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U sluzbi pacijenata s rijetkim bolestima, bolestima niske prevalencije i slozenim bolestima

Sandra Gallina

Glavna direktorica GU-a SANTE

Ukupno uzevsi, danak koji uzimaju rijetke
bolesti vrlo je visok: procjenjuje se da rijetke
bolesti pogadaju od 3,5 % do 5,9 % svjetskog
stanovnistva, a samo u Uniji oko 36 milijuna
ljudi boluje od jedne od vise od 6000 rijetkih
bolesti. Pojedinatno gledano, medutim, svaka
od tih rijetkih bolesti ima nizak stupanj
rasirenosti. Prema definiciji rijetkih bolesti koja
se primjenjuje u Uniji, bolest je rijetka ako
pogada manje od pet osoba na 10 000
osoba.

Ako bolujete od rijetke bolesti, to moZe znaciti
da je rijec o bolesti koju vas lije¢nik ili drugi
zdravstveni djelatnik ne moZe prepoznati.
Ponekad to znaCi da su vasi simptomi
pogresno dijagnosticirani, katkad i godinama,
a Vi se osjecate sve losije i gledate kako
bolest napreduije. Cesto to znati i da ne znate
Sto nije u redu s vama ili Sto trebate uciniti da
ublaZite bolove i nelagodu. MoZete se osjecati
frustrirano, usamljeno ili ocajno.

Unija stoji uz pacijente koji boluju od rijetkih
bolesti i donosi dodanu vrijednost EU-a
udruZivanjem resursa, razmjenom znanja i
suradnjom.

Prije svega, Zelimo pomodi pacijentima da
dobiju totnu dijagnozu koja im je potrebna.
Nadalje, Zelimo im osigurati lije¢enje i skrb
koji ¢e im pomoc¢i da poteskoce smanje na
najmanju mogucu mjeru i Zive Sto ispunjeniji
Zivot. Naposljetku, Zelimo zajedno raditi na
pronalaZenju lijekova. Trenutacno za 95 %
rijetkih bolesti nije poznat lijek. Snaznim
djelovanjem EU-a, npr. revizijom
zakonodavstva o farmaceutskim
proizvodima, pacijentima s rijetkim bolestima
nudimo bolju budu¢nost.

Europska komisija podrZala je brojne mjere u
podru¢ju javnog zdravlja i zdravstvenih
sustava kako bi pomogla drZavama
Clanicama u izradi nacionalnih odgovora,
strategija i planova. Medu njima treba
izdvojiti vrlo uspjesne europske referentne
mreZe (engl. ,European Reference Networks”,
ERN), koje su uspostavljene 2017. kako bi se
objedinilo znanje i resursi za borbu protiv
rijetkih i sloZenih bolesti, medu ostalim u
medicinskim ~ podrugjima u  kojima  su
strucnjaci rijetki. Europska komisija imala je
klju¢nu ulogu u stvaranju okvira za ERN-ove
te je osigurala bespovratna sredstva za
potporu mreZzama i koordinatorima te za
tehnicku opremu za umreZavanje.

Unija stoji uz pacijente s rijetkim
bolestima kako bi im pruZzila
nomocd, nadu i bolju buduénost

Europske referentne mreZe su virtualne mreze
koje povezuju pruZatelje zdravstvene skrbi,
zdravstvene  djelatnike i organizacije
pacijenata u cijeloj Uniji i Norveskoj. Osnovani
na temelju Direktive EU-a o prekogranitnoj
zdravstvenoj skrbi, ERN-ovi su jedno od
najvecih postignuéa zajednice onih koji se
bave rijetkim bolestima u Europi i inspiracija za
globalno djelovanje, zahvaljujuci nastojanjima
pruZatelja zdravstvene zastite, organizacija
pacijenata, Europske komisije i drzava ¢lanica
EU-a.

Nijedna zemlja nema sama svo potrebno
znanje i kapacitete za lijeCenje svih rijetkih i
sloZenin  bolesti. Zahvaljuju¢i  ERN-ovima,
pacijentima u cijeloj Uniji dostupna su
misljenja najboljih stru¢njaka. Putem tih mreza
strucnjaci mogu komunicirati s pacijentima i
nema potrebe da pacijent putuje, katkad i
daleko, kako bi doSao do strutnjaka. Unija
povezuje sve ukljucene strane povecavajuci
sinergije medu drzavama ¢lanicama i poticuci
razmjenu znanja i resursa.



Trenutatno postoje 24 europske referentne
mreZe za rijetke i sloZzene bolesti, koje su
rezultat partnerstava izmedu onih  koji
upravljaju  sustavima  zdravstvene  skrbi,
zastupnika pacijenata i klinickih strucnjaka.
MreZe su sada uspostavljene i u potpunosti
funkcioniraju te i dalje napreduju i
eksperimentiraju S novim nacinima
prekogranicne suradnje.

Europske referentne mreZe postoje vec Sest
godina i trenutatno je u tijeku njihova
evaluacija. Rezultati evaluacije bit ¢e dostupni
krajem 2023. i pridonijet ¢e prepoznavanju
dodatnih natina za poboljSanje modela ERN-
ova i oblikovanje njihove buducnosti.

Njihov stvami potencijal bit ¢e ostvaren tek
kad ERN-ovi budu integrirani u nase
nacionalne zdravstvene sustave. Tada ce
doista moci ostvariti dodanu vrijednost EU-a i
pruziti nadu i pomoc¢ milijunima pacijenata s
rijetkim bolestima u dijeloj Uniji. Stoga su
drzave clanice EU-a, NorveSka i Ukrajina
udruZile snage s Komisijom na trogodisnjem
djelovanju u cilju konsolidacije tih mreZa, koje
bi trebalo zapoceti krajem 2023, a financirat
¢e se sredstvima EU-a u iznosu od oko 15
milijuna eura.

Usto, Komisija je u okviru programa ,EU za
zdravlje” s vise od 77 milijuna eura financirala
sliedecu generaciju bespovratnih sredstava za
potporu ERN-ovima. Ta ¢e bespovratna
sredstva pridonijeti financiranju uspostave i
rada 24 kompletna registra pacijenata s
tisucama unosa, zahvaljujuci cemu ce se na
medunarodnim  panelima raspravijati o
stotinama novih slutajeva pacijenata, i to
putem namjenskog informatitkog alata pod
nazivom ,Sustav za upravijanje klinickim
podacima pacijenata” (engl. ,Clinical Patient
Management System”). ERN-ovi su kljucni
akteri u prikuplianju podataka i znanstvenoj
suradnji u istraZivanju rijetkih bolesti.

Financiranje ¢e pomoti i da se akreditirani
tetajevi osposobljavanja na visokoj razini

ucine dostupnima zdravstvenim
djelatnicima te da se, na dobrobit
pacijenata, izrade nove ili aZurirane

klinicke smjernice za pacijente i pomoc¢na
sredstva za donosenje klinickih odluka.

Povezivanjem stru¢njaka i pacijenata
ERN-ovi takoder olakSavaju provedbu
klinickih ispitivanja i testiranje terapijskih
intervencija, tako da imaju vodecu ulogu
u inovacijama u podru¢ju brojnih rijetkih
bolesti. Farmaceutska poduzec¢a nerado
ulazu u razvoj lijekova za pacijente s
rijetkim bolestima jer bi trZiste tih lijekova
bilo iznimno ograniceno. Zbog toga
Komisija nudi poticaje proizvodatima za
razvoj lijekova za rijetke bolesti i njihovo
stavljanje na trZiste te je upravo
preispitala relevantno  zakonodavstvo
kako bi poboljsala te poticaje.

Bilo je potrebno vise od deset godina da
zamisao 0 prekogranitnoj suradnji u
podru¢ju zdravstvene skrbi za sloZene i
rijetke bolesti, koju omogucuju ERN-ovi,
sazrije i pronade svoj put u
zakonodavstvo EU-a. Sljedece Cetiri
godine bit ¢e razdoblje konsolidacije ERN-
ova i njihove snaznije integracije u
nacionalne zdravstvene sustave. MoZzemo
oCekivati da c¢e ucinkovito djelovanje
ERN-ova poboljsati situaciju pacijenata s
rijetkim bolestima i njihovih obitelji,

povecati upotrebu registara i prosiriti
znanje o rijetkim bolestima u Siroj
javnosti.

Sandra Gallina

Glavna direktorica GU-a SANTE

Potreba za vecom europskom
koordinacijom u podru¢ju zdravlja sve je
veca i zadovoljavanje te potrebe kljucni je
aspekt Komisijina prijedloga za izgradnju

snazne europske zdravstvene unije.

U sljedecoj fazi razvoja mreZa trebalo bi
iskoristiti to nastojanje da se poboljSaju
zdravstveni ishodi pacijenata i poveca
prekogranitna  suradnja  u  podrudju

zdravstvene skrbi kako bi se osiguralo da
sustav ERN-ova do 2030. ostvari svoj puni
potencijal. Zivot s rijetkom bole¢u ne bi
smio znaciti Zivot s nesigurnos¢u u pogledu
dijagnoze, skrbi i lijeCenja i ne bi smio nikad
znaciti da je Covjek prepusten sam sebi.
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Kontekst

Rijetkom boles¢u smatra se svaka bolest koja pogada manje od pet osoba na 10 000
stanovnika Unije. Vise od 6000 rijetkih bolesti utjece na svakodnevni Zivot oko 36
milijuna ljudi u Uniji. Primjerice, samo u podrucju onkologije postoji gotovo 300 razlicitih
rijetkih vrsta raka, a dijagnosticiraju se svake godine kod vise od pola milijuna Europljana.

Mnoge osobe koje boluju od rijetkih ili slo-
Zenih bolesti nemaju pristup dijagnostici i
kvalitetnom lijeCenju. Zbog malog broja paci-
jenata strutno i specijalistitko znanje moze
biti oskudno.

EU i nacionalne vlade predani su poboljsanju
prepoznavanja i lije¢enja tih rijetkih i sloZenih
bolesti jatanjem suradnje i koordinacije na
europskoj razini te podupiranjem nacionalnih
planova za rijetke bolesti.

Direktiva EU-a o pravima pacijenata u pre-
kograni¢noj zdravstvenoj skrbiiz 2011. paci-
jentima omogucuje naknadu za lijecenje u
drugoj drzavi ¢lanici Unije te im olakSava pri-
stup informacijama o zdravstvenoj skrbi, time
se poboljsavaju moguc¢nosti njihova lije¢enja.
Direktiva je 2013. dobila zakonsku snagu
u drzavama €lanicama Unije te su njome
poloZeni temelji za prekograni¢nu suradnju
u podrugjima kao Sto su rijetke bolesti i ERN-
ovi ili e-zdravstvo.

U tom kontekstu, uz potporu zdravstvenog
programa EU-a (te, od 2021, programa
JEU za zdravlje’) 2017. s radom su
zapocele 24 europske referentne mreze,
koje su obuhvacale priblizno 900
visokospecijaliziranih jedinica zdravstvene
skrbi. Otad su u okviru programa pomoc
primile tisu¢e pacijenata s rijetkim i
sloZzenim bolestima, a broj ERN-ova se
povecao i danas obuhvaca vise od 1600
jedinica zdravstvene skrbi u gotovo 400
bolnica u svih 27 drzava ¢lanica Unije i
Norveskoj.

Vige od 6000

RIJETKIH BOLESTI, UKLJUCUJUCI

300

RIJETKIH VRSTA RAKA POGADAJU

do 36

MILIJUNA LJUDI U UNUJI
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Sto su europske
referentne mreze?

Europske referentne mreze (ERN-ovi) virtualne su mreZe koje povezuju pruZatelje

zdravstvene skrbi, zdravstvene djelatnike i pacijente u cijeloj Uniji i Norveskoj. Usmjerene
su na borbu protiv sloZenih ili rijetkih bolesti i stanja koji zahtijevaju visokospecijalisticko
lijeCenje i objedinjavanje znanja i resursa.

Nijedna zemlja nema znanja i sposobnosti
sama lijeciti sve rijetke i sloZene bolesti s niskim
stupnjem raSirenosti. ERN-ovi pacijentima i
lije¢nicima u cijeloj Uniji omogucuju pristup
najboljem stru¢nom znanju i pravodobnu
razmjenu znanja koja spasavaju Zivote, bez
potrebe za putovanjem u drugu zemlju. Mreze
olaksavaju dijeljenje najnovijih znanja i isku-
stava u podru¢ju rijetkih bolesti koje postoje
u Uniji s bolnicama, istraZivacima i skupinama
pacijenata koji su ¢lanovi mreZe.

Kako bi razmotrili dijagnozu i lijeCenje pacijenta,
koordinatori ERN-a sazivaju ,virtualne” konzi-
lije lijetnika specijalista iz razlicitih disciplina
s pomocu posebne informaticke platforme —
sustava upravljanja klini¢ckim podacima paci-
jenata (CPMS). Rasprave se odvijaju u CPMS-u,
pri temu se pruZateljima zdravstvene skrbi iz
cijele Unije omogucuje da suraduju putem
interneta kako bi vodili rasprave, postavljali
dijagnoze i lijecili pacijente s rijetkim i sloZenim
bolestima s niskim stupnjem rasirenosti. ERN-
ovi isto tako koordiniraju i olaksavaju aktivno-
sti obrazovanja i osposobljavanja, razvijaju
smijernice za klinicku praksu i druge pomocne
alate za donosenije klinickih odluka, suraduju u
stvaranju znanja i njegova sirenja komunika-
cijskim aktivnostima te djeluju kao sredisnje
tocke za istraZivanje i inovacije u podrucju
rijetkih i sloZenih bolesti s niskim stupnjem

raSirenosti. Osim toga, ERN-ovi popunjavaju
registre EU-a kvalitetnim podacima dobive-
nima od pacijenata s rijetkim bolestima, ¢ime
stvaraju jedinstven i vrlo vrijedan izvor poda-
taka za poticanje istraZivanja i osmisljavanje
sliedece generacije nacina lijeCenja rijetkih i
sloZenih bolesti.

ERN-ovi su zapoceli s radom u oZujku 2017.

Trenutatno postoje 24 ERN-a  koji
obuhvacaju vise od 1600

visokospecijaliziranih jedinica zdravstvene
skrbi smjeStenih u gotovo 400 bolnica u
svim drZzavama clanicama Unije i Norveskoj.
ERN-ovi rade na nizu tematskih podrudja, od
rijetkin bolesti kostiju i raka u djecjoj dobi do
rijetkin bolesti krvoZilnog sustava, donoseti
koristi za tisuce pacijenata u Uniji koji boluju od
rijetkog ili slo-Zenog zdravstvenog stanja.

Inicijativa za ERN-ove prima potporu iz nekoliko
programa financiranja sredstvima EU-a, uklju-
cujuci program ,EU za zdravlje”, Instrument za
povezivanje Europe i Obzor Europa.

Drzave ¢lanice Unije imaju vodecu ulogu u
postupku uspostave ERN-ova te su odgovorme
za priznavanje centara na nacionalnoj razini i
odobravanje prijava. Odbor drzava ¢lanica
(BoMS) odgovoran je za razvoj strategije EU-a
za ERN-ove, odobravanje stvaranja mreza i
ukljucivanje novih ¢lanova.

Koordinatori 24 ERN-a suraduju u okviru
skupine koordinatora ERN-a (ERN-CG),
koja je osnovana 2017. Ta strateska sku-
pina uspostavlja zajednicki temelj za nekoliko
kljutnih tehnickih i organizacijskih aspekata
ERN-ova. ERN-CG i BoMS blisko suraduju s
razli¢itim radnim skupinama — ukljucujuci
radne skupine za stvaranje znanja, integra-
ciju u nacionalne sustave zdravstvene skrbi,
pracenje, pravna i eticka pitanja te savjetova-
nje u pogledu informacijskih tehnologija — koje
svoje prijedloge podnose ERN-CG-u i BoMS-u
na zavrsnu raspravu i odlucivanje.
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ERN za bolesti kostiju

(ERN BOND)

U sluzbi pacijenata s rijetkim bolestima, bolestima niske prevalencije i slozenim bolestima

Rijetke bolesti kostiju obuhvacaju poremecaje stvaranja kostiju, njihovog oblikovanja,
preoblikovanja i uklanjanja te nedostatke regulatornih putova tih procesa. Njihove su posljedice
nizak rast, deformacije kostiju, anomalije zubi, bolovi, lomovi i invaliditet te mogu negativno
utjecati na neuromuskularnu funkciju i hematopoezLu.

ERN BOND povezuje sve rijetke bolesti kostiju
— urodene, kroni¢ne i genetske — koje utjeCu na
hrskavicu, kosti i dentin. MreZa je trenutacno
usredotoCena na osteogenesis imperfecta (Ol),
hipofosfatemicni rahitis vezan na kromosom
X (XLH) i ahondroplaziju (ACH) kao primjere, s
obzirom na rasirenost bolesti, poteskoce pri
postavljanju dijagnoze i kontroli bolesti te
nove metode lijeCenja. U buduc¢nosti, nakon
Sto se uspostavi sustavan pristup, ERN BOND
Ce se baviti rjedim bolestima.

U radu s pacijentima ERN BOND razvija mjere
na temelju rezultata i iskustava koja su pri-
javili pacijenti te smjernice za razvoj i Sirenje
primjera najbolje prakse. Usporedo s razvojem
novih terapeutika, cilj je mreZe osigurati brz
pristup ispitivanjima za pogodene pacijente.

ERN BOND omogucuje razvoj vjestina s
pomocu e-zdravstva i platformi za teleme-
dicinu, ¢emu treba pridodati radne posjete,
tecajeve osposobljavanja i aktivnosti Sirenja
informacija. Cilj je mreZe smanijiti vrijeme
potrebno za postavljanje dijagnoze smanje-
njem broja neadekvatnih testiranja, pove-
¢anjem toc¢nosti dijagnoze i osiguravanjem
novih odrzZivih nacina lijecenja.

KOORDINATOR MREZE

dr. Luca Sangiorgi
Ortopedski institut Rizzoli, Bologna,
Italija
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ERN za kraniofacijalne anomalije i ORL
poremecaje (ERN CRANIO)

ERN CRANIO usredotocen je na rijetke i sloZene kraniofacijalne anomalije te na poremecaje
uha, grla i nosa (ORL). Ta stanja obuhvacaju malformacije mozga, lubanje i lica, ukljucujuci
specifitne poremecaje kao sto su kraniosinostoza i kraniofacijalna mikrosomija, rascjep usne
i rascjep nepca, orodentalne anomalije i poremecaje uha, grla i nosa.

Mreza djeluje u nekoliko razlicitih podrucja
rada ukljucujuci Sirenje informacija, evalua-
ciju, e-zdravstvo, osposobljavanje i obrazova-
nje, kvalitetu skrbi, razvoj registra i mjerenje
rezultata.

ERN CRANIO nastoji objediniti stru¢no znanje
i resurse specificne za bolest iz cijele Unije/
EGP-a kako bi se ostvarili zdravstveni ciljevi
koji se mozda ne bi mogli ostvariti u pojedi-
nacnim zemljama. Takvi zdravstveni ciljevi
ukljucuju razvoj klinickih vjestina, poboljsanje
pristupa kvalitetnoj stru¢noj skrbi za pacijente
te stavljanje poboljsanih dijagnostickih infor-
macija na raspolaganje zdravstvenim djelat-
nicima, pacijentima te njihovim obiteljima i
njegovateljima.

ERN CRANIO pritom nastoji i smanjiti nejed-
nakosti u zdravstvenoj skrbi standardizacijom
praksi i stavljanjem kvalitetne skrbi, informa-
cija i resursa na raspolaganje pruzateljima
zdravstvene skrbi, pacijentima te njihovim :
obiteljima i njegovateljima u cijeloj Europi. - profesorica dr. Irene Mathijssen
SveuciliSni medicinski centar
Erasmus, Rotterdam, Nizozemska




U sluzbi pacijenata s rijetkim bolestima, bolestima niske prevalencije i slozenim bolestima

Dodana vrijednost za
pacijente i strucnjake

Pacijenti s rijetkim i sloZenim bolestima mogu provesti godine bez jasne dijagnoze, Sto
moZe biti frustrirajuce i demoralizirajuce iskustvo za pacijente, njihove obitelji i njegovatelje.
Mnogi pacijenti s tim stanjima djeca su sa smetnjama u razvoju, koja tijekom odrastanja
lutaju zdravstvenim sustavom u potrazi za dijagnozom, Sto ponekad ukljucuje posjecivanje

nekoliko specijalista.

ERN-ovi povecavaju informiranost javnosti i
stru¢njaka o rijetkim bolestima i kompliciranim
manifestacijama bolesti, povec¢avajuci vjerojat-
nost ranog i to¢nog postavljanja dijagnoze te
ucinkovitog lijetenja, ako je dostupno.

MreZe su platforma za razvoj smjemnica, 0spo-
sobljavanje i razmjenu znanja. ERN-ovi mogu
biti korisni u provedbi velikih klinickih ispitivanja
radi boljeg razumijevanja bolesti i razvoja novih
lijekova prikupljanjem velike koli¢ine podataka
pacijenata.

Stupanj sudjelovanja pacijenata razlikuje se
od mreZe do mreZe, no svi ERN-ovi osiguravaju
ukljucenost predstavnika pacijenata, primjerice
pri razvoju smijernica za klinicku praksu, klinickih
ispitivanja i naina pruzanja skrbi.

ERN-ovi omogucuju zdravstvenim djelatni-
cima specijalistima umreZavanje sa struc-
njacima istomisljenicima iz cijele Unije/EGP-a,
pridonoseci smanjenju profesionalne izola-
cije s kojom se suotavaju mnogi stru¢njaci
za rijetke bolesti. Sustav ERN-ova temelji se
na inovacijama u pruzanju zdravstvene skrbi,
¢ime se pomaze u razvoju novih modela skrbi
i promjeni nacina lijecenja, i to s pomocu rje-
Senja i alata e-zdravstva te revolucionarnih
medicinskih rjeSenja i proizvoda. ERN-ovi su
inkubatori za razvoj digitalnih usluga te za
pruZanje virtualne zdravstvene skrbi i usluga
telemedicine.

ecee

g

I

ERN-ovi pomaZu u poticanju ekonomije raz-
mjera i osiguravaju ucinkovitiju upotrebu
resursa te pozitivno utjecu na odrzivost naci-
onalnih sustava zdravstvene skrbi. MreZe su
konkretan dokaz onoga 5to je moguce postici
solidarnosc¢u u Europi.
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ERN za endokrina stanja

(Endo-ERN)

U sluzbi pacijenata s rijetkim bolestima, bolestima niske prevalencije i slozenim bolestima

Rijetka endokrina stanja ukljucuju preveliku, premalu ili neadekvatnu hormonsku aktivnost,
hormonsku rezistenciju, rast tumora u endokrinim organima ili bolesti s posljedicama za

endokrini sustav. EpidemioloSka distribucija vrlo je promjenjiva te obuhvaca izrazito rijetka
stanja, rijetka stanja i stanja s niskim stupnjem rasirenosti. Pacijentima s poremecajima s niskim
stupnjem rasirenosti moZe biti potrebna visokospecijalizirana skrb multidisciplinarnog tima na

Celu s endokrinologom.

U okviru mreZe uspostavljeno je osam glav-
nih tematskih cjelina koje obuhvacaju cijeli
spektar urodenih i steCenih stanja. To su:
poremecaji nadbubreZne Zlijezde, poreme-
¢aji homeostaze kalcija i fosfata, poreme-
¢aji spolnog razvoja i sazrijevanja, genetski
poremecaji homeostaze glukoze i inzulina,
sindromi genetskog endokrinog tumora, pore-
mecaji rasta i sindromi genetske pretilosti,
poremecaji hipotalamusa i hipofize te pore-
mecaji stitnjace.

KOORDINATOR MREZE

profesor Alberto M. Pereira

Sveucilisni medicinski centar u
Amsterdamu, Nizozemska

Endo-ERN nadograduje se na rad nekoliko
postojecih europskih mreza, ukljucujuci one
koje su uspostavljene preko Europskog endo-
krinoloskog drustva (ESE) i Europskog drustva
za pedijatrijsku endokrinologiju (ESPE) te one
razvijene aktivnostima Europske suradnje u
znanosti i tehnologiji (COST).

Usmijeren je na postizanje boljih dijagnostickih
postupaka, lijetenja, kvalitete skrbi i mjerljivih
rezultata za pacijente s rijetkim endokrinim
stanjima te olakSava multidisciplinarnu i pre-
kograni¢nu suradnju u podrugju sloZene skrbi,
istraZivanja i obrazovanja, istodobno osigura-
vajuci da se Cuje glas pacijenata.
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ERN za rijetke i sloZene epilepsije

(EpiCARE)

Epilepsija pogada najmanje sest milijuna ljudi u Europi. Epilepsiju se tradicionalno lijecilo
kao jednu bolest, no iako se prve klinicke manifestacije u obliku epileptickih napada mogu
cCiniti slicnima, epilepsije mogu potjecati od velikog broja razlicitih neuroloskih uzroka. Odabir

lijeCenja, ishodi i sveukupna prognoza ovise o tome o kojim je uzrocima rijec, a vrlo je vazno brzo

postavljanje dijagnoze kad god je to moguce.

Ako su pravilno propisani, tradicionalni lijekovi
protiv napada pomazu eliminirati te napade u
gotovo 70 % osaoba koje boluju od epilepsije,
no pacijenti koji boluju od refraktorne epi-
lepsije imaju loSe klinicke izglede. Rijetke i
sloZene epilepsije od pocetka zahtijevaju
multidisciplinarno lije¢enje. Kljucni su uhodani
nacini pruZanja skrbi i bliska suradnja s dobro
strukturiranim nacionalnim mreZama skrbi za
osobe koje boluju od epilepsije.

Zdravstveni timovi ERN-a EpiCARE rade
na poboljSanju postavljanja dijagnoze i na
povecanju broja dijagnoza koje se odnose na
uzroke rijetkih epilepsija, poboljsanju ranog
prepoznavanja pacijenata s rijetkim uzrocima
epilepsije koji se mogu lijeciti, povecanju pri-
stupa specijaliziranoj skrbi, daljnjem razvoju i
osmisljavanju inovativnih klinickih ispitivanja
novih lijekova protiv napada putem Europske
suradnje na klinickim ispitivanjima lijekova
za epilepsiju (ECET), osiguravanju potpunog

pristupa ranoj predoperativnoj evaluaciji i
kirurskom lijeCenju epilepsije te njihove pri-
mjene i poticanju istraZivanja inovativnih
dijagnostickih alata i natina lijecenja koji se
temelje na uzrocima.

MreZa nekoliko puta mjesecno organizira
rasprave o slu¢ajevima pacijenata u kojima
sudjeluju europski stru¢njaci iz podrucja gene-
tike, neuropsihologije, upravljanja lijekovima
i predoperativne evaluacije. ERN EpiCARE
pokrenuo je brojne aktivnosti stvaranja znanja,
ukljucujuci interaktivne obrazovne seminare
na intermnetu i aZuriranje smjernica za klinicku
praksu. MreZa suraduje s drugim ERN-ovima i
inicijativama financiranima sredstvima EU-a,
kao Sto su europski zajednicki program za
rijetke bolesti (EJP RD), program SOLRDVE-RD,
projekt ERICA i transverzalne radne skupine
za neuroloske poremecaje, osobito one koje
ukljucuju ERN-RND i ERN EURO-NMD.

O

MreZa je od pocetka blisko suradivala sa svim
povezanim znanstvenim tijelima, kao 5to su
Medunarodna liga protiv epilepsije (ILAE),
Europsko drustvo za dje¢ju neurologiju (EPNS)
i Europska neuroloska akademija (EAN). U
cilju povec¢anja informiranosti o primjerima
najbolje prakse i nacinima pruzanja skrbi,
ERN EpiCARE radi sa zastupnicima pacijenata
iz europskih skupina zastupnika pacijenata
(ePAG-ovi) na izradi, primjerice, informativnih
letaka o rijetkim oblicima epilepsije i klini¢-
kim ispitivanjima usmjerenima na pacijente.

KOORDINATOR MREZE

profesor Alexis Arzimanoglou
Hospital Infantil Sant Joan de
Déu Barcelona, Spanjolska

13



14

U sluzbi pacijenata s rijetkim bolestima, bolestima niske prevalencije i slozenim bolestima

Nacin odobravanja ERN-ova

Drzave clanice Unije imaju glavnu ulogu u odredivanju i razvoju europskih referentnih mreza.
Za ostvarivanje statusa ERN-a ¢lanovi mreZe prijavljuju se na poziv Europske komisije, nakon
Cega neovisno tijelo za procjenu (IAB) ocjenjuje njihovu prijavu i sastavlja izvjesce.

Odbor drzava clanica (BoMS) zatim odlucuje treba li odobriti prijavu ERN-a.

BoMS ukljutuje kandidate iz svih drzava ¢la-
nica Unije i Norveske te ima aktivnu ulogu u
razvijanju strategije ERN-a. Nastavlja s nad-
zorom ¢lanova ERN-a, procjenjuje kandidate
koji se Zele pridruZiti postoje¢im mreZama
i odobrava sve buduce mreze. Na temelju
poziva na podnoSenje prijava iz 2019. vise
od 600 dodatnih pruZatelja zdravstvene skrbi
iz 20 drzava €lanica Unije i Norveske prihva-
¢eno je 2022. kao ¢lanovi ERN-ova.

BoMS je donio 18 pokazatelja za ERN, koje
ERN-ovi redovito dostavljaju. Pokazatelji osigu-
ravaju stabilno kontinuirano pracenje radi mje-
renja poboljsanja kvalitete i ishoda, pri Cemu
istodobno isti¢u uspjehe i potencijalne zamke.

Zemlje koje nisu zastupljene u odobrenom
ERN-u mogu sudjelovati putem pruZatelja
zdravstvene skrbi koje su njihove drzave ¢la-
nice odredile kao ,povezane” ifili ,suradnicke”
nacionalne centre. Ti povezani partneri imaju
pristup smjernicama za dobru praksu u pogledu
dijagnostike, skrbi i lijecenja te su ukljuceni u
istrazivacke aktivnosti.

ERN-ovi moraju
ispuniti odredene
kljucne kriterije:

> usmjerenost na pacijente
i klinicko vodstvo

> barem
deset c¢lanova
unajmanje 0Sam zemalja

> temeljita neovisna procjena

> zadovoljavanje kriterija mreze
i Clanova

> potvrda i odobrenje
nacionalnih tijela.




Europska
komisija

U sluzbi pacijenata s rijetkim bolestima, bolestima niske prevalencije i slozenim bolestima

ERN za bolesti bubrega (ERKNet)

Rijetke i sloZene bolesti bubrega obuhvacaju Citav niz urodenih, nasljednih i steCenih poremecaja.
Procjenjuje se da najmanje dva milijuna Europljana boluje od rijetkih bolesti bubrega, pri Cemu
priblizno milijun slucajeva otpada na glomerulopatije i jednako toliko na urodene malformacije
bubrega. Usto, nasljedne tubulopatije, tubulointersticijalne bolesti i trombotic¢ne mikroangiopatije
Cine niz rijetkih i izrazito rijetkih bolesti od visoke klinicke vazZnosti.

Vrhunski dijagnosticki alati mogu pruZiti vri-
jedne informacije o prognozi bolesti i tera-
pijskim mogu¢nostima. Medutim, pristup
testiranju nije univerzalan. Zbog kasnog
postavljanja dijagnoze i neadekvatnog lije-
Cenja mnoge rijetke bolesti bubrega nepo-
trebno dovode do zatajenja bubrega.

ERKNet pruZa usluge internetskog savjetova-
nja u nastojanju da se poboljsa rad s pacijen-
tima s rijetkim bolestima bubrega, posebno
kad je rije¢ o novim i slozenim slu¢ajevima.
Stru¢ne radne skupine koje djeluju u okviru
mreZe na temelju konsenzusa izraduju dija-
gnosticke algoritme za pacijente u kojih postoji
sumnja na rijetke bolesti bubrega, ukljucujuci
standardne kriterije za genetsko testiranje u
slu¢aju sumnje na nasljednu bolest bubrega.
Osim toga, nakon temeljite analize dostupnih
nacina lijecenja radne skupine utvrduju nacine
klinickog lijecenja.

Buduci da su informiranost i znanje zdrav-
stvenih djelatnika klju¢ni za utvrdivanje i lije-
Cenje rijetkih bolesti bubrega, ERKNet je uveo
trogodisnji poslijediplomski program koji se
temelji na klinitkom osposobljavanju, intemnet-
skim seminarima i e-ucenju, a pruZa vrhunsko
obrazovanje o cijelom spektru rijetkih bolesti
bubrega. Polaznici koji uspjesno zavrse pro-
gram steci ¢e naziv ,europskog specijalista
za rijetke bolesti bubrega”.

ERKNet je uspostavio ERKReg, Europski regi-
star rijetkih bolesti bubrega. Taj internetski
registar osigurava demografske podatke
i olakSava suradnitko klinicko istrazivanje
utvrdivanjem posebnih skupina pacijenata
s rijetkim bolestima bubrega u cijeloj Europi.
Registar usto pruza statisticke podatke o kli-
nickim rezultatima i povezane referentne vri-
jednosti iz razli¢itih specijalistickih centara,
podupiruci uskladenu i optimiziranu skrb za
pacijente s rijetkim poremecajima bubrega u
svim bolnicama i klinikama u okviru ERKNet-a.

profesor Franz Schaefer
Universitdtsklinikum Heidelberg,
Njemacka
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ERN za rijetke neuroloske bolesti

(ERN-RND)

ERN-RND stvara i razmjenjuje znanje i koordinira skrb za pacijente koji boluju od rijetkih
neuroloSkih bolesti, koje naj¢esc¢e ukljucuju patoloska stanja srediSnjeg Zivéanog sustava.
Obuhvaca cerebralnu ataksiju i hereditarne spasticne paraplegije, Huntingtonovu bolest

i druge koreje, frontotemporalnu demenciju, distoniju, (neepilepticke) paroksizmalne
poremecaje i neurodegeneraciju s nakupljanjem Zeljeza u mozgu, leukoencefalopatije

i sindrome atipic¢nog parkinsonizma.

MreZa objedinjuje specijalistitke centre i
povezane partnere u 24 europske zemlje te
predstavnike pacijenata. Usredotocena je na
visokospecijalizirane zdravstvene usluge kao
Sto su dijagnostika upotrebom sekvencira-
nja sljedece generacije, duboka stimulacija
mozga i napredna lijeCenja te na stvaranje i
Sirenje opceg znanja i znanja specifitnog za
skupinu bolesti.

ERN-RND razvija smjernice za najbolju klinicku
praksu za neke rijetke neuroloske bolesti, pre-
poruke za najbolju praksu za neurorehabilita-
ciju i tranziciju te standarde skrbi, kao 5to je
sastav multidisciplinamih timova. Stru¢ne sku-
pine za pojedine bolesti razvijaju i dogovaraju

KOORDINATOR MREZE

dr. Holm Graessner
Sveucilisna bolnica Tiibingen,
Njemacka

nacine pruzanja skrbi, ukljucujuci dijagnosticke
dijagrame toka i terapijske algoritme te lje-
stvice za procjenu razli¢itin aspekata rijetkih
neuroloskih bolesti.

O pacijentima s nejasnim dijagnozama
raspravlja se putem CPMS-a. ERN-RND je
jedna od Cetiriju mreZa koje sudjeluju u pro-
jektu Solve-RD, usmjerenom na pronalaZenje
rieSenja za nerjesive rijetke bolesti, a njezin
program osposobljavanja i obrazovanja teme-
lji se na nastavnom planu za rijetke neuro-
logke bolesti namijenjenom zdravstvenim
djelatnicima. MreZa olakSava postizanje pri-
pravnosti za ispitivanja te kvalitetu skrbi s
pomocu registra ERN-RND-a, koji ukljucuje

podatke o svim pacijentima koji su pregledani
u centrima ERN-RND-a i pruza jedinstveni
pregled postojecih skupina pacijenata koji
se temelji na genotipu.

ERN-RND suraduje s Europskom neuroloskom
akademijom (EAN), Europskim drustvom za
djetju neurologiju (EPNS), europskim ogran-
kom Medunarodnog drustva za Parkinsonovu
bolest i poremecaje kretanja (MDS), Europskom
federacijom neuroloskih drustava (EFNA) i
Europskom akademijom za invaliditet u dje-
tinjstvu (EACD). ERN-RND je osnovao devet
radnih skupina s druga dva ERN-a iz podrucja
neurologije: EURO-NMD-om i EpiCARE-om.
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(probavne i gastrointestinalne)
anomalije (ERNICA)

ERNICA obuhvaca dvije skupine dijagnoza: malformacije probavnog sustava i malformacije
dijafragme i trbusne stijenke. Kad je rije¢ o malformacijama probavnog sustava, radni proces
ukljucuje Cetiri radne skupine koje se bave bolestima jednjaka, crijevnim bolestima, zatajenjem
crijeva i gastroenterolosSkim bolestima. U radu povezanom s malformacijama dijafragme i
trbusne stijenke sudjeluju dvije radne skupine: radna skupina za malformacije dijafragme i radna
skupina za poremecaje trbusne stijenke.

Radne skupine zajednitki vode zdravstveni
djelatnici ERNICA-e i predstavnici pacijenata.
Devet podrugja rada — postupanje s pacijen-
tima, Sirenje informacija, evaluacija, standardi
skrbi, osposobljavanje, istraZivanje, e-zdrav-
stvo, fetalna medicina i umreZavanje — odnosi
se na sve skupine dijagnoza.

ERNICA nastoji objediniti stru¢no znanje i
resurse specifitne za bolest iz cijele Unije/
EGP-a kako bi se ostvarili zdravstveni ciljevi
koji se mozda ne bi mogli ostvariti u pojedi-
nacnoj zemlji. Ti zdravstveni ciljevi ukljucuju
razvoj klinickih vjestina, povecanje pristupa
kvalitetnoj stru¢noj skrbi za pacijente te pove-
¢anje koli¢ine dijagnostickih informacija dostu-
pnih zdravstvenim djelatnicima, pacijentima
te njihovim obiteljima i njegovateljima.

ERNICA pritom isto tako Zeli smanjiti nejedna-
kosti u zdravstvenoj skrbi u cijeloj Europi stan-
dardizacijom praksi i stavljanjem kvalitetne
skrbi, informacija i resursa na raspolaganje
pruZateljima zdravstvene skrbi, pacijentima
te njihovim obiteljima i njegovateljima u cije-
loj Europi.

KOORDINATOR MREZE

profesor dr. René Wijnen

Sveucilisni medicinski centar
Erasmus, Rotterdam, Nizozemska
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Integracija, koordinacija i suradnja:

drzave clanice i ERN-ovi

ERN-ovima se 2022. pridruZilo 620 novih pruZatelja zdravstvene skrbi, 5to je povecalo
ukupan broj ¢lanova na vise od 1400. To su dobre vijesti za pacijente, Ciji je pristup
visokospecijaliziranim zdravstvenim uslugama sad veci nego ikad prije, ali i za zdravstvene
djelatnike, koji ostvaruju koristi od suradnje s drugim strucnjacima u cijeloj Uniji i Norveskoj.

Medutim, Sirenje donosi i izazove povezane s
koordinacijom i partnerstvom, a to je podrucje
u kojem klju¢nu ulogu ima Odbor drZava ¢lanica
(BoMS). Odbor je vodio ERN-ove od njihovih naj-
ranijih dana do sazrijevanja — bio je odgovoran
za njihovo odobravanje kad su prvi put uspo-
stavljeni 2017., a odobravat ¢e i sve buduce
ERN-ove. Prioritet su i integracija rada ERN-ova
u nacionalne zdravstvene sustave te osigurava-
nje uskladenosti njihovih prioriteta.

Situacija se znatno promijenila”, kaze profesor
Till Voigtlander, supredsjedatelj BoMS-a. ,ERN-ovi
su sazreli i sad su potpuno funkcionalni. Skupina
koordinatora ERN-ova radi vrlo aktivno i ucin-
kovito te dokazuje svoju vrijednost kao vaZan
suradnik i partner Odbora.”

Koordinatori ERN-ova i njihovi timovi aktivno
se bave pitanjima kao Sto su najbolji i naje-
konomicniji nacini pracenja rezultata, razvoja i
organizacije registara ERN-ova, razmjene i Sire-
nja znanja, osposobljavanja te uskladivanja s
visokim etickim i pravnim standardima’, dodaje
profesor Voigtlander. ,/sto su tako bili od pomoci
u razvoju sustava upravljanja klinickim poda-
cima pacijenata, koji je kljucan za podupiranje
brzeg i boljeg postavljanja dijagnoze, lijecenja
i skrbi za osobe koje boluju od rijetkih bolesti.”

Odbor je zaduzen i za odobravanje novih pruza-
telja zdravstvene skrbi, a najnovija pridruzivanja
rezultat su rigoroznog odabira koji je zapoteo
2019. pozivom na podnosenje prijava. Taj se
postupak dodatno zakomplicirao zbog Brexita i s
njim povezanog gubitka stru¢nog znanja pruza-
telja zdravstvene skrbi iz Ujedinjene Kraljevine. S
novim pruZateljima zdravstvene skrbi u redovima,
pozornost se sad usmjerava na ocjenjivanje i
poboljsavanje kvalitete skrbi koju pruZaju ERN-
ovi i pruZatelji zdravstvene skrbi.

Klju¢an element sustava kontinuiranog pobolj-
sanja kvalitete ERN-ova jest AMEQUIS - sustav
ocjenjivanja, pracenja, evaluacije i poboljsanja
kvalitete. Neovisno tijelo za evaluaciju i ocje-
njivanje provest ¢e evaluaciju ERN-ova kako bi
utvrdilo prednosti i nedostatke, vodeci pritom
racuna o tome da se Cuju stajalista svih sudio-
nika, ukljucujuci pacijente i njinove obitelji. BoMS
¢e imati klju¢nu ulogu u tom postupku jer ce se
drZave ¢lanice prema potrebi morati sloziti oko
planova za poboljSanje ERN-ova i pruzatelja
zdravstvene skrbi.

Pocevsi od 2022. zajednitka akcija za integraciju
ERN-ova zahtijevat Ce jos vecu suradnju medu
drzavama ¢lanicama, koje ¢e utvrditi gradivne
elemente za buducnost ERN-ova, u potpunosti

integriranih u nacionalne sustave zdravstvene
skrbi i savrseno uskladenih s europskim partne-
rima. Komisija ¢e koordinirati postupak sa skupi-
nom koordinatora ERN-ova, koji ¢e imati kljutnu
ulogu u provedbi. Integracijom, koordinacijom
i suradnjom osigurat ¢e se uspjeh ERN-ova u
sljedecoj fazi njihova razvoja.

,Sad imamo vise dionika ukljucenih u projekt
ERN-a nego ikad prije, ukljucujuci ravnatelje
bolnica i skupine zastupnika pacijenata’, kaze
profesor Voigtlénder. ,To su dobre vijesti i time
trebamo biti vrlo zadovoljni. Medutim, drzave
clanice ne mogu se same nositi s tim radnim
opterecenjem. Vrijeme je da se intenzivira nasa
suradnja jer samo zajednickim radom moZermo
izvuci najvise iz projekta ERN-a — pothvata koji
vec izaziva zavist u ostatku svijeta.”

Profesor
Till Voigtlénder
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ERN za bolesti diSnog sustava

(ERN LUNG)

Rijetke i sloZene bolesti pluc¢a zahtijevaju multidisciplinarnu skrb i psihosocijalnu potporu.
Njihovu sloZenost mogu uzrokovati temeljni genetski mehanizmi bolesti ili sekundarne
promjene i oStecenja nanesena drugim sustavima organa. Rano postavljanje dijagnoze i
pristup specijalistickoj skrbi poboljsavaju ishode mnogih od tih stanja.

ERN LUNG bavi se svim rijetkim i sloZenim
bolestima diSnog sustava, ukljucujudi intersti-
cijske bolesti pluca (ILD), cisti¢nu fibrozu (CF),
necisti¢nu fibroznu bronhiektaziju (nCF-BE),
plu¢nu hipertenziju (PH), primarmu cilijamu
diskineziju (PCD), manjak alfa-1 antitripsina
(AATD), mezoteliom (MSTO) i kroni¢nu dis-
funkciju plu¢nog alotransplantata (CLAD).

MreZa nastoji poboljsati stru¢nost u cijeloj
Europi radi unapredenja standarda skrbi, kvali-
tete Zivota i prognoze za Citav spektar rijetkih
bolesti plu¢a. Clanovi ERN-a LUNG razvijaju
i Sire smjernice, promicu zajednicke pristupe
lije€enju, povecavaju prekogranitni pristup
dijagnostici i lijecenju, pokrecu i odrzavaju
registre te okupljaju dovoljno velike skupine
pacijenata za klinicka ispitivanja, razvoj lije-
kova i studije o prirodnom tijeku bolesti.

ERN-LUNG pacijentima osigurava pristup
interdisciplinarnim timovima koji daju drugo
misljenje o sloZenim slucajevima putem inter-
neta, bez potrebe da pacijenti putuju. To se
postiZe s pomocu interetskog sustava struc-
nog savjetovanja, internetskih panel rasprava
o sluc¢ajevima te prema potrebi prekogranic-
nim upucivanjima.

KOORDINATOR MREZE

profesor Thomas O. F. Wagner
Universitdtsklinikum Frankfurt,
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ERN za kozne bolesti (ERN Skin)

Mnoge kozZne bolesti ozbiljno utjecCu na pacijente i mogu biti povezane s rizikom od raka. Osim
biopsije koZe, postavljanje dijagnoze rijetkih i sloZenih koZnih bolesti sastoji se od pune procjene
koZe i sluznice te drugih sustava. Samo iskusni dermatolozi mogu razlikovati ta sloZena stanja, a
nedostatak strucne dijagnoze prepreka je lijeCenju. To moZe predstavljati veliko fizicko i psihicko

opterecenje za pacijente.

ERN Skin okuplja vodece stru¢njake u podrugju
rijetkih koZnih bolesti djece i odraslih radi raz-
mjene znanja, aZuriranja i razvoja smjernica
za najbolju praksu, unapredenja stru¢nog
osposobljavanja i edukacije pacijenata te
uspostave istrazivackih programa.

Cilj je poboljsati organizaciju zdravstvene skrbi
udruZivanjem resursa, ukljucujuci platformu
za strucne suradnicke rasprave o teskim slu-
¢ajevima. Osnovni multidisciplinarni timovi za
svaku obuhvacenu bolest ukljutuju barem
dermatologa, medicinsku sestru, psihologa,
geneticara, dijetetitara i patologa te druge
specijaliste prema potrebi.

ERN Skin razvija i registre rijetkih koZnih bole-
sti, Sto ¢e omoguciti sudjelovanje u istrazi-
vackim programima i klini¢kim ispitivanjima
koja ukljucuju pacijente s karakteristicnom
manifestacijom bolesti te poticanje tera-
pijskog istraZivanja s dovoljno velikim sku-
pinama pacijenata. Osim toga, provest ce
se sveobuhvatna socioekonomska studija o
opterecenju koje bolesti uzrokuju pojedinac-
nim pacijentima.

KOORDINATORICA MREZE

profesorica Christine Bodemer
Assistance Publique-Hobpitaux
de Faris, Hépital Necker-Enfants
Malades, Francuska
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ERN za rak u odraslih (solidni tumori)
(ERN EURACAN)

U okviru projekta Pracenje rijetkih vrsta raka u Europi (RARECARE) rijetke vrste raka definiraju
se kao zloc¢udni poremecaji koji se pojavljuju u manje od Sest na 100 000 osoba godisnje. Cine

otprilike 20 — 25 % svih novih dijagnoza raka i 30 % smrti uzrokovanih rakom.

Strucnjaci se slazu da bi pacijente s rijetkim
vrstama raka nakon pocetne dijagnoze tre-
balo upucivati u certificirane referentne centre.
Time bi im se omogucilo da upotrijebe naj-
novije, multidisciplinarno stru¢no znanje — od
utinkovitih terapija do smjerica za lijecenje
koje se temelje na dokazima - te bi se osigu-
rala odgovarajuca skrb za sve pacijente, bez
obzira na poCetnu pristupnu tocku.

EURACAN obuhvaca vise od 300 rijetkih vrsta
solidnog raka u odraslih, razvrstanih u deset
podruc¢ja koja odgovaraju klasifikacijama
RARECARE i ICD10. MreZa blisko suraduje s
predstavnicima pacijenata iz europskih sku-
pina zastupnika pacijenata (ePAG-ovi) kako bi
osigurala informacije i stajalista o potrebama
i ocekivanjima pacijenata.

0d svojeg nastanka EURACAN se prosirio u
26 zemalja Unije i EGP-a, a cilj mu je stan-
dardizacija lijeCenja pacijenata i poboljSanje
stope preZivljenja stvaranjem i dijeljenjem
alata najbolje prakse te redovitim aZurira-
njem smijernica za dijagnosticku i terapijsku

klinitku praksu u suradnji s nekoliko znanstve-
nih drustava. MrezZa je razvila komunikacijske
alate za pacijente i lijecnike na svim jezi-
cima, a u okviru projekta STARTER (Pokretanje
registra rijetkih tumora u odraslih) izraduje
se kljucni alat za budu¢nost - EURACAN-ov
model mati¢nog registra.

EURACAN se temelji na postojecim mrezama i
uspjesnim klinitkim ispitivanjima koja se pro-
vode preko Europske organizacije za istraZiva-
nje i lijeCenje raka (EORTC), Europskog drustva
za neuroendokrine tumore (ENETS), Mreze
za rak vezivnog tkiva (Conticanet) i neko-
liko prethodnih istraZivackih programa EU-a,
medu ostalim projekta SPECTA/Arcagen, koji
je pokrenuo EURACAN, i projekata TRacKING.

profesor dr. Jean-Yves Blay
Centre Léon Bérard, Lyon,
Francuska
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Europa:
globalni centar izvrsnosti

Europske referentne mrezZe zapocele su s radom u oZujku 2017. s primarnom svrhom da
poboljsaju Zivote Europljana koji boluju od rijetkih i sloZenih bolesti.

Medutim, ERN-ovi imaju globalan utjecaj koji
daleko nadilazi granice Europe. Poboljsavaju
najbolju globalnu praksu tamo gdje vec
postoji i stvaraju je tamo gdje je nema. Mreze
pomazu Europi da postane srediste djelova-
nja povezanog s rijetkim i sloZzenim stanjima
provedbom smjernica za najbolju dijagno-
sticku ili terapijsku praksu tamo gdje postoje i
razvijanjem tih smjernica tamo gdje ih nema.

Povezivanjem stru¢njaka i pacijenata ERN-
ovi isto tako olakSavaju provedbu klinickih
ispitivanja i testiraju terapijske intervencije,
time postaju predvodnici inovacija u podru¢ju
brojnih rijetkih bolesti.

Model ERN-a primjer je drugima jer razvija
vrhunske alate e-zdravstva za olakSava-
nje prekograni¢ne suradnje u Europi te ima
potencijal za ja¢anje medunarodne surad-
nje i poboljsanje pristupa zdravstvenoj skrbi.
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ERN za hematolosSke bolest;

(ERN-EuroBloodNet)

Hematoloske bolesti ukljucuju anomalije krvi i stanica koStane srZi, limfnih organa i
faktora koagulacije, a gotovo sve su rijetke. Mogu se podijeliti u Sest kategorija: rijetki
poremecaji crvenih krvnih stanica, poremecaji koStane srZi, rijetki poremecaji koagulacije,
hemokromatoza i drugi rijetki genetski poremecaji sinteze Zeljeza, mijeloidne maligne

bolesti i limfne maligne bolesti.

Dijagnoza rijetkih hematoloskih bolesti (RHD-
i) zahtijeva veliku klinicku stru¢nost i pristup
Sirokom spektru laboratorijskih usluga i teh-
nologija snimanja. Ta testiranja omogucuju
preciznu klasifikaciju bolesti prema kriterijima
Svjetske zdravstvene organizacije primjenom
medunarodnih sustava bodovanja i, gdje je
to moguce, biomarkera.

S obzirom na te zahtjeve i ¢injenicu da su neki
RHD-i vrlo rijetki, dijagnoza se Cesto previda
ili postavlja kasno, posebno u starijih paci-
jenata. Lijecenje je Cesto tesko jer zahtijeva
specijalizirane infrastrukture i timove te zbog
poteskoca u pristupu specificnim nacinima
lijetenja, kao 5to su transplantacija aloge-
nih matic¢nih stanica ili faktori koagulacije. U
nekim zemljama postoje preventivni programi
za odredena stanja, dok je u podru¢ju probira
hitno potrebno uskladivanje.

U prvih pet godina rada ERN-EuroBloodNet je
u bliskoj suradnji s Europskim hematoloskim
drustvom (EHA) uspjesno proveo visestruke
transverzalne aktivnosti specificne za RHD-e
nastojeci poboljsati pristup zdravstvenoj skrbi
za pacijente koji boluju od RHD-a, promicati
smjernice i primjere najbolje prakse, poboljsati
osposobljavanje i razmjenu znanja, ponuditi
klinicki savjet ondje gdje je nacionalno stru¢no
znanje oskudno te povecati broj klinickih ispi-
tivanja u tom podrugju. Sudjelovanje ePAG-
ova i udruga pacijenata od pocetka pridonosi
jatanju poloZaja pacijenata, terapijskom obra-
zovanju i osposaobljavanju za zagovaranje, u
skladu s pristupom ERN-EuroBloodNet-a koji
je usmjeren na pacijente.

U sluzbi pacijenata s rijetkim bolestima, bolestima niske prevalencije i slozenim bolestima

KOORDINATORI MREZE

profesor Pierre Fenaux

Assistance Publique-Hbpitaux de Paris,
Hépital Saint-Louis, Pariz, Francuska
(predsjednik Onkoloskog sredista)

profesorica Béatrice Gulbis
Hépital ERASME-CUB, LHUB-ULB,
Bruxelles, Belgija (predsjednica
Neonkoloskog sredista)
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ERN za urogenitalne bolesti i stanja
(ERN eUROGEN)

Rijetka i sloZena urogenitalna stanja mogu zahtijevati kirursku intervenciju, Cesto tijekom
neonatalnog razdoblja ili u djetinjstvu. Urinarna i fekalna inkontinencija veliko su opterecenje
za pacijente pedijatrijske, adolescentske i odrasle dobi. Pogodenim pojedincima potrebna

je doZivotna skrb multidisciplinarnih timova strucnjaka koji planiraju i izvode operacije te
pruZaju postoperativnu skrb, uz dodatnu potporu timova za fizioterapiju i psihologa.

ERN eUROGEN osigurava neovisno ocije-
njene smjernice za najbolju praksu i pobolj-
Sava razmjenu rezultata. S pomocu registra
ERN-a eUROGEN prvi put dosad nastoji ponu-
diti mogucnost pracenja dugorocnih ishoda
pacijenata u razdoblju od 15 do 20 godina.

MreZa prikuplja podatke i materijale tamo
gdje nedostaju, razvija nove klinicke smjer-
nice, prikuplja dokaze o primjeni najbolje
prakse, utvrduje razlike u postojecoj klinickoj
praksi, razvija programe obrazovanja i ospo-
sobljavanja, osmisljava program istraZivanja
u suradnji s predstavnicima pacijenata te raz-
mijenjuje znanja sudjelovanjem u virtualnim
savjetovanjima o CPMS-u i multidisciplinarim
timovima. Novi specijalisti za rijetke i sloZene
urogenitalne bolesti imaju koristi od posebnog
osposobljavanja i razmjene klinitkog osoblja
koja se nudi u okviru ERN-ova programa raz-
mjene eUROGEN.

U konatnici, mreZa nastoji unaprijediti inovacije
u medicini i poboljsati dijagnostiku i lije¢enje
pacijenata koji boluju od rijetkih i sloZenih uro-
genitalnih bolesti s pomocu strategije Share.
Care. Cure (Podijeli, njeguij, izlijeci).

KOORDINATOR MREZE

Wout Feitz

Sveucilisni medicinski centar
Radboud, Djecja bolnica Amalia,
Nijmegen, Nizozemska
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Suradnja na djelu

Internetske platforme, telemedicina i alati
e-zdravstva imaju vaznu ulogu u olakSava-
nju suradnje. ERN-ovi su povezani namjenskom
informatickom platformom - sustavom uprav-
ljanja klinickim podacima pacijenata (CPMS),
internetskom programskom aplikacijom za kli-
nicku primjenu koja pruZateljima zdravstvene
skrbi iz cijele Unije omogucuje virtualnu surad-
nju radi postavljanja dijagnoze i lije¢enja paci-
jenata s rijetkim i sloZzenim bolestima s niskim
stupnjem rasirenosti.

Koordinator mreZe moZe sazivati ,virtualne”
savjetodavne odbore medicinskih stru¢njaka

koristeci se telemedicinskim alatima za ocjenu
stanja pacijenta radi postavljanja dijagnoze ili
lije¢enja. Time se zdravstvenim djelatnicima,
koji su prethodno rijetke i sloZene slucajeve
obradivali u izolaciji, omogucuje da se savjetuju
s kolegama i traZze drugo misljenje. Sredisnja
znatajka tih alata jest interoperabilnost.

Zahvaljujuci napretku tehnologije za odrZava-
nje videokonferencija, fizitka geografija vise
nije prepreka radu rasprsenih timova. MreZa
se koristi i namjenskim sustavima za razmjenu
uzoraka tkiva ili snimaka sloZenih stanja visoke
rezolucije, 5to se moZe upotrijebiti i za stvaranje

Povezani partneri

ERN-ovi nastoje osigurati istinsku dodanu
vrijednost svim drzavama ¢lanicama Unije.
Relevantnim zakonodavstvom omogucuje
se zemljama koje nisu zastupljene u odo-
brenom ERN-u da sudjeluju preko pruZatelja
zdravstvene skrbi koje je njihova drzava ¢la-
nica odredila kao ,povezane” i/ili ,suradnicke”
nacionalne centre.

Drzave ¢lanice mogu odrediti i nacionalno
koordinacijsko srediste za komunikaciju
sa svim ERN-ovima. Odbor drZava ¢lanica
ERN-a uspostavlja zajednicki okvir za odre-
divanje i integraciju takvih sredista u ERN-
ove. Medutim, vazno je da drzave ¢lanice
provode odredivanje povezanih partnera u
okviru otvorenih, transparentnih i pouzdanih
postupaka, a svi ERN-ovi moraju imati jasne
ciljeve politike za aktivni angazman i sudje-
lovanje povezanih partnera.

repozitorija slu€ajeva za daljnje istrazivanje.
Na CPMS se primjenjuje europsko i nacionalno
zakonodavstvo o zastiti podataka i privatnosti
pacijenata (Opca uredba o zastiti podataka).

Primjerice, nakon sigurne razmjene patoloskih
ili radioloskih podataka ¢lanovi mreze mogu
se prijaviti u sustav, pogledati snimke i iznositi
komentare u zatvorenom okruZenju. Nadlezni
lijecnik i dalje je odgovoran za svojeg paci-
jenta, ali moZe iskoristiti ERN kao vrijedan
pomocni resurs.
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ERN za neuromuskularne bolesti
(ERN EURO-NMD)

Neuromuskularne bolesti (NMD-ovi) javljaju se od ranog djetinjstva do kasne odrasle dobi,
a karakteriziraju ih slabost i atrofija misica. Mogu biti povezane i s drugim simptomima,
ukljucujuc¢i umor, bol, obamrlost, sljepocu, poteskoce s gutanjem, poteskoce s disanjem i
bolesti srca. Ve¢ina NMD-ova progresivna je i iscrpljujuc¢a, a pacijenti imaju skrac¢en Zivotni
vijek i smanjenu kvalitetu Zivota.

U cijeloj Europi postoje znatne razlike i nejed-
nakosti kad je rijec o pristupu dijagnostici i
lije¢enju. Glavni izazovi u nastojanju da se
poboljsaju ishodi lije¢enja ukljucuju kasno
upucivanje iz primarne zdravstvene skrbi u
specijalistitke centre te upravljanje prelaskom
s pedijatrijskih usluga na usluge za odrasle.

ERN EURO-NMD ujedinjuje vodece europ-
ske strucnjake kako bi pacijentima osigurao
pristup specijalistickoj skrbi putem virtual-
nog savjetovanja i savjetovanja uzivo. Mreza
nastoji skratiti vrijeme potrebno za postav-
ljanje dijagnoze, poboljsati dijagnostitke
rezultate i povecati pristup odgovarajucim
nacinima pruZanja skrbi.

U prvoj polovini 2021. ukupno su se 12 882
nova pacijenta posavjetovala s partnerima
EURO-NMD-a, a ti su partneri sudjelovali u
258 klinickih ispitivanja. Od 2018. broj novih
pacijenata koji se savjetuju s partnerima
mreZe povecao se za 37,5 %, a sudjelova-
nje partnera EURO-NMD-a u klinickim ispiti-
vanjima povecalo se za 63 %.

Osim toga, mreZa kontinuirano razvija nove
smijernice i zdravstvenim djelatnicima i paci-
jentima pruZa informacije o najboljoj praksi
povezanoj s odredenim bolestima. Znanje koje
mreZa stvara i njeguije siroko je dostupno na
internetu i putem javno dostupnih internet-
skih seminara i alata e-zdravstva kao 5to
su rasprave u okviru CPMS-a. Trenutatno je
u izradi sustav upravljanja ucenjem koji se
temelji na platformi Moodle.

Na temelju dosadasnje ¢vrste suradnje mreZa
nastavlja jacati suradnju, s potencijalom za
poticanje istraZivanja i razvoja terapije kako
bi se odgovorilo na nezadovoljene potrebe
pacijenata. Prioritet je i promicanje transna-
cionalne razmjene podataka putem etickih
i visokokvalitetnih registara i platformi za
istrazivacke podatke.

KOORDINATORICA MREZE

dr. Teresinha Evangelista
Sveuciliste Sorbonne — Pitié
Salpétriere Hospital — Assistance
Public Hopitaux de Paris,
Francuska
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ERN za bolesti oka

(ERN-EYE)

U sluzbi pacijenata s rijetkim bolestima, bolestima niske prevalencije i slozenim bolestima

Rijetke bolesti oka (RED-ovi) vodeci su uzrok ostecenja vida i sljepoce u djece i mladih
odraslih osoba u Europi. Na portalu za rijetke bolesti i lijekove za rijetke bolesti (ORPHANET)
navodi se vise od 900 RED-ova, ukljuCujuci Cesce bolesti kao Sto je retinitis pigmentosa
(procijenjene prevalencije 1 na 5000), te neke vrlo rijetke bolesti koje su u medicinskoj
literaturi opisane samo jednom ili dva puta.

U bliskoj suradnji s ePAG-ovima, ERN-EYE
tim se bolestima bavi u okviru Cetiriju temat-
skih skupina: rijetke bolesti mrezZnice, rijetke
neurooftalmoloske bolesti, bolesti pedijatrij-
ske oftalmologije i rijetka stanja prednjeg
segmenta. Usto, Sest transverzalnih radnih
skupina bavi se pitanjima koja su zajednicka
Cetirima glavnim temama. Dodatne radne
skupine usmjerene su na odredena podrucja,
ukljuujuci genetsko testiranje, registre, istraZi-
vanja, obrazovanje, komunikaciju, slabovidnost
i skupine pacijenata te nacionalnu integraciju.

Jedan od najvaznijih alata ERN-a jest CPMS,
virtualna klini¢ka informaticka platforma
sa skupom podataka namijenjenih RED-
ovima. ERN-EYE usmijeren je na poboljsanje

dijagnostike i skrbi za pacijente u cijeloj Uniji
povezivanjem i umreZavanjem stru¢njaka,
razmjenu znanja i informacija, razvoj pro-
grama obrazovanja i osposobljavanja, kao sto
su internetski seminari ili program e-ucenja,
stvaranje europskog interoperabilnog registra
(REDdistry) i razvoj smjemica i dokumenata
o0 dobroj praksi.

KOORDINATORICA MREZE

profesorica Héléne Dollfus
Hépitaux Universitaires de Strasbourg,
Francuska
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U sluzbi pacijenata s rijetkim bolestima, bolestima niske prevalencije i slozenim bolestima

ERN za genetske sindrome rizika od
tumora (ERN GENTURIS)

Genetski sindromi rizika od tumora poremecaji su u kojima nasljedne genetske varijante
kod pojedinaca uzrokuju snaznu predispoziciju za razvoj tumora. Rizik od raka tijekom Zivota
moZe iznositi Cak 100 %. lako se sustavi organa napadnutih tumorom znatno razlikuju,
pojedinci pogodeni tim stanjima dijele slicne probleme: kasno postavljanje dijagnoze,
nedostatak prevencije za pacijente i zdrave ¢lanove obitelji te pogresan odabir terapije.
Trenutacno samo mali broj osoba s genetskim sindromima rizika od tumora ima postavljenu

dijagnozu.

ERN GENTURIS radi na poboljsanju utvrdiva-
nja tih sindroma, smanjenju razlika u klinickim
ishodima, izradi i provedbi smjernica na razini
Unije, razvoju registra GENTURIS-a, podupira-
nju istraZivanja i poboljsanju poloZaja paci-
jenata. MreZa educira javnost i zdravstvene
djelatnike putem svoje internetske stranice,
organiziranjem redovnih internetskih seminara
i teCajeva te poticanjem dijeljenja primjera
najbolje prakse u cijeloj Europi. Poboljsat ¢e
se virtualni i stvarni pristup multidisciplinamoj
skrbi kako bi se razmjenjivale informacije i

KOORDINATORICA MREZE

profesorica Nicoline Hoogerbrugge

Sveucilisni medicinski centar
Radboud, Nijmegen, Nizozemska

vodile rasprave o sloZzenim slucajevima. MreZa
poboljsava kvalitetu i tumacenje rezultata
genetskog testiranja te povecava sudjelo-
vanje pacijenata u programima klinickog
istrazivanja.

ERN GENTURIS suraduje s drugim ERN-ovima
radi pobolj5anja skrbi o pacijentima s genet-
skim sindromima rizika od tumora koji razvi-
jaju stanja obuhvacena podru¢jem stru¢nosti
druge mreZe.
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Upravljanje europskom
referenthom mrezom

Profesorica
Héléne Dollfus

Hélene Dollfus je profesorica medicinske genetike i savjetnica u podrucju medicinske
genetike u Sveucilisnoj bolnici u Strasbourgu (HUS) u Francuskoj, gdje je nacelnica

odjela za medicinsku genetiku. Koordinatorica je mreZe ERN-EYE od njezina

osnivanja 2017. i odradila je jedan mandat u svojstvu predsjednice skupine koordinatora.

Koordinacija ERN-a i suradnja s Europskom
komisijom prilicna su avantura’, kaZe pro-
fesorica Dollfus. ,MreZa je vrlo inovativna i
obuhvaca Sirok raspon inicijativa usmjerenih
na skrb za pacijente. To je velik izazov, ali je
vrlo uzbudljivo i vec¢ vidimo neke obec¢ava-
Jjuce rezultate.”

Profesorica Dollfus ponosna je Sto ERN-EYE
djeluje u skladu sa svojom osnivackom vizi-
jom. ,Veliko je postignuce Cinjenica da su se
specijalisti u podrucju rijetkih bolesti oka iz
cijele Europe okupili pod vodstvom naseg
iznimno predanog upravijackog tima’, objas-
njava. ,Osim toga, glavni su nam partneri
predstavnici pacijenata, s kojima radimo rame
uz rame. Osjecam da smo ve¢ mnogo naucili
Jedni od drugih i da smo posijali sjeme za
buduce uspjehe ERN-EYE-a.”

Profesorica Dollfus nije samo voditeljica
ERN-EYE-a, nego i aktualna predsjedateljica
skupine koordinatora ERN-ova, koja okuplja
svih 24 koordinatora kako bi raspravljali o
zajednickim izazovima i razmjenjivali isku-
stva. ,Nalazimo se u zanimljivoj fazi razvoja

ERN-ova. MoZemo s odredenim zadovoljstvom
ogjenjivati i evaluirati postignuca ostvarena u
prvih pet godina, no upravo ulazimo u novo
razdoblje Sirenja, koje ce zahtijevati vece
upravljacke timove i vise resursa za potporu
zdravstvenim djelatnicima pri pruZanju sve
ucinkovitijih usluga pacijentima s rijetkim
bolestima’, kaze profesorica Dollfus.

0d sije¢nja 2022. vec¢ina se ERN-ova najma-
nje udvostrucila jer su im se pridruZili novi
Clanovi iz cijele Unije. ,Integracija ERN-ova
u sustave zdravstvene skrbi drzava ¢lanica
najveci je izazov kojem svi teZimo. Razmjene
U okviru osposobljavanja bile su vrlo uspjesne,
a vecina nas kontinuirano izraduje i aZurira
smjernice’, kaze profesorica Dollfus.

,Kao ERN-ovi nastojimo postic¢i da se podaci
o rijetkim bolestima sire Sto dalje, putem sve
veceq broja registara, kako bi bili od koristi i
pacijentima i lije¢nicima. Zelimo uspostaviti
vecu istrazivacku suradnju u cijeloj Uniji, ne
samo u podrucju klinickih istraZivanja nego
i u podru¢ju znanstvenog istraZivanja koje
obuhvaca razvoj genomike.”

Profesarica Dollfus raduje se sljedecoj fazi u
razvoju ERN-ova. ,Moja je vizija postici neo-
metanu, uskladenu i produktivnu fazu sazri-
Jjevanja svih ,kosnica” u sustavu europskih
referentnih mreZa, uz istodobno ispunjavanje
nase zadace pruZanja skrbi svakom pacijentu
s rijetkim bolestima u Uniji.”
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ERN za rijetke bolesti srca
(ERN GUARD-Heart)

Rijetke srcane bolesti mogu se pojaviti u bilo kojem trenutku Zivota. U vecini sluCajeva rijec je
ili o genetskim (nasljednim) poremecajima ili o onima koji se razviju tijekom embriogeneze
(urodene sréane mane). Za ta je stanja karakteristican niz simptoma i znakova koji se razlikuju
od bolesti do bolesti, ali i od pacijenta do pacijenta. Vecinu tih srcanih bolesti obiljezava
Jedinstvena podloZnost iznenadnoj smrti u ranoj dobi, do koje moZe doci u inace zdravih ljudi.

ERN GUARD-Heart utvrdio je pet temat-
skih podrucja: obiteljske elektri¢ne bolesti
u odraslih i djece, obiteljske kardiomiopatije
u odraslih i djece, posebna elektrofizioloska
stanja u djece, urodene sr¢ane mane i druge
rijetke sréane bolesti. Ta se podrucja temelje
na Medunarodnoj klasifikaciji bolesti (ICD10)
i na podacima Orphaneta, a na njih se pri-
mjenjuju klinicke smjernice Europskog kardi-
oloskog drustva (ESC).

MreZa nastoji ojacati koordinaciju struénog
znanja i resursa kako bi se olaksalo objedi-
njavanje multidisciplinarnog znanja koje ¢e
se identificirati i prenijeti javnosti.

Usluge zdravstvene skrbi pruZaju se putem
zajednicke platforme e-zdravstva, koja paci-
jentima osigurava Siri pristup stru¢nom znanju
i zdravstvenim djelatnicima u cijeloj Europi.
Poticanjem tjesnje suradnje medu stru¢nja-
cima stjeCu se i razmjenjuju nove znanstvene
spoznaje u cilju podrske razvoju novih dijagno-
stickih i terapijskih postupaka te utvrdivanja
novih rijetkih sréanih bolesti.

KOORDINATOR MREZE

profesor Arthur A. M. Wilde
Sveucilisni medicinski centar u
Amsterdamu, Nizozemska
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ERN za urodene malformacije

| rijetke neurorazvojne poteskoce
(ERN ITHACA)

Naziv ERN ITHACA (intelektualne potesSkoce, telezdravstvo, autizam i urodene mane) odraZava
dijagnosticku ,odiseju” koju prolazi vrlo mnogo pacijenata s razvojnim anomalijama. MreZa
okuplja vise od 70 odjela za klinicku genetiku sveucilisnih bolnica u cijeloj Uniji, uklju€ujuci
strucnjake za rijetke neurorazvojne poremecaje — uglavnom intelektualne poteskoce i
poremecaje iz spektra autizma - te rijetke viSestruke urodene mane.

ERN ITHACA obuhvaca klinicku i biolosku/
genetsku dijagnostiku tih razvojnih anoma-
lija, koordinaciju multidisciplinarne skrbi i lije-
Cenja te prenatalnu dijagnostiku i patoloske
anomalije fetusa.

Rijetke razvojne anomalije pogadaju brojnu
djecu i odrasle — primjerice, intelektualne
poteskoce pojavit ¢e se kod otprilike dva
posto novorodencadi, a poremecaji iz spek-
tra autizma pojavit ¢e se kod najmanije jedan
posto njih (s intelektualnim potesko¢ama
ili bez njih). Otprilike polovina pacijenata s
intelektualnim potesko¢ama te vise nego
svaki deseti pacijent s poremecajem iz spek-
tra autizma ima monogeni ili kromosomski
poremecaj. Urodene malformacije pojavljuju
se kod svake 40. bebe, esto kao dio sloZe-
nih sindroma koji ukljucuju i neurorazvojne
poremecaje. Opisano je vise od 5000 rijet-
kih sindroma.

ERN ITHACA ujedinjuje medicinske strucnjake i
predstavnike ePAG-ova pruZanjem suradnicke
potpore klinickim istraZivanjima, razvijanjem
konsenzusa i smjernica za najbolju praksu
te poboljSanjem rane dijagnostike, skrbi za
pacijente i njihova lijecenja. U okviru mreze
uspostavljen je i registar pacijenata pod nazi-
vom Medunarodna knjiznica za intelektualne
poteskoce i razvojne anomalije (ILIAD).

U sklopu mreZe razvijaju se telemedicinske
usluge i mogu¢nost davanja stru¢nog mislje-
nja na daljinu kako bi se olaksale kolegijalne
rasprave medu lije¢nicima koji upucuju paci-
jenta drugom lije¢niku i istraZivacima iz cijele
Unije te se osmisljavaju alati za osposoblja-
vanje i e-u€enje namijenjeni zdravstvenim
djelatnicima, laicima i ePAG-ovima.

Q.

profesor Alain Verloes

Université de Paris & Assistance
Publique-Hbpitaux de Paris,
Hépital Universitaire Robert-Debré,
Pariz, Francuska
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ERN za nasljedne metabolicke
poremecaje (MetabERN)

Rijetke nasljedne metabolicke bolesti (IMD-i), kojih je vise od 1400, pojedinacno su
rijetke, ali, kolektivno gledajuci, ceste. Mnoge metabolicke bolesti mogu imati ozbiljne,
ponekad i za Zivot opasne posljedice za pacijente. Ta stanja uklju¢uju poremecaje svih

organa. Mogu pogoditi ljude svih dobi i zahtijevaju multidisciplinarnu suradnju niza

strucnjaka.

Rano postavljanje dijagnoze moZe pobolj-
Sati ishode, ali samo je pet posto poznatih
IMD-a trenutacno uklju¢eno u programe pro-
bira novorodencadi u Europi te postoji potreba
za uskladivanjem nacionalnih programa. Za
mnoge IMD-e moZe se reci da znanje o njihovu
prirodnom tijeku, djelotvornosti i sigurnosti
lijekova te dugorotnom pracenju nije potpuno.

MetabERN nastoji poboljsati Zivote ljudi pogo-
denih tom iznimno heterogenom skupinom
bolesti, koje su podijeljene u sedam glav-
nih kategorija. Rijet je o najsveobuhvatnijoj
paneuropskoj mreZi za metabolictke bolesti
usmjerenoj na pacijente, koja nastoji pro-
mijeniti nacin pruzanja skrbi pacijentima s
IMD-ovima u Europi.

MetabERN upotrebljava sustav upravljanja
klinickim podacima pacijenata (CPMS) kao
platformu za upucivanje u okviru postupaka
donosenja klini¢kih odluka te za poticanje
transnacionalnih istraZivackih programa za

razlicite IMD-e. S pomocu svojeg potpuno
funkcionalnog jedinstvenog europskog registra
za IMD-e (U-IMD), koji je razvijen zahvaljujuci
bespovratnim sredstvima koja je dodijelila
lzvrSna agencija za potrosace, zdravlje, poljo-
privredu i hranu (CHAFEA), MetabERN ucin-
kovito stvara podatke pacijenata za potrebe
istraZivanja. Time se omogucuije detaljna pro-
cjena prirodnog tijeka IMD-a te daljnji istra-
Zivacki rad, ukljucujuci prognosticku analizu
preventivnih i terapijskih intervencija za paci-
jente s IMD-ima. Osim toga, U-IMD prvi je
opservacijski neintervencijski registar pacije-
nata kojim je obuhvaceno vise od 1400 IMD-a.

profesor Maurizio Scarpa
Sveucilisna bolnica Udine, Italija
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Nacionalne politike o rijetkim
bolestima

Drzave clanice Unije snose glavnu odgovornost za organizaciju i pruZanje zdravstvenih
usluga i lijecnicke skrbi u svojim zemljama. Zdravstvenom politikom EU-a nastoje se
upotpuniti nacionalne politike kako bi se osiguralo da zdravstvena zastita bude dio svih
politika EU-a te kako bi se radilo na ostvarivanju europske zdravstvene unije.

Europsko vije¢e ministara zdravstva 2009.
preporucilo je da drzave ¢lanice uspostave
i provedu planove ili strategije za pruZzanje
potpore pacijentima koji boluju od rijetkih
bolesti. S pomocu tih planova trebalo bi:

= donijeti smjernice i strukturirati djelovanje
povezano s rijetkim bolestima u okviru naci-
onalnih zdravstvenih i socijalnih sustava

« integrirati inicijative na lokalnoj, regionalnoj
i nacionalnoj razini u planove ili strategije
kako bi se osigurao sveobuhvatni pristup

« utvrditi prioritetno djelovanje s ciljevima i
mehanizmima pracenja.

Program ,EU za zdravlje” za razdoblje 2021.
- 2027. osigurava financiranje projekata kako
bi se drzavama €lanicama pruZila potpora
pri provedbi njihovih nacionalnih zdravstve-
nih planova, u skladu s vizijom za europsku
zdravstvenu uniju. Do 2022. 23 drZave ¢lanice
(uz Svicarsku i Norvegku) donijele su nacio-
nalne zdravstvene planove za rijetke bolesti.
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ERN za rak u djece
(hematoonkologija) (ERN PaedCan)

Rak u djece je rijedak i javlja se u viSe podvrsta. Buduci da u Europi svake godine 35 000 djece
i mladih dobije dijagnozu raka, a 6000 pacijenata s rakom u djece od njega umre, rak je vodeci
uzrok smrti od bolesti u djece starije od godine dana. U Europi danas Zivi visSe od pola milijuna
osoba koje su, u dugorocnom smislu, preZivjele rak u djecjoj dobi, pri cemu dvije trecine takvih
osoba pati od dugotrajnih zdravstvenih i psihosocijalnih problema koje je uzrokovala njihova

bolest.

U posljednjih nekoliko desetljeca poboljsale
su se prosjetne stope preZivljenja: za neka
je stanja postignut drasti¢an napredak, dok
su ishodi za druga stanja i dalje vrlo losi.
Izazov su znatne nejednakosti u stopama
preZivljenja, pri Cemu su teZi ishodi zabilje-
Zeni u istocnoj Europi.

ERN PaedCan radi na poboljsanju dostupnosti
visokokvalitetne zdravstvene skrbi za djecu i
adolescente oboljele od raka Cija stanja zahti-
jevaju specijalistitko stru¢no znanje i alate
koji nisu siroko dostupni zbog malog broja
slu¢ajeva i nedostatka resursa. Nadovezuje
se na prijasnje projekte koje je financirao EU:
ENCCA, PanCare i EXPO-r-Net.

Clanstvo ukljuguje snaznu interaktivnu mrezu
pedijatrijskih bolnica i jedinica koje su spe-
cijalizirane za pruZanje skrbi pedijatrijskim
pacijentima i adolescentima oboljelima od
raka. U suradnji s Europskim drustvom za
pedijatrijsku onkologiju (SIOPE) uspostav-
lieni su protokoli sa smjernicama za europ-
sku standardnu klinicku praksu, koji sluZe kao
zajednitka referenca za izravno lijecenje u

svim glavnim ustanovama za lijecenje raka u
djece, a virtualni odbor za pedijatrijske onko-
loSke tumore koristi se alatima e-zdravstva
za dijeljenje strutnog znanja i savjetovanje.
Obrazovanije i osposobljavanje poticu se inter-
netskim seminarima, sastancima i progra-
mima razmjene.

ERN PaedCan Zeli postici jednakost ishoda
raka u dje¢joj dobi u cijeloj Europi i pomoci
pri provedbi strateskog plana SIOPE-a, koji
snazno podupiru misija borbe protiv raka u
okviru programa Obzor Europa, europski plan
za borbu protiv raka i farmaceutska strate-
gija za Europu.

MreZa nastoji povecati stopu preZivljenja
raka u djecjoj dobi i kvalitetu Zivota paci-
jenata poticanjem suradnje, istraZivanja i
osposobljavanja, pri ¢emu je njezin krajnji cilj
smanjiti trenutacne nejednakosti u pogledu
prezivljenja raka u djecjoj dobi i sposobno-
sti pruZanja zdravstvene skrbi u drzavama
¢lanicama Unije.

U sluzbi pacijenata s rijetkim bolestima, bolestima niske prevalencije i slozenim bolestima

KOORDINATORICA MREZE

profesorica dr. Ruth Ladenstein
St. Anna Kinderspital i St. Anna
Kinderkrebsforschung, Austrija
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ERN za hepatoloske bolesti
(ERN RARE-LIVER)

Rijetke bolesti jetre mogu uzrokovati progresivno ostecenje jetre, koje dovodi do fibroze i
ciroze. Komplikacije zbog ciroze jetre mogu uzrokovati smrt, a jedino ucinkovito lijeCenje u
mnogim je slu¢ajevima transplantacija jetre. Umor, svrbeZ kod kolestatskih bolesti te bol i
otekline trbuha kod cisti¢nih bolesti znatno utjecu na kvalitetu Zivota.

Kad je rije€ o pedijatrijskim pacijentima, ¢im-
benici koji dodatno kompliciraju situaciju jesu
kasno postavljanje dijagnoze, nemoguc¢nost
napretka i ostvarivanja kljucnih razvojnih
pomaka te izazov prelaska na adolescent-
sku skrb.

ERN RARE-LIVER bavi se temama koje se
odnose na tri bolesti: autoimunu bolest jetre,
metabolicku bilijamu atreziju i srodne bolesti
jetre te na strukturnu bolest jetre. Kad je rijec
o0 bolesti jetre, mreZa prvi put u potpunosti
objedinjuje pedijatrijsku skrb i skrb za odrasle
0sobe, usmjeravanjem na potrebe pacijenata
koji prelaze iz jedne kategorije u drugu i na
posljedice za obitelji s genetskom dijagnozom.

Prioritet je sastavljanje azuriranih smjernica.
Smjernice za pruZanje skrbi, poduprte stan-
dardizacijom klju¢nih dijagnostickih i pro-
gnostickih testova, provode se u suradnji s
Europskim udruZenjem za istrazivanje jetre
(EASL) i Europskim udruZenjem za dje¢ju
gastroenterologiju, hepatologiju i prehranu
(ESPGHAN).

ERN RARE-LIVER nastoji rjeSavati vazne iza-
zove koji se odnose na informiranost lije¢nika
o rijetkim bolestima jetre i jednak pristup
moguc¢nostima lijeCenja koje se brzo razvijaju.

KOORDINATOR MREZE

profesor Ansgar W. Lohse
Universitditsklinikum Hamburg-
Eppendorf, Njemacka
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ERN za bolesti vezivnog tkiva i

eNs e /

miSicno-kosStane bolesti
(ERN ReCONNET)

Rijetke bolesti vezivnog tkiva i rijetke misSi¢no-kostane bolesti (rCTD-i) obuhvacaju razlicite
bolesti i sindrome, koji znatno utje¢u na dobrobit pacijenata. Uklju¢uju nasljedna stanja,
sistemske autoimune bolesti kao sto su sistemska skleroza, mijeSane bolesti vezivnog tkiva,
idiopatske upalne miopatije, nediferencirane bolesti vezivnog tkiva i antifosfolipidni sindrom.

ERN ReCONNET razvija okvir za izradu viso-
kokvalitetnih, inovativnih, odrZivih i pravednih
standarda pruzanja skrbi i prakse, kojima ce se
europskim pacijentima s rCTD-ima omoguciti
bolji pristup zdravstvenoj skrbi.

Zahvaljujuci suradnji medu punopravnim ¢la-
novima, predstavnicima ePAG-ova i povezanim
partnerima ERN ReCONNET razvio je publikacije
koje su pregledali stru¢njaci, a koje obuhva-
¢aju najnovije smjernice za klinicku praksu,
nezadovoljene potrebe u podru¢ju eduka-
cije pacijenata, optimizaciju nacina pruzanja
skrbi pacijentima i utjecaj bolesti COVID-19
na rCTD-e. MreZa je razvila i metodologiju za
izradu organizacijskih modela za nacine pru-
Zanja skrbi pacijentima s rijetkim bolestima,
infrastrukturu europskih registara za uskladi-
vanje podataka o rCTD-ima, kojom se nastoje
objediniti svi postojeci i novorazvijeni registri
o0 rCTD-ima u cijeloj Europi, internetske semi-
nare za zdravstvene djelatnike i pacijente o
termama ERN-a ReCONNET te laicke verzije
smjernica za klinicku praksu.

Predstavnici pacijenata intenzivno sudjeluju u
svim aktivnostima ERN-a ReCONNET te pritom
imaju klju¢nu ulogu u izradi i pregledavanju
publikacija jer pruzaju klju¢ne informacije o
potrebama pacijenata za poboljSanjem natina
pruZanja skrbi te pridonose poboljsanju znanja
o0 bolestima i njihovu lijecenju. Sudjeluju kao
panelisti na internetskim seminarima i kao
polaznici tih seminara, izraduju laicke verzije
publikacija, podupiru postupke ocjenjivanja
novih ¢lanova i sudjeluju u upravljanju.

Bliska suradnja razli¢itih dionika uklju¢enih u
mreZu jedna je od glavnih dodanih vrijednosti
ERN-a ReCONNET, ¢ime ¢e se i dalje unapre-
divati Zivoti ljudi koji boluju od rCTD-a.

profesorica Marta Mosca
Azienda Ospedaliero Universitaria
Pisana, Italija




U sluzbi pacijenata s rijetkim bolestima, bolestima niske prevalencije i slozenim bolestima

Usmjerenost na poboljsanje
zdravstvenih ishoda pacijenata:

uloga organizacija pacijenata

Pacijenti su u sredistu rada ERN-ova.
Organizacije pacijenata, a osobito EURORDIS
- nevladin savez udruga pacijenata, koji vode
pacijenti i koji okuplja 984 organizacije paci-
jenata s rijetkim bolestima iz 74 zemlje, vise
su od desetljec¢a imale aktivnu ulogu u razvoju
mreZa. Zajednitki su pomogle osigurati da
ERN-ovi na prvo mjesto stave povecanje kli-
nicke izvrsnosti i poboljSanje zdravstvenih
ishoda pacijenata, osiguravajuci pritom jed-
nak pristup kvalitetnoj skrbi u cijeloj Europi.

,Prisustvovali smo radanju ideje koja je
nastala u okviru Skupine na visokoj razini
za zdravstvene usluge i zdravstvenu skrb, kad
su ERN-ovi preneseni u Direktivu o prekogra-
ni¢noj zdravstvenoj skrbi’, kaze Inés Hernando,
direktorica za ERN-ove i zdravstvenu skrb u
EURORDIS-u. ,Prosli smo dug put s drZzavama
Clanicama i Europskom komisijom, od pojave
koncepta u zakonodavstvu, preko mobilizacije
i grupiranja voditelja zdravstvenih ustanova,
do pokretanja 24 ERN-a rasporedenih prema
terapijskim podrucjima te sad podupiremo
njihovu provedbu u bliskoj suradnji sa zastu-
pnicima pacijenata i voditeljima zdravstvenih
ustanova koji sudjeluju u radu mreza.”

Kao postojan partner u njegovanju koncepta
ERN-ova, EURORDIS i dalje radi sa zajednicom
pacijenata s rijetkim bolestima, voditeljima

zdravstvenih ustanova i timovima za upravlja-
nje projektima ERN-ova kako bi osigurao da se
pacijenti rutinski i sustavno ukljucuju u aktiv-
nosti ERN-ova i upravljanje njima. Voditelji
zdravstvenih ustanova u okviru ERN-ova i
zastupnici pacijenata postupno izgraduju kul-
turu zajednitkog vodstva te uce kako najbolje
suradivati kako bi se osiguralo da ERN-ovi
pridonose poboljSanju Zivota ljudi koji boluju
od rijetkih bolesti.

,Za mnoge rijetke bolesti trenutacno ne
postoji lijecenje”, objasnjava gda Hernando.
,Medutim, kultura uc¢enja koju su ERN-ovi
poceli izgradivati pretvara ih u Zariste inova-
cija. Utvrdivanjem ishoda za konkretne bole-
sti koji se mogu sustavno myjeriti i dijeliti u
razlicitim specijalistickim centrima i razlicitim
zemljama ERN-ovi ce otvoriti vrata pobolj-
sanju kvalitete i uvodenju optimalnih medi-
cinskih ili kirurskih zahvata.”

Ocekuje se da ¢e ERN-ovi prekinuti izolaciju
s kojom se suocavaju zajednice pacijenata s
rijetkim bolestima, povecati vidljivost struc-
njaka u cijeloj Europi i nadopuniti kapacitete
nacionalnih sustava zdravstvene skrbi za dija-
gnostiky, lijecenje i postupanje s pacijentima.
,Medutim, kako bi se to ostvarilo u velikoj
mjeri, moraju postojati jasni i transparen-
tni nacini upucivanja. DrZave lanice moraju

uspostaviti mehanizme i postupke za olaksa-
vanje prihvacanja i primjene znanja stecenih
u okviru ERN-ova — primjerice, kad je rijec o
razvoju nacina pruZanja skrbi pacijentima
koji boluju od rijetkih bolesti”, kaze.

Pacijenti gaje velike nade da ERN-ovi
mogu znatno utjecati na njihove Zivote:
,Raspravljanje o sloZenim slucajevima te
razmjena iskustava i struénog znanja u okviru
ERN-ova vazan je prvi korak, no zemlje bi tre-
bale bolje i temeljitije iskoristiti znanje koje te
mreZe stvaraju i njeguju kako bi poboljSale
Zivote 30 milijuna ljudi u Europi koji boluju
od rijetkih bolesti”, dodaje gda Hernando.
DrZave ¢lanice imaju klju¢nu ulogu u toj fazi.
,Sad je vrijeme da njegujemo i podupiremo
mreZe u skladu s njihovim ambicijoma te da
ih ukljucimo u nacionalne sustave zdravstvene
skrbi kako bi se poboljSala stopa preZivlje-
nja i kvaliteta Zivota za sto vise pacijenata.”
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komisija

ERN za imunodeficijenciju,

U sluzbi pacijenata s rijetkim bolestima, bolestima niske prevalencije i slozenim bolestima

autoinflamatorne i autoimune bolesti

(ERN RITA)

ERN RITA okuplja vodece europske centre koji posjeduju struc¢na znanja u podrucju dijagnostike i
lije¢enja rijetkih imunoloskih poremecaja. Ti poremecaji Cine stanja koja su potencijalno opasna
za Zivot i koja zahtijevaju multidisciplinarnu skrb primjenom sloZene dijagnosticke procjene

i visokospecijaliziranog lijeCenja. MreZa dijeli ta stanja na Cetiri podteme ili podrucja rada:
primarnu imunodeficijenciju (PID), autoimune bolesti, pedijatrijske reumatoloSke poremecaje i

autoinflamatorne poremecaje.

Imunoloske terapije brzo se otkrivaju i primje-
njuju. Lijecenje polivalentnim imunoglobuli-
nima revolucionaliziralo je izglede za pacijente
s nedostatkom antitijela, specifini anticito-
kinski lijekovi promijenili su Zivote pacijenata
s rijetkim autoimunim i autoinflamatornim
stanjima, a lijekovi na osnovi mati¢nih stanica
i gena, izvorno namijenjeni za lijecenje pri-
marne imunodeficijencije, sad se primjenjuju
u lije¢enju svih bolesti obuhvacenih mreZom.

MreZa se temelji na radu postojecih europskih
znanstvenih drustava koja su razvila registre
pacijenata, klinicke smjemice, istrazivacku
suradnju, obrazovne aktivnosti i veze s orga-
nizacijama pacijenata u odnosu na sva Cetiri
podrucja bolesti.

ERN RITA nastoji smanjiti nejednakosti u
zdravstvenoj skrbi s kojima se susrecu paci-
jenti u potrazi za dijagnostickim testiranjem
i inovativnim lije€enjem, kao to su bioloske

terapije, zamjena imunoglobulina te stani¢ne
terapije kao npr. transplantacija mati¢nih sta-
nica. Namjerava povezati postojece registre,
razviti paneuropske klinicke smjemice, osno-
vati radnu skupinu geneticara za kontrolu
kvalitete tehnologije sekvenciranja sljedece
generacije, dogovoriti zajednicki alat za far-
makovigilanciju kod tih rijetkih bolesti, osno-
vati radnu skupinu za ispravnu upotrebu i
pracenje bioloskih tretmana kod imunoloski
posredovanih bolesti, objediniti i poboljsati
terapije mati¢nim stanicama za pacijente,
poticati suradnju medu udrugama pacijenata
i okupiti pedijatrijske specijaliste i specijaliste
za odrasle iz svih Cetiriju podrucja.

KOORDINATOR MREZE

profesor Nico Martinus Wulffraat
Sveucilisni medicinski centar
Utrecht, Nizozemska
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komisija

ERN za transplantaciju u djece
(ERN TransplantChild)

Pedijatrijska transplantacija (PT) ukljucuje transplantaciju i solidnih organa (SOT) i transplantaciju
hematopoetskih maticnih stanica (HSCT) i jedini je ucinkovit postupak za lijeCenje nekoliko rijetkih
bolesti. Optimalna posttransplantacijska skrb zahtijeva uskladen rad muiltidisciplinarnog tima.
Nakon transplantacije pacijenti se suocavaju s kronicnom imunosupresijom kako ne bi doslo do
odbacivanja, Sto zahtijeva pracenje pojave posttransplantacijskih komplikacija radi produZenja

Zivotnog vijeka djece i poboljSanja kvalitete njihova Zivota.

ERN TransplantChild okuplja stru¢njake u
podrugju PT-a i posttransplantacijske skrbi
kako bi se poboljsali ishodi za djecu i njihove
obitelji. MreZa nastoji skratiti vrijeme hospi-
talizacije i sloZenog i dugotrajnog lije¢enja te
radi na poboljsanju usluga psiholoske podrske
djeci tijekom njihova prelaska u odraslu dob.

MreZa nastoji uciniti dostupnima najnovije
tehnike te medicinska, farmakoloska i terape-
utska postignuca, pritom olakSavajudi Sirenje
uskladenih smjemica za klinicku praksu i razvoj
personaliziranih lijekova u podru¢ju PT-a.

ERN TransplantChild nastoji smanjiti potrebu
za zahvatima povezanima s transplantacijom,
kao 5to su ponovna transplantacija i farma-
kolosko lijecenje, te uskladuje skrb povezanu
s PT-om kako bi se smanjile opasnosti od
komplikacija nakon transplantacije. Vodeci
europski stru¢njaci za PT zajednicki rade na
smanjenju smrtnosti i morbiditeta povezanih
s transplantacijom u djece.

dr. Paloma Jara Vega
Hospital Universitario La Paz,
Madrid, Spanjolska
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Europska
komisija

ERN za multisistemske bolest;
krvozilnog sustava (VASCERN)

Rijetke multisistemske bolesti krvoZilnog sustava ukljucuju poremecaje koji pogadaju sve vrste
krvnih Zila te imaju posljedice na nekoliko tjelesnih sustava, sto zahtijeva multidisciplinarni
pristup skrbi. VASCERN se sastoji od sest radnih skupina za sljedece rijetke bolesti: nasljednu
hemoragicnu teleangiektaziju (HHT-WG), nasljedne bolesti torakalne aorte (HTAD-WG), arterije
srednje velicine (vaskularni oblik Ehlers-Danlosova sindroma) (MSA-WG), pedijatrijski i primarni
limfedem (PPL-WG), krvozilne anomalije (VASCA-WG) i neurovaskularne bolesti (NEUROVASC-
WG). Osim toga, osnovano je nekoliko tematskih radnih skupina koje se bave problemima
komunikacije, registara, etike te pitanjima povezanima s trudno¢om. Poseban ePAG omogucuje
zastupnicima pacijenata da sudjeluju u svim aktivnostima VASCERN-a.

Ciljevi VASCERN-a ukljucuju umreZavanje,
razmjenu i Sirenje strucnog znanja, promi-
canje primjera najbolje prakse, smjernica i
klinitkih ishoda, jacanje polozaja pacijenata
i unapredenje znanja klini¢kim i osnovnim
istrazivanjima.

Zdravstveni djelatnici ukljuceni u VASCERN vec
su izradili edukacijske materijale, kao Sto su
internetski seminari i serija videozapisa ,Pilule
znanja’, koji su dostupni na intemetu, a mogu
im pristupiti i lijecnici i pacijenti. MreZa je obja-
vila izjave o konsenzusu i alate za donoSenje
klinickih odluka — ukljuCujuci nacine pruzanja
skrbi za pacijente te informativne ¢lanke o
tome Sto Ciniti, a Sto ne — kako bi pruZila
savjete o pravilnom postavljanju dijagnoze

i pruzanju skrbi pacijentima s rijetkim bole-
stima. Digitalne usluge e-zdravstva, kao 5to
je mobilna aplikacija VASCERN-a, razvijene su
u suradnji sa svim specijalistickim centrima i
organizacijama pacijenata u okviru ePAG-a.
Uspostavljaju se razmjene medu ustanovama
koje su ¢lanice mreZe, a znanje se i dalje raz-
mjenjuje medu ¢lanovima te sa zdravstvenim
djelatnicima kaji nisu ukljuceni u ERN.

KOORDINATOR MREZE

profesor Guillaume Jondeau
Assistance Publique-Hépitaux de
Paris, Hopital Bichat, Francuska




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
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Répertoire des réseaux europeens de référence

ERN za endokrina stanja (Endo-ERN)

ERN za bolesti bubrega (ERKNet)

ERN za bolesti kostiju (ERN BOND)

ERN za kraniofacijalne anomalije i ORL poremecaje (ERN CRANIO)

ERN za rijetke i sloZene epilepsije (EpiCARE)

ERN za rak u odraslih (solidni tumori) (ERN EURACAN)

ERN za hematoloske bolesti (EuroBloodNet)

ERN za urogenitalne bolesti i stanja (ERN eUROGEN)

ERN za neuromuskularne bolesti (ERN EURO-NMD)

ERN za bolesti oka (ERN EYE)

ERN za genetske sindrome rizika od tumora (ERN GENTURIS)

ERN za bolesti srca (ERN GUARD-Heart)

ERN za nasljedne i urodene (probavne i gastrointestinalne) anomalije
(ERNICA)

ERN za urodene malformacije i rijetke neurorazvojne poteskoce (ERN ITHACA)

ERN za bolesti disnog sustava (ERN LUNG)

ERN za rak u djece (hematoonkologija) (ERN PaedCan)

ERN za hepatoloske bolesti (ERN RARE-LIVER)

ERN za bolesti vezivnog tkiva i misi¢éno-kostane bolesti (ERN ReCONNET)

ERN za imunodeficijenciju, autoinflamatorne i autoimune bolesti (ERN RITA)

ERN za rijetke neuroloske bolesti (ERN-RND)

ERN za koZne bolesti (ERN Skin)

ERN za transplantaciju u djece (ERN TransplantChild)

ERN za nasljedne metabolitke poremecaje (MetabERN)

ERN za multisistemske bolesti krvoZilnog sustava (VASCERN)

www.endo-ern.eu
www.erknet.org
www.ernbond.eu
Www.ern-cranio.eu
WWww.epi-care.eu
www.euracan.eu
https://eurobloodnet.eu
WWww.eurogen-ern.eu
www.ern-euro-nmd.eu
www.ern-eye.eu
www.genturis.eu/
www.guardheart.ern-net.eu
www.ern-ernica.eu
www.emn-ithaca.eu
www.em-lung.eu
www.paedcan.ern-net.eu
www.rare-liver.eu
www.reconnet.em-net.eu
WWww.ern-rita.org
www.ern-rnd.eu

www.ern-skin.eu
www.transplantchild.eu

www.metab.ern-net.eu

www.vascern.eu

info@endo-ern.eu
contact@erknet.org
https://ferbond.eu/contact/
ern-cranio@erasmusmc.nl
https://epi-care.eu/contact-us/
contact@euracan.eu
coordination@eurobloodnet.eu
eurogen@uroweb.org
info@ern-euro-nmd.eu
contact@ern-eye.eu
genturis@radboudumc.nl
contact@guardheart.ern-net.eu
ern-ernica@erasmusmc.nl
https://em-ithaca.eu/contact/
info@ern-lung.eu
empaedcan@ccri.at
ern.rareliver@uke.de
ern.reconnet®ao-pisa.toscana.it
contact-rita@erm-net.eu
info@emn-md.eu
coordination@ern-skin.eu
coordination@transplantchild.eu
https://metab.ern-net.eu/contact/

contact@vascem.eu
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KONTAKT S EU-OM

Osobno
U cijeloj Europskoj uniji postoje stotine informacijskih centara Europe Direct. Adresu najblizeg centra moZete pronaci na:
https://europa.eu/european-union/contact_hr

Telefonom ili e-poStom

Europe Direct je sluzba koja odgovara na vasa pitanja o Europskoj uniji. MoZete im se obratiti:
— na besplatni telefonski broj: 00 800 6 7 8 9 10 11 (neki operateri naplacuju te pozive),

— na broj: +32 22999696 ili

— e-postom preko: https://europa.eu/european-union/contact_hr

TRAZENJE INFORMACIJA O EU-U

Na internetu
Informacije o Europskoj uniji na svim sluzbenim jezicima EU-a dostupne su na interetskim stranicama Europa: https://europa.eu/european-union/index_hr

Publikacije EU-a

Besplatne publikacije EU-a i publikacije EU-a koje se placaju moZete preuzeti ili naruciti preko internetske stranice: https://op.europa.eu/hr/publications.
Za vise primjeraka besplatnih publikacija obratite se sluzbi Europe Direct ili najblizemu informacijskom centru

(vidjeti https://europa.eu/european-union/contact_hr).

Zakonodavstvo EU-a i povezani dokumenti
Za pristup pravnim informacijama iz EU-a, ukljucuju¢i cjelokupno zakonodavstvo EU-a od 1951. na svim sluzbenim jezi¢nim verzijama,
posjetite internetske stranice EUR-Lexa: https://eur-lex.europa.eu

Otvoreni podatci iz EU-a
Portal otvorenih podataka EU-a (https://data.europa.eu/euodp/hr) omogucuje pristup podatkovnim zbirkama iz EU-a.

Podatci se mogu besplatno preuzimati i ponovno uporabiti u komercijalne i nekomercijalne svrhe.
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Pola milijuna ljudi u Europi svake godine dobije dijagnozu rijetke bolesti.
Nijedna zemlja ne moZe se sama nositi s tim izazovom.

Europske referentne mreze virtualne su mreZe koje okupljaju stru¢njake
iz cijele Unije i EGP-a.

Ti se strucnjaci zajednicki bore s rijetkim i sloZzenim bolestima s
niskim stupnjem rasirenosti — poboljsanjem dijagnostike i pristupa
specijalistickoj skrbi.

Share. Care. Cure.

Vise o europskim referentnim mrezama

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

Ured za publikacije
Europske unije





