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Trabajar para pacientes con enfermedades raras, poco frecuentes y complejas

La UE apoya a los pacientes con
enfermedades raras para llevarles
ayuda, esperanza y un futuro mas

brillante

Sandra Gallina

Directora General de la DG SANTE

El nimero total de personas afectadas por
enfermedades raras es enorme: se calcula
que representan entre el 3,5 % y el 5,9 % de
la poblacién mundial vy, solo en la UE, hasta
36 millones de personas viven con una de las
mas de 6000 enfermedades raras distintas.
Sin embargo, cada enfermedad rara tiene una
baja prevalencia. En la UE, se define
«enfermedad rara» como aquella que afecta
amenos de 5 personas de cada 10 000.

Tener una enfermedad rara puede significar
tener una enfermedad que tu médico u otro
profesional sanitario no puede identificar. Esto
puede significar que tus sintomas no reciben
el diagnostico adecuado, a veces durante
afios, mientras sufres y observas que tu
estado empeora. Tener una enfermedad rara
a menudo significa no saber lo que te pasa, ni
qué hacer al respecto para aliviar el dolor y
las molestias. Puede ser frustrante y causar
un sentimiento de soledad. Puede ser
desesperanzador.

la UE apoya a los pacientes con
enfermedades raras y aporta el valor afiadido
europeo al poner en comun NUestros recursos,
compartir conocimientos y trabajar juntos.

En primer lugar, queremos ayudar a los
pacientes a obtener el diagndstico exacto
que necesitan. Despugés, aseguramos de que
disponen de tratamientos y cuidados que
ayuden a minimizar las molestias y a vivir lo
mas plenamente posible. Y por Ultimo,
queremos trabajar juntos para encontrar
curas. En la actualidad, no se conoce la cura
para el 95 % de las enfermedades raras.
Gracias a acciones enérgicas de la UE, como
la revisién de la legislacion farmacéutica,
ofrecemos a los  pacientes  con
enfermedades raras un futuro mejor.

La Comisién Europea ha apoyado numerosas
acciones en el ambito de la salud publica vy
los sistemas sanitarios para ayudar a los
Estados miembros a desarrollar respuestas,
estrategias y planes nacionales. Entre ellos
figuran las redes europeas de referencia
(RER), de gran éxito, creadas en 2017 con el
objetivo de poner en comun conocimientos y
recursos para hacer frente a enfermedades
raras y complejas, también en ambitos
médicos en los que los conocimientos
especializados son escasos. La Comision
Europea desempefié un papel fundamental
en la creacion del marco para las RER,
proporcionando subvenciones para apoyar a
las redes, coordinadores vy facilidades
técnicas para crear redes de contactos.

Las RER son redes virtuales que conectan a
prestadores  de  asistencia  sanitaria,
profesionales de la salud y organizaciones de
pacientes de toda la UE y de Noruega. Las
redes europeas de referencia (RER), basadas
en la Directiva de la UE sobre asistencia
sanitaria transfronteriza, son uno de los
mayores logros de la comunidad de
enfermedades raras de Europa y se han
convertido en una fuente de inspiracion para la
accion mundial, gracias a la labor de los
prestadores de asistencia sanitaria, las
organizaciones de pacientes, la Comision
Europea vy los Estados miembros de la UE.

Ningin pais en solitario cuenta con los
conocimientos y la capacidad para tratar
todas las enfermedades raras y complejas.
Gracias a las RER, los pacientes de toda la UE
tienen acceso a los mejores conocimientos
especializados disponibles. A través de estas
redes, los expertos llegan al paciente, sin que
este tenga gue viajar para ver a expertos que
puedan estar muy lejos. La Union Europea
conecta los puntos, maximizando las sinergias
entre los Estados miembros y fomentando la
puesta en comun de conocimientos y recursos



Existen actualmente veinticuatro RER para
enfermedades raras y complejas, formadas
mediante colaboraciones entre gestores de los
sistemas sanitarios, defensores de los
pacientes, y jefes de servicios clinicos. Ya
establecidas y plenamente operativas, estas
redes siguen avanzando y probando nuevas
formas de cooperacién transfronteriza.

Tras seis afios de existencia, las RER estan
actualmente siendo evaluadas. Los resultados
de la evaluacion estaran disponibles a finales
de 2023 y ayudaran a identificar otras formas
de mejorar el modelo de las RER y configurar
su futuro.

Su verdadero potencial solo se alcanzara
cuando las RER se consoliden en nuestros
sistemas nacionales de salud. En ese
momento podran realmente aportar el valor
afiadido de la UE y tendran la posibilidad de
aportar esperanza y ayuda a millones de
pacientes con enfermedades raras en toda la
UE. Esta es la razén por la que los Estados
miembros de la UE, Noruega y Ucrania han
unido sus fuerzas con la Comision en una
accion trienal para ayudar a consolidar estas
redes, a partir de finales de 2023. Esta accion
recibird unos quince millones de euros de
financiacion de la UE.

Ademas, la Comision ha financiado una nueva
generacion de subvenciones para apoyar a las
RER con mas de 77 millones de euros en el
marco del programa UEproSalud. Estas
subvenciones ayudaran a financiar la creacién
y el funcionamiento de veinticuatro registros
completos de pacientes con miles de
entradas, y haran que cientos de casos mas
de pacientes se debatan en paneles
internacionales a través de una herramienta
informatica  especifica  conocida  como
«Sistema de Gestién Clinica de Pacientes». Las
RER son actores clave en la recopilacién de
datos vy la colaboracion cientifica en la
investigacion sobre enfermedades raras.

La financiacién también ayudara a poner
a disposiciéon de los profesionales
sanitarios cursos de formacion
acreditados de alto nivel, y ayudard a
proporcionar directrices clinicas nuevas o
actualizadas para los pacientes vy
herramientas de apoyo a la toma de
decisiones clinicas en beneficio de los
pacientes.

Al conectar a expertos y poblaciones de
pacientes, las RER también allanan el
camino para los estudios clinicos y las
intervenciones terapéuticas
experimentales, lo cual las situa a la
vanguardia de la innovacion en
numerosos ambitos de las enfermedades
raras. Las empresas farmacéuticas
pueden ser reacias a invertir en el
desarrollo de  medicamentos para
pacientes con enfermedades raras, ya
que el mercado de estos medicamentos
serfa extremadamente limitado. Por esta
razén, la Comisién ofrece incentivos a los
fabricantes para que desarrollen vy
pongan en el mercado medicamentos
huérfanos, y acaba de revisar la
legislacién en la materia para mejorar
estos incentivos.

La cooperacion transfronteriza en materia
de asistencia sanitaria para afecciones
complejas y raras, impulsada por las RER,
tardé mas de una década en germinar e
incorporarse a la legislacion de la UE. Los
préximos cuatro afios marcaran los afios
de consolidacion de las RER y su mayor
integracion en los sistemas sanitarios
nacionales. Cabe esperar que las acciones
impactantes de las RER marquen la
diferencia para los pacientes que viven
con enfermedades raras y sus familias,
extiendan el uso de registros y difundan
los conocimientos sobre las
enfermedades raras a un publico mas
amplio.

Sandra Gallina
Directora General de la DG SANTE

Ha aumentado la necesidad de una mayor
coordinacién europea en el ambito de la
salud, y satisfacer ese deseo creciente
constituye la base de la propuesta de la
Comision de crear una Union Europea de la
Salud fuerte.

En la siguiente fase de desarrollo de las
redes debemos aprovechar este impulso
para obtener mejores resultados para los
pacientes y lograr una mayor cooperacion
transfronteriza en materia de asistencia
sanitaria, con el objetivo de que el sistema
de las RER alcance su pleno potencial de
aqui a 2030. Vivir con una enfermedad rara
no debe significar vivir con incertidumbre
sobre el diagnostico, la atencién vy el
tratamiento, y vivir con una enfermedad
rara nunca debe significar afrontarla en
soledad.
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Contexto

Cualquier enfermedad que afecte a menos de 5 de cada 10 000 personas en la UE se
considera una enfermedad rara. Mds de 6 000 enfermedades raras afectan a la vida diaria
de hasta 36 millones de personas en la UE. Por ejemplo, solo en el dmbito de la oncologia,
existen casi 300 tipos diferentes de canceres raros y cada afio se diagnostica uno de ellos
a mas de medio millén de europeos.

Muchas de las personas que sufren una enfer-
medad rara o compleja no tienen acceso a
un diagnostico ni a un tratamiento de alta
calidad. La experiencia y los conocimientos
especializados pueden ser escasos, ya que
el numero de pacientes es reducido.

La UE y los Gobiermnos nacionales se han com-
prometido a mejorar el reconocimiento vy el
tratamiento de estas enfermedades raras y
complejas reforzando la cooperacion y coordi-
nacion a escala europea y apoyando los pla-
nes nacionales contra las enfermedades raras.

La Directiva de 2011 relativa a los derechos
de los pacientes en la asistencia sanitaria
transfronteriza no solo permite que se reem-
bolse a los pacientes el tratamiento recibido
en otro Estado miembro de la UE, sino que
también facilita el acceso a informacion sobre
asistencia sanitaria y aumenta con ello sus
opciones de tratamiento. La Directiva, que
se convirtié en ley en los Estados miembros
de la UE en 2013, sentd las bases para la
colaboracién transfronteriza en ambitos como
las enfermedades raras y las RER o la sani-
dad electronica.

En este contexto y con el apoyo del
Programa de Salud de la UE (al que se
suma desde 2021 el programa
UEproSalud), las 24 redes europeas de
referencia, que comprenden casi 900
centros de asistencia sanitaria altamente
especializada, comenzaron sus actividades
en 2017. Desde entonces, el programa ha
ayudado a miles de pacientes con
enfermedades raras o complejas vy, en la
actualidad, las RER cuentan con mas de 1
600 centros de asistencia sanitaria
repartidos en casi 400 hospitales de los 27
Estados miembros de la UE y Noruega.

mas de 6000

ENFERMEDADES RARAS, INCLUIDOS

300

TIPOS DE CANCERES RAROS, AFECTAN

hasta 36

MILLONES DE PERSONAS EN LA UE
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/Queé son las redes europeas

de referencia?

Las redes europeas de referencia (RER) son redes virtuales que conectan a prestadores
de asistencia sanitaria, profesionales de la salud y pacientes de toda la UE y de Noruega.
Tienen por objeto abordar enfermedades y afecciones raras o complejas que requieren un
tratamiento muy especializado y una puesta en comun de conocimientos y recursos.

Ninguin pais en solitario cuenta con los cono-
cimientos y la capacidad para tratar todas
las enfermedades raras, complejas y de baja
prevalencia. Las RER permiten que pacien-
tes y médicos de toda la UE tengan acceso
a los mejores conocimientos especializados
y al intercambio oportuno de conocimientos
para salvar vidas sin tener que desplazarse
a otro pals. Ademas, facilitan el intercambio
de los ultimos conocimientos y experiencias
sobre enfermedades raras presentes en la UE
entre los hospitales, investigadores y grupos
de pacientes miembros.

Las RER estan conectadas a través de una pla-
taforma informatica especializada, el Sistema
de Gestidn Clinica de Pacientes (CPMS), a través
de la cual los coordinadores de las RER retinen
comités consultivos «virtuales» de médicos
especialistas de diferentes disciplinas para
revisar el diagnéstico vy el tratamiento de un
paciente. Este sistema permite a los presta-
dores de asistencia sanitaria de toda la UE
trabajar juntos en linea para debatir sobre
pacientes con enfermedades raras, de baja
prevalencia y complejas, asi como para su
diagnostico y tratamiento. Las RER también
coordinan y facilitan actividades educativas
y de formacion, la elaboran directrices sobre
practica clinica y otros instrumentos de apoyo
a la toma de decisiones clinicas y colaboran
en la generacion y difusion de conocimientos

a través de actividades de comunicacion.
También son puntos focales para la inves-
tigacion y la innovacion en el ambito de las
enfermedades raras, de baja prevalencia y
complejas. Ademas, las RER estan llenando
los registros de la UE con datos de alta calidad
de pacientes con enfermedades raras, creando
una fuente de datos uUnica y muy valiosa que
contribuya a la investigacion y a la concepcion
de la préxima generacion de tratamientos para
enfermedades raras y complejas.

Las redes europeas de referencia se
pusieron en marcha en marzo de 2017. En
la actualidad, existen 24 redes que
engloban mas de 1 600 centros de
asistencia sanitaria altamente
especializada situados en casi 400
hospitales repartidos por todos los Estados
miembros de la UE y Noruega. Estas redes
trabajan en diversas tematicas, desde las
enfermedades oOseas raras y el cancer
infan-til hasta las enfermedades vasculares
raras, con el fin de ayudar a miles de
pacientes de la UE que padecen una
enfermedad rara o compleja.

La iniciativa de las RER recibe apoyo de
varios programas de financiacion de la
UE, entre ellos el programa UEproSalud, el
Mecanismo «Conectar Europa» y Horizonte
Europa.
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Los Estados miembros de la UE dirigen la ges-
tion de las RER: se encargan del reconocimiento
de los centros a escala nacional, aprueban las
solicitudes y un Consejo de Estados miembros
desarrolla la estrategia de las RER de la UE
y aprueba la creacién de redes y la inclusion
de nuevos miembros.

Los veinticuatro coordinadores de las RER
colaboran en el grupo de coordinadores
de las RER (ERN-CG) creado en 2017. Este
grupo estratégico establece un marco comdn
sobre varios aspectos técnicos y organizativos
clave de las RER. El ERN-CG y el Consejo de
Estados miembros colaboran estrechamente
con diversos grupos de trabajo, en particular
con los grupos encargados de la generacion
de conocimientos, la integracién de las redes
en los sistemas nacionales de salud, la super-
vision, las cuestiones juridicas vy éticas, y el
asesoramiento informatico, que presentan a su
vez sus propuestas al ERN-CG y al Consejo de
Estados miembros para que estos las debatan
y adopten una decision final.
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RER de enfermedades oseas

(ERN BOND)

Las enfermedades dseas raras abarcan trastornos de formacion, modelacion, remodelacion
y eliminacion dseas, y defectos de las vias de regulacion de estos procesos. Causan una baja

estatura, deformidad 6sea, anomalias dentales, dolor, fracturas e incapacidad, y pueden afectar

negativamente el funcionamiento neuromuscular y la hematopoyesis.

ERN BOND se ocupa de todas las enferme-
dades dseas raras (congénitas, cronicas y
genéticas) que afectan a los cartilagos, los
huesos y la dentina. Actualmente la red se
centra en la osteogénesis imperfecta (Ol), el
raquitismo hipofosfatémico ligado al X (XLH)
y la acondroplasia (ACH) basandose en la
prevalencia de la enfermedad, el diagnéstico
y las dificultades de gestién existentes, asi
como en terapias novedosas, antes de pasar,
en el futuro, a enfermedades mas raras una
vez establecidos los enfoques sistematicos.

Gracias al trabajo con pacientes, ERN BOND
desarrolla resultados informados por los
pacientes e indicativos de experiencias, asi
como directrices orientadas al desarrollo y
la difusion de mejores practicas. A medida
que se desarrollan nuevas terapias, la red
trabaja para garantizar el acceso rapido de
los pacientes a los estudios.

ERN BOND permite el desarrollo de capaci-
dades a través de plataformas de sanidad
electronica y telemedicina, junto con visitas
de trabajo, cursos de formacion y actividades
de difusion. La red tiene por objeto reducir el
tiempo de diagndstico al realizarse menos
pruebas inadecuadas, con un diagndstico
mas preciso y nuevos tratamientos viables.

COORDINADOR DE LA RED

Dr. Luca Sangiorgi
Instituto Ortopédico Rizzoli,
Bolonia, Italia
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RER de anomalias craneofaciales y
enfermedades otorrinolaringologicas
(ERN CRANIO)

ERN CRANIO se centra en las anomalias craneofaciales y las enfermedades otorrinolaringologicas
raras y complejas. Estas afecciones incluyen malformaciones cerebrales y craneofaciales,

en particular trastornos especificos como la craneosinostosis y la microsomia craneofacial,

la fisura del paladar y el labio leporino, las anomalias orodentales y las enfermedades
otorrinolaringoldgicas.

La red opera en diferentes ambitos de trabajo
relacionados con la difusién, la evaluacion, la
sanidad electronica, la formacién y la educa-
cion, la calidad de la asistencia, la creacion
de registros y la medicién de los resultados.

ERN CRANIO tiene por objeto poner en comun
la experiencia, los conocimientos y los recursos
especificos de cada enfermedad en toda la
UE/EEE para alcanzar objetivos en materia de
salud que, de otro modo, serfan inalcanzables
en ningun pais individualmente. Estos obje-
tivos incluyen el desarrollo de competencias
clinicas, un mayor acceso de los pacientes a
una atencion especializada de alta calidad y
la transmision de una mejor informacion sobre
el diagnéstico a los profesionales sanitarios,
los pacientes y sus familias y cuidadores.

Con ello, ERN CRANIO también pretende redu-
cir las desigualdades en materia de salud
mediante la normalizacién de las practicas
y la accesibilidad a asistencia, informacion

y recursos de alta calidad para [os presta- ; Profesora Dra. Irene Mathijssen

dores de asistencia sanitaria, los pacientes, : : :

sus familias y cuidadores en toda Europa. Erasmus University Medical Center,
Réterdam, los Paises Bajos
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Los pacientes con enfermedades raras y complejas pueden pasar afios sin un diagndstico
claro, lo que puede ser una experiencia frustrante y desalentadora tanto para ellos como
para sus familias y cuidadores. Muchas de las personas que sufren estas enfermedades
son nifios cuyo desarrollo se ve gravemente afectado a medida que avanzan a través del
sistema sanitario, a veces acudiendo a varios especialistas en pos de un diagnadstico.

Las RER mejoran la concienciacion publica y
profesional sobre las enfermedades raras y las
complicadas manifestaciones de una enferme-
dad, lo que aumenta la probabilidad de recibir
un diagndstico temprano y preciso y un trata-
miento efectivo, cuando se disponga de uno.

Las redes son una plataforma para la elabora-
cion de directrices, la formacion y el intercam-
bio de conocimientos. Las RER pueden facilitar
grandes estudios clinicos para mejorar la com-
prension de las enfermedades y desarrollar
nuevos farmacos gracias a la recopilacion de
grandes cantidades de datos de los pacientes.

El grado de implicacion de los pacientes varia
de una red a otra, pero todas las RER garanti-
zan que los representantes de los pacientes
participen, por ejemplo, en la elaboracion de
directrices sobre practicas clinicas, ensayos
clinicos y vias de asistencia.

Para los profesionales sanitarios especializa-
dos, las RER constituyen una oportunidad para
establecer contactos con expertos afines de
toda la UE/EEE, terminando asi con el aisla-
miento profesional que sufren muchos expertos
en enfermedades raras. El sistema de las RER

se basa en la innovacion en la prestacion de
asistencia sanitaria para desarrollar nuevos
modelos de asistencia y cambiar la forma en
la que se administran los tratamientos utili-
zando soluciones y herramientas de sanidad
electrénica, asi como soluciones y dispositivos
medicos innovadores. Las RER son viveros para
el desarrollo de servicios digitales destinados
a la prestacion de asistencia sanitaria virtual.

Las RER ayudaran a impulsar las economias
de escala y a garantizar un uso mas eficiente
de los recursos, al tiempo que mejoraran la
sostenibilidad de los sistemas nacionales de
salud. Son una demostracion palpable de lo
que puede consequir la solidaridad en Europa.
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RER de enfermedades endocrinas

(Endo-ERN)

Las enfermedades endocrinas raras incluyen una actividad hormonal excesiva, escasa o
inapropiada, la resistencia hormonal, el crecimiento de tumores en drganos endocrinos o las
enfermedades con consecuencias para el sistema endocrino. La distribucion epidemioldgica es
altamente variable: de enfermedades extremadamente raras y raras a enfermedades de escasa
prevalencia. Los pacientes con una enfermedad de baja prevalencia pueden necesitar asistencia
muy especializada por parte de un equipo multidisciplinario dirigido por un endocrindlogo.

La red ha establecido ocho grupos temati-
cos principales que abarcan todo el espectro
de enfermedades congénitas y adquiridas:
trastornos suprarrenales, trastornos de la
homeostasis del calcio y del fésforo, tras-
tornos del desarrollo y maduracion sexual,
trastornos genéticos de la homeostasis de la
glucosa vy la insuling, sindromes de tumores
endocrinos de origen genético, trastornos del
crecimiento y sindromes de obesidad genética,
trastornos pituitarios y trastornos tiroideos.

COORDINADOR DE LA RED

Profesor Alberto M. Pereira
Amsterdam University Medical Center,
Amsterdam, los Paises Bajos

Endo-ERN sigue basandose en el trabajo de
varias redes europeas existentes, incluidas
las establecidas a través de la Red Europea
de Endocrinologia (ESE) y la Sociedad Europea
de Endocrinologia Infantil (ESPE), asi como
las redes desarrolladas mediante acciones de
Cooperacion Europea en Ciencia y Tecnologia
(COST).

Con el objetivo de ofrecer mejores trayec-
torias diagndsticas, mejores tratamientos,
una asistencia de mejor calidad y resultados
cuantificables para pacientes con enferme-
dades endocrinas raras, Endo-ERN facilita la
colaboracion multidisciplinaria y transfron-
teriza en atencion compleja, investigacion y
educacion, garantizando, al mismo tiempo,
que se escucha al paciente.
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RER de epilepsias raras y complejas
(ERN EpiCARE)

La epilepsia afecta al menos a seis millones de europeos. Tradicionalmente la epilepsia se ha
tratado como una unica enfermedad, pero aunqgue las primeras manifestaciones clinicas en
forma de crisis epilépticas pueden parecer similares, las epilepsias pueden proceder de un gran
numero de etiologias neuroldgicas diferentes. Las opciones de tratamiento, los resultados y el
pronostico general dependen de las etiologias y es importante ofrecer un diagndstico rdpido,

siempre que sea posible.

Cuando se prescriben adecuadamente, los
medicamentos antiepilépticos tradicionales
ayudan a que casi el 70 % de los afecta-
dos no sufran crisis epilépticas, pero para los
pacientes que sufren epilepsia refractaria,
el resultado clinico es malo. Las epilepsias
raras y complejas requieren una gestion mul-
tidisciplinar desde el inicio. Para la atencién
de la epilepsia es esencial contar con vias
de asistencia consolidadas y promover una
estrecha colaboracion con redes nacionales
bien estructuradas.

Los equipos médicos de ERN EpiCARE traba-
jan para mejorar y aumentar los diagnosticos
de las causas de epilepsias raras, mejorar la
deteccion temprana de los pacientes con cau-
sas raras tratables, aumentar el acceso a la
asistencia especializada, sequir desarrollando
y disefiando ensayos clinicos innovadores
para nuevos medicamentos antiepilépticos
a través del Grupo de colaboracién europeo
de ensayos clinicos sobre la epilepsia (ECET),
ofrecer pleno acceso a la evaluacion previa
a la cirugfa y a la cirugia de la epilepsia y su
uso, asi como para fomentar la investigacion
de herramientas de diagndstico y tratamien-
tos causales innovadores.

La red organiza varias veces al mes sesiones
de debate sobre casos de pacientes en las
que participan expertos de la UE en gené-
tica, neuropsicologia, gestién de farmacos
y evaluacién prequirdrgica. ERN EpiCARE ha
puesto en marcha numerosas actividades
de generacién de conocimientos y semina-
rios web interactivos, ademas de actualizar
las directrices sobre practica clinica. La red
colabora con otras RER e iniciativas financia-
das por la UE, como el Programa Conjunto
Europeo de Enfermedades Raras, SOLVE-RD,
ERICA vy los grupos de trabajo transversales
sobre trastornos neurolégicos, especialmente
ERN RND y ERN EURO-NMD.

O

Desde el principio, la red ha colaborado estre-
chamente con todos los organismos cientificos
conexos, como la Liga Internacional contra
la Epilepsia (ILAE), la Sociedad Europea de
Neurologia Pediatrica (EPNS) y la Academia
Europea de Neurologia (EAN). Con el fin de
aumentar la concienciacion sobre las mejo-
res practicas y las vias de asistencia, ERN
EpiCARE trabaja con los grupos europeos de
defensa de los pacientes (ePAG) para elaborar
folletos informativos sobre epilepsias raras
y ensayos clinicos centrados en el paciente.

COORDINADOR DE LA RED

Profesor Alexis Arzimanoglou

Hospital Infantil Sant Joan de
Déu Barcelona, Esparia
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;Como se aprueban las RER?

Los Estados miembros de la UE son los principales encargados de la designacion y el
desarrollo de las redes europeas de referencia. Para adquirir el estatus de RER, los miembros
de las redes se presentan a una convocatoria de la Comision Europea y su candidatura se
somete a la valoracion de un organismo de evaluacion independiente que elabora informes
sobre cada candidato. Después, el Consejo de Estados miembros decide si aprueba o rechaza

las solicitudes de las RER.

El Consejo esta formado por representantes
de todos los Estados miembros de la UE mas
Noruega y desempefia un papel activo en
el desarrollo de la estrategia relativa a las
RER. Dicho Consejo sigue supervisando a los
miembros de las RER, evalla a los solicitantes
que desean unirse a las redes existentes y
aprueba las futuras redes. Como resultado de
la convocatoria de propuestas de 2019, mas
de 600 prestadores de asistencia sanitaria
de 20 Estados miembros de la UE y Noruega
pasaron a formar parte de las RER en 2022.

El Consejo de Estados miembros ha adop-
tado dieciocho indicadores de actividad que
las redes presentaran peridédicamente. Estos
indicadores se utilizaran para efectuar un
seguimiento de las redes y determinar si
se han logrado mejoras en la calidad y los
resultados esperados, asi como los logros y
posibles escollos de las RER.

Los paises que no cuentan con representa-
cion en una RER aprobada pueden participar
a través de los prestadores de asistencia
sanitaria designados por su Estado miem-
bro como centros nacionales «asociados» o
«colaboradores». Estos socios tienen acceso
a directrices de buenas practicas para el
diagnostico, la atencién y el tratamiento, y
participan en actividades de investigacion.

Las RER deben cumplir
determinados criterios
clave:

>

Estar centradas en el paciente
y dirigidas clinicamente.

Contar con un minimo de
diez miembros en

almenos ocho paises.

Ser objeto de una valoracion
independiente v rigurosa.

Cumplir los criterios de la red
y de los miembros.

Contar con el respaldo vy la
aprobacion de las autoridades
nacionales.
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RER de enfermedades renales

(ERKNet)

Las enfermedades renales raras y complejas abarcan una amplia variedad de trastornos

congeénitos, hereditarios y adquiridos. Se calcula que al menos dos millones de europeos sufren
enfermedades renales raras, y que las glomerulopatias y las malformaciones renales congénitas

representan aproximadamente un millon de casos cada una. Ademds, las tubulopatias hereditarias,

las enfermedades tubulointersticiales y las microangiopatias trombdticas representan un numero

importante de enfermedades raras y extremadamente raras de gran relevancia clinica.

ERKNet tiene por objeto mejorar la gestién
de los pacientes con enfermedades renales
raras, especialmente los casos nuevos y com-
plejos, a traves de servicios de consulta en
linea. Los grupos de trabajo de expertos de
la red establecen un consenso sobre algo-
ritmos de diagndstico para pacientes que
presenten indicios y sintomas de enfermedad
renal rara, como criterios normalizados para
las pruebas genéticas en los casos en que se
sospeche de la existencia de una enfermedad
renal hereditaria. Ademas, los grupos de tra-
bajo definen las vias clinicas para la gestion
terapéutica tras un andlisis pormenorizado
de los tratamientos disponibles.

Dado que la concienciacion y el conocimiento
de los profesionales sanitarios son esencia-
les para identificar y tratar las enfermeda-
des renales raras, ERKNet ha introducido un
plan de estudios de posgrado de tres afios
de duracién basado en la formacidn clinica,
seminarios web y aprendizaje electrdnico, que
ofrece una formacion de vanguardia sobre
todo el espectro de enfermedades renales
raras. Quienes completen con éxito el curso
obtendran el reconocimiento de «especialistas
europeos en enfermedades renales raras».

También se ha creado ERKReq, el Registro
Europeo de Enfermedades Renales Raras.
Este registro en linea proporciona informa-
cion demografica y facilita la investigacion
clinica colaborativa al identificar grupos de
pacientes con enfermedades renales raras
en toda Europa. Ademas, el registro propor-
ciona estadisticas de rendimiento clinico y
evaluaciones comparativas entre los cen-
tros especializados con el fin de ofrecer una
atencién armonizada y optimizada en todos
los hospitales v clinicas de ERKNet.

Profesor Franz Schaefer

Universitdtsklinikum Heidelberg,
Alemania
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RER de enfermedades neurolégicas
raras (ERN-RND)

La red europea de referencia de enfermedades neurologicas raras, ERN-RND, crea y
comparte conocimientos, ademds de coordinar la atencion a pacientes afectados por
enfermedades neuroldgicas raras relacionadas con las patologias mds comunes del sistema
nervioso central. La red aborda las ataxias cerebelosas y las paraparesias espdsticas
hereditarias, la enfermedad de Huntington y otras coreas, la demencia frontotemporal, la
distonia, los trastornos paroxisticos (no epilépticos) y la neurodegeneracion con acumulacion
cerebral de hierro, las leucoencefalopatias y los sindromes parkinsonianos atipicos.

La red retine a centros especializados y socios
de veinticuatro paises europeos, asi como a
representantes de los pacientes. Se centra
en servicios sanitarios altamente especiali-
zados, como diagndsticos de secuenciacion
de Ultima generacion, estimulacion cerebral
profunda y terapias avanzadas, y genera y
difunde conocimientos generales y especificos
de cada grupo de enfermedades.

ERN-RND elabora directrices de mejores
practicas clinicas para algunas RER, reco-
mendaciones de mejores practicas para la
neurorehabilitacién y la transicién, asi como
normas de asistencia, como las relacionadas
con la composicién de equipos multidisciplina-
rios. Los grupos de expertos en enfermedades

COORDINADOR DE LA RED

Dr. Holm Graessner

University Hospital Tiibingen,
Alemania

desarrollan y acuerdan vias de asistencia que
incluyen diagramas de flujo de diagndstico y
algoritmos terapéuticos, asi como escalas de
enfermedades para evaluar diferentes aspec-
tos de las enfermedades neuroldgicas raras.

Los casos de pacientes con diagndsticos poco
claros se debaten a través del CPMS. ERN-
RND es una de las cuatro redes que parti-
cipan en el proyecto «SOLVE-RD - Solving
the Unsoluted Rare Diseases» (SOLVE-RD —
Resolver las enfermedades raras no resuel-
tas) y su programa de formacion y educacion
se utiliza como base del plan de estudios
de enfermedades neuroldgicas raras para
profesionales de la salud. La red facilita la
preparacion para los ensayos y la calidad de

la atencion a través de un registro de la red
ERN-RND que incluye datos sobre todos los
pacientes atendidos en los centros de la red
y proporciona una vision general tnica de las
cohortes existentes basadas en el genotipo.

ERN-RND coopera con la Academia Europea
de Neurologia (EAN), la Sociedad Europea
de Neurologia Pediatrica (EPNS), la sec-
cion europea de la Sociedad Internacional
de Parkinson y Trastornos del Movimiento
(MDS), la Federacion Europea de Asociaciones
Neuroldgicas (EFNA) y la Academia Europea
de Discapacidad Infantil (EACD). Asimismo,
ha creado nueve grupos de trabajo junto con
las otras dos redes de referencia: EURO-NMD
y EpiCARE.
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RER de anomalias
(digestivas y gastrointestinales)
hereditarias y congénitas (ERNICA)

ERNICA abarca dos grupos de diagndstico: malformaciones del aparato digestivo y
malformaciones del diafragma y la pared abdominal. Dentro del grupo de las malformaciones
del aparato digestivo existen cuatro grupos de trabajo que se ocupan de las enfermedades del
esofago, las enfermedades intestinales, las enfermedades gastroenteroldgicas y la insuficiencia
intestinal. El sequndo grupo de diagndstico se subdivide a su vez en dos grupos de trabajo que
se ocupan de las malformaciones del diagrama y los defectos de la pared abdominal.

Los grupos de trabajo estan codirigidos por
profesionales sanitarios de ERNICA y repre-
sentantes de los pacientes. Cada grupo de
diagndstico cuenta con nueve areas de trabajo
que se encargan de la gestion, la difusion,
la evaluacion, las normas de asistencia, la
formacion, la investigacion, la sanidad elec-
trénica, la medicina fetal y el establecimiento
de redes de contacto.

El objetivo de ERNICA es poner en comun la
experiencia, los conocimientos vy los recursos
especificos de cada enfermedad en toda la
UE/EEE para alcanzar objetivos en materia de
salud que, de otro modo, serfan inalcanzables
en ningun pais individualmente. Estos obje-
tivos incluyen el desarrollo de competencias
clinicas, un mayor acceso de los pacientes a
una atencion especializada de alta calidad
y la transmisién de una mejor informacion
especifica sobre el diagndstico a los profesio-
nales sanitarios, los pacientes y sus familias
y cuidadores.

Con ello, ERNICA también pretende reducir
las desigualdades en materia de salud en
toda Europa mediante la normalizacién de las
practicas y la accesibilidad de la asistencia,
la informacién y los recursos de alta calidad
a los prestadores de asistencia sanitaria, los
pacientes, sus familiares y cuidadores en
toda Europa.

Trabajar para pacientes con enfermedades raras, poco frecuentes y complejas

COORDINADOR DE LA RED

Profesor Dr. René Wijnen

Erasmus University Medical Center,
Réterdam, los Paises Bajos
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Integracion, coordinacion y colaboracion: §

los Estados miembros y las RER O

En 2022 se incorporaron 620 nuevos prestadores de asistencia sanitaria a las RER, lo que
elevo el numero total de miembros a mds de 1 400. Esta es una buena noticia no solo para
los pacientes, que ahora tienen mds acceso que nunca a servicios sanitarios altamente
especializados, sino también para los médicos que se benefician de la colaboracion con otros
expertos de toda la UE y Noruega.

Sin embargo, la expansién también plantea retos
relacionados con la coordinacion y la cooperacién,
y ahi es donde el Consejo de Estados miem-
bros desempefia una labor crucial. El Consejo ha
guiado el desarrollo de las RER desde el inicio
hasta hoy. Aprobd las primeras redes en 2017
y se encargara de aprobar también cualquier
nueva RER en el futuro. Otra de las prioridades
es integrar el trabajo de las RER en los sistemas
nacionales de salud y garantizar la armonizacion
de sus objetivos principales.

«La situacién ha cambiado notablemente», afirma
Till Voigtlander, copresidente del Consejo. «Las
RER han evolucionado y ahora estdn plenamente
operativas. El grupo de coordinadores de las RER
ha trabajado de manera muy activa y eficiente,
demostrando ser un importante socio colabo-
rador para el Consejos.

«Los coordinadores de las RER y sus equipos
trabajan con emperio para encontrar formas
eficaces y economicas de supervisar el rendi-
miento de las redes, desarrollar y organizar los
registros, compartir y difundir conocimientos,
impartir formaciones y cumplir las normas éticas
y juridicas mds rigurosas», afiade Voigtlander.
«También han desempenfado un papel decisivo
en el desarrollo del Sistema de Gestion Clinica de
los Pacientes, que es fundamental para ofrecer
un diagnéstico, un tratamiento y una asistencia
mds rdpidos y mejores para las personas que
padecen enfermedades rarass.

El Consejo también se encarga de aprobar la
adhesion de nuevos prestadores de asistencia
sanitaria y las Ultimas incorporaciones son el
resultado de un proceso riguroso que comenzo
con la convocatoria de candidaturas en 2019.
Este proceso se complicod aun mas por el Brexit y
la consiguiente pérdida de conocimientos espe-
cializados de los prestadores de asistencia sani-
taria con sede en el Reino Unido. Pero con las
nuevas incorporaciones el foco vuelve a situarse
en la evaluacion y la mejora de la calidad de la
asistencia prestada tanto por las RER y como por
los propios prestadores de asistencia sanitaria.

Un elemento esencial para seguir mejorando
las RER es AMEQUIS, un sistema integrado de
evaluacion, seguimiento y mejora de la calidad.
Un organismo independiente evaluara las RER
para determinar los puntos fuertes y débiles,
y garantizar que se escuchen las opiniones de
todas las partes implicadas, en particular de los
pacientes y de sus familias. La labor del Consejo
sera crucial en este sentido, ya que se encar-
gara de acordar cuando sea necesario planes
de mejora para las RER y los prestadores de
asistencia sanitaria.

A partir de 2022, la accién conjunta sobre la
integracion de las RER requerira una colabo-
racion aun mayor entre los Estados miembros,
que sentaran los cimientos para que las RER
del futuro estén plenamente integradas en los
sistemas nacionales de salud y que la armoni-
zacion con los socios europeos sea perfecta. La
Comision coordinara el proceso con el grupo de
coordinadores de las RER, cuyo trabajo es vital
para la implantacién de estas redes. La inte-
gracion, la coordinacién y la colaboracién seran
fundamentales para garantizar el éxito de las
RER en la proxima fase del proceso.

«Cada vez son mds los interesados que par-
ticipan en el proyecto de las RER, entre ellos,
gestores hospitalarios y grupos de defensa de
los pacientes», afirma el profesor Voigtlcnder.
«Esta es una buena noticia y debemos estar muy
satisfechos. Sin embargo, los Estados miem-
bros no pueden hacer frente a esta carga de
trabajo en solitario. Por tanto, debemos refor-
zar la colaboracidn y seguir trabajando juntos.
Solo asi podremos sacar el maximo partido de
las redes: un proyecto que ya es la envidia del
resto del mundos.

Profesor
Till Voigtlénder
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RER de enfermedades respiratorias

(ERN LUNG)

Las enfermedades respiratorias complejas requieren asistencia multidisciplinaria y apoyo
psicosocial. Su complejidad puede deberse al mecanismo genético subyacente de la
enfermedad, a los cambios derivados y los dafios infligidos a otros sistemas de drganos.
Un diagndstico precoz y el acceso a una asistencia especializada pueden mejorar la
evolucion de muchas de estas enfermedades.

ERN LUNG aborda varias enfermedades res-
piratorias raras y complejas, como la fibrosis
pulmonar idiopatica, la fibrosis quistica, la
bronquiectasia no debida a fibrosis quistica,
la hipertension pulmonar, la discinesia ciliar
primaria, el déficit de alfa-1 antitripsina, el
mesotelioma y la disfuncion crénica de aloin-
jerto pulmonar.

La red pretende reforzar los conocimientos
especializados en toda Europa para mejo-
rar las normas de asistencia, la calidad de
vida y el prondstico para todo el espectro de
enfermedades pulmonares raras. Los miem-
bros de la red elaboran y difunden directri-
ces, promocionan enfoques de tratamiento
comunes, mejoran el acceso transfronterizo
al diagndstico vy al tratamiento, inician y apo-
yan registros y recopilan cohortes suficiente-
mente amplias para los estudios clinicos, el
desarrollo de medicamentos v los estudios
de historia natural.

ERN LUNG ofrece a los pacientes acceso
a equipos interdisciplinarios y proporciona
segundas opiniones en linea sobre casos
complejos sin necesidad de que los pacien-
tes se desplacen. Esto se logra a traves de
un sistema de asesoramiento de expertos
en linea, mediante debates en los grupos de
expertos en linea y, en su caso, mediante la
derivacién transfronteriza.

COORDINADOR DE LA RED

Profesor Thomas O. F. Wagner

Universitdtsklinikum, Francfort,
Alemania
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RER de enfermedades dermatolégicas

(ERN Skin)

Muchas enfermedades dermatoldgicas tienen un grave impacto en los pacientes y pueden
asociarse a un riesgo de cdncer. El diagndstico de las enfermedades dermatoldgicas raras y
complejas consiste en una evaluacion completa de la piel y la membrana mucosa, asi como de
otros sistemas, y biopsias de la piel. Solo un dermatdlogo con experiencia puede diferenciar estas
enfermedades complejas. La falta de un diagndstico experto es una barrera para el tratamiento y
puede significar una profunda carga fisica y psicoldgica para los pacientes. .

Esta red relne a destacados expertos en el
ambito de las enfermedades dermatoldgicas
raras en nifios y adultos para intercambiar
conocimientos, actualizar y elaborar direc-
trices de mejores practicas, mejorar la for-
macioén de los profesionales y la educacion
de los pacientes, asi como crear programas
de investigacion.

Su objetivo es mejorar la organizacion de
la asistencia sanitaria mediante la puesta
en comun de recursos, incluida una plata-
forma para llevar a cabo debates colabora-
tivos sobre casos dificiles con expertos. Para
cada enfermedad cubierta, los principales
equipos multidisciplinarios incluyen, como
minimo, un dermatologo, un enfermero, un
psicologo, un genetista, un nutricionista y
un patoélogo, junto con otros especialistas
segun el caso.

ERN Skin también elabora registros de enfer-
medades dermatologicas raras, qgue permitan
la participacién en programas de investigacion
y ensayos clinicos con pacientes debidamente
caracterizados, asi como la incentivacion de
la investigacion terapéutica con cohortes de
pacientes suficientemente amplias. Ademas,
se llevara a cabo un estudio socioeconémico
exhaustivo sobre las cargas de cada enfer-
medad.

COORDINADORA DE LA RED

Profesora Christine Bodemer
Assistance Publique-Hobpitaux
de Faris, Hépital Necker-Enfants
Malades, Francia
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Trabajar para pacientes con enfermedades raras, poco frecuentes y complejas

(tumores solidos) (ERN EURACAN)

El proyecto de Vigilancia de los canceres raros en Europa (RARECARE) define los cdnceres

raros como aquellos trastornos malignos con una incidencia inferior a seis casos por cada
100 000 habitantes al afio. Estos cdnceres representan entre el 20 % y el 25 % de todos

los nuevos diagndsticos de cdancer y el 30 % del total de fallecimientos debidos a esta

enfermedad.

Los expertos estan de acuerdo en que los
pacientes con canceres raros deben deri-
varse, desde el diagndstico inicial, a centros
de referencia certificados. Esto les permite
beneficiarse de los conocimientos técnicos
multidisciplinarios mas actualizados (desde
terapias eficaces hasta directrices de trata-
miento basadas en datos contrastados) y
garantiza una asistencia adecuada a todos
los pacientes, independientemente del punto
de acceso inicial.

ERN EURACAN abarca mas de 300 tipos de
cancer raros de tumores sélidos en adultos
y los agrupa en diez categorias que corres-
ponden a la clasificacién de RARECARE vy la
Clasificacién Internacional de Enfermedades
(CIE-10). La red colabora estrechamente con
representantes de los pacientes de los ePAG
para proporcionar informacion y ofrecer pers-
pectivas sobre las necesidades y expectativas
de los pacientes.

Desde su creacién, EURACAN ha llegado
a veintiséis paises de la UE y del EEE, con
el objetivo de normalizar la gestion de los
pacientes y mejorar las tasas de supervi-
vencia mediante la generacion y el intercam-
bio de herramientas de mejores practicas
y la actualizacién periddica de las directri-
ces sobre practicas clinicas terapéuticas y

diagndsticas en colaboracion con diversas
sociedades cientificas. La red ha desarrollado
herramientas de comunicacion en todas las
lenguas para pacientes y médicos, mientras
que el proyecto STARTER (que pone en mar-
cha un Registro Europeo de Tumores Raros
en Adultos) esta creando una herramienta
crucial para el futuro: el modelo de registro
federado EURACAN.

ERN EURACAN se basa en redes clinicas y
de investigacion existentes y en ensayos
clinicos que han tenido éxito a través de
la Organizacion Europea de Investigacion y
Tratamiento del Cancer (OEITC), la Sociedad
Europea de Tumores Neuroendocrinos (ENETS),
la Red de Cancer de Tejidos Conjuntivos
(Conticanet) y varios programas de investi-
gacion anteriores de la UE, en particular los
proyectos de SPECTA/Arcagen y TRacKING
iniciados por EURACAN.

Profesor Dr. Jean-Yves Blay
Centre Léon Bérard, Lyon, Francia
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Europa:
un centro mundial de excelencia

Las redes europeas de referencia entraron en funcionamiento en marzo de 2017.
Y, aunque su principal propdsito es mejorar la vida de los europeos que sufren
enfermedades raras y complejas.

No obstante, las RER tienen un impacto mun-
dial que va mas alla de Europa. Fomentan
las mejores practicas mundiales alli donde
existen y las conforman donde no. Las redes
estan contribuyendo a convertir Europa en un
centro de actividad en materia de enferme-
dades raras y complejas.

Al conectar a expertos y poblaciones de
pacientes, las RER también facilitan los estu-
dios clinicos y evaltian las intervenciones tera-
péuticas, lo cual las sitlia a la vanguardia de
la innovacién en numerosos ambitos de las
enfermedades raras.

El modelo de las RER es un ejemplo para
otros, desarrollando herramientas de sani-
dad electrénica avanzadas para ayudar a la
colaboracién transfronteriza en Europa con
el potencial de fomentar las colaboraciones
internacionales y mejorar el acceso a la asis-
tencia sanitaria.
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RER de enfermedades hematoldgicas
raras (ERN EuroBloodNet)

Las enfermedades hematoldgicas suponen anomalias en las células de la sangre y la
meédula ésea, los drganos linfdticos y los factores de coagulacion, y casi todas ellas son
enfermedades raras. Pueden subdividirse en seis categorias: defectos raros de los globulos
rojos, insuficiencia de la médula 6sea, trastornos raros de coagulacion, hemocromatosis y
otros trastornos genéticos raros de la sintesis del hierro, neoplasias mieloides y linfdticas.

El diagndstico de las enfermedades hema-
tologicas raras exige conocimientos clinicos
considerables y el acceso a una amplia gama
de servicios de laboratorio y tecnologias de
imagen. Estas pruebas permiten una clasifica-
cién precisa de las enfermedades de acuerdo
con los criterios de la OMS utilizando sistemas
de puntuacién internacionales y, cuando sea
posible, biomarcadores.

Debido a estos requisitos y al hecho de que
algunas enfermedades hematologicas son
muy raras, es frecuente que el diagnostico
se pase por alto o se retrase, especialmente
en pacientes de edad avanzada. Ademas,
el tratamiento suele ser complicado debido
a las infraestructuras y los equipos espe-
cializados necesarios vy a la dificultad para
acceder a tratamientos especificos, como el
trasplante alogénico de células madre o los
factores de coagulacion. En algunos paises
se llevan a cabo programas preventivos para
algunas enfermedades, pero existe una nece-
sidad urgente de armonizacion en el ambito
del cribado.

En sus primeros cinco afios, ERN EuroBloodNet,
en estrecha colaboracién con la Asociacion
Europea de Hematologia (EHA), ha llevado
a cabo con éxito multiples acciones trans-
versales y especificas destinadas a mejorar
el acceso a la asistencia sanitaria para los
pacientes con enfermedades hematoldgicas
raras, promover directrices y mejores practi-
cas, fomentar la formacion y el intercambio
de conocimientos, ofrecer asesoramiento
clinico cuando los conocimientos especiali-
zados nacionales son escasos y aumentar el
numero de ensayos clinicos en este campo.
La participacion de los ePAG y las asocia-
ciones de pacientes desde el principio con-
tribuye a la capacitacion de los pacientes,
la educacion terapéutica y la formacion en
materia de defensa, y esta en consonancia
con el enfoque centrado en el paciente de
ERN EuroBloodNet.

COORDINACION CONJUNTA

Profesor Pierre Fenaux
Assistance Publique-Hdbpitaux de Paris,
Hépital Saint-Louis, Paris, Francia

(presidente del Centro oncoldgico)

Profesora Béatrice Gulbis
Hépital ERASME-CUB, LHUB-ULB,
Bruselas, Bélgica (presidenta del
Centro no oncoldgico)
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RER de enfermedades urogenitales
(ERN eUROGEN)

Las enfermedades urogenitales raras y complejas pueden requerir correccion quirdrgica,
a menudo durante el periodo neonatal o en la infancia. La incontinencia urinaria y
fecal supone una pesada carga para los pacientes pediatricos, adolescentes y adultos.
Las personas afectadas necesitan asistencia permanente por parte de equipos
multidisciplinarios de expertos que planifiquen y lleven a cabo la cirugia y proporcionen
apoyo fisioterapeditico y fisioldgico posoperatorio cuando sea necesario.

ERN eUROGEN proporciona directrices de mejo-
res practicas evaluadas de forma indepen-
diente y mejora el intercambio de resultados.
A través del registro ERN eUROGEN, ofrecera
por primera vez la capacidad de hacer un
seguimiento de los resultados a largo plazo
para pacientes durante un periodo de quince
a veinte anos.

La red recopila datos y materiales donde hacen
faltan, elabora nuevas directrices clinicas, reco-
pila pruebas de las mejores practicas, identi-
fica variaciones en la practica clinica actual,
desarrolla programas de educacién y forma-
cién, establece el programa de investigacion
en colaboracién con los representantes de los
pacientes y comparte conocimientos a través
de la participacién en consultas virtuales en el
CPMS y a través de equipos multidisciplinarios.
Los nuevos especialistas en enfermedades
urogenitales raras y complejas pueden apro-
vechar la formacion especifica v las visitas de
intercambio clinico que ofrece el programa de
intercambio de ERN eUROGEN.

Por Ultimo, la red pretende potenciar la inno-
vacion en medicina y mejorar el diagnéstico y
el tratamiento de pacientes con enfermedades
urogenitales raras y complejas a través de la
estrategia «Share. Care. Cure.»

COORDINADOR DE LA RED

Wout Feitz

Radboud University Medical
Center, Amalia Children’s Hospital,
Nijmegen, los Paises Bajos
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Colaboraciéon en accion

Las plataformas en linea, la telemedicina
y las herramientas de sanidad electrénica
son vitales a la hora de facilitar la colabora-
cion. Las RER estan conectadas a traves de
una plataforma tecnoldgica especializada,
el Sistema de Gestion Clinica de Pacientes
(CPMS), una aplicacién informatica clinica
en linea que permite a los prestadores de
asistencia sanitaria de toda la UE colabo-
rar virtualmente para diagnosticar y tratar a
pacientes con enfermedades raras, de baja
prevalencia y complejas.

A través de esta plataforma, los coordina-
dores de las redes pueden reunir a comités
consultivos «virtuales» de médicos especialis-
tas utilizando herramientas de telemedicina
para revisar el diagnostico y el tratamiento

Socios

Las RER pretenden aportar un verdadero valor
afiadido a todos los Estados miembros de la
UE. La legislacion pertinente permite que los
paises que no cuentan con representacion en
una RER aprobada participen a través de los
prestadores de asistencia sanitaria desig-
nados por su Estado miembro como centros
nacionales «asociados» 0 «colaboradoress.

Los Estados miembros también pueden desig-
nar una plataforma nacional de coordinacion
con todos los tipos de RER. El Consejo de
Estados miembros de las RER establece el
marco comun para la designacion e integra-
cion de estos tipos de centros en las RER. No
obstante, es fundamental que la designacion

de la enfermedad del paciente. Esto permite
que los profesionales sanitarios, que antes
habrian tratado casos raros y complejos de
forma aislada, consulten a sus homologos
y pidan una segunda opinion a un compa-
fiero. Una caracteristica fundamental de estas
herramientas es la interoperabilidad.

Gracias a los avances tecnolégicos en el
campo de las videoconferencias, la ubica-
cién geografica ha dejado de ser un impedi-
mento para trabajar en equipos a distancia.
Las redes también emplean sistemas espe-
cializados para compartir muestras de tejido
o imagenes de alta resolucion de enferme-
dades complejas, que también pueden utili-
zarse para crear un repositorio de casos para
su posterior estudio. El CPMS esta regulado

de socios por parte de los Estados miembros
se lleve a cabo mediante procedimientos
abiertos, transparentes y sélidos, y que todas
las RER fomenten el compromiso y la par-
ticipacion activa de los socios mediante el
establecimiento de un objetivo politico claro.

por la legislacion europea y nacional sobre
proteccién de datos y derechos de privacidad
de los pacientes (RGPD).

Por ejemplo, una vez que los datos patold-
gicos o radiologicos se comparten de forma
segura, los miembros de la red pueden conec-
tarse, ver las imagenes y hacer comentarios
en un entorno cerrado. El médico tratante
sigue siendo responsable de su paciente, pero
puede aprovechar la RER como un recurso
valioso y de apoyo.
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RER de enfermedades
neuromusculares (ERN EURO-NMD)

Las enfermedades neuromusculares pueden presentarse desde la primera infancia hasta
la edad adulta avanzada y se caracterizan por la debilidad y el desgaste muscular. Sin
embargo, también pueden estar asociadas con otros sintomas, como la fatiga, el dolor,
el entumecimiento, la ceguera, dificultades con la deglucidn, dificultades respiratorias

y cardiopatias. La mayoria de las enfermedades neuromusculares son progresivas y
debilitantes, y reducen la calidad y la esperanza de vida.

Existen brechas y disparidades importantes
en cuando al acceso al diagnostico y al trata-
miento en toda Europa. Entre los principales
retos que encontramos a la hora de mejorar
los resultados figuran el retraso en la deri-
vacion de la asistencia primaria a un centro
especializado y la gestion de la transicion
de los servicios de pediatria a los servicios
para adultos.

ERN EURO-NMD retine a los principales exper-
tos de Europa para ofrecer a los pacientes
acceso a asistencia especializada a través de
consultas virtuales y presenciales. El objetivo
de la red es reducir el tiempo de diagnostico,
mejorar el rendimiento diagndstico y aumen-
tar el acceso a vias de asistencia adecuadas.

En el primer semestre de 2021, los socios de
ERN EURO-NMD recibieron consultas de un
total de 12 882 nuevos pacientes y partici-
paron en 258 ensayos clinicos. Desde 2018
el niimero de nuevos pacientes que consultan
a los socios de la red se ha incrementado en
un 37,5 % v la participacion de los socios de
ERNEURO-NMD en los ensayos clinicos ha
aumentado un 63 %.

Ademas, la red desarrolla continuamente
nuevas directrices y proporciona informacion
sobre las mejores practicas para cada enfer-
medad tanto a profesionales sanitarios como
a pacientes. Los conocimientos generados y
organizados por la red son totalmente acce-
sibles en linea y a través de seminarios web
publicos, asi como a través de herramientas
de sanidad electronica, como los debates del
CPMS. Actualmente se esta desarrollando un
sistema de gestion del aprendizaje basado
en Moodle.

Basandose en un sélido legado de coopera-
cion, la red sigue fomentando colaboracio-
nes que puedan impulsar la investigacion y
el desarrollo terapéutico para abordar las
necesidades no satisfechas de los pacientes.
Otra de sus prioridades es promover el inter-
cambio de datos transnacionales a traves de
registros y plataformas de datos de investi-
gacion éticamente solidos y de alta calidad.

Trabajar para pacientes con enfermedades raras, poco frecuentes y complejas

COORDINADORA DE LA RED

Dra. Teresinha Evangelista

Sorbonne University - Pitié
Salpétriere Hospital - Assistance
Public Hopitaux de Paris, Francia
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RER de enfermedades
oftalmologicas raras (ERN EYE)

Las enfermedades oftalmoldgicas raras son la principal causa de discapacidad visual y ceguera
en los nifios y los jovenes europeos. En el portal de informacion de enfermedades raras y
medicamentos huérfanos (ORPHANET) figuran mds de 900 enfermedades oftalmoldgicas

raras, entre las que se encuentran enfermedades mds frecuentes, como la retinitis pigmentosa,
que presenta una prevalencia estimada de una de cada 5 000 personas, asi como algunas
enfermedades muy raras descritas solo una o dos veces en las publicaciones médicas.

En estrecha colaboracion con los ePAG, ERN conocimientos e informacion, el desarrollo de
EYE aborda estas enfermedades en cuatro programas educativos y de formacion (como

grupos tematicos: enfermedades de la retina
raras, enfermedades neuroftalmoldgicas raras,
enfermedades oftalmoldgicas pediatricas
raras, y enfermedades raras del segmento
anterior. Ademas, seis grupos de trabajo
transversales abordan cuestiones comunes
a los cuatro temas principales. Los grupos
de trabajo adicionales se centran en areas
especificas, como las pruebas genéticas, los
registros, la investigacion, la educacion, la
comunicacion, los grupos de pacientes y de
baja vision, y la integracién nacional.

Una de las herramientas mas importantes de
la RER es el CPMS, una plataforma informa-
tica clinica virtual con un conjunto de datos
dedicado a las enfermedades oftalmoldgicas
raras. ERN EYE se centra en mejorar el diag-
nostico y la atencion de los pacientes en toda
la UE mediante la conexion vy el estableci-
miento de redes de expertos, el intercambio de

seminarios web o programas de aprendizaje
electrénico), la creacion de un registro europeo
interoperable (REDdistry) y el desarrollo de
directrices y documentos de buenas practicas.

COORDINADORA DE LA RED

Profesora Héléne Dollfus
Hépitaux Universitaires de

Estrasburgo, Francia
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RER de sindromes geneéticos con riesgo
tumoral (ERN GENTURIS)

Los sindromes genéticos con riesgo tumoral son trastornos en los que las mutaciones
geneéticas hereditarias predisponen fuertemente a las personas a desarrollar tumores.

El riesgo de cancer a lo largo de la vida puede llegar al 100 %. Si bien existe una gran
diversidad de sistemas de drganos que pueden verse afectados, las personas que sufren
estas enfermedades comparten problemas similares: el retraso en el diagndstico, la falta
de prevencion para los pacientes y familiares sanos, y la mala gestion terapéutica. En la
actualidad, solo se ha diagnosticado con sindromes genéticos con riesgo tumoral a una

pequefia minoria de personas.

ERN GENTURIS trabaja para mejorar la iden-
tificacion de estos sindromes, minimizar las
diferencias de los resultados clinicos, concebir
y aplicar las directrices de la UE, elaborar el
registro GENTURIS, apoyar la investigacion
y capacitar a los pacientes. La red educa
al publico y a los profesionales sanitarios a
través de su sitio web, organizando semina-
rios web y cursos periédicos, y fomentando
el intercambio de buenas practicas en toda
Europa. Ademas, se mejorara el acceso tanto
virtual como presencial a la asistencia mul-
tidisciplinaria, con el fin de poner en comun

COORDINADODRA DE LA RED

Profesora Nicoline Hoogerbrugge

Radboud University Medical Center
Nijmegen, los Paises Bajos

casos complejos y debatirlos. La red esta
mejorando la calidad y la interpretacién de
las pruebas genéticas y aumentando la par-
ticipacion de los pacientes en los programas
de investigacion clinica.

ERN GENTURIS coopera también con otras RER
para mejorar la asistencia de los pacientes
con sindromes genéticos con riesgo tumo-
ral que desarrollan enfermedades enmar-
cadas en los conocimientos especializados
de otras redes.
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Liderar una red europea
de referencia

Profesora
Hélene Dollfus

La profesora Hélene Dollfus es catedratica de Genética médica y consultora en la
misma materia en el Hospital Universitario de Estrasburgo (HUS), Francia, donde dirige
el departamento de Genética médica. Es la coordinadora de ERN EYE desde su creacion
en 2017 y ejercio de presidenta del grupo de coordinadores de las RER durante un

mandato.

«Coordinar una RER en colaboracion con la
Comisién Europea es toda una aventuras,
afirma. «La red es muy innovadora y abarca
una amplia gama de iniciativas centradas en
la atencidn al paciente. Es un reto enorme,
pero es apasionante y estamos empezando
a ver algunos resultados prometedoress.

Héléene Dollfus se siente orgullosa de que
ERN EYE esté a la altura de su vision funda-
cional. «Es un gran logro que especialistas
en enfermedades oftalmoldgicas raras de
toda Europa se hayan unido bajo la direccidn
de nuestro excepcional equipo de gestidn»,
explica. «<Ademds, los representantes de los
pacientes son, de hecho, socios principales
de la red y trabajamos con ellos codo con
codo. Creo que ya hemos aprendido mucho
unos de otros y hemos plantado la semilla
para que ERN EYE tenga éxito en el futuros.

Helene Dollfus no solo dirige ERN EYE, sino
que también es la actual presidenta del grupo
de coordinadores de las RER, que retne a
los veinticuatro coordinadores para debatir
retos comunes e intercambiar experiencias.
«Estamos en una fase interesante del desa-
rrollo de las RER. Podemos valorar y eva-
luar los logros de los cinco primeros afios
con cierta satisfaccion, pero ahora estamos
entrando en un nuevo periodo de expansion

que requerird ampliar los equipos de gestion
y mds recursos para ayudar a los profesio-
nales sanitarios a prestar servicios cada vez
mds eficientes a los pacientes con enferme-
dades rarass, afirma.

Desde enero de 2022, la mayoria de las RER,
como minimo, han duplicado su tamafio con
la incorporacién de nuevos miembros proce-
dentes de toda la UE. «La integracion de las
RER en los sistemas sanitarios de los Estados
miembros es un reto importante que todos
deseamos lograr. Los intercambios de for-
macion han tenido un éxito significativo y la
mayoria de nosotros estamos elaborando
y actualizando continuamente directrices»,
afirma Dollfus.

«Como redes europeas de referencia, nues-
tro objetivo es que los datos sobre enfer-
medades raras se compartan en la mayor
medida posible a través del creciente ntimero
de registros, ya que beneficiaria tanto a los
pacientes como a los profesionales sani-
tarios. Queremos que se intensifiquen las
colaboraciones en materia de investigacion
en toda la UE, no solo en lo que respecta a
los ensayos clinicos, sino también a la inves-
tigacion cientifica, en particular los avances
en gendmicas.

Heélene Dollfus aguarda con interés la
siguiente fase de desarrollo de las RER. «Mi
objetivo es lograr una fase de maduracidn
sin fisuras, cohesionada y productiva para
todas las colmenas de las RER, al tiempo
que cumplimos con nuestra misién de cui-
dar a todos los pacientes con enfermedades
raras en la UE».
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ERN de enfermedades cardiacas

POCO Comunes y raras
(ERN GUARD-HEART)

Las enfermedades cardiacas raras pueden presentarse a lo largo de la vida de una persona

y la mayoria de ellas suelen ser enfermedades genéticas (hereditarias) o que se desarrollan
durante la embriogénesis (defectos cardiacos congénitos). Estas enfermedades se caracterizan
por una amplia gama de sintomas y signos que cambian no solo segun la enfermedad, sino
también segun el paciente. La mayoria de estas enfermedades cardiacas conllevan una
predisposicion unica a sufrir una muerte subita a una edad temprana, que generalmente

ocurre en personas sanas.

ERN GUARD-HEART ha identificado cinco areas
tematicas: enfermedades eléctricas fami-
liares en adultos v nifios, cardiomiopatias
familiares en adultos y nifios, enfermedades
electrofisioldgicas especiales en nifios, defec-
tos cardiacos congénitos y otras enfermeda-
des cardiacas raras. Estos temas siguen la
Clasificacién Internacional de Enfermedades
(CIE-10) y Orphanet, y estan sujetos a las
directrices clinicas de la Sociedad Europea
de Cardiologia (SEC).

La red pretende reforzar la coordinacion de
conocimientos especializados y recursos para
facilitar la puesta en comun de conocimientos
multidisciplinarios que después se clasificaran
y difundiran entre el publico.

Los servicios sanitarios se prestan a través
de una plataforma de sanidad electrénica
compartida, que garantiza a los pacientes
un acceso mas amplio a los conocimientos
y a profesionales sanitarios de toda Europa.
Gracias al fomento de una cooperacién mas
estrecha entre los expertos, se adquieren y
comparten nuevos conocimientos cientificos
para apoyar el desarrollo de nuevos proce-
dimientos terapéuticos y de diagnostico, asf
como para identificar nuevas enfermedades
cardiacas raras.

COORDINADOR DE LA RED

Profesor Arthur A.M. Wilde
Amsterdam University Medical

Centre, Amsterdam, los Paises
Bajos
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RER de malformaciones congénitas
v discapacidades intelectuales raras
(ERN ITHACA)

ERN ITHACA (acrénimo en inglés que hace referencia a la discapacidad intelectual, la
telemedicina, el autismo y las anomalias congénitas) se hace eco de la «odisea» del
diagndstico que experimentan tantos pacientes con anomalias en el desarrollo. La red redne
a mds de setenta departamentos de genética clinica de hospitales universitarios de la UE,
entre los que se encuentran expertos en trastornos raros del desarrollo neurolégico —
principalmente de discapacidad intelectual y trastornos del espectro del autismo (TEA) —

y anomalias congénitas multiples raras.

ERN ITHACA abarca el diagnostico clinico y
bioldgico/genético de estas anomalias del
desarrollo, la coordinacién de la atencién y el
tratamiento multidisciplinarios, el diagndstico
prenatal y la patologia fetal.

Un gran ndmero de nifios y adultos se ven
afectados por anomalfas raras en el desarro-
llo. Por ejemplo, se estima que en tormno al 2
% de los recién nacidos tendran una discapa-
cidad intelectual y al menos el 1 % sufriran
un TEA (con o sin discapacidad intelectual).
Aproximadamente la mitad de los pacientes
con discapacidad intelectual y mas de uno
de cada diez pacientes con TEA presentan
un trastorno monogeénico o cromosémico. Las
malformaciones congénitas afectan a uno de
cada cuarenta bebés, a menudo como parte
de sindromes complejos que también presen-
tan trastornos del desarrollo neuroldgico. Se
han descrito mas de 5 000 sindromes raros.

ERN ITHACA retne a expertos meédicos y
representantes de los ePAG, proporciona un
apoyo colaborativo a la investigacion clinica,
y fomenta el consenso vy la elaboracién de
directrices sobre las mejores practicas con el
objetivo de mejorar el diagnostico precoz, la
atencion y la curacion de los pacientes. La red
también ha creado el registro de pacientes de
la Biblioteca Internacional de Discapacidad
Intelectual y Anomalias del Desarrollo (ILIAD).

La red desarrolla la telemedicina y el acceso
a conocimientos multidisciplinarios a distan-
cia para facilitar los debates colegiados entre
meédicos remitentes e investigadores de toda
la UE y produce herramientas de formacién
y aprendizaje electrénico para profesionales
de la salud, los ePAG y el publico en general.

Profesor Alain Verloes

Université de Paris & Assistance
Publique-Hbpitaux de Paris,
Hépital Universitaire Robert-Debré,
Paris, Francia
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RER de enfermedades metabodlicas
hereditarias (MetabERN)

Existen mas de 1 400 enfermedades metabdlicas hereditarias que se consideran
raras por separado, pero frecuentes en su conjunto. Muchas enfermedades
metabdlicas tienen consecuencias graves que en ocasiones son potencialmente
mortales para los pacientes. Estas enfermedades incluyen trastornos en todos los

drganos, pueden afectar a personas de cualquier edad y requieren una colaboracion

multidisciplinaria entre varios profesionales.

El diagnostico precoz puede mejorar los resul-
tados, pero solo el 5 % de las enfermedades
metabdlicas hereditarias conocidas estan
incluidas actualmente en programas de cri-
bado prenatales en Europa, por lo que es
necesario armonizar los programas nacionales.
Ademas, los conocimientos sobre la historia
natural de muchas de estas enfermedades, asi
como sobre la eficacia y la seguridad de las
terapias disponibles y sobre su seguimiento
a largo plazo son insuficientes.

MetabERN pretende mejorar la vida de las
personas afectadas por este grupo de enfer-
medades tan heterogéneo dividiéndolas en
siete categorias principales. Se trata de la
red mas completa, panmetabdlica, paneu-
ropea y orientada al paciente de este tipo.
Su objetivo es transformar la asistencia que
se presta a los pacientes con estas enferme-
dades en Europa.

MetabERN utiliza el Sistema de Gestion Clinica
de Pacientes (CPMS) como plataforma de
derivacion para los procesos de toma de deci-
siones clinicas y para fomentar programas
de investigacién traslacional de todas las
enfermedades metabdlicas hereditarias. La
red dispone de un registro europeo unificado
y plenamente operativo de enfermedades
metabdlicas hereditarias (U-IMD), desa-
rrollado con una subvencion de la Agencia
Ejecutiva de Consumidores, Salud, Agricultura
y Alimentacion de la UE (Chafea), con el que
obtiene datos de los pacientes para fines
de investigacion. Esto permite realizar una
evaluacién detallada del historial natural de
estas enfermedades y explorar otros temas
de investigacion, en particular la realizacion
de analisis prospectivos de las intervencio-
nes preventivas y terapéuticas en pacientes
con enfermedades metabdlicas heredita-
rias. Ademas, U-IMD es el primer registro de
pacientes observacional y no intervencionista
que abarca las mas de 1 400 enfermedades
metabdlicas hereditarias.

COORDINADOR DE LA RED

Profesor Maurizio Scarpa

Hospital Universitario de Udine,
Italia




Trabajar para pacientes con enfermedades raras, poco frecuentes y complejas

Politicas nacionales sobre
enfermedades raras

Los Estados miembros de la UE son los principales responsables de la organizacion y
prestacion de servicios sanitarios y asistencia meédica en sus propios paises. La politica
sanitaria de la UE tiene por objeto complementar las politicas nacionales, garantizar
la proteccion de la salud en todas las politicas de la UE y trabajar en pro de una Unidn
Europea de la Salud.

En 2009, el Consejo Europeo de Ministros de
Sanidad recomendd que los paises miembros
establecieran y aplicaran planes o estrate-
gias para apoyar a los pacientes con enfer-
medades raras. Estos planes debian estar
disefiados para:

» QOrientar y estructurar las actuaciones en
el ambito de las enfermedades raras den-
tro de los sistemas sanitarios y sociales
nacionales.

Integrar las iniciativas a escala local, regio-
nal y nacional en los planes y estrategias
para garantizar un enfoque general.

Definir acciones prioritarias que incluyan
objetivos y mecanismos de seguimiento.

El programa UEproSalud 2021-2027 financia
proyectos para ayudar a los Estados miem-
bros a aplicar sus planes nacionales de salud
en consonancia con la vision de crear una
Unién Europea de la Salud. En 2022, vein-
titrés Estados miembros (junto con Suiza y
Noruega) ya habian adoptado planes nacio-
nales de salud para el tratamiento de enfer-
medades raras.
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RER de cancer pediatrico
(hemato-oncologia) (ERN PaedCan)

Trabajar para pacientes con enfermedades raras, poco frecuentes y complejas

El cancer pedidtrico es raro y se presenta en varios subtipos. Cada afio se diagnostica cdncer
a 35 000 nifios y jévenes y 6 000 pacientes fallecen de cdncer pediatrico en toda Europa, lo
qgue convierte al cdncer en la principal causa de muerte por enfermedad en nifios mayores de
un afio. Hoy en dia mds de medio millon de nifios han sobrevivido al cdncer infantil en Europa
y dos tercios de ellos sufren problemas sanitarios y psicosociales a largo plazo debido a su

enfermedad.

Las tasas medias de supervivencia han mejo-
rado en las uUltimas décadas: el progreso
logrado en algunas enfermedades ha sido
espectacular, pero en otras los resultados
siguen siendo muy malos. Las importantes
desigualdades en las tasas de supervivencia
también son un reto y los peares resultados
se observan en Europa oriental.

ERN PaedCan trabaja para mejorar el acceso
a una asistencia sanitaria de alta calidad
para los nifios y adolescentes con cancer,
cuyas enfermedades requieren conocimien-
tos y herramientas especializados que no se
encuentran disponibles comuinmente debido
al reducido nuimero de casos y a la falta de
recursos. Se basa en proyectos anteriores
financiados por la UE: ENCCA, PanCare y
ExPO-r-NeT.

Entre sus miembros se encuentra una sélida
red interactiva de hospitales pediatricos y
unidades especializadas en la atencién del
cancer pediatrico y adolescente. Junto con
la Sociedad Europea de Oncologia Pediatrica
(SIOPE), se han establecido protocolos euro-
peos orientativos sobre practicas clinicas nor-
malizadas (ESCP) como referencia comun para

los tratamientos iniciales en los principales
contextos de tratamiento del cancer pedia-
trico, y un consejo de tumores oncoldgicos
pediatricos virtual utiliza herramientas de
sanidad electrénica para intercambiar cono-
cimientos especializados y asesoramiento.
La educacion y la formacién se fomentan a
través de seminarios web, reuniones y pro-
gramas de intercambio.

ERN PaedCan trabaja con empefio para lograr
la equidad en los resultados del cancer infantil
en toda Europa y contribuir a la aplicacién del
Plan Estratégico del SIOPE, que cuenta con el
firme apoyo de la Mision sobre el cancer de
Horizonte Europa, el Plan Europeo de Lucha
contra el Cancer y la Estrategia Farmacéutica
para Europa.

La red tiene por objeto aumentar la supervi-
vencia y mejorar la calidad de vida mediante
el fomento de la cooperacion, la investigacion
y la formacién vy, en Ultimo término, reducir
las desigualdades actuales con respecto a la
supervivencia del cancer infantil y las capaci-
dades de asistencia sanitaria en los Estados
miembros de la UE.

COORDINADORA DE LA RED

Profesora Dra. Ruth Ladenstein
St. Anna Kinderspital & St. Anna
Kinderkrebsforschung, Austria
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RER de enfermedades hepaticas
(ERN RARE-LIVER)

Las enfermedades hepdticas raras pueden causar dafios hepdticos progresivos que
producen fibrosis y cirrosis. Las complicaciones de la cirrosis pueden ocasionar la muerte vy,
en muchos casos, el unico tratamiento eficaz es el trasplante de higado. La fatiga, el prurito
de las enfermedades colestdsicas, asi como el dolor y la inflamacién abdominal de las
enfermedades quisticas, afectan considerablemente a la calidad de vida de los pacientes.

En los pacientes pediatricos, el retraso en el
diagnastico v la imposibilidad de alcanzar el
desarrollo esperado son factores adiciona-
les que complican la situacién, junto con el
reto de la transicién de la asistencia hasta
la adolescencia.

ERN RARE-LIVER aborda tres tipos de enfer-
medades: enfermedad hepatica autoinmune,
atresia biliar metabdlica y enfermedades
hepaticas relacionadas, y enfermedad hepa-
tica estructural. Por primera vez en el ambito
de las enfermedades hepaticas, la red integra
plenamente la asistencia pediatrica y para
adultos centrandose en las necesidades de
las poblaciones en transicion y en las impli-
caciones para las familias con un diagnos-
tico genético.

La elaboracion de directrices actualizadas
también constituye una prioridad para la red.
Las directrices de asistencia, apoyadas por
la estandarizacion de las principales pruebas
de diagndstico y prondstico, se aplican en
colaboracion con la Asociacion Europea para
el Estudio del Higado (EASL) y la Sociedad
Europea de Gastroenterologia, Hepatologia
y Nutricién Pediatrica (ESPGHAN).

ERN RARE-LIVER tiene por objeto abordar
retos importantes como son la conciencia-
cion clinica sobre los trastornos hepaticos
raros y el acceso equitativo a las opciones
de tratamiento que evolucionan rapidamente.

COORDINADOR DE LA RED

Profesor Ansgar W. Lohse
Universitditsklinikum Hamburg-
Eppendorf, Alemania
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RER de enfermedades del tejido
conectivo y musculoesqueléticas
raras (ERN ReCONNET)

Las enfermedades del tejido conectivo y musculoesqueléticas raras (rCTD) comprenden
diferentes enfermedades y sindromes que afectan de forma considerable al bienestar

de los pacientes. Entre estas enfermedades se encuentran enfermedades hereditarias y
enfermedades autoinmunes sistémicas, como la esclerosis sistémica, enfermedades mixtas
del tejido conectivo, miopatias inflamatorias idiopdticas, enfermedades no diferenciadas del
tejido conectivo y el sindrome antifosfolipido.

ReCONNET esta elaborando un marco para la
prestacion de una asistencia de alta calidad,
innovadora, sostenible y equitativa que permita
a los pacientes europeos con rCTD tener un
mejor acceso a la asistencia sanitaria.

Gracias a la colaboracion entre los miembros
de pleno derecho, los representantes de los
ePAG y los socios, ERN ReCONNET ha elabo-
rado publicaciones revisadas por pares sobre
las ultimas directrices sobre practicas clinicas,
las necesidades no cubiertas en la educacion
de los pacientes, la optimizacion de las vias
de asistencia de los pacientes y el impacto
de la COVID-19 en las rCTD. La red tambien
ha proporcionado una metodologia para crear
los modelos organizativos para las vias de
asistencia de los pacientes con enfermedades
raras, una infraestructura europea de registro
para la armonizacion de datos en el ambito
de las rCTD con el fin de integrar todos los
registros existentes y de nueva creacion rela-
cionados con estas enfermedades en toda
Europa, seminarios web para profesionales
sanitarios y pacientes sobre temas relaciona-
dos con ERN RECONNET, asi como versiones

de las directrices sobre practicas clinicas para
todos los publicos.

Los representantes de los pacientes partici-
pan activamente en todas las actividades de
ERN ReCONNET, desempefian un papel clave
en la redaccion y revisién de las publicacio-
nes, aportan informacién esencial sobre las
necesidades de los pacientes para mejorar las
vias de asistencia y contribuyen a mejorar el
conocimiento y la gestion de las enfermeda-
des. También participan en los seminarios web
como panelistas o como asistentes, redactan
versiones de las publicaciones para todos los
publicos, ayudan en los procedimientos de eva-
luacion de los nuevos miembros y colaboran
en la gobermnanza de la red.

La estrecha colaboracién de todas las partes
interesadas que participan en la red es uno
de los principales valores afiadidos de ERN
ReCONNET, que seguira mejorando la vida de
las personas que viven con enfermedades del
tejido conectivo y musculoesqueléticas raras.

COORDINADORA DE LA RED

Profesora Marta Mosca
Azienda Ospedaliero Universitaria
Pisana, Italia




Trabajar para pacientes con enfermedades raras, poco frecuentes y complejas

Centrarse en mejorar los resultados
medicos de los pacientes: el papel
de las organizaciones de pacientes

Las RER estan pensadas para los pacientes.
Las organizaciones de pacientes y, en especial,
EURORDIS —una alianza no gubernamental
dirigida por pacientes que representa a 984
organizaciones de pacientes de enfermeda-
des raras en 74 paises—, han desempefiado
un papel activo en el desarrollo de las redes
durante mas de una década. En conjunto, han
contribuido a garantizar que las RER den prio-
ridad a la mejora de la excelencia clinicay a
la mejora de los resultados medicos de los
pacientes, garantizando al mismo tiempo un
acceso equitativo a una asistencia de calidad
en toda Europa.

«Nosotros fuimos testigos del nacimiento
de la idea en el Grupo de Trabajo de Alto
Nivel sobre Servicios de Salud y Atencion
Meédica, donde las RER se plasmaron en la
Directiva sobre asistencia sanitaria transfron-
teriza», afirma Inés Hernando, directora de
RER y de asistencia sanitaria de EURORDIS.
«Hemos recorrido un largo camino junto con
los Estados miembros y la Comision Europea,
desde el nacimiento del concepto y su incor-
poracion a la legislacion, pasando por la movi-
lizacién y la agrupacién de los lideres clinicos,
hasta la puesta en marcha de las veinticuatro
RER agrupadas en dmbitos terapéuticos. Y
ahora estamos apoyando su implementacion
colaborando estrechamente con los defen-
sores de los pacientes y los lideres clinicos
que participan en las redess.

EURORDIS es un socio constante a la hora
de promover el concepto de las RER y sigue
trabajando con la comunidad de pacientes
con enfermedades raras, los lideres clinicos
y los equipos de gestion de proyectos de las
RER para garantizar que los pacientes par-
ticipen de forma habitual y sistematica en
las actividades y la gobernanza de las RER.
Tanto los lideres clinicos de las RER como los
defensores de los pacientes estan constru-
yendo poco a poco una cultura de liderazgo
compartido y aprendiendo a colaborar mejor
para garantizar que las RER contribuyan a
mejorar la vida de las personas que padecen
enfermedades raras.

«Actualmente no existen tratamientos para
muchas enfermedades raras», explica Inés
Hernando. «Sin embargo, la cultura de apren-
dizaje que han empezado a desarrollar las
RER las estd transformando en un semi-
llero de innovacion. Al definir los resultados
de enfermedades especificas que pueden
medirse sistemdticamente y compartirse
entre diferentes centros especializados y pai-
ses, las RER permitiran mejorar la calidad
y la adopcidn de intervenciones médicas o
quirdrgicas optimass.

Se espera que las RER pongan fin al aisla-
miento al que se enfrentan las comunidades
de enfermedades raras, den mas visibilidad a
los expertos en toda Europa y complementen

las capacidades de los sistemas sanitarios
nacionales para diagnosticar, tratar y gestionar
a los pacientes. «Para que esto ocurra a gran
escala, deben existir protocolos de derivacion
claros y transparentes. Los Estados miembros
deben establecer mecanismos y procesos
para facilitar la aceptacion y adopcion de los
conocimientos de las RER, por ejemplo, a la
hora de desarrollar vias de asistencia para
las enfermedades raras», afirma.

Los pacientes tienen grandes esperanzas
de que las RER puedan tener un impacto
real en sus vidas: «Debatir casos complejos
e intercambiar experiencias y conocimien-
tos especializados en las RER es un primer
paso importante, pero los paises deberian
hacer un uso mejor y mds amplio de los
conocimientos que estas redes generan y
organizan, con el fin de mejorar la vida de
los 30 millones de personas que padecen
una enfermedad rara en Europa», afiade la
Sra. Hernando. Los Estados miembros tie-
nen un papel decisivo en esta fase. «Ahora
es el momento de promover y respaldar las
redes en consonancia con sus ambiciones
e integrarlas en los sistemas nacionales de
salud, a fin de mejorar la supervivencia y la
calidad de vida del mayor nimero posible
de pacientes».
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RER de inmunodeficiencias vy
enfermedades autoinflamatorias
v autoinmunes raras (ERN RITA)

ERN RITA reune a los principales centros europeos con experiencia en el diagndstico y
tratamiento de trastornos inmunoldgicos raros. Estos trastornos constituyen enfermedades
potencialmente mortales que requieren una asistencia multidisciplinaria utilizando evaluaciones
de diagndstico complejas y terapias muy especializadas. La red divide estas enfermedades

en cuatro subtemas o lineas de trabajo: inmunodeficiencia primaria, trastornos autoinmunes,
trastornos reumatologicos pedidtricos y trastornos autoinflamatorios.

Se estan descubriendo y aplicando rapida-
mente terapias inmunologicas. El tratamiento
con inmunoglobulina polivalente ha revolu-
cionado las perspectivas de los pacientes con
deficiencia de anticuerpos, los tratamientos
especificos contra la citoquina han transfor-
mado la vida de los pacientes con enferme-
dades autoinmunes y autoinflamatorias raras
y las terapias basadas en células madre y
genes, originalmente destinadas a la inmu-
nodeficiencia primaria, se aplican ahora a
todas las enfermedades que abarca la red.

La red se basa en el trabajo de socieda-
des cientificas europeas que han elaborado
registros de pacientes, directrices clinicas,
colaboraciones en investigacion, activida-
des educativas y vinculos con organizacio-
nes de pacientes para los cuatro grupos de
enfermedades.

La red trabaja para reducir las desigualda-
des en la asistencia sanitaria a las que se
enfrentan los pacientes que desean acceder a
pruebas diagnosticas y tratamientos innova-
dores, como terapias bioldgicas, sustitucion de
inmunoglobulinas vy terapias celulares, como
el trasplante de células madre. Su objetivo es
unir los registros ya existentes, elaborar direc-
trices clinicas paneuropeas, crear un grupo de
trabajo de genetistas para controlar la calidad
de la tecnologia de secuenciacion de Ultima
generacion, acordar una herramienta comun
para la farmacovigilancia de estas enferme-
dades raras, crear un grupo de trabajo para
la correcta utilizacion y supervision de los
tratamientos bioldgicos de las enfermedades
inmunomediadas, reunir y mejorar las tera-
pias con células madre para los pacientes,
fomentar la colaboracion entre las asocia-
ciones de pacientes y reunir a especialistas
pediatricos y de adultos de los cuatro temas.

COORDINADOR DE LA RED

Profesor Nico Martinus Wulffraat
University Medical Center Utrecht,
los Paises Bajos
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RER de trasplante infantil

(ERN TransplantChild)

El trasplante pedidtrico, tanto de drganos sélidos como de células madre hematopoyeéticas,
es el unico procedimiento curativo para muchas enfermedades raras. Para poder ofrecer una
asistencia optima tras el trasplante, se requieren los esfuerzos coordinados de un equipo
multidisciplinario. Después del trasplante, los pacientes se enfrentan a una inmunosupresion
cronica para evitar el rechazo, por lo que es necesario hacer un seguimiento de las
complicaciones posteriores al trasplante con el fin de aumentar la esperanza de vida de los
nifios y mejorar su calidad de vida.

ERN TransplantChild retine a expertos en tras-
plante pediatrico y cuidados postrasplante
para mejorar los resultados para los nifios y
sus familias. El objetivo de la red es reducir
tanto el tiempo de hospitalizacién como el
uso de tratamientos complejos y de larga
duracién, y trabaja para mejorar los servicios
de apoyo psicoldgico en la transicion de los
nifios a la edad adulta.

La red tiene por objeto dar acceso a las Ulti-
mas técnicas y avances médicos, farmaco-
l6gicos vy terapéuticos, al tiempo que facilita
la difusion de directrices armonizadas sobre
practicas clinicas y el desarrollo de una aten-
cion personalizada en el ambito de los tras-
plantes pediatricos.

ERN TransplantChild pretende reducir los cos-
tes asociados al trasplante (como los retras-
plantes y los tratamientos farmacoldgicos)
y armonizar la asistencia en los trasplantes
pediatricos para minimizar el riesgo de que
surjan complicaciones posteriores al tras-
plante. Los principales expertos europeos en
trasplantes pediatricos trabajan conjunta-
mente para reducir la mortalidad y la morbi-
lidad relacionadas con el trasplante en nifios.

Dra. Paloma Jara Vega
Hospital Universitario La Paz,
Madrid, Espafia
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RER de enfermedades vasculares
multisistémicas raras (VASCERN)

Las enfermedades vasculares multisistémicas raras incluyen trastornos que afectan a todos
los tipos de vasos sanguineos y que tienen consecuencias para varios sistemas corporales.
Estas enfermedades requieren la adopcion de un enfoque multidisciplinario para la asistencia.
VASCERN estd compuesta por seis grupos de trabajo sobre enfermedades raras: telangiectasia
hemorrdgica hereditaria (HHT-WG), enfermedades tordcicas adrticas hereditarias (HTAD-WG),
arterias de tamafio mediano (sindrome vascular de Ehlers Danlos) (MSA-WG), linfedema primario
y pedidtrico (PPL-WG), anomalias vasculares (VASCA-WG) y enfermedades neurovasculares
(NEUROVASC-WG). Ademas, existen varios grupos de trabajo temdticos que se ocupan de la
comunicacion, los registros, la ética y los problemas relacionados con el embarazo. Y un ePAG
especifico que permite a los defensores de los pacientes participar en todas las actividades de
VASCERN.

Algunos objetivos de VASCERN son estable-
cer redes de contacto, intercambiar y divul-
gar conocimientos especializados; promover
las mejores practicas, directrices y resultados
clinicos; capacitar a los pacientes; y mejorar
la base de conocimientos existente a través
de la investigacion clinica y basica.

Los profesionales sanitarios que participan
en VASCERN ya han puesto a disposicién
de médicos y pacientes materiales educa-
tivos, como seminarios web y una serie de
videos con «pildoras informativas» a los que
se puede acceder en linea. La red ha publi-
cado declaraciones de consenso e instrumen-
tos de toma de decisiones clinicas, asi como
vias de asistencia para los pacientes y fichas

informativas con recomendaciones y acciones
que se deben evitar para asesorar sobre el
diagndstico y la asistencia adecuados de los
pacientes con enfermedades raras. Los ser-
vicios digitales de sanidad electrénica, como
la aplicacion movil VASCERN, se han desarro-
llado en colaboracion con todos los centros
de expertos y organizaciones de pacientes
del ePAG. Se estan realizando intercambios
entre las instituciones que forman parte de
la red y VASCERN sigue compartiendo cono-
cimientos tanto con los miembros como con
los profesionales sanitarios ajenos a la RER.

COORDINADOR DE LA RED

Profesor Guillaume Jondeau

Assistance Publique-Hépitaux de
Paris, Hopital Bichat, Francia




Directorio de RER

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

RER de enfermedades endocrinas (Endo-ERN)

RER de enfermedades renales (ERKNet)

RER de enfermedades dseas (ERN BOND)

RER de anomalias craneofaciales y enfermedades otorrinolaringologicas

(ERN CRANIO)

RER de epilepsias raras y complejas (ERN EpiCARE)

RER de canceres en adultos (tumores sélidos) (ERN EURACAN)

RER de enfermedades hematoldgicas (EuroBloodNet)

RER de enfermedades urogenitales (ERN eUROGEN)

RER de enfermedades neuromusculares (ERN EURO-NMD)

RER de enfermedades oftalmoldgicas (ERN EYE)

RER de sindromes genéticos con riesgo tumoral (ERN GENTURIS)

ERN de enfermedades cardiacas (ERN GUARD-HEART)

RER de anomalias (digestivas y gastrointestinales) hereditarias y congénitas

(ERNICA)

RER de malformaciones congénitas y discapacidades intelectuales raras

(ERN ITHACA)

RER de enfermedades respiratorias (ERN LUNG)

RER de cancer pediatrico (hemato-oncologia) (ERN PaedCan)

RER de enfermedades hepaticas (ERN RARE-LIVER)

RER de enfermedades del tejido conectivo y musculoesqueléticas raras

(ERN ReCONNET)
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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

RER de inmunodeficiencias y enfermedades autoinflamatorias y autoinmunes

raras (ERN RITA)

RER de enfermedades neurolégicas raras (ERN-RND)

RER de enfermedades dermatoldgicas (ERN Skin)

RER de trasplante infantil (ERN TransplantChild)

RER de enfermedades metabdlicas hereditarias raras (MetabERN)

RER de enfermedades vasculares multisistémicas raras (VASCERN)

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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PONERSE EN CONTACTO CON LA UNION EUROPEA

En persona
En la Unién Europea existen cientos de centros de informacion Europe Direct. Puede encontrar la direccion del centro mas cercano en:
https://europa.eu/european-union/contact_es

Por teléfono o por correo electrénico

Europe Direct es un servicio que responde a sus preguntas sobre la Unién Europea. Puede acceder a este servicio:

— marcando el nimero de teléfono gratuito: 00 8006 7 8 9 10 11 (algunos operadores pueden cobrar por las llamadas);
— marcando el siguiente nimero de teléfono: +32 22999696; o

— por correo electrénico: https://europa.eu/european-union/contact_es

BUSCAR INFORMACION SOBRE LA UNION EUROPEA

En linea
Puede encontrar informacion sobre la Unién Europea en todas las lenguas oficiales de la Unién en el sitio web Europa:
https://europa.eu/european-union/index_es

Publicaciones de la Unién Europea

Puede descargar o solicitar publicaciones gratuitas y de pago de la Unidn Europea en: https://op.europa.eu/es/publications

Si desea obtener varios ejemplares de las publicaciones gratuitas, péngase en contacto con Europe Direct o su centro de informacion local
(https://europa.eu/european-union/contact_es).

Derecho de la Unién y documentos conexos
Para acceder a la informacion juridica de la Union Europea, incluido todo el Derecho de la Unién desde 1951
en todas las versiones linguisticas oficiales, puede consultar el sitio web EUR-Lex: https://eur-lex.europa.eu

Datos abiertos de la Unién Europea

El portal de datos abiertos de la Unién Europea (https://data.europa.eu/euodp/es) permite acceder a conjuntos de datos de la Union.
Los datos pueden descargarse y reutilizarse gratuitamente con fines comerciales o no comerciales.
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Cada afio se diagnostica una enfermedad rara a medio millon de
europeos. Ninguin pais puede afrontar este reto en solitario.

Las redes europeas de referencia son redes virtuales que retinen
a expertos de toda la UE y del EEE.

Solo juntos podremos luchar contra las enfermedades raras y
complejas mejorando el diagndstico y el acceso a la asistencia
especializada.

Share. Care. Cure.

Mas informacion sobre las redes europeas de referencia

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

Oficina de Publicaciones
de la Unién Europea





