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A UE esta ao lado dos doentes com
doencas raras para lhes dar apoio,
esperanca e um futuro melhor

Sandra Gallina
Diretora-Geral, DG SANTE

0 impacto das doengas raras no seu conjunto
€ enorme — estima-se gue atinjam entre 3,5
% e 59 % da populacdo mundial: s6 na UE,
cerca de 36 milhdes de pessoas vivemn com
uma das mais de 6 000 diferentes doencas
raras. No entanto, cada doenca rara tem uma
prevaléncia baixa. A definicdo de doenca rara
na UE é uma doenca que afeta menos de 5
pessoas em cada 10 000.

Sofrer de uma doenca rara significa sofrer de
uma patologia que o seu médico ou outro
profissional de salide pode nao ser capaz de
identificar. Pode ainda significar que os seus
sintomas sdo mal diagnosticados — por
vezes, durante anos — enquanto sofre e
sente a sua situacao a agravar-se. Sofrer de
uma doenga rara significa muitas vezes ndo
saber qual é a origem do problema ou o que
fazer para aliviar a sua dor e desconforto. Isto
pode ser frustrante e fazé-lo sentir-se sozinho
e até desesperado.

A UE esta ao lado dos doentes com doencas
raras e proporciona o seu valor acrescentado,
agregando recursos, partilhando
conhecimentos e trabalhando em conjunto.

Em primeiro lugar, queremos ajudar os
doentes a obter o diagndstico correto de que
necessitam. Em sequida, queremos certificar-
nos de que tém o tratamento e os cuidados
necessarios para minimizar o desconforto e
gjuda-los a viver a vida ao maximo. Por
ultimo, queremos trabalhar em conjunto para
encontrar curas. Atualmente, ndo ha cura
conhecida para 95 % das doencas raras.
Através de uma acao forte da UE, como a
revisdo da legislacdo  farmacéutica,
proporcionamos um futuro melhor aos
doentes com doencas raras.

A Comissao Europeia apoiou numerosas
acdes no dominio da saldde publica e dos
sistemas de salde para ajudar os Estados-
Membros a desenvolverem  respostas,
estratégias e planos nacionais. Estas acdes
incluem as muito bem-sucedidas redes
europeias de referéncia (RER), criadas em
2017 para congregar conhecimentos e
recursos de modo a combater doencas raras
e complexas, nomeadamente nos dominios
médicos em que o0s conhecimentos
especializados sao escassos. A Comissao
Europeia  desempenhou  um  papel
fundamental na criacdo da estrutura das
RER, concedendo subvencdes para apoiar as
redes, os coordenadores e as instalacdes
técnicas de ligacdo em rede.

As RER s&o redes virtuais que ligam
prestadores de cuidados de  saude,
profissionais de salde e organizacbes de
doentes em toda a UE e na Noruega. Com
base na Diretiva Cuidados de Salde
Transfronteiricos da UE, as RER representam
uma das maiores realizacdes da comunidade
de doentes com doencas raras na Europa e
tornaram-se uma fonte de inspiracdo para
uma acao a nivel mundial, gracas aos esforcos
dos prestadores de cuidados de saude, das
organizacbes de doentes, da Comiss&o
Europeia e dos Estados-Membros da UE.

Nenhum pais tem, por si 56, 0s conhecimentos
e a capacidade para tratar todas as doencas
raras e complexas. Gracas as RER, os doentes
em toda a UE tém acesso aos melhores
conhecimentos  especializados  disponiveis.
Através destas redes, os peritos chegam ao
doente, sem que este tenha de se deslocar a
peritos que estejam localizados longe dele. A
Unido Europeia cria pontes, maximizando as
sinergias entre 0s Estados-Membros e
incentivando a partilha de conhecimentos e
recursos.



Existem atualmente 24 RER para doencas
raras e complexas, constituidas através de
parcerias entre gestores dos sistemas de
sallde, defensores dos interesses dos doentes
e responsaveis clinicos. Estas redes, ja criadas
e plenamente operacionais, continuam a
progredir e a experimentar novas formas de
cooperacao transfronteirica.

Apods seis anos de existéncia, as RER estdo
atualmente a ser avaliadas. Os resultados da
avaliacdo estardo disponiveis no final de
2023 e ajudardo a identificar outras formas
de melhorar o modelo das RER e de definir o
seu futuro.

0 seu verdadeiro potencial s6 sera alcancado
quando as RER forem consolidadas nos
nossos sistemas nacionais de salde. Sé nesse
momento serdo verdadeiramente capazes de
proporcionar valor acrescentado da UE e de
trazer esperanca e ajuda a milhdes de
doentes com doencas raras em toda a UE. E
por esta raz&o que os Estados-Membros da
UE, a Noruega e a Ucrania uniram esforcos
com a Comissdo numa acao trienal para
gjudar a consolidar estas redes, a partir do
final de 2023. Esta acdo recebera cerca de 15
milhdes de EUR de financiamento da UE.

Além disso, a Comissao financiou uma nova
geracdo de subvencBes para apoiar as RER
com mais de 77 milhdes de EUR ao abrigo do
Programa UE pela Salde. Estas subvencdes
irdo ajudar a financiar a instituicdo e o
funcionamento de 24 registos plenamente
desenvolvidos de doentes, com milhares de
entradas, e permitir que centenas de casos
adicionais de doentes sejam discutidos em
painéis internacionais, através de uma
ferramenta informatica especifica conhecida
como 0 «Sistema de gestdo clinica dos
doentess. As RER sdo intervenientes
fundamentais na recolha de dados e na
colaboracao cientifica no ambito da
investigacdo sobre doencas raras.

0 financiamento ajudara igualmente a
disponibilizar aos profissionais de saude
cursos de formacdo acreditados de alto
nivel e proporcionara orientac@es clinicas,
novas ou atualizadas, para os doentes e
ferramentas de apoio a tomada de
decisdes clinicas em beneficio dos
doentes.

Ao interligarem especialistas e
populacdes de doentes, as RER também
abrem caminho a realizacdo de estudos
clinicos e testam as intervencbes
terapéuticas, o que as coloca na
vanguarda da inovacdo em numerosos
dominios das doencas raras. As empresas
farmacéuticas podem mostrar-se
relutantes em investir no
desenvolvimento de medicamentos para
doentes com doencas raras, uma vez que
0 mercado destes medicamentos seria
extremamente limitado. E por esta razdo
que a Comissdo esta a conceder
incentivos aos fabricantes para que
desenvolvam e cologuem no mercado

medicamentos orfaos, tendo
recentemente  revisto a legislacdo
pertinente para melhorar esses

incentivos.

Foi necessaria mais de uma década para
que a ideia da cooperacao
transfronteirica em matéria de cuidados
de saude no dominio das doencas
complexas e raras, impulsionada pelas
RER, germinasse e fosse incorporada na
legislacao da UE. Durante os préximos
quatro anos, as RER serao consolidadas e
mais  firmemente integradas ~ nos
sistemas nacionais de saude. Podemos
esperar que as acdes das RER com
impacto facam a diferenca para os
doentes que vivem com doencas raras e
para as suas familias, alarguem a
utilizacdo dos registos e divulguem os
conhecimentos sobre doencas raras a um
publico mais vasto.

Sandra Gallina
Diretora-Geral, DG SANTE

A necessidade de uma maior coordenacao
europeia no dominio da saude tem vindo a
aumentar, e dar resposta a essa
necessidade esta no cerne da proposta da
Comissdo de construir uma Unido Europeia
da Saude forte.

A préxima fase de desenvolvimento das
redes deverd aproveitar este impulso para
obter melhores resultados para os doentes
e uma maior cooperacdo transfronteirica
em matéria de cuidados de satde, a fim de
assegurar que o sistema das RER atinja
todo o seu potencial até 2030. Viver com
uma doenca rara nao deve ser sinénimo de
viver na incerteza em relacdo a um
diagndstico, a cuidados e a tratamentos, e
nunca deve ser necessario enfrenta-la
sozinho.
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Contexto

Qualquer doenca que afete menos de cinco em cada 10 000 pessoas na UE é considerada
rara. Na UE, mais de 6 000 doencas raras afetam a vida quotidiana de um numero de
pessoas que pode atingir 36 milhdes. Por exemplo, s6 no dominio da oncologia, existern
guase 300 tipos diferentes de cancros raros, e, todos os anos, mais de meio milhéo de
pessoas na Europa sGo diagnosticadas com um destes cancros.

Muitas das pessoas afetadas por uma doenca
rara ou complexa ndo tém acesso a um diag-
nostico nem a tratamento de elevada quali-
dade. Devido ao niimero reduzido de doentes,
a experiéncia e os conhecimentos especializa-
dos sobre estas doengas podem ser escassos.

A UE e os governos nacionais estdo empe-
nhados em melhorar o reconhecimento e o
tratamento destas doencas raras e comple-
xas atraves de um reforco da cooperagdo e
da coordenacao a nivel europeu e de apoio
aos planos nacionais no dominio das doen-
cas raras.

A diretiva de 2011 relativa ao exercicio dos
direitos dos doentes em mateéria de cuidados
de salde transfronteiricos ndo sé permite
que os tratamentos que os doentes rece-
bem noutros Estados-Membros da UE sejam
reembolsados, como também facilita o acesso
dos doentes a informacées sobre cuidados
de satide, aumentando assim as suas opcoes
de tratamento. A diretiva foi transposta para
o direito dos Estados-Membros da UE em
2013 e lancou as bases para a colabora-
¢do transfronteirica em dominios como as
doencas raras e as RER ou a saude em linha.

Foi neste contexto que, com o apoio do
Programa de Saude da UE (e, desde 2021,
do Programa UE pela Salde), as 24 redes
europeias de referéncia, que incluiam
cerca de 900 unidades de cuidados de
salide altamente especializadas, iniciaram
a sua atividade em 2017. Desde entdo, 0
programa ajudou milhares de doentes com
doencas raras ou complexas, e as RER
incluem atualmente mais de 1 600
unidades de cuidados de saude de quase
400 hospitais nos 27 Estados-Membros da
UE e na Noruega.

Maisde 6 000

DE DOENCAS RARAS INCLUINDO

CANCROS RAROS, AFETAM

até 56

MILHOES DE PESSOAS NA UE

300
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O que sdo as redes
europeias de referéncia?

As redes europeias de referéncia (RER) sd@o redes virtuais que ligam prestadores de cuidados
de saude, profissionais de saude e doentes em toda a UE e na Noruega. Tém por objetivo
lutar contra doencas e disturbios complexos ou raros que exigem tratamento altamente
especializado e a congregacdo de conhecimentos e recursos.

Nenhum pais tem, por si s6, conhecimentos
nem capacidades para tratar todas as doen-
cas raras e complexas de baixa prevaléncia.
As RER permitem que os doentes e os médi-
cos de toda a UE tenham acesso as melhores
competéncias especializadas e ao intercambio
atempado de conhecimentos com potencial
para salvar vidas, sem os obrigar a deslocar-se
para outro pais. As redes facilitam a partilha
dos conhecimentos e experiéncias mais recen-
tes em matéria de doencas raras presentes na
UE entre os hospitais, investigadores e grupos
de doentes aderentes.

Para analisar o diagnostico e o tratamento
de um doente, os coordenadores das RER
convocam painéis consultivos «virtuais» de
especialistas clinicos de diferentes discipli-
nas, utilizando uma plataforma informatica
especifica — o sistema de gestao clinica dos
doentes (SGCD). Sao realizados debates no
SGCD, permitindo aos prestadores de cuidados
de salde de toda a UE trabalhar em conjunto
em linha para debater, diagnosticar e tratar
doentes com doencas raras, de baixa preva-
[éncia e complexas. As RER também coorde-
nam e facilitam atividades educativas e de
formacdo, elaboram diretrizes de pratica cli-
nica e desenvolvem outros instrumentos de
apoio a decisao clinica, trabalham em conjunto
na geracdo e divulgacdo de conhecimentos
através de atividades de comunicacao e sao
pontos focais para a investigacao e inova-
¢do no dominio das doencas complexas de

baixa prevaléncia e raras. Além disso, as RER
alimentam os registos da UE com dados de
elevada qualidade de doentes com doencas
raras, criando uma fonte de dados Unica e alta-
mente valiosa para promover a investigacdo e
conceber a proxima geracdo de tratamentos
para doencas raras e complexas.

As RER foram lancadas em marco de
2017. Existem atualmente 24 RER, que
incluem mais de 1 600 unidades de
cuidados de saude altamente
especializadas de quase 400 hospitais
em todos os Estados-Membros da UE e
na Noruega. Trabalham em diver-sas
areas tematicas, desde doencas dsseas
raras e cancros infantis até doencas vasculares
raras, beneficiando milhares de doentes da
UE que sofrem de uma doenca rara ou
complexa.

A iniciativa RER recebe apoio de varios pro-
gramas de financiamento da UE, incluindo

o Programa UE pela Saude, o Mecanismo
Interligar a Europa e o Horizonte Europa.

Os Estados-Membros da UE lideram o pro-
cesso das RER: sao responsaveis pelo reco-
nhecimento dos centros a nivel nacional e pela
aprovacdo das candidaturas. Um Conselho de
Estados-Membros (CEM) é responsavel pelo
desenvolvimento da estratégia da UE para as
RER e pela aprovacdo da criacdo de redes e
da inclusao de novos membros.

Os 24 coordenadores das RER colabo-
ram no ambito do grupo de coordenado-
res das RER (ERN-CG), criado em 2017.
Este grupo estratégico estabelece uma base
comum sobre varios aspetos técnicos e orga-
nizacionais fundamentais das RER. O ERN-CG
e 0 CEM colaboram estreitamente com varios
grupos de trabalho, nomeadamente em maté-
ria de geracdo de conhecimentos, integracdo
nos sistemas nacionais de satide, monitoriza-
cdo, questdes juridicas e éticas e aconselha-
mento informatico, que comunicam as suas
propostas ao ERN-CG e ao CEM para debate
e decis&o finais.



Comissao |
Europeia

‘Trabalhar para pessoas com doencas raras, de prevaléncia reduzida ¢ complexas

RER para as doencas 0sseas

(ERN BOND)

As doencas 6sseas raras englobam perturbacées da formacédo, modelacdo, remodelacéo
e reabsorcdo dsseas, bem como defeitos das vias reguladoras destes processos. Resultam
em baixa estatura, deformidades dsseas, anomalias dentdrias, dor, fraturas e incapacidade,

e podem prejudicar a funcdo neuromuscular e a hematopoiese.

A ERN BOND retine todas as doencas 6sseas
raras — congénitas, cronicas e de origem
genética — que afetam as cartilagens, os
0ss0s e a dentina. Atualmente, a rede centra-
-se na osteogénese imperfeita (Ol), no raqui-
tismo hipofosfatémico ligado ao cromossoma
X (XLH) e na acondroplasia (ACH), a titulo
exemplar, com base na respetiva prevaléncia,
na dificuldade de diagnostico e gestdo e nas
novas terapéuticas emergentes. No futuro, a
medida que forem estabelecidas abordagens
sistematicas, a ERN BOND passara a incluir
doencas mais raras.

Em colaboracdo com os doentes, a ERN BOND
elabora avaliaces dos resultados e da expe-
riéncia notificados pelos doentes, bem como
diretrizes para a elaboracéo e a divulgacdo de
boas praticas. A medida que sdo desenvolvi-
das novas terapéuticas, a rede visa assegurar
um acesso rapido aos estudos por parte dos
doentes afetados.

A ERN BOND permite o desenvolvimento de
competéncias através de plataformas de
saude em linha e telemedicina, a par de visi-
tas de trabalho, cursos de formacao e ativi-
dades de divulgacdo. A rede tem por objetivo
reduzir o tempo de diagndstico mediante a
diminuicdo do numero de testes inadequa-
dos, com diagndsticos mais precisos e novos
tratamentos viaveis.

COORDENADOR DA REDE

Dr. Luca Sangiorgi
Instituto Ortopédico de Rizzoli,
Bolonha, Itdlia
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RER para as anomalias craniofaciais
e doencas ORL (ERN CRANIO)

A ERN CRANIO centra-se nas anomalias craniofaciais raras e complexas, bem como nas
doencas do ouvido, do nariz e da garganta (ORL). Estas doencas abrangem malformacées
do cérebro, do crdnio e do rosto, incluindo doencas especificas como a craniossinostose e a
microssomia craniofacial, as fendas ldbio-palatinas, anomalias orodentdrias e doencas ORL.

A rede opera em diferentes dominios de tra-
balho, incluindo a divulgacéo, a avaliacdo, a
saude em linha, a formagdo e a educacdo, a
qualidade dos cuidados, o desenvolvimento
de registos e a medicao dos resultados.

A ERN CRANIO visa reuni experiéncia, conhe-
cimentos e recursos especificos de toda a UE/
EEE para alcancar objetivos de salde que,
de outro modo, poderiam ser inalcancaveis
num Unico pals. Esses objetivos de salde
incluem o desenvolvimento de competéncias
clinicas, um maior acesso dos doentes a cui-
dados especializados de elevada qualidade e
a disponibilizacdo de melhores informagtes
especificas de diagnostico aos profissionais
de salde, aos doentes e as suas familias e
cuidadores.

Neste contexto, a ERN CRANIO procura tam-
bém reduzir as desigualdades no dominio
da saude, normalizando praticas e tornando
0s cuidados de salde, as informagdes e os
recursos de elevada qualidade acessiveis
aos prestadores de cuidados de saude, aos
doentes e as suas familias e cuidadores em
toda a Europa.

Professora Dra. Irene Mathijssen
Centro Médico da Universidade
Erasmus, Roterddo, Paises Baixos
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Valor acrescentado para
doentes e profissionais

Os doentes com doencas raras e complexas podem passar anos sem um diagndstico claro,
0 gue pode constituir uma experiéncia frustrante e desencorajadora para os doentes e

para as suas familias e cuidadores. Muitas das pessoas que vivemn com estas doencas s@o
criancas com dificuldades de desenvolvimento que percorrem o sistema de satde a procura
de um diagndstico, por vezes consultando vdrios especialistas durante a infancia.

As RER melhoram o conhecimento do publico
e dos profissionais sobre as doencas raras e
as manifestacdes complexas das doencas,
aumentando a probabilidade de um diagnods-
tico precoce e correto e de tratamento eficaz,
caso esteja disponivel.

As redes sdo uma plataforma para a elabora-
¢do de diretrizes, a formacao e a partilha de
conhecimentos. As RER podem ajudar a facili-
tar a realizacdo de estudos clinicos de grande
envergadura para melhorar a compreensao
das doencas e desenvolver novos farmacos
através da congregacdo de um grande con-
junto de dados de doentes.

0 grau de envolvimento dos doentes varia de
rede para rede, mas todas as RER asseguram
a participacdo dos representantes dos doen-
tes, por exemplo, na elaboracdo de diretrizes
sobre praticas clinicas, ensaios clinicos e per-
cursos de cuidados.

Para os profissionais de satde especializados,
as RER representam uma oportunidade para
trabalhar em rede com especialistas de toda a
UE/EEE que partilham os mesmos interesses,
ajudando a reduzir o isolamento profissional

enfrentado por muitos especialistas em doen-
cas raras. O sistema de RER assenta na inova-
cdo em matéria de prestacao de cuidados de
salde, ajudando a desenvolver novos modelos
de cuidados e alterando a forma como os tra-
tamentos sdo administrados, através de solu-
cOes e instrumentos de saude em linha e de
solucdes e dispositivos meédicos inovadores. As
RER s&o incubadoras para o desenvolvimento
de servicos digitais e a prestacdo de cuidados
de saude virtuais e de telemedicina.

—
T

As RER ajudam a impulsionar economias de
escala e a assegurar uma utilizacdo mais efi-
ciente dos recursos, com um impacto positivo
na sustentabilidade dos sisteras nacionais de
saude. As redes demonstram, de forma visivel,
0 que a solidariedade pode alcancar na Europa.
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RER para as doencas enddcrinas

(Endo-ERN)

As doencas endocrinas raras incluem atividade hormonal excessiva, insuficiente ou inadequada,
resisténcia hormonal, desenvolvimento de tumores em drgéos enddcrinos e doencas com
consequéncias para o sistema enddcrino. A distribuicdGo epidemioldgica é altamente variavel,
abrangendo doencas ultrarraras, raras e de baixa prevaléncia. As pessoas com uma doenca

de baixa prevaléncia podem precisar de cuidados altamente especializados de uma equipa
multidisciplinar liderada por um endocrinologista.

A rede criou oito grupos tematicos principais
que abrangem todo o espetro de doencas
congénitas e adquiridas: perturbacdes das
glandulas suprarrenais, perturbacdes da
homeostase do calcio e do fosfato, pertur-
bac¢des do desenvolvimento e maturacéo
sexual, perturbagbes genéticas da homeos-
tase da glicose e da insulina, sindromes gené-
ticas de neoplasia enddcrina, perturbacées
do crescimento e sindromes genéticas da
obesidade, doencas hipotalamo-hipofisarias
e perturbaces da glandula tiroide.

COORDENADOR DA REDE

Professor Alberto M. Pereira

Centro Médico da Universidade de
Amesterddo, Amesterddo,
Paises Baixos

A Endo-ERN continua a basear-se no trabalho
de vérias redes europeias existentes, incluindo
as criadas através da Sociedade Europeia de
Endocrinologia (ESE) e da Sociedade Europeia
de Endocrinologia Pediatrica (ESPE), bem
como as desenvolvidas através de acdes de
Cooperacdo Europeia em Ciéncia e Tecnologia
(COST).

Com o objetivo de assegurar melhores traje-
tdrias de diagndstico, melhores tratamentos,
cuidados de maior qualidade e resultados
mensuraveis para as pessoas com doencas
endacrinas raras, a Endo-ERN facilita a cola-
borac&o multidisciplinar e transfronteirica em
matéria de cuidados complexos, investigacao
e educacdo, assegurando simultaneamente
que as vozes dos doentes sejam ouvidas.
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RER para as epilepsias raras
e complexas (EpiCARE)

A epilepsia afeta pelo menos seis milhées de pessoas na Europa. Tradicionalmente, tem sido
tratada como uma unica doenca. No entanto, embora as primeiras manifestacdes clinicas sob
a forma de crises epiléticas possam parecer semelhantes, as epilepsias podem ter origem num
grande numero de etiologias neurologicas diferentes. As escolhas de tratamento, os resultados
e o progndstico global dependem das etiologias em causa, sendo importante um diagndstico

rdpido, sempre que possivel.

Quando adequadamente receitados, os medi-
camentos anticonvulsivantes tradicionais
ajudam quase 70 % das pessoas afetadas
a manterem-se livres de convulsdes. Porem,
para os doentes que sofrem de epilepsia
refratdria, as perspetivas clinicas sdo fra-
cas. As epilepsias raras e complexas exigem
uma gestdo multidisciplinar desde o inicio.
E essencial criar percursos de cuidados bem
estabelecidos e uma estreita colaboracao
com redes nacionais bem estruturadas para
0s cuidados de salde contra a epilepsia.

As equipas médicas da ERN EpiCARE traba-
lham no sentido de melhorar e aumentar o
diagndstico das causas das epilepsias raras,
melhorar a identificacdo precoce dos doen-
tes com causas raras trataveis, aumentar o
acesso a cuidados especializados, continuar
a desenvolver e a conceber ensaios clini-
cos inovadores para novos medicamentos
anticonvulsivantes através da Colaboracdo
Europeia para Ensaios de Epilepsia (ECET),
assegurar o pleno acesso e a utilizagdo da
avaliacdo pré-cirdrgica precoce e da cirurgia
da epilepsia e promover a investigacdo sobre
instrumentos de diagndstico inovadores e
tratamentos causais.

A rede organiza, varias vezes por més, ses-
sdes de discussdo de casos de doentes com
a participacdo de especialistas da UE em
genética, neuropsicologia, gestao de farma-
cos e avaliacdo pré-cirrgica. A ERN EpiCARE
lancou inUmeras atividades de geracdo de
conhecimentos, incluindo webinarios educa-
tivos interativos e atualizacdes das diretri-
zes de pratica clinica. A rede trabalha com
outras RER e iniciativas financiadas pela UE,
como o Programa Europeu Conjunto para as
Doencas Raras (EJP RD), o projeto SOLVE-RD,
0 consorcio ERICA e os grupos de trabalho
transversais sobre doencas neuroldgicas, em
particular envolvendo a ERN-RND e a ERN
EURO-NMD.

O

Desde o inicio, a rede tem colaborado estrei-
tamente com todos os organismos cientificos
conexos, como a Liga Internacional Contra
a Epilepsia (ILAE), a Sociedade Europeia de
Neurologia Pediatrica (EPNS) e a Academia
Europeia de Neurologia (EAN). A fim de melho-
rar a sensibilizagdo para as boas praticas e os
percursos de cuidados, a ERN EpiCARE cola-
bora com os defensores dos interesses dos
doentes dos Grupos Europeus de Defesa dos
Doentes (ePAG) para elaborar, por exemplo,
folhetos informativos sobre epilepsias raras
e ensaios clinicos centrados nos doentes.

COORDENADOR DA REDE

Professor Alexis Arzimanoglou

Hospital Infantil Sant Joan de
Déu Barcelona, Espanha
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Como sdo aprovadas as RER

Os Estados-Membros da UE desempenham o papel principal na designacéo e no
desenvolvimento das redes europeias de referéncia. Para obterem o estatuto de RER,

0s membros da rede respondem a um convite da Comissdo Europeia, na sequéncia do
qual um organismo de apreciacéo independente avalia a sua candidatura e elabora um
relatdrio. O Conselho de Estados-Membros (CEM) decide, posteriormente, se aprova ou n@o

a candidatura da RER.

O CEM é composto por membros nomea-
dos por todos os Estados-Membros da UE e
a Noruega, e desempenha um papel ativo
no desenvolvimento da estratégia das RER.
Além disso, continua a monitorizar 0s mem-
bros das RER, avalia os candidatos que pre-
tendem aderir as redes existentes e aprova
eventuais redes futuras. Na sequéncia do
convite a apresentacdo de candidaturas de
2019, mais de 600 prestadores de cuidados
de saude adicionais de 20 Estados-Membros
da UE e da Noruega foram admitidos como
membros de RER em 2022.

0O CEM adotou 18 indicadores para as RER,
que sdao por estas apresentados numa
base reqular. Estes indicadores asseguram
um acompanhamento continuo sélido para
medir as melhorias a nivel da qualidade e dos
resultados, destacando simultaneamente os
éxitos e os potenciais obstaculos.

Os palises que ndo tém representacdo numa
RER aprovada podem participar por intermé-
dio de prestadores de cuidados de saude
designados pelo seu Estado-Membro na qua-
lidade de centros nacionais «associados» ou
«colaboradoress. Estes parceiros afiliados tém
acesso a diretrizes de boas praticas em maté-
ria de diagndstico, cuidados e tratamento, e
participam nas atividades de investigacao.

As RER tém de
satisfazer alguns
critérios fundamentais:

> Estar centradas nos doentes e ser
lideradas por clinicos

> Ter um minimo de
dez membros em,
pelo menos, 0it0 paises

> Ser objeto de uma avaliacdo
independente rigorosa

> Preencher os critérios relativos as
redes e aos membros

> Contar com a aprovacdo das
autoridades nacionais.
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RER para as doencas renais (ERKNet)

As doencas renais raras e complexas englobarm um amplo conjunto de doencas congénitas,
hereditdrias e adquiridas. Estima-se que pelo menos dois milhées de europeus sofram de doencas
renais raras, sendo que as glomerulopatias e as malformacdes renais congénitas representam, cada
uma, aproximadamente um milhéo de casos. Além disso, as tubulopatias hereditdrias, as doencas
tubulointersticiais e as microangiopatias trombdticas compéem um grupo de doencas raras e
ultrarraras de elevada relevdancia clinica.

Os instrumentos de diagndstico de ponta
podem facultar informacdes valiosas sobre o
progndstico das doencas e as opcdes terapéu-
ticas. No entanto, o0 acesso aos testes ndo é
universal. Devido aos atrasos no diagndstico
e ao tratamento inadequado, muitas doencas
renais raras progridem desnecessariamente
para insuficiéncia renal.

A ERKNet visa melhorar a gestdo dos doen-
tes com doencas renais raras, especialmente
dos casos novos e complexos, através de
servicos de consulta em linha. Os grupos de
trabalho de especialistas da rede estabe-
lecem algoritmos de diagnostico com base
num consenso para doentes com suspeita
de doencas renais raras, incluindo critérios
normalizados para a realizacdo de testes
genéticos em casos de suspeita de doenca
renal hereditaria. Além disso, os grupos de
trabalho definem os percursos clinicos para a
gestdo terapéutica apés uma analise exaus-
tiva dos tratamentos disponiveis.

Uma vez que a sensibilizacdo e o conheci-
mento entre os profissionais de salde sdo
essenciais para identificar e tratar doencas
renais raras, a ERKNet introduziu um curriculo
de pés-graduacdo de trés anos baseado em
formacdo clinica, webinarios e aprendizagem
em linha, que proporciona uma educacao de
ponta sobre todo o espetro de doencas renais
raras. As pessoas que concluirem com éxito
0 curso serdo reconhecidas como «especia-
listas europeus em doencas renais rarass.

A ERKNet criou o Registo Europeu de Doencas
Renais Raras (ERKReq). Este registo em linha
fornece informac6es demograficas e facilita
a investigacao clinica colaborativa através
da identificacdo de coortes de doentes com
doencas renais raras em toda a Europa. Além
disso, o registo forece estatisticas de desem-
penho clinico e avaliacdes comparativas entre
0s centros especializados, apoiando cuidados
harmonizados e otimizados para as doengas
renais raras em todos os hospitais e clinicas
da ERKNet.

Professor Franz Schaefer

Universitdtsklinikum Heidelberg,
Alemanha
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RER para as doencas neurologicas
raras (ERN-RND)

A ERN-RND cria e partilha conhecimentos e coordena os cuidados prestados aos doentes
afetados por doencas neuroldgicas raras que envolvem os quadros patoldgicos mais comuns
do sistema nervoso central. Abrange as ataxias cerebelares e as paraplegias espdsticas
hereditdrias, a doenca de Huntington e outras coreias, a deméncia frontotemporal, a distonia,
os disturbios paroxisticos (ndo epiléticos) e a neurodegeneracéo com acumulacéo cerebral de
ferro, as leucoencefalopatias e as sindromes parkinsdnicas atipicas.

A rede reline centros especializados e parcei-
ros afiliados localizados em 24 paises euro-
peus, bem como representantes dos doentes.
Centra-se em servicos de cuidados de salide
altamente especializados, tais como o diag-
nostico de sequenciacdo de nova geracdo, a
estimulacao cerebral profunda e terapéuticas
avancadas, e gera e divulga conhecimentos
gerais e especificos sobre grupos de doencas.

A ERN-RND elabora diretrizes de boas praticas
clinicas para algumas doengas neurolégicas
raras, recomendacGes de boas praticas para
a neurorreabilitacdo e a transicdo, além de
padrées de cuidados, por exemplo relativos
a composicdo de equipas multidisciplinares.

COORDENADOR DA REDE

Dr. Holm Graessner

Hospital Universitdrio de Ttibingen,
Alemanha

Grupos de especialistas nas doencas desen-
volvem e aprovam percursos de cuidados,
incluindo fluxogramas de diagnostico e algo-
ritmos terapéuticos, bem como escalas de
doencas para avaliar os diferentes aspetos
das doencas neurolégicas raras.

0s casos de doentes com diagnosticos pouco
claros sao discutidos atraves do SGCD. A ERN-
RND é uma das quatro redes que participam
no projeto «Solve-RD - Solving the Unsolved
Rare Diseases», e 0 seu programa de forma-
cdo e educacéo serve de base a um curriculo
sobre doencas neuroldgicas raras para 0s
profissionais de saude. A rede facilita a pre-
paracdo para 0s ensaios e a qualidade dos
cuidados através de um registo da ERN-RND,

que inclui dados sobre todos os doentes obser-
vados nos centros da ERN-RND e fornece uma
panoramica Unica das coortes baseadas no
gendtipo existentes.

A ERN-RND coopera com a Academia Europeia
de Neurologia (EAN), a Sociedade Europeia
de Neurologia Pediatrica (EPNS), a seccao
europeia da Sociedade Internacional de
Parkinson e dos Disturbios do Movimento
(MDS), a Federagdo Europeia de Assaciacdes
Neuroldgicas (EFNA) e a Academia Europeia
para a Deficiéncia Infantil (EACD). Juntamente
com as outras duas «RER neuroldgicas» (EURO-
NMD e EpiCARE), a ERN-RND criou nove gru-
pos de trabalho.
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RER para as anomalias
(digestivas e gastrointestinais)
hereditarias e congénitas (ERNICA)

A ERNICA abrange dois grupos de diagndéstico: malformacdes do sistema digestivo e
malformacées do diafragma e da parede abdominal. O fluxo de trabalho que lida com as
malformacées do sistema digestivo é composto por quatro grupos de trabalho dedicados
as doencas esofdgicas, as doencas intestinais, a insuficiéncia intestinal e as doencas
gastroenteroldgicas. O fluxo de trabalho que lida com as malformacées do diafragma e da
parede abdominal é composto por dois grupos de trabalho: malformacées do diafragma e
defeitos da parede abdominal.

Os grupos de trabalho sao coliderados pelos
profissionais de satide e pelos representantes
dos doentes integrados na ERNICA. Ha nove
dominios de trabalho aplicaveis a todos os
grupos de diagndstico — gestdo, divulgacao,
avaliacdo, padrbes de cuidados, formagdo,
investigacao, sauide em linha, medicina fetal
e trabalho em rede.

A ERNICA visa reunir experiéncia, conhecimen-
tos e recursos especificos de toda a UE/EEE,
a fim de alcancar objetivos de saude que, de
outro modo, poderiam ser inalcancaveis num
Unico pals. Estes objetivos de salide incluem
o desenvolvimento de competéncias clinicas,
a melhoria do acesso dos doentes a cuida-
dos especializados de elevada qualidade e
0 aumento das informagdes especificas em
matéria de diagndstico a disposicao dos pro-
fissionais de saude, dos doentes e das suas
familias e cuidadores.

Neste contexto, a ERNICA procura também
reduzir as desigualdades na Europa no domi-
nio da saude ao normalizar as praticas e ao
tornar os cuidados de satide, as informacdes
e 0s recursos de elevada qualidade acessi-
veis aos prestadores de cuidados de satde,
aos doentes e as suas familias e cuidadores
em toda a Europa.

COORDENADOR DA REDE

Professor Dr. René Wijnen

Centro Médico da Universidade
Erasmus, Roterddo, Paises Baixos
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Integracdo, coordenacao e colaboracao:
0os Estados-Membros e as RER

Em 2022, aderiram as RER 620 novos prestadores de cuidados de saude (PCS), o que eleva e
o numero total de membros para mais de 1 400. Esta é uma boa noticia para os doentes, que
tém agora mais acesso do que nunca a servicos de saude altamente especializados, e para os

18

clinicos, que beneficiam da colaboracéo com outros especialistas da UE e da Noruega.

No entanto, a expansdo também coloca desa-
fios em termos de coordenagéo e parceria — e
€ neste contexto que o Conselho de Estados-
Membros (CEM) desempenha um papel crucial.
0 CEM orientou as RER desde o inicio até a sua
maturidade — foi responsavel pela sua aprova-
¢do quando foram criadas em 2017, e aprovara
quaisquer futuras RER adicionais. Integrar o tra-
balho das RER nos sistemas nacionais de salde
e assegurar o alinhamento das suas prioridades
& também um objetivo central.

«A situacdo mudou significativamente», afirma o
Professor Till Voigtlander, copresidente do CEM.
«As RER atingiram a maturidade e estdo agora
plenamente operacionais. O grupo de coordena-
dores das RER tem vindo a trabalhar de forma
muito ativa e eficiente, demonstrando os seus
méritos enquanto importante parceiro colabo-
rador do CEM.»

«0s coordenadores das RER e as suas equipas
estdo a desenvolver esforcos para encontrar
formas eficazes e econdmicas de monitorizar o
desempenho, desenvolver e organizar registos
das RER, partilhar e divulgar conhecimentos,
ministrar formacéo e cumprir elevados padroes
éticos e juridicos», acrescenta o Professor Till
Voigtlander. «Foram também determinantes
para o desenvolvimento do sistema de gestéo
clinica dos doentes, que é fundamental para
apoiar um diagndstico, tratamento e prestacdo
de cuidados mais rdpidos e melhores para as
pessoas que vivem com doengas raras.»

0 CEM ¢é igualmente responsavel pela aprovacao
de novos PCS, e as Ultimas adicbes resultam de
um percurso rigoroso que teve inicio com um
convite a apresentacao de candidaturas em
2019. 0 processo complicou-se com o Brexit e a
subsequente perda de conhecimentos especia-
lizados dos PCS sediados no Reino Unido. Com
a inclusao dos novos PCS, a atencdo centra-se
agora na avaliacdo e na melhoria da qualidade
dos cuidados prestados pelas RER e pelos PCS.

Um elemento essencial do sistema de melhoria
continua da qualidade das RER & o AMEQUIS —
o sistema de aferi¢do, monitorizagdo, avaliagdo
e melhoria da qualidade. Um organismo inde-
pendente de avaliacdo e afericao avaliara as
RER para identificar os pontos fortes e fracos,
assegurando que sejam ouvidos os pontos de
vista de todas as partes envolvidas, incluindo
os doentes e as suas familias. O CEM desem-
penhara um papel crucial neste percurso, uma
vez que lhe cabera chegar a acordo sobre os
planos de melhoria para as RER e os PCS, se e
quando necessario.

A partir de 2022, a acdo comum para a inte-
gracao das RER exigira uma colaboragdo ainda
maior entre os Estados-Membros, que estabe-
lecerdo os alicerces para o futuro das RER, ple-
namente integradas nos sistemas nacionais de
salde e perfeitamente harmonizadas com os
parceiros europeus. A Comissao coordenara o
processo com o grupo de coordenadores das RER,
desempenhando um papel crucial na execucdo.

A integracdo, a coordenacao e a colaboracao
assegurardo o éxito das RER na proxima fase
do seu percurso.

«Temos agora mais partes interessadas do que
nunca envolvidas no projeto das RER, incluindo
gestores hospitalares e grupos de defesa dos
doentes», afirma o Professor Till Voigtlénder:
«Esta é uma boa noticia e devermos estar muito
satisfeitos. No entanto, os Estados-Membros néio
conseguem fazer face a esta carga de trabalho
sozinhos. Chegou o momento de intensificar a
nossa colaboracéo, porque sé quando todos
trabalharmos em conjunto conseguiremos tirar
0 mdximo partido do projeto das RER — uma
iniciativa que jd é invejada pelo resto do mundo.»

Professor
Till Voigtlénder
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RER para as doencas respiratorias

(ERN-LUNG)

As doencas pulmonares raras e complexas requerem cuidados multidisciplinares e apoio
psicossocial. A sua complexidade pode dever-se ao mecanismo genético subjacente a
doenca ou a alteracbes secunddrias e danos causados a outros sistemas de oérgéos. O
diagndstico precoce e o acesso a cuidados especializados melhoram os resultados em

muitas destas doencas.

A ERN-LUNG aborda todas as doencas raras
e complexas do sistema respiratorio, incluindo
as doencas pulmonares intersticiais (DPI), a
fibrose quistica (FQ), as bronquiectasias ndo
fibroquisticas (BE-nFQ), a hipertensé&o pulmo-
nar (HP), a discinesia ciliar primaria (DCP), a
deficiéncia de alfa-1 antitripsina (DAAT), o
mesotelioma (MSTO) e a disfuncdo cronica
do enxerto pulmonar (DCEP).

A rede procura aperfeicoar os conhecimentos
especializados em toda a Europa para melho-
rar os padrdes de cuidados, a qualidade de
vida e o progndstico em todo o espetro de
doencas pulmonares raras. 0s membros da
ERN-LUNG elaboram e divulgam diretrizes,
promovem abordagens comuns de trata-
mento, melhoram o acesso transfronteirico ao
diagndstico e tratamento, iniciam e apoiam
a elaboracdo de registos e relinem coortes
suficientemente grandes para a realizacdo
de estudos clinicos, para o desenvolvimento
de medicamentos e para estudos de histo-
ria natural.

A ERN-LUNG oferece aos doentes o acesso a
equipas interdisciplinares, fornecendo segun-
das opinides através da Intermet sobre casos
complexos sem que os doentes tenham de
se deslocar. Tal é possivel gracas a um sis-
tema em linha de aconselhamento espe-
cializado, mediante debates de casos por
painéis de especialistas realizados em linha
e, se necessario, mediante a referenciacao
transfronteirica.

COORDENADOR DA REDE

Professor Thomas O.F. Wagner

Universitdtsklinikum Frankfurt,
Alemanha
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RER para as doencas da pele
(ERN-SkKin)

Muitas doencas da pele tém um grave impacto nos doentes, podendo estar associadas a um

risco de cancro. O diagndstico de doencas da pele raras e complexas consiste numa avaliacéGo
completa da pele e das mucosas, bem como de outros sistemmas, para além de biopsias da pele.
S0 os dermatologistas experientes sdo capazes de distinguir entre estas doencas complexas, e a
auséncia de um diagndstico especializado representa um obstdculo ao tratamento, o que pode ter
profundas repercussoes fisicas e psicoldgicas para os doentes. s

A ERN-Skin retine os principais especialis-
tas no dominio das doencas raras da pele
em adultos e criancas para intercambio de
conhecimentos, atualizagdo e elaboracdo de
diretrizes de boas praticas, melhoria da for-
macdo profissional e da educacdo dos doen-
tes e criacdo de programas de investigacdo.

A rede pretende melhorar a organizacdo dos
cuidados de sauide mediante a agregacéo
de recursos, incluindo uma plataforma para
debates colaborativos de especialistas sobre
casos dificeis. Para cada doenca abrangida, as
equipas multidisciplinares centrais incluem, no
minimo, um dermatologista, um enfermeiro,
um psicélogo, um geneticista, um dietista e
um patologista, a par de outros especialistas
que sejam necessarios.

A ERN-Skin também desenvolve registos de
doencas raras da pele, que permitem a par-
ticipacdo em programas de investigacdo e
ensaios clinicos com doentes bem caracteri-
zados, bem como a estimulagdo da investiga-
cdo terapéutica com coortes suficientemente
amplas de doentes. Além disso, sera realizado
um estudo socioecondmico abrangente sobre Assistance Publique-Hobpitaux

0 peso de cada doenca. de Paris, Hopital Necker-Enfants
Malades, Franca

COORDENADOR DA REDE

Professora Christine Bodemer
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RER para os cancros em adultos
(tumores solidos) (ERN EURACAN)

O projeto de Vigiléncia dos Cancros Raros na Europa (RARECARE) define os cancros raros
como doencas malignas com uma incidéncia inferior a seis em cada 100 000 por ano. Estes
cancros representamn cerca de 20-25 % de todos os novos diagndsticos de cancro e 30 %

das mortes por cancro.

E consensual entre os especialistas que os
doentes com cancros raros devem, desde o
diagnostico inicial, ser encaminhados para
centros de referéncia certificados. Tal permi-
te-lhes beneficiar dos conhecimentos mul-
tidisciplinares mais atualizados — desde
terapéuticas eficazes a diretrizes de trata-
mento baseadas em dados concretos — e
assegura cuidados adequados para todos
os doentes, independentemente do ponto
de acesso inicial.

A EURACAN abrange mais de 300 tipos de
cancros raros de tumores sélidos em adul-
tos, agrupando-os em dez dominios que
correspondem a classificacdo da RARECARE
e a ICD10. A rede colabora estreitamente
com representantes dos doentes dos Grupos
Europeus de Defesa dos Doentes (ePAG) para
fornecer informacGes e perspetivas sobre as
necessidades e expectativas dos doentes.

Desde a sua criacdo, a EURACAN chegou a
26 paises da UE e do EEE, com o objetivo de
normalizar a gestdo dos doentes e melhorar
as taxas de sobrevivéncia mediante a criacdo
e partilha de instrumentos de boas praticas
e a atualizacao periddica das diretrizes de
pratica clinica de diagndstico e terapéutica,
em colaboracdo com varias sociedades cien-
tificas. A rede desenvolveu instrumentos de

comunicacdo em todas as linguas para doen-
tes e medicos, enguanto o projeto STARTER
(STarting an Adult Rare Tumour European
Registry) esta a criar um instrumento crucial
para o futuro — o modelo de registo fede-
rado EURACAN.

A EURACAN baseia-se em redes existentes e
em ensaios clinicos bem-sucedidos através
da Organizacdo Europeia de Investigacdo e
Tratamento do Cancro (EORTC), da Sociedade
Europeia de Tumores Neuroenddcrinos
(ENETS), da Rede de Cancros dos Tecidos
Conjuntivos (Conticanet), bem como de varios
programas de investigacdo anteriores da
UE, incluindo os projetos SPECTA/Arcagen e
TRacKING lancados pela EURACAN.

Professor Dr. Jean-Yves Blay
Centre Léon Bérard, Lyon, Franca
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Europa: um centro de exceléncia
a nivel mundial

As redes europeias de referéncia entraram em funcionamento em marco de 2017, com
0 objetivo primordial de melhorar a vida das pessoas que sofrem de doencas raras e
complexas na Europa

No entanto, as RER tém um impacto global
que vai muito além da Europa. Reforcam as
boas praticas existentes a nivel mundial e,
onde estas ndo existem, estabelecem novas
boas praticas. As redes estdo a ajudar a tornar
a Europa num centro de atividade em mateéria
de doencas raras e complexas, mediante a
aplicacdo de diretrizes de boas praticas de
diagndstico ou tratamento, quando existentes,
e a sua elaboracdo, caso contrario.

Ao interligarem especialistas e popula¢des
de doentes, as RER também facilitam a
realizacdo de estudos clinicos e testam as
intervencdes terapéuticas, o que as coloca
na vanguarda da inovacdo em numerosos
dominios das doencas raras.

0 modelo das RER é um exemplo para outros,
desenvolvendo instrumentos de ponta de
salide em linha para auxiliar a colaboracdo
transfronteirica na Europa, com potencial
para promover a colaboracao internacional
e melhorar 0 acesso aos cuidados de salide.
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RER para as doencas hematologicas
(ERN-EuroBloodNet)

As doencas hematoldgicas envolvem anomalias das células sanguineas e da medula
dssea, dos drgdos linfoides e dos fatores de coagulacéo, e sGo quase todas raras. Podem
ser subdivididas em seis categorias: defeitos raros dos eritrocitos, insuficiéncia da medula
0ssea, perturbacées raras da coagulacdo, hemocromatose e outras perturbacbes genéticas
raras da sintese do ferro, neoplasias malignas mieloides e neoplasias malignas linfoides.

0 diagndstico das doencas hematoldgicas
raras (DHR) requer uma experiéncia clinica
consideravel, bem como acesso a um amplo
conjunto de servicos laboratoriais e tecnolo-
gias de imagiologia. Estes testes permitem
uma classificacdo precisa das doencas de
acordo com os critérios da OMS, utilizando
sistemas de pontuacdo internacionais e, sem-
pre que possivel, biomarcadores.

Tendo em conta estes requisitos e o facto
de algumas DHR serem muito raras, o diag-
nostico é frequentemente ignorado ou tardio,
sobretudo nos doentes idosos. O tratamento
¢, além disso, muitas vezes dificil devido a
necessidade de infraestruturas e equipas
especializadas e a dificuldade de acesso a
tratamentos especificos, como o transplante
alogénico de células estaminais ou os fatores
de coagulagdo. Alguns paises tém programas
preventivos para determinadas doencas. No
entanto, existe uma necessidade urgente de
harmonizagdo no dominio do rastreio.

Nos seus primeiros cinco anos, a ERN-
EuroBloodNet, em estreita colaboracdo com
a Associacao Europeia de Hematologia (EHA),
realizou com éxito varias acdes transversais e
acles especificas em matéria de DHR, tendo
por objetivo melhorar o acesso aos cuidados
de saude por parte dos doentes com DHR,
promover diretrizes e boas praticas, melhorar
a formacao e a partilha de conhecimentos,
prestar aconselhamento clinico sempre que
haja escassez de conhecimentos especiali-
zados a nivel nacional e aumentar o ndmero
de ensaios clinicos nesta drea. A participa-
cdo dos ePAG e das associacdes de doentes
desde o inicio contribui para a capacitacdo dos
doentes, a educacao terapéutica e a forma-
cdo sobre defesa dos interesses dos doentes,
em consonancia com a abordagem centrada
no doente da ERN-EuroBloodNet.

COORDENADORES CONJUNTOS

Professor Pierre Fenaux
Assistance Publique-Hépitaux de Paris,
Hépital Saint-Louis, Paris, Franca

(presidente do polo oncoldgico)

Professora Béatrice Gulbis

Hépital ERASME-CUB, LHUB-ULB,
Bruxelas, Bélgica (presidente do polo
ndo oncoldgico)
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RER para as doencas e disturbios
urogenitais e retais (ERN eUROGEN)

As doencas urogenitais e retais raras e complexas podem exigir correcéo cirdrgica,
frequentemente durante o periodo neonatal ou durante a infdncia. A incontinéncia

urindria e a incontinéncia fecal representam um enorme peso para os doentes pedidtricos,
adolescentes e adultos. As pessoas afetadas requerem cuidados ao longo da vida prestados
por equipas multidisciplinares de especialistas que planeiam e realizam cirurgias e prestam
cuidados pds-operatdrios com apoio adicional de equipas de fisioterapia e psicologia,

guando necessdrio.

A ERN eUROGEN fornece diretrizes de boas
praticas avaliadas de forma independente
e melhora a partilha de resultados. Tem
como objetivo assegurar, pela primeira vez,
a capacidade de acompanhar os resultados a
longo prazo para os doentes ao longo de um
periodo de 15 a 20 anos, gracas ao registo
ERN eUROGEN.

A rede recolhe dados e materiais que este-
jam em falta, elabora novas diretrizes clini-
cas, retine dados cientificos relativos as boas
praticas, identifica variagbes na pratica clinica
atual, desenvolve programas de educacdo e
formacao, estabelece a agenda de investiga-
¢&o em colaboracdo com os representantes
dos doentes e partilha conhecimentos atra-
vés da participacdo em consultas virtuais no
SGCD e através de equipas multidisciplinares.
Os novos especialistas em doencas urogeni-
tais e retais raras e complexas tém acesso a
formacdo especifica e visitas de intercambio
clinico oferecidas pelo programa de intercam-
bio da ERN eUROGEN.

A rede pretende, em Ultima instancia, pro-
mover a inovacao em medicina e melhorar o
diagndstico e o tratamento dos doentes com
doencas urogenitais e retais raras e complexas
através da estratégia «Partilhar. Cuidar. Curars.

COORDENADOR DA REDE

Wout Feitz

Centro Médico da Universidade
de Radboud, Amalia Children’s
Hospital, Nijmegen, Paises Baixos
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A colaboracao em acao

As plataformas em linha, a telemedicina e os
instrumentos de salide em linha desempe-
nham um papel valioso no incentivo a cola-
boracdo. As RER estdo interligadas atraves
de uma plataforma informatica especifica, o
sistema de gestdo clinica dos doentes (SGCD),
uma aplicacdo de software clinico baseada
na Internet que permite aos prestadores de
cuidados de saude de toda a UE trabalhar
em conjunto virtualmente para diagnosticar
e tratar doentes com doengas raras, de baixa
prevaléncia e complexas.

Os coordenadores da rede podem convocar
paineis consultivos «virtuais» de especialistas
clinicos, utilizando instrumentos de teleme-
dicina para analisar o estado de saude de

um doente para fins de diagndstico ou tra-
tamento. Deste modo, os profissionais de
saude, que anteriormente lidavam com as
doencas raras e complexas de forma isolada,
podem consultar os seus pares e pedir uma
segunda opinido a um colega. Uma caracte-
ristica central destes instrumentos € a inte-
roperabilidade.

Gracas aos avancos na tecnologia de video-
conferéncia, a localizacdo geografica deixou
de ser um obstaculo ao trabalho em equipa
a distancia. As redes também utilizam sis-
temas especificos para partilhar amostras
de tecidos ou imagens de alta resolucdo de
doencas complexas, que também podem
ser utilizados para criar um arquivo de casos

Parceiros afiliados

As RER tém por objetivo proporcionar um valor
acrescentado genuino a todos os Estados-
Membros da UE. A legislacdo pertinente
permite que os paises que ndo tém repre-
sentacdo numa RER aprovada participem por
intermédio de prestadores de cuidados de
salide designados pelo seu Estado-Membro
na qualidade de centros nacionais «associa-
dos» e/ou «colaboradoress.

Os Estados-Membros também podem desig-
nar uma plataforma nacional de coordena-
cdo para efetuar a ligacdo com todas as
RER. O Conselho de Estados-Membros das
RER institui o quadro comum para a desig-
nacdo e integracdo destes tipos de centros
nas RER. Ndo obstante, é fundamental que
a designacao de parceiros afiliados pelos
Estados-Membros seja efetuada através de

para estudo mais aprofundado. O SGCD esta
abrangido pela legislacdo europeia e nacio-
nal em matéria de protecdo de dados e de
direitos de privacidade dos doentes (RGPD).

Assim, por exemplo, uma vez partilhados
os dados patoldgicos ou radioldgicos de
forma segura, os membros da rede podem
iniciar sessdo, visualizar as imagens e fazer
comentarios num ambiente fechado. O médico
responsavel pelo tratamento continua a ser
responsavel pelo doente, mas pode utilizar
a RER como um recurso valioso de apoio.

procedimentos abertos, transparentes e soli-
dos, e que todas as RER tenham um objetivo
estratégico claro para o empenho ativo e a
participacdo dos parceiros afiliados.
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RER para as doencas
neuromusculares (ERN EURO-NMD)

As doencas neuromusculares (DNM) ocorrem desde a primeira infGncia até a idade adulta
avancada e caracterizam-se por fraqueza e desgaste muscular. Podem também estar
associadas a outros sintomas, nomeadamente fadiga, dor, dorméncia, cegueira, dificuldade
em deglutir, dificuldade em respirar e doenca cardiaca. A maior parte das DNM séo
progressivas e debilitantes, com uma reducéo do tempo e da qualidade de vida.

Existem lacunas e disparidades significativas
no acesso ao diagnostico e ao tratamento a
nivel europeu. Os principais desafios para a
melhoria dos resultados incluem o atraso no
encaminhamento dos doentes dos cuidados
primarios para um centro especializado e a
gestdo da transicdo de servicos pediatricos
para servicos de adultos.

A EURO-NMD une os principais especialis-
tas da Europa para conceder aos doentes
acesso a cuidados especializados através
de consultas virtuais e presenciais. A rede
visa reduzir o tempo de diagndstico, melho-
rar a correcao dos diagnosticos e aumentar
0 acesso a cuidados adequados.

No primeiro semestre de 2021, 12 882 novos
doentes consultaram parceiros da EURO-
NMD, e os parceiros participaram em 258
ensaios clinicos. Desde 2018, o nimero de
novos doentes que consultam parceiros da
rede aumentou 37,5 % e a participacdo dos
parceiros da EURO-NMD em ensaios clinicos
aumentou 63 %.

Além disso, a rede desenvolve continuamente
novas diretrizes e presta aos profissionais de
saude e aos doentes informagdes sobre boas
praticas especificas para cada doenca. Os
conhecimentos gerados e organizados pela
rede estdo amplamente disponiveis em linha
e através de webinarios acessiveis ao publico,
bem como através de instrumentos de saude
em linha, como os debates no ambito do
SGCD. Esta atualmente em construgdo um
sistema de gestdo da aprendizagem (SGA)
baseado em Moodle.

Com base num forte legado de cooperacdo, a
rede continua a promover colaboracdes com
potencial para impulsionar a investigacdo e
o desenvolvimento de terapéuticas a fim de
atender as necessidades nao satisfeitas dos
doentes. A promocao da partilha transnacio-
nal de dados através de registos eticamente
sélidos e de alta qualidade e de plataformas
de dados de investigagao é tambéem uma
prioridade.

‘Trabalhar para pessoas com doengas raras, de prevaléncia reduzida ¢ complexas
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RER para as doencas
oculares (ERN-EYE)

As doencas oculares raras (DOR) s@o a principal causa de deficiéncia visual e cegueira em
criancas e jovens adultos na Europa. O portal para as doencas raras e os medicamentos
Orféos (ORPHANET) contém mais de 900 DOR, incluindo doencas mais prevalentes, como a
retinite pigmentar, que tem uma prevaléncia estimada de 1 em 5 000, bern como algumas
doencas muito raras descritas apenas uma ou duas vezes na literatura médica.

Em estreita colaboragcdo com os ePAG, a
ERN-EYE aborda estas doencas no ambito
de quatro grupos tematicos: retinopatias raras,
doencas neuro-oftalmoldgicas raras, doengas
oftalmoldgicas pediatricas raras e perturba-
¢Oes raras do segmento anterior. Além disso,
seis grupos de trabalho transversais estdo a
trabalhar em questées comuns aos quatro
temas principais. Outros grupos de trabalho
centram-se em areas especificas, incluindo
testes genéticos, registos, investigacao, edu-
cacdo, comunicacao, baixa visdo e grupos de
doentes, e integracao nacional.

Um dos instrumentos mais importantes das
RER é o SGCD, uma plataforma informatica
de clinica virtual com um conjunto de dados
dedicado as DOR. A ERN-EYE centra-se na
melhoria do diagndstico e dos cuidados pres-
tados aos doentes em toda a UE, mediante

a ligacdo e o reforco de redes de especialis-
tas, o intercambio de conhecimentos e infor-
macdes, o desenvolvimento de programas
de educagdo e formagdo, como webinarios
ou programas de aprendizagem em linha, a
criacdo de um registo europeu interoperavel
(REDdistry) e a elaboracado de diretrizes e de
documentos de boas praticas.

COORDENADOR DA REDE

Professora Héléne Dollfus

Hépitaux Universitaires de Strasbourg,

Franca
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RER para as sindromes genéticas com
risco tumoral (ERN GENTURIS)

As sindromes genéticas com risco tumoral sGo doencas em que existem mutacées genéticas
hereditdrias que predispdem fortemente os individuos ao desenvolvimento de tumores.

O risco de desenvolver um cancro ao longo da vida pode chegar aos 100 %. Embora exista
uma diversidade considerdvel nos sistemas de drgdos que podem ser afetados, as pessoas
com estas sindromes partilham desafios semelhantes: atraso no diagndstico, falta de
prevencdo para os doentes e familiares sauddveis e ma gestdo terapéutica. Atualmente,
apenas uma pequena minoria das pessoas com sindromes genéticas com risco tumoral

obteve um diagndstico.

A ERN GENTURIS esta a trabalhar no sentido
de melhorar a identificacdo destas sindromes,
minimizar a variabilidade dos resultados cli-
nicos, elaborar e pér em pratica diretrizes da
UE, desenvolver o registo GENTURIS, apoiar a
investigacdo e capacitar os doentes. A rede
educa o publico e os profissionais de satde
através do seu sitio Web, organizando webina-
rios e cursos regulares e promovendo a parti-
lha de boas praticas em toda a Europa. Tanto
0 acesso virtual como o acesso presencial a
cuidados multidisciplinares serdo melhorados,

COORDENADOR DA REDE

Professora Nicoline Hoogerbrugge

Centro Médico da Universidade de
Radboud, Nijmegen, Paises Baixos

a fim de partilhar e debater casos complexos.
A rede tem vindo a melhorar a qualidade e a
interpretacdo dos testes genéticos, bem como
a aumentar a participacdo de doentes em
programas de investigacao clinica.

A ERN GENTURIS coopera com outras RER
para melhorar os cuidados prestados aos
doentes com sindromes genéticas com risco
tumoral que desenvolvem doencas abran-
gidas pelos conhecimentos especializados
de outra rede.
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Liderar uma rede
europeia de referéncia

Professora
Héléne Dollfus

Hélene Dollfus é professora de genética médica e consultora em genética médica no
Hospital Universitdrio de Estrasburgo (HUS), em Franca, onde dirige o departamento
de genética médica. E coordenadora da ERN-EYE desde a sua criacdo, em 2017, e

desempenhou um mandato como presidente do CG.

«A coordenacdo de uma RER, em parceria
com a Comissdo Europeia, é uma grande
aventura, afirma a Professora Hélene Dollfus.
«A rede é altamente inovadora e abrange
uma vasta gama de iniciativas centradas
nos cuidados aos doentes. Trata-se de um
enorme desafio, mas é muito entusiasmante
e estamos a comecar a ver alguns resulta-
dos promissores.»

A Professora Héléne Dollfus sente um grande
orgulho pelo facto de a ERN-EYE estar a mos-
trar-se a altura da visao que presidiu a sua
criacdo. «F uma grande conquista que espe-
cialistas em doencas oculares raras de toda
a Europa se tenham associado sob a orien-
tacdo da nossa equipa de gestdo excecio-
nalmente dedicada», explica. <Além disso, os
representantes dos doentes séo, na realidade,
parceiros importantes com os quais traba-
lhamos lado a lado. Sinto que j& aprendemos
muito uns com os outros e que lancdmos
as sementes para assegurar o sucesso da
ERN-EYE no futuro.»

A Professora Héléne Dollfus ndo so lidera
a ERN-EYE, como é também a atual presi-
dente do grupo de coordenadores das RER,
que reune os 24 coordenadores para deba-
ter desafios comuns e partilhar experiéncias.

«Estamos numa fase interessante do desen-
volvimento das RER. Podemos aferir e avaliar
as realizacdes dos primeiros cinco anos com
alguma satisfacéo, mas estarmos agora a
entrar num novo periodo de expanséo que
exigird equipas de gestéo alargadas e mais
recursos para apoiar os profissionais de satide
na prestacdo de servicos cada vez mais efi-
cientes aos doentes com doencas raras,
afirma.

Desde janeiro de 2022, a maior parte das RER
aumentaram em tamanho pelo menos para
o dobro, a medida que sdo acrescentados
mais membros de toda a UE. «A integracéo
das RER nos sistemas de satide dos Estados-
Membros é um grande desafio a que todos
desejamos dar resposta. Os interc@mbios
de formacédo tém tido um éxito significativo
e estamos, muitos de nds, continuamente
a elaborar e atualizar diretrizes», afirma a
Professora Héléne Dollfus.

«Enquanto RER, o nosso objetivo é que os
dados relativos a doencas raras sejam par-
tilhados o mais amplamente possivel atra-
vés do numero crescente de registos, em
beneficio tanto dos doentes como dos pro-
fissionais. Queremos que se intensifiquem as
colaboracdes em matéria de investigactio em

toda a UE — néio so para ensaios clinicos,
mas também para a investigacdo cientifica,
incluindo a evolucéo da gendmica.»

A Professora Héléne Dollfus aguarda com
expectativa a proxima fase de desenvolvi-
mento das RER. «O meu objetivo é conse-
quir que todas as RER tenham uma fase de
maturacdo harmoniosa, coesa e produtiva,
cumprindo simultaneamente a nossa miss@o
de prestar cuidados a todos os que padecem
de doencas raras na UE.»
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RER para as doencas cardiacas

raras e Incomuns
(ERN GUARD-Heart)

As doencas cardiacas raras podem estar presentes ao longo da vida da pessoa e séGo
sobretudo doencas genéticas (hereditdrias) ou que se desenvolvem durante a embriogénese
(defeitos cardiacos congénitos). Caracterizam-se por um amplo conjunto de sinais e sintomas
gue variam ndo s6 de doenca para doenca, mas também de doente para doente. A maior
parte destas doencas cardiacas implicam uma suscetibilidade tnica para a morte subita numa

30

idade jovem e podem ocorrer em pessoas sauddveis.

A ERN GUARD-Heart identificou cinco areas
tematicas: cardiopatias arritmogénicas heredi-
tarias em adultos e criancas, cardiomiopatias
hereditarias em adultos e criancas, pertur-
bacdes eletrofisioldgicas especiais em crian-
cas, defeitos cardiacos congénitos e outras
cardiopatias raras. Estes temas seguem
a Classificacdo Internacional de Doencas
(ICD10) e 0 ORPHANET, e estdo sujeitos as
diretrizes clinicas da Sociedade Europeia de
Cardiologia (ESQ).

A rede pretende reforcar a coordenacdo dos
conhecimentos especializados e dos recursos
para facilitar a agregac&o de conhecimentos
multidisciplinares, que s&o subseguentemente
inventariados e divulgados ao publico.

Os servicos de salide séo prestados através
de uma plataforma partilhada de satde em
linha, que garante aos doentes um acesso
mais alargado a conhecimentos especiali-
zados e a profissionais de salide em toda a
Europa. Através da promocdo de uma coope-
racdo mais estreita entre especialistas, s&o
adquiridos e partilhados novos conhecimentos
cientificos para apoiar o desenvolvimento de
novos procedimentos de diagnostico e tera-
péuticos e para identificar novas doencas
cardiacas raras.

COORDENADOR DA REDE

Professor Arthur A.M. Wilde
Centro Médico da Universidade

de Amesterddo, Amesterddo,
Paises Baixos
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congeénitas e os disturbios raros do
neurodesenvolvimento (ERN-ITHACA)

A ERN-ITHACA (Intellectual disability, TeleHealth, Autism and Congenital Anomalies) reflete
a «odisseia» de diagndstico vivida por um grande numero de doentes com anomalias de
desenvolvimento. A rede retune mais de 70 departamentos de genética clinica de hospitais
universitdrios da UE, incluindo especialistas em disturbios do neurodesenvolvimento (DND)
raros — principalmente deficiéncia intelectual (DI) e perturbacéo do espetro do autismo
(PEA) — bem como anomalias congénitas multiplas raras.

A ERN-ITHACA abrange o diagndstico clinico
e bioldgico/genético destas anomalias do
desenvolvimento, a coordenacédo dos cui-
dados multidisciplinares e do tratamento,
o diagndstico pré-natal e a patologia fetal.

As anomalias raras do desenvolvimento afe-
tam muitas criancas e adultos — por exemplo,
cerca de 2 % dos recém-nascidos serdo afe-
tados por DI e, pelo menos, 1 % por PEA (com
ou sem DI). Cerca de metade dos doentes com
DI e mais de um em cada dez doentes com
PEA apresentam uma perturbacdo mono-
génica ou cromossémica. As malformacdes
congénitas afetam um em 40 bebés, muitas
vezes como parte de sindromes complexas
que também apresentam DND. Foram des-
critas mais de 5 000 sindromes raras.

A ERN-ITHACA reline especialistas médi-
cos e representantes dos ePAG, prestando
apoio colaborativo a investigacdo clinica,

desenvolvendo consensos e diretrizes sobre
boas praticas e melhorando o diagndstico
precoce, os cuidados e a cura dos doentes.
A rede criou igualmente o registo de doen-
tes da Biblioteca Internacional de Deficiéncia
Intelectual e Anomalias do Desenvolvimento
(ILIAD — International Library of Intellectual
Disability and Anomalies of Development).

A rede desenvolve a telemedicina e a tele-es-
pecializacdo para facilitar debates colegiais
entre médicos referenciadores e investiga-
dores em toda a UE, e produz instrumentos
de formacao e de aprendizagem em linha
para profissionais de salde, leigos e ePAG.

Professor Alain Verloes
Université de Paris & Assistance
Publique-Hbpitaux de Paris,
Hépital Universitaire Robert-Debré,
Paris, Franca
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RER para as doencas metabaolicas -,
hereditarias (MetabERN)

As doencas metabdlicas hereditdrias (DMH) raras, de que se contam mais de 1
400, sdo raras individualmente, mas frequentes no seu conjunto. Muitas doencas
metabdlicas tém consequéncias graves, por vezes potencialmente fatais, para

os doentes. Estas doencas incluem disturbios de todos os drgdos, podem afetar
pessoas de qualquer idade e exigem uma colaboracdo multidisciplinar entre diversos

profissionais.

O diagnostico precoce pode melhorar os resul-
tados, mas apenas 5 % das DMH conhecidas
estdo atualmente incluidas nos programas de
rastreio neonatal da Europa, havendo uma
necessidade de harmonizacdo dos programas
nacionais. Os conhecimentos em termos de
histéria natural e de eficacia e seguranca das
terapéuticas de muitas DMH sdo escassos e o
acompanhamento a longo prazo é incompleto.

A MetabERN pretende melhorar as vidas das
pessoas afetadas por este grupo altamente
heterogéneo de doencas, dividindo-as em
sete categorias principais. Trata-se da rede
mais abrangente, pan-metabadlica, pan-eu-
ropeia e orientada para o doente, visando
transformar a forma como os cuidados sdo
prestados aos doentes com DMH na Europa.

A MetabERN utiliza o sistema de gestdo cli-
nica dos doentes (SGCD) como plataforma de
referenciacdo para os processos de tomada de
decisdes clinicas e para promover programas
de investigacdo translacional transversais as
DMH. Com o seu registo europeu unificado
plenamente operacional para DMH (U-IMD),
desenvolvido com uma subvencao da Agéncia
de Execucdo para os Consumidores, a Salde,
a Agricultura e a Alimentagao (Chafea) da
UE, a MetabERN gera eficazmente dados
sobre os doentes para fins de investigacdo.
Tal permite uma avaliagdo pormenorizada
da historia natural das DMH, bem como o
exame de outros temas de investigacao,
incluindo a andlise prospetiva de interven-
¢Oes preventivas e terapéuticas em doentes
com DMH. Além disso, o U-IMD é o primeiro
registo observacional e ndo interventivo de
doentes a abranger a totalidade das mais
de 1 400 DMH.

COORDENADOR DA REDE

Professor Maurizio Scarpa

Hospital Universitdrio de Udine,
Udine, Italia
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Politicas nacionais em matéria de
doencas raras

Os Estados-Membros da UE séo os principais responsdveis pela organizacdo e prestacéo
de servicos de saude e cuidados médicos no seu proprio territorio. A politica de saude da
UE visa complementar as politicas nacionais, assegurar a protecdo da saude em todas as
politicas da UE e trabalhar a favor de uma Unido Europeia da Saude.

Em 20089, o Conselho Europeu de Ministros da
Saude recomendou que os Estados-Membros
elaborassem e pusessem em pratica planos
ou estratégias de apoio aos doentes com
doencas raras. Estes planos deveriam ser
concebidos de modo a:

« orientar e estruturar as acdes no dominio
das doencas raras no quadro dos sistemas
sociais e de saude nacionais;

« integrar as iniciativas a nivel local, regional
e nacional nos planos ou estratégias por
forma a garantir uma abordagem abran-
gente;

« definir acdes prioritarias, com objetivos e
mecanismos de acompanhamento.

O Programa UE pela Saude 2021-2027
financia projetos para apoiar os Estados-
Membros na execucdo dos seus planos nacio-
nais de salde, em consonancia com a visao
de uma Unido Europeia da Salde. Até 2022,
23 Estados-Membros (e ainda a Suica e a
Noruega) tinham adotado planos nacionais
de salde para as doengas raras.
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RER para os cancros
pediatricos (hemato- oncologla)
(ERN PaedCan)

Os cancros pedidtricos s@o raros e tém diversos subtipos. Todos os anos na Europa, 35 000
criancas e jovens sdo diagnosticados com cancro e morrem 6 000 doentes com cancro
pediatrico — a principal causa de morte por doenca de criancas com mais de um ano de idade.
Atualmente, hd na Europa mais de meio milhdo de sobreviventes a longo prazo de cancro
infantil, dos quais dois tercos sofrem de problemas de salide e psicossociais de longa duracdo

devido a sua doenca.

As taxas meédias de sobrevivéncia melhora-
ram nas Ultimas décadas — os progressos
alcancados para algumas doencas tém sido
consideraveis, enguanto outras continuam
a apresentar resultados muito fracos. As
desigualdades significativas em termos de
sobrevivéncia constituem um desafio, sendo
que os piores resultados sdo registados na
Europa Oriental.

A ERN PaedCan trabalha no sentido de melho-
rar 0 acesso a cuidados de satide de elevada
qualidade para criancas e adolescentes com
cancro, cujas doengas requerem conhecimen-
tos e instrumentos especializados que ndo
estdo amplamente disponiveis devido aos
reduzidos volumes de casos e a escassez
de recursos. A rede baseia-se em anterio-
res projetos financiados pela UE, a saber, o
ENCCA, o PanCare e 0 ExPO-r-NeT.

0s membros incluem uma forte rede interativa
de hospitais pediatricos e unidades especia-
lizadas em cuidados oncoldgicos pediatri-
cos e para adolescentes. Juntamente com a
Sociedade Europeia de Oncologia Pediatrica
(SIOPE), foram estabelecidos protocolos de
orientacdo para a pratica clinica padrao

europeia (ESCP) como referéncia comum para
o0s tratamentos iniciais em todos os principais
contextos de cuidados oncoldgicos pediatricos,
e um comité virtual de oncologia pediatrica
utiliza instrumentos de satde em linha para
partilhar conhecimentos especializados e
aconselhamento. A educacdo e a formacdo
sdo promovidas através de webinarios, reu-
nides e programas de intercambio.

A ERN PaedCan procura alcancar a equidade
nos resultados do cancro infantil em toda a
Europa e ajudar a aplicar o Plano Estratégico
da SIOPE, com forte apoio da Missao de
Luta contra o Cancro do Horizonte Europa,
do Plano Europeu de Luta contra o Cancro e
da Estratégia Farmacéutica para a Europa.

A rede visa melhorar a sobrevivéncia ao can-
cro infantil e a qualidade de vida, promovendo
a cooperacdo, a investigacdo e a formacdo,
com o objetivo final de reduzir as atuais desi-
gualdades na sobrevivéncia ao cancro infantil
e nas capacidades de cuidados de saude dos
Estados-Membros da UE.

‘Trabalhar para pessoas com doencas raras, de prevaléncia reduzida ¢ complexas
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RER para as doencas hepaticas
(ERN RARE-LIVER)

As doencas hepdticas raras podem causar lesées hepdticas progressivas, conduzindo a
fibrose e cirrose. As complicacées da cirrose podem levar a morte e, em muitos casos,
0 Unico tratamento eficaz é um transplante hepdtico. A fadiga e o prurido nas doencas
colestdticas, bem como a dor e o inchaco abdominal nas doencas quisticas, afetam
significativamente a qualidade de vida dos doentes.

Nos doentes pediatricos, o atraso no diag-
nostico, @ ma progressdo ponderal e a
incapacidade de alcancar os marcos de desen-
volvimento, bem como o desafio da transicdo
dos cuidados na fase da adolescéncia, sdo
fatores adicionais que complicam a situacéo.

A ERN RARE-LIVER aborda trés areas temati-
cas: a doenca hepatica autoimune, a atresia
biliar metabolica e doenca hepatica relacio-
nada e a doenca hepatica estrutural. Pela pri-
meira vez no caso das doencas hepaticas, a
rede integra plenamente os cuidados adultos
e pediatricos, centrando-se nas necessidades
das populagbes em transicdo e nas conse-
quéncias para as familias com diagnostico
genético.

A elaboracdo de diretrizes atualizadas é uma
prioridade. As diretrizes em matéria de cuida-
dos, apoiadas pela normalizac&o dos princi-
pais testes de diagnéstico e prognostico, sdo
aplicadas em colaboragéo com a Associacdo
Europeia para o Estudo do Figado (EASL) e
a Sociedade Europeia de Gastroenterologia
Pediatrica, Hepatologia e Nutricdo (ESPGHAN).

A ERN RARE-LIVER visa dar resposta aos
desafios significativos da sensibilizacao dos
médicos para as doencas hepaticas raras e
do acesso equitativo as opcdes de tratamento
em rapida evolugdo.

COORDENADOR DA REDE

Professor Ansgar W. Lohse

Universitditsklinikum Hamburg-
Eppendorf, Alemanha
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RER para as doencas
musculoesqueléticas e dos tecidos
conjuntivos (ERN ReCONNET)

As doencas raras musculoesqueléticas e dos tecidos conjuntivos (DrTC) englobam diferentes
doencas e sindromes que tém um impacto considerdvel no bem-estar dos doentes. Incluem
doencas hereditdrias, doencas autoimunes sistémicas, como a esclerose sistémica, doencas
mistas dos tecidos conjuntivos, miopatias idiopdticas inflamatdrias, doencas indiferenciadas
dos tecidos conjuntivos e a sindrome antifosfolipidica.

A ERN ReCONNET esta a desenvolver um qua-
dro para a definicdo de padrdes de cuidados
e praticas de elevada qualidade, inovadores,
sustentdveis e equitativos, que dardo aos doen-
tes europeus com DrTC um melhor acesso aos
cuidados de saude.

Gragas a colaboragdo entre membros efetivos,
representantes dos ePAG e parceiros afilia-
dos, a ERN ReCONNET elaborou publicacdes
revistas pelos pares sobre as mais recentes
diretrizes de pratica clinica, as necessidades
nao satisfeitas na educacdo dos doentes, a
otimizagdo dos percursos de cuidados para os
doentes e o impacto da COVID-19 nas DrTC.
A rede também forneceu uma metodologia
para a criacdo de modelos organizacionais de
percursos de cuidados para os doentes com
doencas raras, estabeleceu uma infraestrutura
de registo europeia para a harmonizacdo de
dados sobre as DrTC, que visa integrar todos os
registos ja existentes e recentemente desen-
volvidos sobre DrTC em toda a Europa, disponi-
bilizou webinarios para profissionais de satide
e doentes sobre temas da ERN ReCONNET
e elaborou versdes das diretrizes de pratica
clinica acessiveis a leigos.

Os representantes dos doentes estdo estreita-
mente envolvidos em todas as atividades da
ERN ReCONNET, desempenhando um papel
fundamental na elaboracé&o e reviséo de
publicacdes, fornecendo informacdes essen-
ciais sobre as necessidades dos doentes para
melhorar os percursos de cuidados e ajudando
a melhorar o conhecimento e a gest&o das
doencas. Assistem aos webinarios, tanto na
qualidade de membros dos painéis como de
simples participantes, preparam versdes de
publicacdes acessiveis a leigos, apoiam 0s
procedimentos de avaliacao dos novos mem-
bros e participam na governacao.

A estreita colaboracdo das diferentes partes
interessadas envolvidas na rede representa
um dos principais valores acrescentados da
ERN ReCONNET, que continuara a melhorar a
vida das pessoas que vivem com DrTC.
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Melhorar os resultados de satide
dos doentes: o papel das
organizacoes de doentes

As RER existem para os doentes. As organi-
zacdes de doentes e, mais concretamente,
a EURORDIS — uma alianca ndo governa-
mental de 584 organizacdes de doentes com
doencas raras de 74 paises — tém vindo a
desempenhar um papel ativo no desenvol-
vimento das redes ha mais de uma década.
Em conjunto, tém ajudado a garantir que as
RER deem prioridade ao reforco da exceléncia
clinica e a melhoria dos resultados de saude
dos doentes, assegurando simultaneamente
um acesso equitativo a cuidados de quali-
dade em toda a Europa.

«Acompanhdmos o nascimento desta ideia no
Grupo de Alto Nivel sobre Servicos de Salde
e Cuidados Médicos, quando as RER foram
refletidas na Diretiva Cuidados de Satide
Transfronteiricos», afirma Inés Hernando, dire-
tora das RER e dos Cuidados de Saude na
EURORDIS. «Percorremos, com os Estados-
Membros e a Comisséo Europeia, o longo
caminho desde o nascimento do conceito
g sua integrac@o na legislacdo, passando
pela mobilizacéo e agregacdo de responsd-
veis clinicos, até ao lancamento das 24 RER
agrupadas em dreas terapéuticas, e estamos
agora a apoiar a sua aplicacéo, colaborando
estreitamente com os defensores dos inte-
resses doentes e 0s responsdveis clinicos
envolvidos nas redes.».

Na qualidade de parceiro constante na promo-
cdo do conceito das RER, a EURORDIS continua
a trabalhar com a comunidade de doentes
com doengas raras, os responsaveis clinicos e
as equipas de gestdo de projetos das RER, a
fim de assegurar que os doentes participem
de forma regular e sistematica nas atividades
e na governacdo das RER. Os responsaveis
clinicos e os defensores dos interesses dos
doentes das RER estdo a desenvolver gradual-
mente uma cultura de lideranca partilhada e
a aprender a colaborar melhor para garantir
que as RER contribuam para melhorar a vida
das pessoas que vivemn com doencas raras.

«Atualmente, nGo existem tratamentos para
muitas doencas raras», explica Inés Hernando.
«No entanto, a cultura de aprendizagem que
as RER comecaram a construir estd a trans-
formd-las num centro de inovacdo. Ao defi-
nirem resultados para doencas especificas
que possam ser sistematicamente medidos
e partilhados por diferentes centros espe-
cializados e paises, as RER abrirGo a porta
a melhoria da qualidade e a adocéo das
melhores intervencées médicas ou cirtrgicas.»

As RER deverao acabar com o isolamento que
as comunidades de doencas raras enfrentam,
aumentar a visibilidade dos especialistas em
toda a Europa e complementar as capacida-
des dos sistemas nacionais de satde para

diagnosticar, tratar e gerir os doentes. «Para
que tal aconteca em grande escala, devem
existir vias de referenciacéo claras e trans-
parentes. Cabe aos Estados-Membros esta-
belecer os mecanismos e processos para
facilitar a aceitacéo e a adocdo do capital de
conhecimentos das RER — por exemplo, no
desenvolvimento de percursos de cuidados
para doencas raras», afirma.

Os doentes tém grandes expectativas de que
as RER possam ter um impacto real nas suas
vidas: «Debater casos complexos e partilhar
experiéncias e conhecimentos especializados
nas RER é um primeiro passo importante, mas
o0s paises devem utilizar melhor e de forma
mais alargada os conhecimentos que estas
redes criam e organizam, a fim de melhorar
a vida dos 30 milhbes de pessoas que vivem
com uma doenca rara na Europas, acrescenta
Inés Hernando. Os Estados-Membros tém um
papel fundamental a desempenhar nesta
fase. «Chegou o momento de promover e
apoiar as redes de acordo com as suas ambi-
cbes e de as integrar nos sistemas nacionais
de saude, a fim de melhorar os resultados
em termos de sobrevivéncia e qualidade de
vida do maior niimero possivel de doentes.»
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RER para a imunodeficiéncia
e as doencas autoinflamatorias

e autoimunes (ERN-RITA)

A ERN-RITA retne os principais centros europeus especializados no diagndstico e tratamento de
doencas imunoldgicas raras. Estas sdo doencas potencialmente fatais que requerem cuidados
multidisciplinares, utilizando avaliacbes de diagndstico complexas e terapéuticas altamente
especializadas. A rede divide estas doencas em quatro subtemas ou fluxos de trabalho:
imunodeficiéncia primdria (IDP), doencas autoimunes, doencas reumatoldgicas pedidtricas

e doencas autoinflamatorias.

As terapéuticas imunoldgicas estdo a ser
descobertas e implementadas rapidamente.
A terapéutica com imunoglobulina polivalente
revolucionou as perspetivas dos doentes com
deficiéncia de anticorpos, os tratamentos com
anticitocinas especificas transformaram a
vida dos doentes com doencas autoimunes
e autoinflamatorias raras, e as terapéuticas
genéticas e com células estaminais, original-
mente utilizadas nas IDP, s&o agora aplicadas
em todas as doengas abrangidas pela rede.

A rede baseia-se no trabalho das sociedades
cientificas europeias existentes, que desen-
volveram registos de doentes, diretrizes cli-
nicas, investigagBes colaborativas, atividades
didaticas e ligacdes com organizacdes de
doentes para 0s quatro grupos de doencas.

A ERN-RITA procura reduzir as desigualdades
nos cuidados de satide com que se deparam
os doentes que procuram aceder a testes
de diagndstico e a tratamentos inovadores,
nomeadamente terapéuticas bioldgicas,

substituicdo da imunoglobulina e terapéuti-
cas celulares, como o transplante de células
estaminais. Visa cruzar os registos preexis-
tentes, elaborar diretrizes clinicas pan-euro-
peias, criar uma task force de geneticistas
para controlo de qualidade das tecnologias
de sequencia¢do de nova geracao, chegar a
acordo quanto a um instrumento comum de
farmacovigilancia para estas doencas raras,
reunir uma task force para a utilizacdo correta
e a monitorizagdo dos tratamentos bioldgi-
cos em doencas imunomediadas, reunir e
melhorar terapéuticas baseadas em célu-
las estaminais para os doentes, promover a
colaboracao entre associacdes de doentes e
reunir especialistas pediatricos e ndo pedia-
tricos das quatro areas tematicas.

COORDENADOR DA REDE
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RER para os transplantes pediatricos
(ERN TransplantChild)

O transplante pedidtrico (TP) inclui tanto o transplante de drgdos sdlidos (TOS) como

o transplante de células estaminais hematopoiéticas (TCEH), tratando-se do unico procedimento
curativo para vdrias doencas raras. A otimizacdo dos cuidados pos-transplante requer os
esforcos concertados de uma equipa multidisciplinar. Apds o transplante, os doentes tém

de enfrentar a imunossupressd@o cronica para evitar a rejeicdo, o que requer a monitorizacéo

de complicacbes pés-transplante, a fim de prolongar o tempo de vida e melhorar a qualidade

de vida das criancas.

A ERN TransplantChild redne especialistas
em TP e cuidados pos-transplante tendo em
vista melhorar os resultados para as criancas
e para as suas familias. A rede visa reduzir
tanto o tempo passado no hospital como a
utilizacdo de tratamentos complexos e pro-
longados e trabalha no sentido de melhorar
0s servicos de apoio psicologico durante a
transicdo das criangas para a idade adulta.

A rede procura disponibilizar as mais recentes
técnicas e avancos medicos, farmacologicos
e terapéuticos, facilitando simultaneamente
a divulgacédo de diretrizes de pratica clinica
harmonizadas e o desenvolvimento da medi-
cina personalizada em TP.

A ERN TransplantChild pretende reduzir os
esforcos associados ao transplante — nomea-
damente retransplantes e tratamentos farma-
colégicos — e esta a harmonizar os cuidados
em TP para minimizar os riscos de compli-
cacdes pos-transplante. Os principais espe-
cialistas europeus em TP estdo a trabalhar
em conjunto para reduzir a mortalidade e a
morbilidade relacionadas com os transplan-
tes em criancas.

COORDENADOR DA REDE
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RER para as doencas vasculares
multissistémicas (VASCERN)

As doencas vasculares multissistémicas raras incluem doencas que afetamn todos os tipos

de vasos sanguineos, com consequéncias para vdrios sistemas de orgdos que exigem uma
abordagem multidisciplinar dos cuidados. A VASCERN inclui seis grupos de trabalho para
doencas raras: telangiectasia hemorrdgica hereditdria (HHT-WG), doencas hereditarias da aorta
tordcica (HTAD-WG), artérias de dimensdo média (sindrome vascular de Ehlers-Danlos) (MSA-
WG), linfedema pedidtrico e primario (PPL-WG), anomalias vasculares (VASCA-WG) e doencas
neurovasculares (NEUROVASC-WG). Além disso, existern vdrios grupos de trabalho temdticos que
se ocupam da comunicacdo, registos, questdes de ética e questdes relacionadas com a gravidez.
Um ePAG especifico permite que os defensores dos interesses dos doentes participem em todas
as atividades da VASCERN.

Os objetivos da VASCERN incluem o traba-
lho em rede e a partilha e disseminacdo de
conhecimentos especializados, a promogao
de boas praticas, diretrizes e resultados clini-
cos, a capacitacdo dos doentes e a melhoria
dos conhecimentos através de investigacao
clinica e de base.

Os profissionais de saude envolvidos na
VASCERN ja disponibilizaram em linha mate-
riais didaticos, como webinarios e a série de
videos «Pills of Knowledge», destinados aos
meédicos e aos doentes. A rede publicou decla-
racdes de consenso e instrumentos de tomada
de decisdes clinicas — incluindo percursos de
cuidados para os doentes e fichas informati-
vas sobre praticas a adotar e a evitar — para
prestar aconselhamento sobre o diagndstico

e 0s cuidados adequados aos doentes com
doencas raras. Em colaboracdo com todos
0s centros especializados e organizacdes
de doentes do ePAG, foram desenvolvidos
servicos digitais de satde em linha, como a
aplicacdo mavel VASCERN. Estdo a ser criados
intercambios entre instituicdes aderentes, e a
rede continua a partilhar conhecimentos tanto
com 0s membros como com 0s profissionais
de saude ndo abrangidos pela RER.

COORDENADOR DA REDE
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DIRETORIO DAS RER

Endo-ERN
ERKNet

ERN BOND

ERN CRANIO
ERN EpiCARE
ERN EURACAN
ERN EuroBloodNet
ERN eUROGEN
ERN EURO-NMD
ERN EYE

ERN GENTURIS

ERN GUARD-HEART

ERNICA

ERN ITHACA
ERN LUNG

ERN PaedCan
ERN RARE-LIVER

ERN ReCONNET

ERN RITA
ERN-RND

ERN Skin

ERN TRANSPLANT-
CHILD

MetabERN

VASCERN

RER para as doencas enddcrinas (Endo-ERN)

RER para as doencas renais (ERKNet)

RER para as doencas 6sseas (ERN BOND)

RER para as anomalias craniofaciais e doengas ORL (ERN CRANIO)
RER para as epilepsias raras e complexas (EpiCARE)

RER para os cancros em adultos (tumores sélidos) (ERN EURACAN)
RER para as doencas hematoldgicas (EuroBloodNet)

RER para as doencas e disturbios urogenitais e retais (ERN eUROGEN)
RER para as doencas neuromusculares (ERN EURO-NMD)

RER para as doencas oculares (ERN-EYE)

RER para as sindromes genéticas com risco tumoral (ERN GENTURIS)

RER para as doencas cardiacas (ERN GUARD-Heart)

RER para as anomalias (digestivas e gastrointestinais) hereditarias e
congeénitas (ERNICA)

RER para as malformacGes congénitas e os disttirbios raros do
neurodesenvolvimento (ERN-ITHACA)

RER para as doencas respiratorias (ERN-LUNG)
RER para os cancros pediatricos (hemato-oncologia) (ERN PaedCan)

RER para as doencas hepaticas (ERN RARE-LIVER)

RER para as doencas musculoesqueléticas e dos tecidos conjuntivos
(ERN ReCONNET)

RER para a imunodeficiéncia e as doencas autoinflamatérias e autoimunes

(ERN-RITA)

RER para as doencas neuroldgicas raras (ERN-RND)

RER para as doencas da pele (ERN-Skin)

RER para os transplantes pediatricos (ERN TransplantChild)

RER para as doencas metabélicas hereditarias (MetabERN)

RER para as doencas vasculares multissistémicas (VASCERN)

‘Trabalhar para pessoas com doencgas raras, de prevaléncia reduzida ¢ complexas

www.endo-ern.eu
www.erknet.org
www.ernbond.eu
www.ern-cranio.eu
Www.epi-care.eu
www.euracan.eu
https://eurobloodnet.eu
www.eurogen-erm.eu
www.ern-euro-nmd.eu
www.ern-eye.eu
www.genturis.eu/

www.guardheart.ern-net.eu

Www.ern-ernica.eu

www.em-ithaca.eu

www.ermn-lung.eu
www.paedcan.em-net.eu

www.rare-liver.eu
www.reconnet.em-net.eu
www.ern-rita.org

www.em-rnd.eu

www.em-skin.eu
www.transplantchild.eu

www.metab.ern-net.eu

www.vascern.eu

info@endo-em.eu
contact@erknet.org
https://erbond.eu/contact/
ern-cranio@erasmusmc.nl
https://epi-care.eu/contact-us/
contact@euracan.eu
coordination@eurobloodnet.eu
eurogen@uroweb.org
info@ern-euro-nmd.eu
contact@ern-eye.eu
genturis@radboudumc.nl

contact@guardheart.em-net.eu

em-ermica@erasmusmc.nl

https://em-ithaca.eu/contact/

info@ern-lung.eu
ermnpaedcan@ccri.at

em.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@vascem.eu
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CONTACTAR A UE

Pessoalmente
Em toda a Uni&o Europeia ha centenas de centros de informacao Europe Direct. Pode encontrar o endereco do centro mais proximo em:
https://europa.eu/european-union/contact_pt.

Telefone ou correio eletrénico

Europe Direct é um servico que responde a perguntas sobre a Unido Europeia. Pode contactar este servico:
— pelo telefone gratuito: 00 8006 7 8 9 10 11 (alguns operadores podem cobrar estas chamadas),

— pelo telefone fixo: +32 22999696, ou

— por correio eletrénico, na pagina: https://europa.eu/european-union/contact_pt.

ENCONTRAR INFORMACOES SOBRE A UE

Em linha
Estdo disponiveis informacdes sobre a Unido Europeia em todas as linguas oficiais no sitio Europa: https://europa.eu/european-union/index_pt.

Publicacées da UE

As publicacbes da UE, quer gratuitas quer pagas, podem ser descarregadas ou encomendadas no seguinte endereco: https://op.europa.eu/pt/publications.
Pode obter exemplares multiplos de publicacdes gratuitas contactando o servico Europe Direct ou um centro de informagdo local

(ver https://europa.eu/european-union/contact_pt).

Legislacdo da UE e documentos conexos
Para ter acesso a informacdo juridica da UE, incluindo toda a legislacao da UE desde 1951 em todas as versdes linguisticas oficiais,
visite o sitio EUR-Lex em: https://eur-lex.europa.eu.

Dados abertos da UE

0 Portal de Dados Abertos da Unido Europeia (https://data.europa.eu/euodp/pt) disponibiliza 0 acesso a conjuntos de dados da UE.
Os dados podem ser utilizados e reutilizados gratuitamente para fins comerciais e ndo comerciais.
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Na Europa, todos os anos é diagnosticada uma doenca rara a meio milhéo
de pessoas. Nenhum pais consegue enfrentar este desafio sozinho.

As redes europeias de referéncia sdo redes virtuais que retnem
especialistas de toda a UE e do EEE.

Em conjunto, lutam contra as doencas raras, de baixa prevaléncia
e complexas, melhorando o diagndstico e o acesso a cuidados
especializados.

Share. Care. Cure.

Mais informacGes sobre as redes europeias de referéncia

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

Servico das Publicacoes
da Unido Europeia





