ali kompleksnimi bolez-
nimi nima dostopa do diagnoze ali visoko-
kakovostnega zdravljenja. Ker je pacientov
malo, lahko strokovnega in specialisti¢nega
znanja primanjkuje.

EU in nacionalne vlade so zavezane k izboljsa-
nju prepoznavanja in zdravljenja teh redkih in
kompleksnih boleznih s krepitvijo sodelovanja
na evropski ravni ter usklajevanjem in podpi-
ranjem nacionalnih nacrtov za redke bolezni.

Direktiva o pravicah pacientov pri ¢ezmejnem
zdravstvenem varstvu iz leta 2011 pacientom
ne omogoca le, da dobijo povrnjene stroske
zdravljenja v drugi drzavi ¢lanici EU, temvet
tudi, da lazje dostopajo do informacij o zdra-
vstvenem varstvu in imajo tako na voljo vec
moznosti zdravljenja. Direktiva je bila v letu
2013 prenesena v zakonodaje drzav ¢lanic
EU in je postavila temelje za tezmejno sode-
lovanje na podrogjih, kot so redke bolezni in
ERM ali e-zdravje.

Tako je s podporo  zdravstvenega
programa EU (od leta 2021 program
EU4Health) 24 evropskih referen¢nih mrez,
ki zajemajo  skoraj 900  visoko
specializiranih enot zdravstvenega varstva,
zacelo delovati v letu 2017. Od tedaj je ta
program lahko pomagal tisotem pacientov
z redkimi in kompleksnimi boleznimi, danes
pa ERM vkljutujejo Ze vet kot 1 600 enot
zdravstvenega varstva v skoraj 400
bolnisnicah v vseh 27 drzavah ¢lanicah EU
in na Norveskem.

Priblizno 36

MILIJONOV LJUDI V EU PRIZADENE

vet kot 6 000

REDKIH BOLEZNI, VKLJUENO S

REDKIMI OBLIKAMI RAKA

300




Skupaj za bolnike z redkimi boleznimi, boleznimi z nizko stopnjo prevalence in zapletenimi boleznimi

Kaj so evropske
referenChe mreze?

Evropske referencne mrezZe (ERM) so virtualne mreZe, ki povezujejo izvajalce zdravstvenih
storitev, zdravstvene delavce in paciente po vsej EU in na NorveSkem. Njihov cilj je zdravljenje
kompleksnih ali redkih bolezni, ki zahtevajo visoko specializirano zdravljenje ter zdruZzevanje

znanja in virov.

Nobena drzava nima sama znanja in zmo-
gljivosti za zdravljenje vseh redkih bolezni ter
bolezni z nizko stopnjo prevalence in komple-
ksnih bolezni. ERM pacientom in zdravnikom
po vsej EU omogocajo dostop do najboljSega
strokovnega znanja in izkusenj ter pravocasno
izmenjavo znanja, ki resuje Zivljenja, ne da bi
jim bilo treba za to potovati v drugo drzavo.
MreZe spodbujajo izmenjavo najsodobnej-
Sega znanja in izkusenj o redkih boleznih, ki
so na voljo v EU, z bolnisnicami, raziskovalci
in skupinami pacientov, ki so ¢lani mrez.

Kadar je treba pregledati diagnozo in
zdravljenje pacienta, koordinatorji ERM z
uporabo namenske platforme IT, tj. sistema
za upravljanje klini¢nih podatkov pacientov
(Clinical Patient Management System, CPMS),
sklicejo ,virtualne” svetovalne odbore zdravni-
kov specialistov z razli¢nih podrocij medicine.
V okviru sistema CPMS potekajo razprave, ki
omogocajo izvajalcem zdravstvenih storitev
po vsej EU, da prek spleta skupaj razpravljajo,
diagnosticirajo in zdravijo paciente z redkimi
boleznimi ter boleznimi z nizko stopnjo preva-
lence in kompleksnimi boleznimi. ERM hkrati
usklajujejo in spodbujajo dejavnosti izobraZe-
vanja in usposabljanja, razvijajo smemice za
klini¢no prakso in druga orodja za podporo pri
klini¢nih odlocitvah, sodelujejo pri ustvarjanju
in Sirjenju znanja prek dejavnosti obvestanja

ter so kontaktne tocke za raziskave in ino-
vacije na podro¢ju redkih bolezni ter bolezni
Z nizko stopnjo prevalence in kompleksnih
bolezni. Hkrati ERM vnasajo v registre EU
visokokakovostne podatke od pacientov z
redkimi boleznimi ter tako ustvarjajo edin-
stven in dragocen vir podatkov kot podlago
za raziskave in zasnujejo naslednjo genera-
cijo zdravljenj redkih in kompleksnih bolezni.

Evropske referencne mreZe so zacele
delovati marca 2017. Trenutno deluje 24
ERM, ki zajemajo vec kot 1 600 visoko
specializiranih  enot  zdravstvenega
varstva v skoraj 400 bolnisSnicah v vseh
drZavah ¢lanicah EU in na Norveskem.
Delajo na  najrazlitnejsih  tematskih
podrogjih, od redkih bolezni kosti in oblik raka
pri otrocih do redkih Zilnih bolezni, ter tako
ustvarjajo koristi za tisoce pacientov v EU, ki
trpijo  zaradi redkih ali  kompleksnih
zdravstvenih stanj.

Linitiative  des réseaux européens de
reférence bénéficie du soutien de plusieurs
programmes de financement de ['Union
européenne, dont le programme «L'UE pour
la santé», le  méca-nisme  pour
linterconnexion en  Europe et le
programme «Horizon Europes».

Pobuda ERM prejema podporo Stevilnih pro-
gramov financiranja EU, med njimi programa
EU4Health, Instrumenta za povezovanje
Evrope in programa Obzorje Evropa.

Proces ERM vodijo drzave ¢lanice EU: odgo-
vorne so za prepoznavanje centrov na nacio-
nalni ravni in za odlo¢anje o odobritvi prijav. Za
razvoj strategije ERM na ravni EU ter odobritev
vzpostavitve mreZ in vkljucitev novih €lanov
je odgovoren odbor drZav ¢lanic.

24 koordinatorjev ERM sodeluje v okviru
skupine koordinatorjev ERM (ERN-CG), ki
je bila ustanovljena leta 2017. Ta strate-
Ska skupina si prizadeva vzpostaviti skupno
izhodisce za Stevilne klju¢ne tehni¢ne in
organizacijske vidike ERM. Skupina ERN-CG
in odbor drzav ¢lanic tesno sodelujeta z raz-
licnimi delovnimi skupinami, med njimi za
ustvarjanje znanja, vkljucitev v nacionalne
zdravstvene sisteme, spremljanje, pravna in
etitna vprasanja ter svetovanje o IT, ki nato
sporocijo svoje predloge ERN-CG in odboru
drzav ¢lanic za nadaljnje posvetovanje in
odlocanje.
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ERM za bolezni kosti (ERN BOND)

Redke bolezni kosti obsegajo motnje v sintezi, oblikovanju, preoblikovanju in resorpciji kosti ter

nepravilnosti v regulatornih poteh teh procesov. Posledica tega so majhna rast, deformacije kosti,
nepravilnosti zob, bolecine, zlomi in invalidnost, te bolezni pa imajo lahko neZelene ucinke tudi na
Ziv€éno-misi¢no funkcijo in hemopoezo.

MreZa ERN BOND zdruZuje vse redke bolezni
kosti (prirojene, kroni¢ne in genskega izvora),
ki vplivajo na hrustanec, kosti in zobovino.
MreZa se trenutno osredotoca na bolezni
osteogenesis imperfecta (Ol), na kromosom
X vezano hipofosfatemijo (XLH) in ahondrop-
lazijo (ACH), pri tem pa uposteva stopnjo pre-
valence bolezni, teZzavnost diagnosticiranja
in obravnave ter nova zdravljenja, ki se uve-
ljavljajo. V prihodnosti, ko bodo vzpostavljeni
sistematicni pristopi, se bo posvetila Se red-
kejsim boleznim.

MreZa ERN BOND v sodelovanju s pacienti
razvija merila, s katerimi lahko pacienti oce-
njujejo rezultate zdravljenja in izkusnjo z njim,
ter smemice za razvoj in Sirjenje najboljsih
praks. Vzporedno z razvojem novih terapevti-
kov namerava mreza poskrbeti, da bodo pri-
zadeti pacienti lahko hitro dostopali do studij.

MreZa ERN BOND s pomogjo e-zdravja in
telemedicinskih platform ter tudi delovnih
obiskov, usposabljanj in dejavnosti Sirjenja
omogoca razvoj znanja in spretnosti. Namen
mreZe je skrajsati ¢as do postavitve diagnoze
z zmanjsanjem Stevila neprimernih preiskav,
natan¢nejso diagnozo in novimi izvedljivimi
zdravljeniji.

KOORDINATOR MREZE

Dr. Luca Sangiorgi
Ortopedski institut Rizzoli,
Bologna, Italija
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ERM za kraniofacialne anomalije in ORL
bolezni (ERN CRANIO)

MreZa ERN CRANIO se osredotoca na redke in kompleksne kraniofacialne anomalije ter bolezni
uSes, nosu in grla (ORL). Ta obolenja zajemajo malformacije mozZganov, lobanje in obraza, med
njimi tudi posebna obolenja, kot sta kraniosinostoza in kraniofacialna mikrosomija, razcep
ustnice in razcep neba, orodentalne anomalije ter bolezni uses, nosu in grla.

Mreza deluje na razlitnih podrogjih dela, kot so
razsirjanje znanja, ocenjevanje, e-zdravje, izo-
braZevanje in usposabljanje, kakovost oskrbe,
razvoj registrov in merjenje rezultatov.

Namen mreZe ERN CRANIO je zdruZiti stro-
kovno znanje in izkusnje ter vire, ki se nana-
$ajo na posamezne bolezni, iz vse Evropske
unije in Evropskega gospodarskega prostora,
za dosego zdravstvenih ciljev, ki jih sicer v eni
sami drZavi ne bi bilo mogoce doseti. Med
temi cilji so razvoj klini¢nih znanj in spretnosti,
izboljSan dostop pacientov do visokokakovo-
stne strokovne oskrbe in zagotovitev dosto-
pnosti izboljSanih informacij o posameznih
diagnozah za zdravstvene delavce, paciente
ter njihove druZine in oskrbovalce.

Pri teh ciljih si mreZa ERN CRANIO obenem
prizadeva zmanjsati neenakosti na podro¢ju
zdravstva s standardizacijo praks ter zagota-
vljanjem dostopnosti visokokakovostne oskrbe,
informacije in virov za izvajalce zdravstvenih
storitev, paciente ter njihove druZine in oskr-
bovalce po vsej Evropi.

Prof. dr. Irene Mathijssen
Univerzitetni zdravstveni center
Erasmus, Rotterdam, Nizozemska




Dodana vrednost za paciente

Skupaj za bolnike z redkimi boleznimi, boleznimi z nizko stopnjo prevalence in zapletenimi boleznimi

in strokovnjake

Pacienti z redkimi in kompleksnimi boleznimi lahko vec let Cakajo na jasno diagnozo, taka
izkusnja pa je lahko zanje ter za njihove druZine in oskrbovalce moreca in obremenjujoca.
Med njimi je veliko otrok s slabsim razvojem, ki se v iskanju diagnoze prebijajo skozi
zdravstveni sistem in v svojem otrostvu obiscCejo Stevilne razlicne specialiste.

ERM izboljSujejo ozaveseenost o redkih bole-
znih in njihovih kompleksnih prikazih v splo-
Sni in strokovni javnosti ter tako povelujejo
verjetnost zgodnje in natancne diagnoze ter
utinkovitega zdravljenja, Ce je na voljo.

MreZe so platforme, na katerih se razvijajo
smernice, usposabljanje in izmenjava znanj.
Olajsajo lahko izvedbo velikih klini¢nih Studij,
ki bi omogoctile boljSe razumevanje bolezni
in razvoj novih zdravil, in sicer z zbiranjem
velikih koli¢in podatkov o pacientih.

Stopnja sodelovanja pacientov se od mreze
do mreZe razlikuje, vendar pa vse ERM zago-
tavljajo, da so vkljuteni predstavniki pacien-
tov, na primer pri razvoju smemic za klini¢no
prakso, klini¢nih preskusanj in poti oskrbe.

Za zdravnike specialiste so ERM priloZnost
za mreZenje s podobno mislecimi strokov-
njaki iz vse Evropske unije in Evropskega
gospodarskega prostora, s ¢imer prispevajo

k zmanjsanju izolacije, s katero se sreujejo
Stevilni strokovnjaki za redke bolezni. Sistem
ERM je podprt z inovacijami v izvajanju zdra-
vstvenega varstva, s ¢imer prek resitev in
orodij za e-zdravje ter inovativnih medicinskih
resitev in naprav prispeva k razvoju novih
modelov oskrbe ter spreminja nacin izvaja-
nja samega zdravljenja. ERM so inkubatorji
za razvoj digitalnih storitev ter za zagota-
vljanje virtualnega zdravstvenega varstva
in telemedicine.
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ERM hkrati pomagajo spodbujati ekonomijo
obsega in zagotavljajo ucinkovitejso upo-
rabo virov, kar pozitivno vpliva na vzdrznost
nacionalnih sistemov zdravstvenega varstva.
MreZe so jasen dokaz tega, kaj lahko solidar-
nost dosezZe v Evropi.
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ERM za endokrine bolezni

(Endo-ERN)

Skupaj za bolnike z redkimi boleznimi, boleznimi z nizko stopnjo prevalence in zapletenimi boleznimi

Redke endokrine bolezni vkljucujejo ¢ezmerno, nezadostno ali neustrezno delovanje hormonov,
odpornost proti hormonom, tumorje v endokrinih organih in bolezni s posledicami na endokrinem
sistemu. Njihova epidemioloSka porazdelitev je precej spremenljiva ter sega od zelo redkih
in redkih bolezni do bolezni z nizko stopnjo prevalence. Pacienti z boleznimi z nizko stopnjo
prevalence potrebujejo visoko specializirano oskrbo, ki jo nudi vecdisciplinarna ekipa pod

vodstvom endokrinologa.

MreZa ima osem glavnih tematskih skupin,
ki pokrivajo celoten spekter prirojenih in pri-
dobljenih abolen;. To so: bolezni nadledvi¢ne
Zleze, motnje homeostaze kalcija in fosfatov,
motnje spolnega razvoja in dozorevanja, gen-
ske motnje homeostaze glukoze in inzulina,
genski sindromi endokrinih tumorjev, motnje
rasti in genski sindromi debelosti, bolezni hipo-
talamusa in hipofize ter bolezni 3¢itnice.

KOORDINATOR MREZE

Prof. Alberto M. Pereira
Univerzitetni zdravstveni center
Amsterdam, Amsterdam, Nizozemska

MreZa Endo-ERN predstavlja nadgradnjo dela
Stevilnih Ze obstojecih evropskih mreZ, med
njimi tistih, ki so bile ustanovljene v okviru
Evropskega zdruZenja za endokrinologijo
(ESE) in Evropskega zdruZenja za pedia-
tri¢no endokrinologijo (ESPE), ter tistih, ki so
bile razvite v okviru projektov Evropskega
sodelovanja v znanosti in tehnologiji (COST).

MreZa Endo-ERN si prizadeva za boljse dia-
gnosticne poti, zdravljenje, kakovost oskrbe
in merljive rezultate za paciente z redkimi
endokrinimi boleznimi, in sicer s spodbujanjem
vecdisciplinarnega in ¢ezmejnega sodelova-
nja na podro¢jih kompleksne oskrbe, raziskav
in izobraZevanja, hkrati pa zagotavlja, da je
glas pacientov slisan.
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ERM za redke in kompleksne epilepsije

(EpiCARE)

Epilepsija prizadene vsaj Sest milijonov ljudi v Evropi. V preteklosti je bila epilepsija obravnavana
kot ena bolezen in Ceprav so prvi klinicni znaki v obliki epilepticnih napadov lahko navidez
podobni, imajo lahko epilepsije svoj izvor v stevilnih razlicnih nevroloskih etiologijah. Izbira
zdravljenja, njegovi rezultati in splosna prognoza so odvisni od samih etiologij, zelo pomembna
pa je tudi hitra diagnoza, kadar je le mogoca.

Kadar so tradicionalna zdravila proti epilep-
ti¢nim napadom ustrezno predpisana, poma-
gajo 70 % pacientov, da nimajo napadov. Za
paciente s trdovratno epilepsijo je klini¢na
prognoza slaba. Za redke in kompleksne epi-
lepsije je od zactetka potrebna vetdiscipli-
narna obravnava. Pri tem so klju¢ne dobro
uveljavljene poti oskrbe in tesno sodelovanje
z dobro strukturiranimi nacionalnimi mreZami
za zdravljenje za epileptike.

Zdravstvene ekipe mreZe ERN EpiCARE si pri-
zadevajo izboljsati in povecati Stevilo odkritih
vzrokov redkih primerov epilepsije, okrepiti
zgodnje odkrivanje pacientov z ozdravljivimi
redkimi vzroki, povecati dostop do specializi-
rane oskrbe, dodatno razviti in oblikovati ino-
vativna klinicna preskusanja novih zdravil proti
napadom prek Evropskega sodelovanja na
podrogju preskusan; v zvezi z epilepsijo (ECET),
omogociti neomejen dostop do predoperativne
obravnave in operativnega zdravljenja epi-
lepsije ter spodbujati raziskave o inovativnih
diagnosti¢nih orodjih in vzrocnih zdravljenjih.

MreZa vetkrat mesetno organizira razprave o
primerih pacientov, na katerih sodelujejo stro-
kovnjaki iz EU za genetiko, nevropsihologijo,
upravljanje zdravil in predoperativno obrav-
navo. MreZa ERN EpiCARE je uvedla Stevilne
dejavnosti za ustvarjanje znanja, med njimi
interaktivne izobraZevalne spletne seminarje
in posodobitve smernic za klinicno prakso.
MreZa sodeluje z drugimi ERM in pobudami,
ki jih financira EU, kot so evropski skupni pro-
gram za redke bolezni (EJP RD), SOLVE-RD,
ERICA in precne delovne skupine za nevrolo-
Ske bolezni, v katere sta zlasti vkljuceni mrezi
ERN-RND in ERN EURO-NMD.

QO

MreZa od vsega zaletka tesno sodeluje z
vsemi povezanimi znanstvenimi organi, kot
so Mednarodna zveza proti epilepsiji (ILAE),
Evropsko zdruZenje za pediatri¢no nevrologijo
(EPNS) in Evropska akademija za nevrologijo
(EAN). Da bi mreza EpiCARE povecala oza-
vesc¢enost o dobrih praksah in poteh oskrbe,
sodeluje z zastopniki pacientov iz evropskih
skupin zastopnikov pacientov (ePAG), da bi
na primer ustvarila informativne zloZenke o
redkih primerih epilepsije in v paciente usmer-
jenih klini¢nih preskusanjih.

KOORDINATOR MREZE

Prof. Alexis Arzimanoglou
Hospital Infantil Sant Joan de
Déu Barcelona, Spanija
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Skupaj za bolnike z redkimi boleznimi, boleznimi z nizko stopnjo prevalence in zapletenimi boleznimi

Kako poteka odobritev ERM

Pri imenovanju in razvoju evropskih referencnih mreZ imajo glavno vlogo drzave ¢lanice EU.
Ce Zelijo ¢lani mreZe doseci status ERM, se morajo prijaviti na razpis, ki ga objavi Evropska
komisija, nato njihovo prijavo oceni neodvisen ocenjevalni organ, ki pripravi tudi porocilo. Odbor
drzav ¢lanic se nato odloci, ali bo odobril prijavo za ERM ali ne.

Odbor drZav ¢lanic je sestavljen iz predstav-
nikov vseh drZav ¢lanic EU in Norveske ter
dejavno sodeluje pri razvoju strategije v zvezi
z ERM. Odbor spremlja ¢lane ERM, ocenjuje
kandidate, ki se Zelijo pridruziti obstojetim
mreZzam, in odlo¢a o odobritvi morebitnih novih
mreZ. Na podlagi razpisa za zbiranje prijav
iz leta 2019 je bilo v letu 2022 med ¢lane
ERM sprejetih vec kot 600 novih izvajalcev
zdravstvenih storitev iz 20 drzav ¢€lanic EU
in Norveske.

Odbor drZav ¢lanic je sprejel 18 kazalnikov za
ERM, ERM pa jih redno posredujejo. Ti kazalniki
so podlaga za zanesljivo redno spremljanje
z merjenjem napredka pri kakovosti in rezul-
tatih ob hkratnem poudarjanju uspehov in
morebitnih pasti.

Drzave, ki nimajo predstavnika v odobreni
ERM, lahko sodelujejo prek izvajalcev zdra-
vstvenih storitev, ki jih njihova drzava ¢lanica
imenuje za ,povezane” ali ,sodelujote” naci-
onalne centre. Ti pridruZeni partnerji imajo
dostop do smemic o dobrih praksah za dia-
gnoze, oskrbo in zdravljenje ter so vkljuceni
v raziskovalne dejavnosti.

ERM mora izpolniti
nekatera kljucna
merila:

Usmerjenost v paciente in klini¢no
vodenje

Najmanj 10 ¢lanov v vsaj

8 drzavah
Visoka stopnja neodvisnosti

Izpolnjevanje meril za mreze
in ¢lane

Podpora in odobritev s strani
nacionalnih organov
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ERM za bolezni ledvic (ERKNet)

Redke in kompleksne bolezni ledvic vkljucujejo Sirok spekter prirojenih, dednih in pridobljenih
bolezni. Ocenjuje se, da imata vsaj dva milijona Evropejcev redke bolezni ledvic, od tega priblizno
en milijon glomerulopatije in prav toliko prirojene malformacije ledvic. Med redkimi in zelo
redkimi boleznimi z velikim klini¢nim pomenom so tudi Stevilne podedovane tubulopatije, tubulo-
intersticijske bolezni in tromboticne mikroangiopatije.

Z vrhunskimi diagnosti¢nimi orodji je mogoce
pridobiti dragocene informacije o prognozi
bolezni in moZnostih zdravljenja. Vendar pa
preiskave niso dostopne vsem. Zaradi pozne
diagnoze in neustreznega zdravljenja veliko
redkih bolezni ledvic po nepotrebnem napre-
duje do odpovedi ledvic.

MreZa ERKNet si s storitvami spletnega sve-
tovanja prizadeva izboljsati obravnavo paci-
entov z redkimi boleznimi ledvic, zlasti novih
in kompleksnih primerov. Strokovne delovne
skupine v okviru mreZe doloajo na konsenzu
temeljece diagnosticne algoritme za paciente
s sumom na redke bolezni ledvic, vklju¢no s
standardnimi merili za gensko testiranje v pri-
merih suma na dedne bolezni ledvic. Delovne
skupine nato po podrobnem pregledu razpo-
loZljivih zdravljenj opredelijo klini¢ne poti za
zdravstveno obravnavo.

Ker sta ozavescenost in znanje med zdra-
vstvenimi delavci nujna za prepoznava-
nje in zdravljenje redkih bolezni ledvic, je
mreZa ERKNet uvedla triletni podiplomski

izobraZevalni program, ki temelji na klinicnem
usposabljanju, spletnih seminarjih in e-ucenju
ter tako zagotavlja vrhunsko izobraZevanje o
celotnem spektru redkih bolezni ledvic. Tisti,
ki uspesno zakljutijo program, pridobijo naziv
Levropski specialisti za redke bolezni ledvic*.

MreZa ERKNet je hkrati vzpostavila evrop-
ski register redkih bolezni ledvic ERKReg.
Ta spletni register zagotavlja demografske
podatke in olajsuje sodelovalne klini¢ne raz-
iskave z odkrivanjem kohort pacientov z red-
kimi boleznimi ledvic po vsej Evropi. Hkrati
register zagotavlja statisti¢ne podatke in
referen¢na merila o klini¢ni ucinkovitosti po
vseh specialisti¢nih centrih ter tako podpira
usklajeno in optimizirano zdravljenje redkih
bolezni ledvic v vseh bolnisnicah in klinikah,
vkljucenih v mreZo ERKNet.

Prof. Franz Schaefer
Universitdtsklinikum Heidelberg,
Nemcija
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Skupaj za bolnike z redkimi boleznimi, boleznimi z nizko stopnjo prevalence in zapletenimi boleznimi

ERM za redke nevroloske bolezni

(ERN-RND)

V okviru mreZe ERN-RND se ustvarja in izmenjuje znanje ter usklajuje oskrba pacientov z
redkimi nevroloskimi boleznimi, ki zajemajo najpogostejsa patoloSka stanja osrednjega
Zivcnega sistermna. MreZa tako pokriva cerebelarne ataksije in dedne spasticne paraplegije,
Huntingtonovo bolezen in druge primere horee, frontotemporalno demenco, distonijo,
(neepilepticne) paroksizmalne motnje in nevrodegeneracijo s kopi¢enjem Zeleza v moZganih,
levkoencefalopatije in atipicne parkinsonske sindrome.

MreZa zdruZuje strokovne centre in pridru-
Zene partnerje v 24 evropskih drzavah ter
predstavnike pacientov. Osredotoca se na
visoko specializirane storitve zdravstvenega
varstva, kot so diagnostika s sekvenciranjem
naslednje generacije, globoka mozganska
stimulacija in napredne terapije, ter ustvarja
in razsirja tako splosno znanje kot znanje o
posameznih skupinah bolezni.

MreZa RND razvija smernice o dobrih klini¢-
nih praksah za nekatere redke nevroloske
bolezni, priporotila o najboljsih praksah za
nevrorehabilitacijo in prehod ter standarde
oskrbe, kot je na primer sestava vecdiscipli-
narnih ekip. Strokovne skupine za posamezne

KOORDINATOR MREZE

Dr. Holm Graessner
Univerzitetna bolnisnica v Tiibingenu,
Nemcija

bolezni razvijajo in se dogovarjajo o poteh
oskrbe, med njimi o diagnosticnih diagra-
mih in diagnosti¢nih algoritmih, ter o lestvi-
cah bolezni za oceno razli¢nih vidikov redkih
nevroloskih bolezni.

0 pacientih z nejasnimi diagnozami potekajo
razprave prek sistema CPMS. MreZa RND je
ena od &tirih mreZ, ki sodelujejo v projektu
Solve-RD (ReSevanje neresenih redkih bolezni),
njen program izobraZevanja in usposabljanja
pa je podlaga za izobraZevalni program mreze
RND za zdravstvene delavce. MreZa olajsuje
pripravljenost na preskusanje in kakovost
oskrbe prek registra mreZe RND, ki vkljucuje
podatke o vseh pacientih, obravnavanih v

centrih mreZe RND, ter omogoca edinstven
pregled obstojetih, na genotipih temeljecih
kohort.

MreZa RND sodeluje z Evropsko akademijo za
nevrologijo (EAN), Evropskim zdruZenjem za
pediatri¢no nevrologijo (EPNS), evropsko sek-
cijo Mednarodnega drustva za Parkinsonovo
bolezen in motnje gibanja (MDS), Evropskim
zdruZenjem nevroloskih drustev (EFNA) in
Evropsko akademijo za otrosko invalidnost
(EACD). Skupaj z drugima dvema ,nevrolo-
skima ERM*, mrezama EURO-NMD in EpiCARE,
je mreZa ERN-RND ustanovila devet delov-
nih skupin.
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(prebavne in gastrointestinalne)
anomalije (ERNICA)

Mreza ERNICA zajema dve diagnosticni skupini: prva se ukvarja z malformacijami prebavnega

sistema, druga pa z malformacijami trebusne prepone in trebusne stene. Delovni tok skupine za
malformacije prebavnega sistema zajema Sstiri delovne skupine za bolezni poZiralnika, crevesne

bolezni, odpoved Crevesja in gastroenteroloSke bolezni. Delovni tok skupine za malformacije

trebusne prepone in trebusne stene je sestavljen iz dveh delovnih skupin: malformacije trebusne

prepone in okvare trebusne stene.

Delovne skupine skupaj vodijo zdravstveni
delavci iz mreZe ERNICA in predstavniki paci-
entov. Devet delovnih podrotij se nanasa na
vse diagnosti¢ne skupine: upravljanje, razsir-
janje, ocenjevanje, standardi oskrbe, usposa-
bljanje, raziskave, e-zdravje, fetalna medicina
in mreZenje.

Namen mreZe ERNICA je zdruZiti strokovno
znanje in izkusnje ter vire, ki se nanasajo na
posamezne bolezni, iz vse Evropske unije
in Evropskega gospodarskega prostora, za
dosego zdravstvenih ciljev, ki sicer v eni sami
drZavi ne bi bili dosegljivi. Ti zdravstveni cilji
so med drugim razvoj klini¢nih znanj in spret-
nosti; izboljSan dostop pacientov do visoko-
kakovostne strokovne oskrbe ter zagotovitev
boljSe dostopnosti informacij o posameznih
diagnozah za zdravstvene delavce, paciente
ter njihove druZine in oskrbovalce.

Pri teh ciljih si mreZa ERNICA hkrati prizadeva
zmanjsati neenakosti na podrotju zdravstva
po vsej Evropi s standardizacijo praks in zago-
tavljanjem dostopnosti visokokakovostne
oskrbe, informacij in virov za izvajalce zdra-
vstvenih storitev, paciente ter njihove druZine
in oskrbovalce po vsej Evropi.

KOORDINATOR MREZE

Prof. Dr. René Wijnen

Univerzitetni zdravstveni center
Erasmus, Rotterdam, Nizozemska
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Skupaj za bolnike z redkimi boleznimi, boleznimi z nizko stopnjo prevalence in zapletenimi boleznimi

VkljuCevanje, usklajevanje in sodelovanje:

drzave clanice in ERM

V letu 2022 se je ERM pridruZilo 620 novih izvajalcev zdravstvenih storitev, skupno ¢lanstvo
pa se je tako povecalo na 1 400. To je dobra novica za paciente, ki imajo zdaj na voljo
doslej najsSirsi dostop do visoko specializiranih storitev zdravstvenega varstva, ter za klinicne

zdravnike, ki lahko uzivajo koristi od sodelovanja z drugimi strokovnjaki iz vse EU in Norveske.

Vendar pa Sirjenje prinasa tudi izzive glede
usklajevanja in partnerstva, prav tu pa ima
klju¢no vlogo odbor drzav ¢lanic. Odbor je ERM
spremljal od njihovih zacetkov do zrele stopnje
— odgovoren je bil za njihovo odobritev, ko so
bile v letu 2017 prvi¢ ustanovljene, prav tako
pa bo odlocal o odobritvi vseh prihodnjih novih
ERM. Prednostni nalogi sta tudi vklju¢evanje
dela ERM v nacionalne zdravstvene sisteme in
zagotavljanje, da so njihove prednostne naloge
usklajene.

,Razmere so se mocno spremenile,” pravi
sopredsedujoci odboru drzav ¢lanic, prof. Till
Voigtlander. ,ERM so postale zrele in so zdaj
polno delujoce. Skupina koordinatorjev ERM je
zelo dejavna in ucinkovita ter je tako pokazala,
da je pomemben sodelovalni partner odbora.”

Koordinatorji ERM in njihove ekipe dejavno
obravnavajo teme, kot so najboljsi in najbolj
ekonomicni nacini spremljanja uspesnosti, razvoj
in organiziranje registrov ERM, izmenjava in
sSirfenje znanja, usposabljanje in spostovanje
visokih eticnih in pravnih standardov,” Se dodaja
prof. Voigtlander. ,Bili so kljucni pri razvoju sis-
tema za upravljanje klinicnih podatkov pacien-
tov (CPMS), bistvenega za podporo hitrejsim in
boljsim diagnozam, zdravljenju in oskrbi ljudi
z redkimi boleznimi.”

Odbor je hkrati zadolZen za odobritev novih
izvajalcev zdravstvenih storitev, zadnji novi
¢lani pa so rezultat strogega izbora, ki se je
zatel z razpisom za zbiranje prijav v letu 2019.
Proces sta dodatno zapletla izstop ZdruZenega
kraljestva iz EU ter posleditna izguba strokov-
nega znanja in izkusenj izvajalcev zdravstvenih
storitev s sedezem v tej drzavi. S sprejetjem
novih izvajalcev zdravstvenih storitev med ¢lane
se pozornost zdaj usmerja na ocenjevanje in
izboljsanje kakovosti oskrbe, ki jo zagotavljajo
ERM in izvajalci zdravstvenih storitev.

Bistven element stalnega izboljSevanja kakovo-
sti ERM je sistem AMEQUIS, ki zajema ocenje-
vanje, spremljanje, vrednotenje in izboljsanje
kakovosti. Neodvisen organ za vrednotenje in
ocenjevanje bo ocenil ERM, opredelil njihove
prednosti in Sibke tocke ter zagotovil, da bodo
upostevana stalis¢a vseh udeleZencev, tudi
pacientov in njihovih druZin. Odbor drzav ¢la-
nic bo imel na tej poti klju¢no vlogo, saj se
bodo morale drzave ¢lanice dogovoriti o nacrtin
izboljsav za ERM in za izvajalce zdravstvenih
storitev, e in kadar bodo ti potrebni.

Za skupni ukrep za vklju€evanje ERM, ki se
je zacel izvajati v letu 2022, bo potrebno Se
vecje sodelovanje med drZzavami ¢lanicami, ki
bodo dolocile temelje prihodnjih ERM, ki bodo

v celoti vklju€eni v nacionalne zdravstvene
sisteme in popolnoma usklajeni z evropskimi
partnerji. Komisija bo ta proces usklajevala s
skupino koordinatorjev ERM, ki ima pri izvajanju
pomembno vlogo. Z vkljutevanjem, usklajeva-
njem in sodelovanjem bo zagotovljen uspeh
ERM v naslednji fazi njihove poti.

,V projektu ERM zdaj sodeluje vec deleZnikov kot
kdaj prej, med njimi so vodje bolnisnic in skupine
zastopnikov pacientov,” pravi prof. Voigtldnder.
10 so0 dobre novice, ki bi nas morale razvese-
ljevati. Vendar drzave clanice same ne morejo
prevzeti takega delovnega bremena. Cas je, da
pospesimo svoje sodelovanje, kajti le s skup-
nim sodelovanjermn bomo kar najbolje izkoris-
tili projekt ERM, ki nam ga drugje po svetu Ze
zdaj zavidajo.”

Prof.
Till Voigtlénder
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ERM za bolezni dihal (ERN LUNG)

Redke in kompleksne bolezni dihal zahtevajo vecldisciplinarno oskrbo in psihosocialno podporo.

Njihova kompleksnost je lahko posledica genskih mehanizmov bolezni ali pa sekundarnih
sprememb in skode, nastale v drugih organskih sistemih. Zgodnja diagnoza in dostop do

specialisticne obravnave lahko izboljSata izide Stevilnih teh bolezni.

MreZa ERN LUNG pokriva vse redke in kom-
pleksne bolezni dihalnega sistema, med njimi
intersticijske pljucne bolezni (IPB), cisti¢no
fibrozo (CF), bronhiektazo, ki ni posledica
cisti¢ne fibroze, plju¢no hipertenzijo (PH),
primarno ciliamo diskinezijo (PCD), pomanj-
kanje alfa-1 antitripsina (AATD), mezoteliom
(MSTO) in kroni¢no disfunkcijo plju¢nega pre-
sadka (CLAD).

MreZa si prizadeva izboljSati strokovno znanje
po Evropi ter tako zvisati standarde oskrbe,
kakovost Zivljenja in prognozo za celotni spek-
ter redkih plju¢nih bolezni. Clani te mreZe raz-
vijajo in Sirijo smernice, spodbujajo skupne
pristope k zdravljenju, krepijo ¢ezmejni dostop
do diagnoze in zdravljenja, vzpostavljajo in
vodijo registre ter sestavljajo dovolj velike
kohorte za klinitne Studije, razvoj zdravil in
Studije naravnega poteka bolezni.

MreZa ERN LUNG omogoca pacientom dostop
do vetdisciplinamih ekip, ki na spletu obliku-
jejo druga mnenja o kompleksnih primerih, ne
da bi bilo treba pacientom na pot. To poteka
prek spletnega sistema strokovnega svetova-
nja, spletnih razprav odborov za posamezne
primere in po potrebi z napotitvijo ¢ez mejo.

KOORDINATOR MREZE

Prof. Thomas O.F. Wagner
Universitdtsklinikum Frankfurt,
Nemcija
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ERM za kozne bolezni (ERN Skin)

Veliko kozZnih bolezni mocno vpliva na paciente, hkrati pa jih je mogoce povezati s tveganjem za
nastanek raka. Diagnoza redkih in kompleksnih kozZnih bolezni je sestavljena iz celovite ocene
koZe, sluznice in drugih sistemov ter biopsije koZe. Samo izkuSeni dermatologi znajo razlikovati
med temi kompleksnimi stanji, odsotnost strokovne diagnoze pa je ovira za zdravljenje. Za
paciente je to lahko veliko fizicno in psihi¢no breme.

MreZa ERN Skin zdruzuje vodilne strokov- °
njake na podrogju redkih koZnih bolezni otrok .
in odraslih ter omogoca izmenjavo znanja,
razvoj in posodabljanje smernic v zvezi z naj-
boljsimi praksami, izbolj5anje strokovnega
usposabljanja in izobraZevanja pacientov
ter vzpostavitev raziskovalnih programov.

Z zdruZevanjem virov, med drugim s platformo
s skupnimi strokovnimi razpravami o tezkih
primerih, si prizadeva izboljSati organizacijo
zdravstvenega varstva. Za vsako bolezen z
njenega podro¢ja delovanja mreZa vzpostavi
vetdisciplinarno ekipo, ki vkljutuje najmanj
dermatologa, medicinsko sestro, psihologa,
genetika, dietetika in patologa ter po potrebi
Se druge strokovnjake.

MreZa ERN Skin razvija tudi registre redkih
koznih bolezni ter omogoca sodelovanje v
raziskovalnih programih in klini¢nih preskusa-
njih s podrobno opisanimi pacienti ter spod-
buja terapevtske raziskave z dovolj velikimi
kohortami pacientov. Poleg tega bo izvedena KOORDINATORICA MREZE
obseZna socialno-ekonomska Studija o bre-
menih posameznih bolezni. Prof. Christine Bodemer

Assistance Publique-Hobpitaux
de Faris, Hépital Necker-Enfants
Malades, Francija
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ERM za rakava obolenja odraslih
(solidni tumorji) (ERN EURACAN)

Projekt RARECARE za spremljanje redkih oblik raka v Evropi opredeljuje redke oblike raka kot
maligna obolenja s pojavnostjo manj kot 6 primerov na 100 000 ljudi letno. Ti predstavljajo
okoli 20-25 odstotkov vseh na novo odkritih primerov raka in 30 odstotkov smrti zaradi raka.

Strokovnjaki se strinjajo, da bi bilo treba paci-
ente z redkimi oblikami raka Ze po zacetni
diagnozi napotiti v certificirane referencne
centre. To jim omogoca dostop do najsodob-
nejsega in vecdisciplinarnega strokovnega
znanja, od ucinkovitih terapij do na dokazih
temeljecih smemic za zdravljenje, ter zago-
tavlja ustrezno oskrbo za vse paciente, ne
glede na zacetno totko dostopa.

MreZa EURACAN obsega vet kot 300 redkih
solidnih tumorjev odraslih oseb, razdeljenih
v deset domen skladno s klasifikacijama
RARECARE in ICD10. MreZa tesno sodeluje
s predstavniki pacientov iz evropskih skupin
zastopnikov pacientov (ePAG), da bi zagoto-
vila informacije in perspektive o potrebah in
pricakovanjih pacientov.

0d svojega zatetka je mreza EURACAN
dosegla 26 drzav EU in EGP, prizadeva pa si
za standardizacijo obravnave pacientov in
izboljSanje stopenj preZivetja, tako da ustvarja
in omogoca skupno rabo orodij dobre prakse
ter v sodelovanju s stevilnimi znanstvenimi
drustvi redno posodablja smemice za diagno-
sticno in terapevtsko klinicno prakso. Razvila
je komunikacijska orodja v vseh jezikih za

paciente in zdravnike, medtem pa se v pro-
jektu STARTER (Zagon evropskega registra
redkih tumorjev odraslih) ustvarja klju¢no
orodje za prihodnost, tj. model registra, pove-
zan z mrezo EURACAN.

MreZa EURACAN izhaja iz obstojetih mrez in
uspesnih klini¢nih preskusanj v okviru Evropske
organizacije za raziskovanje in zdravljenje
raka (EORTC), Evropskega drustva za nevro-
endokrine tumoarje (ENETS), MreZe za rake
veznega tkiva (Conticanet) ter Stevilnih
prejsnjih raziskovalnih programov EU, med
njimi projektov SPECTA/Arcagen in TRacKING,
ki ju je uvedla prav mreza EURACAN.

Prof. dr. Jean-Yves Blay
Centre Léon Bérard, Lyon, Francija
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Evropa:
globalni center odli¢nosti

Evropske referentne mreze so zacele delovati marca 2017, njihov osnovni namen pa je
izboljsati Zivljenje Evropejcev, ki Zivijo z redkimi in kompleksnimi boleznimi.

Vendar imajo mreZe globalen vpliv, ki sega
dalet prek meja Evrope. ERM krepijo najboljse
prakse na globalni ravni tam, kjer obstajajo,
in ustvarjajo nove tam, kjer jih Se ni. Evropa
z njihovo pomocjo postaja sredisce dejav-
nosti za redke in kompleksne bolezni, kar
dosegajo z izvajanjem smermnic o najboljsih
praksah pri diagnostiki ali zdravljenju, kadar
te Ze obstajajo, in z razvojem takih smernic,
kadar jih se ni.

ERM s povezovanjem strokovnjakov in popu-
lacij pacientov pospesujejo klinitne Studije
in preskusajo terapevtske posege, kar jih
postavlja na Celo inovacijskih dejavnosti na
podro¢ju Stevilnih redkih bolezni.

Model ERM je zgled za druge, saj razvija naj-
sodobnejsa orodja e-zdravja za laZje Cez-
mejno sodelovanje v Evropi, ki imajo tudi
potencial za spodbujanje mednarodnega
sodelovanja in izbolj5anje dostopa do zdra-
vstvenega varstva.




Evropska |
komisija

ERM za hematoloske bolezni

(EuroBloodNet)

Hematoloske bolezni vkljucujejo nepravilnosti krvnih celic in celic kostnega mozga, organov
limfnega sistema in koagulacijskih faktorjev, skoraj vse pa so redke. Razdelimo jih lahko

v Sest kategorij: redke okvare rdecih krvnick, odpoved kostnega mozga, redke motnje
strjevanja krvi, hemokromatoza in druge redke genske motnje sinteze Zeleza, mieloi¢ni
malignom in limfati¢ni malignom.

Diagnosticiranje redkih hematoloskih bolezni
zahteva veliko klini¢nega znanja in izkusen;j
ter dostop do Stevilnih laboratorijskih storitev
in tehnologij slikanja. Te preiskave omogotajo
natancno klasifikacijo bolezni po merilih SZ0
z uporabo mednarodnih sistemov to¢kovanja
in bioloskih oznatevalcev, kadar je to mogoce.

Ob upostevanju teh zahtev in dejstva, da so
nekatere redke hematoloske bolezni izje-
mno redke, se diagnoza pogosto spregleda
ali postavi pozno, zlasti pri starejsih pacientih.
Zdravljenje je pogosto oteZeno zaradi pot-
rebe po specializirani infrastrukturi in ose-
bju ter tezav pri dostopu do specifi¢nih oblik
zdravljenja, kot sta alogeni¢na presaditev
krvotvornih mati¢nih celic ali koagulacijski
faktorji. V nekaterih drzavah obstajajo pre-
ventivni programi za dolo¢ene bolezni, nujno
pa je potrebna uskladitev na podro¢ju pre-
sejalnih programov.

V prvih petih letih svojega delovanja je
mreZa EuroBloodNet v tesnem sodelovanju z
Evropskim zdruZenjem za hematologijo (EHA)
uspesno izvedla vec transverzalnih ukrepov
in ukrepov za posamezne redke hematolo-
Ske bolezni, s katerimi si je prizadevala za
boljsi dostop do zdravstvenega varstva za
paciente s temi boleznimi, Sirjenje smernic
in najboljsih praks, izboljsanje usposabljanja
in izmenjavo znanja, klini¢no svetovanje, te
v drzavi primanjkuje strokovnega znanja, ter
povecanje Stevila klini¢nih preskusanj na tem
podrogju. Vkljutenost evropskih skupin zastop-
nikov pacientov (ePAG) in zdruZenj pacientov
od vsega zacetka prispeva k opolnomocenju
pacientov, terapevtskemu izobrazevanju in
usposabljanju za zastopnistvo, v skladu s
pristopom mreZe ERN-EuroBloodNet, ki je
usmerjen na paciente.

Skupaj za bolnike z redkimi boleznimi, boleznimi z nizko stopnjo prevalence in zapletenimi boleznimi

SKUPNA KOORDINATORJA MREZE

Prof. Pierre Fenaux

Assistance Publique-Hbpitaux de Paris,
Hépital Saint-Louis, Pariz, Francija
(predsedujoci onkoloskemu centru)

Prof. Béatrice Gulbis

Hépital ERASME-CUB, LHUB-ULB,
Bruselj, Belgija (predsedujoca
neonkoloskemu centru)
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ERM za urorektogenitalne bolezni in
stanja (ERN eUROGEN)

Redke in kompleksne urorektogenitalne bolezni je vCasih treba zdraviti kirursko, pogosto
pri novorojenckih ali otrocih. NezmoZnost zadrZzevanja urina ali blata predstavlja veliko
breme za obolele otroke, mladostnike in odrasle. Pacienti potrebujejo vseZivljenjsko oskrbo
strokovnih vecdisciplinarnih ekip, ki nacrtujejo in opravijo operacijski poseg ter zagotavljajo
pooperativno oskrbo, po potrebi z dodatno podporo iz ekip fizioterapevtov in psihologov.

MreZa eUROGEN pripravlja neodvisno oce-
njene smemice o najboljsih praksah in izbolj-
Suje izmenjavo podatkov o izidih. Prva si
prizadeva prek registra ERN eUROGEN ponuditi
moznost dolgorognega spremljanja izidov pri
pacientih za obdobje od 15 do 20 let.

MreZa zbira podatke in gradivo tam, kjer jih
primanjkuje, razvija nove klinicne smernice,
zbira dokaze o najboljsih praksah, ugotavlja
razlike v trenutnih klini¢nih praksah, razvija
programe izobraZevanja in usposabljanja, v
sodelovanju s predstavniki pacientov dolota
raziskovalni program ter Siri znanje s sode-
lovanjem v virtualnih posvetovanjih prek
sistema CPMS in v vecdisciplinamih ekipah.
Novi strokovnjaki za redke in kompleksne

urorektogenitalne bolezni se udeleZujejo
posebnih usposabljanj in klini¢nih izmenjav,
ki jih omogota program izmenjav mreZe ERN
eUROGEN.

MreZa si prizadeva tudi pospesevati inova-
cije v medicini ter izboljsati diagnostiko in
zdravljenje redkih in kompleksnih urorekto-
genitalnih pacientov prek strategije ,Share,
Care, Cure” (Deli, oskrbuj, zdravi).

KOORDINATOR MREZE

Wout Feitz

Univerzitetni zdravstveni center
Radboud, Otroska bolnisnica Amalia,
Nijmegen, Nizozemska
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Dejavno sodelovanje

Spletne platforme, telemedicina in orodja
e-zdravja se lahko s pridom uporabljajo
za laZje sodelovanje. ERM so povezane
prek namenske platforme IT, tj. sistema
za upravljanje klini¢nih podatkov pacien-
tov (Clinical Patient Management System,
CPMS), spletne klini¢ne programske aplikacije,
ki omogota izvajalcem zdravstvenih storitev
z vsega sveta, da skupaj virtualno diagno-
sticirajo in zdravijo paciente z redkimi bolez-
nimi, boleznimi z nizko stopnjo prevalence in
kompleksnimi boleznimi.

Koordinator mreZe lahko s pomo¢jo orodij
telemedicine sklice ,virtualne” svetovalne
odbore zdravnikov specialistov, ki preucijo

stanje pacienta, da bi postavili diagnozo ali
dolotili zdravljenje. Zdravstvenim delavcem,
ki so pred tem redke in kompleksne primere
obravnavali sami, to omogoca, da se pos-
vetujejo s kolegi in od njih pridobijo drugo
mnenje. Osrednja znacilnost teh orodij je
interoperabilnost.

Zaradi napredka pri tehnologiji videokonfe-
renc skupinsko delo na daljavo ne pozna vet
fiziénih geografskih ovir. MreZe hkrati upora-
bljajo namenske sisteme za izmenjavo vzor-
cev tkiv ali slik kompleksnih stanj v visoki
lo¢ljivosti, ki se lahko uporabijo tudi za pri-
pravo arhivov primerov za nadaljnje Studije.
Sistem CPMS je zajet v evropski in nacionalni

Pridruzeni partnerji

ERM sj prizadevajo ustvariti resnicno dodano
vrednost v vseh drzavah ¢lanicah EU. Zadevna
zakonodaja omogocta drzavam, ki nimajo pred-
stavnika v odobreni ERM, da sodelujejo prek
izvajalcev zdravstvenih storitev, ki jih njihova
drZava €lanica imenuje za ,povezane” in/ali
,sodelujoce” nacionalne centre.

Drzave clanice lahko imenujejo tudi nacionalno
koordinacijsko sredisce, ki je v stiku z vsemi
ERM. Odbor drZav ¢lanic vzpostavi skupni okvir
za imenovanje in vkljutevanje tovrstnih cen-
trov v ERM. Kljub temu je bistveno, da drzave
¢lanice za imenovanje pridruZenih partner-
jev uporabijo odprte, pregledne in zanesljive
postopke, vse ERM pa si morajo zastaviti jasen
cilj politike, da zagotovijo dejavno vkljucitev
in sodelovanje pridruZenih partnerjev.

zakonodaji o varstvu podatkov in pravicah
pacientov do zasebnosti (splosna uredba o
varstvu podatkov).

Na primer, po varni izmenjavi patoloskih ali
radioloskih podatkov se lahko ¢lani mreze
prijavijo ter si v zaprtem okolju ogledajo slike
in jih komentirajo. Za pacienta je Se vedno
odgovoren njegov leCeti zdravnik, ki pa lahko
ERM izkoristi kot dragocen podporni vir.
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ERM za zivéno-misicne bolezni
(ERM EURO-NMD)

Zivéno-misicne bolezni se pojavljajo vse od zgodnjega otrostva do pozne odrasle dobe,

zanje pa sta znacilni oslabelost misic in misicna atrofija. Lahko so povezane Se z drugimi
simptomi, kot so utrujenost, bolecCine, otopelost, slepota, teZave s poZiranjem in dihanjem ter
srcne bolezni. Vecina Zivéno-misicnih bolezni je napredujocih in izCrpavajocih ter skrajsuje
Zivljenjsko dobo in zmanjsuje kakovost Zivljenja.

V Evropi obstajajo precejsnje vrzeli in razlike
pri dostopu do diagnostike in zdravljenja. Med
vegjimi izzivi na poti do izboljSanja rezulta-
tov so pozna napotitev iz primarnega zdra-
vstvenega varstva v specialisti¢ni center ter
urejanje prehoda s pediatri¢nih storitev na
storitve za odrasle osebe.

MreZa ERN EURO-NMD zdruZuje vodilne
evropske strokovnjake z Zeljo, da bi pacien-
tom zagotovila dostop do specialistitnega
zdravljenja prek virtualnih posvetovanj in
posvetovanj v Zivo. Namen mreZe je skraj-
Sati ¢as do postavitve diagnoze, izboljsati
diagnosticni izplen in povecati dostop do
ustreznih poti oskrbe.

V prvi polovici leta 2021 se je s partnerji
mreZe EURO-NMD posvetovalo skupno 12
882 novih pacientov, partnerji pa so sode-
lovali v 258 klini¢nih preskusanjih. Od leta
2018 se je Stevilo novih pacientov, ki so iskali
svetovanje pri partnerjih mreZe, povecalo za
37,5 odstotka, udelezba partnerjev mreze
EURO-NMD v klini¢nih preskusanijih pa se je
povecala za 63 odstotkov.

MreZa hkrati redno razvija nove smernice ter
zdravstvenim delavcem in pacientom ponuja
informacije o najboljsih praksah za posa-
mezne bolezni. Znanje, ki nastaja in se goji
znotraj mreZe, je Siroko dostopno na spletu
in prek javno dostopnih spletnih seminarjev
ter prek orodij e-zdravja, kot so razprave v
sistemu CPMS. Trenutno se vzpostavlja sistem
za upravljanje utenja, ki temelji na u¢nem
okolju Moodle.

IzhajajoC iz bogatih izkusenj s sodelovanjem
mreZa goji tudi oblike sodelovanja, ki imajo
potencial za spodbujanje razvoja raziskav
in zdravljenj za obravnavo Se neizpolnje-
nih potreb pacientov. Prednostna naloga je
tudi spodbujanje nadnacionalne izmenjave
podatkov prek eti¢no zanesljivih in visokoka-
kovostnih registrov in platform raziskovalnih
podatkov.

KOORDINATORICA MREZE

Dr. Teresinha Evangelista

Univerza Sorbonne — Pitié
Salpétriere Hospital — Assistance
Public Hopitaux de Paris, Francija
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ERM za ocCesne bolezni
(ERN EYE)

Redke ocesne bolezni so glavni vzrok za slabovidnost in slepoto otrok in mladih odraslih v
Evropi. Na portalu za redke bolezni in zdravila sirote ORPHANET je navedenih vec kot 900
redkih oCesnih bolezni, med katerimi so tako nekoliko bolj razSirjene bolezni, kot je retinitis
pigmentosa z ocenjeno stopnjo prevalence 1 na 5 000, kot nekatere zelo redke bolezni, ki so

v medicinski literaturi opisane samo enkrat ali dvakrat.

MreZa ERN-EYE v tesnem sodelovanju z evrop-
skimi skupinami zastopnikov pacientov (ePAG)
razvrsca te bolezni v &tiri tematske skupine:
redke bolezni mrezZnice, redke nevro-oftalmo-
loske bolezni, redke pediatri¢ne oftalmoloske
bolezni in redke bolezni sprednjega segmenta
otesa. Poleg tega se Sest pre¢nih delovnih
skupin ukvarja z vprasaniji, skupnimi Stirim
glavnim tematskim sklopom. Dodatne delovne
skupine so osredotocene na posamezna pod-
rocja, vkljutno z genskim testiranjem, registri,
raziskavami, izobraZevanjem, komunikacijo,
slabovidnostjo in skupinami pacientov ter
nacionalnim vkljucevanjem.

Med najpomembnejsimi oradji ERM je sistem
CPMS, virtualna klini¢na platforma IT z nabo-
rom podatkov, ki se nanasajo posebej na redke
ocCesne bolezni. MreZa ERN-EYE se posveca

izboljsanju diagnoz in obravnave pacientov
po vsej EU s povezovanjem in mreZenjem
strokovnjakav, izmenjavo znanja in informacij,
razvojem programov izobraZevanja in uspo-
sabljanja, kot so spletni seminarji ali program
e-ucenja, vzpostavljanjem evropskega inte-
roperabilnega registra (REDdistry) ter razvo-
jem smernic in dokumentov o dobrih praksah.

KOORDINATORICA MREZE

Prof. Héléne Dollfus

Hépitaux Universitaires de Strasbourg,

Francija
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ERM za genske sindrome tveganja za
nastanek raka (ERN GENTURIS)

Genski sindromi tveganja za nastanek raka so motnje, pri katerih podedovane genske
mutacije pri posameznikih mocno povecajo tveganje za nastanek raka. Tveganje za
nastanek raka v Zivljenjski dobi je lahko tudi 100-odstotno. Ceprav so organski sistemi,
izpostavljeni tveganju, zelo razli¢ni, se prizadeti posamezniki sooCajo s podobnimi izzivi:
pozna diagnoza, pomanjkanje preventive za paciente in zdrave sorodnike ter napacno
zdravljenje. Trenutno ima potrjeno diagnozo le majhno stevilo ljudi z genskimi sindromi

tveganja za nastanek raka.

ERN GENTURIS si prizadeva izboljSati odkriva-
nje teh sindromov, ¢im bolj zmanjsati razlike v
klini¢nih rezultatih, oblikovati in izvajati smer-
nice EU, razviti register GENTURIS, podpirati
raziskave in opolnomotiti paciente. Mreza
izobraZuje javnost in zdravstvene delavce
prek svoje spletne strani z organiziranjem
rednih spletnih seminarjev in tecajev ter s
spodbujanjem izmenjave najboljsih praks
po vsej Evropi. Izboljsan bo tako virtualen kot
oseben dostop do vecdisciplinarne obravnave,

KOORDINATORICA MREZE

Prof. Nicoline Hoogerbrugge
Univerzitetni zdravstveni center
Radboud, Radboud, Nizozemska

da bi se omogocile skupne razprave o komple-
ksnih primerih. MreZa skrbi za bolj5o kakovost
in interpretacijo genskega testiranja ter za
povecanje vkljutenosti pacientov v programe
klini¢nih raziskav.

MreZa ERN GENTURIS sodeluje z drugimi ERM,
da bi izboljSala oskrbo pacientov z genskimi
sindromi tveganja za nastanek raka, ki raz-
vijejo stanja, ki spadajo pod strokovno pri-
stojnost druge mreZe.
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Vodenje evropske
referencne mreze

Prof.
Héléne Dollfus

Hélene Dollfus je profesorica medicinske genetike ter svetovalka za medicinsko
genetiko v Strasbourski univerzitetni bolnisnici v Franciji, kjer je obenem vodja
oddelka za medicinsko genetiko. Koordinatorica mreZe ERN-EYE je od njene
ustanovitve leta 2017, en mandat pa je bila tudi predsednica skupine koordinatorjev.

,Biti koordinatorica evropske referencne mreZe
in delati skupaj z Evropsko komisijo je pravo
doZivetje,” pravi prof. Dollfus. ,MreZa je zelo
inovativna in pokriva najrazlicnejse pobude,
ki se posvecajo obravnavi pacientov. Vse to
Je velik izziv, ki pa je tudi zelo vznemirljiv
in zdaj Ze vidimo prve obetavne rezultate.”

Prof. Dollfus s ponosom pove, da mreZa ERN-
EYE uresnicuje svojo prvotno vizijo. ,Velik
doseZek je, da so se specialisti za redke
ocesne bolezni iz vse Evrope zdruZili pod
vodstvom nase izjemno predane vodstvene
ekipe,” Se pojasnjuje. ,Tudi predstavniki paci-
entov so hkrati pomembni partnerji, s katerimi
tesno sodelujemo. Cutim, da smo se drug
od drugega Ze veliko naucili in da smo utrli
pot uspehu mreZe ERN-EYE v prihodnosti.”

Prof. Dollfus ni le vodja mreZe ERN-EYE, tre-
nutno predseduje tudi skupini koordinatorjev
ERM, v kateri 24 koordinatorjev razpravlja
o skupnih izzivih in si izmenjuje izkusnje.
,Smo v zanimivi fazi razvoja ERM. Dosezke
prvih petih let lahko ocenimo in ovrednotimo
kot zadovoljive, zdaj pa vstopamo v novo

obdobje sirjenja, v katerem bodo potrebne
povecane vodstvene ekipe in dodatni viri, da
bodo lahko zdravstveni delavci pacientom z
redkimi boleznimi ponujali vse bolj ucinkovite
storitve,” Se dodaja.

Do januarja 2022 se je ¢tlanstvo vecine ERM
vsaj podvajilo, saj se pridruZuje vedno vet
¢lanov iz vse EU. ,Vkljucevanje ERM v sisteme
zdravstvenega varstva drzav clanic je velik
izziv, ki si ga vsi Zelimo doseci. IzobraZevalne
izmenjave so bile zelo uspesne in vec¢inoma
vsi redno pripravijamo in posodabljamo smer-
nice,“ pravi prof. Dollfus.

Kot evropske referencne mreZe si prizade-
vamo zagotoviti ¢im SirSo izmenjavo podat-
kov o redkih boleznih prek vse vecjega Stevila
registrov v Korist tako pacientov kot zdravstve-
nih delavcev. Okrepiti Zelimo raziskovalno
sodelovanje po vsej EU, ne le pri klini¢nih
preskusanjih, temvec tudi pri znanstvenih
raziskavah, ki vkljucujejo dosezke na podro-
¢ju genomike.”

Prof. Dollfus se veseli naslednje faze v razvoju
ERM. ,Zelim si, da bi vsa sticisca ERM v svoji
zreli fazi delovala celostno, povezano in plo-
dno ter da bi hkrati izpolnili svoje poslanstvo,
da zagotovimo zdravstveno oskrbo vsakemu
pacientu z redko boleznijo v EU.”
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komisija

ERM za neobicajne in redke
bolezni srca (ERN GUARD-Heart)

Redke bolezni se lahko razvijejo kadar koli v Zivljenju in so veCinoma ali genskega izvoza
(dedne) ali pa se razvijejo med razvojem zarodka (prirojene okvare srca). Za te bolezni so
znacilni raznovrstni znaki in simptomi, ki se ne razlikujejo le glede na bolezen, temvec tudi
glede na posameznega pacienta. Vecina teh srcnih bolezni ima znacilno povecano tveganje za
nenadno smrt v mladosti, do katere lahko pride pri sicer zdravih ljudeh.

MreZa ERN GUARD-Heart je opredelila pet
tematskih podrocij: druzinske elektri¢ne bolezni
pri odraslih in otrocih, druZinske kardiomio-
patije pri odraslih in otrocih, posebna elek-
trofizioloska obolenja pri otrocih, prirojene
okvare srca in druge redke bolezni srca. Te
teme sledijo mednarodni klasifikaciji bolezni
(ICD10) in portalu Orphanet, zanje pa veljajo
klinitne smemice Evropskega kardioloskega
zdruZenja (ESC).

MreZa si prizadeva okrepiti usklajevanje stro-
kovnega znanja in virov, da bi poenostavila
zdruZevanije vetdisciplinarnega znanja, ki se
nato evidentira in da na voljo javnosti.

Zdravstvene storitve so na voljo prek skupne
platforme e-zdravja, ki ve¢jemu Stevilu paci-
entov zagotavlja dostop do strokovnjakov
in zdravstvenih delavcev po vsej Evropi. S
krepitvijo tesnejSega sodelovanja med stro-
kovnjaki se pridobiva in izmenjuje novo stro-
kovno znanje, razvijajo se novi diagnosti¢ni
in terapevtski postopki ter odkrivajo nove
redke bolezni srca.

KOORDINATOR MREZE

Prof. Arthur A.M. Wilde

Univerzitetni zdravstveni center
Amsterdam, Amsterdam,
Nizozemska
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ERM za prirojene malformacije in
redke motnje v dusevnem razvoju
(ERN ITHACA)

Mreza ERN ITHACA (intelektualne ovire, telezdravstvo, avtizem in prirojene anomalije) je
pokazatelj diagnosticne ,odisejade”, ki jo doZivljajo mnogi pacienti z razvojnimi anomalijami.
Mreza zdruZuje vec kot 70 oddelkov za klinicno genetiko v univerzitetnih bolnisnicah po EU,
med katerimi so strokovnjaki za redke nevrorazvojne motnje (vecinoma intelektualne ovire in
motnje avtisticnega spektra) ter redke multiple prirojene anomalije.

Mreza ERN ITHACA zajema klini¢no in biolo-
Sko/gensko diagnostiko teh razvojnih anoma-
lij, usklajevanje vecdisciplinarmne oskrbe in
zdravljenja ter predporodno diagnozo in
fetalno patologijo.

Redke razvojne anomalije prizadenejo Stevilne
otroke in odrasle; priblizno dva odstotka novo-
rojentkov bosta na primer prizadeta zaradi
intelektualne ovire in vsaj en odstotek zaradi
motnje avtistitnega spektra (z intelektualno
oviro ali brez nje). Priblizno polovica pacien-
tov z intelektualnimi ovirami in vet kot dese-
tina tistih z motnjami avtisticnega spektra
ima monogensko ali kromosomsko okvaro.
Prirojene malformacije prizadenejo enega od
40 otrok, pogosto kot del kompleksnih sin-
dromov, kjer gre hkrati tudi za redke motnje
v dusevnem razvoju. Opisanih je vet kot 5
000 redkih sindromov.

MreZa ERN ITHACA zdruZuje medicinske stro-
kovnjake in predstavnike evropskih skupin
zastopnikov pacientov (ePAG), zagotavlja
sodelovalno podporo za klini¢ne raziskave,
dosega soglasje in oblikuje smernice o naj-
boljsih praksah in si prizadeva izboljsati zgo-
dnje diagnoze ter obravnavo in zdravljenje
pacientov. Mreza je hkrati ustanovila register
pacientov Mednarodne knjiznice intelektualnih
ovir in razvojnih anomalij (ILIAD).

MreZa razvija storitve telemedicine in stro-
kovnih mnenj na daljavo, da bi olajsala raz-
prave med napotnimi zdravniki in raziskovalci
po vsej EU, obenem pa ustvarja orodja za
usposabljanje in e-utenje za zdravstvene
delavce, laike in evropske skupine zastopni-
kov pacientov (ePAG).

Q. r”

Prof. Alain Verloes

Université de Paris & Assistance
Publique-Hbpitaux de Paris,
Hépital Universitaire Robert-Debré,
Pariz, Francija
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ERM za dedne presnovne bolezni

(MetabERN)

Redke dedne presnovne bolezni, med njimi jih je vec kot 1 400, so posamezno gledano
sicer redke, skupno gledano pa pogoste. Veliko presnovnih bolezni ima hude, v¢asih
Zivljenjsko nevarne posledice za paciente. Te bolezni vkljucujejo motnje v delovanju

vseh organov, prizadenejo lahko ljudi vseh starosti in zahtevajo vecdisciplinarno

sodelovanje najrazli¢nejsih strokovnjakov.

Zgodnja diagnoza lahko izboljsa izide zdravlje-
nja, vendar je v Evropi trenutno v presejalne
programe za novorojencke vkljugenih samo 5
odstotkov znanih dednih presnovnih bolezni,
hkrati pa bi bilo treba uskladiti tudi nacionalne
programe. Poznavanje naravnega poteka,
utinkovitosti in varnosti zdravljenja ter dol-
gorotno nadaljnje spremljanje so pri mnogih
od teh bolezni pomanjkljivi.

MreZa MetabERN si prizadeva izboljsati Ziv-
lienje ljudi, ki trpijo za temi zelo raznolikimi
boleznimi, zato jih je razdelila v sedem glavnih
kategorij. MetabERN je najbolj celovita, vse-
evropska in v paciente usmerjena mreza, ki
pokriva vse presnovne bolezni ter si prizadeva
spremeniti nacine oskrbe pacientov z dednimi
presnovnimi boleznimi v Evropi.

MreZa MetabERN uporablja sistem CPMS kot
napotitveno platformo za postopke spreje-
manja klini¢nih odlotitev ter za spodbujanje
programov prenosa raziskav o razlicnin dednih

presnovnih boleznih. S svojim polno delu-
jotim enotnim evropskim registrom dednih
presnovnih bolezni (U-IMD), ki ga je razvila
z donacijo Izvajalske agencije za potrosnike,
zdravje, kmetijstvo in hrano (CHAFEA), mreza
MetabERN ucinkovito ustvarja podatke o
pacientih za namene raziskav. To omogoca
temeljito oceno naravnega poteka dednih
presnovnih bolezni ter obravnavo vprasanj
o nadaljnjih raziskavah, vklju¢no z analizo
moZnih preventivnih in terapevtskih posegov
pri pacientih z dednimi presnovnimi boleznimi.
Hkrati je U-IMD prvi opazovalen in neinterven-
cijski register pacientov, ki zajema vseh vet
kot 1 400 dednih presnovnih bolezni.

Prof. Maurizio Scarpa
Univerzitetna bolnisnica v Vidmu,
Videm, Italija
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Nacionalne politike o redkih boleznih

Za organiziranje in izvajanje nacionalnih zdravstvenih storitev in zdravstvene oskrbe so
odgovorne predvsem drzave clanice EU. Cilj zdravstvene politike EU je dopolnjevanje
nacionalnih politik, zagotovitev varovanja zdravja v vseh politikah EU in prizadevanje za
evropsko zdravstveno unijo.

Evropski svet ministrov za zdravje je leta 2009
priporotil, naj drzave ¢lanice pripravijo in izve-
dejo nacrte ali strategije za podporo pacien-
tom z redkimi boleznimi. Nacrti bi morali bili
oblikovani tako, da:

 usmerjajo in oblikujejo ukrepe na podro¢ju
redkih bolezni v okviru nacionalnih zdra-
vstvenih in socialnih sistemov;

« vkljuCujejo pobude na lokalni, regionalni in
nacionalni ravni v nacrte ali strategije ter
tako zagotovijo celovit pristop;

« opredelijo prednostne naloge s cilji in meha-
nizmi nadaljnjega spremljanja.

Program EU4Health za obdobje 2021-2027
zagotavlja financiranje projektov za podporo
drzavam ¢lanicam pri izvajanju njihovih naci-
onalnih nacrtov za zdravje v skladu z vizijo
evropske zdravstvene unije. Do leta 2022 je
nacionalne nacrte za redke bolezni sprejelo
23 drzav ¢lanic ter Svica in Norvegka.
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ERM za raka pri otrocih
(hematoonkologija) (ERN PaedCan)

Skupaj za bolnike z redkimi boleznimi, boleznimi z nizko stopnjo prevalence in zapletenimi boleznimi

Rak pri otrocih je redek in ima veliko razlicnih oblik. Ce upostevamo, da vsako leto 35 000
otrok in mladostnikov po vsej Evropi zboli za rakom, 6 000 pa jih zaradi njega umre, je rak
najpogostejsa smrtna bolezen pri otrocih, starejsih od enega leta. Danes v Evropi Zivi vec kot
pol milijona ljudi, ki so v otroStvu dolgorocno preboleli raka, dve tretjini med njimi pa se zaradi

svoje bolezni sooCa z zdravstvenimi in psihosocialnimi tezavami.

V zadnjih desetletjih se je povpre¢na sto-
pnja preZivetja izboljsala: pri nekaterih obli-
kah bolezni je bil dosezen izjemen napredek,
pri drugih pa prognoza Se vedno ostaja zelo
slaba. Izziv so tudi velike neenakosti v stopnji
prezivetja, slabsi izidi pa so v Vzhodni Evropi.

MreZa ERN PaedCan si prizadeva izboljSati
dostop do visokokakovostnega zdravstvenega
varstva za otroke in mladostnike z rakom, ki
zahteva specialisti¢no znanje in orodja, ki
zaradi majhnega Stevila primerov in pomanj-
kanja sredstev niso siroko dostopna. Izhaja
iz predhodnih projektay, ki jih je financirala
EU, kot so ENCCA, PanCare in ExPO-r-Net.

Med njenimi ¢lani je motna interaktivna mreZa
pediatri¢nih bolniSnic in enot, specializiranih
za obravnavo raka pri otrocih in mladostnikih.
Skupaj z Evropskim drustvom za pediatri¢no
onkologijo (SIOPE) so bili oblikovani protokoli
s smernicami za evropske standardne kli-
ni¢ne prakse (ESCP) kot skupno referenco za
vnaprejsnjo obravnavo v vseh vecgjih okoljih
za obravnavo raka pri otrocih, virtualni odbor

za pediatri¢no onkologijo pa uporablja orodja
e-zdravja za izmenjavo strokovnega znanja
in nasvetov. IzobraZevanje in usposabljanje
se spodbujata s spletnimi seminarji, sestanki
in programi izmenjave.

MreZa ERN PaedCan si prizadeva doseci
vecjo enakost pri izidih raka pri otrocih po
vsej Evropi ter pomagati pri izvajanju stra-
teskega nacrta SIOPE, ki ima mo¢no podporo
v okviru programa Obzorje Evropa v zvezi z
rakom, Evropskega nacrta za boj proti raku
in evropske strategije za zdravila.

Namen mreZe je izboljsati stopnjo preZivetja
otroskih pacientov z rakom in kakovost nji-
hovega Zivljenja s spodbujanjem sodelova-
nja, raziskav in usposabljanja, koncni cilj pa
je zmanjsati trenutne neenakosti pri stopnji
preZivetja teh pacientov in zdravstvenih zmo-
gljivostih v drzavah ¢lanicah EU.

KOORDINATORICA MREZE

Prof. dr. Ruth Ladenstein
St. Anna Kinderspital & St. Anna
Kinderkrebsforschung, Avstrija
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komisija

ERM za bolezni jeter
(ERN RARE-LIVER)

Redke bolezni jeter lahko povzrocijo napredujoCe poskodbe, ki vodijo do fibroze in ciroze.
Zapleti zaradi ciroze lahko povzrocijo smrt in v Stevilnih primerih je edino ucinkovito
zdravljenje presaditev jeter. Utrujenost, srbenje in holestaza ter boleCina in zatekanje

trebuha pri cisticnih stanjih moc¢no vplivajo na kakovost Zivljenja.

Pri otrocih lahko dodatne zaplete povzrotijo
pozna diagnoza, nenapredovanje in nedose-
ganje razvojnih mejnikav, izziv pa ostaja tudi
prehod pri oskrbi v ¢asu adolescence.

MreZa ERN RARE-LIVER obravnava tri bole-
zenska podrocja: avtoimunske bolezni jeter,
metabolno biliarno atrezijo in s tem povezane
bolezni jeter ter strukturne bolezni jeter. Prvic
na podro¢ju bolezni jeter ta mreZa v celoti
zdruZuje obravnavo odraslih in otrok s pou-
darkom na potrebah prehodnih populacij in
posledicah za druZine z gensko diagnozo.

Prednostna naloga so sodobne smernice.
Smernice za obravnavo se izvajajo v sode-
lovanju z Evropskim zdruZenjem za bolezni
jeter (EASL) in Evropskim zdruzZenjem za pedi-
atri¢no gastroenterologijo, hepatologijo in
prehrano (ESPGHAN), podkrepljene pa so Se
s standardizacijo klju¢nih diagnosti¢nih in
prognosti¢nih preiskav.

MreZa ERN RARE-LIVER si prizadeva resiti
glavna izziva, in sicer ozavescenost zdravni-
kov o redkih boleznih jeter in praviten dostop
do hitro napredujocih moZnosti zdravljenja.

Skupaj za bolnike z redkimi boleznimi, boleznimi z nizko stopnjo prevalence in zapletenimi boleznimi

KOORDINATOR MREZE

Prof. Ansgar W. Lohse
Universitéitsklinikum
Hamburg—Eppendorf, Nemcija
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ERM za bolezni vezivnega tkiva

in kostno-misicnega sistema

(ERN ReCONNET)

Redke bolezni vezivnega tkiva in kostno-misi¢nega sistema obsegajo razlicne bolezni in
sindrome, ki pomembno vplivajo na dobro pocutje pacienta. Med njimi so dedne bolezni,
sisternske avtoimunske bolezni, kot so sistemska skleroza, mesane bolezni vezivnega tkiva,
vnetne idiopatske miopatije, nediferencirane bolezni vezivnega tkiva in antifosfolipidni sindrom.

MreZa ERN ReCONNET razvija okvir za izva-
janje visokokakovostnih, inovativnih, trajno-
stnih in pravi¢nih standardov obravnave in
prakse, ki bo evropskim pacientom z redkimi
boleznimi vezivnega tkiva in kostno-misic-
nega sistema omogocila boljsi dostop do
zdravstvenega varstva.

Zahvaljujot sodelovanju med polnopravnimi
¢lani, predstavniki ePAG in pridruzenimi par-
tnerji je mreza ERN ReCONNET razvila stro-
kovno pregledane publikacije, med njimi
najnovejse smernice za klini¢no prakso, neu-
resniene potrebe na podrocju izobrazevanja
pacientov, optimizacijo poti oskrbe pacientov
ter vpliv COVID-19 na redke bolezni vezivnega
tkiva in kostno-misi¢nega sistema. V okviru
mreZe je bila ustvarjena tudi metodologija za
ustvarjanje organizacijskih modelov za poti
oskrbe pacientov z redkimi boleznimi, evrop-
ske infrastrukture registrov za usklajevanje
podatkov na podrocju redkih bolezni veziv-
nega tkiva in kostno-misi¢nega sistema, ki si
prizadeva zdruZiti vse obstojece in na novo
razvite registre o teh boleznih iz vse Evrope,

spletne seminarje za zdravstvene delavce in
paciente o temah mreze ERN ReCONNET ter
lai¢ne razli¢ice smemic za klini¢ne prakse.

Predstavniki pacientov so mocno vkljuceni
v vse dejavnosti mreze ERN ReCONNET ter
imajo klju¢no vlogo pri pripravi in pregledu
publikacij, v katerih zagotavljajo nujne infor-
macije o potrebah pacientov za izbolj5anje
poti njihove oskrbe ter pomagajo izbolj-
Sati poznavanje in obvladovanje bolezni.
Sodelujejo tako kot ¢lani odborov na spletnih
seminarjih in kot udeleZenci slednjih razvijajo
laitne razlicice publikacij, podpirajo postopke
ocenjevanja novih ¢lanov in sodelujejo pri
upravljanju.

Tesno sodelovanje razli¢nih deleZnikov, vklju-
Cenih v mreZo, je ena glavnih dodanih vred-
nosti mreZe ERN ReCONNET, ki bo &e naprej
izboljSevala kakovost Zivljenja ljudi z redkimi
boleznimi vezivnega tkiva in kostno-misic-
nega sistema.

Prof. Marta Mosca
Azienda Ospedaliero Universitaria
Pisana, Italija
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Poudarek na izboljSanju zdravstvenih
izidov: Vloga organizacij pacientov

ERM so osredototene na paciente. Ze vet
kot desetletje pri razvoju mrez dejavno
sodelujejo organizacije pacientov in zlasti
EURORDIS, nevladna zveza, v kateri imajo
pacienti glavno besedo, zdruZuje pa 984
organizacij pacientov z redkimi boleznimi
v 74 drZavah. Skupaj so poskrbele, da so
prednostne naloge ERM krepitev klini¢ne
odli¢nosti ter izboljSanje zdravstvenih izidov
pri pacientih in zagotavljanje pravitnega
dostopa do kakovostne oskrbe po vsej Evropi.

Prisostvovali smo rojstvu ideje v skupini na
visoki ravni za zdravstvene storitve in zdra-
vstveno oskrbo, ki je ERM pretvorila v direk-
tivo o Cezmejnem zdravstvenem varstvu,”
pravi Inés Hernando, direktorica za ERM
in zdravstveno varstvo v zvezi EURORDIS.
,Skupaj z drzavami ¢lanicami in Evropsko
komisijo smo prehodili dolgo pot od rojstva
koncepta do njegove vkljucitve v zakonodajo,
prek mobilizacije in povezovanja klinicnih
vodij, vse do zagona 24 ERM, razvrscenih
po podrogjih zdravljenja. Zdaj zagotavljamo
podporo njihovemu izvajanju s tesnim sode-
lovanjem z zastopniki pacientov in vodiji kli-
nik, vklju¢enimi v mreZe.”

EURORDIS kot stalen partner pri gojenju
ideje o0 ERM Se naprej sodeluje s skupnostjo
pacientov z redkimi boleznimi, vod;ji klinik in
ekipami za vodenije projektov ERM ter tako

zagotavlja rutinsko in sistemati¢no vkljuce-
nost pacientov v dejavnosti in upravljanje
ERM. Vodje klinik ERM in zastopniki pacien-
tov postopno gradijo kulturo skupnega vod-
stva ter se utijo, kako najbolje sodelovati za
zagotovitev, da ERM prispevajo k izboljsanju
Zivljenj ljudi z redkimi boleznimi.

,Za mnoge redke bolezni trenutno ni na
voljo nobenega zdravljenja,” pojasnjuje ga.
Hernando. ,Vendar kultura znanja, ki so jo
zacele graditi ERM, preobraZa te mreZe v vir
inovacij. Z opredeljevanjem izidov za dolo-
Cene bolezni, ki jih je mogoce sistematicno
meriti in deliti med razli¢nimi strokovnimi
centri in drZzavami, bodo ERM utrle pot izbolj-
sevanju kakovosti ter sprejetju optimalnih
zdravstvenih ali kirurskih posegov.”

ERM naj bi prekinile izolacijo, s katero se soo-
¢ajo skupnosti z redkimi boleznimi, povetale
prepoznavnost strokovnjakov po vsej Evropi
ter dopolnile zmogljivosti nacionalnih zdra-
vstvenih sistemov za postavljanje diagnoz,
zdravljenje in obravnavo pacientov. ,Da bi to
potekalo v velikem obsegu, morajo biti na
voljo jasne in pregledne napotitvene poti.
DrZave ¢lanice morajo uvesti mehanizme in
procese za spodbujanje uvajanja in spre-
Jjemanja fonda znanja ERM, na primer pri
razvoju poti oskrbe redkih bolezni,“ pravi.

Pacienti imajo velika pri¢akovanja glede
dejanskega utinka ERM na njihova Zivlje-
nja: ,Razprave o kompleksnih primerih ter
izmenjava izkusenj in strokovnega znanja
v ERM so pomemben prvi korak, drZzave
pa bi morale bolje in obsirneje uporabiti
znanje, ki ga te mreZe ustvarjajo in negu-
Jejo, da bi izboljsale Zivljenje 30 milijonov
Evropejcev z redkimi boleznimi,” Se dodaja
ga. Hernando. Drzave ¢lanice morajo v tej
fazi odigrati klju¢no vlogo. ,Zdaj je cas, da
negujemo in podpiramo mreZe v skladu z
njihovimi ambicijami, ter da jih vkljucimo v
nacionalne zdravstvene sisteme, da izbolj-
samo preZivetje in kakovost Zivljenjskih moz-
nosti ¢im vecjega stevila pacientov.”
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ERM za bolezni imunske pomanijkljivosti
ter avtoinflamatorne in avtoimunske
bolezni (ERN RITA)

MreZa RITA zdruZuje vodilne evropske centre, specializirane za diagnosticiranje in zdravljenje
redkih imunoloskih bolezni. Te so lahko Zivljenjsko nevarne in potrebujejo vecdisciplinarno
obravnavo s kompleksno diagnosti¢no evalvacijo in visoko specializiranimi terapijami. MreZa
razvrsca te bolezni v stiri tematska podrocja ali delovne tokove: primarna imunska pomanjkljivost
(PIP), avtoimunske bolezni, pediatricne revmatoloske bolezni in avtoinflamatorne bolezni.

Imunolo3ke terapije se odkrivajo in izvajajo
hitro. Polivalentne imunoglobinske terapije so
revolucionarno spremenile prognozo za paci-
ente s pomanjkanjem protiteles; posebna anti-
citokinska zdravljenja so spremenila Zivljenja
pacientov z redkimi avtoimunskimi in avtain-
flamatornimi boleznimi, terapije z mati¢nimi
celicami in genske terapije, prvotno name-
njene zdravljenju primamih imunskih pomanj-
kljivosti, pa se zdaj uporabljajo za vse bolezni,
ki jih pokriva mreza.

Ta mreZa izhaja iz dela obstojecih evropskih
znanstvenih zdruZenj, ki so razvila registre
pacientov, klini¢tne smernice, raziskovalna
sodelovanja, izobrazevalne dejavnosti in pove-
zave z organizacijami pacientov za vse Stiri
tokove bolezni.

ERN RITA si prizadeva zmanjsati neenakosti v
zdravstvenem varstvuy, s katerimi se sooajo
pacienti pri dostopu do diagnostitnih preiskav
in inovativnih oblik zdravljenja, kot so bio-
loska zdravila, zdravljenje z imunoglobulini
in celitne terapije, kot je presaditev matic-
nih celic. Zeli povezati Ze obstojece registre,
razviti vseevropske klinicne smernice, obliko-
vati projektno skupino genetikov za izvajanje
nadzora kakovosti tehnologije sekvenciranja
naslednje generacije, dolociti skupno orodje
za farmakovigilanco pri teh redkih boleznih,
sklicati projektno skupino za pravilno uporabo
in spremljanje zdravljenja imunsko pogojenih
bolezni z bioloskimi zdravili, zdruZiti in izbolj-
sati zdravljenje z mati¢nimi celicami za paci-
ente, gojiti sodelovanje med organizacijami
pacientov ter povezati specialiste za otroke
in odrasle na teh stirih tematskih podrogjin.

KOORDINATOR MREZE

Prof. Nico Martinus Wulffraat
Univerzitetni zdravstveni center
Utrecht, Utrecht, Nizozemska




Evropska
komisija

ERM za presaditve pri otrocih

European
Reference
Networks

(ERN TransplantChild)

Skupaj za bolnike z redkimi boleznimi, boleznimi z nizko stopnjo prevalence in zapletenimi boleznimi

Presaditve pri otrocih zajemajo tako presaditve organov kot hematopoetskih maticnih celic in
so edine moZne oblike zdravljenja Stevilnih redkih bolezni pri otrocih. Za optimalno oskrbo po
presaditvi je potrebno usklajeno delo vecdisciplinarne ekipe. Pacienti morajo po presaditvi redno
Jjemati imunosupresivna zdravila, da bi preprecili zavrnitev, kar zahteva spremljanje zaradi
ugotavljanja morebitnih zapletov po presaditvi ter podaljsanja Zivljenjske dobe otrok

in izboljsanja kakovosti njihovega Zivljenja.

MreZa ERN TransplantChild zdruZuje stro-
kovnjake za presaditve pri otrocih in oskrbo
po presaditvi, da bi izboljsala izide za otroke
in njihove druZine. MreZa si prizadeva skraj-
sati Cas hospitalizacije ter zmanjsati uporabo
kompleksnih in dolgotrajnih zdravljenj, hkrati
pa dela tudi na izboljSanju psiholoskih pod-
pornih storitev pri prehodu otrok v odraslost.

MreZa si prizadeva za razpoloZljivost najno-
vejsih tehnik ter napredka na zdravstvenem,
farmakoloskem in terapevtskem podrogju,
hkrati pa pospesuje Sirjenje usklajenih smer-
nic klini¢ne prakse in razvoj osebne medicine
pri presaditvah pri otrocih.

Nadaljnja cilja mreZe ERN TransplantChild
sta tudi zmanjSanje prizadevanj, povezanih
s presaditvami (npr. ponovna presaditev in
zdravljenje z zdravili), ter usklajevanje oskrbe
otrok s presajenimi organi, da bi zmanjsali tve-
ganja zapletov po presaditvi. Vodilni evropski
strokovnjaki na tem podrocju Zelijo s skup-
nimi prizadevanji zmanjsati umrljivost in obo-
levnost, povezani s presaditvami pri otrocih.

Dr. Paloma Jara Vega
Hospital Universitario La Paz,
Madrid, Spanija
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ERM za vecsistemske zilne bolezni
(VASCERN)

Redke vecsistemske Zilne bolezni so bolezni, ki prizadenejo Zile vseh vrst in imajo posledice

za vec organskih sistermov, zato njihovo zdravljenje zahteva vecdisciplinarni pristop. Mreza
VASCERN obsega sest delovnih skupin za redke bolezni: za dedno hemoragicno teleangiektazijo
(HHT-WG), dedne bolezni prsne aorte (HTAD-WG), srednje velike arterije (Zilni Ehlers-Danlosov
sindrom) (MSA-WG), pediatricni in primarni limfedem (PPL-WG), Zilne anomalije (VASCA-WG) in
nevrovaskularne bolezni (NEUROVAS-WG). Hkrati deluje tudi vec tematskih delovnih skupin, ki
se ukvarjajo s komunikacijo, registri, etiko in vprasanji v zvezi z nosecnostjo. Posebna evropska
skupina zastopnikov pacientov (ePAG) omogoca, da zastopniki pacientov sodelujejo pri vseh
dejavnostih mreze VASCERN.

Med cilji mreZze VASCERN so mreZenje, izme-
njava in sirjenje strokovnega znanja, spod-
bujanje najboljsih praks, smernice in klini¢ni
rezultati, opolnomocenje pacientov ter izbolj-
sanje znanja prek klini¢nih in osnovnih raziskav.

Zdravstveni delavci, ki sodelujejo v mreZi
VASCERN, so na spletu Ze objavili izobraze-
valno gradivo, kot so spletni seminarji in serija
videov ,Pills of Knowledge® (Tabletke znanja).
MreZa je objavila uradna stalis¢a ter orodja
za sprejemanie klini¢nih odlo¢itev, med njimi
so poti za oskrbo pacientov in informativni
listi o tem, kaj je priporocljivo in kaj ne, da bi
svetovala o primerni diagnozi in oskrbi paci-
entov z redkimi boleznimi. Digitalne storitve

e-zdravja, kot je mobilna aplikacija VASCERN,
so bile razvite v sodelovanju z vsemi strokov-
nimi centri in organizacijami pacientov ePAG.
Vzpostavljajo se izmenjave med institucijami
¢lanicami, mreZa pa Se naprej izmenjuje zna-
nje tako s €lani kot z zdravstvenimi delavci
zunaj ERM.

KOORDINATOR MREZE

Prof. Guillaume Jondeau
Assistance Publique-Hépitaux de
Paris, Hopital Bichat, Francija
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Seznam ERM

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

ERM za endokrine bolezni (Endo-ERN)

ERM za bolezni ledvic (ERKNet)

ERM za bolezni kosti (ERN BOND)

ERM za kraniofacialne anomalije in ORL bolezni (ERN CRANIO)

ERM za redke in kompleksne epilepsije (EpiCARE)

ERM za rakava obolenja odraslih (solidni tumorji) (ERN EURACAN)

ERM za hematoloske bolezni (EuroBloodNet)

ERM za urorektogenitalne bolezni in stanja (ERN eUROGEN)

ERM za Zivéno-misi¢ne bolezni (ERM EURO-NMD)

ERM za ocesne bolezni (ERN EYE)

ERM za genske sindrome tveganja za nastanek raka (ERN GENTURIS)

ERM za bolezni srca (ERN GUARD-Heart)

ERM za dedne in prirojene (prebavne in gastrointestinalne) anomalije
(ERNICA)

ERM za prirojene malformacije in redke motnje v duSevnem razvoju
(ERN ITHACA)

ERM za bolezni dihal (ERN LUNG)

ERM za raka pri otrocih (hematoonkologija) (ERN PaedCan)

ERM za bolezni jeter (ERN RARE-LIVER)

ERM za bolezni vezivnega tkiva in kostno-misicnega sistema (ERN ReCONNET)

ERM za bolezni imunske pomanijkljivosti ter avtoinflamatorne in avtoimunske
bolezni (ERN RITA)

ERM za redke nevroloske bolezni (ERN-RND)

ERM za koZne bolezni (ERN Skin)

ERM za presaditve pri otrocih (ERN TransplantChild)

ERM za dedne presnovne bolezni (MetabERN)

ERM za vetsistemske Zilne bolezni (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
WWww.eurogen-ern.eu
www.ern-euro-nmd.eu
www.ern-eye.eu

www.genturis.eu/

www.guardheart.ern-net.eu

www.ern-ernica.eu
www.em-ithaca.eu
www.ermn-lung.eu
www.paedcan.erm-net.eu
www.rare-liver.eu
www.reconnet.erm-net.eu
www.ermn-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.ern-net.eu
ern-ernica@erasmusmc.nl
https://em-ithaca.eu/contact/
info@em-lung.eu
ernpaedcan@ccri.at

em rareliver@uke.de
ern.reconnet@ao-pisa.toscana.it
contact-rita@ermn-net.eu
info@em-md.eu
coordination@ermn-skin.eu
coordination@transplantchild.eu
https://metab.ern-net.eu/contact/

contact@vascern.eu
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STIK Z EU

Osebno
Po vsej Evropski uniji je na stotine informacijskih tock Europe Direct. Naslov najbliZje lahko najdete na spletni strani:
https://europa.eu/european-union/contact_sl.

Po telefonu ali elektronski posti

Europe Direct je sluzba, ki odgovarja na vasa vprasanja o Evropski uniji. Nanjo se lahko obrnete:

— s klicem na brezplatno telefonsko Stevilko: 00 8006 7 8 9 10 11 (nekateri ponudniki lahko klic zaratunajo),
— s klicem na navadno telefonsko Stevilko: +32 22999696 ali

— po elektronski posti s spletne strani: https://europa.eu/european-union/contact_sl.

ISKANJE INFORMACIJ O EU

Na spletu
Informacije o Evropski uniji v vseh uradnih jezikih EU so na voljo na spletis¢u Europa: https://europa.eu/european-union/index_sl.

Publikacije EU
Brezplatne in placljive publikacije EU lahko prenesete s http://op.europa.eu/sl/publications ali jih tam narocite. Za vet izvodov brezpla¢nih publikacij se obrnit
na Europe Direct ali najbliZjo informacijsko tocko (https://europa.eu/european-union/contact_sl).

Zakonodaja EU in drugi dokumenti
Do pravnih informacij EU, vklju¢no z vso zakonodajo EU od leta 1951 v vseh uradnih jezikovnih razli¢icah, lahko dostopate na spletis¢u EUR-Lex:
https://eur-lex.europa.eu.

Odprti podatki EU
Do podatkovnih zbirk EU lahko dostopate na portalu odprtih podatkov EU (https://data.europa.eu/euodp/sl). Podatke lahko brezplacno prenesete
in uporabite tudi v komercialne namene.
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V Evropi za redkimi boleznimi vsako leto zboli pol milijona ljudi.
Nobena drZava ne more biti kos temu izzivu sama.

Evropske referencne mreZe so virtualne mreze, ki zdruZujejo
strokovnjake iz vse Evropske unije in Evropskega gospodarskega
prostora.

Skupaj se borijo proti redkim in kompleksnim boleznim ter izboljsujejo
diagnosticiranje in dostop do specialisticne obravnave.

Share. Care. Cure.

Vec o evropskih referen¢nih mrezah

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

u
Urad za publikacije
Evropske unije





