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EU ger patienter med sallsynta
sjukdomar hopp om en battre

framtid

Sandra Gallina
Generaldirektor for GD SANTE

Sallsynta sjukdomar drabbar uppskattningsvis
3,5-59 % av varldens befolkning. Bara i EU
lider upp till 36 miljoner manniskor av en av
over 6 000 sallsynta sjukdomar. Men varje
sallsynt sjukdom drabbar bara ett fatal
personer. | EU klassas en sjukdom som
sallsynt om den drabbar hdgst fem personer
per 10 000 invanare.

Att lida av en sallsynt sjukdom kan innebara
att din lakare eller andra vardgivare inte kan
diagnostisera den. Det kan innebara att du far
fel diagnos — ibland i dratal — medan du
utsatts for lidande och blir allt samre. En
sallsynt sjukdom kan géra att du inte forstar
vad som ar fel, eller vad du kan gora for att
ma battre och lindra symptom och vark. Det
ar latt att kanna sig frustrerad och évergiven.
Det kan kannas hopplost.

EU hjalper patienter med sallsynta sjukdomar
genom att slda samman resurser, utbyta
kunskap och samarbeta.

Forst och framst vill vi hjalpa patienterna att
fa ratt diagnos. Sedan maste de fa
behandling och vard sa att de kan ma bra
och leva ett s& normalt liv som majligt. Till
sist vill vi samarbeta for att hitta botemedel. |
nuldget kan 95 % av alla sdllsynta
sjukdomar inte botas. Genom insatser pa EU-
niva, som ny lakemedelslagstiftning, erbjuder
vi patienter med sallsynta sjukdomar en
battre framtid.

EU-kommissionen har st6ttat manga insatser
pa omradena folkhalsa och halso- och
sjukvard for att hjdlpa EU:s medlemslander
utveckla nationella l6sningar, strategier och
planer. Har hittar vi de framgangsrika
Europeiska referensnatverken som inrdttades
2017 for att sla samman resurser och samla
in kunskap om sallsynta och komplicerade
sjukdomar, ocksa pa omraden dar varden
ofta saknar kunskap. Kommissionen spelade
en avgorande roll for att inratta de
europeiska referensndtverken och beviljar
ekonomiskt stod till natverk, samordnare och
tekniska natverksfaciliteter.

Europeiska  referensnatverk  ar  virtuella
expertnatverk for vardgivare, yrkesverksamma
och patientorganisationer i EU och Norge. De
europeiska  referensnatverken  inrattades
genom EU-direktivet om gransoverskridande
halso- och sjukvard och utgdr en av de storsta
framgangarma i kampen mot sallsynta
sjukdomar i Europa. Tack vare det arbete som
hdlso- och sjukvarden, patientorganisationer,
kommissionen och medlemslanderna lagger
ner har natverken blivit en inspiration for
globala atgarder.

Inget enskilt land har kunskapen och
kapaciteten att behandla alla sallsynta och
komplexa sjukdomar. Tack vare natverken har
patienter i hela EU tillgang till den basta
sakkunskapen. Tack vare de virtuella
konsultationerna har patienterna tillgang till
experter utan att behdva resa utomlands. EU
fungerar som en sammanhdllande lank och
skapar maximala synergieffekter mellan
medlemslanderna genom att uppmuntra dem
att utbyta kunskap och sla samman resurser.



De nuvarande 24 europeiska
referensnatverken for sallsynta och komplexa
sjukdomar ar resultatet av ett samarbete
mellan patientféretradare, kliniska ledare och
chefer inom varden. Natverken ar nu fullt
operativa, fortsdatter gora framsteg och
experimenterar med nya satt att samarbeta
Over granserma.

ERN har nu funnits i sex ar och utvarderas for
narvarande. Resultatet av  utvarderingen
kommer att vara klart i slutet av 2023 och ska
bidra till att forbdttra och utforma den
framtida natverksmodellen.

Natverkens fulla potential kan inte utnyttjas
forran de har férankrats i de nationella halso-
och sjukvardssystemen. Forst dd kommer de
att ge ett mervarde pa EU-nivd och ge
framtidshopp och hjalp at miljontals
manniskor i EU som lider av sallsynta
sjukdomar. Darfér har en handlingsplan
tagits fram for att starka natverken. Den
inleds i slutet av 2023 och ar ett samarbete
mellan  kommissionen,  medlemslandema,
Norge och Ukraina. Handlingsplanen far
ungefar 15 miljoner euro i EU-bidrag.

Kommissionen har ocksa beviljat drygt 77
miljoner euro till europeiska referensndtverk
inom programmet EU for halsa. Bidragen gor
det mojligt att inrdtta och driva 24 kompletta
patientregister med tusentals uppaifter dar
hundratals patientarenden kan diskuteras i
internationella paneler med hjalp av det

sarskilda  it-verktyget  “"Clinical ~ Patient
Management System”. Europeiska
referensnatverk spelar en central roll for
insamling av uppagifter och

forskningssamarbete om sallsynta sjukdomar.

Bidrag gor det ocksa mojlighet att ordna
avancerad utbildning fér halso- och
sjukvardspersonal, och utarbeta nya eller
uppdaterade patientriktlinjer och
stodverktyg for kliniska beslut som i
slutandan gynnar patienterna.

Genom att sammanlanka experter och
patientpopulationer  banar  natverken
ocksa vag for kliniska studier och testar
behandlingar, vilket placerar dem i
framkant nar det galler innovation inom
manga olika sallsynta  sjukdomar.
Lakemedelsbolagen ar antagligen inte sa
intresserade av att utveckla lakemedel
mot sallsynta sjukdomar med tanke pa
den begransade marknaden. Darfor har
kommissionen skapat incitament for
lakemedelsbolag att ta fram och
marknadsfora sarlakemedel och har
precis andrat lakemedelslagstiftningen
for att géra det annu mer lénsamt.

Det tog mer an tio ar for idén om
gransoverskridande  samarbete  inom
halso- och sjukvarden for sallsynta och
komplexa sjukdomar — som drivs av de
europeiska  referensnatverken - att
utvecklas och hitta vagen in i EUs
lagstiftning. De kommande fyra aren
kommer de europeiska referensnatverken
att starkas och forankras annu mer i de
nationella hélso- och sjukvardsystemen.
Natverksatgarderna kommer att
underlatta tillvaron for patienter med
sdllsynta sjukdomar och deras anhériga,
leda till att patientregister anvands i
storre utstrackning och sprida kunskap om
sallsynta sjukdomar till allt fler.

Sandra Gallina
Generaldirektor for GD SANTE

Behovet av mer europeisk samordning pa
halsoomradet har vuxit och ar centralt for
kommissionens forslag om att bygga en
europeisk halsounion.

Nasta steg i natverkens utveckling bor vara
att utnyttja detta engagemang for battre
vardresultat och okat granséverskridande
vardsamarbete sa att de europeiska

referensnatverken nar sin fulla potential
senast 2030. Att leva med en sallsynt
sjukdom innebar osakerhet om sin diagnos,
vard och behandling och &r ingenting nagon
ska behdva uppleva utan hjalp och stod.
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Bakgrund

Sjukdomar som drabbar fdirre éin 5 av 10 000 mdnniskor i EU anses vara sdllsynta. Mer én
6 000 sdillsynta sjukdomar paverkar det dagliga livet fér upp till 36 miljoner ménniskor i EU.
Bara pd omrddet onkologi finns det till exempel néstan 300 olika sdllsynta cancerformer,
och varje dr diagnostiseras 6ver en halv miljon ménniskor i Europa med en av dem.

Manga av de som drabbas av en sallsynt eller
komplex sjukdom har inte tillgang till diagnos
och hogkvalitativ behandling. Det kan finnas
en brist pa expert- och specialistkunskaper
eftersom patientantalet ar lagt.

EU och de nationella regeringarna har atagit
sig att forbattra erkannandet och behand-
lingen av dessa sallsynta och komplexa
sjukdomar genom att starka samarbetet
och samordningen pa EU-niva och stodja
nationella planer for sallsynta sjukdomar.

Direktivet om patientrattigheter vid granso-
verskridande halso- och sjukvard fran 2011
gor det inte bara mdjligt for patienter att fa
ersattning for behandling i ett annat EU-land,
utan gor det ocksa lattare for patienter att fa
tillganag till information om halso- och sjukvard
och darmed 6ka sina behandlingsalternativ.
Direktivet blev lag i EU-landermna 2013 och
lade grunden for gransoverskridande samar-
bete pa omraden som sallsynta sjukdomar
och europeiska referensnatverk eller e-halsa.

Mot denna bakgrund inledde de 24
europeiska referensnatverken, som da
bestod av nastan 900 hdgt specialiserade
vardinrattningar, arbetet 2017, med stod
av EUs halsoprogram (och sedan 2021
programmet EU for halsa). Sedan dess har
tusentals patienter med séllsynta eller
komplexa sjukdomar fatt hjalp genom
programmet, och i dag bestar de
europeiska referensnatverken av fler an
1600 vardinrattningar vid narmare 400
sjukhus i alla 27 EU-lander och Norge.

Meran 6 000

SALLSYNTA SJUKDOMAR, DARIBLAND

SALLSYNTA CANCERSJUKDOMAR, DRABBAR

upp till 36

MILJONER MANNISKOR | EU

300
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Vad ar europeiska
referensnatverk?

Europeiska referensnctverk (ERN) cr virtuella nétverk som kopplar samman vdardgivare,
vdrdpersonal och patienter i hela EU och Norge. Néitverken arbetar med svdra och sdllsynta
sjukdomar eller sjukdomstillstGnd som kréiver specialistvdard och stora kunskaper och resurser.

Inget enskilt land har kunskapen och kapacite-
ten att behandla alla sallsynta och komplexa
sjukdomar med lag férekomst. De europe-
iska referensnatverken gor det mgjligt for
patienter och lakare i hela EU att fa tillgang
till den basta expertisen och snabbt utbyta
livraddande kunskap, utan att behéva aka
till ett annat land. Natverken gor det lattare
att dela med sig av den senaste kunskapen
och erfarenheten om sallsynta sjukdomar i
EU till sjukhus, forskare och patientgrupper
som ar medlemmar i natverken.

For att bedéma en patients diagnos och
behandling sammankallar samordnarna for
natverken "virtuella” radgivande kommittéer
med medicinska experter fran olika omraden
med hjalp av en sarskild it-plattform — det
kliniska patienthanteringssystemet (CPMS,
Clinical Patient Management System). |
CPMS fors diskussioner som gor att vardgi-
vare fran hela EU kan samarbeta online for
att diskutera, diagnostisera och behandla
patienter med sdllsynta och komplexa sjuk-
domar med lag forekomst. De europeiska
referensnatverken samordnar och underlattar
ocksa utbildningsverksamhet, tar fram rikt-
linjer for klinisk praxis och andra verktyg for
kliniskt beslutsstod, arbetar tillsammans for

att skapa och sprida kunskap genom
kom-munikationsverksamhet och ar
kontaktpunk-ter ~ for  forskning  och
innovation pa omradet sallsynta och
komplexa sjukdomar med lag férekomst.
Dessutom fyller de europeiska
referensnatverken EU-registren med
uppgifter av hog kvalitet fran patienter med
sdllsynta sjukdomar, vilket skapar en unik
och mycket vardefull datakdlla som kan
framja forskning och bidra till utformningen
av nasta genera-tions behandlingar av
sallsynta och komplexa sjukdomar.

De forsta europeiska referensnatverken
lanserades i mars 2017. For
ndrvarande finns det 24 europeiska
referensnatverk med over 1 600
hogspecialiserade vardinrattningar vid
ndarmare 400 sjukhus i alla EU-lander,
plus Norge. De arbetar inom en rad
tematiska omraden, fran séllsynta ske-
lettsjukdomar och barncancer till sallsynta
karlsjukdomar, och hjalper tusentals
patien-ter i EU som lider av sallsynta eller
komplexa halsotillstand.

ERN-initiativet far stod fran flera av EUs
finan-sieringsprogram, daribland programmet
EU for halsa, Fonden for ett sammanlankat
Europa och Horisont Europa.

EU:s medlemsstater leder ERN-processen. De
ansvarar for att godkanna center pa natio-
nell niva och ger sitt stod till ansokningar. En
styrelse av medlemsstater ansvarar for att
utveckla EU:s strategi for europeiska referens-
natverk samt for att godkanna nya natverk
och medlemmar.

De 24 samordnarna for ndtverken samar-
betar inom natverkens samordningsgrupp,
som inrdttades 2017. Denna strategiska
grupp faststaller en gemensam grund for
flera viktiga tekniska och organisatoriska
aspekter av de europeiska referensnatver-
ken. Samordningsgruppen och styrelsen
samarbetar nara med olika arbetsgrupper —
bland annat for kunskapsutveckling, integra-
tion i nationella halso- och sjukvardssystem,
Overvakning, rattsliga och etiska fragor samt
it-rddgivning — som rapporterar sina forslag
till samordningsgruppen och styrelsen for
slutlig diskussion och beslut.



Europeiska
kommissionen

Arbetar for patienter som lider av sillsynta komplicerade sjukdomar med lig prevalens

Europeiskt referensnatverk for
skelettsjukdomar (ERN BOND)

Sdillsynta skelettsjukdomar omfattar problem med benbildning, formning, omformning och

borttagning samt defekter i de reglerande banorna for dessa processer. De leder till kortvéixthet,
skelettmissbildningar, tandanomali, smdirta, frakturer och funktionsnedscittning och kan negativt

pdaverka neuromuskuléra funktioner och hematopoes.

ERN BOND samlar alla sallsynta skelettsjuk-
domar — medftdda, kroniska och genetiska —
som drabbar brosk, ben och dentin. Natverket
fokuserar just nu pa osteogenesis imperfecta
(0l), X-kromosombunden hypofosfatemisk
rakit (XLH) och akondroplasi som exempel,
baserat pa férekomst av sjukdomarna, diag-
nostik, svarigheter i hanteringen av sjukdo-
marna samt nya behandlingsmetoder. Nar
ett systematiskt tillvdgagangssatt har eta-
blerats kommer ERN BOND att ga vidare till
mer sallsynta sjukdomar.

Genom att arbeta med patienter utvecklar
ERN BOND matmetoder som dar baserade
pa patienters rapporter om resultat och
erfarenheter samt riktlinjer for utveckling och
spridning av basta praxis. Efterhand som nya
behandlingsmetoder utvecklas kommer nat-
verket att arbeta for att drabbade patienter
far snabb tillgang till studier.

ERN BOND mojliggér kunskapsutveckling med
hjalp av plattformar for e-hélsa och tele-
medicin samt studiebesok, utbildningar och
spridningsaktiviteter. Natverket stravar efter
att minska tiden fram till diagnos med farre
olampliga tester, fler korrekta diagnoser och
nya barkraftiga behandlingar.

NATVERKSSAMORDNARE

Dr. Luca Sangiorgi
Rizzoli Orthopaedic Institute,
Bologna, Italien



Arbetar for patienter som lider av sillsynta komplicerade sjukdomar med lig prevalens
Europeiska |
kommissionen

Europeiskt referensnatverk for
kraniofaciala missbildningar och 6ron-,
nas- och halssjukdomar (ERN CRANIO)

ERN CRANIO fokuserar pa sdllsynta och komplexa kraniofaciala missbildningar och éron-, néis-
och halssjukdomar. Dessa omfattar missbildningar i hjGrnan, skallen och ansiktet, bland annat
specifika sjukdomar som kraniosynostos och kraniofacial mikrosomi, lGppspalt och gomspalt,
orodentala avvikelser och éron-, nés- och halssjukdomar.

Natverket arbetar inom olika omraden, bland
annat spridning, utvardering, e-halsa, utbild-
ning, vardkvalitet, utveckling av register och
resultatmatning.

ERN CRANIO stravar efter att sammanféra
sjukdomsspecifik expertis, kunskap och resur-
ser fran hela EU/EES for att uppna halsomal
som kanske inte kan uppnas i ett enda land.
Halsomalen ar bland annat att utveckla de
kliniska fardigheterna, tka patienternas till-
gang till hogkvalitativ expertvard och for-
battra den diagnosspecifika informationen
for vardpersonal, patienter och deras anho-
riga och vardare.

Pa sa satt forsoker ERN CRANIO ocksa minska
ojamlikheten i hdlsa genom att standardisera
praxis och gora hogkvalitativ vard, informa-
tion och resurser tillgangliga for vardagivare,
patienter och deras anhdriga och vardare i
hela Europa.

Professor Irene Mathijssen
Erasmus University Medical Center,
Rotterdam, Nederlénderna
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Mervarde for patienter
och yrkesverksamma
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Patienter som lider av sdillsynta och svdra sjukdomar kan gd i Gratal utan att fG en tydlig
diagnos. Det kan vara en frustrerande och nedbrytande upplevelse for patienter, deras
anhdriga och vérdgivare. Mdnga av de mdnniskor som lever med dessa hdilsotillsténd ér barn
vars utveckling pdverkas allvarligt medan de flyttas runt inom sjukvdrden, och ibland tréffar
flera specialister, pd jakt efter en diagnos.

Europeiska referensnatverk paverkar allman-
hetens och de yrkesverksammas medvetenhet
om sallsynta sjukdomar och komplicerade
sjukdomesbilder, vilket 6kar sannolikheten
for en tidig och korrekt diagnos och effektiv
behandling nar sadan finns tillganglig.

Natverken ar en plattform for att utveckla
riktlinjer, utbildning och kunskapsutbyte.
Europeiska referensnatverk kan underlatta
stora kliniska studier for att forbattra forstael-
sen for sjukdomar och utveckla nya lakeme-
del genom att man samlar in en stor managd
patientdata.

Graden av patientengagemang varierar mel-
lan de olika natverken, men alla europeiska
referensndtverk sakerstaller att patientre-
presentanter ar involverade, till exempel i
att utveckla riktlinjer for klinisk praxis, kliniska
prévningar och behandling.

For specialiserad vardpersonal innebér de
europeiska referensnatverken en chans att
natverka med likasinnade experter fran
hela EU/EES - vilket innebar ett slut pa den

yrkesmassiga isolering som manga experter
pa sallsynta sjukdomar lever i. Systemet for
europeiska referensnatverk understods av
innovation inom vardgivningen, med utveck-
lingen av nya vardmodeller och férandringen
av hur sjdlva behandlingen utfors, genom
[6sningar och verktyg for e-halsa samt inn-
ovativa medicinska l6sningar och apparater.
Europeiska referensnatverk ar inkubatorer for
utvecklingen av digitala tjanster for leverans
av virtuell sjuk- och halsovard.

ecee

Europeiska referensnatverk hjdlper till att
starka skalekonomin och sakerstaller en
effektivare resursanvandning, vilket far en
positiv effekt pa hallbarheten for nationella
sjukvardssystem. Natverken dr en synlig upp-
visning av vad man kan uppna med solida-
ritet i Europa.
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Europeiskt referensnatverk for
endokrina sjukdomar (Endo-ERN)

Bland sdillsynta endokrina sjukdomar Gterfinns fér stor, fér liten eller stérd hormonaktivitet,
hormonresistens, tumaérvéxt i endokrina organ eller sjukdomar med konsekvenser for det
endokrina systemet. Den epidemiologiska spridningen varierar mycket, frén mycket sdllsynta
och sdllsynta till [Ggprevalenta tillsténd. Patienter med ldgprevalenta Gkommor kan behéva
specialistvdard frédn multidisciplinéra team som leds av en endokrinolog.

Inom natverket har man bildat atta temagrup-
per som omfattar hela spektrumet av med-
fodda och forvarvade sjukdomar. Dessa ar
foljande: binjuresjukdomar, stérningar i kalcium
och fosfatbalansen, stérningar i kénsutveck-
ling och mognad, genetiska stérningar i gly-
kos och insulinbalansen, genetiska endokrina
tumdrsyndrom, tillvaxtstérningar och gene-
tiska overviktssyndrom, hypofyssjukdomar
och skéldkortelstérningar.

NATVERKSSAMORDNARE

Professor Alberto M. Pereira
Amsterdam University Medical Center,
Amsterdam, Nederldnderna

Endo-ERN fortsatter att bygga pa flera befint-
liga europeiska natverk, bland annat de som
skapats via European Society of Endocrinology
(ESE) och European Society for Paediatric
Endocrinology (ESPE) samt de som utveck-
lats med hjalp av Cost-atgarder (europeiskt
samarbete inom vetenskap och teknik).

Endo-ERN arbetar for att leverera forbdttrade
diagnostiseringsprocesser, behandling, vard-
kvalitet och matbara resultat for patienter
med sallsynta endokrina akommor genom
att underlatta multidisciplinart och granso-
verskridande samarbete inom komplex vard,
forskning och utbildning och samtidigt lyssna
pa patienten.
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Europeiskt referensnatverk for sallsynt
och komplex epilepsi (EpiCARE)

Minst sex miljoner ménniskor i Europa har epilepsi. Traditionellt har epilepsi behandlats som

en enda sjukdom, men dven om de forsta kliniska symptomen i form av epileptiska anfall kan
likna varandra kan epilepsi bero pad ett stort antal olika neurologiska etiologier. Behandlingsval,

resultat och den évergripande prognosen beror pa vilka etiologier som ¢r verksamma, och en
snabb diagnos spelar ndir det dr mdgjligt en viktig roll.

Nar traditionella antiepileptiska lakemedel
skrivs ut hjalper de mellan nastan 70 % av de
drabbade att bli anfallsfria. For patienter som
lider av epilepsi dar lakemedel inte hjalper
ar behandlingsprognosen dock dalig. Sallsynt
och komplex epilepsi kraver tvarvetenskaplig
hantering fran bérjan. Valetablerad behand-
ling och ett nara samarbete med valstruk-
turerade nationella natverk for epilepsivard
ar mycket viktigt.

Lakarteamen i ERN EpiCARE arbetar med att
forbattra och 6ka diagnostiseringen av orsaker
till sallsynt epilepsi, 6ka den tidiga identifie-
ringen av patienter som har behandlingsbara
sallsynta orsaker till epilepsi, oka tillgangen
till specialistvard, vidareutveckla och utforma
innovativa kliniska provningar for nya antiepi-
leptika genom European Collaboration for
Epilepsy Trials (ECET), ge full tillgang till och
anvandning av tidig preoperativ bedémning
och epilepsikirurgi samt gynna forskningen
om innovativa diagnosverktyg och orsaks-
behandling.

Natverket anordnar flera ganger i manaden
diskussioner om patientfall dar EU-experter
inom genetik, neuropsykologi, lakemedelshan-
tering och preoperativ bedémning deltar. ERN
EpiCARE har inlett ett stort antal aktiviteter
for att skapa kunskap, daribland interaktiva
utbildningswebbinarier och uppdateringar om
riktlinjer for klinisk praxis. Natverket samarbe-
tar med andra europeiska referensnatverk och
EU-finansierade initiativ sasom det europe-
iska gemensamma programmet for sallsynta
sjukdomar (EJP RD), SOLVE-RD, Erica och de
overgripande arbetsgruppema for neurolo-
giska sjukdomar, dar sarskilt ERN-RND och
ERN EURO-NMD medverkar.

O

Natverket har redan fran bérjan haft ett nara
samarbete med alla narbeslaktade vetenskap-
liga organ sasom Interational League Against
Epilepsy (ILAE), European Paediatric Neurology
Society (EPNS) och European Academy of
Neurology (EAN). For att 6ka medvetenhe-
ten om basta praxis och olika behandlingar
arbetar ERN EpiCARE med patientforetradare
fran europeiska patientgrupper for att ta fram
till exempel informationsbroschyrer om sall-
synt epilepsi och patientcentrerade kliniska
provningar.

NATVERKSSAMORDNARE

Professor Alexis Arzimanoglou

Hospital Infantil Sant Joan de
Déu Barcelona, Spanien

13



14
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Hur europeiska
referensnatverk godkanns

EU:s medlemsstater spelar huvudrollen nér det gdiller att utse och utveckla

europeiska referensnditverk. For att fG status som europeiskt referensncitverk kommer
nétverksmedlemmarna in med sina ansékningar efter inbjudan frén EU-kommissionen.
Ansékan bedéms sedan av ett oberoende bedémningsorgan som sammanstdiller en rapport.
Styrelsen av medlemsstater bestémmer sedan huruvida ansékan om att bli europeiskt
referensndtverk ska godkénnas.

Styrelsen bestar av representanter fran alla
EU-landerna plus Norge och spelar en aktiv
roll i att utveckla strategin for de europeiska
referensnatverken. Styrelsen fortsatter att
dvervaka medlemmarna i natverken, bedéma
ansokningar om att ga med i ett befintligt
natverk och godkanna eventuella framtida
natverk. Efter 2019 ars ansotkningsomgang
godkandes 6ver 600 ytterligare vardgivare
fran 20 EU-lander och Norge som medlem-
mar i de europeiska referensnatverken 2022.

Styrelsen har antagit 18 indikatorer for euro-
peiska referensnatverk, som lamnas in regel-
bundet av natverken. De utfér en gedigen
kontinuerlig 6vervakning for att mata for-
battringar av kvalitet och resultat, samtidigt
som framgangar och potentiella fallgropar
lyfts fram.

Lander som inte finns representerade i ett
godkant europeiskt referensndtverk kan delta
via vardgivare som utsetts av deras med-
lemsstat som "anknutet” eller "samarbetande”
nationellt center. Dessa anknutna partner har
tillgang till riktlinjer fér god praxis fér diagnos,
vard och behandling och medverkar i forsk-
ningsverksamhet.

Europeiska
referensnditverk mdste
uppfylla vissa viktiga
kriterier:

> Patientcentrerat och kliniskt styrt.

> Minst tio medlemmar

medlemmar i minst
atta lander.

> Stark oberoende bedémning.

> Uppfyller kriterierna for natverk
och medlemmar.

> Stod och godkannande fran
de nationella myndighetermna.
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Europeiskt referensnatverk
for njursjukdomar (ERKNet)

Sdllsynta och komplicerade njursjukdomar utgérs av ett stort antal medfédda, drftliga och
férvérvade sjukdomar. Det uppskattas att minst tvd miljoner européer lider av sdllsynta
njursjukdomar, déir glomerulopati och medfédda missbildningar av njurarna stdr fér cirka en
miljon fall var. Dessutom star drftlig tubulopati, tubulointerstiella sjukdomar och trombotisk
mikroangiopati for ett antal sdllsynta och mycket séllsynta sjukdomar med hég klinisk relevans.

De modernaste diagnosverktygen kan erbjuda
vardefull information om sjukdomsprognoser
och behandlingsalternativ. Men tillgang till
tester finns inte Gverallt. Pa grund av férsenad
diagnos och bristfallig behandling kan manga
sallsynta njursjukdomar leda till njursvikt.

ERKNet ska forbattra hanteringen av patienter
med sallsynta njursjukdomar, sarskilt nya och
komplicerade fall, genom konsultationstjans-
ter online. Natverkets expertarbetsgrupper
upprattar samforstandsbaserade diagnos-
tiska algoritmer for patienter som miss-
tanks ha en sallsynt njursjukdom, inklusive
standardkriterier for genetiska tester i fall
dar man misstanker arftliga njursjukdomar.
Arbetsgrupperna definierar ocksa kliniska
inriktningar for behandling efter ingaende
analys av tillgangliga behandlingar.

Eftersom medvetenhet och kunskap bland
vardpersonal ar avgorande for att identifiera
och behandla sallsynta njursjukdomar har
ERKNet lanserat en trearig kursplan for dok-
torander som bygger pa klinisk utbildning,

webbseminarier och e-ldarande, som ger en
modern utbildning om hela spektrumet av sall-
synta njursjukdomar. De som genomgar kursen
och blir godkanda erkanns som "europeiska
specialister pa sallsynta njursjukdomar”.

ERKNet har inrattat ERKReg, European Rare
Kidney Disease Registry. Detta onlineregister
ger demografisk information och underlattar
klinisk forskningssamverkan genom att iden-
tifiera grupper av patienter med séllsynta
njursjukdomar i hela Europa. Dessutom ger
registret statistik 6ver kliniska resultat och
benchmarking fran alla olika specialistinstitu-
tioner, och stdder harmoniserad och optime-
rad vard av sallsynta njursjukdomar pa alla
sjukhus och mottagningar som tillhor ERKNet.

Professor Franz Schaefer

Universitdtsklinikum Heidelberg,
Tyskland
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Europeiskt referensnatverk for
neurologiska sjukdomar (ERN-RND)

ERN-RND skapar och delar kunskap och samordnar vdrden av patienter som drabbats av
sdllsynta neurologiska sjukdomar med de vanligaste patologiska tillstdnden i det centrala
nervsystemet. Det omfattar cerebelldir ataxi och hereditér spastisk parapares, Huntingtons
sjukdom och andra sorters korea, frontotemporal demens, dystoni, (icke-epileptiska)
paroxysmala sjukdomar och neurodegeneration med ansamling av jérn i hjérnan,
leukoencefalopati och atypiska Parkinsonsjukdomar.

Natverket sammanfor kompetenscentrum och
anknutna partner i 24 europeiska lander samt
patientrepresentanter. Det fokuserar pa hogt
specialiserade halso- och sjukvardstjanster
sasom nasta generations sekvenseringsdiag-
nostik, djup hjarnstimulering och avancerade
behandlingar, och skapar och sprider bade
overgripande och sjukdomsgruppsspecifik
kunskap.

ERN-RND tar fram riktlinjer for klinisk basta
praxis for vissa sallsynta neurologiska sjuk-
domar, rekommendationer om basta praxis
for neurorehabilitering och 6vergang samt
vardstandarder sasom sammansattningen
av tvarvetenskapliga team. Grupper med

NATVERKSSAMORDNARE

Dr. Holm Graessner

University Hospital Tiibingen,
Tyskland

sjukdomsexperter utvecklar och enas om
behandlingar, inklusive diagnostiska flodess-
cheman och terapeutiska algoritmer, samt
sjukdomsskalor for att bedéma olika aspekter
av sallsynta neurologiska sjukdomar.

Patienter med otydliga diagnoser diskuteras
via CPMS. ERN-RND &r ett av fyra natverk
som deltar i projektet Solve-RD — Solving
the Unsolved Rare Diseases, och dess utbild-
ningsprogram ligger till grund for en kurs-
plan om sallsynta neurologiska sjukdomar for
vardpersonal. Natverket underlattar bered-
skapen vid provningar och vardkvaliteten
genom ett ERN-RND-register, som innehaller
uppgifter om alla patienter som besoker ett

ERN-RND-center och ger en unik éverblick dver
befintliga genotypbaserade kohorter.

ERN-RND samarbetar med European Academy
of Neurology (EAN), European Paediatric
Neurology Society (EPNS), den europe-
iska delen av International Parkinson and
Movement Disorder Society (MDS), European
Federation of Neurological Associations (EFNA)
och European Academy of Childhood Disability
(EACD). Med de tva andra referensnatverken
for neurologiska sjukdomar — EURO-NMD och
EpiCARE — har ERN-RND inrattat nio arbets-

grupper.
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Europeiskt referensnatverk for
arvda och medfédda anomalier
(i matsmaltningssystemet och
mag-tarmkanalen) (ERNICA)

ERNICA omfattar tva diagnostiska grupper: missbildningar i matsmdltningssystemet

och missbildningar i diafragman och bukvéggen. Arbetsprocessen for missbildningar i
matsmdiltningssystemet bestdr av fyra arbetsgrupper fér sjukdomar i luft- och matstrupen,
tarmsjukdomar, matsmdltningsproblem och gastroenterologiska sjukdomar. Arbetsprocessen
fér missbildningar i diafragman och bukvéggen bestdr av tva arbetsgrupper fér missbildningar
i diafragman och defekter i bukvéiggen.

Arbetsgrupperna leds gemensamt av ERNICA:s
vardpersonal och patientrepresentanter. Nio
arbetsomraden ar tillampliga pa alla diag-
nostiska grupper: forvaltning, spridning, utvar-
dering, vardstandarder, utbildning, forskning,
e-halsa, fostermedicin och natverkande.

ERNICA stravar efter att sammanféra sjuk-
domsspecifik expertis, kunskap och resur-
ser fran hela EU/EES for att uppna halsomal
som kanske inte kan uppnas i ett enda land.
Halsomalen ar bland annat att utveckla de
kliniska fardigheterna, ka patienternas till-
gang till hogkvalitativ expertvard och 6ka den
diagnosspecifika informationen for vardperso-
nal, patienter och deras anhériga och vardare.

Pa sa satt forsoker ERNICA ocksa minska
ojamlikheten i hdlsa i Europa genom att
standardisera praxis och gora hogkvalitativ
vard, information och resurser tillgangliga for
vardgivare, patienter och deras anhdriga och
vardare i hela Europa.

NATVERKSSAMORDNARE

Professor René Wijnen

Erasmus University Medical Center,
Rotterdam, Nederléinderna
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Integration, samordning och samarbete:

Medlemsstaterna och
de europeiska referensnatverken O

Under 2022 anslét sig 620 nya vdardgivare till de europeiska referensnctverken, och det totala
antalet medlemmar steg ddrmed till 6ver 1 400. Det ér goda nyheter fér patienterna, som nu
har stérre tillgéng én ndgonsin till hégt specialiserade hélso- och sjukvdrdstjéinster, och fér
ldkarna, som kan dra nytta av samarbete med andra experter i EU och Norge.

Utvidgningen medfor dock ocksa utmaningar
nar det galler samordning och partnerskap —
och det ar dar som styrelsen av medlemsstater
spelar en central roll. Styrelsen har vaglett de
europeiska referensnatverken fran borjan till
nu — den ansvarade for att godkanna dem nar
de forst inrattades 2017 och kommer att god-
kanna eventuella framtida natverk. Att integrera
natverkens arbete i de nationella halso- och
sjukvardssystemen och se till att deras priorite-
ringar dr anpassade till varandra &r ocksa viktigt.

"Situationen har foréndrats avsevdrt’, sager sty-
relsens vice ordftrande professor Till Voigtlander.
"De europeiska referensndtverken har mognat
och fungerar nu som de ska. Samordnarna
for natverken har arbetat mycket aktivt och
effektivt och visat sina meriter som en viktig
samarbetspartner for styrelsen.”

"Samordnarna och deras team tar aktivt upp
frdgor sGsom de bdista och mest ekonomiska
sdtten att dvervaka resultat, utveckla och
organisera ERN-register, dela och sprida kun-
skap, tillhandahdlla utbildning och félja héga
etiska och réttsliga standarder”, |agger professor
Voigtlander till. "De har ocksd bidragit till att
utveckla det kliniska patienthanteringssystemet,
som dr avgérande for att stodja snabbare och
béttre diagnostisering, behandling och vérd av
ménniskor som lever med sdillsynta sjukdomar.”

Styrelsen har ocksa till uppgift att godkanna
nya vardgivare, och de senaste tillaggen ar
resultatet av en grundlig process som inleddes
med en ansokningsomgang 2019. Processen
komplicerades ytterligare av brexit och den
paféljande forlusten av expertis fran vardgi-
vare i Storbritannien. Med de nya vardgivama
ombord riktas nu uppmarksamheten mot att
beddéma och forbattra kvaliteten pa den vard
som tillhandahalls av europeiska referensnat-
verk och vardgivare.

Systemet for bedomning, vervakning, utvar-
dering och kvalitetsférbattring (AMEQUIS) ar en
viktig del av de europeiska referensndatverkens
kontinuerliga system for kvalitetsforbattring.
Ett oberoende utvarderings- och bedémnings-
organ kommer att utvardera natverken for att
identifiera starka och svaga sidor och se till
att alla berdrda parter, inklusive patienter och
deras anhoriga, kan gora sig horda. Styrelsen
kommer att spela en avgérande roll pa denna
resa eftersom den kommer att ansvara for att
komma dverens om forbattringsplaner for euro-
peiska referensnatverk och vardgivare, om och
ndr de behdvs.

Fran och med 2022 kommer den gemensamma
atgarden om integrationen av europeiska refe-
rensnatverk att krdva annu stdrre samarbete
mellan medlemsstaterna. De kommer namli-
gen att lagga grunden for natverkens fram-
tid, som ska vara fullstandigt integrerade i de
nationella halso- och sjukvardssystemen och
helt harmoniserade med europeiska partner.
Kommissionen kommer att samordna proces-
sen med natverkens samordnare, som spelar
en viktig genomforanderoll. Integration, sam-
ordning och samarbete kommer att se till att
det gar bra for de europeiska referensnatverken
under nasta fas av deras resa.

"Vi har nu fler aktérer én ndgonsin tidigare som
deltar i ERN-projektet, déribland sjukhuschefer
och patientgrupper’, sciger professor Voigtlénder.
"Det cir goda nyheter, och vi borde vara véldigt
néjda. Medlemsstaterna kan dock inte hantera
denna arbetsbérda pd egen hand. Det ¢ir dags
att vi intensifierar vart samarbete, fér bara nér
vi alla arbetar tillsammans kommer vi att f& ut
som mest av ERN-projektet — ett projekt som
resten av vdrlden redan avundas 0ss.”

Professor
Till Voigtlénder
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Europeiskt referensnatverk for sjukdomar
i andningsorganen (ERN LUNG)

Sdllsynta och komplexa lungsjukdomar krdver multidisciplinér vard tillsammans med psykosocialt
stod. Denna komplexitet kan bero pd sjukdomens underliggande genetiska mekanismer eller pa de
sekunddra foréndringar och skador som uppstdr pG andra organ. En tidig diagnos och tillgéng till

specialistvard kan férbéttra resultaten for ménga av dessa tillstand.

ERN LUNG arbetar med alla sallsynta och
komplexa sjukdomar i andningsorganen, dar-
ibland interstitiella lungsjukdomar, cystisk
fibros, bronkiektasier som inte beror pa cystisk
fibros, pulmonell hypertension, primar ciliar
dyskinesi, Alfa-1 antitrypsinbrist, mesoteliom
och kronisk lungallograftdysfunktion.

Natverket arbetar for att forbattra expertisen
runtom i Europa for att utveckla vardstan-
darder, livskvalitet och prognoser éver hela
spektrumet av sallsynta lungsjukdomar.
Medlemmarna utvecklar och sprider riktlinjer,
framjar gemensamma tillvagagangssatt for
behandlingar, utokar den gransdverskridande
tillgangen till diagnos och behandling, star-
tar och stottar register och samlar tillrackligt
stora befolkningsgrupper for kliniska studier,
lakemedelsutveckling och studier av sjukdo-
marnas naturliga utveckling.

ERN LUNG ger patienterna tillgang till sek-
torsdvergripande team som kan ge ett andra
utlatande online i komplicerade fall utan att
patienterna behdver resa. Detta sker genom
ett onlinesystem for expertradgivning, onlin-
epaneldiskussioner om fall i och, vid behov,
genom remisser till andra lander.

NATVERKSSAMORDNARE

Professor Thomas O.F. Wagner

Universitdtsklinikum Frankfurt,
Tyskland
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Europeiskt referensnatverk
for hudsjukdomar (ERN Skin)

Mdnga hudsjukdomar har stor pdverkan pd patienterna och kan héra ihop med risk for cancer.
Diagnoser av sdllsynta och komplicerade hudsjukdomar bestér av en fullsténdig bedémning av
hud och slemhinnor, samt andra system, och hudbiopsier. Bara erfarna dermatologer kan skilja
pd dessa komplicerade dkommor. Avsaknaden av en expertdiagnos dr ett hinder fér behandling.
Det kan vara en tung fysisk och psykisk bérda for patienterna.

| ERN Skin samlas ledande experter pa sall-
synta hudsjukdomar hos barn och vuxna for
att utbyta kunskap, uppdatera och utveckla
basta praxis, forbattra utbildningen for yrkes-
verksamma och patienter samt inratta forsk-
ningsprogram.

Man vill forbattra sjukvardsorganisationer
genom att samla resurser pa ett stalle, inklu-
sive en plattform med expertdiskussioner om
svara fall. For varje sjukdom som omfattas
kommer de multidisciplinara teamen atmins-
tone att besta av en dermatolog, en sjukskd-
terska, en psykolog, en genetiker, en dietist och
en patolog, tillsammans med andra experter
nar det behovs.

ERN Skin utvecklar ocksa register éver sall-
synta hudsjukdomar som gor det méjligt att
delta i forskningsprogram och kliniska prov-
ningar med tydligt beskrivna patienter, samt
stimulering av behandlingsforskning med till-
rackligt stora patientgrupper En omfattande NATVERKSSAMORDNARE
socioekonomisk studie av den individuella
belastning som sjukdomar inneb&r kommer Professor Christine Bodemer
ocksé& att utforas. Assistance Publique-Hobpitaux
de Faris, Hépital Necker-Enfants

Malades, Frankrike
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Europeiskt referensnatverk for cancer

hos vuxna (solida tumorer)

(ERN EURACAN)

Surveillance of Rare Cancers in Europe (RARECARE) definierar séllsynta cancerformer som

maligna sjukdomar med en férekomst pd mindre én 6 fall per 100 000 invdnare per dr.

De stdr for omkring 20-25 % av alla nya cancerdiagnoser och 30 % av alla cancerdédsfall.

Experter haller med om att patienter med
sallsynta cancerformer bor hanvisas till cer-
tifierade referenscenter fran den forsta diag-
nosen. Detta innebar att de kan dra nytta av
den senaste tvarvetenskapliga expertisen —
fran effektiva behandlingar till evidensbase-
rade behandlingsriktlinjer — och sakerstaller
[amplig vard for alla patienter, oavsett den
forsta kontaktpunkten.

EURACAN omfattar mer &n 300 sallsynta
cancertyper med solida tumorer hos vuxna,
indelade i 10 omraden utifran den klassifi-
cering som gors av RARECARE och ICD-10.
Natverket samarbetar ndara med patientre-
presentanter fran europeiska patientgrupper
for att ge information om och perspektiv pa
patienternas behov och forvantningar.

Sedan EURACAN inrattades har det natt 26
lander i EU och EES. Det vill standardisera
patienthanteringen och forbattra éverlevnads-
graden genom att ta fram och utbyta verktyg
for basta praxis och regelbundet uppdatera

riktlinjer for diagnos och klinisk behandling i
samarbete med flera vetenskapliga sallskap.
Ndtverket har utvecklat kommunikationsverk-
tyg pa alla sprak for patienter och lakare, och
genom STARTER-projektet (STarting an Adult
Rare Tumour European Registry) skapas ett
viktigt verktyg for framtiden — den gemen-
samma registreringsmodellen for EURACAN.

EURACAN bygger vidare pa befintliga nat-
verk och framgangsrika kliniska proév-
ningar genom European Organisation
for Research and Treatment of Cancer
(EORTC), European Neuroendocrine Tumour
Society (ENETS), Connective Tissues Cancer
Network (Conticanet) och flera tidigare
EU-forskningsprogram, inklusive projekten
SPECTA/Arcagen och TRacKING som startats
av EURACAN.

Professor Jean-Yves Blay
Centre Léon Bérard, Lyon,
Frankrike
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Europa:
ett globalt expertiscentrum

De europeiska referensndtverken inledde sin verksamhet i mars 2017. Deras frdmsta syfte dr
att forbdttra livet for ménniskor i Europa som lever med sdillsynta och komplexa sjukdomar.

Natverken har dock globalt inflytande langt
utanfor Europa. De drar nytta av basta praxis
globalt nar sadan finns och skapar den dar
den inte gor det. Natverken hjalper till att
gora Europa till en knutpunkt for arbetet med
sallsynta och komplexa sjukdomar genom
att genomfdra riktlinjer for basta praxis for
diagnos och behandling nar sadana finns och
utveckla dem dar de inte gor det.

Genom att sammanlanka experter och
patientpopulationer underlattar natverken
ocksa kliniska studier och testar behandlingar,
vilket placerar dem i framkant nar det gdl-
ler innovation inom manga olika sallsynta
sjukdomar.

ERN-modellen ar ett exempel att folja for
andra. De ledande e-hélsoverktyg som utveck-
lats for att underlatta det granséverskridande
samarbetet i Europa kan ocksa komma att
gynna internationella samarbeten samtidigt
som man foérbattrar tillgangen till vard.
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for hematologiska sjukdomar
(EuroBloodNet)

Hematologiska sjukdomar omfattar anomalier i blod och benmdrgsceller, lymfoida

organ och koagulationsfaktorer, och de dr néistan alla sdllsynta. De kan delas in i sex
underkategorier: sdllsynta defekter i de roda blodkropparna, aplastisk anemi, sdllsynta
koagulationssjukdomar, hemokromatos och andra sdllsynta genetiska sjukdomar som har
att géra med jarnupptag, myeloisk malignitet och lymfoid malignitet.

Diagnostisering av sallsynta hematologiska
sjukdomar kraver betydande klinisk erfarenhet
och tillganag till ett stort utbud av laboratorie-
tjanster och bildteknik. Dessa test majliggor
exakt sjukdomsklassificering i enlighet med
WHO:s kriterier med hjalp av internationella
poangsattningssystem och, nar det ar moj-
ligt, biomarkorer.

Med tanke pa dessa krav och pa att vissa
sallsynta hematologiska sjukdomar ar mycket
sallsynta missas eller férsenas ofta diagnosen,
sarskilt hos aldre patienter. Behandlingen ar
ocksa ofta svar pa grund av den specialiserade
infrastruktur och de team som kravs samt
svarigheterna med att fa tillgang till speci-
fika behandlingar som allogeniska stamcell-
stransplantationer eller koagulationsfaktorer.
Forebyggande program finns pa plats i vissa
lander for vissa akommor, men det finns ett
akut behov av harmonisering nar det galler
screeningtester.

Under sina forsta fem ar har EuroBloodNet, i
nara samarbete med European Hematology
Association (EHA), genomfort flera dvergri-
pande atgarder och atgarder inriktade pa
sallsynta hematologiska sjukdomar for att
forbattra tillgangen till sjukvard for patienter
som lider av sallsynta hematologiska sjuk-
domar, framja riktlinjer och bdsta praxis, for-
bdttra utbildning och kunskapsutbyte, erbjuda
klinisk radgivning nar det rader brist pa natio-
nell expertis samt 6ka antalet kliniska prov-
ningar inom omradet. Patientgruppernas och
patientorganisationernas deltagande fran
borjan bidrar till patientinflytandet, terapeu-
tisk utbildning och utbildning i patientstod, i
enlighet med EuroBloodNets patientcentre-
rade strategi.

NATVERKSSAMORDNARE

Professor Pierre Fenaux

Assistance Publique-Hépitaux de Paris,
Hépital Saint-Louis, Paris, Frankrike
(ordférande for det onkologiska centret)

Professor Béatrice Gulbis

Hépital ERASME-CUB, LHUB-ULB,
Bryssel, Belgien (ordférande fér det
icke-onkologiska centret)
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fér urogenitala sjukdomar och
halsotillstand (ERN eUROGEN)

Sdllsynta och komplexa urogenitala sjukdomar kan kréiva kirurgisk korrigering, ofta pa
nyfodda barn eller under barndomen. Urin- och avféringsinkontinens ¢r en tung bérda
for barn, tondringar och vuxna patienter. Individer som drabbas behéver livsldng vard
frén multidisciplinéra team av experter som planerar och utfér operationer och vid behov

tillhandahdller fysioterapi och psykologiskt stéd efter operationen.

eUROGEN tillhandahaller riktlinjer for basta
praxis som genomaatt oberoende utvardering
och delar med sig av resultat. Det ska, for
forsta gangen, géra det mojligt att folja de
langsiktiga resultaten for patienter Gver en 15-
till 20-arsperiod genom eUROGEN-registret.

Natverket samlar data och material dar dessa
saknas, utvecklar nya riktlinjer, bygger upp
evidensbaserad basta praxis, identifierar
skillnader i klinisk praxis, utvecklar utbild-
ningsprogram, faststaller forskningsagendan
i samarbete med patientrepresentanter och
delar med sig av kunskap genom deltagande
i virtuella samrad i CPMS och genom multi-
disciplinara team. Nya specialister pa sall-
synta och komplexa urogenitala sjukdomar
drar nytta av specifik utbildning och utbyten
mellan sjukhus som erbjuds genom eURO-
GEN:s utbytesprogram.

Framfor allt stravar natverket efter att fora
innovationen inom medicinen framat och
forbattra diagnostiken och behandlingen av
patienter med sallsynta och komplexa uro-
genitala sjukdomar genom strategin "Share.
Care. Cure”.

NATVERKSSAMORDNARE
Wout Feitz

Radboud University Medical
Center, Amalia Children’s Hospital,
Nijmegen, Nederlcnderna
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San’.iyarbete | praktiken

Onlineplattformar, telemedicin och e-halso-
verktyg spelar en vardefull roll nar det galler
att underlatta samarbetet. De europeiska
referensnatverken dr sammanlankade via
en sarskild it-plattform, det kliniska patient-
hanteringssystemet (CPMS), ett webbaserat
kliniskt program som gér det mojligt for vard-
givare fran hela EU att samarbeta virtuellt
for att diagnostisera och behandla patienter
med sallsynta, sallan forekommande och
komplexa sjukdomar.

Natverkssamordnare kan sammankalla en
"virtuell” rddgivande kommitté av medicin-
ska specialister som anvander sig av tele-
medicinverktyg for att beddma en patients

tillstand infor diagnos eller behandling. Det
gdr det majligt for vardpersonal, som tidigare
har varit tvungna att hantera sallsynta och
komplicerade fall ensamma, att radfraga kol-
legor och fa ett andra utlatande fran nagon
annan. En central funktion i dessa verktyg ar
interoperabilitet.

Tack vare framstegen inom videokonferenser
ar den fysiska geografin inte langre ett hinder
for att arbeta i team pa distans. Natverken
anvander ocksa sarskilda system for att dela
med sig av vavnadsprover och hoguppldsta
bilder av sallsynta tillstand, som kan anvan-
das som ett arkiv for sjukdomsfall for fram-
tida studier. CPMS omfattas av europeisk

Anknutna partner

De europeiska referensnatverken stravar efter
att forse alla EU:s medlemsstater med genuint
mervarde. Den tillampliga lagstiftningen gor
det majligt for lander som inte finns represen-
terade i ett godkant europeiskt referensnat-
verk att delta via vardgivare som utsetts av
deras medlemsstat som "anknutet” och/eller
"samarbetande” nationellt center.

Medlemsstaterna kan ocksa vilja utse ett
nationellt samordningscentrum for alla nat-
verken. De europeiska referensnatverkens
styrelse av medlemsstater faststaller det
gemensamma ramverket for att utse och
integrera dessa typer av center i de europeiska
referensnatverken. Dock ar det avgorande att
medlemsstaternas utnamningar av anknutna
partner genomfors pa ett dppet, transparent

och nationell lagstiftning om dataskydd och
patienters ratt till integritet (GDPR eller den
allmanna dataskyddsforordningen).

Till exempel kan medlemmarna, ndr patologi
och radiologiuppgifter val har delats pa ett
sakert satt, sedan logga in, se bilderna och
kommentera i en stangd miljé. Den behand-
lande lakaren dar fortfarande ansvarig for sin
patient men kan fa vardefullt stod fran det
europeiska referensnatverket.

och stabilt satt, och alla natverk maste ha
ett tydligt politiskt mal for de anknutna part-
nernas aktiva engagemang och deltagande.
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fér neuromuskulara sjukdomar
(ERN EURO-NMD)

Neuromuskulédira sjukdomar uppstdr under tidig barndom fram till sent i vuxenlivet och
kénnetecknas av muskelsvaghet och muskelnedbrytning. De kan ocksd@ kopplas samman
med andra symptom som utmattning, smdrta, avdomning, blindhet, svdljsvdrigheter,
andningssvdrigheter och hjértsjukdom. De flesta neuromuskuldira sjukdomar dr progressiva

och férsvagande, med forkortad livstid och férséimrad livskvalitet.

Det finns betydande luckor och skillnader
nar det galler tillgang till diagnoser och vard
runtom i Europa. Stora svarigheter for att
forbattra resultaten utgoérs av férseningar i
dverlamningen fran primarvarden till en spe-
cialistinstitution och i hanteringen av 6ver-
gangen fran pediatrisk vard till vard for vuxna.

EURO-NMD samlar Europas ledande expertis
for att ge patienterna tillgang till specialist-
vard med hjalp av virtuella och personliga
undersokningar. Natverket satsar pa att
minska tiden fram till diagnos, forbattra det
diagnostiska utbytet samt dka tillgangen till
passande behandling.

Under forsta halvaret 2021 radfragade sam-
manlagt 12 882 nya patienter partner till
EURO-NMD, och partner deltog i 258 kli-
niska provningar. Sedan 2018 har antalet
nya patienter som radfragar natverkspartner
okat med 37,5 % och deltagandet av part-
ner till EURO-NMD i kliniska provningar har
okat med 63 %.

Natverket utvecklar dessutom hela tiden nya
riktlinjer och forser vardpersonal och patienter
med sjukdomsspecifik information om basta
praxis. Den kunskap som skapas och forvaltas
av natverket dr lattillganglig pa natet och via
allmant tillgangliga webbseminarier samt via
verktyg for e-halsovard sdsom diskussioner i
CPMS. En larplattform som bygger pa Moodle
haller for narvarande pa att utvecklas.

Genom att bygga pa ett starkt arv av samar-
bete fortsatter natverket att framja samarbete
som kan driva forskningen och behandlings-
utvecklingen framat for att moéta tidigare
ouppfyllda patientbehov. Att framja grans-
overskridande datadelning genom etiskt
robusta, hdgkvalitativa register och plattfor-
mar for forskningsdata ar ocksa en prioritering.

NATVERKSSAMORDNARE

Dr. Teresinha Evangelista
Sorbonne University — Pitié
Salpétriere Hospital — Assistance
Public Hopitaux de Paris, Frankrike
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for ogonsjukdomar (ERN EYE)

Sdllsynta égonsjukdomar dr den frémsta orsaken till synnedsdttningar och blindhet hos
barn och unga vuxna i Europa. Over 900 sdillsynta 6gonsjukdomar finns listade pd portalen
for sdllsynta sjukdomar och sérldkemedel (ORPHANET). Dessa omfattar mer vanligt
férekommande sjukdomar som retinitis pigmentosa som har en uppskattad prevalens pé

1 pG 5 000, samt ndgra mycket sdllsynta tillstdnd som bara beskrivits en eller tva gdnger i

den medicinska litteraturen.

ERN EYE arbetar, i nara samarbete med euro-
peiska patientgrupper, med dessa sjukdomar
i fyra temagrupper: sallsynta sjukdomar pa
nathinnan, sallsynta neurooftalmologiska sjuk-
domar, sallsynta sjukdomar inom pediatrisk
oftalmologi samt sallsynta sjukdomar i den
framre delen av 6gat. Darutover arbetar sex
tvargrupper med fragor som dr vanliga inom
de fyra huvudtemana. Ytterligare arbetsgrup-
per fokuserar pa specifika omraden, daribland
genetiska tester, register, forskning, utbild-
ning, kommunikation, grupper av personer
med synnedsattning, patienter och nationell
integration.

Ett av de viktigaste verktygen for europe-
iska referensnatverk ar CPMS, en virtuell kli-
nik med en datauppsattning for sallsynta
ogonsjukdomar. ERN EYE fokuserar pa att

forbattra diagnos och behandling av patien-
ter i hela EU genom att sammanféra exper-
ter och starka deras natverk, utbyta kunskap
och information, utveckla utbildningsprogram
(t.ex. webbseminarier eller e-utbildningspro-
gram), inrdtta ett europeiskt driftskompatibelt
register (REDdistry) och ta fram riktlinjer och
dokument om god praxis.

NATVERKSSAMORDNARE

Professor Héléne Dollfus

Hépitaux Universitaires de Strasbourg,

Frankrike

Arbetar for patienter som lider av sillsynta komplicerade sjukdomar med lig prevalens
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Europeiskt referensnatverk for genetiska
tumorrisksyndrom (ERN GENTURIS)

Genetiska tumdrrisksyndrom ¢r sjukdomar ddr drftliga genetiska mutationer gér att individer
dGr starkt predisponerade for att utveckla tumérer. Risken fér cancer éver en persons livstid
kan vara sd hég som 100 %. Aven om det finns stora skillnader mellan de organsystem

som kan drabbas stdr de individer som drabbas av dessa hdilsotillstand infér liknande
utmaningar: férsenad diagnos, brist pd férebyggande for patienter och friska sléktingar

och behandlingsmissar. Fér ndrvarande har endast en liten minoritet av de som lider av
genetiska tumdrrisksyndrom fatt en diagnos.

ERN GENTURIS arbetar for att forbattra iden-
tifieringen av dessa syndrom, minimera vari-
ationen i behandlingsresultat, utforma och
genomfora EU-riktlinjer, utveckla GENTURIS-
registret, stddja forskningen och starka
patienter. Natverken utbildar allmanheten
och vardpersonal via sin webbplats, genom
att anordna regelbundna webbseminarier och
kurser samt gynna utbytet av bdsta praxis
i Europa. Bade den virtuella och fysiska till-
gangen till multidisciplinar vard ska forbattras

NATVERKSSAMORDNARE

Professor Nicoline Hoogerbrugge

Radboud University Medical Center
Nijmegen, Nederléinderna

for att komplicerade fall ska kunna delas och
diskuteras. Natverket forbattrar kvaliteten
pa och tolkningen av genetiska tester och
forbattrar patientdeltagandet i kliniska forsk-
ningsprogram.

ERN GENTURIS kommer att samarbeta med
andra europeiska referensnatverk for att for-
battra varden for patienter med genetiska
tumarrisksyndrom som utvecklar halsotill-
stand som faller inom ramen for ett annat
natverks expertis.
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Att leda ett europeiskt
referensnatverk

Professor
Hélene Dollfus

Professor Hélene Dollfus dr professor i medicinsk genetik och konsult inom medicinsk
genetik vid Strasbourgs universitetssjukhus i Frankrike, dér hon dr chef fér avdelningen fér
medicinsk genetik. Hon har varit samordnare fér ERN EYE sedan det inrdittades 2017 och
var tidigare ordférande fér nétverkens samordningsgrupp.

"Att samordna ett europeiskt referensnditverk,
sida vid sida med EU-kommissionen, dr ett
dventyr”, sager professor Dollfus. "Nétverket
dr mycket innovativt och omfattar ett stort
antal initiativ med fokus pd patientvdrd. Det
¢Gr en enorm utmaning, men det ¢r vdldigt
spdnnande och vi bérjar se lovande resultat.”

Professor Dollfus ar stolt 6ver att ERN EYE
lever upp till sin ursprungliga vision. "Det ¢ér
en stor bedrift att specialister pd séllsynta
dgonsjukdomar frén hela Europa har samlats
under ledning av vdr duktiga och héngivna
ledningsgrupp’, forklarar hon. "Dessutom dr
patientrepresentanterna faktiskt viktiga part-
ner som vi samarbetar néra med. Jag tror
att vi redan har lért oss mycket av varan-
dra och lagt grunden fér ERN EYE:s framtida
framgdng.”

Professor Dollfus leder inte bara ERN EYE utan
ar ocksa nuvarande ordférande for natverkens
samordningsgrupp, dar alla 24 samordnare
samlas for att diskutera gemensamma utma-
ningar och dela med sig av erfarenheter. Vi

befinner oss i ett intressant skede av utveck-
lingen av de europeiska referensncitverken. Vi
kan utvdrdera de forsta fem drens resultat
och vara ganska néjda, men nu gdr viin i en
ny utvidgningsperiod som kommer att kréiva
stdrre ledningsgrupper och mer resurser fér
att hjdlpa vdardpersonal att ge allt effektivare
vard till patienter med séllsynta sjukdomar’,
sager hon.

| januari 2022 hade de flesta europeiska
referensnatverk atminstone fordubblats i
storlek i takt med att fler medlemmar laggs
till fran hela EU. "Att integrera de europe-
iska referensnditverken i medlemsstater-
nas hdlso- och sjukvdrdssystem dr en stor
utmaning som vi alla &r mdna om att uppnd.
Utbildningsutbytena har varit mycket fram-
gdngsrika, och de flesta av oss tar stdndigt
fram och uppdaterar riktlinjer’, sager pro-
fessor Dollfus.

"Som europeiska referensnétverk cr vart mal
att data om sdllsynta sjukdomar ska komma
saG mdnga till del som méjligt genom det

véixande antalet register och dérmed gynna
bdde patienter och yrkesverksamma. Vi vill
se ett utdkat forskningssamarbete i hela EU
— inte bara inom kliniska prévningar utan
ocksd inom vetenskaplig forskning, inklusive
utveckling inom genomik.”

Professor Dollfus ser fram emot nasta steg i
utvecklingen av de europeiska referensnat-
verken. "Min vision dr en smidig, samman-
hdngande och produktiv mognadsfas for alla
nétverk, samtidigt som vi fullgér vért uppdrag
att ta hand om varje patient med en sdllsynt
sjukdom i EU.”
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Europeiskt referensnatverk
for ovanliga och sallsynta
hjartsjukdomar (ERN GUARD-Heart)

Sdllsynta hjértsjukdomar kan uppstd nér som helst under en persons liv och dr vanligtvis
antingen genetiska (drftliga) eller uppkommer under embryogenes (medfédda hjcirtfel).
Dessa tillstand kédnnetecknas av ett stort urval av symptom och tecken som kan variera, inte
bara frdn sjukdom till sjukdom utan ocksd frén patient till patient. Alla dessa hjértsjukdomar
innebdr en unik utsatthet for plétsligt dodsfall vid ung dlder, vanligtvis hos i 6vrigt friska
mdnniskor.

30

ERN GUARD-HEART har identifierat fem tema-
omraden: familjara elektriska sjukdomar hos
vuxna och barn, familjar kardiomyopati hos
vuxna och barn, sarskilda elektrofysiologiska
sjukdomar hos barn, medfédda hjartdefekter
och andra sallsynta hjartsjukdomar. Dessa
teman bygger pa den internationella sjuk-
domsklassificeringen (ICD-10) och Orphanet
och omfattas av de kliniska riktlinjerna fran
den europeiska kardiologféreningen (ESC).

Natverket vill starka samordningen av expertis
och resurser for att underlatta insamlingen av
multidisciplindr kunskap som sedan kartldaggs
och sprids till allmanheten.

Vardtjanster tillhandahalls via en gemensam
e-halsoplattform som sakerstéller bredare
tillgang till expertis for patienter och vardper-
sonal i hela Europa. Genom att gynna sam-
arbete mellan experter kan man fa och dela
med sig av ny vetenskaplig kunskap for att
stodja utvecklingen av nya diagnostiska och
behandlingsmassiga tillvagagangssatt och for
att identifiera nya sallsynta hjartsjukdomar.

NATVERKSSAMORDNARE

Professor Arthur A.M. Wilde

Amsterdam University Medical
Center, Amsterdam,
Nederlénderna
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Europeiskt referensnatverk for
medfodda missbildningar och

sallsynta neuropsykiatriska

funktionsnedsattningar (ERN ITHACA)

ERN ITACHA (intellektuell funktionsnedsdittning, telemedicin, autism och medfédda
missbildningar) Gterspeglar den diagnostiska "odyssé” som sG mdnga patienter med
utvecklingsavvikelser upplever. Nétverket sammanfér éver 70 genetikavdelningar pd EU:s
akademiska sjukhus, inklusive experter pd sdillsynta neuropsykiatriska funktionsnedsdttningar
— frémst intellektuell funktionsnedscittning och autismspektrumtillstdnd — samt séllsynta
multipla medfédda missbildningar.

ERN ITHACA omfattar klinisk och biologisk/
genetisk diagnos av dessa utvecklingsavvi-
kelser, samordning av tvarvetenskaplig vard
och behandling samt fosterdiagnostik och
fosterpatologi.

Sallsynta utvecklingsavvikelser paverkar
manga barn och vuxna — exempelvis kom-
mer ungefar 2 % av alla nyfodda att drab-
bas av intellektuell funktionsnedsattning och
minst 1 % av autismspektrumtillstand (med
eller utan intellektuell funktionsnedsattning).
Ungefar halften av alla patienter med intel-
lektuell funktionsnedsattning och mer an 1
av 10 patienter med autismspektrumtillstand
har en monogen sjukdom eller kromosomfel.
Medfédda missbildningar drabbar 1 av 40
spadbam, ofta som en del av komplexa till-
stand som dven hanger ihop med neuropsy-
kiatriska funktionsnedséttningar. Over 5 000
sallsynta syndrom har beskrivits.

ERN ITHACA sammanfor medicinska experter
och foretradare for patientgrupper, ger ett
samlat stod for klinisk forskning, utvecklar
en samsyn pa och riktlinjer for basta praxis
och forbattrar tidig diagnos, vard och bot av
patienter. Natverket har ocksa inrattat patien-
tregistret International Library of Intellectual
disability and Anomalies of Development
(ILIAD).

Natverket utvecklar telemedicin och teleex-
pertis for att underlatta kollegiala diskussio-
ner mellan remitterande lakare och forskare
i hela EU, och tar fram verktyg for utbildning
och e-larande for vardpersonal, lekman och
patientgrupper.

Professor Alain Verloes
Université de Paris & Assistance
Publique-Hbpitaux de Paris,
Hépital Universitaire Robert-Debré,
Paris, Frankrike
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Europeiskt referensnatverk for medfodda
amnesomsattningssjukdomar (MetabERN)

Sdllsynta drftliga metaboliska sjukdomar, som det finns éver 1 400 av, dr individuellt sdllsynta
men kollektivt frekventa. Mdnga metaboliska sjukdomar har allvarliga, ibland livshotande,
konsekvenser for patienterna. Dessa sjukdomar omfattar sjukdomar i alla organ, kan drabba
personer i vilken dlder som helst och kréver multidisciplinért samarbete mellan flera olika

yrkesgrupper.

Tidig  diagnostisering  kan  forbattra
resultaten, men bara 5 % av alla kanda
medfédda  @mnesomsattningssjukdomar
ingar i dag i de tester som gérs pa nyfodda
i Europa, och det finns ett behov av
harmonisering av nationella program. For
manga av dessa sjukdomar ar kunskapen
om deras naturliga utveckling,
behandlingars effektivitet och sakerhet och
langsiktig uppfoljning ofullstandig.

MetabERN vill forbattra livet for dem som
drabbats av denna mycket heterogena grupp av
sjiikdomar genom att dela in dem i sju
huvudkategorier. Det ar det mest omfattande,
panmetaboliska, alleuropeiska, patientinriktade
natverket, som stravar efter att féréndra hur vard
ges till patienter med — medfédda
dmnesomsattningssjukdomar i Europa.

MetabERN anvander sig av det kliniska
patienthanteringssystemet (CPMS) som
referensplattform for kliniska
beslutsprocesser och for att framja
overbryggande forskningsprogram mellan

medfédda  dmnesomsattningssjukdomar.
MetabERN tar effektivt fram patientdata for
forskningsandamal med sitt helt operativa
enhetliga  europeiska  register  Gver
medfédda amnesomsattningssjukdomar (U-
IMD), som utvecklats med hjalp av ett
bidrag fran EU:s genomférandeorgan for
konsument-,  halso-,  jordbruks-  och
livsmedelsfragor (Chafea). Detta gor det
mojligt att gora en detaljerad beddmning av
medfédda  @mnesomsattningssjukdomars
naturliga  utveckling och  understka
ytterligare forskningsfragor, daribland gora
en framatblickande analys av forebyggande
atgarder och behandling av patienter med
medfédda  @mnesomsattningssjukdomar.
Dessutom ar U-IMD det forsta icke-
interventionella observationsregistret Gver
patienter som omfattar alla drygt 1 400
medfodda amnesomsattningssjukdomar.

Professor Maurizio Scarpa
Udine University Hospital, Udine,
Italien
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Nationella strategier for sallsynta
sjukdomar

EU:s medlemsstater har huvudansvaret fér organisationen och tillhandahdllandet av hdlso-
och sjukvard i sina egna lénder. EU:s hélsopolitik syftar till att komplettera nationell politik,
sdkerstdlla hdlsoskyddet i all EU-politik och arbeta fér en europeisk hdlsounion.

Ar 2009 rekommenderade hélso- och sjuk-
vardsministrarna i Europeiska unionens rad
att medlemsstaterna skulle uppratta och
genomfora planer eller strategier for att ge
stod till patienter med séllsynta sjukdomar.
Dessa planer bér utformas for att

« fungera som vagledning och struktur nar
det galler sallsynta sjukdomar inom de
nationella vard- och omsorgssystemen,

« koppla samman initiativ pa lokal, regional
och nationell niva for att skapa planer och
strategier som sakerstaller ett 6vergripande
tillvagagangssatt,

« definiera prioriterade atgarder med mal-
sdttningar och uppfoljningsmekanismer.

Programmet EU for halsa 2021-2027 till-
handahaller projektfinansiering for att hjalpa
medlemsstaterna att genomféra sina natio-
nella halsoplaner i linje med visionen om en
europeisk halsounion. Ar 2022 hade 23 med-
lemsstater (plus Schweiz och Norge) antagit
nationella halsoplaner for sallsynta sjukdomar.
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ERN for pediatrisk cancer
(hemato-onkologi) (ERN PaedCan)

Pediatrisk cancer, dvs. barncancer, dr sdllsynt och finns i mdnga undertyper. Varje ar
diagnostiseras 35 000 barn och unga med cancer éver hela Europa och 6 000 pediatriska
cancerpatienter dér varje dr, vilket gér det till den frimsta dédsorsaken hos barn éver ett dr.
Det finns éver en halv miljon vuxna som 6verlevt barncancer i Europa i dag, och tvd tredjedelar
av dem har bestdende hélsoproblem och psykosociala problem pd grund av sin sjukdom.

De genomsnittliga dverlevnadstalen har for-
battras under de senaste artiondena; for vissa
tillstand har framstegen varit dramatiska
medan de for andra fortfarande ar valdigt
daliga. Stora ojamlikheter nar det galler 6ver-
levnadstal ar ocksa en stor utmaning i Europa,
med samre resultat i Osteuropa.

ERN PaedCan arbetar for att forbattra till-
gangen till hdgkvalitativ halso- och sjukvard
for barn och unga med cancer vars tillstand
kraver specialistexpertis och verktyg som inte
finns brett tillgangliga pa grund av fa fall och
resursbrist. Det bygger vidare pa de tidigare
EU-finansierade projekten ENCAA, PanCare
och ExPO-r-Net.

Bland medlemmarna finns ett starkt interak-
tivt natverk av barnsjukhus och enheter som
specialiserar sig pa cancervard av barn och
unga. Tillsammans med European Society for
Paediatric Oncology (SIOPE) har vaglednings-
protokoll for europeisk etablerad klinisk praxis
(ESCP, European Standard Clinical Practice)
upprattats som en gemensam referens for

lakemedelsbehandlingar i alla stérre sam-
manhang for barncancervard, och ett virtuellt
styrelsendtverk for pediatrisk onkologi anvan-
der e-halsoverktyg for att dela med sig av
expertis och rad. Utbildning framjas genom
webbseminarier, moten och utbytesprogram.

ERN PaedCan stravar efter att uppna ratt-
visa resultat i frdga om barncancer i hela
Europa och bidra till att genomféra SIOPE:s
strategiska plan, med starkt stéd fran Horisont
Europas canceruppdrag, Europas plan mot
cancer och ldkemedelsstrategin fér Europa.

Natverket siktar pa att forbattra dverlev-
nadstalen och livskvaliteten vid cancer hos
barn genom att gynna samarbete, forskning
och utbildning med slutmalet att minska de
nuvarande ojamlikheterna nar det galler 6ver-
levnad vid cancer hos bamn och vardférmagan
i EU:s medlemsstater.

Arbetar for patienter som lider av sillsynta komplicerade sjukdomar med lig prevalens

NATVERKSSAMORDNARE

Professor Ruth Ladenstein
St. Anna Kinderspital & St. Anna
Kinderkrebsforschung, Osterrike
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Europeiskt referensnatverk
for hepatologiska sjukdomar
(ERN RARE-LIVER)

Sdillsynta leversjukdomar kan orsaka progressiva leverskador som leder till fibros och cirros.
Komplikationerna vid cirros kan leda till déden, och i ménga fall ér den enda effektiva
behandlingen en levertransplantation. Utmattning, pruritus vid kolestatiska sjukdomar samt
smdrta och svullen mage vid cystiska sjukdomar kan ha betydande pdverkan pé livskvaliteten.

Hos pediatriska patienter &r férsenad diagnos
och oférmaga att utvecklas och na viktiga
utvecklingsmal ytterliga viktiga faktorer, till-
sammans med utmaningen med vardover-
gangen under tondren.

domsteman: autoimmun leversjukdom, meta-
bolisk gallvagsatresi och liknande leversjuk-
domar samt strukturella leversjukdomar.
Natverket integrerar, for forsta gangen nar
det galler leversjukdomar, helt varden av bam
och vuxna med fokus pa de behov som finns
hos dem som befinner sig i évergangen och pa
foljderna for familjer med en genetisk diagnos.

Uppdaterade riktlinjer ar en prioritet.
Vardriktlinjer, som far stod av standardise-
ringen av viktiga diagnos- och prognostes-
ter, genomfors i samarbete med European
Association for the Study of the Liver
(EASL) och European Society for Paediatric
Gastroenterology, Hepatology and Nutrition
(ESPGHAN).

ERN RARE-LIVER syftar till att hantera de stora
utmaningar som rér klinikers medvetenhet
om sallsynta leversjukdomar och jamlik till-
gang till de snabbt utvecklande behandlings-
alternativen.

NATVERKSSAMORDNARE

Professor Ansgar W. Lohse
Universitditsklinikum Hamburg-
Eppendorf, Tyskland
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Europeiskt referensnatverk for
muskuloskeletala sjukdomar och

bindvavssjukdomar (ERN ReCONNET)

Sdllsynta muskuloskeletala sjukdomar och bindvdévssjukdomar utgérs av ett stort antal
sjukdomar och syndrom som har en stor paverkan pd patienternas vélmdende. Dessa
inbegriper drftliga tillstdnd och systemiska autoimmuna sjukdomar som systemisk
skleros, blandade bindvivssjukdomar, inflammatorisk idiopatisk myopati, oidentifierade
bindviévssjukdomar och antifosfolipidsyndrom.

ERN ReCONNET haller pa att utveckla en ram
for utformning av hogkvalitativa, innovativa,
hallbara och rattvisa standarder for vard och
praxis som kommer att ge europeiska patien-
ter med sallsynta muskuloskeletala sjukdo-
mar och bindvavssjukdomar battre tillgang
till halso- och sjukvard.

Tack vare samarbetet mellan fullvardiga
medlemmar, foretradare for europeiska
patientgrupper och anknutna partner har
ERN ReCONNET tagit fram inbtrdes gran-
skade publikationer, inklusive de senaste rikt-
linjerna for klinisk praxis, icke tillgodosedda
behov inom patientutbildning, optimering
av behandlingen av patienter samt effek-
terna av covid-19 pa sallsynta muskulos-
keletala sjukdomar och bindvavssjukdomar.
Natverket har ocksa tagit fram en metod for
att skapa organisationsmodeller for behand-
ling av patienter med sallsynta sjukdomar, en
europeisk registerinfrastruktur fér harmonise-
ring av uppgifter om sallsynta muskuloskele-
tala sjukdomar och bindvavssjukdomar som

syftar till att integrera alla befintliga och nya
register over dessa sjukdomar i hela Europa,
webbseminarier for vardpersonal och patienter
om fragor som ror ERN ReCONNET och riktlin-
jer for klinisk praxis riktade till allmanheten.

Patientrepresentanter ar djupt involverade i all
verksamhet inom ERN ReCONNET och spelar
en viktig roll i utarbetandet och granskningen
av publikationer, ger viktig information om
patienternas behov for att forbattra varden
och bidrar till att forbattra kunskapen om och
hanteringen av sjukdomar. De deltar bade som
panelister och deltagare i webbseminarier,
utarbetar forenklade versioner av publika-
tioner, stoder forfarandena for bedomning
av nya medlemmar och deltar i styrningen.

Det nara samarbetet mellan de olika aktorer
som deltar i natverket ar ett av de viktigaste
mervardena foér ERN ReCONNET, som kommer
att fortsatta att forbattra livet for manniskor
som lever med sallsynta muskuloskeletala
sjukdomar och bindvavssjukdomar.

NATVERKSSAMORDNARE

Professor Marta Mosca
Azienda Ospedaliero Universitaria
Pisana, Italien




De europeiska referensndtverken handlar om
patienterna. Patientorganisationer och sarskilt
Eurordis — en icke-statlig patientdriven allians
som representerar 984 patientorganisationer
for sallsynta sjukdomar i 74 lander — har spe-
lat en aktiv roll i utvecklingen av natverken
under mer an ett artionde. Tillsammans har
de hjalpt till att sakerstalla att natverkens
prioritering ligger pa att 6ka de kliniska fram-
stegen och forbattra patienternas halsoresul-
tat samt en jamlik tillgang till kvalitetsvard
i hela Europa.

*Vi var dér ndr idén féddes i hégnivdgrup-
pen for hélso- och sjukvdrd, dér europeiska
referensnditverk éverfordes till direktivet for
grdnséverskridande hdlso- och sjukvard”,
sager Inés Hernando, ansvarig for halso- och
sjukvard och de europeiska referensnatverken
hos Eurordis. Vi har vandrat en ldng vég med
medlemsstaterna och EU-kommissionen, frdn
det att konceptet foddes fram till lagstiftning,
genom mobilisering och sammanférande av
kliniska ledare och sedan nér de 24 europe-
iska referensndtverken, grupperade i olika
behandlingsomrdden, lanserades. Vi stéder
nu genomférandet av dem genom ett néra
samarbete med patientféretréidare och kli-
niska ledare som deltar i nétverken.”

Arbetar for patienter som lider av sillsynta komplicerade sjukdomar med lig prevalens

~okus pa att forbattra
natienternas halsoresultat:
patientorganisationernas

Som en konstant partner i arbetet med att
ta fram konceptet med europeiska referens-
natverk fortsatter Eurordis att arbeta med
patienter med sallsynta sjukdomar, kliniska
ledare och projektledningsgrupper inom nat-
verken for att sakerstalla att patienterna rutin-
massigt och systematiskt deltar i natverkens
verksamhet och styrning. Kliniska ledare och
patientforetradare inom de europeiska refe-
rensnatverken haller gradvis pa att bygga
upp en kultur med delat ledarskap och lar sig
hur man bast samarbetar for att sakerstalla
att natverken bidrar till att férbattra livet for
manniskor som lever med sallsynta sjukdomar.

"Det finns i dag inga behandlingar f6r mdnga
sdllsynta sjukdomar”, forklarar Hernando. "Den
kultur av ldrande som de europeiska referens-
nétverken har bérjat bygga upp héller dock
pd att géra dem till en grogrund f6r innova-
tion. Genom att beskriva resultat fér specifika
sjukdomar som systematiskt kan mctas och
delas mellan olika kompetenscentrum och
lcinder kommer nétverken att 6ppna dérren
for kvalitetsférbdttring och tillémpning av
optimala medicinska eller kirurgiska ingrepp.”

De europeiska referensnatverken forvantas
bryta den isolering som grupper som lider av
sallsynta sjukdomar lever i, 6ka experternas

roll

synlighet i hela Europa och komplettera de
nationella halso- och sjukvardssystemens
kapacitet att diagnostisera, behandla och
hantera patienter. "Fér att detta ska ske i
stor skala mdste det finnas tydliga och
Gppna remissvdgar. Medlemsstaterna mdste
inréitta mekanismer och forfaranden for att
underlétta anvéndningen och antagandet
av de europeiska referensncitverkens kun-
skapstillgéngar - till exempel i utvecklingen
av behandlingar av sdllsynta sjukdomar’,
sager hon.

Patienterna har stora férhoppningar om att
de europeiska referensnatverken verkligen
kan paverka deras liv: "Att diskutera svdra fall
och dela erfarenheter och expertis i de euro-
peiska referensnditverken dr ett viktigt forsta
steg, men ldnderna bér utnyttja den kunskap
som dessa ndtverk skapar och underhdller
pd ett béttre och vidare sdtt for att forbéttra
livet fér de 30 miljoner ménniskor som lever
med sdllsynta sjukdomar i Europa’, lagger
Hernando till. Medlemsstaterna har en viktig
roll att spela i detta skede. "Nu dr det dags
att uppmuntra och stédja ndtverken i linje
med deras ambitioner och integrera dem i
de nationella hélso- och sjukvdrdssystemen
fér att forbdttra éverlevnaden och livskvali-
teten for sé mdnga patienter som mdjligt.”
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Europeiskt referensnatverk
fér immunbristsjukdomar,

Arbetar for patienter som lider av sillsynta komplicerade sjukdomar med lig prevalens

autoinflammatoriska och autoimmuna
sjukdomar (ERN RITA)

ERN RITA samlar de ledande europeiska vdrdinréttningarna med expertis inom diagnos och
behandling av sdllsynta immunologiska sjukdomar. Dessa utgérs av potentiellt livshotande
tillstdnd som kréiver multidisciplinér vard med hjélp av komplicerade diagnosbedémningar
och hogt specialiserade behandlingar. | nétverket delas sjukdomarna in i fyra underomrdden
eller arbetsfléden: primdr immunbrist, autoimmuna sjukdomar, barnreumatiska sjukdomar och
autoinflammatoriska sjukdomar.

Immunologiska behandlingar upptacks och
tillampas i snabb takt. Polyvalent immun-
globulinbehandling har revolutionerat utsik-
terna for patienter med brist pa antikroppar.
Sarskilda anticytokinbehandlingar har forand-
rat livet for patienter med sallsynta autoim-
muna och autoinflammatoriska sjukdomar,
och stamcells- och genbaserade behand-
lingar som ursprungligen anvandes for primar
immunbrist anvands nu mot alla sjukdomar
som omfattas av natverket.

Natverket bygger vidare pa arbetet fran de
europeiska vetenskapliga sallskap som har
utvecklat patientregister, kliniska riktlinjer,
forskningssamarbeten, utbildningsaktiviteter
och kopplingar till patientorganisationer for
alla fyra sjukdomsomraden.

ERN RITA arbetar for att minska ojamlik-
heterna for patienter som behover till-
gang till diagnostiska tester och innovativa

behandlingar som biologiska behandlingar,
immunoglobulinersattning och cellbehand-
ling sdsom stamcellstransplantation. Man
satsar pa att koppla samman befintliga regis-
ter, utveckla alleuropeiska kliniska riktlinjer,
etablera en insatsstyrka av genetiker for
kvalitetskontroll av ndasta generations sek-
venseringsteknik, komma 6verens om gemen-
samma verktyq for lakemedels6vervakning nar
det galler dessa sallsynta sjukdomar, samla
en insatsstyrka for korrekt anvandning och
dvervakning av biologiska behandlingar vid
immunstyrda sjukdomar, samla och forbattra
stamcellsbehandlingarna for patienter, gynna
samarbete mellan patientorganisationer och
samla specialister pa barn och vuxna inom
de fyra omradena.

NATVERKSSAMORDNARE

Professor Nico Martinus Wulffraat
University Medical Center Utrecht,
Nederldnderna
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Europeiskt referensnatverk for
transplantationer pa barn
(ERN TransplantChild)

Transplantationer pd barn, béde av fasta organ och hematopoetisk stamcellstransplantation,

dr den enda botande behandlingen for flera sdllsynta sjukdomar. Optimal eftervdrd efter en
transplantation kréver gemensamma anstrdngningar frén ett multidisciplinért team. Efter
transplantationen mdste patienterna genomgad kronisk immunsuppressiv behandling fér att
undvika avstétning. Det kréver 6vervakning av komplikationer efter transplantationen for att 6ka
livsldngden och férbdittra livskvaliteten.

I ERN TransplantChild samlas experter pa
transplantationer pa barn och pa eftervard
for att forbattra resultaten for barn och deras
familjer. Natverket siktar pa att minska inlagg-
ningstiden och anvandningen av komplicerade
och langdragna behandlingar. Det arbetar
for att forbattra det psykologiska stodet nar
barnen dvergar till vuxenlivet.

Natverket vill géra de senaste teknikerna och
medicinska, farmakologiska och behandlings-
massiga framstegen tillgangliga, och samti-
digt underlatta spridningen av harmoniserade
riktlinjer for behandling och utveckling av per-
sonanpassad medicinering vid transplanta-
tioner pa barn.

ERN TransplantChild vill minska de bemo-
danden som transplantationer for med sig,
sasom ny transplantation och lakemedelsbe-
handlingar, och arbetar med att harmonisera
transplantationsvarden for att minska risken
for komplikationer efter transplantationen.
Europas ledande experter pa transplanta-
tioner pa barn arbetar i dag tillsammans for
att minska dadlighet och sjuklighet kopplad
till transplantationer pa barn.

Dr. Paloma Jara Vega

Hospital Universitario La Paz,
Madrid, Spanien
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Europeiskt referensnatverk for
multisystemiska karlsjukdomar
(VASCERN)

Sdllsynta multisystemiska kérlsjukdomar omfattar sjukdomar som drabbar alla typer av
blodkdérl med konsekvenser fér flera av kroppens system, vilket kréiver ett multidisciplinéirt
tillvdgagdngssdtt i vdarden. VASCERN bestdr av sex arbetsgrupper for séllsynta sjukdomar:
drftlig hemorragisk telangiektasi, drftliga torakala aortasjukdomar, medelstora artcrer
(vaskuldrt Ehlers-Danlos syndrom), pediatrisk och primdrt lymfédem, vaskuléra anomalier och
neurovaskuléra sjukdomar. Dessutom finns det flera tematiska arbetsgrupper som arbetar med
kommunikation, register, etik och frdgor som rér graviditet. En scirskild europeisk patientgrupp
gor det mdéjligt fér patientféretréidare att vara involverade i alla nétverkets aktiviteter.

Bland VASCERN:s mal finns att natverka, dela
med sig av och sprida expertis, framja basta
praxis, riktlinjer och kliniska resultat, bemyn-
diga patienter och forbattra kunskapen genom
klinisk och grundlaggande forskning.

Vardpersonal som arbetar med VASCERN
har redan tagit fram utbildningsmaterial,
sasom webbseminarier och videoserien "Pills
of Knowledge”, som finns pa natet for bade
lakare och patienter. Natverket har publice-
rat gemensamma uttalanden och kliniska
beslutsverktyg — inklusive vardplaner och
faktablad om vad man bor och inte bér

gora - for att ge rad om korrekt diagnos och
vard av patienter med sallsynta sjukdomar.
Digitala e-halsotjanster sdsom VASCERN:s
mobilapp har utvecklats i samarbete med
patientgruppens alla kompetenscentrum och
patientorganisationer. Utbyte mellan med-
lemsinstitutioner haller pa att upprattas och
natverket fortsatter att dela kunskap bade
med sina medlemmar och med vardpersonal
utanfor natverket.

NATVERKSSAMORDNARE

Professor Guillaume Jondeau
Assistance Publique-Hépitaux de
Paris, Hopital Bichat, Frankrike
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ERN-forteckning

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

Europeiskt referensnatverk for endokrina sjukdomar

Europeiskt referensnatverk for njursjukdomar

Europeiskt referensnatverk for skelettsjukdomar

Europeiskt referensnatverk for kraniofaciala missbildningar
och 6ron-, nas- och halssjukdomar

Europeiskt referensnatverk for sallsynt och komplex epilepsi

Europeiskt referensnatverk for cancer hos vuxna (solida tumarer)

Europeiskt referensnatverk for hematologiska sjukdomar

Europeiskt referensnatverk for urogenitala sjukdomar och halsotillstand

Europeiskt referensnatverk for neuromuskulara sjukdomar

Europeiskt referensnatverk for 6gonsjukdomar

Europeiskt referensnatverk for genetiska tumarrisksyndrom

Europeiskt referensndtverk for hjartsjukdomar

Europeiskt referensnatverk for arvda och medfédda anomalier
(i matsmaltningssystemet och mag-tarmkanalen)

Europeiskt referensnatverk for medftdda missbildningar och sallsynta
neuropsykiatriska funktionsnedsattningar

Europeiskt referensnatverk for sjukdomar i andningsorganen

ERN for pediatrisk cancer (hemato-onkologi)

Europeiskt referensnatverk for hepatologiska sjukdomar

Europeiskt referensnatverk for muskuloskeletala sjukdomar och
bindvavssjukdomar

Europeiskt referensnatverk for immunbristsjukdomar, autoinflammatoriska
och autoimmuna sjukdomar

Europeiskt referensnatverk for neurologiska sjukdomar

Europeiskt referensnatverk fér hudsjukdomar

Europeiskt referensnatverk for transplantationer pa barn

Europeiskt referensnatverk for medfodda amnesomsattningssjukdomar

Europeiskt referensnatverk for multisystemiska karlsjukdomar

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-ern.eu
www.ern-euro-nmd.eu
www.ern-eye.eu
www.genturis.eu/
www.guardheart.em-net.eu
www.ern-ermica.eu
www.ern-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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KONTAKTA EU

Besok
Det finns hundratals Europa direkt-kontor i hela EU. Hitta ditt narmaste kontor: https://europa.eu/european-union/contact_sv

Telefon eller mejl

Tjansten Europa direkt svarar pa dina fragor om EU. Kontakta tjansten pa nagot av foljande satt:

— Ring det avgiftsfria telefonnumret 00 800 6 7 8 9 10 11 (en del operatdrer kan ta betalt for samtalet).
— Ring telefonnumret +32 22999696.

— Mejla via webbplatsen (https://europa.eu/european-union/contact_sv).

EU-INFORMATION

Pa natet
Pa webbplatsen Europa finns det information om EU pa alla officiella EU-sprak (https://europa.eu/european-union/index_sv).

EU-publikationer
Ladda ned eller bestall bade gratis och avgiftsbelagda EU-publikationer (https://op.europa.eu/sv/publications). Om du behéver flera kopior av
en gratispublikation kan du kontakta Europa direkt eller ditt lokala informationskontor (https://europa.eu/european-union/contact_sv).

EU-lagstiftning och andra rattsliga handlingar
Rattsliga handlingar fran EU, inklusive all EU-lagstiftning sedan 1951, finns pa alla officiella EU-sprak pa EUR-Lex (https://eur-lex.europa.eu).

Oppna data fran EU
Pa EU:s portal for oppna data (https://data.europa.eu/euodp/sv) finns dataserier fran EU. Dataserierna far laddas ned och anvandas fritt for
kommersiella och andra andamal.
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En halv miljon ménniskor i Europa diagnostiseras varje Gr med en
sdllsynt sjukdom. Inget land kan hantera den utmaningen pd egen hand.

Europeiska referensncditverk dr virtuella nétverk som samlar experter
frén hela EU och EES.

Tillsammans ska de hantera sdllsynta, séllan férekommande och
komplexa sjukdomar genom att férbdttra diagnostiken och tillgdngen till

specialistvard.

Share. Care. Cure.

Mer om europeiska referensnatverk

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

Europeiska unionens
publikationsbyra





