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Darbs ar pacientiem ar retam, maz izplatitam un sarezgitam slimibam

ES atbalsta reto slimibu pacientus,
nesot viniem palidzibu, ceribu un
gaiSaku nakotni

Sandra Gallina
SANTE GD generdldirektore

Reto slimibu ietekme kopuma ir milziga —
tiek lésts, ka tas skar 35 % ldz 59 %
pasaules iedzivotaju, un Eiropas Savieniba
vien ar kadu no vairak neka 6000
atskifigajam retajam slimibam slimo [idz pat
36 miljoniem  cilveku. Tomér katras
atseviskas retas slimibas izplatiba ir zema.
Eiropas Savieniba reta slimiba ir definéta ka
tada, kas skar mazak neka 5 no 10,000
cilveku.

Reta slimiba var nozimét, ka jasu slimibu
arsts vai cits vesellbas apripes specialists
nespéj atpazit. Tas var nozZimét, ka simptomi
tiek nepareizi diagnosticéti, dazkart gadiem
ilgi, kameér jOs ciesat un verojat, ka stavoklis
pasliktinas. Reta slimiba bieZi vien nozZimé, ka
cilveks nezina, kas ar vinu nav kartiba vai ko
dat, lai mazinatu sapes un diskomfortu.
Pastavigu vilsanos un vientulibu. Sajata var
bdt bezceriga.

ES atbalsta reto slimibu pacientus un sniedz
ES pievienoto vertlbu, apvienojot mdsu
resursus, daloties ar zinaSanam un stradajot
kopa.

Més pirmkart vélamies pacientiem palidzét
sanemt precizo diagnozi, kura viniem ir
nepieciesama. Péc tam bdt droSi, ka
arstéSana un  aprdpe  viniem  lidzés
diskomfortu samazinat lidz minimumam un
dzivot péc iespéjas pilnigak. Visbeidzot, més
vElamies sadarboties, lai rastu arstésanas
lidzeklus. 95 procentiem reto slimibu nav
tadu arstésanas lidzeklu, par ko ir zinams. Ar
tadu stingru ES ricibu ka farmacijas tiesibu
aktu  parskatisana més reto  slimibu
pacientiem piedavajam labaku nakotni.

Eiropas Komisija ir atbalstijusi daudzus
pasakumus  sabiedribas  veselibas  un
veselbas apripes sisttmu  lauka, lai
dalibvalstim palidzétu izstradat nacionalos
atbildes pasakumus, stratégijas un planus.
Pie tiem pieder [oti sekmigie Eiropas
references tikli (ERT), kuri tika izveidoti 2017.
gada un kuru uzdevums ir apkopot zinasanas
un resursus, ar ko versties pret retam un
sarezgitam slimibam, arl tadas medicinas
jomas, kur specidlas zinasanas ir reti
sastopamas. Bdtiska nozime ERT sistémas
izveidé bija Eiropas Komisijai, kura dotéja So
tiklu, koordinatoru un tehniskas tiklosanas
atbalstu.

ERT ir virtuali tikli, kas savieno veselibas
aprlpes sniedzéjus, specialistus un pacientu
organizacijas visa FEiropas Savientba un
Norvégija. ERT, kuru pamata ir ES Parrobezu
veselbas apripes direktiva, ir viens no
lielakajiem reto slimibu kopienas
sasniegumiem Eiropa, un, pateicoties veselibas
apripes sniedzéju, pacientu organizaciju,
Eiropas Komisijas un ES  dalibvalstu
centieniem, tie ir iedvesmojusi globalu ricibu.

Nav tadu valstu, kam vienai paSai bGtu
zindSanas un spéjas, kas nepieciesamas, lai
arstétu visas retas un kompleksas slimibas.
Pateicoties ERT, pacientiem visa Eiropas
Savieniba ir pieklUstamas labakas pieejamas
specialas zinasanas. Sajos tiklos eksperti
sasniedz pacientu, un pacientam nav jacelo
pie ekspertiem, kuri var atrasties talu. Eiropas
Savieniba  savieno  punktus,  maksimali
palielinot sinergiju starp dalibvalstim un
veicinot apmainu ar zindSanam un resursiem.



Paslaik reto un sarezgitu slimibu ERT ir 24; tos
veido partneribas starp veselibas apripes
sisttmu vaditajiem, pacientu aizstavjiem un
vadogajiem klinicistiem. Sie tikli, kas tagad ir
izveidoti un pilniba darbojas, joprojam gdst
panakumus un eksperimenté ar jauna veida
parrobezu sadarbibu.

Péc seSu gadu pastaveésanas ERT paslaik tiek
izvertéti. Izvertejuma rezultati bds pieejami
2023. gada beigas, un tie palidzés apzinat
papildu veidus, ka ERT modeli uzlabot un
veidot 5o tiklu nakotni.

To patiesais potencials tiks sasniegts tikai tad,
kad ERT bds iestradati masu valstu veselibas
apripes sisttmas. Tad tie patiesam spés
nodrosinat ES pievienoto vértibu un varés dot
cerbu un palidzibu miljoniem reto slimibu
pacientu visa Eiropas Savieniba.  Talab ES
dalibvalstis, Norvégija un  Ukraina i
apvienojusas spékus ar Komisiju triju gadu
ilga darbiba, kura no 2023. gada beigam
palidzés os tiklus konsolidet. ST darbiba
sanems apméram 15 miljonus eiro ES
finansgjuma.

Turklat  Komisija ir  finansgjusi  jaunas
paaudzes dotacijas ERT atbalstam ar vairak
neka 77 miljoniem eiro no ES programmas “ES
— veselibal”. Sis dotacijas palidzés finansét to,
ka tiek izveidoti un darbojas 24 pilnvértigi
pacientu registri, kuros ir takstosiem ierakstu,
un panaks, ka ar Tpasa IT rika palidzibu — tas
pazistams ka “Kliniska pacientu parvaldibas
sistma” — starptautiskas paneldiskusijas tiks
apspriests  par simtiem  vairak pacientu
gadijumu.  ERT ir svarigi datu vaksanas un
zinatniskas sadarbibas adgenti reto slimibu
pétnieciba.

Finansejums arl palidzés panakt, ka

veselibas  apripes specialistiem ir
pieejami  akreditéti augsta limena
apmacibas kursi un pacientu laba
nodrodinat jaunas vai  atjauninatas

klinisko pacientu vadlinijas un klinisko
[émumu atbalsta rikus.

Savienojot ekspertus un pacientus, ERT
arn sagatavo augsni kliniskiem
pétijumiem pétijumus un testé
terapeitiskas iejauk5anas, nosakot tos par
inovacijas prioritati daudzu reto slimibu
jomas. Var bat, ka farmacijas uznémumi
nelabprat iequlda reto slimibu pacientiem
vajadzigu zalu izstradé, jo Sim zalém
batu loti mazs tirgus. Tapéc Komisija
stimulé raZotajus izstradat un laist tirgd
barenzales un ir tikko parskatijusi
attiecigos tiesibu aktus, lai Sos stimulus
uzlabotu.

Bija vajadzigi vairak neka desmit gadi, lai
ideja par ERT virzitu parrobeZu sadarbibu
veselibas aprdpé attieciba uz
kompleksam un retam slimibam attistitos
un tiktu ieklauta ES tiesbu aktos.
Turpmakie Cetri  gadi iezimés ERT
konsolidacijas gadus un to dzilaku
ieaudzésanu  nacionalajas  veselibas
apripes sistémas. Més varam sagaidit
iedarbigus ERT pasakumus, kas mainis
reto slimibu pacientu un vinu gimennu
stavokli, paplasinas registru izmantosanu
un zina%anas par retajam slimibam
izplatis plasakam auditorijam.

Sandra Gallina
SANTE GD generdldirektore

Pédeja laika aug vélme péc labak
koordinétas veselibas aizsardzibas, un tas
art ir Komisijas priekslikuma par Eiropas

veselibas savienibas izveidi galvenais
elements.
Nakamaja tiklu attistibas posma Sie

centieni batu jaizmanto tam, lai attieciba
uz pacientiem panaktu labakus iznakumus
un  paplasinatu  parrobezu  sadarbibu
veselibas aprOpé, lai bdtu drosi, ka jau
2030. gada ERT sistémas potencials
izpaudisies visa pilniba. Dzivei ar retam
slimibam nevajadzétu bat dzivei bez
skaidribas par diagnozi, apripi un

arstésanu, un dzive ar retu slimibu nedrikst
bat vientula stasanas tai preti.
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Vispariga informacija

Jebkura slimiba, kas Eiropas Savieniba skar mazak neka piecus no 10 000 cilvéku, ir
uzskatama par retu slimibu. Vairak neka 6000 retu slimibu Eiropas Savieniba ietekme lidz pat
36 miljonu cilvéku ikdienas dzivi. Pieméram, onkologija vien pastav gandriz 300 daZadi reti
veZa paveidi, un katru gadu Eiropa kada no Sim slimibam tiek diagnosticéta vairGk neka

pusmiljonam iedzivotaju.

Daudziem, kurus skarusi reta vai sarezgita
slimiba, nav piekluves diagnostikai un kvalita-
tivai arstésanai. Trikst pieredzes un specialo
zinasanu, jo lidzigu pacientu skaits ir mazs.

ES un dalibvalstu valdibas ir apnémusas uzla-
bot So reto un sareZgito stavoklu atpazisanu
un arstésanu, stiprinot sadarbibu un koordi-
naciju Eiropas [imenT un atbalstot nacionalos
planus attieciba uz retajam slimmbam.

2011. gada direktiva par pacientu tiestbam
parrobeZu veselibas aprdpé ne vien pacien-
tiem dod iesp&ju sanemt kompensaciju par
arstésanos cita ES dalibvalstr, bet arT atvieglo
pacientu piekluvi informacijai par veselibas
aprlpi un tadéjadi palielina arstésanas iespé-
jas. ST direktiva ES dalibvalstis tika trans-
ponéta 2013. gada, un ta veidoja pamatu
parrobeZu sadarbibai tadas jomas ka retas
slimibas un ERT vai e-veseliba.

Sajos apstaklos ar ES  Veselibas
programmas (un  kopS 2021. gada
programmas “‘ES — veselibai”’) atbalstu
2017. gada darbu saka 24 Eiropas
references tikli, kuros piedalas gandriz 900
specializéti veselibas apripes centri. Lidz
Sim programma ir palidzéjusi tlkstoSiem
pacientu ar retam vai kompleksam
slimibam, un paslaik ERT ir vairak neka
1600 veselibas aprlpes centru, kuros
parstavétas gandriz 400 slimnicas no
visam 27 ES dalibvalstim un Norvégijas.

Vairak neka

6000

RETO SLIMIBU, TAJA SKAITA

300

RETU VEZA PAVEIDU, SKAR EIROPAS
SAVIENTBA SKAR LIDZ

pat 56

MILJONIEM CILVEKU
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Kas ir Eiropas references tikli? ‘

Eiropas references tikli (ERT) ir virtuali tikli, kas savieno veselibas apripes pakalpojumu
sniedzéjus, veselibas aprdpes specidlistus un pacientus visa ES un Norvegija. To merkis
ir pieversties sareZgitam vai retdm slimibam un stavokliem, kam nepiecieSama augsti

specializéta arstéesana un zinGsanu un resursu apvienosana.

Nevienai atsevigkai valstij nav zinasanu un
spéju, kas nepieciesamas, lai arstétu visas
retas, mazizplatitas un sareZgitas slimibas.
ERT pacientiem un arstiem visa ES dod iespéju
bez dosanas uz citu valsti piek|tt labakajam
specialajam zinasanam un laikus apmaini-
ties ar informaciju, kas var glabt dzivibu. Tikli
Eiropas Savieniba veicina jaunako zinasanu un
pieredzes apmainu par retajam slimibas starp
slimnicam, pétniekiem un pacientu grupam.

Lai spriestu par pacienta diagnozi un arstgsanu,
ERT koordinatori, izmantojot Tpasu IT platformu
— pacientu klinisko datu parvaldibas sistému
(KPPS), sasauc “virtualas” konsultativas pado-
mes, kuru sastava ir medicinas specialisti no
dazadam nozarém. KPPS notiek apsprie3anas,
kas veselibas apripes pakalpojumu sniedzé-
jiem no visas ES dod iespéju sadarboties ties-
saisté, lai apspriestu, diagnosticétu un arstétu
pacientus ar retam, mazizplatitam un sarez-
gitam slimibam. ERT arT koordiné un atvieglo
izglitibas un apmacibas pasakumus, izstrada
kliniskas prakses vadlinijas un citus klinisku
[Emumu atbalsta rikus, sadarbojas zinasanu
radisana un izplatisana, izmantojot komunika-
cijas pasakumus, un ir pétniecibas un inovacijas
kontaktpunkti retu, mazizplatitu un sareZgitu
slimibu joma. Turklat ERT veido ES registrus ar

kvalitativiem datiem, kas iegQti no pacientiem
ar retam slimibam, tadéjadi radot unikaly, loti
vertigu datu avotu, ar kura palidzibu veicinat
pétniecibu un izstradat nakamas paaudzes
metodes retu un sarezgitu slimibu arstésana.

ERT darbiba sakas 2017. gada marta.
Paslaik ir 24 ERT, kuros ir vairak neka
1600 augsti specializétu veselibas
apriipes centru, kas parstav gandriz 400
slimnicas no visam ES dalibvalstim, ari
no Norvégdijas. Tie darbojas vairakas
tematis-kas jomas — no retam kaulu slimibam
un bérnu véza paveidiem [idz retam asinsvadu
slimbam, sniedzot labumu  tdkstosiem
pacientu ES, kas cieS no retam vai
sareZgitam saslimsanam.

ERT iniciativa sanem atbalstu no vairakam
ES finansgjuma programmam, tostarp no
program-mas “‘ES — veselibai”, Eiropas
infrastruktdras savienosanas instrumenta
un programmas “Apvarsnis Eiropa”.

ERT procesu vada ES dalibvalstis: tas atbild
par centru atzisanu nacionala liment un pie-
teikumu apstiprinasanu. Dalibvalstu
padome (DP) atbild par ES ERT stratégijas
izstradi, ka arn par tiklu izveides un jaunu
dalibnieku ieklau-Sanas apstiprinasanu.

24 ERT koordinatori sadarbojas ERT koor-
dinatoru grupa (ERT KG), kas tika izveidota
2017. gada. 57 stratégiska grupa veido kopigu
pamatu vairakiem galvenajiem Eiropas referen-
ces tiklu tehniskajiem un organizatoriskajiem
aspektiem. ERT KG un DP cieSi sadarbojas ar
daZzadam darba grupam, tostarp zinasanu vei-
dosanas, integracijas valstu veselibas apripes
sistémas, uzraudzibas, juridisko un &tisko jauta-
jumu, ka art IT konsultaciju darba grupam, kas
zino par saviem priekslikumiem ERT KG un DP
galigai apsprieanai un [Bmuma pienemsanai.
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Kaulu slimibu ERT (ERN BOND)

Retas kaulu slimibas aptver slimibas, kas saistitas ar kaulaudu veidosanos, modelésanu,
remodelésanu un iznemsSanu, kG ari Sos procesus reguléjoso mehanismu defektus. Sadu slimibu
sekas ir parak iss augums, kaulu deformadcijas, zobu anomalijas, sapes, ldzumi un invaliditdte,

un tas var negativi ietekmét neiromuskularo funkciju un asinsradi.

ERN BOND ir apkopota informacija par visam
retajam kaulu slimtbam (iedzimtam, hronis-
kam vai genétiskam), kas ietekmé skrimslus,
kaulus un dentinu. Paslaik tikla galvena uzma-
niba ir pievérsta nepilnigai osteogenézei (Ol),
ar X hromosomu saistitajam hipofosfatémis-
kam rahitam (XLH) un ahondroplazijai (ACH),
nemot véra slimibu izplatibu, diagnostikas un
arstésanas gratibas un jaunas, novatoriskas
arstésanas metodes. Kad bis izveidotas sis-
tematiskakas pieejas, ERN BOND tikla tiks
ieklautas arT citas, retakas slimibas.

Sadarbojoties ar pacientiem, ERN BOND
tikla tiek izstradati pasakumi, kuru pamata
ir pacientu zinoti rezultati un pieredze, ka ar
vadlinijas par paraugprakses izstradasanu
un izplatisanu. Izstradajot jaunas arstésa-
nas metodes, tikla mérkis ir nodrosinat, lai
attiecigie pétijumi k|Gtu driz vien pieejami
pacientiem.

ERN BOND veicina prasmju pilnveidosanu,
izmantojot e-veselibas un telemedicinas
platformas, ka arT organizéjot darba vizites,
apmacibu kursus un informacijas izplatisa-
nas pasakumus. Tikla mérkis ir, samazinot
nelietderigu testésanu, nosakot precizakas
diagnozes un informéjot par jaunam un
daudzsolosam arstésanas metodém, saisi-
nat diagnozes noteik5anai nepieciesamo laiku.

TIKLA KOORDINATORS

Dr. Luka SandzZorgi (Luca Sangiorgi)

Ricoli Ortopédijas institats, Bolona,
Italija




10

. Darbs ar pacientiem ar retam, maz izplatitim un sarezgitam slimibam
Eiropas |
Komisija

Mutes, sejas un zoklu anomaliju
un ausu, kakla un deguna slimibu ERT
(ERN CRANIO)

ERN CRANIO galvend uzmaniba tiek pievérta retdm un sarezgitdm mutes, sejas un Zoklu
anomalijam, ka art ausu, kakla un deguna (AKD) slimibam. Pie $im slimibam pieder smadzenu,
galvaskausa un sejas malformacijas, tostarp tadas ipasas saslimsanas ka kraniosinostoze un
galvaskausa mikrosomija, ltpas un auksléju Skeltne, orodentiskas anomalijas un AKD slimibas.

Tikls darbojas dazadas jomas, art informacijas
izplatisana, izvertésana, e-veseliba, macibas
un izglitiba, aprdpes kvalitaté, registru izstradé
un rezultatu novertésana.

ERN CRANIO meérkis ir apkopot ar slimibam
saistitas specialas un citas zinasanas, un
resursus no visas ES/EEZ, lai veselibas aiz-
sardziba sasniegtu mérkus, ko citadi viena
valstT sasniegt nevarétu. Sadi merki veselibas
aizsardziba ir sadi: klinisko prasmiju attisti-
Sana, uzlabota pacientu piekluve kvalitati-
vai ekspertu apripei un uzlabota ar diagnozi
saistita informacija, kas pieejama veselibas
aprapes specialistiem, pacientiem, vinu gime-
nes locekliem un aprdpétajiem.

To darot, ERN CRANIO arf censas samazinat
nevienlidzibu veselibas aizsardziba, standar-
tizéjot praksi un kvalitattvu aprdpi, informa-
ciju un resursus darot pieejamus veselibas
aprdpes pakalpojumu sniedzéjiem, pacien- :
tiem, vinu gimenes locekliem un apripéta- - Profesore Dr. Irene Matijsena
Jiem visa Eiropa. (Irene Mathijssen)
: Erasmus Universitates Medicinas
centrs, Roterdama, Niderlande




Pievienotas vertibas radisana
pacientiem un specialistiem [

Darbs ar Ppacientiem ar retam, maz izplatitim un sareigitim slimibam

/

8 —<)

T

Pacienti ar retam un sareZgitam slimibam var gadiem ilgi nezindt skaidru diagnozi,

un pacientiem, vinu gimenes locekliem un aprdpétajiem tas var radit vilsanos un
nomaktibas sajdatu. Ar sadam slimibam jasadzivo daudziem bérniem ar traucétu attistibu,
kuri uzturas veselibas aizsardzibas sistéma un kuriem dazZkart ir javersas pie daudziem
specidlistiem, lai noskaidrotu diagnozi.

ERT uzlabo sabiedribas un specialistu infor-
métibu par retajam slimibam un sareZgitiem
slimibu gadtjumiem, palielinot agrinas un pre-
cizas diagnozes noteiksanas iespéjas un art
rezultativas arstésanas noziméesany, ja tada
pieejama.

Sie tikli darbojas ka vadliniju izstrades, apma-
cibas un zinaSanu apmainas platforma. ERT
var atvieglot plasu klinisko pétijumu veiksanu,
lai uzlabotu izpratni par slimbam un izstra-
datu jaunas zales, apkopojot lielu pacientu
datu daudzumu.

Tas, cik liela meéra tiek iesaistlti pacienti,
katra tikla atskiras, tatu visi ERT nodro3ina,
ka pacientu parstavji tiek iesaistiti, pieméram,
kliniskas prakses vadliniju, klinisko izmégina-
jumu un aprdpes algoritmu izstradeé.

Veselibas apripes specialistiem ERT sniedz
iespéju sadarboties ar lidzigi domajosiem
ekspertiem no visas ES/EEZ, sadi palidzot
samazinat profesionalo izolaciju, ar ko saska-
ras daudzi reto slimibu eksperti. ERT sistémas

pamata ir inovacija veselibas apripes pakal-
pojumu sniegsana, kas palidz izstradat jau-
nus aprdpes modelus un mainit arstésanas
veidu, izmantojot e-veselibas risingjumus un
rikus, ka art novatoriskus mediciniskus risina-
jumus un ierices. ERT ir digitalo pakalpojumu
izstrades, ka art virtualu veselibas apripes
pakalpojumu un telemedicinas pakalpojumu
sniegsanas inkubatori.

ERT palidz palielinat apjomradrtus ietauptjumus
un nodrosinat resursu lietderigaku izmantosanu,
pozitlvi ietekméjot nacionalo veselibas apra-
pes sistému ilgtspéju. Sie tikli skaidri pierada,
ko Eiropa var panakt ar solidaritati.
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Darbs ar pacientiem ar retam, maz izplatitim un sarezgitam slimibam

Endokrinas sistemas slimibu ERT

(Endo-ERN)

Pie retam endokrinam slimibam pieder parmerigi aktiva, nepietiekama vai neatbilstosSa
hormonala funkcija, hormonu rezistence, endokrino organu vai slimibas, kas ietekmé endokrino
sistemu. Epidemiologiskais sadalijums ir loti daZads: no drkartigi retiem lidz retiem un
mazizplatitien stavokliem. Pacientiem ar mazizplatitam slimibam var bit nepieciesama loti
specializéta apripe, ko endokrinologa vadiba nodrosina daudznozaru specialistu grupa.

Saja tikla ir izveidotas astonas galvenas
tematiskas grupas, kas aptver visu iedzimto
un dzives laika iegQto slimibu spektru. Tas
ir: virsnieru darbibas traucéjumi, kalcija un
fosfatu homeostazes traucéjumi, dzimumat-
tistibas un brieduma sasniegsanas traucéjumi,
glikozes un insulina homeostazes genétiski
traucéjumi, genétiski endokrinas sistémas
audzéju veidoSanas sindromi, augsanas trau-
céjumi un genétiski izraisitas aptaukosanas
sindromi, hipofizes darbibas trauc&jumi un
vairogdziedzera darbibas traucgjumi.

TIKLA KOORDINATORS

Profesors Alberto M. Pereira

(Alberto M. Pereira)
Amsterdamas Universitates Medicinas
centrs, Amsterdama, Niderlande

Endo-ERN pamata aizvien ir darba rezul-
tati, kas gati vairakos agrakos Eiropas tik-
los, tai skaita tados, ko izveidojusi Eiropas
Endokrinologijas biedriba (ESE) un Eiropas
Pediatriskas endokrinologijas biedriba (ESPE),
ka ar tiklos, kas izveidoti, Tstenojot Eiropas
sadarbibu zinatnes un tehnologiju joma
(COST).

Endo-ERN meérkis ir uzlabot diagnozes noteik-
Sanas iespéjas, arstésanu, aprapes kvalitati
un izméramus rezultatus pacientiem ar retam
endokrinas sistémas slimibam, veicinot daudz-
nozaru un parrobezu sadarbtbu un izglitibu
kompleksa aprdpé, pétnieciba un izglitiba,
nodrosinot art to, ka tiek uzklaustts pacientu
viedoklis.
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Darbs ar pacientiem ar retam, maz izplatitim un sarezgitam slimibam

Retu un sareZgitu epilepsijas veidu ERT

(EpiCARE)

Ar epilepsiju slimo gandriz sesi miljoni eiropieSu. Parasti to arsté ka vienu slimibu, tacu, lai gan
pirmas kliniskas izpausmes epilepsijas [ékmju veida var Skist lidzigas, epilepsijai ir iespéjams

daudz daZadu veidu, kam ir daudzveidiga un atSkiriga neirologiska etiologija. ArstéSanas izvéle,
rezultati un visparéja prognoze ir atkariga no td, kadas ir etiologijas, un svariga nozime ir atrai
diagnozes noteikSanai, kad vien iespéjams.

Pienacigi izrakstitas parastas pretepilepsijas
zales palidz gandriz 70 % pacientu nepie-
dzivot [ékmi, tacu pacientiem, kas cies no
refraktaras epilepsijas, kliniskas perspektivas
nav iepriecinosas. Retu un sarezgitu epilepsi-
jas paveidu gadijuma jau no pasa sakuma ir
vajadziga daudznozaru pieeja. Bdtiska nozime
ir pienacigi izstradatam aprapes iespgjam un
ciesai sadarbibai ar pienacigi strukturétiem
nacionaliem epilepsijas aprdpes tikliem.

ERN EpiCARE mediku grupas strada, lai uzla-
botu un palielinatu reti sastopamu epilep-
sijas izraisttaju diagnostiku, uzlabotu tadu
pacientu agrinu apzinasanu, kuriem ir epi-
lepsija ar arstgjamiem reti sastopamiem
izraisitajiem, uzlabotu specializétas apru-
pes pieejamibu, turpinatu planot un izstra-
dat novatoriskus jaunu pretepilepsijas zalu
kliniskos izméginajumus, izmantojot Eiropas
sadarbibu epilepsijas pétijumos (ECET), nodro-
Sinatu pilnigu pieejamibu pirmsoperacijas
izvértésanai un epilepsijas kirurgijai un to
izmanto3anas iespéjas un sekmétu pétniecibu
par inovativiem diagnostikas instrumentiem
un etiologiskas arsté3anas metodem.

Vairakas reizes ménesi tikls apsprieZ pacientu
lietas, un Sajas apspriedés piedalas ES gené-
tikas, neiropsihologijas, zalu parvaldibas un
pirmsoperacijas izvertésanas eksperti. ERN
EpiCARE ir sacis Tstenot daudzus zinasanu vei-
dosanas pasakumus, art interaktivus izglitojo-
Sus timeklseminarus un jaunakas informacijas
sniegSanu par kliniskas prakses vadlinijam.
Tikls sadarbojas ar citiem ERT un izmanto
ES finansétas iniciativas, pieméram, Eiropas
Kopigo programmu reto slimibu joma (EJP
RD), SOLVE-RD, ERICA, sadarbojoties art ar
transversalajam neirologisko slimibu darba
grupam, jo 1pasi iesaistot ERN-RND un ERN
EURO-NMD.

O

Jauno pasa sakuma tikls ir cieSi sadarbojies
ar visam saistitajam zinatniskajam struk-
tdram, pieméram, Starptautisko Ligu pret
epilepsiju (ILAE), Eiropas Bérnu neirologijas
biedribu (EPNS) un Eiropas Neirologijas aka-
démiju (EAN). Lai plasaks loks sanemtu infor-
maciju par paraugpraksi un aprdpes iespéjam,
ERN EpiCARE sadarbojas ar pacientu aizstav-
jiem no Eiropas pacientu aizstavibas grupam
(EPAG), lai sagatavotu, pieméram, informati-
vus bukletus par retiem epilepsijas veidiem
un uz pacientiem vérstiem kliniskajiem izmé-
ginajumiem.

TIKLA KOORDINATORS

Profesors Aleksiss Arzimanoglu

(Alexis Arzimanoglou) Hospital
Infantil Sant Joan de Déu
Barcelona, Spanija

13



14

Darbs ar pacientiem ar retam, maz izplatitim un sarcigitim slimibam

ERT apstiprinasana

Eiropas references tiklu izveide un attistiba vislielaka nozime ir ES dalibvalstim. Lai tikls iegltu
ERT statusu, ta dalibnieki atbild uz Eiropas Komisijas uzaicindjumu, un péc tam neatkariga

novertesanas struktura (NNS) izverté pieteikumu un sagatavo zinojumu. Péc tam dalibvalstu
padome (DP) izlemj, vai apstiprindt pieteikumu par ERT izveidi.

DP piedalas visu ES dalibvalstu un Norvégijas
parstavji, un &1 padome aktivi piedalas ERT
stratégijas izstradé. DP turpina uzraudzit ERT
daltbniekus, izvérté pieteikumu iesniedzéjus,
kuri vélas pievienoties esosiem tikliem, un
apstiprina jaunus tiklus. Péc 2019. gada uzai-
cinajuma iesniegt pieteikumus 2022. gada
par ERT dalibniekiem kluva vairak neka 600
papildu veselibas apripes pakalpojumu snie-
dzéju no 20 ES dalibvalstim un Norvégijas.

DP ir pienémusi 18 ERT raditajus, un ERT tos
requlari iesniedz. Sie raditaji nodrogina stabilu
un pastavigu monitoringu, kura tiek vertéti
kvalitates un rezultatu uzlabojumi, turklat
pievérsoties panakumiem un iesp&jamam
nepilntbam.

Valstis, kuram nav parstavju apstiprinata
ERT, var piedalities ar tadu veselibas apri-
pes pakalpojumu sniedzéju starpniecibu,
kurus to attiecigas dalibvalstis ir noradiju-
sas ka nacionalos “asociétos” vai “sadarbi-
bas’” centrus. Siem saistitajiem partneriem ir
pieejamas labas prakses vadlinijas attieciba
uz diagnostiku, aprdpi un arstésanu, un tie ir
iesaistiti pétniecibas pasakumos.

ERT ir jaatbilst
noteiktiem
pamatkriterijiem:

> @érsts uz pacientiem un kliniskas
ievirzes,

10 dalibnieki vismaz
8 valstis,

parliecinoss neatkarigs
novertéjums,

atbilstiba tikla un dalibnieku
kritérijiem,

no nacionalajam iestadém sanemts
atbalsts un apstiprinajums.
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Nieru slimibu ERT (ERKNet)

Darbs ar pacientiem ar retam, maz izplatitim un sarezgitam slimibam

Reto un sareZqito nieru slimibu grupu veido plass iedzimtu, parmantotu un dzives laika iegdtu
slimibu spektrs. Tiek ésts, ka Eiropa ir vismaz divi miljoni pacientu ar retGm nieru slimibam,

no kuram glomerulopdtiju grupa un iedzimtu nieru malformaciju grupa katra veido aptuveni
vienu miljonu gadijumu. Turklat ka retas un darkartigi retas kliniski nozimigas slimibas jaatzimé
parmantotas tubulopatijas, tubulointersticialas slimibas un trombotiskas mikroangiopdtijas.

Mdasdienigi diagnostikas instrumenti spéj
noderigi informét par slimibas prognozi un
arstésanas iespéjam. Tomér testésanas iespé-
jas visur nav pieejamas. Novélotas diagnosti-
kas un nepiemérotas arstésanas dél daudzas
retas nieru slimibas izraisa nieru mazspéju.

ERKNet mérkis ir atvieglot aprapi attieciba
uz pacientiem ar retam nieru slimibam, jo
Tpasi jaunos un sarezgitos gadijumos, snie-
dzot tieSsaistes konsultacijas. Tikla ekspertu
darba grupas izveido uz vienpratibas principu
balstTtus diagnostikas algoritmus pacientiem
ar varb{téjam retam nieru slimibam, ar gené-
tiskai testesanas standartkritérijus iespéja-
mas parmantotas nieru slimibas gadijuma.
Turklat, ripigi parskatijusas pieejamas ars-
tésanas iespéjas, darba grupas nosaka zalu
lietoSanas kliniskos protokolus.

Ta ka veselibas apripes specialistu informé-
tibai un zinasanam retu nieru slimibu noteik-
Sana un arstésana ir bitiska nozime, ERKNet
ir ieviesis tris gadu pécdiploma macibu prog-
rammu, kuras pamata ir kliniska apmaciba,

timeklseminari un e-macibas, kas nodrosina
mdsdientgu izglittbu par visu reto nieru slimibu
spektru. Tos, kas sekmigi pabeigusi kursu, atzis
par “Eiropas reto nieru slimibu specialistiem”.

ERKNet ir izveidojis ERKReg — Eiropas Reto
nieru slimibu redistru. Sis tiegsaistes registrs
sniedz demografisku informaciju un atvieglo
kopigus kliniskos pétijumus, apzinot kohor-
tas, ko veido pacienti ar retam nieru slimi-
bam visa Eiropa. Turklat registrs nodrosina
kliniska snieguma statistiku un salidzinosu
novértésanu specializétajos centros, atbalstot
visas ERKNet slimnicas un klinikas sniegtu
saskanotu un optimizetu apripi pacientiem
ar retam nieru slimibam.

Profesors Francs Séfers

(Franz Schaefer)
Universitéitsklinikum Heidelberg,
Vacija
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Darbs ar pacientiem ar retam, maz izplatitim un sarezgitam slimibam

Retu neirologisko slimibu ERT

(ERN-RND)

ERN-RND veido zinGsanas, dalas zinGsandas un koordiné to pacientu aprdpi, kuri cieS no
retam neirologiskam slimibam, kas saistitas ar bieZak sastopamajam centralds nervu
sistémas patologijam. Pie tam pieder smadzeniSu ataksija un iedzimtas spastiskas
paraplégijas, Hantingtona slimiba un cita veida horeja, frontotemporéla demence, distonija,
(neepileptiski) paroksizmali stavokli un neirodegenerdcija ar dzelzs nogulsnésanos
smadzeneés, leikoencefalopatijas veidi un netipiski parkinsonisma sindromi.

Tikls apvieno ekspertu centrus un saistitos
partnerus 24 Eiropas valstTs, ka arT pacientu
parstavjus. Taja galvena uzmaniba ir pie-
versta augsti specializétiem veselibas aprd-
pes pakalpojumiem, pieméram, nakamas
paaudzes sekvencésanas diagnostikai, dzi-
lam smadzenu stimulacijam un uzlabotam
arstésanas metodém, un tas veido un izplata
gan visaptverosas, gan ar konkrétu slimibu
grupu saistitas zinasanas.

ERN-RND izstrada kliniskas paraugprakses
vadlinijas dazam retam neirologiskam slimi-
bam, paraugprakses ieteikumus attieciba uz
neirorehabilitaciju un pareju, ka art apripes
standartus, pieméram, daudznozaru specia-
listu grupu sastavu. Slimtbu ekspertu grupas

TIKLA KOORDINATORS

Dr. Holms Gresners

(Holm Graessner)
University Hospital Tiibingen, Vacija

izstrada aprdpes iespéjas un vienojas par
sadam iespéjam, art par diagnostikas shémam
un arstésanas algoritmiem, art par slimibu
skalam, ar kuru palidzibu novértét dazadus
retu neirologisku slimibu aspektus.

KPPS tiek apspriesti pacienti, kam ir neskaidra
diagnoze. ERN-RND ir viens no Cetriem tikliem,
kas piedalas projekta “Solve-RD — Solving
the Unsolved Rare Diseases” (“Solve-RD —
Risinot retas neatrisinatas slimibas”), un uz ta
apmacibas un izglitibas programmas balstas
retam neirologiskam slimibam veltTta vese-
[tbas aprlpes specialistu apmacibas prog-
ramma. Tikls veicina gatavibu pétijumiem
un aprapes kvalitati, izmantojot ERN-RND
registru, art datus par visiem pacientiem, kas

novéroti ERN-RND centras, un sniedzot unikalu
parskatu par esosajam pacientu kohortam,
kuru pamata ir genotips.

ERN-RND sadarbojas ar Eiropas Neirologijas
akadémiju (EAN), Eiropas Bérnu neirologijas
biedribu (EPNS), Starptautiskas Parkinsona sli-
mibas un kustibu traucéjumu biedribas (MDS)
Eiropas nodalu, Eiropas Neirologijas asociaciju
federaciju (EFNA) un Eiropas Bérnu invalidi-
tates akadémiju (EACD). ERN-RND kopa ar
paréjiem diviem neirologisko slimibu ERT —
EURO-NMD un EpiCARE ir izveidojis devinas
darba grupas.
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Parmantotu un iedzimtu
(gremoSanas un kunga un zarnu trakta)
anomaliju ERT (ERNICA)

ERNICA aptver divas diagnostikas grupas: gremosanas sistemas anomalijas un diafragmas un
vedera sienas anomalijas. Gremosanas sistémas anomaliju darba virzienu veido Cetras darba
grupas: baribas vada slimibu, zarnu slimibu, zarnu darbibas traucéjumu un gastroenterologisko
slimibu darba grupa. Diafragmas un védera sienas anomaliju darba virzienu veido divas darba

grupas: diafragmas anomaliju un védera sienas defektu darba grupa.

Darba grupas kopigi vada ERNICA veseli-
bas apripes specialisti un pacientu parstaviji.
Devinas darba jomas attiecas uz visam diag-
nostikas grupam — parvaldiba, informacijas
izplatiSana, izvertésana, apripes standarti,
apmaciba, pétnieciba, e-veseliba, ar augli
saistita medicina un tiklu veidosana.

ERNICA mérkis ir apkopot ar slimibam saisti-
tas specialas un citas zinaSanas un resursus
no visas ES/EEZ, lai veselibas aizsardziba
sasniegtu mérkus, ko citadi viena valsti sas-
niegt nevarétu. Sie mérki veselibas aizsardziba
ietver klinisko prasmju pilnveidi, pacientu pie-
kluves kvalitativai ekspertu apripei uzla-
bosanu un veselibas apripes specialistiem,
pacientiem, vinu gimenes locekliem un apra-
pétajiem pieejamas ar diagnozi saistitas infor-
macijas paplasinasanu.

To darot, ERNICA ari censas visa Eiropa sama-
zinat nevienlidzibu veselibas aizsardziba,
praksi standartiz&jot un kvalitativu aprapi,
informaciju un resursus darot pieejamus
veselibas apripes pakalpojumu sniedzé&jiem,
pacientiem, vinu gimenes locekliem un apra-
pétajiem visa Eiropa.

TIKLA KOORDINATORS

Profesors Dr. René Veinens
(René Wijnen)

Erasmus Universitates Medicinas
centrs, Roterdama, Niderlande
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Integracija, koordinacija un sadarbiba:

dalibvalstis un ERT

2022. gada ERT pievienojas 620 jauni veselibas apripes pakalpojumu sniedzéji, tadéjadi
kopéjais dalibnieku skaits parsniedza 1400. Sis ir labas zinas pacientiem, kuriem augsti
specializeti veselibas apripes pakalpojumi tagad ir pieejami plasak neka jebkad agrak, un
arstiem, kuri giist labumu no sadarbibas ar citiem ekspertiem visa ES un Norvégija.

Tomér paplasinasanas rada ar ar koordinaciju un
partneribu saistitas problémas, un tas nozimé,
ka loti liela nozime ir dalibvalstu padomei (DP).
Padome ir vadijusi ERT no sakotnéja attistibas
posma lidz “pieaugusa vecumam” — ta bija atbil-
diga par ERT apstiprinasanu, kad tos pirmo reizi
izveidoja 2017. gada, un ta apstiprinas jebkadus
ERT, kadi vél bas. Prioritate ir arf ERT darba integ-
résana nacionalajas veselibas aprtipes sistémas
un to prioritasu saskanosana.

“Situdcija ir batiski mainijusies,” saka DP lidz-
priekssédétajs profesors Tils Foktlenders (Till
Voigtlander). “ERT ir nobriedusi un tagad dar-
bojas pilna apmera. ERT koordinatoru grupa ir
stradajusi loti aktivi un rezultativi, sevi aplieci-
not par svarigu padomes sadarbibas partneri.”

“ERT koordinatori un vinu grupas aktivi risina
tadus jautajumus ka labakie un ekonomiskakie
snieguma uzraudzibas veidi, ERT registru izstrade
un organizésana, apmaina ar zindsandm un
to izplatisana, apmdaciba un augstu étikas un
Juridisko standartu ievérosana,” piebilst profe-
sors Foktlenders. “Vini ir ari palidzejusi izstradat
pacientu klinisko datu parvaldibas sistemu, kas
batiski atbalsta Gtraku un labaku diagnosticé-
sanu un tadu cilveku arstesanu un aprdpi, kuri
slimo ar retam slimibam.”

Padome atbild arT par jaunu veselibas apripes
pakalpojumu sniedz&ju apstiprinasanu, un jaun-
pienacéji tiek atlasiti stingra procesa, kas sakas
ar uzaicinajumu iesniegt pieteikumus 2019. gada.
So procesu vél vairak sareZdija Brexit, pc kura
tika zaudétas to veselibas apripes pakalpo-
jumu sniedzéju specialas zinasanas, kuri atrodas
Apvienotaja Karalisté. Piedaloties jaunajiem vese-
libas apripes pakalpojumu sniedz&jiem, tagad
galvena uzmaniba tiek pievérsta ERT un vese-
[ibas apriipes pakalpojumu sniedz&ju sniegtas
apripes kvalitates novértésanai un uzlabosanai.

Bitisks elements ERT kvalitates pastavigas uzla-
bosanas sistéma ir AMEQUIS — novértésanas,
uzraudzibas, izvértésanas un kvalitates uzla-
bosanas sistéma. Neatkariga izvértésanas un
novértésanas struktdra izvértés ERT, lai noteiktu
to priekSrocibas un trikumus, nodrosinot, ka tiek
uzklaustti visu iesaistito personu (arf pacientu un
vinu gimenes locek|u) viedokli. DP bas izSkirosa
nozime $aja procesa, jo tas uzdevums bas vaja-
dzibas gadijuma vienoties par ERT un veselibas
apripes pakalpojumu uzlabosanas planiem.

No 2022. gada, Tstenojot vienoto ricibu ERT integ-
racija, bas nepieciesama vél cieSaka sadarbiba
starp dalibvalstim, kas noteiks pamatelemen-
tus turpmakajiem ERT, kuri bls pilniba integréti
valstu veselibas apripes sistémas un pilniba

saskanoti ar Eiropas partneriem. Komisija koor-
dinés procesu kopa ar ERT koordinatoru grupu,
kurai ir bltiska Tstenosanas funkcija. Integracija,
koordinacija un sadarbiba nodrosinas ERT pana-
kumus nakamaja procesa posma.

“Tagad ERT projekta ir iesaistits vairdk ieinte-
reséto personu neka jebkad agrék, ari slimnicu
vaditaji un pacientu aizstavibas grupas,” saka
profesors Foktlenders. “Ta ir laba zipa, un mums
vajadzetu bat [oti apmieringtiem ar to. Tomer
dalibvalstis vienas pasas nevar tikt gala ar So
darba slodzi. Ir piendcis laiks pastiprinat masu
sadarbibu, jo tikai tad, ja visi sadarbosimies,
mes varésim gtt maksimalu labumu no ERT
projekta — projekta, uz ko jau tagad visa pasaule
raugas ar skaudibu.”

Profesors
Tils Foktlenders
(Till Voigtlénder)
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ElpoSanas organu slimibu ERT

(ERN LUNG)

Lai arstétu retas sareZgitas plausu slimibas, ir nepieciesama daudznozaru speciélistu
sniegta apriipe, ka arT psihologisks un socidls atbalsts. Sadas sareZgitibas iemesls var biit
slimibas pamatéa esosais genétiskais mehdnisms, sekundaras izmainas un citu orgdnu
sistémam raditie bojajumi. Daudzu So slimibu rezultatus var labvéligi ietekmét agrina
diagnostika un specializétas apripes pieejamiba.

ERN LUNG strada ar visam retajam un sarez-
gitajam elpo3anas organu sistémas slimibam,
tai skaita intersticialam plausu slimbam (ILD),
cistisko fibrozi (CF), ar cistisko fibrozi nesaistitu
bronhektazi (nCF-BE), pulmonalo hipertensiju
(PH), primaru ciliaru diskinéziju (PCD), alfa-1
antitripsina nepietiekamibu (AATD), mezote-
liomu (MSTO) un hronisku plausu allotrans-
plantata disfunkciju (CLAD).

Tikla mérkis ir visa Eiropa tadas uzlabot
specialas zinasanas, kas visu reto plausu
slimbu gadijumos palidz uzlabot apriipes
standartus, dzives kvalitati un dzivildzi. ERN
LUNG dalibnieki izstrada un izplata vadlinijas,
popularizé kopigas arstésanas pieejas, uzlabo
diagnostikas un arstésanas parrobezu pie-
ejamibu, izveido registrus un sniedz atbalstu
to darbibai, ka art piesaista pietiekami lielas
pacientu kohortas klinisko pétijumu veiksanai,
za|u izstradei un slimibu gaitas pétijumiem.

ERN-LUNG pacientiem nodrosina piekluvi
daudznozaru specialistu grupam, kuras ties-
saisté sniedz aréjus atzinumus par sarezgi-
tiem gadijumiem, un pacientiem nav lieki
jacelo. Tas tiek panakts ar tieSsaistes ekspertu
konsultaciju sistému, gadijumu apspriesanu
tieSsaisté ekspertu grupa un vajadzibas gadi-
juma sanemot parrobezu palidzibu.

TIKLA KOORDINATORS

Profesors Tomass O. F. Vagners

(Thomas 0. F. Wagner)
Universitdtsklinikum Frankfurt,
s[al][s}
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Eiropas
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Adas slimibu ERT (ERN Skin)

Daudzas adas slimibas pacientiem rada smagas sekas un var bit saistitas ar véeZa risku. Retu un
sareZgitu adas slimibu diagnostika ietver adas un glotddas, ka ari citu sistemu pilnigu parbaudi
un Gdas biopsiju. Sadas sareZgitas adas sslimibas atskirt spéj tikai pieredzéjusi dermatologi,

un eksperta noteiktas diagnozes trikums kldst par Skérsli arstésanai. Tas var bat liels fizisks un
psihologisks slogs pacientiem.

ERN Skin sadarbojas vadosie eksperti bérnu B
un pieauguso reto adas slimibu joma, lai ’
apmainitos ar zinasanam, atjauninatu un
izstradatu paraugprakses vadlinijas, uzlabotu
profesionalo apmacibu un pacientu izglito-
Sanas iespéjas, ka art ieviestu pétniecibas
programmas.

Ta mérkis ir uzlabot veselibas apripes organi-
zaciju, apvienojot resursus, tai skaita izveidojot
platformu, kura eksperti piedalas apspriedés
par sarezgitiem gadijumiem. Katras ietvertas
slimtbas daudznozaru specialistu grupa ir vis-
maz dermatologs, medicinas masa, psihologs,
genétikis, dietologs un patologs, vajadzibas
gadijuma piesaistot citus specialistus.

ERN Skin arf veidos reto adas slimibu registrus,
tadéjadi paverot dalibu pétniecibas prog-
rammas un kliniskajos izméginajumos, kuros
parstaveti pacienti ar parliecinosiem simpto-
miem, ka art rosinas terapeitiskus pétijumus ar
pietiekami lielam pacientu kohortam. Turklat
tiks veikts ar visaptveross sociali ekonomisks
pétTjums par slimibu slogu individiem.

TIKLA KOORDINATORE

Profesore Kristina Bodméra
(Christine Bodemer)
Assistance Publique-Hépitaux
de Faris, Hopital Necker-Enfants
Malades, Francija




Darbs ar pacientiem ar retam, maz izplatitim un sarezgitam slimibam
Eiropas
Komisija

ERT pieauguso véza veidiem
(solidie audzeji) (ERN EURACAN)

Projekta “Retu véZa veidu uzraudziba Eiropa” (RARECARE) retie veZa veidi ir definéti ka
laundabigas slimibas, kas gada skar mazdak neka sesus cilvekus no 100 000. Tie veido
aptuveni 20-25 % visu no jauna diagnosticéto veZa gadijumu un 30 % véZa izraisitu naves

gadijumu.

Eksperti piekrit, ka pacienti ar retu vézi jau no
sakotnéjas diagnozes noteiksanas briza batu
janostta uz sertificétiem references centriem.
Tas lauj viniem izmantot jaunakas specialas
daudznozaru zinasanas — no iedarbigam ars-
téSanas metodém lidz pieradijumos balstitam
arstésanas vadlinijam — un nodrosina pie-
nacigu aprdpi visiem pacientiem neatkarigi
no sakotnéja piekluves punkta.

EURACAN aptver vairak neka 300 retu solido
véZa veidu pieaugusajiem, un tie ir sagrupéti
desmit grupas atbilstosi RARECARE klasifi-
kacijai un ICD-10. Tikls ciesi sadarbojas ar
pacientu parstavjiem no Eiropas pacientu
aizstavibas grupam (EPAG), lai sniegtu infor-
maciju un perspektivas par pacientu vajadzi-
bam un vélmém.

Kops ta izveides EURACAN ir sasniedzis 26
ES un EEZ valstis, un ta mérkis ir standarti-
z6t pacientu parvaldibu un uzlabot dzivildzi,
izstradajot paraugprakses rikus un daloties
tajos, ka art sadarbiba ar vairakam zinat-
niskajam sabiedribam regulari atjauninot
diagnostikas un terapeitiskas kliniskas prak-
ses vadlinijas. Tikls ir izstradajis pacientiem
un arstiem paredzétus komunikacijas rikus

visas valodas, turklat projekta “STARTER” (ar
ko izveido Eiropas Pieauguso reto audzgju
registru) tiek radits svarigs riks nakotnei —
EURACAN federativa registra modelis.

EURACAN ir veidots, balstoties uz esoSiem
tikliem un veiksmigiem kliniskajiem izmégi-
najumiem, kas veikti ar Eiropas V&Za izpétes
un arstésanas organizacijas (EORTC), Eiropas
Neiroendokrino audzéju biedribas (ENETS),
Saistaudu véza tikla (Conticanet) un vairaku
ieprieks&jo ES pétniecibas programmu, art
ar EURACAN ierosinato projektu “SPECTA/
Arcagen” un “TRacKING”, palidzibu.

Profesors Dr. Zans-lvs Blejs
(Jean-Yves Blay)
Centre Léon Bérard, Liona, Francija
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Eiropa —
starptautisks izcilibas centrs

Eiropas references tikli darbu saka 2017. gada martd, un to galvenais uzdevums ir uzlabot
to eiropiesu dzivi, kuri slimo ar retdm un sareZgitam slimibam.

Tomér Eiropas references tikliem ir globala
ietekme talu arpus Eiropas. Tie uzlabo pasau-
les paraugpraksi tur, kur ta ir, un veido to tur,
kur tas nav. Tikli palidzés padarit Eiropu par
aktivitasu centru reto un sareZgito slimibu
joma, izmantojot paraugprakses diagnosti-
kas vai arstésanas vadlinijas, ja tadas ir, un
izstradajot tas, ja tadu nav.

Savienojot ekspertus un pacientu grupas,
ERT ar veicina kliniskus pétTfjumus un testé
terapeitiskos pasakumus, nosakot tos par ino-
vacijas prioritati daudzas reto slimibu jomas.

ERT modelis kalpo par pieméru citiem, izstra-
dajot masdienigus e-veselibas rikus, lai vei-
cinatu parrobezu sadarbibu Eiropa, un tam
ir potencials sekmét starptautisku sadarbibu
un uzlabot veselibas apripes pieejamibu.




Eiropas |
Komisija

Hematologisko slimibu ERT

(ERN-EuroBloodNet)

Pie hematologiskam slimibam pieder asins un kaulu smadzenu Sdnu, limfoido orgdnu un
asinsreces faktoru patologijas, un gandriz visas 3is slimibas ir sastopamas reti. Tas var
sikak iedalit sesds kategorijds: retas eritrocitu patologijas, kaulu smadzenu mazspéja, reti
asinsreces traucéjumi, hemohromatoze un citas retas genétiskas ar dzelzs sintézi saistitas
slimibas, mieloidi laundabigi veidojumi un limfoidi laundabigi veidojumi.

Lai diagnosticétu retas hematologiskas sli-
mibas (RHS), ir nepiecieSamas plasas klinis-
kas specialas zinasanas un piekluve plasam
laboratorijas pakalpojumu un attélveidosa-
nas tehnologiju klastam. Sie testi |auj precizi
klasificét slimibu saskana ar PVO kritérijiemn,
izmantojot starptautiskas novértésanas sis-
témas un, ja iespejams, biomarkierus.

Nemot véra Sis prasibas un to, ka daZzas RHS
ir loti retas, bieZi vien diagnoze netiek noteikta
vai ar tiek noteikta novéloti, jo 1pasi gados
vecaku pacientu gadijuma. ArT arstésana
nereti ir apgratinata, jo vajadziga specia-
lizéta infrastruktra un specialistu grupas,
turklat tadas specifiskas arstésanas meto-
des ka alogéno cilmes 50nu transplantacija
vai asinsreces faktori ir grati pieklOstamas.
DaZas valstls attiecba uz noteiktam slimibam
ir ieviestas profilakses programmas, tacu stei-
dzami ir nepiecie5ama skrininga saskanosana.

Pirmajos piecos gados ERN-EuroBloodNet
ciesa sadarbiba ar Eiropas Hematologijas
asociaciju (EHA) ir veiksmigi veicis vairakas
transversalas un ar RHS saistitas darbibas,
kuru mérkis bija uzlabot veselibas apripes
pieejamibu RHS pacientiem, popularizét vad-
linijas un paraugpraksi, uzlabot apmacibu un
zinaSanu apmainu, sniegt kliniskas konsulta-
cijas gadijumos, kur nacionala [imenr trikst
specialo zinasanu, ka ar palielinat aja joma
veikto klinisko izméginajumu skaitu. EPAG un
pacientu apvienibu iesaistisana jau no pasa
sakuma uzlabo pacientu iespéjas, terapeitisko
izglitibu un aizstavibas apmacibu saskana
ar ERN-EuroBloodNet pieeju, kas vérsta uz
pacientu.

Darbs ar pacientiem ar retam, maz izplatitim un sarezgitam slimibam

TIKLA KOORDINATORI

Profesors Pjérs Feno (Pierre Fenaux)
Assistance Publique-Hdbpitaux de Paris,
Hépital Saint-Louis, Parize, Francija
(Onkologijas centra priekssédetdjs)

Profesore Beatrise Gulbis
(Béatrice Gulbis)

Hépital ERASME-CUB, LHUB-ULB,
Brisele, Belgija (Neonkologijas centra
priekSsedetaja)
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Darbs ar pacientiem ar retam, maz izplatitim un sarezgitam slimibam

Urogenitalo un proktologisko slimibu
un stavoklu ERT (ERN eUROGEN)

Retu un sareZgitu urogenitalu un proktologisku slimibu gadijuma var bit nepieciesama
kirurgiska korekcija, bieZi vien — neonatdlajé perioda vai bérniba. Urina un fekaliju
nesaturésana ir smags slogs pacientiem jebkura dzives posma. Sadiem pacientiem ir
nepiecieSama aprupe visG miza garuma, kuru sniedz daudznozaru specialistu grupas, kas
plano un veic operdcijas un vajadzibas gadijuma ar fizioterapijas un psihologijas specialistu
grupu atbalstu nodrosSina pécoperacijas aprapi.

ERN eUROGEN sagatavo neatkarigi izverté-
tas paraugprakses vadlinijas un uzlabo gto
rezultatu izplatisanu. Pirmo reizi sa tikla mérkis
ir piedavat iespéju ar ERN eUROGEN registra
starpniecibu sekot ilglaika rezultatiem, kas
attieciba uz pacientiem gati 15-20 gadu laika.

Tikls apkopo datus un materialus jomas, kuras
to trikst, izstrada jaunas kliniskas vadlinijas,
vac paraugprakses piemérus, apzina klinis-
kas prakses variacijas, izstrada izglitibas un
apmacibas programmas, sadarbiba ar pacientu
parstavjiem veido pétniecibas programmas un
dalas zinasanas, piedaloties virtualas konsul-
tacijas par KPPS un daudznozaru specialistu
grupas. Retu un sarezgitu urogenitalo un prok-
tologisko slimibu jaunie specialisti izmanto

Tpasas apmacibas un kliniskas apmainas
apmekléjumus, ko piedava ERN eUROGEN
apmainas programma.

Visbeidzot, tikla mérkis ir veicinat inovaciju
medicina un uzlabot retu un sareZqitu uroge-
nitalo un proktologisko pacientu diagnostiku
un arstésanu, izmantojot stratégiju “Share.
Care. Cure”.

TIKLA KOORDINATORS

Vuts Feits (Wout Feitz)

Radbouda Universitdtes Medicinas
centrs, Amadlijas Bérnu slimnica,
Neimegena, Niderlande
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AktTQa sadarbiba

Sadarbibas veicinasana liela nozime ir ties-
saistes platformam, telemedicinai un e-ve-
seltbas rikiem. ERT ir savienoti, izmantojot
Tpasu IT platformu, pacientu klinisko datu
parvaldibas sistému (KPPS), timeklT balstitu
kliniskas programmatdras lietotni, kura vese-
[ibas apripes pakalpojumu sniedz&ji no visas
ES var stradat kopa virtuali, lai noteiktu diag-
nozes un arstétu pacientus ar retam, maziz-
platitam un sarezgitam slimibam.

Tikla koordinatori var sasaukt medicinas spe-
cialistu “virtualas” konsultativas padomes,
izmantojot telemedicinas rikus, lai parskatitu
pacienta stavokli diagnostikas vai arstésa-
nas vajadzibam. Tadéjadi veselibas apripes

specialisti, kuriem iepriek reti un sarezgiti
gadijumi batu jarisina vieniem pasiem, var
konsultéties ar kolégiem un gdt otro viedokli.

So riku svarigaka iezime ir sadarbspéja.

Pateicoties sasniegumiem videokonferencu
joma, geografisks attalums vairs nav skérslis
attalinatam darbam grupas. Tikli art izmanto
Tpasas sistémas, lai sareZgitu slimibu gadi-
juma apmainitos ar audu paraugiem vai aug-
stas iz8kirtspéjas attéliem, ko var izmantot,
lai veidotu slimibas vésturu kratuvi turpma-
kiem pétTjumiem. Uz KPPS attiecas Eiropas
un nacionali tiestbu akti par datu aizsardzibu
un pacientu tiestbam uz privatumu (VDAR).

Saistitie partneri

ERT mérkis ir radit patiesu pievienoto vér-
tibu visam ES dalibvalstim. Attiecigie tiesibu
akti valstim, kuram nav parstavju apstip-
rinata ERT, dod iespéju piedalities ar tadu
veselibas apripes pakalpojumu sniedzgju
starpniecibu, kurus attiecigas dalibvalstis ir
noradijusas ka nacionalus “saistitus” un/vai
“sadarbibas” centrus.

Dalibvalstis var art norikot nacionalu koor-
dinacijas centru darbam ar visiem ERT. ERT
dalibvalstu padome izstrada kopigu sistému
sada veida centru norkoSanai un to integraci-
jai ERT. Tomér svarigi, lai dalibvalstis saistTtos
partnerus norikotu atvértas, parredzamas un
stabilas proceddras, un visiem ERT ir jano-
saka neparprotams politisks mérkis attieciba
uz saistito partneru aktivu iesaisti un dalibu.

Pieméram, kad patologijas vai radiologijas
dati ir dro3a veida kopigoti, tikla daltbnieki var
pieteikties sistéma, skatTt attélus un slégta
vidé sniegt savus komentarus. Arstéjo3ais
arsts joprojam ir atbildigs par savu pacientu,
taCu var vérsties pie ERT ka noderiga un atbal-
stoSa resursa.
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Darbs ar pacientiem ar retam, maz izplatitim un sarezgitam slimibam

Neiromuskularo slimibu ERT
(ERN EURO-NMD)

Neiromuskularas slimibas (NMS) var rasties visa muza garumad, un tas raksturo muskulu
vajums un atrofija. Tas var bat saistitas ari ar citiem simptomiemn, tai skaita ar nespéku,
sapéem, nejutigumu, aklumu, risanas traucéjumiem, elposanas traucéjumiem un sirds

slimibam. Lielakéa dala NMS ir progresivas un novdjinosas, saisina dzivildzi un pazemina

dzives kvalitati.

Diagnostikas un arstésanas piekltstamiba
daZadas Eiropas valstis batiski atskiras. Lai
uzlabotu rezultatus, ir jarisina tadas batiskas
problémas ka novélota nosttisana no prima-
ras veselibas apripes iestades uz speciali-
z8tu centru, ka arm pareja no pediatrijas uz
pakalpojumiem pilngadigajiem.

EURO-NMD sadarbojas Eiropas vadosie
eksperti, lai pacientiem nodroinatu piekluvi
specializétas apripes iespéjam, konsultéjot
gan virtuali, gan individuali. 5& tikla mérkis
ir samazinat diagnozes noteikSanas laiku,
uzlabot diagnostikas raditajus un piekluvi
attiecigiem mediciniskas aprdipes algoritmiem.

2021. gada pirmaja pusé pavisam 12 882
jauni pacienti konsultéjas ar EURO-NMD
partneriem, un partneri piedalijas 258 kli-
niskajos izméginajumos. Kops 2018. gada
jaunu pacientu skaits, kas konsultgjas ar
tikla partneriem, ir palielingjies par 37,5 %,
un EURO-NMD partneru daliba kliniskajos
izméginajumos ir palielingjusies par 63 %.

Turklat tikls pastavigi izstrada jaunas vadli-
nijas un veselibas apripes specialistiem un
pacientiem sniedz informaciju par paraugprak-
ses piemeériem konkrétu slimibu sakara. Tikla
izveidotas un piedavatas zinasanas ir plasi
pieejamas tieSsaisté un publiskos timeklse-
minaros, ka arT izmantojot tadus e-veselibas
rikus ka apspriedes KPPS. Paslaik tiek veidota
uz Moodle balstita macibu parvaldibas sis-
téma (MPS).

Balstoties uz stabilu iepriekS&ju sadarbibu,
tikls turpina sekmét tadas sadarbibas iespé-
jas, kam ir potencials virzit p&tniecibu un
arstdsanas metozu izstradi lidz Sim neap-
mierinatu pacientu vajadzibu risinasanai.
Prioritate ir arm starptautiskas datu apmai-
nas veicinasana, izmantojot étiski stabilus,
kvalitativus registrus un pétniecibas datu
platformas.

TIKLA KOORDINATORE

Dr. Teresina Evangelista
(Teresinha Evangelista)
Sorbonnas Universitdate, Pitié
Salpétriere Hospital, Assistance
Public Hopitaux de Paris, Francija
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Eiropas
Komisija

Acu slimibu ERT
(ERN-EYE)

Retas acu slimibas (RAS) ir izplatitakais bérnu un jaunieSu vdajredzibas un akluma iemesls
Eiropd. Retajam slimibam un zalém reto slimibu arstésanai veltita portala (ORPHANET)

ir noraditas vairak neka 900 RAS, tostarp biezak sastopamas slimibas, pieméram,
pigmentozais retinits, ar ko slimo 1 no 5000 pacientu, kG ari daZas loti retas slimibas, kas
medicinas literatira aprakstitas tikai vienu vai divas reizes.

Ciesa sadarbiba ar EPAG ERN-EYE &Tm slimi-
bam pievérsas Cetras tematiskas grupas: retas
tiklenes slimibas, retas neirooftalmologiskas
slimibas, retas pediatriskas oftalmologijas
slimibas un retas acs priekséja segmenta
slimibas. Turklat sesas transversalas darba
grupas risina problémas, kas kopigas visam
Cetram galvenajam témam. Papildu darba
grupas strada tadas konkrétas jomas ka gené-
tiska testé3ana, registri, pétnieciba, izglitiba,
komunikacija, vajredziba, pacientu grupas un
integracija valstl.

KPPS — virtuala klinikas IT platforma ar datu
kopu, kas paredzéta RAS, — ir viens no svari-
gakajiem ERT rikiem. ERN-EYE galveno uzma-
nibu pievérs pacientu diagnostikas un apripes

uzlabo3anai visa ES, savienojot un pastiprinot
ekspertu tiklus, apmainoties ar zindSanam un
informaciju, izstradajot izglitibas un apma-
cibas programmas, pieméram, timeklsemi-
naru vai e-macibu programmas, izveidojot
sadarbspéjigu Eiropas registru (REDdistry)
un izstradajot vadlinijas un labas prakses
dokumentus.

TIKLA KOORDINATORE

Profesore Heléna Dolfusa
(Héléne Dollfus)

Hépitaux Universitaires de Strasbourg,

Francija
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Darbs ar pacientiem ar retam, maz izplatitim un sarezgitam slimibam

Genétiska audzéja riska sindromu ERT
(ERN GENTURIS)

Genétiska audzéja riska sindromi ir veselibas trauceéjumi, kas parmantotu genétisku
mutaciju del stipri predisponé uz audzéju rasanos. Sadiem pacientiem var bat pat 100
% risks dzives laika saslimt ar vezi. Lai gan iespejami skartds organu sistémas ir loti
daudzveidigas, personam ar sadu predispoziciju ir lidzigas problémas: novélota diagnoze,
profilakses pasakumu trakums pacientiem un veselajiem radiniekiem, kG ari nepareiza
arstesana. Paslaik tikai neliela dala iedzivotaju ar genétiska audzéja riska sindromu ir

diagnosticéti.

ERN GENTURIS strada, lai uzlabotu Sadu sin-
dromu noteikSanu, mazinatu klinisko rezultatu
atskiribas, izstradatu un istenotu ES vadlini-
jas, izveidotu GENTURIS registru, atbalstitu
pétniecibu un dotu iespéjas pacientiem. Sis
tikls izglito sabiedribu un veselibas apripes
specialistus, izmantojot savu vietni, organi-
z&jot regularus timek|seminarus un kursus
un sekméjot paraugprakses apmainu visa
Eiropa. Tiks uzlabota virtuala un fiziska pie-
kluve daudznozaru specialistu sniegtas apra-
pes iespéjam, lai dalitos ar informaciju par

TIKLA KOORDINATORE

Profesore Nikoline Hogerbruge

(Nicoline Hoogerbrugge)
Radbouda Universitdtes Medicinas
centrs, Neimegena, Niderlande

sarezgitiem gadijumiem un tos apspriestu.
Tikls paaugstina genétiskas testésanas
kvalitati un uzlabo tas interpretaciju, ka art
palielina pacientu lidzdalibu klinisko p&tTjumu
programmas.

ERT GENTURIS sadarbojas ar citiem ERT,
lai uzlabotu tadu pacientu aprdpi, kuriem ir
genétiska audzéja riska sindroms un kuriem
rodas slimibas, kas ir kada cita tikla specialo
zinaSanu joma.
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Eiropas references
tiklu vadisana

Heléna Dolfusa
(Hélene Dollfus)

Profesore Héléne Dollfus ir mediciniskas genétikas profesore un mediciniskés genétikas
konsultante Strasbdras Universitates slimnica (HUS) Francija, kur vina ir mediciniskas

genétikas nodalas vaditdja. ERN-EYE vina ir koordingjusi kops ta izveides 2017. gada un
uz vienu pilnvaru laiku bijusi CG prieksséedétdja.

‘ERT koordinésana, straddjot kopa ar Eiropas
Komisiju, ir diezgan liels piedzivojums,” saka
profesore Dolfusa. “Tikls ir [oti novatorisks un
aptver visdaZadakas iniciativas, kas vérstas uz
pacientu aprdpi. Tas ir milzigs, bet loti aizrau-
Joss izaicinGjums, un mes jau redzam dazus
pirmos daudzsolosos rezultatus.”

Profesore Dolfusa lepojas ar to, ka ERN-EYE
darbojas saskana ar sakotnéjo redz&jumu.
“Tas ir liels sasniegums, ka reto acu slimibu
specidlisti no visas Eiropas ir apvienojusies
grupds un vinus vada masu ipasi izveidota
vaditaju komanda,” vina skaidro. “Turklat
pacientu parstavji faktiski ir galvenie part-
neri, ar kuriem mes sadarbojamies. Uzskatu,
ka esam jau daudz iemacijusies cits no cita
un esam likusi pamatu ERN-EYE turpmaka-
Jiem panakumiem.”

Profesore Dolfusa vada ne vien ERN-EYE, bet
paslaik arm ERT koordinatoru grupu, kura, lai
apspriestu kopigas problémas un dalitos pie-
redzé, tiekas visi 24 koordinatori. “Més esam
interesantd ERT attistibas posma. Més varam

novertet un izvertet pirmo piecu gadu sasnie-
gumus ar zindmu gandarijumu, bet tagad
sakam jaunas paplasinasands periodu, kam
bdis vajadzigas lielakas vaditaju komandas un
vairak resursu, lai atbalstitu veselibas aprijpes
specidlistus, kuri arvien rezultativak palidz
pacientiem ar retam slimibam,” vina saka.

Kops 2022. gada janvara lielaka dala ERT
apmeérs audzis vismaz divkart, jo tiem no visas
ES ir pievienojusies vairak dalibnieku. “Eiropas
references tiklu integréSana dalibvalstu vese-
libas aprdpes sistemas ir liels izaicinajums,
ar ko més visi vélamies tikt gala. Apmaina
mdcibu noldka ir bijusi loti veiksmiga, un lie-
laka dala no mums pastavigi izstrada un
atjaunina vadlinijas,” saka profesore Dolfusa.

‘Mdsu ka ERT merkis ir datus par retajam
slimibam izplatit iespéjami plasi, izmantojot
arvien vairak registru, lai iequvéji batu gan
pacienti, gan praktizejosi specialisti. Més vela-
mies, lai visa ES tiktu pastiprinata sadarbiba
pétniecibad — ne tikai attieciba uz kliniskajiem
izméginajumiem, bet ar attieciba uz zinat-
nisko pétniecibu, arf genomikas attistibu.”

Profesore Dolfusa gaida nakamo ERT attisti-
bas posmu. ‘Mans redzéjums ir nepartraukta,
saskanota un produktiva visu ERT dalu nobrie-
sana, kuras laikG més turklat pildam savu
virsuzdevumu — rlpéjamies par katru reto
slimibu pacientu Eiropas Savieniba.”
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Eiropas
Komisija

Neparastu un retu sirds slimibu
ERT (ERN GUARD-Heart)

Retas sirds slimibas pacientiem var rasties visG mdZa garuma, un parasti tas ir genétiskas
(pa@rmantotas) slimibas vai tadas slimibas, kas attistds augla veidosanas posma (kongenitali
sirds defekti). STs slimibas raksturo daZadi simptomi un pazimes, kas ir atskirigi ne vien
dazadam slimibam, bet ari daZadiem pacientiem. Lielaka dala So sirds slimibu ir saistitas ar
ipasi augstu peksnas naves risku agrinG vecuma, kas parasti skar citadi veselus cilvekus.

30

GUARD-Heart tikla ir noteiktas 5adas tema-
tiskas jomas: iedzimtas pieauguso un bému
sirds elektriskas slimibas, iedzimtas pieau-
guso un bérnu kardiomiopatijas, Tpasas bému
elektrofiziologiskas slimibas, kongenitali sirds
defekti un citas retas sirds slimibas. So tému
pamata ir starptautiska slimibu klasifikacija
(ICD-10) un Orphanet, un uz tam attiecas
Eiropas Kardiologijas biedribas (ESC) klinis-
kas vadlinijas.

Tikla mérkis ir stiprinat specialo zinaSanu un
resursu koordinaciju, lai veicinatu daudznozaru
zinaSanu apkoposanu, lai tas varétu struktu-
rét un izplatit sabiedriba.

Veselibas aprlpes pakalpojumi tiks sniegti
vienota e-veselibas platforma, tadéjadi
pacientiem un veselibas apripes specialistiem
visa Eiropa paverot plasaku piekluvi specia-
lam zinasanam. Sekméjot ciesaku sadarbibu
starp ekspertiem, tiks iegttas un izplatitas
jaunas zinatniskas atzinas, lai atbalstitu jaunu
diagnostikas un arstésanas proceddru izs-
tradi un apzinatu jaunas retas sirds slimibas.

TIKLA KOORDINATORS

Profesors Artiirs A. M. Vilde
(Arthur A. M. Wilde)
Amsterdamas Universitdtes
Medicinas centrs, Amsterdama,
Niderlande



Eiropas
Komisija

Darbs ar pacientiem ar retam, maz izplatitim un sarezgitam slimibam

ledzimtu malformaciju un retu
neirologiskas attistibas traucéjumu
ERT (ERN ITHACA)

ERN ITHACA (intelektuala invaliditate, televeseliba, autisms un iedzimtas anomalijas)
atgadina diagnostikas “odiseju’, ar ko saskarusies tik daudzi pacienti ar attistibas
anomalijam. Parstavot ES akadémiskas slimnicas, tikla piedalds vairak neka 70 kliniskas
genétikas nodalas, ar retu neirologiskds attistibas traucéjumu (NAT) — galvenokart
intelektualds invaliditates (I) un autiska spektra traucéjumu (AST) —, ka ari retu vairaku

iedzimtu anomaliju eksperti.

ERN ITHACA aptver So attistibas anomaliju
klinisko un biologisko/genétisko diagnostiku,
daudznozaru specialistu sniegtas apriipes
un arstésanas koordinaciju, pirmsdzemdibu
diagnostiku un augla patologiju.

Retas attistibas anomalijas skar daudzus
bémus un pieaugusos, pieméram, apméram
diviem procentiem jaundzimuso bas Il un vis-
maz vienam procentam — AST (ar Il vai bez
tas). Aptuveni pusei pacientu ar Il un vairak
neka vienam no desmit pacientiem ar AST
ir kads monogéns vai hromosomals traucé-
jums. ledzimtas malformacijas ir vienam no
40 mazuliem, un bieZi vien tas ir vien dala
no sarezgitiem sindromiem, kuri liecina art
par NAT. Ir aprakstiti vairak neka 5000 retu
sindromu.

ERN ITHACA apvieno medicinas ekspertus un
EPAG parstavjus, sniedzot kopigu atbalstu
klniskajiem péttjumiem, veidojot konsensus
attieciba uz paraugpraksi, tas vadlinijas un
uzlabojot pacientu diagnozes agrinu noteik-
ganu, aprapi un arstédanu. Sis tikls ir izveidojis
ar Starptautisko Intelektualas invaliditates
un attistibas anomaliju bibliotékas (ILIAD)
pacientu registru.

Tikls attista telemedicinu un specialas tal-
zina3anas, lai veicinatu kolegialas konsulté-
jo50 arstu un pétnieku apspriedes visa ES, ka
art sagatavo apmacibas un e-macibu rikus
veselibas apripes specidlistiem, nespecia-
listiem un EPAG.

Profesors Aléns Verlouzs

(Alain Verloes)

Université de Paris & Assistance
Publique-Hépitaux de Paris,
Hépital Universitaire Robert-Debré,
Parize, Francija
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Eiropas
Komisija

ledzimtu metabolisma

traucéjumu ERT (MetabERN)

Darbs ar pacientiem ar retam, maz izplatitim un sarezgitam slimibam

Vairak neka 1400 retu iedzimtu ar metabolismu saistitu slimibu (IMS) individuali ir
reti sastopamas, tacu sabiedriba kopuma — bieZi. Daudzas ar metabolismu saistitas
slimibas rada pacientiem smagas, dazkart pat dzivibai bistamas sekas. Ar Sim

slimibam ir saistiti visu organu darbibas traucéjumi, tas var skart cilvékus jebkura
vecumna, un to arstésanai ir nepieciesama daudznozaru sadarbiba starp daZadiem

specialistiem.

Rezultatus var uzlabot agrina diagnosticé-
Sana, tacu Eiropa jaundzimuso skrininga ir
ieklautas tikai 5 % zinamo IMS, un naciona-
las programmas ir jasaskano. Attieciba uz
daudzam IMS zinasanas par slimibu gaitu,
arstésanas metozu efektivitati un drosumu,
ka arT ilgstoSu novérosanu ir nepilnigas.

MetabERN mérkis ir uzlabot to iedzivotaju
dzivi, kurus skarusas 5is |oti neviendabigas
grupas slimibas, un tikls tas ir iedalijis sep-
tinas pamatkategorijas. Sis tikls ir vispusi-
gakais, visu metabolismu aptveross, Eiropas
meéroga, Uz pacientu orientéts tikls, kura mér-
kis ir parveidot to, ka Eiropa tiek aprapéti IMS
skartie pacienti.

MetabERN pacientu klinisko datu parvaldi-
bas sistému (KPPS) izmanto par platformu
zinosanai par klinisko lemumu pienemsanas
procesiem un starptautisku visam IMS veltTtu
pétniecibas programmu veicinasanai. Ar pil-
niba funkciongjoso vienoto Eiropas IMS regis-
tru (U-IMD), kas izveidots ar ES Patérétaju,
veselibas, lauksaimniecibas un partikas izpil-
dagentaras (CHAFEA) dotaciju, MetabERN
efektivi generé pacientu datus pétniecibas
vajadzibam. Tas lauj detalizéti novértét IMS
gaitu, ka art izskatit papildu izpétes jautaju-
mus, arT izanalizét profilaktiskos un terapei-
tiskos pasakumus, kas Tstenoti attieciba uz
pacientiem ar IMS. Turklat U-IMD ir pirmais
novéro3anas, bezintervences pacientu registrs,
kas aptver visas 1400+ IMS.

Profesors Mauricio Skarpa
(Maurizio Scarpa)

Udines Universitates slimnica,
Udine, Italija
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Nacionala reto slimibu politika

Par veselibas apripes pakalpojumu un mediciniskas apripes organizésanu un sniegsanu
savas valstis primdri atbild ES dalibvalstis. ES veselibas politikas merkis ir papildinat
nacionalo politiku, visas ES politikas jomds nodrosindt veselibas aizsardzibu un stradat,
lai izveidotu Eiropas veselibas savienibu.

Eiropas Veselibas ministru padome 2009.
gada ieteica dalibvalstim izstradat un Tstenot
planus vai stratégijas tadu pacientu atbals-
tam, kas cie$ no retam slimibam. Sie plani
batu jaizstrada, lai:

« veselibas aizsardzibas un socialajas sis-
témas vadrtu un strukturétu pasakumus
reto slimibu jomg;

* vietéja, regionala un nacionala liment ini-
ciativas integrétu planos vai stratégijas,
lai bdtu nodrosinata visaptverosa pieeja;

« noteiktu prioritaras ricibas ar mérkiem un
turpmakas ricibas mehanismiem.

Programma “ES — veselibai” 2021.-2027.
gadam nodrosina projektu finanséjumu, lai
palidzétu dalibvalstim Tstenot savus nacio-
nalos veselibas aizsardzibas planus saskana
ar redz&jumu par Eiropas veselibas savienibu.
Lidz 2022. gadam 23 dalibvalstis (arf Sveice
un Norvégija) bija pienémusas nacionalus
veselibas aizsardzibas planus reto slimibu
joma.
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Eiropas |
Komisija

Pediatriska veza
(hematoonkologijas) ERT
(ERN PaedCan)

Pediatriskais vézis ir reta slimiba, un to iedala vairakos apakstipos. Katru gadu visa Eiropa
vézis pirmo reizi tiek diagnosticéts 35 000 bernu un jauniesu, un ik gadu no pediatriska véeZa
mirst 6000 bérnu (galvenais naves célonis bérniem, kas vecaki par vienu gadu). Paslaik Eiropa
vairak neka pusmiljons bérnu, kas parcietusi vezi, ir dzivi, un divam tresdal@m no viniem
slimibas dél ir ilglaika veselibas un psihosocialas problémas.

Pédéjas desmitgadés ir uzlabojusies vidgja
dzlvildze — attieciba uz dazam slimibam
progress ir ievérojams, savukart attieciba uz
citam rezultati joprojam ir loti slikti. Batiska
probléma Eiropa ir ar krasas dzivildzes
atskirbas — vissliktakie raditaji Saja joma
ir Austrumeiropa.

ERN PaedCan strada, lai kvalitativas vese-
[ibas aprlpes iespéjas batu vairak pieklds-
tamas bé&rmiem un jauniesiem ar vézi, kam
nepieciesama specialistu zinasanas un apri-
kojums, kads maza slimibas gadijumu skaita
un resursu trikuma dél nav plasi pieejams. Ta
pamata ir ieprieksgjie ES finansétie projekti
ENCCA, PanCare un EXPO-r-Net.

Dalibnieki ir izveidojusi spécigu interaktivu
tiklu, kura saistitas ar vézi slimu bému un
pusaudZu apripé specializétas pediatri-
jas slimnicas un nodalas. Kopa ar Eiropas
Pediatriskas onkologijas biedribu (SIOPE) ka
kopéjs uzzinu materials sakotnéjai arstésanai
visas lielakajas pediatriska véZa apriipes ies-
tadés ir izstradati Eiropas Standarta kliniskas

prakses (ESKP) pamatnostadnu protokoli, tur-
klat virtuala pediatriskas onkologijas padome
izmanto e-veselibas rikus, lai dalitos ar spe-
cialajam zinasanam un sniegtu konsultaci-
jas. Izglitiba un apmaciba tiek veicinatas ar
timeklseminariem, sanaksmém un apmainas
programmam.

ERN PaedCan censas panakt vienlidzigus
bérnu véZa arsté3anas rezultatus visa Eiropa
un palidzét Tstenot SIOPE stratégisko planu, ko
parliecinosi atbalsta programmas “Apvarsnis
Eiropa” VéZa misija, Eiropas V&Za uzveiksanas
plans un Eiropas Zalu stratégija.

Tikla mérkis ir palielinat bému vézZa pacientu
dzivildzi un uzlabot vinu dzives kvalitati, vei-
cinot sadarbibu, pétniecibu un apmacibu,
un ta visparéjais mérkis ir pasreizéjo bérnu
v&Za pacientu dzivildzes un veselibas apripes
iespéju atskirlbu mazinasana ES dalibvalstis.

Darbs ar pacientiem ar retam, maz izplatitim un sarezgitam slimibam

TIKLA KOORDINATORE

Profesore Dr. Ruta Ladensteina
(Ruth Ladenstein)

St. Anna Kinderspital & St. Anna
Kinderkrebsforschung, Austrija




Eiropas
Komisija

Aknu slimibu ERT
(ERN RARE-LIVER)

Retas aknu slimibas var izraisit pakapeniskus aknu bojajumus, kas noved pie fibrozes un
cirozes. Cirozes komplikacijas var izraisit navi, un daudzos gadijumos vieniga rezultativa
arstesanas metode ir aknu transplantacija. Nogurums, nieze holestatiskas saslimsanas
gadijuma, ka ari sapes un veédera uzpdsands cistisku slimibu gadijuma batiski ietekme

pacientu dzives kvalitati.

Pediatriskiem pacientiem situaciju sarezgi
tadi papildu faktori ka novélota diagnoze
un augsanas un attistibas traucgjumi, ka art
problémas, kas pusaudza vecuma ir saistitas
ar parejam aprapes sistéma.

ERN RARE-LIVER strada ar tris veidu slimibam:
autoimdnas aknu slimibas, metaboliska biliara
atrézija un ar to saistitas aknu slimibas, ka art
aknu strukturalo komponentu slimibas. Tikls
pirmo reizi aknu slimibu arstésanas vésturé
pilntba integrés pieauguso un pediatrisko
pacientu aprlpi, uzmanibu pievéersot parejas
pacientu grupu vajadzibam un ietekmei uz
gimeném ar genétisku diagnozi.

Atjauninatas vadlinijas ir prioritate. Aprapes
vadlinijas, ko papildinas svarigako diagnosti-
kas un prognostikas testu standartizacija, tiek
Tstenotas sadarbiba ar Eiropas Aknu pétijumu
asociaciju (EASL) un Eiropas Bérnu gastroen-
terologijas, hepatologijas un uzturzinatnes
biedribu (ESPGHAN).

ERN RARE-LIVER mérkis ir risinat batiskas
problémas, kas saistTtas ar arstu informétibu
par retiem aknu darbibas traucg&jumiem un
vienlidzigu piekluvi strauji mainigajam ars-
tésanas iespéjam.

Darbs ar pacientiem ar retam, maz izplatitim un sarezgitam slimibam

TIKLA KOORDINATORS

Profesors Ansgars V. Loze
(Ansgar W. Lohse)
Universitdtsklinikum Hamburg-
Eppendorf, Vacija
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Eiropas
Komisija

Darbs ar pacientiem ar retam, maz izplatitim un sarezgitam slimibam

Saistaudu, muskulattras un skeleta
slimibu ERT (ERN ReCONNET)

Retds saistaudu, muskulatiras un skeleta slimibas (RSMSS) ietver daudzas un dazadas
slimibas un sindromus, kas batiski ietekmé pacientu dzives kvalitati. Tas ir gan parmantotas
saslimsanas, gan sistémiskas autoimdnas slimibas, pieméram, sistémiska skleroze, jaukta
tipa saistaudu slimibas, idiopatiska iekaisuma miopatija, nediferencétas saistaudu slimibas

un antifosfolipidu sindroms.

ERN ReCONNET izstrada sistému kvalitativu,
novatorisku, ilgtsp&jigu un taisnigu apripes
un prakses standartu ievérosanai, kas Eiropas
pacientiem ar RSMSS veselibas aprdpi daris
pieklOstamaku.

Pateicoties sadarbibai starp pilntiesigiem dalib-
niekiem, EPAG parstavjiem un saistitajiem part-
neriem, ERN ReCONNET ir izstradajis recenzétas
publikacijas, tostarp par jaunakajam kliniskas
prakses vadlinijam, neapmierinatam vaja-
dzibam pacientu izglitoSana, pacientu aprd-
pes iespéju optimizaciju un Covid-19 ietekmi
uz RSMSS. Tikls ir arT izstradajis reto slimibu
pacientu apripes iespé&ju organizacijas modelu
izveides metodiku, RSMSS datu saskanosanai
paredzétu Eiropas registru infrastruktdiru, kuras
mérkis ir integrét visus eso50s un jaunizveidotos
RSMSS regjistrus visa Eiropa, timek|seminarus
veselibas aprapes specialistiem un pacientiem
par ERN ReCONNET t&mam un kliniskas prak-
ses vadliniju versijas nespecialistiem.

Pacientu parstavji ir ciesi iesaistti visas ERN
ReCONNET darbibas, un viniem ir liela nozime
publikaciju sagatavosana un parskatisang, jo
vini sniedz svarigu informaciju par pacientu
vajadzibam, lai varétu uzlabot arstésanas un
aprlpes iespéjas un palidzétu uzlabot zinasa-
nas par slimibam un to parvaldibu. Vini pieda-
las timeklseminaros gan ka ekspertu grupas
dalibnieki, gan ka parasti dalibnieki, izstrada
nespecialistiem paredzétas publikaciju versi-
jas, atbalsta jauno dalibnieku novértésanas
proceddras un ir iesaistTti parvaldiba.

Dazadu tikla iesaistTto ieintereséto personu
cieSa sadarbiba ir viena no galvenajam ERN
ReCONNET pievienotajam vértibam, kas turpi-
nas uzlabot to cilveku dzivi, kas slimo ar RSMSS.

TIKLA KOORDINATORE

Profesore Marta Moska

(Marta Mosca)
Azienda Ospedaliero Universitaria
Pisana, Italija
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Uzmanibas centra pacientu
veselibas uzlaboSana:
pacientu organizaciju nozime

ERT ir orientéti uz pacientiem. Pacientu orga-
nizacijas un, jo ipasi, EURORDIS — nevalstiska,
pacientu vadita apvieniba, kas parstav 984
reto slimibu pacientu organizacijas no 74 val-
stim, — tiklu izveidé aktivi piedalas jau vairak
neka desmit gadus. Kopa tas ir palidzéjusas
nodrosinat, ka ERT par prioritati izvirza klinis-
kas izcilibas celSanu un pacientu veselibas
uzlabosanu, turklat nodrosinot vienlidzigu
piekluvi kvalitativai aprdpei visa Eiropa.

“Meés bijam vieni no tiem, kas ierosindja ideju
par augsta limena darba grupas izveidi vese-
libas aizsardzibas pakalpojumu un veselibas
aprdpes jomda, kurd, pateicoties ERT darbam,
tika izstradata ParrobeZu veselibas apriipes
direktiva,” saka EURORDIS ERT un Veselibas
aprdpes nodalas vaditaja Inese Emando (Inés
Hernando). “Més kopigi ar dalibvalstim un
Eiropas Komisiju esam merojusi talu celu
— no koncepcijas izstrades lidz tiesibu akta
pienemsanai, piesaistot un apvienojot vado-
sos klinicistus, lidz pat pa drstniecibas jomam
grupétu 24 ERT darbibas uzsaksanai, un tagad
atbalstam So tiklu istenosanu, ciesi sadarbo-
Joties ar pacientu aizstdvjiem un vadosajiem
klinicistiem, kas iesaistiti tiklos.”

EURORDIS ka pastavigs partneris ERT koncep-
cijas izstradé turpina stradat ar reto slimibu
pacientu kopienu, vadoSajiem klinicistiern un
ERT projektu vaditaju komandam, lai nodrosi-
natu pacientu regularu un sistematisku iesaisti
ERT darbtbas un vadiba. ERT vadosie klini-
cisti un pacientu aizstavji pakapeniski veido
kopigas vadibas kultlru un macas, ka vis-
labak sadarboties, lai nodrosinatu, ka ERT
palidz uzlabot to cilvéku dzivi, kuriem ir retas
slimibas.

“Paslaik daudzas retas slimibas netiek arsté-
tas,” skaidro Ernando kundze. “Tomér maci-
sands kultdra, ko ERT ir sGkusi veidot, tos
parveido par inovacijas centriem. Attieciba uz
konkrétam slimibam nosakot rezultétus, ko
var sistematiski merit un popularizét daza-
dos ekspertu centros un valstis, ERT pavérs
iespéjas uzlabot kvalitati un optimizét medi-
ciniskas vai kirurgiskds intervences.”

Tiek ceréts, ka ERT novérsTs izolaciju, ar ko
saskaras reto slimibu kopienas, ekspertus
visa Eiropa darts pamanamakus un papildinas
nacionalo veselibas aprpes sistému spéjas
diagnosticét, arstét un parvaldit pacientus. ‘Lai

tas notiktu plasa mérogd, ir jabdt skaidriem
un parredzamiem konsultésanas algoritmiem.
Dalibvalstim ir jaievies mehéanismi un procesi,
kas veicinatu ERT zinGSanu parnemsanu un
izmantosanu, pieméram, izstraddjot reto sli-
mibu pacientu aprdpes algoritmus,” vina saka.

Pacientiem ir lielas ceribas, ka ERT var reali
ietekmét vinu dzivi: “Svarigs pirmais solis ir
sareZgitu gadijumu apspriesana un apmaina
ar pieredzi un specialajam zinasanam ERT,
tacu zinasanas, ko sie tikli veido un parbauda,
valstim batu labak un plasak jaizmanto, lai
Eiropd uzlabotu dzivi 30 miljoniem cilvéku,
kuriem ir retas slimibas,” piebilst Erando
kundze. Saja posma liela nozime ir dalib-
valstim. “Tagad ir laiks uzturét un atbalstit
tiklus saskana ar to mérkiern un tos integrét
nacionalajas veselibas aprdpes sistémas, lai
péc iespéjas palielinGtu izdzivojuso pacientu
skaitu un uzlabotu vinu dzives kvalitati”
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Imudndeficita, autoiekaisuma

un autoimudno slimibu ERT

(ERN RITA)

ERN RITA sadarbojas Eiropas vadoSie centri, kam ir specialas zinGsanas retu imdno traucéjumu
diagnostika un darstesand. Tas ir potenciali navéjosas slimibas, kam nepiecieSama daudznozaru
specidlistu sniegta apripe, kurd izmanto kompleksu diagnostisko izvéertésanu un specializétas
arstésanas metodes. Tikls Sis slimibas iedala Cetras apaksgrupas jeb darba virzienos: iedzimtais
imandeficits (1ID), autoimdnie veselibas traucéjumi, bérnu reimatologiskie traucéjumi un

autoiekaisuma slimibas.

Strauiji tiek atklatas un ieviestas imunologiskas
terapijas. Polivalenta imdnglobulina terapija
ir maintjusi pacientu ar antivielu deficitu izre-
dzes, Tpasas anticitokinu arstésanas meto-
des ir mainijusas dzivi pacientiem ar retam
autoiminam un autoiekaisuma slimtbam un
cilmes 50nu un génu arstésanas metodes,
kas sakotngji bija paredzétas IID, tagad tiek
piemérotas visam slimibam, ko aptver tikls.

Tikla pamata ir darbs, kas veikts Eiropas
zinatniskajas asociacijas, kuras izstradaju-
Sas pacientu registrus un kliniskas vadlinijas,
ka art izveidojusas pétniecibas sadarbibas
projektus, izglitibas pasakumus un kontak-
tus ar pacientu organizacijam visos &etros
darba virzienos.

ERN RITA strada, lai mazinatu nevienlidzibu,
ar ko pacienti saskaras, méginot piekldt diag-
nostiskajai testésanai un inovativam ars-
tésanas metodém, pieméram, biologiskam
arstésanas metodém, imdnglobulina aiz-
stajéjterapijai, cilmes s0nu transplantacijai

un génu terapijai, pieméram, cilmes sdnu
transplantacijai. Ta mérki ir apvienot eso$os
registrus, izstradat Eiropas méroga klinis-
kas vadlinijas, izveidot genétiku darba grupu,
kas veiktu nakamas paaudzes sekvencésa-
nas tehnologiju kvalitates kontroli, vienoties
par kopigu farmakovigilances riku sadu reto
saslimsanu gadijumos, izveidot darba grupu
biologisko arsté3anas metoZu pareizai lieto-
Sanai un uzraudzibai imunologiski izraisTtu
slimibu gadijumos, apkopot informaciju par
cilmes s0nu un génu arstésanas metodém
pacientiem un tas uzlabot, sekmét sadar-
bibu starp pacientu apvienibam un tuvinat
pediatrus un pilngadigu pacientu arstus visas
Cetras darbibas jomas.

TIKLA KOORDINATORS

Profesors Niko Martinus Vulfrats
(Nico Martinus Wulffraat)
Utrehtas Universitates Medicinas
centrs, Niderlande
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Bérniem veiktas transplantacija
ERT (ERN TransplantChild)

Pediatriska transplantacija (PT) ietver gan solido organu transplantaciju (SOT), gan
hematopoétisko cilmes $inu transplantdciju (HCST), un vairGku retu slimibu gadijuma ta ir
vienigd arstnieciska proceddra. Lai nodrosSinatu optimalu péctransplantacijas apripi, vajadzigi
saskanoti daudznozaru specialistu grupas centieni. Lai izvairitos no orgdna atgrasanas, pec
transplantacijas pacientiem jasamierinds ar reqularu iminsupresantu lietoSanu, kas paredz
monitorét péctransplantdacijas sareZgijumus, lai bérniem pagarinGtu dzives ilgumu un uzlabotu

vinu dzives kvalitati.

Lai panaktu labakus iznakumus gan attieciba
uz bémiem, gan attiectba uz vinu gimenes
locekliemn, ERN TransplantChild darbojas PT
un péctransplantacijas aprapes eksperti. Tikla
mérkis ir samazinat slimnica pavadito laiku
un sareZgitu un ilgstosu arstésanas metozu
izmantosanu, un tas strada, lai uzlabotu psi-
hologiska atbalsta pakalpojumus parejas
posma, kura bérni klOst par pieaugusajiem.

Tikla mérkis ir darTt pieejamus jaunakos
panémienus un medicinas, farmacijas un
arstésanas sasniegumus, turklat sekméjot
saskanotu kliniskas prakses vadliiju izpla-
ti8anu un individuali pielagotu PT arstésanas
metoZu izstradi.

ERN TransplantChild censas mazinat nepie-
cieSamibu péc tadiem transplantacijas apgra-
tinajumiem ka atkartota transplantacija un
farmakologiska arsté3ana un saskanot PT
medicinisko aprlpi tada veida, lai mazinatu
péctransplantacijas komplikacijas. Eiropas
vadosie PT eksperti kopigi strada pie mirsti-
bas un saslimstibas limena pazeminasanas
attieciba uz bérniem veiktu transplantaciju.

Dr. Paloma Jara Vega

(Paloma Jara Vega)
Hospital Universitario La Paz,
Madride, Spanija
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Multisistemisku asinsvadu
slimibu ERT (VASCERN)

Pie retam multisistémiskam asinsvadu slimibam pieder traucéjumi, kas skar visu veidu
asinsvadus un ietekmé vairGkas organisma sistémas. 5o slimibu Grstésanai ir nepieciesama
daudznozaru pieeja. VASCERN veido sesas reto slimibu darba grupas: iedzimta hemoragiska
teleangektazija (HHT-WG), parmantojamas krisu kurvja aortas slimibas (HTAD-WG), vidéja
lieluma arteériju slimibas (vaskularais Elersa-Danlosa sindroms) (MSA-WG), pediatriska un
iedzimta limfostaze (PPL-WG), asinsvadu anomalijas (VASCA-WG) un neirovaskularas slimibas
(NEUROVASC-WG). Turklat ir izveidotas vairakas tematiskas darba grupas, lai risinatu jautajumus,
kas saistiti ar komunikaciju, registriem, étiku, un jautdjumus, kas saistiti ar gratniecibu. Ipasa
EPAG pacientu aizstavjiem paver iespéju iesaistities visas VASCERN darbibas.

VASCERN meérki ietver tiklu veidoSanu,
apmainu ar specialam zinasanam un to izpla-
t15anu, paraugprakses, vadliniju un klinisko
rezultatu izplatisanu, iespéju dosanu pacien-
tiem un zinasanu pilnveidi ar kliniskiem un
teorétiskiem pétijumiem.

VASCERN iesaisttie veselibas apripes specia-
listi jau ir sagatavojusi izglitojosus materialus,
pieméram, timek|seminarus un videosériju
“Zinasanu tabletes”, kas pieejami gan arstiem,
gan pacientiem. Tikls ir public&jis vienpratigu
slédzienu un klinisko [Bmumu pienemsanas

rkus, art pacientu celus un faktu lapas “Ko
darit un nedart’, sniedzot padomus par pie-
nacigu diagnozes noteiksanu pacientiem ar
retam slimtbam un vinu medicinisko aprapi.
Tadi digitali e-veselibas pakalpojumi ka
VASCERN mobila lietotne ir izstradati sadar-
biba ar visiem EPAG ekspertu centriem un
pacientu organizacijam. Tiek veidota apmaina
starp dalibiestadém, un tikls turpina daltties
zinasanas gan ar dalibniekiem, gan ar vese-
[Tbas apripes specialistiem arpus ERT.

TIKLA KOORDINATORS

Profesors Gijoms Zondo

(Guillaume Jondeau)
Assistance Publique-Hépitaux de
Paris, Hopital Bichat, Francija




ERT DIREKTORIJS

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

Endokrinas sistémas saslimsanu ERT (Endo-ERN)

Nieru slimibu ERT (ERKNet)

Kaulu slimibu ERT (ERN BOND)

Mutes, sejas un Zoklu anomaliju un ausu, kakla un deguna slimibu ERT

(ERN CRANIO)

Retu un sareZgitu epilepsijas veidu ERT (EpiCARE)

ERT pieauguso véZa veidiem (solidie audz&ji) (ERN EURACAN)
Hematologisko slimibu ERT (EuroBloodNet)

Urogenitalo un proktologisko slimibu ERT (ERN eUROGEN)
Neiromuskularo slimibu ERT (ERN EURO-NMD)

Acu slimtbu ERT (ERN EYE)

Genétiska audzéja riska sindromu ERT (ERN GENTURIS)

Sirds slimibu ERT (ERN GUARD-Heart)

Parmantotu un iedzimtu (gremosanas un kunga un zarnu trakta)
anomaliju ERT (ERNICA)

ledzimtu malformaciju un retu neirologiskas attistibas traucéjumu ERT

(ERN ITHACA)

ElpoSanas organu slimibu ERT (ERN LUNG)

Pediatriska véZa (hematoonkologijas) ERT (ERN PaedCan)

Aknu slimibu ERT (ERN RARE-LIVER)

Saistaudu, muskulatdras un skeleta slimibu ERT (ERN ReCONNET)
Imandeficita, autoiekaisuma un autoimano slimibu ERT (ERN RITA)

Retu neirologisko slimibu ERT (ERN-RND)

Adas slimibu ERT (ERN Skin)

Bérniem veiktas transplantacijas ERT (ERN TransplantChild)

ledzimtu metabolisma trauc&jumu ERT (MetabERN)

Multisistémisku asinsvadu slimibu ERT (VASCERN)

Darbs ar pacientiem ar retam, maz izplatitim un sarezgitam slimibam

www.endo-ern.eu
www.erknet.org
www.ernbond.eu
WWww.ern-cranio.eu
www.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.ern-net.eu
www.ern-ermica.eu
www.emn-ithaca.eu
www.ermn-lung.eu
www.paedcan.ern-net.eu
www.rare-livereu
www.reconnet.em-net.eu
www.ern-rita.org
www.ermn-rnd.eu
www.ern-skin.eu
www.transplantchild.eu

www.metab.em-net.eu

www.vascern.eu

info@endo-em.eu
contact@erknet.org
https://ernbond.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

em-emica@erasmusmc.nl

https://em-ithaca.eu/contact/
info@ern-lung.eu
empaedcan@ccri.at

em rareliver@uke.de
erm.reconnet@ao-pisa.toscana.it
contact-rita@em-net.eu
info@ermn-md.eu

coordination@ern-skin.eu
coordination@transplantchild.eu

https://metab.ern-net.eu/contact/

contact@vascern.eu
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KA SAZINATIES AR ES

Klatiene
Visa Eiropas Savieniba ir simtiem Europe Direct informacijas centru. Sev tuvaka centra adresi varat atrast timekla lapa
https://europa.eu/european-union/contact_lv

Pa talruni vai e-pastu

Europe Direct ir dienests, kas atbild uz jdsu jautajumiem par Eiropas Savienibu. Ar o dienestu varat sazinaties sadi:
— pa bezmaksas talruni: 00 800 6 7 8 9 10 11 (daZi operatori par Siem zvaniem var iekasét maksu);

— pa Sadu parasto talruna numuru: +32 22999696;

— pa e-pastu, izmantojot 5o timekla lapu: https://europa.eu/european-union/contact_lv

KA ATRAST INFORMACIJU PAR ES

Interneta
Informacija par Eiropas Savienibu visas oficidlajas ES valodas ir pieejama portala Europa: https://europa.eu/european-union/index_Llv

ES publikacijas
ES bezmaksas un maksas publikacijas varat lejupieladét vai pasttit Seit: https://op.europa.eu/lv/publications. Vairakus bezmaksas publikaciju
eksemplarus varat sanemt, sazinoties ar Europe Direct vai tuvako informacijas centru (sk. https://europa.eu/european-union/contact_lv).

ES tiesibu akti un ar tiem saistitie dokumenti
Ar visu ES juridisko informaciju, art kops 1951. gada pienemtajiem ES tiesibu aktiem visas oficialajas valodas, varat iepazities vietné EUR-Lex:
https://eur-lex.europa.eu

ES atvértie dati

ES Atvérto datu portals (https://data.europa.eu/euodp/lv) dod piekluvi ES datu kopam. Datus var lejupieladét un bez maksas izmantot ka komercialiem,
ta nekomercialiem mérkiem.
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Eiropa katru gadu pusmiljonam cilvéku tiek diagnosticéta kada reta
slimiba. Neviena valsts nevar atrisinat so problemu viena pati.

Eiropas references tikli ir virtuali tikli, kas apvieno ekspertus no visas
ES un EEZ

Kopad tds pieversas retam, mazizplatitGm un sareZgitam slimibam,
uzlabojot diagnostiku un piekluvi specializétai aprapei.

Share. Care. Cure.

Vairak par Eiropas references tikliem

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

a

Eiropas Savienibas
Publikaciju birojs





