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Praca na rzecz pacjentéw cierpiacych na choroby rzadkie, o niskicj czgstosci wystepowania i choroby ztozone

UE stol murem za pacjentami
cierpiacymi na choroby rzadkie, aby
dawac im pomoc, nadzieje i lepszg

przysztosc

Sandra Gallina
Dyrektor generalny DG SANTE

Choroby rzadkie zbierajg obfite Zniwo -
szacuje sie, ze dotykajg one od 35 do 59
proc. ludnosci swiata, a w samej UE nawet 36
min oséb cierpi na jedng z ponad 6 tys.
roznych chordb rzadkich. Kazda z chordb
rzadkich to jednak choroba rzadka o niskigj
czestosci  wystepowania.  Zgodnie  z
obowigzujacg w UE definicjg choroba rzadka
to choroba, na ktérg sposrod 10 tys. oséb
zapadnie mniej niz 5 osab.

Choroba rzadka moze oznaczac, ze lekarz lub
inny pracownik stuzby zdrowia nie bedg w
stanie jej stwierdzi¢ na podstawie objawdw
pacjenta. Moze tez oznaczac, Zze objawy te
bedg - czasami przez lata - btednie
diagnozowane, gdy tymczasem pacjent
bedzie cierpiat i obserwowat pogorszenie
swojego stanu. Choroba rzadka sprawia, ze
pacjent nie rozumie co sie z nim dzieje ani nie
wie, co zrobi¢, by ztagodzi¢ bol i pozby¢ sie
dyskomfortu. Pacjent moZze poczu¢ sie
sfrustrowany i osamotniony. Moze tez pojawic¢
sie poczucie beznadziei.

UE wspiera pacjentdw cierpigcych na choroby
rzadkie i wnosi unijng wartos¢ dodang, taczac
nasze zasoby, dzielac sie wiedzg i prowadzac
wspotprace.

Po pierwsze, chcemy pomadc pacjentom w
uzyskaniu  doktadnej  diagnozy, jakiej
potrzebuja. Nastepnie nalezy zapewni¢ im
leczenie i opieke, ktére  pomoga
zminimalizowa¢ dyskomfort i w  miare
mozliwosci poprawic¢ jakos¢ zycia. | wreszcie,
chcemy wspdlnie opracowac nowe leki. Na
95 proc. choréb rzadkich nie wynaleziono
jeszcze  leku.  Dzieki  zdecydowanym
dziataniom UE, takim jak przeglad
prawodawstwa farmaceutycznego, dajemy
pacjentom cierpigcym na choroby rzadkie
lepszg przysztosc.

Komisja Europejska wspiera liczne dziatania
w dziedzinie zdrowia publicznego i systemow
opieki zdrowotnej, aby pomaga¢ panstwom
cztonkowskim w opracowywaniu  krajowych
sposobdw reagowania, strategii i planow.
Bardzo udanym przyktadem tych dziatan sg
europejskie  sieci  referencyjne,  ktore
utworzono w 2017 r,, aby potaczy¢ wiedze i
zasoby w celu zwalczania choréb rzadkich i
ztozonych, rowniez w dziedzinach
medycznych, w ktérych wiedza fachowa jest
trudno  dostepna.  Komisja  Europejska
odegrata zasadniczg role w tworzeniu ram
dla europejskich  sieci  referencyjnych,
zapewniajgc dotacje na wsparcie siedi,
koordynatoréw i technicznej infrastruktury
sieci.

Europejskie sieci referencyjne to wirtualne sieci
taczace swiadczeniodawcow opieki
zdrowotnej, pracownikow stuzby zdrowia i
organizacje pacjentéw w catej UE i Norwegii.
Stworzone w oparciu o dyrektywe UE w
sprawie transgranicznej opieki  zdrowotnej
europejskie sieci referencyjne stanowig jedno z
najwiekszych osiggniec¢ spotecznosci
zajmujacej sie chorobami rzadkimi w Europie.
Staty sie one inspiracjg dla globalnych dziatan
dzieki wysitkom podmiotéw Swiadczacych
opieke zdrowotng, organizacji pacjentdw,
Komisji Europejskiej i panstw cztonkowskich
UE.

Zaden kraj nie posiada wiedzy ani zdolnosci
wymaganych do leczenia wszystkich choréb
rzadkich i ztozonych. Dzieki europejskim
sieciom referencyjnym pacjenci w catej UE
moga korzystac¢ z najlepszej dostepnej wiedzy
fachowej. Dzieki tym sieciom eksperci
docierajg do pacjenta, ktory nie musi odbywac
podrézy do czasem znacznie oddalonych
miejsc dziatalnosci ekspertéw. Unia Europejska
faczy  pojedyncze  punkty, maksymalizujac
synergie miedzy panstwami cztonkowskimi i
zachecajac do dzielenia sie wiedzg i zasobami.



Obecnie istniejg 24  europejskie  sieci
referencyjne  zajmujgce  sie  chorobami
rzadkimi i ztozonymi. Dziatajg one w ramach
partnerstw miedzy zarzadzajacymi systemami
opieki zdrowotnej, rzecznikami pacjentow i
gtéwnymi klinikami. Te ugruntowane i w petni
funkcjonujgce sieci nadal sie rozwijajg i
testujig  nowe sposoby wspotpracy
transgranicznej.

Po szesciu latach od utworzenia europejskie
sieci referencyjne sg obecnie poddawane
ocenie. Wyniki tej oceny beda dostepne pod
koniec 2023 r. i pomogg okresli¢ dodatkowe
sposoby udoskonalania modelu europejskich
sieci referencyjnych i ksztattowania ich
przysztosci.

Rzeczywisty potencjat europejskich  sieci
referencyjnych zostanie osiggniety dopiero
wtedy, gdy stang sie one czescig naszych
krajowych  systemow  opieki  zdrowotnej.
Wowczas bedg one rzeczywiscie w stanie
wnies¢ unijng wartos¢ dodang i przyniesc
nadzieje i pomoc milionom pacjentéw
cierpigcych na choroby rzadkie w catej UE.
Dlatego tez panstwa cztonkowskie UE,
Norwegia i Ukraina potaczyty sity z Komisja,
aby — poczawszy od konca 2023 r -
realizowa¢ trzyletnie dziatanie, ktére ma
pomdc w konsolidacji tych sieci. Na realizacje
tego dziatania z funduszy UE przeznaczono
okoto 15 min euro.

Ponadto w ramach Programu UE dla zdrowia
Komisja finansuje nowa generacje dotacji na
wsparcie europejskich sieci  referencyjnych
kwotg ponad 77 min euro. Dotacje te pomogg
sfinansowa¢ utworzenie i prowadzenie 24
petnoprawnych  rejestrdw  padjentow, w
ktdrych znajdg sie tysiace wpiséw. Dzieki tym
rejestrom setki przypadkéw pacjentow bedzie

mozna omawiac w ramach
miedzynarodowych paneli za posrednictwem
specjalnego  narzedzia  informatycznego

znanego jako ,system zarzadzania danymi
klinicznymi  pacjentéw”.  Europejskie  sieci
referencyjne sg kluczowymi podmiotami w
zakresie gromadzenia danych i wspdtpracy
naukowej w dziedzinie badan nad chorobami
rzadkimi.

Finansowanie pomoze rowniez
udostepni¢ pracownikom stuzby zdrowia
wysokiej  klasy —akredytowane  kursy
szkoleniowe oraz pomoze zapewnic¢ nowe
lub zaktualizowane wytyczne kliniczne dla
pacjentow, a takze narzedzia wspierajace
podejmowanie  decyzji  klinicznych  z
korzyscig dla pacjentow.

Dzieki taczeniu ekspertéw i populacji
pacjentow europejskie sieci referencyjne
rowniez  torujg droge dla badan
klinicznych i testowych interwencji
terapeutycznych. Tym samym stojg one
na czele innowacji w zakresie wielu
choréb rzadkich. Firmy farmaceutyczne
mogg niechetnie decydowac¢ sie na
inwestycje w opracowywanie lekow dla
pacjentow cierpigcych na choroby rzadkie
poniewaz rynek tych lekdw bytby bardzo
ograniczony. Z tego powodu Komisja
ustanowita zachety dla producentdéw, aby
naktoni¢ ich do opracowywania i
wprowadzania na rynek lekéw sierocych.
W celu udoskonalenia tych zachet
Komisja dokonata przegladu
odpowiednich przepiséw.

Potrzebne byto ponad dziesie¢ lat, aby
idea wspotpracy W zakresie
transgranicznej opieki  zdrowotnej w
przypadku schorzen ztozonych i rzadkich,
napedzana przez europejskie  sieci
referencyjne, rozwineta sie i znalazta
odzwierciedlenie w przepisach UE. Kolejne

cztery lata bedg sta¢ pod znakiem
konsolidacji europejskich sieci
referencyjnych i ich wiekszego

ugruntowania w krajowych systemach
ochrony zdrowia. Mozemy oczekiwac, ze
skuteczne  dziatania prowadzone w
ramach europejskich sieci referencyjnych
przyniosg korzysci pacjentom cierpigcym
na choroby rzadkie i rodzinom tych
pacjentow, a takze doprowadzg do
intensywniejszego wykorzystania
rejestrow i rozpowszechnienia wiedzy na
temat choréb rzadkich wsréd szerszego
grona odbiorcow.

Sandra Gallina
Dyrektor generalny DG SANTE

Potrzeba wiekszej koordynacji w dziedzinie
zdrowia na szczeblu europejskim jest coraz
wieksza. Jej spetnienie stanowi centralny

element wniosku Komisji dotyczacego
utworzenia  silnej  Europejskiej  Unii
Zdrowotnej.

Kolejnym etapem rozwoju sieci powinno
by¢ wykorzystanie tej dynamiki do poprawy
wynikow  leczenia  pacjentow i do
zaciesnienia wspotpracy transgranicznej w
zakresie opieki zdrowotnej, tak by do 2030
r. system europejskich sieci referencyjnych
osiggnat swoj petny potencjat. Zycie z
chorobg rzadkg nie powinno oznaczac zycia
z niepewnoscig co do diagnozy, opieki i
leczenia, a na pewno nie powinno oznaczac
stawiania czota tej chorobie @ w

osamotnieniu.
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Kontekst

Kazda choroba dotykajgca mniej niz pie¢ na 10 000 oséb w UE jest uwazana za chorobe
rzadkq. Okoto 36 milionow ludzi w UE zmaga sie w codziennym Zyciu z ponad 6 000 rzadkich
chorob. Przyktadowo w dziedzinie onkologii znanych jest prawie 300 réznych rodzajow
rzadkich nowotwordw, a kazdego roku u ponad pot miliona ludzi w Europie wykryty zostaje

Jeden z nich.

Wiele o0sdb cierpigcych na schorzenie rzadkie
lub ztoZone nie ma dostepu do diagnostyki
ani wysokiej jakosci leczenia. Poziom wiedzy
specjalistycznej moze by¢ niski z powodu
nieduzej liczby pacjentéw.

UE i wtadze krajowe daza do poprawy rozpo-
znawania i leczenia tych schorzen rzadkich i
ztozonych poprzez wzmacnianie wspotpracy
i koordynacji na szczeblu europejskim oraz
wspieranie krajowych planéw na rzecz zwal-
czania choréb rzadkich.

Dyrektywa w sprawie praw pacjentdw w tran-
sgranicznej opiece zdrowotnej z 2011 r. nie
tylko umozliwia pacjentom zwrot kosztow
leczenia w innym panstwie cztonkowskim
UE, lecz takze utatwia pacjentom dostep
do informacji na temat opieki zdrowotnej, a
tym samym zwieksza liczbe dostepnych opgji
leczenia. Dyrektywa weszta w zycie w pan-
stwach cztonkowskich UE w 2013 r. i potozyta
podwaliny pod wspétprace transgraniczng w
takich obszarach, jak choroby rzadkie oraz
europejskie sieci referencyjne lub e-zdrowie.

Na tym tle, przy wsparciu programu UE w
dziedzinie zdrowia (i od 2021 r. Programu
UE dla zdrowia), 24 -europejskie sieci
referencyjne rozpoczety dziatalnos¢ w
2017 r, zrzeszajgc  ponad 900
wysokospecjalistycznych oddziatéw opieki
zdrowotnej. Od tego czasu tysigce
pacjentow cierpigcych na choroby rzadkie
lub ztozone otrzymato pomoc w ramach
programu, a obecnie europejskie sieci
referencyjne rozrosty sie do ponad 1600
oddziatéw opieki zdrowotnej z prawie 400
szpitali we wszystkich 27 panstwach
cztonkowskich UE i Norwegii.

Ponad 6 000

RZADKICH CHOROB W TYM

300

RODZAJOW RZADKICH NOWOTWOROW DOTYKA

okoto 36

MILIONOW LUDZI W UE
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Czym sa europejskie sieci

referencyjne?

Europejskie sieci referencyjne (ERN) to wirtualne sieci zrzeszajqgce swiadczeniodawcow,
pracownikow stuzby zdrowia i pacjentow w catej UE i Norwegii. Zajmujq sie leczeniem
ztozonych lub rzadkich chordb i schorzen, ktore wymagajg wysokospecjalistycznego
leczenia i skupienia wiedzy i zasobow.

Zaden kraj nie posiada wiedzy ani zdolnosci
wymaganych do leczenia wszystkich chordb
rzadkich i choréb ztozonych o niskiej czesto-
tliwosci wystepowania. Europejskie sieci refe-
rencyjne umozliwiajg pacjentom i lekarzom w
catej UE dostep do najlepszej wiedzy specja-
listycznej i szybkiej wymiany ratujacych zycie
informacji, bez koniecznosci podrézowania do
innego kraju. Sieci utatwiajg zrzeszonym szpi-
talom, naukowcom i grupom pacjentdw dziele-
nie sie najnowsza wiedzg i doswiadczeniem w
zakresie chorob rzadkich wystepujacych w UE.

W celu dokonania przegladu diagnozy i planu
leczenie pacjenta koordynatorzy europejskich
sieci referencyjnych zwotujg wirtualne konsylia
lekarzy specjalistow wielu réznych dyscyplin,
wykorzystujac do tego specjalng platforme
informatyczng — system zarzadzania danymi
klinicznymi pacjentow. Dyskusje prowadzone
sg W tym systemie, dzieki czemu Swiadcze-
niodawcy z catej UE mogg wspodtpracowac
online, by omawiac przypadki, diagnozowac i
leczy¢ pacjentdw cierpigcych na choroby rzad-
kie, o niskiej czestotliwosci wystepowania i
ztozone. Europejskie sieci referencyjne koor-
dynuja i utatwiajg takze dziatania edukacyjne
i szkoleniowe, opracowujg Wytyczne dotyczace
praktyki klinicznej i inne narzedzia wsparcia przy
podejmowaniu decyzji klinicznych, wspdtpracuja
w zakresie generowania i rozpowszechniania
wiedzy poprzez dziatania komunikacyjne oraz
sg punktami koordynacji badan naukowych
i innowacji w dziedzinie choréb rzadkich, o

niskiej czestotliwosci wystepowania i ztozo-
nych. Ponadto europejskie sieci referencyjne
wprowadzajg do unijnych rejestréw wysokiej
jakosci dane od pacjentéw cierpigcych na cho-
roby rzadkie, tworzac jedyne w swoim rodzaju
bardzo cenne Zrodto danych wspomagajacych
badania naukowe oraz opracowywanie nowej
generacji metod leczenia chordb rzadkich i
ztozonych.

Europejskie  sied  referencyjne  zaczely
funkcjonowa¢ w marcu 2017 r. Obeie istniejg
24 europejskie sied referencyjne obejmujace
ponad 1600 wysokospedjalistycznych oddziatow
opieki zdrowotnej w prawie 400 szpitalach we
wszystkich panstwach cztonkowskich UE oraz w
Norwegii. Pracuja one nad szeregiem
zagadnien tematycznych — od rzadkich
choréb kosci, nowotworéw u dzieci po
rzadkie cho-roby uktadu naczyniowego.
Przynoszg korzy-sci tysigcom pacjentéw z
UE cierpigcych na schorzenia rzadkie lub
ztozone.

Inicjatywa europejskich sieci referencyjnych
otrzymuje wsparcie w ramach kilku unijnych
programoéw  finansowania, w  tym
Programu UE dla zdrowia, instrumentu
,taczac Europe” oraz programu ,Horyzont
Europa”.

Procesem tworzenia europejskich sieci refe-
rencyjnych kierujg panstwa cztonkowskie
UE: odpowiadajg one za uznawanie
osrodkéw  na  szczeblu  krajowym i
zatwierdzanie wnioskow.

O ——o

Zarzad ztozony z panstw cztonkowskich (Board
of Member States, BoMS) odpowiada za opra-
cowywanie unijnej strategii tworzenia europej-
skich sieci referencyjnych i zatwierdzanie sieci
oraz przyjmowanie nowych cztonkdw.

24 koordynatorow europejskich sieci refe-
rencyjnych wspétpracuje w ramach grupy
koordynatoréw europejskich sieci refe-
rencyjnych, ktéra utworzono w 2017 r. Ta
strategiczna grupa tworzy wspolng ptaszczyzne
dziatania w odniesieniu do szeregu kluczo-
wych aspektéw technicznych i organizacyjnych
europejskich sieci referencyjnych. Grupa koor-
dynatordéw europejskich sieci referencyjnych i
Zarzad ztozony z panstw cztonkowskich scisle
wspotpracujg z réznymi grupami roboczymi,
m.in. do spraw generowania wiedzy, integra-
Gji z krajowymi systemami opieki zdrowotnej,
monitorowania, kwestii prawnych i etycznych
oraz doradztwa informatycznego. Grupy te
przekazujg swoje propozycje grupie koordy-
natoréw europejskich sieci referencyjnych i
Zarzadowi ztozonemu z panstw cztonkowskich
do ostatecznego oméwienia i podjecia decyzj.
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Europejska sie¢ referencyjna ds.

schorzen kosci (ERN BOND)

Rzadkie choroby kosSci obejmujg zaburzenia tworzenia sie, modelowania, przebudowy i usuwania
kosci, a takze wady szlakow regulacyjnych tych proceséw. Prowadzq one do niedoboru wzrostu,
deformacji kosci, nieprawidtowego rozwoju uzebienia, bélu, ztaman i niepetnosprawnosci i mogq

niekorzystnie wptywac na funkcje nerwowo-miesniowe i hemopoeze.

Sie¢ ERN BOND gromadzi dane na temat
wszystkich rzadkich chordb kosci — wrodzo-
nych, przewlektych i genetycznych — ktdre
wptywaja na chrzastki, kosci i zebine. Dziatania
sieci obecnie skupiajg sie na takich chorobach,
jak kostnienie niedoskonate (0l), krzywica
hipofosfatemiczna zwigzana z chromoso-
mem X (XLH) oraz achondroplazja (ACH), z
uwzglednieniem czestotliwosci wystepowania
choraby, trudnosci w diagnostyce i leczeniu,
a takze rozwijanych nowatorskich terapii. W
przysztosci, gdy zostang ustanowione syste-
matyczne podejscia, ERN BOND przejdzie do
prac nad rzadszymi chorobami.

Poprzez wspotprace z pacjentami siec
ERN BOND opracowuje wskazniki pomiaru
doswiadczen i rezultatéw zaobserwowa-
nych przez pacjenta, a takze przygotowuje
wytyczne, na podstawie ktorych powstang i
zostang rozpowszechnione najlepsze prak-
tyki. Wraz z opracowywaniem nowych terapii
sie¢ bedzie dazy¢ do zapewnienia pacjentom
szybkiego dostepu do badan.

ERN BOND umozliwi réwniez podnosze-
nie kwalifikacji za posrednictwem platform
e-zdrowia i telemedycyny, a takze podczas
wizyt roboczych, kurséw szkoleniowych i dzia-
tan informacyjnych. Siec¢ dazy do skrocenia
czasu diagnozowania poprzez zmniejsze-
nie liczby wykonywanych nieodpowiednich
badan, zapewnienia wiekszej doktadnosci
diagnostyki i opracowania nowych optacal-
nych sposobdw leczenia.

KOORDYNATOR SIECI

Dr. Luca Sangiorgi
Instytut Ortopedii Rizzoli, Bolonia,
Wtochy
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Europejska siec referencyjna ds. anomalii

rozwoju twarzoczaszki i zaburzen
laryngologicznych (ERN CRANIO)

ERN CRANIO zajmuje sie rzadkimi i ztozonymi anomaliami rozwoju twarzoczaszki i
zaburzeniami laryngologicznymi. Schorzenia te obejmujg wady rozwojowe mozgu, czaszki i
twarzy, w tym konkretne zaburzenia, takie jak: kraniosynostozy i mikrosomia twarzoczaszkowa,
rozszczep wargi i podniebienia, nieprawidtowosci ortodontyczne i stomatologiczne oraz
zaburzenia laryngologiczne.

Sie¢ dziata w réznych obszarach pracy, m.in.
rozpowszechniania wiedzy, oceny, e-zdrowia,
szkolenia i ksztatcenia, jakosci opieki, tworze-
nia rejestrow i pomiaru rezultatow.

Celem ERN CRANIO jest taczenie dotyczacych
danych choréb doswiadczen, wiedzy i zaso-
bow z catej UE/EOG, aby zrealizowac cele w
zakresie zdrowia, ktére w innym wypadku
mogtyby by¢ nieosiggalne dla panstw dzia-
tajacych osobno. Takie cele obejmuja: rozwoj
umiejetnosci klinicznych, poprawe dostepu
pacjentdw do wysokiej jakosci opieki specja-
listycznej oraz udostepnianie pracownikom
stuzby zdrowia, pacjentom oraz ich rodzinom
i opiekunom lepszych informacji na temat
konkretnej diagnozy.

W ten sposob ERN CRANIO dazy réwniez do
zmniejszenia nieréwnosci w zakresie zdrowia
poprzez standaryzacje praktyk i udostepnia-
nie wysokiej jakosci opieki, informacji i zaso-
boéw Swiadczeniodawcom, pacjentom oraz
ich rodzinom i opiekunom w catej Europie. . Prof. dr Irene Mathijssen

Centrum Medyczne Erazma,
Rotterdam, Holandia
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Postawienie trafnej diagnozy w przypadku pacjentow cierpigcych na choroby rzadkie

i ztozone moze zajqc lata. Moze to byc¢ frustrujgce i przygnebiajgce doswiadczenie dla
pacjentdw i ich rodzin. Wiele 0séb zyjqcych z takimi schorzeniami to dzieci z zaburzeniami
rozwojowymi, ktére w poszukiwaniu diagnozy brnqg przez system opieki zdrowotnej, niekiedy
odwiedzajqc w dziecinstwie wielu specjalistéw.

Europejskie sieci referencyjne zwiekszajg
swiadomos¢ spoteczenstwa i specjalistow w
zakresie chordb rzadkich i skomplikowanych
przypadkdéw schorzen, co zwieksza prawdo-
podobienstwo wczesnego postawienia trafnej
diagnozy i skutecznego leczenia w stosownych
przypadkach.

Sieci te stanowig platforme do opracowywa-
nia wytycznych, szkolen i wymiany wiedzy.
Europejskie sieci referencyjne mogg utatwic
prowadzenie duzych badan klinicznych w celu
zwiekszenia wiedzy na temat choréb i opra-
cowania nowych lekéw poprzez gromadzenie
duzych zbioréw danych dotyczacych pacjentow.

Poziom zaangazowania pacjentow rozni sie w
zaleznosci od sieci, ale wszystkie europejskie
sieci referencyjne gwarantujg zaangazowa-
nie przedstawicieli pacjentow na przyktad w
opracowanie wytycznych dotyczacych praktyk
klinicznych, badan klinicznych i Sciezek leczenia.

Europejskie sieci referencyjne umozliwiajg
wykwalifikowanym pracownikom stuzby zdro-
wia wspotprace z podobnie myslacymi spe-
cjalistami z catej UE/EQG, co eliminuje izolacje
zawodowa, z ktdrg spotyka sie wielu eksper-
tow w dziedzinie chordb rzadkich. Innowacje w
zakresie dostarczania ustug opieki zdrowotnej

stanowig podstawe systemu europejskich sieci
referencyjnych, pomagajac w opracowywaniu
nowych modeli opieki i rewolucjonizujac znane
sposoby leczenia dzieki rozwigzaniom i narze-
dziom z dziedziny e-zdrowia, a takze przeto-
mowym rozwigzaniom i wyrobom medycznym.
Europejskie sieci referencyjne sa inkubato-
rami rozwoju ustug cyfrowych umozliwiajacych
zapewnianie wirtualnej opieki zdrowotnej i
telemedycyny.

Europejskie sieci referencyjne przyczynig sie
do zwiekszenia efektu skali i zapewnienia bar-
dziej efektywnego wykorzystania zasobdw, co
pozytywnie wptynie na zréwnowazony rozwoj
krajowych systemow opieki zdrowotnej. Sieci
wyraznie pokazuja, co mozna osiggnac dzieki
solidarnej Europie.
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Europejska siec referencyjna ds.
zaburzen endokrynologicznych

(Endo-ERN)

Rzadkie choroby endokrynologiczne wynikajq z nadmiernej lub niewystarczajqcej aktywnosci
hormonalnej, opornosci hormonalnej, rozwoju nowotworéw w narzqdach dokrewnych lub
choréb wptywajgcych na uktad dokrewny. Rozktad epidemiologiczny jest bardzo zréznicowany
— obejmuje schorzenia bardzo rzadkie i rzadkie, a takze te o niskiej czestosci wystepowania.
Pacjenci cierpigcy na schorzenie o niskiej czestosci wystepowania mogq wymagac
wysokospecjalistycznej opieki multidyscyplinarnego zespotu pod kierunkiem endokrynologa.

W ramach sieci opracowano osiem gtow-
nych grup tematycznych obejmujacych petne
spektrum wrodzonych i nabytych standw cho-
robowych: Zaliczajg sie do nich: zaburzenia
funkcji nadnerczy; zaburzenia homeostazy
wapnia i fosforandw; zaburzenia rozwoju
ptci i dojrzewania; zaburzenia genetyczne
homeostazy glukozy i insuliny; genetyczne
endokrynologiczne zespoty nowotworowe;
zaburzenia wzrostu i genetyczne zespoty oty-
tosci; zaburzenia podwzgérza i przysadki oraz
zaburzenia funkgji tarczycy.

KOORDYNATOR SIECI
Prof. Alberto M. Pereira

Centrum Medyczne Uniwersytetu w
Amsterdamie, Amsterdam, Holandia

Endo-ERN nadal korzysta z wynikow prac
kilku istniejacych sieci europejskich, w tym
sieci zatozonych przez European Society of
Endocrinology (ESE) oraz European Society
for Paediatric Endocrinology (ESPE), a takze
sieci powstatych w ramach dziatan europej-
skiej wspotpracy naukowo-technicznej (COST).

Celem sieci Endo-ERN jest zapewnienie
lepszych mozliwosci diagnostyki i leczenia,
poprawa jakosci opieki i zagwarantowanie
mierzalnych rezultatéw dla pacjentéw cierpig-
cych na rzadkie schorzenia endokrynologiczne
poprzez utatwianie wspétpracy multidyscypli-
namej i transgranicznej, ksztatcenie, a takze
dopilnowanie, by gtos pacjentéw byt brany
pod uwage.
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Europejska sieC referencyjna
ds. padaczki (EpiCARE)

Padaczka dotyka co najmniej 6 miliondw ludzi w Europie. Tradycyjnie byta traktowana jako
Jjedna choroba, jednak cho¢ pierwsze objawy kliniczne w postaci napadow padaczkowych mogq

wyglgdac podobnie, padaczka moze miec¢ wiele réznych etiologii neurologicznych. Wybor leczenia,
wyniki i ogolne rokowanie zalezq od etiologii, a istotng role odgrywa szybka diagnoza, jesli tylko

jest mozliwa.

Odpowiednio dobrane tradycyjne leczenie
przeciwpadaczkowe zapobiega napadom
u niemal 70% chorych, ale w przypadku
pacjentéw cierpigcych na padaczke oporng
rokowania kliniczne sg zte. Rzadkie i ztozone
przypadki padaczki wymagajg wielodyscy-
plinarnego leczenia od samego poczatku.
Niezbedne sg dobrze opracowane sciezki
leczenia i scista wspotpraca z dobrze zor-
ganizowanymi krajowymi sieciami leczenia
chorych na padaczke.

Zespoty medyczne ERN EpiCARE pracujg nad
poprawg i zwiekszeniem rozpoznawalno-
sci przyczyn rzadkich przypadkéw padaczki;
poprawg wczesnej identyfikacji pacjentow,
u ktérych mozna leczy¢ rzadkie przyczyny
padaczki; zwiekszeniem dostepu do specja-
listycznej opieki; dalszym rozwojem i opraco-
wywaniem innowacyjnych badan klinicznych
nad nowymi lekami przeciwpadaczkowymi w
ramach European Collaboration for Epilepsy
Trials (ECET); zapewnieniem petnego dostepu
i wykorzystaniem oceny przedoperacyjnej i
zabiegdw chirurgicznych na potrzeby leczenia
padaczki, a takze wspieraniem badan nad
innowacyjnymi narzedziami diagnostycznymi
i leczeniem przyczynowym.

Kilka razy w miesigcu sie¢ organizuje sesje, w
trakcie ktorym omawia przypadki pacjentow
z udziatem unijnych ekspertow z dziedziny
genetyki, neuropsychologii, stosowania lekow
i oceny przedoperacyjnej. Sie¢ ERN EpiCARE
rozpoczeta liczne dziatania zwigzane z gene-
rowaniem wiedzy, w tym interaktywne edu-
kacyjne seminaria internetowe i aktualizacje
wytycznych dotyczacych praktyki klinicznej.
Sie¢ ta wspoétpracuje z innymi europejskimi
sieciami referencyjnymi i inicjatywami finan-
sowanymi przez UE, takimi jak wspdélny euro-
pejski program w dziedzinie chorob rzadkich
(European Joint Programme on Rare Diseases,
EJP RD), SOLVE-RD, ERICA oraz przekrojowe
grupy robocze ds. zaburzen neurologicznych,
w ktorych uczestniczg w szczegolnosci ERN-
RND i ERN EURO-NMD.

O

0d samego poczatku siec scisle wspotpra-
Cuje ze wszystkimi powigzanymi organami
naukowymi, takimi jak: Miedzynarodowa
Liga Przeciwpadaczkowa (International
League Against Epilepsy, ILAE), Europejskie
Towarzystwo Neurologii Dzieciecej (European
Paediatric Neurology Society, EPNS) i
Europejska Akademia Neurologii (European
Academy of Neurology, EAN). Aby podnies¢
poziom swiadomosci na temat najlepszych
praktyk i sciezek leczenia ERN EpiCARE wspot-
pracuje z rzecznikami pacjentéw z europej-
skich grup na rzecz interesdw pacjentow,
przygotowujac na przyktad ulotki informa-
cyjne na temat rzadkich padaczek i badan
klinicznych ukierunkowanych na pacjenta.

KOORDYNATOR SIECI

Prof. Alexis Arzimanoglou

Hospital Infantil Sant Joan de
Déu Barcelona, Hiszpania
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Procedura zatwierdzania
europejskich sieci referencyjnych *

Panstwa cztonkowskie UE odgrywajq kluczowg role w wyznaczeniu i rozwijaniu europejskich
sieci referencyjnych. Aby uzyskac status europejskiej sieci referencyjnej, cztonkowie sieci
odpowiedzieli na zaproszenie do sktadania wnioskow ze strony Komisji Europejskiej, po czym
ich zgtoszenie zostato ocenione przez niezalezngq jednostke oceniajqcq (IAB), ktora ocenita
ich wniosek i sporzqdzita sprawozdanie. Nastepnie Zarzqd ztozony z panstw cztonkowskich
podejmuje decyzje o zatwierdzeniu [ub odrzuceniu wniosku o nadanie statusu europejskiej

sieci referencyjne;.

W sktad Zarzadu ztozonego z panstw czton-
kowskich wchodza przedstawiciele wszyst-
kich panstw cztonkowskich UE oraz Norwegii.
Odgrywa on aktywna role w opracowywaniu
strategii europejskich sieci referencyjnych.
Zarzad monitoruje dziatalnos¢ cztonkdw euro-
pejskich sieci referencyjnych, ocenia podmioty
ubiegajace sie o dotaczenie do istniejacych
sieci, a takze zatwierdza powstajace sieci. W
wyniku zaproszenia do sktadania wnioskow
z 2019 r. ponad 600 dodatkowych swiad-
czeniodawcow z 20 panstw cztonkowskich
UE i Norwegii przyjeto w 2022 r. do grona
cztonkdw europejskich sieci referencyjnych.

Zarzad ztozony z panstw cztonkowskich przy-
jat 18 wskaznikéw europejskich sieci referen-
cyjnych, ktore sieci te regularnie przekazuija.
Wskazniki te zapewniajg one solidne, ciggte
monitorowanie stuzace mierzeniu poprawy
jakosci i wynikow, a jednoczesnie uwydatniajg
sukcesy i potencjalne problemy.

Kraje nieposiadajace reprezentacji w zatwier-
dzonej europejskiej sieci referencyjnej moga
uczestniczy¢ w jej dziatalnosci za posrednic-
twem Swiadczeniodawcow wyznaczonych
przez ich panstwo cztonkowskie jako ,zrze-
szone” lub ,wspatpracujace” osrodki krajowe.
Ci partnerzy stowarzyszeni majg dostep do
wytycznych dotyczacych dobrych praktyk w
zakresie diagnostyki, opieki i leczenia oraz
uczestniczg w badaniach naukowych.

Europejskie sieci
referencyjne muszq
spetniac okreslone
gtowne kryteria:

> Siec¢ ukierunkowana na pacjenta i
zarzadzana w sposaéb kliniczny
pilotés au niveau clinique

> 10 cztonkdw w co najmniej
8 krajach

> Silna niezalezna ocena

> Spetnienie kryteriéw przynaleznosci
do sieci i cztonkostwa

> Poparcie i zatwierdzenie organéw
krajowych.
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Europejska siec referencyjna
ds. chorob nerek (ERKNet)

Do rzadkich i ztoZzonych chordb nerek zalicza sie wiele zaburzeri wrodzonych, dziedzicznych i
nabytych. Szacuje sie, Ze co najmniej 2 miliony Europejczykdw cierpi na rzadkie choroby nerek,
takie jak glomerulopatie i wady wrodzone nerek, z ktorych kazda odpowiada za okoto 1 milion
przypadkow. Ponadto dziedziczne tubulopatie, choroby cewkowo-srodmiqgzszowe i mikroangiopatie
zakrzepowe stanowiq szereg rzadkich i bardzo rzadkich chordb o wysokiej istotnosci klinicznej.

Nowoczesne narzedzia diagnostyczne mogg
dostarczyc cennych informacji na temat roko-
wan choroby i mozliwosci leczenia. Nie wszy-
scy pacjenci majg jednak dostep do badan.
Z powodu opoznionego rozpoznania i nieod-
powiedniego leczenia wiele rzadkich choréb
nerek prowadzi do niewydolnosci nerek.

Celem ERKNet jest usprawnienie lecze-
nia pacjentéw z rzadkimi chorobami nerek,
zwitaszcza nowych i skomplikowanych przy-
padkow, dzieki ustugom konsultacji interne-
towych. Grupy robocze ekspertéw w ramach
sieci ustanawiajg oparte na konsensusie
algorytmy diagnostyczne dla pacjentow z
podejrzeniem rzadkich chordéb nerek, w tym
standardowe kryteria testéw genetycznych
w przypadku podejrzenia dziedzicznej cho-
roby nerek. Ponadto grupy robocze ustalajg
sciezki kliniczne dziatan terapeutycznych po
whnikliwej analizie dostepnych metod leczenia.

Poniewaz swiadomos¢ i wiedza pracownikow
opieki zdrowotnej majg zasadnicze znacze-
nie dla rozpoznawania i leczenia rzadkich
chorob nerek, ERKNet wprowadzita trzyletni
program studiéw podyplomowych oparty na

szkoleniach klinicznych, seminariach interne-
towych i e-uczeniu sie, ktéry zapewnia naj-
nowoczesniejszg edukacje w zakresie catego
spektrum rzadkich choréb nerek. Osoby, ktére
pomyslnie ukonczg te studia, uzyskaja tytut
europejskiego specjalisty w zakresie rzadkich
chordb nerek.

Sie¢ ERKNet utworzyta ERKReg — Europejski
Rejestr Rzadkich Choréb Nerek. Ten inter-
netowy rejestr dostarcza informacji demo-
graficznych i utatwia wspotprace w zakresie
badan klinicznych poprzez identyfikacje kohort
pacjentéw z rzadkimi chorobami nerek w catej
Europie. Ponadto rejestr zapewnia statystyki
w zakresie skutecznosci klinicznej i analize
poréwnawczg pomiedzy specjalistycznymi
osrodkami, co wspomaga zharmonizowang
i zoptymalizowang opieke nad pacjentami
z rzadkimi chorobami nerek we wszystkich
szpitalach i klinikach nalezacych do ERKNet.

Prof. Franz Schaefer

Szpital Uniwersytecki w
Heidelbergu, Niemcy
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Europejska siec referencyjna ds. chordb
neurologicznych (ERN-RND)

ERN-RND generuje i udostepnia wiedze oraz koordynuje leczenie pacjentow cierpiqcych na
rzadkie choroby neurologiczne obejmujqce najczestsze zmiany patologiczne osrodkowego
uktadu nerwowego. Nalezqg do nich ataksje mdzgowe i dziedziczne spastyczne porazenia

poprzeczne, choroba Huntingtona i inne plgsawice, otepienie czotowo-skroniowe, dystonia,
zaburzenia napadowe (niepadaczkowe) i neurodegeneracja z akumulacjq zelaza w mdzgu,
leukoencefalopatie oraz atypowe zespoty parkinsonowskie.

Siec¢ zrzesza osrodki eksperckie i partnerow
stowarzyszonych w 24 krajach europejskich
oraz przedstawicieli pacjentow. Skupia sie
na wysokospecjalistycznych ustugach opieki
zdrowotnej, takich jak: diagnostyka sekwen-
cjonowania nowej generacji, gteboka stymu-
lacja mozgu i zaawansowane terapie, a takze
generuje i rozpowszechnia wiedze zaréwno
0gdlng, jak i dotyczacq poszczegdlnych grup
choraéb.

ERN-RND opracowuje wytyczne dla niektérych
europejskich sieci referencyjnych dotyczace
najlepszych praktyk klinicznych, zalecenia
dotyczace najlepszych praktyk w zakresie
rehabilitacji neurologicznej i powrotu do zdro-
wia, a takze standardy opieki, np. jezeli chodzi

KOORDYNATOR SIECI

Dr. Holm Graessner

Szpital Uniwersytecki w Tybindze,
Niemcy

o sktad zespotéw multidyscyplinarnych. Grupy
ekspertéw ds. choréb opracowujg i uzgadniajg
sciezki leczenia, w tym schematy diagno-
styczne i algorytmy terapeutyczne, a takze
skale chorobowe do oceny réznych aspektow
rzadkich zaburzen neurologicznych.

Przypadki pacjentoéw z niejasng diagnoza
sg omawiane za posrednictwem systemu
zarzadzania danymi klinicznymi pacjentdw.
ERN-RND jest jedng z czterech sieci uczest-
niczacych w projekcie Solve-RD (Solving the
Unsolved Rare Diseases — rozwigzywanie
problemu nierozwigzanych chordb rzadkich).
Opracowany przez te sie¢ program szkolenia
i ksztatcenia stanowi podstawe programu
nauczania europejskiej sieci referencyjnej dla

pracownikow stuzby zdrowia. Sie¢ poprawia
gotowosc¢ do badan i jakos¢ opieki poprzez
rejestr ERN-RND, ktory zawiera dane wszyst-
kich pacjentéw przyjmowanych w osrodkach
uczestniczacych w sieci i zapewnia unikalny
przeglad istniejgcych kohort opartych na
genotypach.

ERN-RND wspotpracuje z Europejska Akademia
Neurologii, Europejskim Towarzystwem
Neurologii Dzieciecej, europejska sekcja
Miedzynarodowego Towarzystwa Choroby
Parkinsona i ZaburzeA Ruchowych
(International Parkinson and Movement
Disorder Society, MDS), Europejska Federacja
Stowarzyszen Neurologicznych (European
Federation of Neurological Associations, EFNA)
oraz Europejskg Akademig Niepetnosprawnosci
Dzieciecej (European Academy of Childhood
Disability, EACD). Wraz z pozostatymi dwiema
europejskimi sieciami referencyjnymi w dzie-
dzinie neurologii — EURO-NMD i EpiCARE —
ERN-RND utworzyta dziewie¢ grup roboczych.
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Europejska siec referencyjna ds.
dziedzicznych i wrodzonych zaburzen

(ERNICA)

Sie¢ ERNICA obejmuje dwie grupy diagnostyczne: wady rozwojowe uktadu pokarmowego oraz
wady rozwojowe przepony i sciany brzusznej. Program prac dotyczqcy wad rozwojowych uktadu
pokarmowego obejmuje cztery grupy robocze zajmujqgce sie chorobami przetyku, chorobami jelit,
niewydolnosciq jelit i chorobami gastroenterologicznymi. W ramach programu prac dotyczgcego
wad rozwojowych przepony i sciany brzusznej istniejqg dwie grupy robocze: ds. wad rozwojowych
przepony oraz wad rozwojowych sciany brzusznej.

Grupami roboczymi kierujg pracownicy stuzby
zdrowia i przedstawiciele pacjentow zrze-
szeni w ERNICA. Do wszystkich grup diagno-
stycznych odnosi sie dziewiec obszaréw prac:
zarzadzanie, rozpowszechnianie, ocena, stan-
dardy leczenia, szkolenia, badania, e-zdrowie,
medycyna prenatalna oraz tworzenie sieci
kontaktow.

Celem ERNICA jest taczenie dotyczacych
danych choréb doswiadczen, wiedzy i zaso-
bow z catej UE/EOG, aby zrealizowac cele w
zakresie zdrowia, ktére w innym wypadku
mogtyby by¢ nieosiggalne dla panstw dzia-
tajacych osobno. Te cele w zakresie zdrowia
obejmujg rozwdj umiejetnosci klinicznych,
poprawe dostepu pacjentdw do wysokiej jako-
sci opieki specjalistycznej oraz udostepnianie
pracownikom stuzby zdrowia, pacjentom oraz
ich rodzinom i opiekunom lepszych informacji
na temat konkretnej diagnozy.

W ten sposob ERNICA dazy réwniez do zmniej-
szenia nieréwnosci w zakresie zdrowia w catej
Europie poprzez standaryzacje praktyk i udo-
stepnianie wysokiej jakosci opieki, informacji
i zasobow Swiadczeniodawcom, pacjentom
oraz ich rodzinom i opiekunom.

KOORDYNATOR SIECI

Prof. dr René Wijnen

Centrum Medyczne Erazma,
Rotterdam, Holandia
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Integracja, koordynacja i wspotpraca:
panstwa cztonkowskie | europejskie .
sieci referencyjne

W 2022 r. do europejskich sieci referencyjnych dotqczyto 620 nowych swiadczeniodawcow,
dzieki czemu liczba cztonkdw tych sieci wzrosta do ponad 1400. To dobra wiadomosc dla
pacjentow, ktérzy majq teraz wiekszy niz kiedykolwiek dostep do wysokospecjalistycznych
ustug opieki zdrowotnej, oraz dla lekarzy, ktdrzy korzystajq ze wspotpracy z innymi
specjalistami z catej UE i Norwegii.

Rozwaj ten wigze sie jednak réwniez z wyzwa-
niami dotyczacymi koordynacji i partnerstwa. To
wiasnie w tym obszarze Zarzad ztozony z panstw
cztonkowskich odgrywa kluczowa role. Zarzad
kierowat europejskimi sieciami referencyjnymi
od ich powstania do dojrzatosci. Byt odpowie-
dzialny za zatwierdzenie tych sieci, gdy pierw-
sze z nich zostaty utworzone w 2017 ., i bedzie
zatwierdzac wszelkie przyszte dodatkowe sieci.
Priorytetem jest réwniez wtgczenie prac europej-
skich sieci referencyjnych do krajowych systemow
opieki zdrowotnej oraz zapewnienie zgodnosci
ich priorytetow.

- Sytuacja znacznie sie zmienita — mowi prof.
Till Voigtlander, wspdtprzewodniczacy Zarzadu
ztozonego z panstw cztonkowskich. — Europejskie
sieci referencyjne osiggnety dojrzatosc i obec-
nie sq w petni sprawne. Grupa koordynatorow
europejskich sieci referencyjnych dziata bardzo
aktywnie i efektywnie, wykazujqc sie zaletami
Jjako wazny partner do wspdtpracy z Zarzqdem.

- Koordynatorzy europejskich sieci referencyj-
nych i ich zespoty aktywnie podejmujq takie
kwestie, jak najlepsze i najbardziej ekonomiczne
sposoby monitorowania rezultatow, opracowy-
wanie i organizowanie rejestrow europejskich
sieci referencyjnych, dzielenie sie wiedzq i jej
rozpowszechnianie, szkolenia oraz przestrze-
ganie wysokich standarddw etycznych i praw-
nych — dodaje prof. Voigtlander. — Odegrali oni
rowniez zasadniczg role w rozwijaniu systemu

zarzqdzania danymi klinicznymi pacjentdw, ktory
ma kluczowe znaczenie dla wspierania szybszej
i lepszej diagnostyki 0séb cierpigcych na choroby
rzadkie, ich leczenia i opieki nad nimi.

Zarzad jest réwniez odpowiedzialny za zatwier-
dzanie nowych swiadczeniodawcow. Nowo zrze-
szone podmioty przystapity do sieci w ramach
rygorystycznej procedury, ktéra rozpoczeta sie od
zaproszenia do sktadania wnioskow w 2019 1.
Proces ten byt dodatkowo utrudniony przez brexit
i spowodowang nim utrate wiedzy fachowej
wnoszonej przez swiadczeniodawcow z Wielkiej
Brytanii. Wraz z przyjeciem nowych swiadczenio-
dawcédw uwaga obecnie skupia sie na ocenie i
poprawie jakosci opieki zapewnianej przez euro-
pejskie sieci referencyjne i swiadczeniodawcow.

Istotnym elementem systemu ciagtej poprawy
jakosci europejskich sieci referencyjnych jest
AMEQUIS (Assessment, Monitoring, Evaluation
and Quality Improvement System — system oceny,
monitorowania, ewaluacji i poprawy jakosci).
Niezalezna jednostka oceniajaca bedzie oce-
niac europejskie sieci referencyjne, aby okresli¢
ich mocne i stabe strony, dbajac przy tym, by
wystuchano opinii wszystkich zainteresowanych
stron, w tym pacjentéw i ich rodzin. Kluczowa
role w tym procesie bedzie odgrywat Zarzad
ztozony z panstw cztonkowskich, poniewaz jego
zadaniem bedzie uzgadnianie planéw poprawy
dla europejskich sieci referencyjnych i swiadcze-
niodawcow, o ile zajdzie taka potrzeba.

C.

0d 2022 r. wspdlne dziatanie na rzecz inte-
gracji europejskich sieci referencyjnych bedzie
wymagato jeszcze scislejszej wspétpracy miedzy
panstwami cztonkowskimi, ktore beda tworzy¢
elementy sktadowe przysztych europejskich sieci
referencyjnych, w petni zintegrowanych z krajo-
wymi systemami opieki zdrowotnej i doskonale
zharmonizowanych z partnerami europejskimi.
Komisja bedzie koordynowata ten proces, a grupa
koordynatorow europejskich sieci referencyjnych
bedzie odgrywac kluczowa role w jego realizacji.
Integracja, koordynacja i wspotpraca zapewnig
sukces europejskich sieci referencyjnych na kolej-
nym etapie ich funkcjonowania.

— Obecnie w projekt europejskich sieci referen-
cyjnych zaangazowanych jest wiecej zaintere-
sowanych stron niz kiedykolwiek wczesniej, w
tym dyrektoréw szpitali i grup na rzecz intereséw
pacjentdw — mowi prof. Voigtlcnder. — To dobra
wiadomosc i powinnismy sie z niej bardzo cieszyc.
Jednak panstwa cztonkowskie nie poradzg sobie
same z takim obcigzeniem pracq. Nadszedt czas,
aby zintensyfikowac wspdtprace, gdyz tylko gdy
wszyscy bedziemy dziatac razem, osiggniemy
jak najwiecej korzysci z projektu europejskich
sieci referencyjnych — przedsiewziecia, ktorego
Juz teraz zazdrosci nam reszta swiata.

Prof.
Till Voigtlénder
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Europejska siec referencyjna ds. chordb
uktadu oddechowego (ERN LUNG)

Skomplikowane choroby ptuc wymagajq opieki zapewnianej przez multidyscyplinarne
zespoty wraz ze wsparciem psychologiczno-spotecznym. Ta ztozono$¢ moze wynikac z
genetycznego mechanizmu powodujgcego chorobe, wtdrnych zmian oraz uszkodzen innych
uktadow narzqdow. Wczesna diagnoza i dostep do specjalistycznej opieki mogq poprawic
wyniki leczenia w przypadku wielu z tych schorzen.

ERN LUNG zajmuje sie szeregiem rzadkich
i skomplikowanych choréb ptuc, takich jak:
srodmigzszowe choroby ptuc, mukowiscy-
doza, rozstrzenie oskrzeli niezwigzane z muko-
wiscydozg, nadcisnienie ptucne, pierwotna
dyskineza rzesek, niedobor alfa-1-antytryp-
syny, miedzybtoniak optucnej oraz przewlekte
zaburzenie czynnosci ptuc po przeszczepie
alogenicznym.

Siec¢ dazy do zwiekszenia poziomu wie-
dzy specjalistycznej w catej Europie w celu
poprawy standardéw opieki, jakosci zycia
i rokowan odnosnie do wszystkich rodza-
jow rzadkich choréb ptucnych. Cztonkowie
ERN LUNG zajmujg sie tworzeniem i roz-
powszechnianiem wytycznych dotyczacych
opieki, promowaniem wspdlnych podejs¢ do
wykonywania zabiegow, zwiekszeniem tran-
sgranicznego dostepu do diagnostyki i lecze-
nia, inicjowaniem i obstuga rejestrow, a takze
gromadzeniem wystarczajaco duzych kohort
do badan klinicznych, opracowywaniem lekdw
i prowadzeniem badan nad etiologia.

ERN LUNG umozliwia pacjentom dostep do
ustug interdyscyplinarmych zespotow, ktére
zapewniajg przez internet drugg opinie w
skomplikowanych przypadkach bez konieczno-
Sci odbywania podrdzy. Jest to mozliwe dzieki
internetowemu systemowi porad ekspertow
w drodze dyskusji panelowych online oraz -
W razie potrzeby — dzieki transgranicznemu
kierowaniu pacjentow.

KOORDYNATOR SIECI

Prof. Thomas O.F. Wagner

Universitdtsklinikum Frankfurt,
Niemcy
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Europejska sieC referencyjna
ds. schorzen skory (ERN Skin)

Wiele chordb skdry ma powazny wptyw na pacjentow i moze wigzac sie z ryzykiem wystqpienia
nowotworu. Rozpoznanie rzadkich i ztozonych chorob skdry wymaga petnej oceny stanu skory, bton
sluzowych i innych uktaddw, a takze wykonania biopsji skory. Tylko doswiadczony dermatolog moze
rozréznic te ztozone schorzenia. Brak specjalistycznej diagnozy uniemozliwia skuteczne leczenie.
Moze to stanowic¢ duze obcigzenie fizyczne i psychiczne dla pacjentdw.

ERN Skin zrzesza czotowych ekspertow w
dziedzinie rzadkich chorob skary dzieci i doro-
stych w celu wymiany wiedzy, aktualizowania
i opracowywania wytycznych dotyczacych
najlepszych praktyk, poprawy ksztatcenia
zawodowego i edukacji pacjentow, a takze
opracowywania programoéw badawczych.

Jej celem jest poprawa organizacji syste-
mow opieki zdrowotnej poprzez potaczenie
zasobow, w tym stworzenie platformy dla
wspdlnych dyskusji ekspertow na temat trud-
nych przypadkéw. Multidyscypliname zespoty
zajmujace sie poszczegdlnymi chorobami w
kregu zainteresowan sieci sktadajq sie z der-
matologa, pielegniarza, psychologa, genetyka,
dietetyka i patologa, a takze innych specja-
listéw wedle potrzeby.

ERN Skin tworzy réwniez rejestry rzadkich
chordb skary, umozliwiajgce prowadzenie
programow badawczych i badan klinicznych
z dobrze scharakteryzowanymi pacjentami, a
takze badan terapeutycznych z dostatecznie

duzymi kohortami pacjentow. Ponadto prowa- KOORDYNATOR SIECI

dzone bedg kompleksowe badania spotecz-

no-gospodarcze w dziedzinie indywidualnego Prof. Christine Bodemer
obciazenia choroba, Assistance Publique-Hépitaux

de Faris, Hépital Necker-Enfants
Malades, Francja
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Europejska siec referencyjna ds.
nowotworow u 0sob dorostych (guzy lite)
(ERN EURACAN)

W projekcie RARECARE (nadzdr nad rzadkimi nowotworami w Europie) nowotwory rzadkie
definiuje sie jako choroby ztosliwe, na ktore rocznie zapada mniej niz sze$¢ na 100

000 osob. Stanowiq one okoto 20-25% wszystkich nowych rozpoznan nowotworow i
odpowiadajq za 30% zgondw z powodu Nnowotworow.

Eksperci sg zgodni co do tego, ze pacjenci z
rzadkimi nowotworami powinni by¢ kierowani
do certyfikowanych osrodkow referencyjnych
juz od momentu postawienia wstepnej dia-
gnozy. Umozliwia to korzystanie z najbardziej
aktualnej, wielodyscyplinarnej wiedzy — od
skutecznych terapii po oparte na dowodach
naukowych wytyczne dotyczace leczenia — i
zapewnienie wszystkim pacjentom wtasciwej
opieki, niezaleznie od poczatkowego punktu
dostepu.

EURACAN obejmuje ponad 300 rodzajow rzad-
kich nowotwordw litych u dorostych, pogru-
powanych na 10 domen wedtug klasyfikacji
RARECARE i ICD10. Siet scisle wspétpracuje
z przedstawicielami pacjentéw z europej-
skich grup na rzecz intereséw pacjentow, aby
zapewniac im informacje i prognozy w zakre-
sie potrzeb i oczekiwan pacjentéw.

0d czasu powstania sieci EURACAN w jej sktad
weszto 26 panstw cztonkowskich UE i EOG.
Jej celem jest standaryzacja postepowania
Z pacjentami i zwiekszenie przezywalnosci
pacjentow poprzez tworzenie i udostepnianie
narzedzi opartych na najlepszych praktykach
oraz regularne aktualizowanie wytycznych
dotyczacych diagnostycznej i terapeutycznej
praktyki klinicznej we wspotpracy z kilkoma
towarzystwami naukowymi. W ramach sieci

opracowano narzedzia komunikacyjne we
wszystkich jezykach dla pacjentéw i leka-
rzy, a w ramach projektu STARTER (STarting
an Adult Rare Tumour European Registry —
uruchomienie europejskiego rejestru guzow
rzadkich u dorostych) tworzone jest kluczowe
narzedzie na przysztos¢ — model federacyj-
nego rejestru EURACAN.

EURACAN opiera sie na istniejgcych sie-
ciach i udanych badaniach klinicznych pro-
wadzonych za posrednictwem Europejskiej
Organizacji na rzecz Badan i Leczenia Raka
(European Organisation for Research and
Treatment of Cancer, EORTC), Europejskiego
Towarzystwa Guzéw Neuroendokrynnych
(European Neuroendocrine Tumour Society,
ENETS), jak rowniez kilku wczesniejszych
unijnych projektéw badawczych, w tym roz-
poczetych z inicjatywy EURACAN projektow
SPECTA/Arcagen i TRacKING.

Prof. Jean-Yves Blay
Centre Léon Bérard, Lyon, Francja
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Europa:
globalne centrum doskonatosci

Europejskie sieci referencyjne rozpoczety dziatalnos¢ w marcu 2017 r. Ich gtownym celem
jest poprawa jakosci zycia obywateli Europy zmagajqcych sie z chorobami rzadkimi i
ztozonymi.

Europejskie sieci referencyjne maja jednak
wptyw globalny wykraczajacy daleko poza
Europe. Wzmacniajg one najlepsze Swiatowe
praktyki tam, gdzie one istniejg, oraz ksztat-
tujg je tam, gdzie ich nie ma. Dzieki wdra-
zaniu wytycznych dotyczacych najlepszych
praktyk w zakresie diagnostyki lub leczenia
tam, gdzie one istnieja, oraz opracowywanie
ich tam, gdzie ich nie ma, sieci te sprawiaja,
ze Europa staje sie centrum eksperckim ds.
chordb rzadkich i ztozonych.

Dzieki taczeniu ekspertéw i populacji pacjen-
tow europejskie sieci referencyjne beda
rowniez mogty utatwi¢ badania kliniczne i
testowac interwencje terapeutyczne. W ten
sposob bedg przodowac w dziedzinie inno-
wacji w zakresie wielu choréb rzadkich.

Model europejskich sieci referencyjnych moze
stac sie przyktadem dla innych. Nowoczesne
narzedzia z dziedziny e-zdrowia opracowane
w celu utatwienia wspotpracy transgranicznej
w Europie réwniez mogg wspiera¢ miedzyna-
rodowa wspotprace, a jednoczesnie zwiekszac
dostep do opieki zdrowotnej.
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Europejska siec referencyjna ds. chordb
hematologicznych (ERN-EuroBloodNet)

Choroby hematologiczne obejmujq zaburzenia komdrek krwi i szpiku kostnego, narzqdow
limfatycznych oraz czynnikdw krzepniecia i prawie wszystkie z nich sq rzadkie. Mozna

je podzieli¢ na szesc¢ kategorii: rzadkie zaburzenia czerwonych krwinek, niewydolnosc
szpiku kostnego, rzadkie zaburzenia krzepniecia, hemochromatoza i inne rzadkie choroby
genetyczne syntezy zelaza, nowotwory szpiku i nowotwory limfatyczne.

Diagnostyka rzadkich choréb hematologicz-
nych wymaga duzego doswiadczenia klinicz-
nego oraz dostepu do szerokiego zakresu
ustug laboratoryjnych i technologii obrazo-
wania. Testy te umozliwiajg precyzyjna kla-
syfikacje choroby wedtug kryteriow Swiatowej
Organizacji Zdrowia z wykorzystaniem mie-
dzynarodowych systemow scoringowych oraz,
w stosownych przypadkach, biomarkerdw.

Z uwagi na te wymagania, a takze na fakt,
Ze niektdre z tych chordb sg bardzo rzadkie,
ich diagnoza jest czesto pomijana lub opdz-
niona, zwtaszcza u pacjentéw w podesztym
wieku. Leczenie jest czesto trudne, ponie-
waz wymaga specjalistycznej infrastruktury
i wykwalifikowanych zespotow, a dostep do
konkretnych zabiegdw, takich jak allogeniczny
przeszczep komorek macierzystych lub czyn-
nikéw krzepniecia, jest czesto ograniczony.
W niektérych krajach wdrozono programy
na rzecz profilaktyki okreslonych choréb, ale
istnieje pilna potrzeba harmonizacji badan
przesiewowych.

W ciggu pierwszych pieciu lat istnienia
ERN-EuroBloodNet, w Scistej wspdtpracy z
Europejskim Towarzystwem Hematologii

(European Hematology Assaciation, EHA), z
powodzeniem przeprowadzita wiele dziatan
przekrojowych i dotyczacych konkretnie rzad-
kich chordb hematologicznych, majgacych na
celu poprawe dostepu do opieki zdrowotnej
dla oséb chorych na rzadkie choroby hema-
tologiczne, rozpowszechnianie wytycznych
i najlepszych praktyk, poprawe ksztatcenia
i dzielenie sie wiedza, zapewnianie porad
klinicznych w dziedzinach, na temat kto-
rych wiedza dostepna w kraju jest uboga, a
takze zwiekszenie liczby badan klinicznych
w tej dziedzinie. Zaangazowanie od samego
poczatku europejskich grup na rzecz inte-
reséw pacjentow i stowarzyszen pacjen-
toéw przyczynia sie do wzmocnienia pozycji
pacjentow, lepszej edukacji terapeutycznej i
szkolenia w zakresie rzecznictwa, zgodnie z
podejsciem ERN-EuroBloodNet skoncentro-
wanym na pacjencie.

KOORDYNATORZY SIECI

Prof. Pierre Fenaux

Assistance Publique-Hbpitaux de Paris,
Hépital Saint-Louis, Paryz, Francja
(szef oSrodka onkologii)

Prof. Béatrice Gulbis

Hépital ERASME-CUB, LHUB-ULB,
Bruksela, Belgia (szefowa osrodka
chordb nieonkologicznych)
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Europejska siec referencyjna ds. chordb
| schorzen uktadu moczowo-ptciowego
(ERN eUROGEN)

Rzadkie i skomplikowane choroby uktadu moczowo-ptciowego mogq wymagac korekty
chirurgicznej, czesto w okresie noworodkowym lub w dziecinstwie. Nietrzymanie moczu

i katu sq duzym obciqgzeniem dla dzieci, mtodziezy i dorostych. Osoby dotkniete tymi
chorobami muszqg przez cate zycie znajdowac sie pod opiekq multidyscyplinarnych zespotow,
ktdre planujq i przeprowadzajq zabiegi chirurgiczne, a takze zapewniajq pooperacyjng
fizjoterapie i wsparcie psychologiczne.

Sie¢ eUROGEN zapewnia poddane niezaleznej
ocenie wytyczne dotyczace najlepszych prak-
tyk, a takze poprawia wymiane wynikdéw. Ma
to po raz pierwszy umozliwi¢ sledzenia dtugo-
terminowych wynikdw leczenia pacjentéw na
przestrzeni od 15 do 20 lat za posrednictwem
rejestru ERN eUROGEN.

Sie¢ gromadzi brakujace dane i materiaty,
gdy ich brakuje, opracowuje nowe wytyczne
kliniczne, tworzy przyktady dobrych praktyk,
okresla zmiennos¢ w biezacej praktyce klinicz-
nej, organizuje programy edukacyjne i szko-
lenia, ustala programy badan we wspotpracy
z przedstawicielami organizacji pacjentow, a
takze udostepnia wiedze poprzez udziat w
wirtualnych konsultacjach w systemie zarzg-
dzania danymi klinicznymi pacjentéw i zespo-
tach multidyscyplinamych. Nowi specjalisci ds.
rzadkich i skomplikowanych choréb uktadu
moczowo-ptciowego korzystaja ze specjalnych
szkolen i wizyt klinicznych w ramach programu
wymiany ERN eUROGEN.

Docelowo sie¢ wspiera innowacje w medycynie
oraz poprawe diagnostyki i leczenia pacjentéw
cierpigcych na rzadkie i ztozone schorzenia
uktadu moczowo-ptciowego poprzez strategie
,Share. Care. Cure”.

KOORDYNATOR SIECI

Wout Feitz

Centrum Medyczne Uniwersytetu
Radboud, Amalia Kinderziekenhuis,
Nijmegen, Holandia



Wsp.‘é{praca w dziataniu

Platformy internetowe oraz narzedzia z
dziedziny telemedycyny i e-zdrowia odgry-
wajg istotng role w utatwianiu wspotpracy.
Europejskie sieci referencyjne sg potaczone
za posrednictwem specjalnej platformy infor-
matycznej, systemu zarzadzania danymi
klinicznymi pacjentéw — internetowego
oprogramowania klinicznego, ktére umoz-
liwia swiadczeniodawcom z catej UE wirtu-
alng wspotprace w zakresie diagnozowania
i leczenia pacjentéw cierpigcych na choroby
rzadkie, o niskiej czestotliwosci wystepowa-
nia i ztozone.

Koordynatorzy sieci mogg zwotywac wirtualne
zespoty doradcze ztozone z lekarzy specjali-
stéw, przy wykorzystaniu narzedzi do teleme-
dycyny w celu dokonania przegladu diagnozy

Stowarzyszeni partnerzy

Celem europejskich sieci referencyjnych jest
zapewnienie rzeczywistej wartosci dodanej
wszystkim panstwom cztonkowskim UE.
Odpowiednie przepisy umozliwiaja krajom nie-
posiadajacym reprezentacji w zatwierdzonej
europejskiej sieci referencyjnej uczestniczenie
w jej dziatalnosci za posrednictwem swiadcze-
niodawcow opieki zdrowotnej wyznaczonych
przez ich panstwo cztonkowskie jako ,zrze-
szone” lub ,wspotpracujace” osrodki krajowe.

Praca na rzecz pacjentéw cierpiacych na choroby rzadkie, o niskicj czgstodci wystgpowania i choroby zlozone

i planu leczenia pacjenta. Pozwala to pracow-
nikom stuzby zdrowia, ktérzy wczesniej musieli
zajmowac sie rzadkimi i ztozonymi przypad-
kami w odosobnieniu, na skonsultowanie sie
z innymi specjalistami i zasiegniecie drugiej
opinii od kolegi. Gtowna cecha tych narzedzi
jest ich interoperacyjnosc.

Dzieki rozwojowi technologii wideokonfe-
rencji potozenie geograficzne nie stanowi
juz przeszkody dla pracy w rozproszonych
zespotach. Sieci korzystaja rowniez ze specjal-
nych systemdw do przesytania prébek tkanek
lub wysokiej rozdzielczosci obrazéw ztozo-
nych schorzen. Technologie te mozna takze
wykorzystywac do tworzenia repozytorium
przypadkow do dalszego badania. System
zarzadzania danymi klinicznymi pacjentow

Panstwa cztonkowskie moga takze wyzna-
czyc krajowe centrum koordynacji do wspot-
pracy ze wszystkimi europejskimi sieciami
referencyjnymi. Zarzad europejskich sieci
referencyjnych ztozony z panstw cztonkow-
skich ustanawia wspdélne ramy wyznaczania
i integracji tych typéw osrodkdéw z europej-
skimi sieciami referencyjnymi. Niemniej jed-
nak istotne jest, aby panstwa cztonkowskie

jest objety europejskimi i krajowymi prze-
pisami dotyczgcymi ochrony danych osobo-
wych i praw pacjenta do prywatnosci (RODO).

Na przyktad gdy udostepniane sg bezpiecznie
dane dotyczace patologii lub badan radio-
logicznych, cztonkowie sieci mogg zalogo-
wac sie, przegladac obrazy i komentowac je
w zamknietym srodowisku. Lekarz prowa-
dzacy pozostaje odpowiedzialny za swojego
pacjenta, ale moze wykorzystac europejska
siec referencyjng jako cenny i pomocny zasdb.

wyznaczaty stowarzyszonych partneréw w
drodze otwartych, przejrzystych i spdjnych
procedur, a wszystkie europejskie sieci refe-
rencyjne musza miec jasno okreslony cel poli-
tyki dotyczacy aktywnego zaangazowania i
uczestnictwa stowarzyszonych partneréw.
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Europejska siec referencyjna
ds. chordb nerwowo-miesniowych
(ERN EURO-NMD)

Choroby nerwowo-miesniowe wystepujg u pacjentow od wczesnego dziecinstwa do pdznej
dorostosci. Cechujqg sie ostabieniem i zanikiem miesni, ale mogq takze wiqzac sie z innymi
objawami, takimi jak: zmeczenie, bdl, dretwienie, slepota, trudnosci w potykaniu, trudnosci
w oddychaniu i choroby serca. Wiekszos¢ choréb nerwowo-miesniowych to schorzenia
progresywne i wyniszczajqce, ktdre skracajq zZycie i pogarszajq jego jakosc.

Istniejg znaczne luki i dysproporcje w dostepie
do diagnostyki i leczenia w catej Europie. Do
gtéwnych wyzwan w zakresie poprawy rezul-
tatéw leczenia nalezy opdznione skierowanie
przez lekarza pierwszego kontaktu do lekarza
specjalisty, a takze zarzadzanie przejsciem z
opieki pediatrycznej na opieke dla dorostych.

Sie¢ EURO-NMD zrzesza czotowych ekspertdw
w Europie, aby zapewni¢ pacjentom dostep
do opieki specjalistycznej w drodze konsul-
tacji wirtualnych oraz osobistych. Sie¢ ma
na celu skrécenie czasu stawiania diagnozy,
poprawe wydajnosci diagnostycznej, a takze
zwiekszenie dostepu do odpowiednich scie-
zek leczenia.

W pierwszej potowie 2021 . tacznie 12 882
nowych pacjentdw skonsultowato sie z part-
nerami EURO-NMD, a partnerzy uczestniczyli
w 258 badaniach klinicznych. Od 2018 roku
liczba nowych pacjentow konsultujacych sie
z partnerami sieci wzrosta 0 37,5%, a udziat
partnerow EURO-NMD w badaniach klinicz-
nych zwiekszyt sie 0 63%.

Ponadto sie¢ stale opracowuje nowe wytyczne
i zapewnia pracownikom stuzby zdrowia
oraz pacjentom informacje na temat naj-
lepszych praktyk dotyczacych konkretnych
choréb. Wiedza wytworzona i zarzadzana
przez siec jest powszechnie dostepna online
oraz za posrednictwem publicznie dostepnych
seminariéw internetowych, jak tez poprzez
narzedzia e-zdrowia takie jak dyskusje w
systemie zarzadzania danymi klinicznymi
pacjentéw. Obecnie opracowywany jest sys-
tem zarzadzania nauczaniem (LMS) oparty
na platformie Moodle.

Bazujac na silnej tradycji wspotpracy, sie¢
nadal wspiera wspdlne dziatania, ktére moga
przyczynic sie do usprawnienia prac badaw-
czo-rozwojowych w zakresie leczenia w celu
spetnienia niezaspokojonych potrzeb pacjen-
téw. Priorytetem jest réwniez promowanie
transnarodowego udostepniania danych za
posrednictwem solidnych etycznie rejestréw i
platform danych badawczych wysokiej jakosci.

KOORDYNATOR SIECI

Dr. Teresinha Evangelista
Uniwersytet Paryski, Pitie
Salpétriere Hospital - Assistance
Public Hopitaux de Paris, Francja
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Europejska siec
referencyjna ds. chorob oczu
(ERN EYE)

Rzadkie choroby oczu sq gtdwng przyczynq pogorszenia wzroku i Slepoty u dzieci i mtodziezy
w Europie. Na portalu poswieconemu chorobom rzadkim i lekom sierocym (ORPHANET)
wymieniono ponad 900 rzadkich choréb oczu. Obejmujq one bardziej powszechne

choroby takie jak barwnikowe zwyrodnienie siatkowki, ktorego szacunkowa czestotliwosc
wystepowania wynosi 1 na 5000, jak réwniez niektdre bardzo rzadkie schorzenia opisane
tylko raz lub dwa razy w literaturze medycznej.

W scistej wspotpracy z europejskimi grupami
na rzecz interesdéw pacjentéw ERN EYE dzieli
te choroby na cztery grupy tematyczne: rzadkie
choroby siatkowki, rzadkie choroby neurookuli-
styczne, rzadkie choroby okulistyczne u dzieci
i rzadkie schorzenia przedniego odcinka gatki
ocznej. Ponadto szesc¢ przekrojowych grup
roboczych zajmuje sie problemami wspol-
nymi dla tych czterech gtéwnych kategorii.
Dodatkowe grupy robocze skupiajg sie na
konkretnych obszarach, w tym na badaniach
genetycznych, rejestrach, badaniach nauko-
wych, ksztatceniu, komunikacji, grupach osob
niedowidzacych i pacjentdw, a takze na inte-
gracji krajowej.

Jednym z najwazniejszych narzedzi europej-
skiej sieci referencyjnej jest system zarzadza-
nia danymi klinicznymi pacjentéw — wirtualna
cyfrowa platforma kliniczna zawierajaca zbior
danych dotyczacych rzadkich choréb oczu.
ERN EYE koncentruje sie na poprawie diagno-
styki pacjentéw i opieki nad nimi w catej UE

poprzez tworzenie i wzmacnianie sieci eks-
pertéw, wymiane wiedzy i informacji, opraco-
wywanie programow ksztatcenia i szkolenia,
takich jak seminaria internetowe lub program
e-uczenia sie, tworzenie europejskiego rejestru
interoperacyjnego (REDdistry) oraz opracowy-
wanie wytycznych i dokumentdéw dotyczacych
dobrych praktyk.

KOORDYNATOR SIECI

Prof. Héléne Dollfus

Hépitaux Universitaires de Strasbourg,

Francja
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Europejska siec referencyjna ds.
zespotow genetycznego ryzyka rozwoju
nowotworu (ERN GENTURIS)

Zespoty genetycznego ryzyka rozwoju nowotworu to schorzenia, w ktdrych wystepujq
dziedziczne mutacje genetyczne predysponujgce posiadajgcq je osobe do rozwoju
nowotworow. Ryzyko wystgpienia raka w trakcie zycia pacjenta moze wynosi¢ nawet 100%.
Chociaz istnieje znaczna réznorodnosc w obrebie narzqddw, ktére mogq byc dotkniete
zespotem, osoby cierpigce na takie schorzenia zmagajq sie z podobnymi wyzwaniami:
opoznienia w diagnozie, brak profilaktyki dla pacjentdw i zdrowych krewnych oraz
niewtasciwe prowadzenie leczenia. Obecnie zdiagnozowany jest tylko niewielki odsetek osob
Z zespotem genetycznego ryzyka rozwoju nowotwordu.

ERN GENTURIS prowadzi dziatania na rzecz
poprawy identyfikacji tych zespotow, zminima-
lizowania réznic w rezultatach leczenia, pro-
jektowania i wdrazania unijnych wytycznych,
opracowywania rejestru GENTURIS, wspie-
rania badan i wzmacniania roli pacjentdw.
Sie¢ ksztatci spoteczenstwo oraz pracow-
nikow stuzby zdrowia poprzez swojg strone
internetowa, regularnie organizowane semi-
naria internetowe i kursy, a takze wspiera-
nie wymiany najlepszych praktyk w catej
Europie. Poprawi sie dostep — zaréwno wir-
tualny, jak i bezposredni — do opieki zapew-
nianej przez multidyscyplinarme zespoty na

KOORDYNATOR SIECI:

Prof. Nicoline Hoogerbrugge

Centrum Medyczne Uniwersytetu
Radboud, Nijmegen, Holandia

potrzeby udostepniania i omawiania ztozonych
przypadkow. Sie¢ podnosi jakos¢ i interpre-
tacje badan genetycznych, a takze zwieksza
udziat pacjentéw w klinicznych programach
badawczych.

ERN GENTURIS wspétpracuje z innymi euro-
pejskimi sieciami referencyjnymi w celu
poprawy opieki nad pacjentami z zespotami
genetycznego ryzyka rozwoju nowotworu
zapadajacymi na schorzenia, ktére wchodzg
w zakres specjalizacji innej sieci.
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Kierowanie europejska
siecig referencyjng

Prof.
Hélene Dollfus

Hélene Dollfus jest profesorem genetyki medycznej i konsultantkg w tej dziedzinie w Szpitalu
Uniwersyteckim w Strasburgu (HUS), we Francji, gdzie kieruje oddziatem genetyki medycznej.
Jest koordynatorkg ERN EYE od momentu utworzenia tej sieci w 2017 r. i przewodniczyta
przez jedng kadencje grupie koordynatordw europejskich sieci referencyjnych.

- Koordynowanie europejskiej sieci referen-
cyjnej we wspdtpracy z Komisjg Europejskg
to nie lada przygoda — méwi prof. Dollfus.
- Sie¢ jest wysoce innowacyjna i obejmuje
szereg roznych inicjatyw zwigzanych z opiekq
nad pacjentami. To ogromne wyzwanie, ale
Jest ono bardzo ekscytujqce i zaczynamy
dostrzegac obiecujqgce rezultaty.

Prof. Dollfus jest dumna z tego, ze ERN EYE
realizuje wizje przyswiecajaca jej powstaniu.
- To wielkie osiqgniecie, Ze specjalisci z catej
Europy zajmujqcy sie rzadkimi chorobami
oczu potqczyli sity pod kierunkiem naszego
wyjgtkowego, oddanego zespotu zarzqdza-
Jgcego - wyjasnia. — Ponadto przedstawiciele
pacjentdéw sq dla nas waznymi partnerami, z
ktérymi dziatamy ramie w ramie. Mam wra-
Zenie, Ze juz wiele sie od siebie nawzajem
nauczylismy i zasialisSmy ziarno, ktére da
ERN EYE plony w przysztosci.

Prof. Dollfus nie tylko kieruje ERN EYE, lecz
takze jest obecnie przewodniczaca grupy koor-
dynatoréw europejskich sieci referencyjnych,
ktora zrzesza wszystkich 24 koordynatorow,
aby mogli omawiac wspdlne wyzwania i
wymieniac sie doswiadczeniami. - Znajdujemy
sie na interesujgcym etapie rozwoju europej-
skich sieci referencyjnych. Mozemy z pewng

satysfakcjg ocenic osiggniecia pierwszych
pieciu lat, ale obecnie wkraczamy w nowy
okres ekspansji, ktdry bedzie wymagat licz-
niejszych zespotow zarzgdzajqcych i wiek-
szych zasobdw, aby wspierac¢ pracownikow
stuzby zdrowia w swiadczeniu coraz sku-
teczniejszych ustug pacjentom cierpigcym
na choroby rzadkie — mdéwi.

0d stycznia 2022 r. rozmiar wiekszosci euro-
pejskich sieci referencyjnych co najmniej
podwoit sie, poniewaz dotaczajg do nich
kolejni cztonkowie z catej UE. — Wtgczenie
europejskich sieci referencyjnych do syste-
maow opieki zdrowotnej paristw cztonkowskich
Jest duzym wyzwaniem, ktdremu wszyscy
chcemy sprostac. Wymiany szkoleniowe oka-
zaty sie znaczqcym sukcesem, a wiekszosc
z nas nieustannie opracowuje i aktualizuje
wytyczne — moéwi prof. Dollfus.

- Naszym celem jako europejskich sieci refe-
rencyjnych jest jak najszersze udostepnia-
nie danych dotyczqgcych chordb rzadkich za
posrednictwem rosnqcej liczby rejestréw, co
przyniesie korzysci zaréwno pacjentom, jak
i lekarzom. Chcemy, aby w catej UE zacie-
snita sie wspotpraca badawcza — nie tylko w
zakresie badan klinicznych, lecz takze badan
naukowych, w tym rozwoju genomiki.

Prof. Dollfus z niecierpliwoscig czeka na
kolejny etap rozwoju europejskich sieci
referencyjnych: — Moja wizja to bezproble-
mowa, spdjna i produktywna faza dojrzewania
wszystkich ,uli” europejskich sieci referen-
cyjnych, a jednoczesnie wypetnianie naszej
misji, jakq jest zapewnienie opieki kazdemu
pacjentowi z chorobami rzadkimi w UE.
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Europejska siec referencyjna ds.
rzadziej wystepujacych i rzadkich
chordb serca (ERN GUARD-Heart)

Rzadkie choroby serca mogq objawi¢ sie w dowolnym momencie Zycia chorego i zazwyczaj
majq podtoze genetyczne (dziedziczne) albo rozwijajq sie w okresie embriogenezy (wrodzone
wady serca). Schorzenia te charakteryzujq sie wieloma réznymi objawami, ktdre rézniq sie nie
tylko w zaleznosci od danej choroby, lecz takze w zaleznosci od danego pacjenta. Jednym ze
skutkow wiekszosci takich chordb serca jest wysoka podatnos¢ na nagtq smier¢ w mtodym
wieku, a zgon taki moze nastqpic¢ u 0sob catkowicie zdrowych pod innymi wzgledami.

ERN GUARD-Heart okreslita pie¢ obsza-
row tematycznych: rodzinne choroby elek-
tryczne serca u dorostych i dzieci, rodzinne
kardiomiopatie u dorostych i dzieci, schorze-
nia elektrofizjologiczne u dzieci, wrodzone
wady serca i inne rzadkie choroby kardiolo-
giczne. Tematy te oparto na Miedzynarodowe;j
Klasyfikacji Choréb (ICD10) i portalu Orphanet
oraz klinicznych wytycznych Europejskiego
Towarzystwa Kardiologicznego (European
Society of Cardiology, ESC).

Sie¢ dazy do poprawy koordynacji doswiad-
czenia i zasobow, aby utatwic tgczenie multi-
dyscyplinamej wiedzy, ktéra jest mapowana
i rozpowszechniana.

Ustugi opieki zdrowotnej sg swiadczone za
posrednictwem wspdlnej platformy e-zdro-
wia. Zapewnia to szerszy dostep do wiedzy
pacjentom i pracownikom stuzby zdrowia
w Europie. Dzieki zaciesnianiu wspotpracy
pomiedzy ekspertami zdobywana jest nowa
wiedza naukowa, ktdra jest udostepniana
w celu wspierania rozwoju nowych metod
diagnostycznych i terapeutycznych, a takze
identyfikowania nowych rzadkich choréb kar-
diologicznych.

KOORDYNATOR SIECI

Prof. Arthur A.M. Wilde
Centrum Medyczne Uniwersytetu

w Amsterdamie, Amsterdam,
Holandia
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Europejska siec referencyjna

ds. wad wrodzonych i rzadkich
niepetnosprawnosci umystowych
(ERN ITHACA)

ERN ITHACA (Intellectual disability, TeleHealth, Autism and Congenital Anomalies)
odnosi sie do diagnostycznej ,odysei”, ktorej doswiadcza tak wielu pacjentow z
zaburzeniami rozwojowymi. Sie¢ zrzesza ponad 70 oddziatow genetyki klinicznej w
szpitalach akademickich z catej UE, w tym ekspertdw w dziedzinie rzadkich zaburzen
neurorozwojowych — gtdwnie niepetnosprawnosci intelektualnej i spektrum zaburzen
autystycznych — oraz rzadkich mnogich wad wrodzonych.

ERN ITHACA obejmuje diagnostyke kliniczng
i biologiczna/genetyczng tych zaburzen roz-
wojowych, koordynacje multidyscyplinarnej
opieki i leczenia oraz diagnostyke prenatalng
i patologie ptodu.

Rzadkie zaburzenia rozwoju dotykajg wielu
dzieci i dorostych — na przyktad niepetno-
sprawnosc intelektualna wystepuje u okoto
2% noworodkow, a u co najmniej 1% —
spektrum zaburzen autystycznych (wraz z
niepetnosprawnoscig intelektualng lub bez
niej). Mniej wiecej potowa pacjentéw z nie-
petnosprawnoscig intelektualng i wiecej niz
co dziesiaty pacjent ze spektrum zaburzen
autystycznych cierpi na zaburzenia monoge-
nowe lub chromosomalne. Wrodzone wady
rozwojowe wystepujg u jednego na 40 nie-
mowlat, czesto jako czes¢ ztozonych zespo-
téw, w ktorych wystepujg réwniez rzadkie
zaburzenia neurorozwojowe. Opisano ponad
5 000 rzadkich zespotéw.

ERN ITHACA zrzesza specjalistow lekarzy i
przedstawicieli europejskich grup na rzecz
intereséw pacjentdw, zapewniajac wspolne
wsparcie badan klinicznych, opracowujac
konsensus i wytyczne dotyczace najlep-
szych praktyk oraz poprawiajac wczesng
diagnostyke, opieke i leczenie pacjentéw.
W ramach sieci utworzono takze rejestr
pacjentéw — Miedzynarodowg Biblioteke
Niepetnosprawnosci Intelektualnej i Anomalii
Rozwojowych (International Library of
Intellectual disability and Anomalies of
Development, ILIAD).

Sie¢ rozwija telemedycyne i zdalng wiedze
ekspercka, aby utatwic¢ dyskusje miedzy leka-
rzami kierujgcymi i naukowcami z catej UE,
a takze opracowuje narzedzia na potrzeby
szkolenia i e-uczenia sie dla pracownikéw
stuzby zdrowia, laikdw i europejskich grup
na rzecz interesdéw pacjentow.

Prof. Alain Verloes

Université de Paris & Assistance
Publique-Hbpitaux de Paris,
Hépital Universitaire Robert-Debré,
Paryz, Francja
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Europejska siec referencyjna
ds. dziedzicznych zaburzen

metabolizmu (MetabERN)

Rzadkie dziedziczne choroby metaboliczne, ktorych istnieje ponad 1400, w ujeciu
jednostkowym sq rzadkie, ale w ujeciu ogdlnym wystepujq czesto. Wiele chordb
metabolicznych ma ciezkie, czasem zagrazajqce zyciu, konsekwencje dla pacjentow.

Takie schorzenia obejmujq wszystkie narzqdy, dotykajq ludzi w kazdym wieku i
wymagajq multidyscyplinarnej wspotpracy szeregu specjalistow.

Wczesna diagnoza moze poprawi¢ wyniki, ale
zaledwie 5% znanych dziedzicznych choréb
metabolicznych jest obecnie uwzgledniane
w programach badan przesiewowych nowo-
rodkéw w Europie. Istnieje zatem potrzeba
harmonizacji programéw krajowych. W przy-
padku tych schorzen brakuje wiedzy na temat
ich etiologii oraz skutecznosci i bezpieczen-
stwa leczenia, a dtugookresowa kontrola jest
niekompletna.

Celem sieci MetabERN jest poprawa jakosci
Zycia 0sob dotknietych tg bardzo niejedno-
rodna grupa chordb, ktére podzielono na sie-
dem gtéwnych kategorii. Jest to najbardziej
kompleksowa, ogolnoeuropejska, skupiona
na pacjencie sie¢ zajmujaca sie wszystkimi
schorzeniami metabolicznymi, ktérej celem
jest zrewolucjonizowanie opieki nad osobami
cierpigcymi na dziedziczne zaburzenia meta-
boliczne w Europie.

MetabERN stosuje system zarzadzania danymi
klinicznymi pacjentow jako platforme refe-
rencyjng na potrzeby klinicznych proceséw
decyzyjnych i wspierania translacyjnych pro-
gramoéw badawczych w catym spektrum dzie-
dzicznych choréb metabolicznych. Dzieki w
petni operacyjnemu ujednoliconemu euro-
pejskiemu rejestrowi dziedzicznych chordéb
metabolicznych (U-IMD), utworzonemu dzieki
dotacji z unijnej Agencji Wykonawczej ds.
Konsumentow, Zdrowia, Rolnictwa i Zywnosci
(Chafea), MetabERN skutecznie generuje dane
pacjentow do celéw badan. Umozliwia to
szczegotowg ocene etiologii dziedzicznych
choréb metabolicznych, a takze analize dal-
szych kwestii badawczych, w tym analize
perspektywiczng interwencji profilaktycznych i
terapeutycznych u pacjentéw z dziedzicznymi
chorobami metabolicznymi. Ponadto U-IMD
jest pierwszym obserwacyjnym, nieinterwen-
cyjnym rejestrem pacjentéw obejmujacym
wszystkie dziedziczne choroby metaboliczne,
ktorych jest ponad 1400.

Praca na rzecz pacjentéw cierpiacych na choroby rzadkie, o niskicj czgstodci wystgpowania i choroby zlozone

KOORDYNATOR SIECI

Prof. Maurizio Scarpa

Szpital Uniwersytecki w Udine,
Udine, Wtochy
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Krajowe polityki w sprawie
chorob rzadkich

Panstwa cztonkowskie UE sq odpowiedzialne za krajowq polityke zdrowotng i swiadczenie
ustug zdrowotnych na swoim terenie. Celen unijnej polityki zdrowotnej jest uzupetnianie
polityk krajowych, zapewnienie ochrony zdrowia we wszystkich politykach UE oraz dqzenie
do stworzenia Europejskiej Unii Zdrowotnej.

W 20089 r. Rada Unii Europejskiej zalecita, aby
panstwa cztonkowskie ustanowity i wdrozyty
plany lub strategie wsparcia pacjentéw cier-
pigcych na choroby rzadkie. Plany te nalezy
opracowac tak, aby:

» nadawac kierunek i strukture dziataniom na
rzecz zwalczania chordb rzadkich w krajo-
wych systemach ochrony zdrowia i opieki
spoteczne;j;

« integrowac inicjatywy na szczeblu lokal-
nym, regionalnym i krajowym z planami
lub strategiami w celu zapewnienia kom-
pleksowego podejscia;

okreslac dziatania priorytetowe wraz z
celami i mechanizmami kontroli.

Program UE dla zdrowia na lata 2021-2027
zapewnia finansowanie projektow wspierajg-
cych panstwa cztonkowskie w realizacji krajo-
wych planéw w dziedzinie zdrowia zgodnie z
wizjg Europejskiej Unii Zdrowotnej. Do 2022
r. 23 panstwa cztonkowskie (oraz Szwajcaria i
Norwegia) przyjety krajowe plany w dziedzinie
zdrowia dotyczace chorob rzadkich.
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Europejska siec referencyjna ds. -
nowotwordw u dzieci i mtodziezy
(hematoonkologia) (ERN PaedCan)

Nowotwory u dzieci wystepujq rzadko i dzielq sie na wiele podtypdow. W catej Europie rocznie
rozpoznaje sie nowotwor u 35 000 dzieci i mtodziezy, a 6000 dzieci z rakiem umiera —
nowotwory pozostajq zatem gtéwnq przyczyng zgonow z powodu choroby wsrdd dzieci w
wieku powyzej 1 roku Zycia. Obecnie w Europie zyje ponad pét miliona dzieci, ktdre przebyty
chorobe nowotworowq, przy czym dwie trzecie z nich doswiadcza dtugotrwatych problemdw
zdrowotnych i psychospotecznych zwigzanych z chorobq.

Srednie wskazniki przezywalnosci poprawity
sie w ostatnich dekadach, ale mimo ze w
przypadku niektérych schorzer poczyniono
ogromne postepy, to w przypadku innych
rezultaty leczenia sg bardzo zte. Znaczne
réznice miedzy wskaznikami przezywalnosci
réwniez stanowig wyzwanie — znacznie gorsze
wyniki obserwuije sie w Europie Wschodniej.

Siec¢ ERN PaedCan dziata na rzecz zwiekszenia
dostepu do wysokiej jakosci opieki zdrowotnej
dla dzieci z chorobami nowotworowymi wyma-
gajacymi specjalistycznej wiedzy i narzedzi,
ktdre nie sg powszechnie dostepne ze wzgledu
na rzadkie wystepowanie przypadkow i brak
zasobow. Siec czerpie z wynikow wczesniej-
szych finansowanych ze srodkow UE projek-
téw ENCCA, PanCare i Expo-R-Net.

Wsrdd cztonkow znajduje sie silna interak-
tywna sie¢ szpitali i jednostek pediatrycznych
specjalizujgcych sie w opiece nad dziecmi
i nastolatkami z nowotworami. We wspot-
pracy z Europejskim Towarzystwem Onkologii
Dzieciecej (European Society for Paediatric
Oncology, SIOPE) opracowano protokoty
wytycznych w zakresie europejskiej standardo-
wej praktyki klinicznej, ktére stanowig wspolny

punkt odniesienia, jesli chodzi o zalecane
leczenie we wszystkich gtéwnych placowkach
opieki nad dzie¢mi z chorobg nowotworowa,
Wirtualna rada onkologii dzieciecej wykorzy-
stuje narzedzia e-zdrowia do dzielenia sie
wiedzg fachowg i doradztwem. Ksztatcenie
i szkolenie sg wspierane poprzez seminaria
internetowe, spotkania i programy wymiany.

ERN PaedCan dazy do osiggniecia réwnosci
w wynikach leczenia nowotwordw u dzieci
w catej Europie i wspieranie realizacji planu
strategicznego SIOPE, silnie wspieranego przez
misje w zakresie walki z rakiem w ramach
programu ,Horyzont Europa”, europejski plan
walki z rakiem i strategie farmaceutyczng
dla Europy.

Celem sieci jest zwiekszenie wskaznika prze-
zywalnosci u dzieci z chorobami nowotworo-
wymi oraz poprawa jakosci ich zycia poprzez
wspieranie wspoétpracy, badan i szkolen, a
ostatecznym celem jest zmniejszenie bieza-
cych réznic w zakresie przezywalnosci dzieci z
nowotworem i zdolnosci do zapewniania opieki
zdrowotnej w panstwach cztonkowskich UE.

KOORDYNATOR SIECI

Prof. Dr. Ruth Ladenstein
Instytut ds. Badar Raka u Dzieci,
Szpital Dzieciecy Sw. Anny, Austria
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Europejska siec referencyjna
ds. chordb hepatologicznych
(ERN RARE-LIVER)

Rzadkie choroby wqtroby mogg powodowac progresywne urazy wqgtroby prowadzgce do
zwtdknienia i marskosci wqgtroby. Powiktania marskosci wqtroby mogg prowadzi¢ do zgonu,
a w wielu przypadkach jedynym skutecznym leczeniem jest przeszczep wqtroby. Zmeczenie,
swiqgd w schorzeniach cholestatycznych, bl i obrzek brzucha w schorzeniach torbielowatych
znaczgco wptywajq na jakosc zycia pacjentow.

W przypadku dzieci dodatkowymi czynnikami
komplikujgcymi sg opdZnienie diagnozy oraz
niezdolnos¢ do rozwoju i osiggania istotnych
etapow rozwojowych, podobnie jak wyzwanie
zwigzane z korzystaniem z opieki w okresie
dojrzewania.

Sie¢ ERN RARE-LIVER zajmuje sie trzema gru-
pami tematycznymi: autoimmunologicznymi
chorobami watroby, metaboliczng atrezjg drog
z6tciowych i powigzanymi chorobami watroby
oraz strukturalnymi chorobami watroby. Sie¢
po raz pierwszy w petni integruje opieke nad
osobami dorostymi i dzie¢mi z chorobami
watroby, ze szczegdlnym uwzglednieniem
potrzeb populacji przejsciowych i skutkdéw dla
rodzin w przypadku zdiagnozowania choroby
genetycznej.

Opracowanie aktualnych wytycznych sta-
nowi kwestie priorytetowa. Wytyczne doty-
czace opieki bedg wdrazane we wspotpracy
z Europejskim Towarzystwem Badan nad
Watroba (European Association for the
Study of the Liver, EASL) oraz Europejskim
Towarzystwem Gastroeneterologii, Hepatologii
i Zywienia Dzieci (European Society for
Paediatric Gastroenterology, Hepatology
and Nutrition, ESPGHAN). Dziatania te bedg
wspierane przez standaryzacje kluczowych
badan diagnostycznych i prognostycznych.

Celem ERN RARE-LIVER jest rozwigzanie istot-
nych problemoéw — zwiekszenie Swiadomosci
lekarzy na temat rzadkich choréb watroby i
rowny dostep do szybko rozwijajacych sie
mozliwosci leczenia.

KOORDYNATOR SIECI

Prof. Ansgar W. Lohse
Universitditsklinikum Hamburg-
Eppendorf, Niemcy
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Europejska siec referencyjna ds.
chorob tkanki tacznej i uktadu
miesniowo-szkieletowego
(ERN ReCONNET)

Rzadkie choroby tkanki tqcznej i uktadu miesniowo-szkieletowego obejmujq wiele chordb

i zespotdw, ktdre majq ogromny wptyw na dobre samopoczucie pacjenta. Zaliczajq sie do
nich schorzenia dziedziczne, autoimmunologiczne choroby uktadowe, takie jak stwardnienie
uktadowe, mieszane choroby tkanki tgcznej, idiopatyczne miopatie zapalne, niezroznicowane
choroby tkanki tqgcznej oraz zespdt antyfosfolipidowy.

ERN ReCONNET opracowuje ramy wysokiej
jakosci, innowacyjnych, zréwnowazonych i spra-
wiedliwych standardow opieki i praktyki, ktére
zapewnig europejskim pacjentom cierpigcym
na rzadkie choroby tkanki tacznej i uktadu mie-
sniowo-szkieletowego lepszy dostep do opieki
zdrowotnej.

Dzieki wspotpracy cztonkdw, przedstawicieli
europejskich grup na rzecz intereséw pacjen-
téw i partneréow stowarzyszonych sie¢ ERN
ReCONNET opracowata recenzowane publi-
kacje, w tym najnowsze wytyczne dotyczace
praktyki klinicznej, niezaspokojonych potrzeb
w zakresie edukacji pacjentow, optymaliza-
cji sciezek leczenia pacjentéw oraz wptywu
COVID-19 na rzadkie choroby tkanki tacznej i
uktadu miesniowo-szkieletowego. W ramach
sieci opracowano réwniez metodyke tworze-
nia modeli organizacyjnych sciezek leczenia
pacjentow z chorobami rzadkimi, europejska
infrastrukture rejestru stuzacego harmonizacji
danych w zakresie rzadkich choréb tkanki tacz-
nej i uktadu miesniowo-szkieletowego, ktdrego
celem jest integracja wszystkich istniejacych i
nowo powstatych rejestréw dotyczacych tych

choréb w catej Europie, seminaria internetowe
dla pracownikéw stuzby zdrowia i pacjentow
na temat zagadnien, ktérymi zajmuje sie ERN
ReCONNET, a takze skierowane do laikéw wer-
sje wytycznych dotyczacych praktyki klinicznej.

Przedstawiciele pacjentéw sg gteboko zaanga-
Zowani we wszystkie dziatania ERN ReCONNET
i odgrywaja kluczowa role w opracowywaniu
i recenzowaniu publikacji, dostarczajac istot-
nych informacji na temat potrzeb pacjentow w
celu poprawy sciezek leczenia oraz pomagajac
W poszerzaniu wiedzy na temat choréb i ich
leczenia. Uczestniczg zaréwno jako stuchacze
seminariow interetowych, jak i panelisci, opra-
cowujg skierowane do laikéw wersje publikacji,
wspierajg procedury oceny nowych cztonkdw
oraz biorg udziat w zarzadzaniu.

Bliska wspotpraca poszczegoélnych zaintere-
sowanych stron zaangazowanych w dziatal-
nosc sieci stanowi jedng z gtownych wartosci
dodanych ERN ReCONNET, co przyczyni sie
do dalszej poprawy jakosci zycia 0séb cier-
pigcych na rzadkie choroby tkanki tacznej i
uktadu miesniowo-szkieletowego.

KOORDYNATOR SIECI

Prof. Marta Mosca

Azienda Ospedaliero Universitaria
Pisana, Wtochy




acjentow

Europejskie sieci referencyjne skupiajg sie na
pacjentach. Organizacje pacjentow, a w szcze-
golnosci EURORDIS (pozarzadowa organiza-
Cja pacjentdw, ktéra zrzesza 984 organizacje
pacjentow cierpiacych na rzadkie choroby w
74 krajach), odgrywaty aktywna role w rozwoju
sieci przez ponad dekade. Wspalnie przyczynity
sie do zapewnienia, aby priorytetem europej-
skich sieci referencyjnych byto zwiekszenie
doskonatosci klinicznej i poprawa wynikow
leczenia pacjentow, a takze zagwarantowanie
réwnego dostep do wysokie] jakosci opieki w
catej Europie.

- Bylismy przy narodzinach tego pomystu
podczas prac grupy roboczej wysokiego szcze-
bla ds. ustug zdrowotnych i opieki medycznej,
ktora przetozyta dziatalnosc¢ europejskich
sieci referencyjnych na dyrektywe w sprawie
transgranicznej opieki zdrowotnej — méwi Inés
Hernando, dyrektorka ds. ENR i opieki zdrowot-
nej w EURORDIS. - Przebylismy dtugqg droge
wraz z panstwami cztonkowskimi i Komisjg
Europejskq — od narodzin koncepcji po opra-
cowanie ustawodawstwa oraz mobilizacje i
grupowanie czotowych podmiotow klinicz-
nych, az do uruchomienia 24 europejskich
sieci referencyjnych podzielonych na obszary
terapeutyczne, a obecnie wspieramy wdra-
zanie tych sieci poprzez scistq wspotprace z
rzecznikami pacjentow i gtownymi klinikami
zaangazowanymi w dziatania sieci.

Praca na rzecz pacjentéw cierpiacych na choroby rzadkie, o niskicj czgstodci wystgpowania i choroby zlozone

Jako solidny partner w pielegnowaniu koncep-
¢ji europejskich sieci referencyjnych EURORDIS
kontynuuje wspétprace ze spotecznoscig
pacjentdéw cierpigcych na choroby rzadkie,
gtownymi klinikami i zespotami zarzadzaja-
cymi projektami europejskich sieci referen-
cyjnych w celu zapewnienia, aby pacjenci
byli rutynowo i systematycznie angazo-
wani w dziatania sieci i zarzadzanie nimi.
Czotowe kliniki europejskich sieci referencyj-
nych i rzecznicy pacjentow stopniowo tworza
kulture wspdélnego przywodztwa i uczg sie,
jak najlepiej wspotpracowac, aby europej-
skie sieci referencyjne przyczyniaty sie do
poprawy jakosci zycia oséb cierpigcych na
choroby rzadkie.

- W przypadku wielu choréb rzadkich nie
ma obecnie dostepnych sposobow leczenia
- wyjasnia Inés Hernando. — Jednak kultura
uczenia sie, ktorg europejskie sieci referen-
cyjne zaczety tworzyc, przeksztatca je w
kuznie innowacyjnosci. Poprzez okreslenie
wynikow leczenia konkretnych chorob, ktdre
mozna systematycznie mierzyc i dzielic sie
nimi z réznymi osrodkami specjalistycznymi i
krajami, europejskie sieci referencyjne otwo-
rzq droge do poprawy jakosci i stosowania
optymalnych zabiegow medycznych [ub chi-
rurgicznych.

Dazenie do poprawy wynikow
eczenia pacjentow: rola organizagji

Oczekuje sie, ze europejskie sieci referencyjne
wyeliminujg poczucie izolacji, jakie towarzy-
szy specjalistom ds. choréb rzadkich, zwiek-
szg widocznos¢ ekspertéw w catej Europie i
uzupetnig mozliwosci krajowych systemaow
opieki zdrowotnej w zakresie diagnozowa-
nia, leczenia i opieki nad pacjentami. — Aby
byto to mozliwe na szerokg skale, muszq
istniec¢ jasne i przejrzyste sciezki kierowania
pacjentow. Panstwa cztonkowskie muszg
ustanowic mechanizmy i procesy utatwiajgce
wykorzystanie i przyjecie zasobow wiedzy
europejskich sieci referencyjnych — na przy-
ktad przy opracowywaniu sciezek leczenia
rzadkich choréb — maéwi.

Pacjenci majg duzg nadzieje, ze europejskie
sieci referencyjne wywrg realny wptyw na
ich zycie: — Omawianie ztozonych przypad-
kéw oraz wymiana doswiadczen i wiedzy w
ramach europejskich sieci referencyjnych to
wazny pierwszy krok, ale panstwa powinny
lepiej i szerzej wykorzystywac wiedze, ktdrg
tworzq i gromadzq te sieci, aby poprawic
Jjakosc zycia 30 miliondw osdb Zyjgcych z
rzadkimi chorobami w Europie — jdodaje Inés
Hernando. Na tym etapie kluczowg role do
odegrania majg panstwa cztonkowskie. —
Obecnie jest czas na pielegnowanie i wspie-
ranie sieci zgodnie z ich ambicjami oraz na
wigczenie ich do krajowych systemdw opieki
zdrowotnej, aby poprawic¢ wyniki w zakresie
przezywalnosci i jakosci Zycia jak najwiekszej
liczby pacjentow.
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Europejska siec referencyjna ds.
niedoboru odpornosci, choréb
autozapalnych i autoimmunologicznych

(ERN RITA)

ERN RITA zrzesza czotowe europejskie osrodki posiadajqgce doswiadczenie w diagnostyce i
leczeniu rzadkich choréb immunologicznych. Zaliczajq sie do nich potencjalnie zagrazajqce

zyciu schorzenia, ktore wymagajq opieki zapewnianej przez zespoty multidyscyplinarne przy
wykorzystaniu ztozonej oceny diagnostycznej oraz wyspecjalizowanych sposobdw leczenia. Siec¢
dzieli te choroby na cztery podtematy lub strumienie pracy: pierwotny niedobdr odpornosci (PID),
choroby autoimmunologiczne, choroby reumatologiczne dzieci oraz choroby autozapalne.

Terapie immunologiczne sg odkrywane i wdra-
Zane w szybkim tempie. Terapia poliwalent-
nymi immunoglobulinami zrewolucjonizowata
perspektywy pacjentéw z niedoborem prze-
ciwciat, specyficzne terapie antycytokinowe
odmienity zycie pacjentéw z rzadkimi choro-
bami autoimmunologicznymi i autozapalnymi;
a terapie oparte na komaorkach macierzy-
stych i genowe, pierwotnie przeznaczone dla
pacjentow cierpigcych na pierwotny niedobor
odpornosci, sg obecnie stosowane w leczeniu
wszystkich chorab, ktérymi zajmuje sie ta siec.

Sie¢ bazuje na efektach prac istniejacych
europejskich towarzystw naukowych, ktére
stworzyty rejestry pacjentow, opracowaty
wytyczne kliniczne, nawigzaty wspoétprace
badawcza, prowadza dziatalnos¢ dydak-
tyczng i zapewniajg powigzania z organiza-
cjami pacjentéw w odniesieniu do wszystkich
czterech strumieni prac nad chorobami.

ERN RITA dazy do zmniejszenia nieréwnosci,
jakie napotykajg pacjenci chcacy uzyskac
dostep do badan diagnostycznych oraz inno-
wacyjnych zabiegdw, takich jak terapie biolo-
giczne, wymiana immunoglobuliny, przeszczep
komarek macierzystych i terapia genowa.
Jej celem jest powigzanie wczesniejszych
rejestrow, opracowanie ogélnoeuropejskich
wytycznych klinicznych, utworzenie grupy
zadaniowe] genetykéw na potrzeby kontroli
jakosci technologii sekwencjonowania nowej
generacji, stworzenie narzedzia do nadzoru
nad bezpieczenstwem farmakoterapii w tych
przypadkach rzadkich choréb, powotanie grupy
zadaniowej ds. prawidtowego stosowania i
monitorowania terapii biologicznych w cho-
robach o podtozu immunologicznym, pota-
czenie i poprawa terapii wykorzystujacych
komarki macierzyste oraz terapii genowych dla
pacjentdw, wspieranie wspotpracy pomiedzy
stowarzyszeniami pacjentdw oraz zrzesza-
nie specjalistéw zajmujacych sie chorobami
dzieci i dorostych ze wszystkich czterech grup
tematycznych.

KOORDYNATOR SIECI
Prof. Nico Martinus Wulffraat

Centrum Medyczne Uniwersytetu
w Utrechcie, Holandia
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Europejska siec referencyjna ds.

przeszczepow U dzieci
(ERN TransplantChild)

Transplantologia dziecieca, zaréwno przeszczepy narzqdow litych, jak i komdrek macierzystych
homopoezy, to jedyny dostepny sposdb leczenia kilku rzadkich chordb. Zapewnienie optymalnej
opieki po przeszczepie wymaga skoordynowanych wysitkdw multidyscyplinarnego zespotu.

Po przeszczepie pacjenci muszq stale przyjmowac leczenie immunosupresyjne, aby unikngc
odrzucenia, co wymaga monitorowania powiktan po przeszczepie w celu przedtuzenia zycia i

zwiekszenia jego jakosci.

ERN TransplantChild zrzesza specjalistéw z
dziedziny transplantologii dzieciecej i opieki
po przeszczepie w celu poprawy wynikow
leczenia dla dzieci i ich rodzin. Sie¢ dazy do
skrécenia czasu hospitalizacji i upowszech-
nienia wykorzystania skomplikowanych i dtu-
goterminowych sposobdw leczenia, a celem
jest poprawa ustug pomocy psychologicznej
dla dzieci, ktére wchodzg w dorostose.

Sie¢ doktada staran, aby udostepniac¢ naj-
nowsze techniki oraz innowacje medyczne,
farmakologiczne i terapeutyczne, jednocze-
Snie rozpowszechniajac zharmonizowane
wytyczne dotyczace praktyk klinicznych i roz-
woju spersonalizowanej medycyny w dzie-
dzinie transplantologii dzieciecej.

Celem ERN TransplantChild jest zmniejsze-
nie wysitkow zwigzanych z transplantacja,
np. z ponownym przeszczepem i leczeniem
farmakologicznym, a takze harmonizacja
opieke w dziedzinie transplantologii dzie-
ciecej, aby zminimalizowac ryzyko powiktan
po przeszczepie. Wspdlnie czotowi europejscy
eksperci z dziedziny transplantologii pracujg
nad ograniczeniem wskaznikow umieralnosci
i zachorowalnosci zwigzanych z przeszcze-
pem u dzieci.

KOORDYNATOR SIECI:

Dr. Paloma Jara Vega
Hospital Universitario La Paz,
Madryt, Hiszpania
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Europejska siec referencyjna ds.
wielonarzadowych chorob
naczyniowych (VASCERN)

Rzadkie wielonarzqgdowe choroby naczyniowe obejmujg zaburzenia, ktore majq wptyw na wszystkie
rodzaje naczyn krwionosnych, co ma konsekwencje dla réznych uktadow organizmu. Choroby te
wymagajq multidyscyplinarnego podejscia do opieki. Sie¢ VASCERN zrzesza szesS¢ grup roboczych ds.
rzadkich chordéb: grupe roboczq ds. dziedzicznej teleangiektazji krwotocznej (HHT-WG), grupe roboczq
ds. dziedzicznych chorob aorty piersiowej (HTAD-WG), grupe roboczq ds. zespotu srednich tetnic
(zespotu naczyniowego Ehlersa-Danlosa) (MSA-WG), grupe roboczq ds. dzieciecego i pierwotnego
obrzeku limfatycznego (PPL-WG), grupe roboczq ds. zaburzer naczyniowych (VASCA-WG) oraz

grupe roboczq ds. choréb nerwowo-naczyniowych (NEUROVASC-WG). Ponadto ustanowiono kilka
tematycznych grup roboczych, ktore bedq sie zajmowac komunikacjq, rejestrami, etykq i kwestiami
zwigzanymi z ciqgzq. Specjalna grupa robocza ds. pacjentdw umozliwia angazowanie przedstawicieli
pacjentow we wszystkie dziatania europejskiej sieci referencyjnej VASCER.

Do gtownych celéw sieci VASCERN nalezg
nawigzywanie kontaktow, udostepnianie i
szerzenie wiedzy, promowanie najlepszych
praktyk, wytycznych i wynikéw klinicznych,
wzmacnianie pozycji pacjentéw oraz pogte-
bianie wiedzy poprzez badania kliniczne i
podstawowe.

Pracownicy stuzby zdrowia nalezacy do sieci
VASCERN przygotowujg materiaty edukacyjne,
takie jak seminaria internetowe oraz serie
filméw wideo ,Pills of Knowledge” (pigutki
wiedzy), ktore sa dostepne online zaréwno
dla lekarzy, jak i pacjentéw. Sie¢ opublikowata
oswiadczenia zgody i narzedzia do podej-
mowania decyzji klinicznych — w tym sciezki
postepowania dla pacjentéw oraz arkusze
informacyjne dotyczace zalecen i zakazow
- aby zapewni¢ poradnictwo w zakresie wta-
sciwej diagnozy i opieki nad pacjentami z

rzadkimi chorobami. Cyfrowe ustugi e-zdrowia
takie jak aplikacja mobilna VASCERN opra-
cowane zostaty we wspotpracy ze wszyst-
kimi osrodkami eksperckimi i organizacjami
pacjentéw nalezacymi do europejskich grup
na rzecz intereséw pacjentéw. Organizowane
sg wymiany miedzy instytucjami cztonkow-
skimi. Sie¢ nadal dzieli sie wiedzg zaréwno z
cztonkami sieci, jak i z pracownikami stuzby
zdrowia spoza sieci.

KOORDYNATOR SIECI

Prof. Guillaume Jondeau
Assistance Publique-Hépitaux de
Paris, Hopital Bichat, Francja
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Praca na rzecz pacjentéw cierpiacych na choroby rzadkie, o niskicj czgstodci wystgpowania i choroby zlozone

KATALOG EUROPEJSKICH SIECI REFERENCYJNYCH

Europejska siec referencyjna ds. zaburzen endokrynologicznych (Endo-ERN)
Europejska siec referencyjna ds. chorob nerek (ERKNet)

Europejska sie¢ referencyjna ds. schorzen kosci (ERN BOND)

Europejska sie¢ referencyjna ds. anomalii rozwoju twarzoczaszki i zaburzen
laryngologicznych (ERN CRANIO)

Europejska siec referencyjna ds. padaczki (EpiCARE)

Europejska sie¢ referencyjna ds. nowotwordw u oséb dorostych (guzy lite)
(ERN EURACAN)

Europejska siec referencyjna ds. choréb hematologicznych (EuroBloodNet)

Europejska siec referencyjna ds. chorob i schorzen uktadu moczowo-
ptciowego (ERN eUROGEN)

Europejska siec referencyjna ds. choréb nerwowo-miesniowych
(ERN EURO-NMD)

Europejska siec referencyjna ds. choréb oczu (ERN EYE)

Europejska siec referencyjna ds. zespotdéw genetycznego ryzyka rozwoju
nowotworu (ERN GENTURIS)

Europejska siec referencyjna ds. choréb serca (ERN GUARD-Heart)

Europejska sie¢ referencyjna ds. dziedzicznych i wrodzonych zaburzen
(ERNICA)

Europejska siec referencyjna ds. wad wrodzonych i rzadkich
niepetnosprawnosci umystowych (ERN ITHACA)

Europejska sie¢ referencyjna ds. choréb uktadu oddechowego (ERN LUNG)

Europejska sie¢ referencyjna ds. nowotwordéw u dzieci i mtodziezy
(hematoonkologia) (ERN PaedCan)

Europejska siec referencyjna ds. choréb hepatologicznych (ERN RARE-LIVER)

Europejska sie¢ referencyjna ds. choréb tkanki tacznej i uktadu miesniowo-
szkieletowego (ERN ReCONNET)

Europejska sie¢ referencyjna ds. niedoboru odpornosci, choréb autozapalnych
i autoimmunologicznych (ERN RITA)

Europejska siec referencyjna ds. choréb neurologicznych (ERN-RND)

Europejska sie¢ referencyjna ds. schorzen skary (ERN Skin)

Europejska siec referencyjna ds. przeszczepow u dzieci (ERN TransplantChild)
Europejska siec referencyjna ds. dziedzicznych zaburzen metabolizmu
(MetabERN)

Europejska siec referencyjna ds. wielonarzadowych choréb naczyniowych
(VASCERN)

www.endo-ern.eu
www.erknet.org

www.embond.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.erm-eye.eu
www.genturis.eu/
www.guardheart.ern-net.eu
www.ern-ernica.eu
www.em-ithaca.eu
www.ern-lung.eu
www.paedcan.em-net.eu
www.rare-liver.eu

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://ermbond.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

ern-ernica@erasmusmc.nl

https://em-ithaca.eu/contact/
info@ern-lung.eu
ernpaedcan@ccri.at
ern.rareliver@uke.de

ern.reconnet®ao-pisa.toscana.it

contact-rita@ern-net.eu

info@ern-rnd.eu

coordination@ern-skin.eu

coordination@transplantchild.eu

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

contact@vascerm.eu
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JAK SKONTAKTOWAC SIE Z UE

Osobiscie
W catej Unii Europejskiej istnieje kilkaset centrow informacyjnych Europe Direct. Adres najblizszego centrum mozna znalez¢ na stronie:
https://europa.eu/european-union/contact_pl.

Telefonicznie lub droga mailowa

Europe Direct to serwis informacyjny, ktéry udziela odpowiedzi na pytania na temat Unii Europejskiej. Mozna sie z nim skontaktowac:
— dzwonigc pod bezptatny numer telefonu: 00 800 6 7 8 9 10 11 (niektdrzy operatorzy moga naliczac optaty za te potgczenia),

— dzwonigc pod standardowy numer telefonu: +32 22999696,

— drogg mailowa;: https://europa.eu/european-union/contact_pl.

WYSZUKIWANIE INFORMACJI O UE

Online
Informacje o Unii Europejskiej sg dostepne we wszystkich jezykach urzedowych UE w portalu Europa: https://europa.eu/european-union/index_pl.

Publikacje UE

Bezptatne i odptatne publikacje UE mozna pobrac lub zamdwic na stronie: https://op.europa.eu/pl/publications.

Wieksza liczbe egzemplarzy bezptatnych publikacji mozna otrzymac, kontaktujac sie z serwisem Europe Direct lub z lokalnym centrum informacyjnym
(zob. https://europa.eu/european-union/contact_pl).

Prawo UE i powigzane dokumenty

Informacje prawne dotyczace UE, w tym wszystkie unijne akty prawne od 1951 r, sg dostepne we wszystkich jezykach urzedowych UE w portalu EUR-Lex:
https://eur-lex.europa.eu.

Portal Otwartych Danych UE

Unijny portal otwartych danych (https://data.europa.eu/euodp/pl) umozliwia dostep do zbioréw danych pochodzacych z instytucji i innych organéw UE.
Dane mozna pobierac i wykorzystywac bezptatnie, zaréwno do celéw komercyjnych, jak i niekomercyjnych.

43



Kazdego roku u poét miliona oséb w Europie diagnozuje sie chorobe rzadkgq.
Zaden kraj nie moze sprostac temu wyzwaniu samodzielnie.

Europejskie sieci referencyjne to sieci wirtualne, ktdre zrzeszajq
specjalistow z catej UE i EQG.

Sieci te wspdlnie zajmujq sie chorobami rzadkimi, o niskiej czestosci
wystepowania i ztozonymi poprzez poprawe diagnostyki i dostepu do
specjalistycznej opieki.

Share. Care. Cure.

Wiecej informacji na temat europejskich sieci referencyjnych

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

a

Urzad Publikacji
Unii Europejskiej





