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In serviciul pacientilor care sufera de boli rare, complexe si cu prevalenti redusa

UE este alaturi de pacientii care
sufera de boli rare pentru a le oferi
ajutor, speranta si un viitor mai bune

Sandra Gallina
Director general DG SANTE

Impactul bolilor rare n ansamblu este imens
- se estimeaza cd ele afecteazd 3,5 % — 59
% din populatia lumii si, numai in UE, pana la
36 de milioane de persoane traiesc cu una
dintre cele peste 6 000 de boli rare distincte.
Cu toate acestea, fiecare boald rara are o
prevalenta mica. Prin definitie, T UE se
considerd ca o boald este rard daca
afecteaza mai putin de 5 de persoane din
10000.

O boala rara poate fnsemna faptul ca
medicul dumneavoastrd sau alt cadru
medical nu o poate identifica. Poate Thsemna
faptul ca simptomele dumneavoastra sunt
diagnosticate gresit — uneori timp de mai
multi ani — Tn timp dumneavoastrd ce suferiti,
iar afectiunea dumneavoastra progreseaza.
Adesea, a suferi de o boald rard Tnseamnd
adesea ca nu stiti de ce nu va simtiti bine sau
ce trebuie facut pentru a va usura durerea si
disconfortul.  Poate genera frustrare si
singuratate. Va puteti simti fara speranta.

UE este aldturi de pacientii care sufera de boli
rare si aduce valoare addugata europeand
prin facilitarea punerii in comun a resurselor, a
partajdrii cunostintelor si a colabordrilor n
domeniu.

Tn primul rand, dorim s& ajutdm pacientii sa
obtind diagnosticul exact de care au nevoie.
Apoi, sa asigurdm faptul cd ei beneficiaza de
un tratament si o Ingrijire care vor contribui la
reducerea la minimum a disconfortului lor si i
vor ajuta sa trdiascd cat mai bine posibil. Si,
n cele din urmd, dorim sa colabordm pentru
a gasi tratamente care sa vindece. n prezent,
pentru 95 % dintre bolile rare nu exista niciun
tratament care sa le vindece. Prin actiuni
ferme ale UE, cum ar fi revizuirea legislatiei
farmaceutice, oferim pacientilor care suferd
de boli rare un viitor mai bun.

Comisia Europeana a sprijinit numeroase
actiuni in domeniul sandtatii publice si al
sistemelor de sdndtate pentru a ajuta statele
membre sd elaboreze rdspunsuri, strategii si
planuri nationale. Printre acestea se numdra
Retelele europene de referinta (RER), care s-
au bucurat de un mare succes, Infiintate in
2017 pentru a pune in comun cunostintele si
resursele cu scopul de a aborda bolile rare si
complexe, inclusiv Tn domeniile medicale n
care expertiza este rara. Comisia Europeand
a jucat un rol fundamental n crearea
cadrului pentru RER, oferind granturi pentru
sprijinirea retelelor, a coordonatorilor si a
facilitatilor tehnice destinate retelelor.

RER sunt retele virtuale care conecteazd
fumizori de servicii medicale, profesionisti si
organizatii ale pacientilor din intreaga UE si din
Norvegia. Pe baza Directivei UE privind
asistenta medicala transfrontaliers, RER
reprezinta una dintre cele mai mari realizari ale
comunitdtii bolilor rare din Europa si au devenit
0 sursa de inspiratie pentru actiuni globale,
datoritd eforturilor fumizorilor de asistentd
medicald, ale organizatilor pacientilor, ale
Comisiei Europene si ale statelor membre ale
UE.

Nicio tard nu detine singurd cunostintele si
capacitatea necesare pentru a trata toate
bolile rare si complexe. Datoritd RER, pacientii
din ntreaga UE au acces la cea mai avansata
expertiza disponibild. Prin intermediul acestor
retele, expertii sunt Tn contact cu un pacient,
fara ca pacientul sa fie nevoit sd caldtoreasca
la experti care pot fi localizati la mare distantd.
Uniunea Europeand conecteaza punctele,
maximizand sinergiile dintre statele membre si
fncurajand partajarea de cunostinte si de
resurse.



Tn prezent, existd 24 de RER pentru boli rare si
complexe, formate prin parteneriate ntre
manageri ai sistemelor de sandtate, avocati ai
pacientilor si personalitati ale medicinii clinice.
Tn prezent Infiintate si pe deplin functionale,
aceste retele continud sa inregistreze progrese
si experimenteazd noi modalitati de cooperare
transfrontaliera.

Dupa sase ani de existentd, RER sunt in curs
de evaluare. Rezultatele evaludrii vor fi
disponibile la sfarsitul anului 2023 si vor
contribui  la identificarea unor modalitati
suplimentare de Tmbunatdtire a modelului RER
si de modelare a viitorului acestora.

Potentialul lor real va fi atins numai atunci
cand RER vor fi integrate solid in sistemele
noastre nationale de sanatate. Ulterior, ele vor
fi cu adevdrat Tn masurd sa aducd o valoare
addugata a UE si sa aiba posibilitatea de a
aduce speranta si de a ajuta milioane de
pacienti cu boli rare din intreaga UE. Acesta
este motivul pentru care statele membre ale
UE, Norvegia si Ucraina si-au unit fortele cu
Comisia intr-o actiune de trei ani pentru a
contribui  la consolidarea acestor retele,
incepand de la sfarsitul anului 2023. Aceasta
actiune va primi finantare din partea UE in
valoare de aproximativ 15 de milioane EUR.

Tn plus, Comisia a finantat o noud generatie de
granturi pentru a sprijini RER cu peste 77 de
milioane EUR n cadrul Programului ,UE pentru
sandtate”. Aceste granturi vor contribui la
finantarea credrii si functiondrii a 24 de
registre de pacienti exhaustive, cu mii de
rubrici, si vor prilejui discutarea in cadrul unor
grupuri internationale a mai multor sute de
cazuri de pacienti prin intermediul unui
instrument informatic dedicat, cunoscut sub
numele de ,Sistemul de management clinic al
pacientilor”.  RER sunt actori esentiali n
colectarea datelor si in colaborarea stiintifica
n domeniul cercetdrii vizand bolile rare.

Finantarea va contribui, T plus, la
punerea la dispozitia cadrelor medicale a
unor cursuri acreditate de formare de
nivel Tnalt si va contribui la elaborarea
unor ghiduri medicale noi sau actualizate
si a unor instrumente de sprijinire a
deciziilor clinice Tn beneficiul pacientilor.

Prin conectarea expertilor si a populatiilor
de pacienti, RER faciliteaza, Tn plus,
studiile clinice si testarea interventiilor
terapeutice, plasandu-le Tn avangarda
inovarii Tn numeroase domenii ale bolilor
rare. Companiile farmaceutice pot fi
reticente Th a investi In dezvoltarea de
medicamente pentru pacientii care suferd
de boli rare deoarece piata acestor
medicamente ar fi extrem de limitata.
Acesta este motivul pentru care Comisia
ofera stimulente producatorilor pentru a
dezvolta medicamente orfane si pentru a
le introduce pe piata si tocmai a revizuit
legislatia relevantd pentru a Tmbunatdti
aceste stimulente.

A fost nevoie de mai mult de un deceniu
pentru ca ideea cooperdrii transfrontaliere
n materie de asistenta medicala pentru
afectiuni complexe si rare sa dea
rezultate concrete si sa se regaseasca Tn
legislatia UE. Urmdtorii patru ani vor
marca anii de consolidare a RER si de
integrare mai puternicd a acestora n
sistemele nationale de sandtate. Ne
putem astepta ca actiunile RER sa aibd
un impact pozitiv pentru pacientii care
suferd de boli rare si pentru familiile
acestora, sa extinda utilizarea registrelor
si sa difuzeze cunostintele privind bolile
rare cdtre audiente mai largi.

Sandra Gallina
Director General DG SANTE

Necesitatea unei mai bune coordondri
europene Tn domeniul sandtatii a crescut,
iar satisfacerea respectivei necesitdti Tn
continua crestere se afla n centrul
propunerii  Comisiei de a construi o
puternica Uniune europeana a sanatatii.

Urmadtoarea etapd a dezvoltdrii retelelor ar
trebui sd valorifice aceastd determinare de
a obtine rezultate mai bune pentru pacienti
si 0 mai bund cooperare transfrontaliera Tn
domeniul asistentei medicale, pentru a se
asigura faptul cd sistemul RER Tsi atinge
ntregul potential pand Tn 2030. A trai cu o
boald rara nu ar trebui sa fnsemne a trdi Tn
incertitudine cu privire la diagnosticare,
ingrijire si tratare, iar faptul de a trdi
suferind de o boald rara nu ar trebui sd

Tnsemne niciodata nfruntarea ei pe cont
propriu.
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Context

Orice boald care afecteazd mai putin de cinci din 10 000 de persoane din UE este
consideratd rard. Peste 6 000 de boli rare afecteazd viata cotidiand a aproximativ 36 de
milioane de oameni din UE. Numai in domeniul oncologiei, de exemplu, existG aproape
300 de diferite tipuri rare de cancer si, anual, peste o jumdtate de milion de persoane din
Europa sunt diagnosticate cu unul dintre acestea.

Multi dintre cei afectati de o afectiune rard
sau complexd nu au acces la diagnostic si
la tratamente de Tnalta calitate. Deficitul de
expertiza si cunostinte de specialitate se
poate datora numarului redus de pacienti.

UE si guvermnele nationale s-au angajat sa
fmbunatateasca recunoasterea si tratamentul
acestor afectiuni rare si complexe prin con-
solidarea cooperdrii si coordondrii la nivel
european si sprijinirea planurilor nationale
pentru boli rare.

Directiva din 2011 privind drepturile pacien-
tilor in cadrul asistentei medicale transfron-
taliere nu numai ca permite rambursarea
tratamentului primit Tntr-un alt stat membru,
ci si faciliteazd accesul pacientilor la informa-
tii privind asistenta medicald, sporind astfel
numdrul optiunilor de tratament. Directiva a
intrat Tn vigoare n statele membre n 2013
si a pus bazele colabordrii transfrontaliere n
domenii precum bolile rare si RER sau e-sa-
natate.

Tn acest context, cu sprijinul programului de
sandtate al UE (si, Tncepand cu 2021, al
programului ,UE pentru sandtate”), 24 de
retele europene de referintd si-au demarat
activitatea Tn 2017, reunind aproximativ
900 de unitati de asistentd medicala foarte
specializate. De atunci, programul a ajutat
mii de pacienti cu boli rare sau complexe,
iar Tn prezent retelele europene de referinta
s-au extins pentru a include peste 1 600 de
unitdti de asistenta medicald din aproape
400 de spitale din toate cele 27 de state
membre si din Norvegia.

Peste 5000

DE BOLI RARE, INCLUSIV

300

DE TIPURI RARE DE CANCER AFECTEAZA

pani la 36

DE MILIOANE DE PERSOANE iN UE
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Ce sunt retelele europene
de referinta?

Retelele europene de referintd (RER) sunt retele virtuale care reunesc furnizori de ingrijiri
de sdndtate, profesionisti din domeniul sdndtdtii si pacienti din statele membre si Norvegia.
Obiectivul acestor retele este sd gdseascd solutii pentru afectiunile complexe si rare care
necesitd tratament foarte specializat si o concentrare a cunostintelor si a resurselor.

Nicio tard nu detine singurd cunostintele si
capacitatea necesare pentru a trata toate
bolile rare, complexe si cu prevalentd redusa.
RER le oferd pacientilor si medicilor din
fntreaga UE acces la cea mai buna exper-
tizd si la schimbul rapid de cunostinte care
salveaza vieti, fard a fi nevoiti sa calatoreascd
n altd tard. Retelele faciliteaza schimbul
celor mai recente cunostinte si experiente
Tn domeniul bolilor rare din UE cu spitalele,
cercetdtorii si grupurile de pacienti care fac
parte din aceste retele.

Pentru a revizui diagnosticul si tratamen-
tul unui pacient, coordonatorii RER convoaca
grupuri consultative ,virtuale” formate din
specialisti medicali din diferite discipline,
utilizand o platforma informatica dedicata
— Sistemul clinic de gestionare a pacientilor
(CPMS). Tn CPMS au loc discutii care le per-
mit furnizorilor de Tngrijiri de sdndtate din
Tntreaga UE sa colaboreze online pentru a
discuta, a diagnostica si a trata pacientii cu
boli rare, complexe si cu prevalenta redusd.
De asemenea, RER coordoneazd si faciliteaza
activitatile educationale si de formare, ela-
boreaza orientdri pentru practicile clinice si
alte instrumente de sprijinire a deciziilor cli-
nice, colaboreaza cu privire la generarea si

diseminarea cunostintelor prin activitdti de
comunicare si reprezintd puncte focale pen-
tru cercetare si inovare in domeniul bolilor
rare, complexe si cu prevalenta redusd. Tn
plus, RER populeaza registrele UE cu date
de Tnaltd calitate de la pacientii cu boli rare,
creand o sursd de date unica si extrem de
valoroasd pentru a incuraja cercetarea si a
concepe urmdtoarea generatie de tratamente
pentru bolile rare si complexe.

RER au fost lansate fn martie 2017. in
prezent, exista 24 de retele europene
de referintd, care cuprind peste 1 600
de unitdti de asistentd medicala
foarte specializate din aproape 400 de
spitale din toate statele membre ale
UE si Norvegia. Ele se concentreaza pe o
gamd de domenii tematice, de la afectiuni
rare ale oaselor si cancer pediatric la boli
vasculare rare, aducand beneficii pentru mii
de pacienti din UE care suferd de o
afectiune medicala rard sau complexa.

Initiativa RER primeste sprijin din partea
mai multor programe de finantare ale UE,
inclusiv programul ,UE pentru sandtate”,
Mecanismul pentru interconectarea Europei
si Orizont Europa.

Statele membre ale UE conduc procesul RER:
acestea sunt responsabile cu recunoasterea
centrelor la nivel national si aprobarea can-
didaturilor, iar un comitet al statelor membre
este responsabil cu elaborarea strategiei RER
la nivelul UE si cu aprobarea procesului de cre-
are a retelelor si de includere a noilor membri.

Cei 24 de coordonatori RER colaboreaza
Tn cadrul Grupului de coordonatori RER
(ERN-CG) Tnfiintat Tn 2017. Acest grup stra-
tegic stabileste o baza comuna cu privire la
mai multe aspecte tehnice si organizatorice
esentiale ale RER. ERN-CG si comitetul statelor
membre colaboreazd indeaproape cu diferite
grupuri de lucry, inclusiv pentru generarea de
cunostinte; integrarea n sistemele nationale
de sdndtate; monitorizarea; aspectele juridice
si etice si consilierea IT, care raporteaza pro-
punerile lor catre ERN-CG si comitetul sta-
telor membre in vederea discutarii si ludrii
unei decizii finale.



Comisia |
Europeana

In serviciul pacientilor care suferi de boli rare, complexe si cu prevalenta redusi

RER Tn materie de afectiuni ale oaselor

(ERN BOND)

Bolile rare ale oaselor includ afectiuni legate de formarea, modelarea, remodelarea si deplasarea
oaselor si defecte ale cdilor de reglare ale acestor procese. Aceste boli pot determina o staturd
micd, deformarea oaselor, anomalii ale dintilor, dureri, fracturi si handicapuri si pot influenta
negativ functiile neuromusculare si hemopoieza.

ERN BOND reuneste toate bolile rare ale
oaselor — congenitale, cronice si de origine
genetica - care afecteaza cartilajul, oasele si
dentina. Reteaua se concentreaza in prezent
pe osteogeneza imperfecta (0Ol), pe rahitismul
hipofosfatemic X-linkat (XLH) si pe acondro-
plazie (ACH) ca afectiuni principale, pe baza
prevalentei bolilor, a dificultdtii in diagnosti-
care si gestionare si a terapiilor emergente
noi. Pe viitor, odatd cu stabilirea unor abordari
sistematice, ERN BOND va trece la afectiuni
mai rare.

Prin colaborarea cu pacientii, ERN BOND va
dezvolta masuri bazate pe experienta si evo-
lutia raportate de pacienti, precum si orientdri
pentru dezvoltarea si diseminarea celor mai
bune practici. Pe masura ce sunt dezvoltate
noi terapii, reteaua va lucra pentru a asigura
accesul rapid la studii al pacientilor afectati.

ERN BOND permite dezvoltarea aptitudinilor
prin platforme de e-sandtate si de teleme-
dicing, aldturi de vizite de lucru, cursuri de
formare si activitati de diseminare. Reteaua
vizeaza reducerea timpului necesar pentru
stabilirea diagnosticului prin reducerea tes-
telor inadecvate, imbunatdtirea acuratetei
diagnosticdrii si introducerea de tratamente
noi viabile.

COORDONATORUL RETELEI

Dr. Luca Sangiorgi
Institutul Ortopedic Rizzoli,
Bologna, Italia
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RER Tn materie de anomalii craniofaciale
si boli ORL (ERN CRANIO)

ERN CRANIO se axeazd pe anomaliile craniofaciale rare si complexe si pe tulburdrile urechii,
nasului si gatului (ORL). Aceste afectiuni cuprind malformatii ale creierului, craniului si fetei,
inclusiv tulburdri specifice, cum ar fi craniosinostoza si microzomia craniofaciald, despicdturile
labiale si palatine, anomaliile orodentare si tulburdrile ORL.

Reteaua functioneaza Tn domenii de activi-
tate diferite, inclusiv diseminare, evaluare,
e-sandtate, cursuri de formare si educatie,
calitatea asistentei medicale, dezvoltarea
registrelor si masurarea rezultatelor.

ERN CRANIO Tsi propune sa grupeze exper-
tiza, cunostintele si resursele specifice fieca-
rei boli din UE/SEE pentru a atinge obiective
Tn materie de sanatate care, in caz contrar,
ar putea fi nerealizabile intr-o singurd tard.
Printre aceste obiective Th materie de sand-
tate se numara: dezvoltarea aptitudinilor cli-
nice, accesul imbundtdtit al pacientilor la
asistentd de specialitate de Tnalta calitate
si punerea la dispozitia profesionistilor din
domeniul sandtatii, a pacientilor si a famili-
ilor si Tngrijitorilor acestora a unor informatii
fmbundtatite specifice diagnosticului.

Tn acest sens, ERN CRANIO urmdreste, de
asemenea, sa reducd inegalitdtile Tn materie
de sandtate prin standardizarea practicilor si
prin punerea la dispozitia fumizorilor de Tngri-
jiri de sdndtate, a pacientilor si a familiilor si
ngrijitorilor acestora din Tntreaga Europa a

Prof. Dr. Irene Mathijssen
unor servicii de ingrijire, informatii si resurse ; Centrul Medical Universitar
de inalta calitate. Erasmus, Rotterdam, Tdrile de Jos
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Si profesionisti

Pacientii care suferd de boli rare si complexe pot sta ani intregi f&Gré a primi un diagnostic

clar. Aceasta este o experientd frustrantd si dezolantd pentru pacienti si familiile si ingrijitorii
acestora. Multe dintre persoanele care trdiesc cu aceste afectiuni sunt copii, a cdror dezvoltare
este grav afectatd pe mdsurd ce acestia avanseazd prin sistemul de séndtate, uneori
consulténd mai multi specialisti Tn anii copildriei, in cGutarea unui diagnostic.

RER Tmbunatatesc nivelul de informare al
publicului si al profesionalistilor cu privire la
bolile rare si la manifestarea complicatd a
bolii, sporind astfel probabilitatea unui dia-
gnostic timpuriu si corect si a unui tratament
eficient, daca acesta este disponibil.

Retelele sunt o platforma pentru elaborarea
de orientdri, formarea profesionald si schimbul
de cunostinte. RER pot facilita realizarea unor
studii clinice de mare amploare cu scopul de a
imbunatati nivelul de Tntelegere a bolilor si de
a dezvolta medicamente noi prin colectarea
unei cantitati mari de date privind pacientii.

Nivelul de implicare al pacientilor variaza de
la o retea la alta, nsd toate RER se asigura
ca reprezentantii pacientilor sunt implicati,
de exemplu, In elaborarea de orientari pri-
vind practicile clinice, studii clinice si parcur-
suri de Tngrijire.

Pentru cadrele medicale specializate, RER
reprezintd oportunitatea de a colabora n retea
cu experti care Impadrtdsesc aceeasi viziune
din UE/SEE - reducand izolarea profesionala

cu care se confrunta multi experti in boli
rare. Sistemul RER se bazeazd pe inovare
n ceea ce priveste furnizarea de asistenta
medicala, contribuind la dezvoltarea de noi
modele de Tngrijire si schimband modul Th
care sunt furnizate tratamentele, prin solutii
si instrumente de e-sanatate si prin solutii
si dispozitive medicale inovatoare. RER sunt
incubatoare pentru dezvoltarea serviciilor
digitale si furnizarea de asistenta medicald
virtuala si de telemedicind.

ecee

8 —<)

—
T

RER contribuie la stimularea economiilor de
scard si la asigurarea unei utilizdri mai efici-
ente a resurselor, cu un impact pozitiv asu-
pra sustenabilitatii sistemelor nationale de
asistenta medicald. Retelele sunt o marturie
vizibild a ceea ce se poate realiza prin soli-
daritate Tn Europa.
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RER Tn materie de boli endocrine

(Endo-ERN)

Bolile endocrine rare implicd o activitate hormonald prea intensd, prea redusd sau inadecvatd,
rezistentd la actiunea hormonilor, formatiuni tumorale ale glandelor endocrine sau afectiuni cu
consecinte asupra sistemului endocrin. Distributia epidemiologicd este foarte variabild, variind
de la afectiuni foarte rare si rare la afectiuni cu prevalentd redusd. Pacientii care suferd de o
tulburare cu prevalentd redusd pot necesita asistentd medicald foarte specializatd din partea

unei echipe multidisciplinare sub Tndrumarea unui endocrinolog.

Reteaua a stabilit opt grupuri tematice prin-
cipale care acopera intrequl spectru de afec-
tiuni congenitale si dobandite. Acestea sunt:
afectiuni ale glandelor suprarenale, afectiuni
legate de homeostazia calciului si a fosforului,
afectiuni legate de dezvoltarea si maturizarea
organelor sexuale, afectiuni genetice legate
de homeostazia glucozei si a insulinei, sin-
droame tumorale endocrine genetice, afectiuni
legate de crestere si sindroame de obezitate
geneticd, afectiuni ale glandei pituitare si
afectiuni ale glandei tiroide.

COORDONATORUL RE'!'ELEI
Prof. Alberto M. Pereira

Centrul Medical Universitar Amsterdam,
Amsterdam, Tdrile de Jos

Endo-ERN pomeste de la realizarile mai multor
retele europene existente, inclusiv ale celor
instituite prin intermediul Societdtii Europene
de Endocrinologie (European Society of
Endocrinology — ESE) si al Societdtii Europene
pentru Endocrinologie Pediatrica (European
Saciety for Paediatric Endocrinology — ESPE) si
ale celor dezvoltate prin actiuni ale Cooperdrii
europene Tn domeniul stiintei si tehnologiei
(COST).

Endo-ERN vizeaza sa asigure traiectorii de
diagnostic, tratament, ingrijire de calitate si
rezultate cuantificabile Tmbundtdtite pentru
pacientii care sufera de boli endocrine rare,
facilitand colaborarea si formarea profesio-
nald multidisciplinara si transfrontalierd si
ascultand pacientii.
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RER Th materie de epilepsii rare
si complexe (EpiCARE)

Epilepsia afecteazd cel putin sase milioane de oameni din Europa. In mod traditional,

epilepsia a fost tratatd ca o boald unicd, insd epilepsiile pot avea un numdr mare de etiologii

neurologice diferite, desi primele manifestdri clinice sub forma crizelor epileptice pot pdrea
similare. Optiunile de tratament, rezultatele si prognosticul general depind de etiologiile
implicate, iar diagnosticarea promptd, ori de céte ori este posibil, joacd un rol important.

Cand sunt prescrise corect, medicamentele
antiepileptice traditionale ajutd aproximativ
70 % dintre pacienti sd evite crizele epilep-
tice. Tn cazul pacientilor care sufera de epi-
lepsie refractara, perspectiva clinica nu este
incurajatoare. Epilepsiile rare si complexe
necesita o gestionare multidisciplinara nca
de la debutul bolii. Sunt esentiale parcur-
suri de Tngrijire bine stabilite si o colaborare
stransd cu retelele nationale bine structurate
de ngrijire a epilepsiei.

Echipele medicale ale ERN EpiCARE depun
eforturi sd Tmbundtateascd si sa sporeascd
diagnosticarea cauzelor epilepsiilor rare,
sa Tmbunatateasca identificarea precoce a
pacientilor care sufera de epilepsii rare care
au cauze tratabile, sa sporeasca accesul la
asistenta medicald specializatd, sd dezvolte
si sa proiecteze n continuare studii clinice
inovatoare pentru noi medicamente antiepi-
leptice prin intermediul Colabordrii europene
pentru studii clinice de epilepsie (European
Collaboration for Epilepsy Trials — ECET),
sa asigure acces si utilizare deplind pentru

evaluarea pre-chirurgicald si interventiile chi-
rurgicale pentru epilepsie si sa promoveze
cercetarea n domeniul instrumentelor ino-
vatoare de diagnosticare si al tratamentelor
care vizeaza cauzele.

Reteaua organizeaza de mai multe ori pe luna
sesiuni de discutii privind cazurile pacienti-
lor, cu participarea expertilor UE Tn domeniul
geneticii, neuropsihologiei, gestionarii medi-
camentelor si evaludrii pre-chirurgicale. ERN
EpiCARE a lansat numeroase activitati de
generare de cunostinte, inclusiv seminare
online educationale interactive si actuali-
zdri ale orientdrilor privind practicile clinice.
Reteaua creatd cu alte RER si initiative finan-
tate de UE, cum ar fi Programul european
comun privind bolile rare (European Joint
Programme on Rare Diseases — EJP RD),
SOLVE-RD; ERICA si grupurile de lucru trans-
versale privind afectiunile neurologice, care
implica in special ERN-RND si ERN EURO-NMD.

O

Tnca de la nceput, reteaua a colaborat Tnde-
aproape cu toate organismele stiintifice
conexe, cum ar fi Liga Internationald Tmpo-
triva Epilepsiei (International League Against
Epilepsy — ILAE), Societatea Europeana de
Neurologie Pediatrica (European Paediatric
Neurology Society — EPNS) si Academia
Europeana de Neurologie (European Academy
of Neurology — EAN). Pentru a spori gradul de
informare cu privire la cele mai bune practici
si parcursuri de Tngrijire, ERN EpiCARE cola-
boreazd cu reprezentanti ai pacientilor din
cadrul grupurilor europene de reprezentare
a pacientilor (ePAG), de exemplu, pentru a
publica brosuri informative privind epilepsi-
ile rare si a organiza studii clinice orientate
cdtre pacienti.

COORDONATORUL RETELEI

Prof. Alexis Arzimanoglou
Hospital Infantil Sant Joan de
Déu Barcelona, Spania
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Cum se aproba RER

Statele membre ale UE joacd rolul principal in desemnarea si dezvoltarea retelelor europene
de referintd. Pentru a obtine statutul de RER, membrii retelei rdspund unei cereri de candidaturi
lansate de Comisia Europeand. Ulterior, candidatura acestora este evaluatd de un organism
independent de evaluare (IAB) care intocmeste un raport. Comitetul statelor membre (BoMS)
decide apoi asupra aprobdirii candidaturii RER.

BoMS este format din reprezentanti ai tutu-
ror statelor membre ale UE si ai Norvegiei si
joaca un rol activ Tn dezvoltarea strategiei
RER. BoMS continud sa monitorizeze mem-
brii RER, evalueaza candidatii care doresc sd
se aldture retelei existente si aproba even-
tuale retele viitoare. Ca urmare a cererii de
candidaturi din 2019, peste 600 de furnizori
suplimentari de ingrijiri de sandtate din 20 de
state membre si din Norvegia au fost admisi
ca membri ai RER Tn 2022.

18 indicatori RER au fost adoptati de BoMS
si sunt prezentati de RER Tn mod regulat. Ei
asigura o monitorizare continua solida pentru
a mdsura Tmbunatdtirile in ceea ce priveste
calitatea si rezultatele, evidentiind Tn ace-
lasi timp succesele si potentialele capcane.

Tarile care nu sunt reprezentate in cadrul unei
RER aprobate pot participa prin intermediul
furnizorilor de ngrijiri de sandtate care sunt
desemnati de cdtre statele membre drept
centre nationale ,asociate” si/sau ,colabo-
ratoare”. Acesti parteneri afiliati au acces la
orientari Tn materie de bune practici pentru
diagnosticare, Tngrijire si tratament si sunt
implicati in activitati de cercetare.

RER trebuie sd
indeplineascd anumite
criterii esentiale:

> abordare orientata cdtre pacient
si motivata clinic;

> minmum 10 membri
in cel putin 8 ¥§I‘i;

> evaluare independenta solidg;

> indeplinirea criteriilor de aderare la
retea si In calitate de membru;

certificare si aprobare din partea
autoritatilor nationale.
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RER Tn materie de boli renale (ERKNet)

Bolile renale rare si complexe cuprind o gamd largd de afectiuni congenitale, ereditare si
dobéndite. Se estimeazd cd cel putin doud milioane de europeni suferd de afectiuni renale
rare, cu glomerulopatii si malformatii renale congenitale, fiecare dintre acestea inregistrand
aproximativ un milion de cazuri. In plus, tubulopatiile ereditare, afectiunile tubulo-interstitiale
si microangiopatiile trombotice reprezintd un numdr de boli rare si foarte rare cu Tnaltd

relevantd clinicd.

Instrumentele ultramoderne de diagnosti-
care pot sa ofere informatii valoroase despre
prognosticul bolii si optiunile terapeutice. Cu
toate acestea, accesul la teste nu este uni-
versal. Din cauza diagnosticdrii intarziate si
a tratamentului neadecvat, multe afectiuni
renale rare evolueazd spre insuficienta renala.

ERKNet urmdreste sd imbundtdteasca gestio-
narea pacientilor cu boli renale rare, n special
a cazurilor noi si complexe, prin intermediul
serviciilor de consultantd online. Grupurile de
lucru formate din experti din retea stabilesc
algoritmi de diagnosticare pe baza de consens
pentru pacientii cu suspiciune de boli renale
rare, inclusiv criterii standard pentru testarea
genetica Tn cazurile In care se suspecteaza
afectiuni renale ereditare. In plus, grupurile
de lucru definesc cdile clinice de gestionare
terapeutica dupd o analiza aprofundatd a
tratamentelor disponibile.

Intrucat informarea si cunostintele doban-
dite de profesionistii din domeniul sdndtatii
sunt esentiale pentru identificarea si tratarea

bolilor renale rare, ERKNet a introdus o pro-
grama postuniversitard de trei ani, bazatd pe
formare clinicd, seminare online si invdtare
online, care oferd educatie de ultima genera-
tie cu privire la intregul spectru de boli renale
rare. Cei care finalizeaza cu succes cursul vor
fi recunoscuti drept ,Specialisti europeni in
materie de boli renale rare”.

ERKNet a infiintat ERKReg, Registrul european
pentru boli renale rare. Acest registru online
oferd informatii demografice si faciliteaza cer-
cetarea clinica Tn colaborare prin identificarea
cohortelor de pacienti cu boli renale rare din
ntreaga Europa. Tn plus, registrul furnizeaza
statistici privind performanta clinicd si analize
comparative la nivelul centrelor specializate,
sprijinind o ingrijire armonizata si optimizatd
a afectiunilor renale rare in toate spitalele si
clinicile membre ale ERKNet.

Prof. Franz Schaefer
Universitdtsklinikum Heidelberg,
Germania
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RER Tn materie de boli neurologice

(ERN-RND)

ERN-RND creeazd si distribuie informatii si coordoneazd ingrijirea pacientilor afectati de boli
neurologice rare care implicd cele mai frecvente afectiuni patologice ale sistemului nervos
central. Aceastd retea acoperd ataxii cerebeloase si paraplegii spastice ereditare, boala
Huntington si alte forme de coree, dementd frontotemporald, distonie, tulburdri paroxistice
(non-epileptice) si neurodegenerescentd cu acumulare de fier in creier, leucoencefalopatii si
sindroame parkinsoniene atipice.

Reteaua reuneste centre de experti i parte-
neri afiliati din 24 de tari europene, precum si
reprezentanti ai pacientilor. Ea se axeaza pe
servicii de asistentd medicald foarte speciali-
zate, cum ar fi diagnosticarea prin secventiere
de generatie urmatoare, stimularea profundd
a creierului si terapiile avansate, si genereaza
si disemineazd atat cunostinte cuprinzdtoare,
cat si cunostinte specifice unui grup de boli.

ERN-RND elaboreaza orientdri privind cele mai
bune practici clinice pentru unele boli rare,
recomandadri de bune practici pentru neuro-
reabilitare si tranzitie, precum si standarde de
ngrijire, cum ar fi componenta echipelor mul-
tidisciplinare. Grupurile de experti n domeniul
bolilor elaboreazd si convin asupra unor cdi

COORDONATORUL RETELEI

Dr. Holm Graessner
Spitalul Universitar Tibingen,
Germania

de Tngrijire, inclusiv diagrame de diagnosti-
care si algoritmi terapeutici, precum si scdri
ale bolilor pentru a evalua diferitele aspecte
ale bolilor neurologice rare.

Cazurile pacientilor cu diagnostice neclare se
discutd prin intermediul CPMS. ERN-RND este
una dintre cele patru retele care participd la
proiectul ,Solve-RD — Solving the Unsolved
Rare Diseases” (Solve-RD — Solutionare bolilor
rare nesolutionate), iar programul sau de for-
mare si educatie std la baza unei programe n
materie de boli neurologice rare, adresata pro-
fesionistilor din domeniul sandtatii. Reteaua
faciliteaza pregdtirea pentru studii clinice si

tru ERN-RND, care include date privind toti

pacientii consultati Tn centrele ERN-RND si
ofera o imagine de ansamblu unica asupra
cohortelor existente pe baza de genotipuri.

ERN-RND coopereaza cu Academia Europeana
de Neurologie (EAN), Societatea Europeand
de Neurologie Pediatrica (EPNS), ramura euro-
peand a Societdtii Internationale pentru boala
Parkinson si tulburdri de miscare (International
Parkinson and Movement Disorder Society —
MDS), Federatia Europeand a Asociatiilor de
Neurologie (EFNA) si Academia Europeana
pentru Copii cu Dizabilitdti (European Academy
of Childhood Disability — EACD). Impreunda cu
celelalte doud ,NeuroERN’, si anume EURO-
NMD si EpiCARE, ERN-RND a infiintat noua
grupuri de lucru.
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RER Tn materie de anomalii

ereditare si congenitale
(digestive si gastrointestinale)

(ERNICA)

Tn serviciul pacientilor care suferi de boli rare, complexe si cu prevalenta redusi

ERNICA abordeazd doud grupuri de diagnostic: malformatii ale sistemului digestiv si malformatii
ale diafragmei si ale peretelui abdominal. Fluxul de lucru care vizeazd malformatiile sistemului
digestiv cuprinde patru grupuri de lucru privind bolile esofagiene, bolile intestinale, insuficienta
intestinald si bolile gastroenterologice. Fluxul de lucru care vizeazd malformatiile diafragmei

si ale peretilor abdominali este alcGtuit din doud grupuri de lucru: malformatii ale diafragmei

si defecte ale peretelui abdominal.

Grupurile de lucru sunt conduse Tn comun
de profesionistii din domeniul sanatdtii din
cadrul ERNICA si de reprezentanti ai pacien-
tilor. Noud domenii de activitate se aplica
tuturor grupurilor de diagnostic — gestionare,
diseminare, evaluare, standarde de ngrijire,
formare, cercetare, e-sanatate, medicind
fetald si colaborare n retea.

ERNICA Tsi propune sa grupeze expertiza,
cunostintele si resursele specifice fiecdrei
boli din UE/SEE pentru a atinge obiective
Tn materie de sanatate care, in caz contrar,
ar putea fi nerealizabile intr-o singurd tard.
Aceste obiective in materie de sanatate includ:
dezvoltarea competentelor clinice, un acces
sporit al pacientilor la asistenta medicald
specializata de Tnalta calitate si cresterea
volumului de informatii specifice diagnos-
ticului puse la dispozitia profesionistilor din
domeniul sanatdtii, a pacientilor, a familiilor
si Ingrijitorilor acestora.

Tn acest sens, ERNICA urmdreste, de ase-
menea, sa reduca inegalitdtile in materie
de sdndtate in Europa prin standardizarea
practicilor si prin punerea la dispozitia furnizo-
rilor de Tngrijiri de sandtate, a pacientilor si a
familiilor si ingrijitorilor acestora din intreaga
Europa a unor servicii de Tngrijire, informatii
si resurse de Tnaltd calitate.

COORDONATORUL RETELEI

Prof. Dr. René Wijnen
Centrul Medical Universitar
Erasmus, Rotterdam, Tdrile de Jos
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Integrare, coordonare si colaborare:

statele membre si RER

In 2022, 620 de noi furnizori de ingrijiri de sdndtate s-au aldturat RER, numdrul total de
membri ajungdnd astfel la peste 1 400. Aceasta este o veste bund pentru pacientii care au
acum un acces mai larg ca niciodatd la servicii de asistentd medicald foarte specializate,
precum si pentru expertii clinici care beneficiazd de colaborarea cu alti experti din Tntreaga UE

si din Norvegia.

Cu toate acestea, extinderea genereaza, de
asemenea, provocdri In ceea ce priveste coor-
donarea si parteneriatul, iar Comitetul statelor
membre (BoMS) joacd un rol esential. Comitetul
a Tndrumat retelele europene de referinta de
la varstd frageda pana la maturitate — a fost
responsabil de aprobarea acestora atunci cand
au fost Infiintate pentru prima datd, Tn 2017,
si va aproba orice viitoare RER suplimentare.
Integrarea activitatii RER in sistemele nationale
de sandtate si asigurarea alinierii prioritatilor
acestora reprezinta, de asemenea, o prioritate.

,Situatia s-a schimbat semnificativ’, a decla-
rat profesorul Till Voigtlander, copresedinte al
BoMS. ,Retelele europene de referintd au ajuns
la maturitate si sunt in prezent pe deplin ope-
rationale. Grupul de coordonatori RER a lucrat
foarte activ si eficient, demonstréndu-si meritele
in calitate de partener colaborator important
pentru comitet.”

,Coordonatorii RER si echipele acestora abor-
deazd in mod activ aspecte precum cele mai
bune si mai economice modalitdti de monito-
rizare a performantei, de dezvoltare si organi-
zare a registrelor RER, de schimb si diseminare
a cunostintelor, de formare si de respectare a
unor standarde etice si juridice nalte’, adauga
profesorul Voigtlander. ,Ei au avut, de asemenea,
un rol esential in dezvoltarea sistemului clinic

de gestionare a pacientilor, care este esential
pentru a sprijini diagnosticarea, tratamentul si
ingrijirea mai rapidd si mai bund a persoanelor
care suferd de boli rare.”

Comitetul este, de asemenea, Tnsdrcinat cu
aprobarea noilor fumizori de Ingrijiri de sandtate,
iar cei mai recenti astfel de furnizori au urmat
un parcurs riguros care a demarat cu o cerere
de candidaturi Tn 2019. Brexitul si pierderea
ulterioara de expertiza din partea furnizori-
lor de Tngrijiri de sandtate din Regatul Unit au
complicat si mai mult acest proces. Odatd cu
implicarea noilor fumizori de Tngrijiri de sana-
tate, atentia se axeaza in prezent pe evalua-
rea si fTmbundtatirea calitdtii asistentei oferite
de RER si de fumnizorii de ingrijiri de sandtate.

Un element esential al sistemului de Tmbuna-
tatire continud a calitdtii RER este AMEQUIS —
Sistemul de evaluare, monitorizare, evaluare
si Tmbundtatire a calitdtii. Un organism inde-
pendent de evaluare va evalua RER pentru a
identifica punctele forte si punctele slabe, asi-
gurandu-se ca opiniile tuturor celor implicati,
inclusiv ale pacientilor si ale familiilor acestora,
sunt auzite. BoMS va juca un rol esential in
aceastd directie, deoarece fi va reveni sarcina
de a conveni asupra unor planuri de imbuna-
tatire pentru RER si pentru furnizorii de Ingrijiri
de sandtate, dacd si acolo unde va fi necesar.

Tncepand din 2022, Actiunea comund privind
integrarea RER va necesita o colaborare si mai
stransa ntre statele membre, care vor stabili
elementele constitutive ale viitorului retele-
lor europene de referintd, pe deplin integrate
n sistemele nationale de sandtate si perfect
armonizate cu partenerii europeni. Comisia va
coordona procesul cu grupul de coordonatori ai
RER, care joaca un rol vital Tn punerea n apli-
care. Integrarea, coordonarea si colaborarea
vor asigura succesul RER Tn urmdtoarea etapa
a parcursului lor.

In prezent, pdrtile interesate implicate Tn proiec-
tul RER sunt mai multe ca niciodatd, incluzénd
manageri de spitale si grupuri de reprezentare
a pacientilor’, afirmd profesorul Voigtlénder.
,Aceasta este o veste bund si ar trebui sa fim
foarte incantati. Cu toate acesteq, statele mem-
bre nu pot face fatd singure acestui volum
de muncd. Este momentul sa ne intensificdm
colaborarea, deoarece numai lucrénd Tmpreund
vom valorifica la maximum proiectul RER — un
proiect invidiat deja de restul lumii.”

Profesorul
Till Voigtlénder
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RER Th materie de boli respiratorii

(ERN LUNG)

Bolile pulmonare rare si complexe necesitd ingrijire multidisciplinard si sprijin psihosocial.
Complexitatea lor se poate datora mecanismului genetic care std la baza bolii, modificdrilor
secundare si daunelor aduse altor sisteme de organe. Diagnosticarea timpurie si accesul la
ingrijire de specialitate pot Tmbundtdti evolutia multor dintre aceste afectiuni.

ERN LUNG abordeaza un numar de afectiuni
pulmonare rare si complexe, inclusiv pneu-
mopatia interstitiald, fibroza chisticd, bron-
siectazia non-fibrozd chisticd, hipertensiunea
pulmonara, dischinezia ciliara primara, defici-
enta de alfa-1 antitripsind, mezoteliomul si
disfunctia pulmonard cronica Tn urma tran-
splantului de alogrefa.

Reteaua urmareste sa imbunatdteasca exper-
tiza la nivelul Europei pentru a avansa stan-
dardele de ingrijire, calitatea vietii si prognoza
pentru Tntregul spectru al bolilor pulmonare
rare. Membrii ERN LUNG elaboreaza si dise-
mineaza orientdri, promoveaza abordarile
comune Tn vederea tratamentului, sporesc
accesul transfrontalier la diagnosticare si tra-
tament, initiaza si sprijina registrele si adund
cohorte suficient de mari pentru studii clinice,
cercetare-dezvoltare farmaceuticd si efectu-
area de studii de istorie naturala.

ERN LUNG ofera pacientilor acces la echipe
interdisciplinare, oferind online opinii secun-
dare privind cazurile complexe, fard a nece-
sita deplasarea pacientilor. Aceste obiective
sunt atinse prin intermediul unui sistem de
asistentd de specialitate online, prin discutii
online Tn cadrul unor grupuri de experti si, dacd
este necesar, prin trimiteri transfrontaliere.

COORDONATORUL RETELEI

Prof. Thomas O.F. Wagner

Universitdtsklinikum Frankfurt,
Germania
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RER Th materie de boli ale pielii
(ERN Skin)

Multe afectiuni ale pielii au un impact puternic asupra pacientilor si pot fi asociate cu un risc
de cancer. Diagnosticarea bolilor de piele rare si complexe constd intr-o evaluare completd a
pielii si a mucoasei, precum si in alte sisteme, pe lGngd biopsii cutanate. Numai dermatologii
experimentati pot face diferenta dintre aceste afectiuni complexe, iar absenta unui diagnostic
specializat reprezintd o barierd in calea tratamentului. Aceasta poate fi o povard fizica si
psihologicd profundd pentru pacienti.

ERN Skin reuneste principalii experti in dome-
niul bolilor rare ale pielii la copii si adulti pen-
tru a face schimb de informatii, a actualiza
si a elabora orientdrile privind cele mai bune
practici, a Tmbundtati formarea profesionala
si educatia pacientilor si a organiza programe
de cercetare.

Reteaua si-a propus sd Tmbundtdteascd orga-
nizatiile de asistenta medicala prin grupa-
rea resurselor, inclusiv prin intermediul unei
platforme colaborative prin care expertii sa
discute cazurile dificile. Pentru fiecare boald
acoperita, echipele de baza multidisciplinare
sunt formate cel putin dintr-un dermatolog,
un asistent medical, un psiholog, un geneti-
cian, un dietetician si un patolog, impreund
cu alti specialisti, dupa caz.

Reteaua ERN Skin va crea si registre privind
bolile rare, permitand participarea in programe
de cercetare si studii clinice cu pacienti bine

caracterizati, precum si stimularea cercetarii COORDONATORUL RETELEI
terapeutice cu cohorte de pacienti suficient o

de ample. Tn plus, se va realiza si un studiu Prof. Christine Bodemer
socioeconomic cuprinzator privind povara Assistance Publique-Hobpitaux
individuala a bolii de Paris, Hopital Necker-Enfants

Malades, Franta
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RER Th materie de cancer la adulti
(tumori solide) (ERN EURACAN)

Proiectul Surveillance of Rare Cancers in Europe (RARECARE - Supravegherea formelor rare
de cancer in Europa) defineste formele rare de cancer ca tulburdri maligne cu o incidentd
mai micd de sase la 100 000 de persoane pe an. Ele reprezintd aproximativ 20-25 % din
toate diagnosticele noi de cancer si 30 % din decesele cauzate de cancer.

Expertii sunt de acord ca pacientii cu forme
rare de cancer trebuie, de la diagnosticul ini-
tial, sd fie indrumati cdtre centrele de referinta
certificate. Acest lucru le permite sa benefici-
eze de cea mai actualizata expertiza multidis-
ciplinard - de la terapii eficace la protocoale
de tratament bazate pe dovezi — asigurand o
ngrijire adecvatd pentru toti pacientii, indi-
ferent de punctul initial de acces.

EURACAN acopera peste 300 de tipuri de
cancer solid rar la adulti, grupandu-le in zece
domenii care corespund clasificdrii RARECARE
si ICD10. Reteaua colaboreazd indeaproape
cu reprezentantii pacientilor din cadrul grupu-
rilor europene de reprezentare a pacientilor
(ePAG) pentru a oferi informatii si perspective
cu privire la nevoile si asteptdrile pacientilor.

De la crearea sa, EURACAN a ajuns Tn 26 de
tdri din UE si SEE, cu scopul de a standar-
diza gestionarea pacientilor si de a Tmbuna-
tati ratele de supravietuire prin generarea si
schimbul de instrumente de bune practici si
prin actualizarea periodica a orientarilor pri-
vind practicile clinice de diagnosticare si tera-
peutice, In colaborare cu mai multe societati
stiintifice. Reteaua a dezvoltat instrumente

de comunicare n toate limbile pentru paci-
enti si medici, iar proiectul STARTER (STarting
an Adult Rare Tumour European Registry —
Crearea unui registru european al tumorilor
rare la adulti) dezvoltd un instrument esential
pentru viitor — modelul de registru agregat
EURACAN.

EURACAN pormneste de la retelele existente si
studiile clinice de succes realizate prin inter-
mediul Organizatiei Europene pentru Cercetare
si Tratare a Cancerului (European Organisation
for Research and Treatment of Cancer —
EORTC), al Societatii Europene de Tumori
Neuroendocrine (European Neuroendocrine
Tumour Society — ENETS), al Retelei pentru
Cancerul de Tesut Conjunctiv (Connective
Tissues Cancer Network — Conticanet) si al
mai multor programe de cercetare anterioare
ale UE, inclusiv al proiectelor SPECTA/Arcagen
si TRacKING initiate de EURACAN.

Prof. Jean-Yves Blay
Centre Léon Bérard, Lyon, Franta
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Europa:
un centru global de excelenta

Retelele europene de referintd au devenit operationale Tn martie 2017. Scopul lor principal
este de a imbundtdti viata oamenilor din Europa care suferd de boli rare si complexe.

Retelele europene de referinta vor avea Tnsa
un impact global care depaseste cu mult gra-
nitele Europei. Ele consolideaza cele mai bune
practici la nivel mondial acolo unde aces-
tea exista si le modeleaza acolo unde nu
exista. Retelele contribuie la transformarea
Europei intr-un centru de activitate in materie
de afectiuni rare si complexe, prin punerea n
aplicare a celor mai bune practici in materie
de diagnosticare sau tratament acolo unde
acestea exista si prin elaborarea acestora
acolo unde nu exista.

Prin conectarea expertilor si a populatiilor
de pacienti, RER faciliteaza, de asemenea,
studiile clinice si testarea interventiilor tera-
peutice, plasandu-le n avangarda inovarii in
numeroase domenii ale bolilor rare.

Modelul RER este un exemplu pentru altii,
dezvoltand instrumente de e-sdndtate de
ultimd generatie pentru a sprijini colaborarea
transfrontaliera T Europa, cu potentialul de
a incuraja colaborarea internationala si de
a fmbundtati accesul la asistentd medicala.
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RER Tn materie de boli hematologice
(ERN-EuroBloodNet)

Bolile hematologice implicd anomalii ale celulelor sanguine si osteomedulare, ale organelor
limfoide si ale factorilor de coagulare si aproape toate sunt rare. Acestea pot fi subimpdirtite
in sase categorii: defecte rare ale celulelor rosii, insuficienta mdduvei osoase, tulburdri de
coagulare rare, hemocromatoza si alte tulburdri genetice rare ale sintezei de fier, afectiuni

mieloide si afectiuni limfoide.

Diagnosticarea bolilor hematologice rare nece-
sita cunostinte clinice considerabile si acces
la 0 gama larga de servicii de laborator si
tehnologii de imagisticd. Aceste teste permit
clasificarea precisa a bolii potrivit criteriilor
Organizatiei Mondiale a Sdnatatii (OMS), folo-
sind sisteme internationale de evaluare si,
daca este posibil, markeri biologici.

Avand n vedere aceste cerinte si faptul ca
bolile hematologice rare sunt foarte rare, dia-
gnosticarea este adesea ignoratad sau intarzi-
ata, Tn special Tn randul pacientilor in varsta.
Tratamentul este, de asemenea, adesea dificil
din cauza infrastructurilor si a echipelor spe-
cializate necesare si a dificultatii de a accesa
tratamente specifice, precum transplantul
alogen de celule stem sau factorii de coa-
gulare. Tn unele tari sunt instituite programe
de preventie pentru anumite afectiuni, Tnsa
este necesara de urgentd armonizarea n
domeniul screeningului.

Tn primii cinci ani de activitate, in stransa cola-
borare cu Asociatia Europeana de Hematologie
(European Hematology Association — EHA),
ERN-EuroBloodNet a intreprins cu succes mai
multe actiuni transversale si specifice bolilor
hematologice rare, menite sa imbundtateasca
accesul pacientilor cu astfel de afectiuni la
asistentd medicald; sa promoveze orientdrile
si cele mai bune practici; sa Tmbunatdteascd
formarea si schimbul de cunostinte; sa ofere
consiliere clinica Tn cazurile Tn care expertiza
nationald este limitatd si sa creasca numdrul
de studii clinice efectuate pe teren. Implicarea
de la bun Tnceput a grupurilor europene de
reprezentare a pacientilor si a asociatiilor de
pacienti contribuie la responsabilizarea paci-
entilor, la educatie terapeuticd si la formare
n materie de reprezentare, fara a se inde-
pdrta de abordarea orientata catre pacient
a ERN-EuroBloodNet.

COORDONATORII RETELEI

Prof. Pierre Fenaux

Assistance Publique-Hdbpitaux de Paris,
Hépital Saint-Louis, Paris, Franta
(Presedintele departamentului de
oncologie)

Prof. Béatrice Gulbis

Hépital ERASME-CUB, LHUB-ULB,
Bruxelles, Belgia (Presedinta departa-
mentului de boli neoncologice)
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RER Tn materie de boli si afectiuni
urogenitale si rectale (ERN eUROGEN)

Afectiunile urogenitale si rectale rare si complexe pot necesita corectii chirurgicale, adesea
pe parcursul perioadei neonatale sau in copildrie. Incontinenta urinard si fecald este o
povard grea pentru pacientii copii, adolescenti si adulti. Persoanele afectate necesitd ingrijire
pe tot parcursul vietii din partea unor echipe multidisciplinare formate din experti care
planifica si realizeazd interventii si oferd ingrijire post-operatorie cu sprijinul echipelor de

fizioterapie si psihologie.

ERN eUROGEN ofera orientdri evaluate inde-
pendent privind cele mai bune practici si Tmbu-
ndtdteste partajarea rezultatelor. Tn premiera,
refeaua are ca scop sa ofere posibilitatea de
a urmdri evolutia pacientilor pe termen lung,
pe o perioada cuprinsa intre 15 si 20 de ani,
cu ajutorul Registrului ERN eUROGEN.

Reteaua colecteaza date si materiale in cazu-
rile In care acestea lipsesc, elaboreaza ori-
entari clinice noi, colecteazd dovezi de bune
practici, identificd variatiile din practica clinica
curentd, elaboreazd programe educationale si
de formare profesionald, stabileste agenda
de cercetare in colaborare cu reprezentantii
pacientilor si face schimb de cunostinte prin
participarea la consultari virtuale cu privire la
CPMS si prin intermediul echipelor multidisci-
plinare. Noii specialisti in domeniul bolilor uro-
genitale si rectale rare si complexe beneficiaza
de formare specificd si de vizite de schimb de
experientd clinica prin programul de schimb
ERN eUROGEN.

Tn cele din urma, reteaua urmareste s& pro-
moveze inovarea in domeniul medicinei si sa
imbunatdteasca diagnosticarea si tratamentul
pacientilor cu boli urogenitale si rectale rare
si complexe prin intermediul strategiei ,.Share.
Care. Cure.” (Partajare, ingrijire, vindecare).

COORDONATORUL RETELEI

Wout Feitz

Centrul Medical Universitar
Radboud, Spitalul de pediatrie
Amalia’, Nijmegen, Tdirile de Jos
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Colaborarea n actiune

Platformele online, telemedicina si instrumen-
tele de e-sandtate joacd un rol important in
facilitarea colabordrii. RER sunt conectate
prin intermediul unei platforme Tl dedicate,
Sistemul clinic de gestionare a pacientilor
(CPMS), o aplicatie software clinica online care
le permite fumizorilor de Tngrijiri de sandtate
din Tntreaga UE sa colaboreze virtual pen-
tru diagnosticarea si tratarea pacientilor cu
boli rare, complexe si cu prevalentd scazutd.

Coordonatorii de retea pot convoca consilii
consultative virtuale formate din specialisti
n medicind, utilizand instrumente de teleme-
dicind pentru a evalua starea pacientului Tn
vederea diagnosticdrii sau a tratamentului.

Acest lucru permite profesionistilor din dome-
niul sanatatii, care, In trecut, ar fi gestionat
singuri cazurile rare si complexe, sd se con-
sulte si sd primeasca o a doua opinie din
partea unui coleg. O caracteristica esentiala a
acestor instrumente este interoperabilitatea.

Multumita tehnologiei, pozitionarea geogra-
ficd nu mai constituie un impediment pentru
lucrul Tn echipe de la distanta. Retelele pot
utiliza, de asemenea, sisteme dedicate pen-
tru a partaja probe de tesut sau imagini de
nalta rezolutie ale unor afectiuni complexe,
care pot fi utilizate si pentru construirea unei
arhive de cazuri pentru studii ulterioare. CPMS
este reglementat de legislatia europeand si

Parteneri afiliati

RER urmdresc sd ofere o valoare addu-
gatd reala tuturor statelor membre ale UE.
Legislatia relevantd permite tarilor care nu
sunt reprezentate Tn cadrul unei RER apro-
bate sa participe prin intermediul furnizorilor
de Tngrijiri de sandtate desemnati de cdtre
statele membre drept centre nationale ,aso-
ciate” si/sau ,colaboratoare”.

De asemenea, statele membre au posibilita-
tea sa desemneze un centru national de coor-
donare pentru a tine legdtura cu toate RER.
Comitetul statelor membre al RER stabileste
cadrul comun pentru desemnarea si integra-
rea acestor tipuri de centre Tn cadrul RER. Cu
toate acestea, este esential ca desemnarea
partenerilor afiliati de catre statele mem-
bre sd se realizeze prin proceduri deschise,

nationald privind protectia datelor si drep-
turile la viatd privata ale pacientilor (RGPD).

De exemplu, odata ce datele patologice sau
radiologice sunt partajate in mod securizat,
membrii retelei se pot conecta, pot vizua-
liza imaginile si comentariile Tntr-un mediu
Tnchis. Medicul curant rdmane responsabil
pentru pacientul sau, dar poate utiliza RER
ca resursd valoroasd de sprijin.

transparente si robuste. Toate RER trebuie
sa aibad un obiectiv de politica clar pentru
implicarea si participarea activa a partene-
rilor afiliati.
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RER Tn materie de boli neuromusculare
(ERN EURO-NMD)

Bolile neuromusculare (NMD) apar din copildrie pdnd la vérsta adultd inaintatd si sunt
caracterizate de sldbiciune si atrofie musculard, Tnsd pot fi asociate si cu alte simptome,
inclusiv oboseald, durere, amortire, cecitate, dificultate la inghitire, dificultate de respiratie
si boli cardiace. Majoritatea bolilor neuromusculare sunt progresive si debilitante, reducénd
durata de viatd si calitatea vietii.

Existd lacune si disparitdti semnificative Tn
ceea ce priveste accesul la diagnosticare
si tratament la nivelul Europei. Provocarile
majore pentru ameliorarea evolutiei includ
ntarzierea trimiterii de la serviciile de Ingrijire
medicald primara la un centru specializat si
gestionarea tranzitiei de la servicii de pedi-
atrie la cele destinate adultilor.

EURO-NMD reuneste experti de prim rang din
Europa pentru a le oferi pacientilor acces la
serviciile acordate de specialisti prin inter-
mediul consultarilor virtuale si Th persoand.
Reteaua si-a propus sa reducd timpul nece-
sar pentru diagnosticare, sa Tmbunatdteascd
rezultatele diagnosticdrii si sa sporeasca acce-
sul la parcursuri de ingrijire adecvate.

In prima jumatate a anului 2021, un total de
12 882 de pacienti noi au consultat partene-
riit EURO-NMD, iar partenerii au participat la
258 de studii clinice. Din 2018, numarul de
pacienti noi care au consultat parteneri din
retea a crescut cu 37,5 %, iar participarea
partenerilor EURO-NMD la studiile clinice a
crescut cu 63 %.

Tn plus, reteaua elaboreaza in permanentd noi
orientdri si oferd profesionistilor din domeniul
sanatdtii si pacientilor informatii privind cele
mai bune practici specifice bolilor. Cunostintele
generate si gestionate de retea sunt disponi-
bile pe scara larga online si prin intermediul
unor seminare online accesibile publicului,
precum si prin intermediul unor instrumente
de e-sandtate, cum ar fi discutiile CPMS. Tn
prezent, este Tn curs de elaborare un sistem
de gestionare a Tnvatarii pe platforma Moodle.

Avand la bazd o mostenire putemicd Tn dome-
niul cooperarii, reteaua continua sa fncura-
jeze colabordrile cu potentialul de a stimula
cercetarea si dezvoltarea de terapii pentru
a raspunde nevoilor nesatisfacute ale paci-
entilor. Promovarea schimbului transnational
de date prin intermediul unor registre si plat-
forme de date de cercetare solide din punct
de vedere etic si de Tnaltd calitate este, de
asemenea, o prioritate.

COORDONATORUL RETELEI

Dr. Teresinha Evangelista
Universitatea Sorbona - Spitalul
Pitié Salpétriere - Assistance
Publique Hopitaux de Paris, Franta
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RER Tn materie de boli
oculare (ERN-EYE)

Bolile oculare rare sunt principala cauzd a tulburdrilor de vedere si a cecitdtii in randul
copiilor si al tinerilor adulti din Europa. Peste 900 de boli oculare rare sunt enumerate

in portalul pentru boli rare si medicamente orfane (ORPHANET). Acestea includ boli mai
prevalente precum retinopatia pigmentard, care are o prevalentd estimatd de 1 la 5
000, precum si afectiuni foarte rare, care au fost descrise doar o datd sau de doud ori in

literatura medicald de specialitate.

Tn stransa colaborare cu grupurile europene de
reprezentare a pacientilor, ERN-EYE abordeaza
aceste boli Tn patru grupuri tematice: boli rare
ale retinei, boli neuro-oftalmologice rare, boli
rare de oftalmologie pediatrica si afectiuni rare
ale segmentului anterior al ochiului. Tn plus,
sase grupuri transversale de lucru abordeaza
chestiuni comune celor patru teme principale.
Grupuri de lucru aditionale se concentreaza
pe domenii specifice, inclusiv testele genetice,
registrele, cercetarea, educatia, comunicarea,
vederea scazuta si grupurile de pacienti, pre-
cum si integrarea nationala.

Unul dintre cele mai importante instrumente
ale RER este CPMS, o platforma informatica
virtuala clinica cu un set de date dedicat boli-
lor oculare rare. Obiectivul principal al ERN-EYE

pacientilor Tn Intreaga UE prin conectarea si
stabilirea retelelor de experti, schimbul de
cunostinte si de informatii, dezvoltarea de
programe educationale si de formare, cum ar
fi seminarele online sau programul de e-lear-
ning, crearea unui registru european interope-
rabil (REDdistry) si elaborarea de orientdri si
de documente privind bunele practici.

COORDONATORUL RETELEI

Prof. Héléne Dollfus

Hépitaux Universitaires de Strasbourg,

Franta
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RER Tn materie de sindroame de tumori
genetice (ERN GENTURIS)

Sindroamele de tumori genetice sunt tulburdri in care mutatii genetice ereditare predispun
semnificativ persoanele la dezvoltarea unor tumori. Riscul de cancer pe tot parcursul vietii
poate fi si de 100 %. Desi existd o diversitate considerabilG a organelor care pot fi afectate,
persoanele afectate de aceste afectiuni se confruntd cu dificultdti similare: intGrzierea
diagnosticdrii, lipsa preventiei in randul pacientilor si a rudelor sdndtoase si gestionarea
terapeuticd defectuoasd. In prezent, foarte putini oameni cu sindroame de tumori genetice

au fost diagnosticati.

ERN GENTURIS depune eforturi pentru a Tmbu-
natati identificarea acestor sindroame, a mini-
miza variatiile in evolutiile clinice, a concepe
si pune n aplicare orientari UE, a dezvolta
registrul GENTURIS, a sprijini cercetarea si a
capacita pacientii. Reteaua educa publicul
si profesionistii din domeniul sanatatii prin
intermediul site-ului sau web, organizand
seminare online si cursuri periodice, precum
si prin Tncurajarea partajarii bunelor practici
n Europa. Se vor aduce Tmbundtatiri atat in
ceea ce priveste accesul virtual, cat si cel fizic
la Tngrijire multidisciplinard, pentru a partaja

COORDONATORUL RETELEI

Prof. Nicoline Hoogerbrugge

Centrul Medical Universitar Radboud,

Nijmegen, Tdrile de Jos

si a discuta cazuri complexe. Reteaua Tmbu-
ndtateste calitatea si interpretarea testarii
genetice si creste participarea pacientilor la
programele de cercetare clinica.

ERN GENTURIS coopereaza cu alte RER pen-
tru a Tmbundtati ngrijirea pacientilor cu sin-
droame de tumori genetice care dezvoltd
afectiuni ce se Tncadreazd n expertiza unei
alte retele.
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Conducerea unei retele
europene de referinta

Profesoara Héléne Dollfus predd geneticd medicald si este consultantd in geneticd
medicald la Spitalul Universitar din Strasbourg (HUS) din Franta, unde conduce
departamentul de geneticd medicald. Ea a fost coordonatoarea ERN-EYE de la infiintarea
retelei, in 2017, si a executat un mandat de presedintd a GC.

,Coordonarea unei retele europene de refe-
rintd, in colaborare cu Comisia Europeand,
este o aventurd”, afirma prof. Dollfus. ,Refeaua
este extrem de inovatoare si acoperd o gamd
largd de initiative axate pe ingrijirea pacien-
tilor. Este o provocare uriasd, dar este foarte
interesant si incepem sd vedemn rezultate
promitatoare.”

Profesoara Dollfus se mandreste ca ERN-EYE
se ridica la ndltimea viziunii sale fondatoare.
,Este o realizare incredibild la care au con-
tribuit specialistii in domeniul bolilor oculare
rare din intreaga Europd sub indrumarea
echipei noastre de conducere exceptional de
devotate”, explicd ea. ,In plus, reprezentantii
pacientilor sunt, de fapt, parteneri importanti
cu care colaborém stréns. Consider cd am
invdtat deja multe lucruri si cd am pus bazele
pentru succesul ERN-EYE pe viitor.”

Pe langa functia de conducere a ERN-EYE,
profesoara Dollfus este si presedinta gru-
pului de coordonatori al RER, reunindu-i pe
toti cei 24 de coordonatori pentru a discuta
despre provocdrile comune si a face schimb
de experientd. ,Dezvoltarea RER a ajuns intr-o

etapd interesantd. Putem evalua realizdrile
primilor cinci ani cu o oarecare satisfactie, dar
intrdm acum intr-o noud perioadd de expan-
siune, care va necesita echipe de gestionare
extinse si mai multe resurse pentru a sprijini
profesionistii din domeniul sGndtdtii sd ofere
servicii din ce in ce mai eficiente pacientilor
care suferd de boli rare”, spune ea.

Tncepand din ianuarie 2022, majoritatea rete-
lelor europene de referintd au crescut de cel
putin doua ori, pe mdsura ce se aldturd mai
multi membri din intreaga UE. , Integrarea
retelelor europene de referintd in sistermele
de sdndtate ale statelor membre este o pro-
vocare majord pe care suntem cu totii nerdb-
ddtori sd o realizdm. Schimburile in materie
de formare au fost un succes semnificativ si
cei mai mulfi dintre noi elabordm si actua-
lizGm orientdri in permanentd’, afirma pro-
fesoara Dollfus.

,Obiectivul retelelor europene de referintd este
ca datele privind bolile rare sé fie partajate
pe o scard cdt mai largd prin intermediul
numdrului tot mai mare de registre, in bene-
ficiul pacientilor, precun si al practicienilor.

Profesoara
Héléne Dollfus

Dorim sd asistdm la intensificarea colaborég-
rii in domeniul cercetdrii in intreaga UE — nu
numai in ceea ce priveste studiile clinice, ci
si in ceea ce priveste cercetarea stiintificd,

inclusiv progresele in materie de genomicd.”

Profesoara Dollfus asteapta cu interes urma-
toarea etapa a dezvoltarii RER. ,In viziunea
mea, urmeazd o etapd de maturizare fara
sincope, coerentd si productiva pentru toate
elementele centrale ale RER, indeplinindu-ne
in acelasi timp misiunea de a acorda asis-
tentd fiecdrui pacient care suferd de boli rare
din UE”
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RER Th materie de boli cardiace |
rare (ERN GUARD-Heart)

Bolile cardiace rare se pot manifesta in orice moment al vietii si sunt, in mare parte, afectiuni
genetice (mostenite) sau afectiuni care se dezvoltd in timpul embriogenezei (defecte cardiace
congenitale). Aceste afectiuni sunt caracterizate de o gamd largd de simptome si semne care
variazd nu doar de la o boald la alta, ci si de la un pacient la altul. Majoritatea acestor boli
cardiace sunt caracterizate de o predispozitie unicd la moarte subitd la o varstd fragedd si
apar, de obicei, la persoane fdrd alte probleme de sdndtate.

ERN GUARD-HEART a identificat cinci domenii
tematice: boli ereditare care tin de activita-
tea electrica a inimii, cardiomiopatii ereditare
la adulti si copii, afectiuni electrofiziologice
speciale la copii, malformatii cardiace conge-
nitale si alte afectiuni cardiace rare. Aceste
teme respectd Clasificarea internationald a
bolilor (Intemational Classification of Diseases
—1CD10) si Orphanet si se bazeaza pe ori-
entdrile clinice ale Societatii Europene de
Cardiologie (European Society of Cardiology
- ESQ).

Reteaua urmadreste sd consolideze coordona-
rea expertizei si a resurselor pentru a facilita
gruparea cunostintelor multidisciplinare, care
vor fi cartografiate si diseminate publicului.

Serviciile de asistentd medicald sunt furnizate
prin intermediul unei platforme comune de
e-sanatate; aceasta asigura un acces mai
mare la expertizd pacientilor si profesio-
nistilor din domeniul sandtatii din intreaga
Europa. Prin Tncurajarea cooperarii stranse
ntre experti, se dobandesc si Tmpdrtasesc
noi cunostinte stiintifice pentru a sprijini dez-
voltarea de proceduri noi de diagnosticare si
tratament si identificarea unor forme rare de
boli cardiace.

COORDONATORUL RETELEI

Prof. Arthur A.M. Wilde

Centrul medical din cadrul
Universitdtii din Amsterdam,
Amsterdam, Tdrile de Jos
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RER Tn materie de malformatii

congenitale si tulburari de

neurodezvoltare rare (ERN ITHACA)

ERN ITHACA (Intellectual disability, TeleHealth, Autism and Congenital Anomalies —
Dizabilitate intelectuald, telesdndtate, autism si malformatii congenitale) reflectd ,saga”
diagnosticdrii cu care se confruntd atat de multi pacienti cu anomalii de dezvoltare. Reteaua
reuneste peste 70 de departamente de geneticd clinicd ale spitalelor universitare din UE,
inclusiv experti in tulburdri rare de neurodezvoltare, in principal dizabilitéti intelectuale si
tulburdri din spectrul autismului, precum si in anomalii congenitale multiple rare.

ERN ITHACA acopera diagnosticarea clinicd
si biologica/genetica a acestor anomalii de
dezvoltare, coordonarea ngrijirilor si trata-
mentelor multidisciplinare, diagnosticarea
prenatala si patologia fetala.

Anomaliile rare Tn materie de dezvoltare afec-
teazd multi copii si adulti — de exemplu, apro-
ximativ 2 % dintre nou-nascuti vor fi afectati
de o dizabilitate intelectuald si cel putin 1 %
de o tulburare din spectrul autismului (cu sau
fdara dizabilitate intelectuald). Aproximativ
jumdtate dintre pacientii cu dizabilitate inte-
lectuald si mai mult de unul din zece pacienti
cu tulburare din spectrul autismului prezinta
o tulburare monogend sau cromozomiald.
Malformatiile congenitale afecteaza unul din
40 de bebelusi, adesea ca parte a sindroa-
melor complexe care prezintd, de asemenea,
tulburari de neurodezvoltare. Au fost descrise
peste 5 000 de sindroame rare.

ERN ITHACA reuneste experti medicali si repre-
zentanti ai grupurilor europene de reprezen-
tare a pacientilor, oferind sprijin in colaborare
pentru cercetarea clinicd, dezvoltand consen-
sul si orientdrile privind cele mai bune prac-
tici si imbunatdtind diagnosticarea timpurie,
ngrijirea si vindecarea pacientilor. Reteaua
a infiintat, de asemenea, registrul Biblioteca
Internationala a Dizabilitatilor Intelectuale si
a Anomaliilor de Dezvoltare (International
Library of Intellectual disability and Anomalies
of Development — ILIAD).

Reteaua dezvoltd telemedicina si teleexper-
tiza pentru a facilita discutiile colegiale Tntre
medicii curanti si cercetatori din Tntreaga UE
si publica instrumente de formare si Tnva-
tare online pentru profesionistii din domeniul
sanatatii, nespecialisti si grupurile europene
de reprezentare a pacientilor.

Prof. Alain Verloes

Université de Paris & Assistance
Publique-Hbpitaux de Paris,
Hépital Universitaire Robert-Debré,
Paris, Franta
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RER Tn materie de boli
metabolice (MetabERN)

Bolile metabolice ereditare rare, care sunt peste 1 400, sunt rare din punct de vedere
individual, Tnsd frecvente din punct de vedere colectiv. Multe boli metabolice au
implicatii grave, care pot pune uneori in pericol viata pacientilor. Aceste afectiuni

includ tulburdri ale tuturor organelor, pot afecta persoanele de orice vdrstd si necesitd

o colaborare multidisciplinard intre o serie de profesionisti.

Diagnosticarea timpurie poate Tmbund-
tdti evolutia, insa doar 5 % dintre cazurile
cunoscute de boli metabolice ereditare sunt
incluse Tn prezent in programele de screening
al nou-nascutilor din Europa si este necesar sd
se armonizeze programele nationale. Pentru
multe dintre aceste boli metabolice ereditare,
cunostintele privind istoricul natural, eficienta
si siguranta terapiilor si monitorizarea pe ter-
men lung nu sunt complete.

MetabERN urmdreste sa imbundtdteasca
viata persoanelor afectate de acest grup
foarte eterogen de boli prin impartirea aces-
tora Tn sapte categorii principale. Reteaua
reprezinta cea mai cuprinzatoare retea pan-
metabolica paneuropeand, orientata catre
pacient, care urmareste sa transforme modul
n care li se oferd asistentd pacientilor cu boli
metabolice ereditare Tn Europa.

MetabERN utilizeaza sistemul clinic de ges-
tionare a pacientilor (CPMS) ca platformd de
trimitere pentru procesele decizionale clinice si
pentru promovarea programelor de cercetare
translationala in materie de boli metabolice
ereditare. Prin intermediul registrului european
unificat al bolilor metabolice ereditare (U-IMD),
pe deplin operational, dezvoltat datorita unui
grant din partea Agentiei Executive pentru
Consumatori, Sanatate, Agriculturd si Alimente
(CHAFEA), MetabERN genereazd efectiv date
privind pacientii in scopuri de cercetare. Acest
lucru permite o evaluare detaliata a istoricului
natural al bolilor metabolice ereditare, precum
si investigarea altor Tntrebari in materie de
cercetare, inclusiv analiza prospectiva a inter-
ventiilor preventive si terapeutice la pacientii
cu boli metabolice ereditare. In plus, U-IMD
este primul registru observational, non-inter-
ventional al pacientilor care cuprinde toate
cele peste 1 400 de boli metabolice ereditare.

In serviciul pacientilor care suferi de boli rare, complexe si cu prevalenta redusi

Prof. Maurizio Scarpa
Spitalul Universitar Udine, Udine,
Italia
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Politicile nationale privind

bolile rare

Statelor membre ale UE le revine responsabilitatea principald pentru organizarea si

furnizarea de servicii de sdndtate si de asistentd medicald la nivel national. Politica UE
in domeniul sdndtatii urmdreste sa completeze politicile nationale, s asigure apdrarea
sdandtdtii publice Tn toate politicile UE si sd actioneze in directia unei uniuni europene a

sandatatii.

Tn 2008, Consiliul European al ministrilor sana-
tatii a recomandat ca tdrile membre sd sta-
bileascd si sa puna Tn aplicare planuri sau
strategii Tn sprijinul pacientilor cu boli rare.
Planurile ar trebui sa fie concepute pentru:

« aorienta si a structura actiunile in domeniul
bolilor rare in cadrul sistemelor nationale
de sandtate si sociale;

« aintegra initiativele la nivel local, regional
si national Tn planuri sau strategii pentru
a asigura o abordare cuprinzdtoare;

« a defini actiuni prioritare cu obiective si
mecanisme de monitorizare.

Programul ,UE pentru sanatate” 2021-2027
finanteaza proiecte pentru a sprijini statele
membre sa fsi pund n aplicare planurile nati-
onale de sdndtate Tn conformitate cu viziunea
pentru o uniune europeand a sanatdtii. Pana
in 2022, 23 de state membre (plus Elvetia
si Norvegia) adoptasera planuri nationale de
sdnatate pentru bolile rare.
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RER Tn materie de cancer
la copii (hemato-oncologie)
(ERN PaedCan)

Cancerul pediatric este rar si este clasificat in multiple subtipuri. Anual, in Europa, 35 000 de
copii si tineri sunt diagnosticati cu cancer si 6 000 de pacienti cu cancer pediatric decedeazd;
acesta reprezintd cauza principald a decesului survenit in urma unei boli Tn réndul copiilor
mai mari de un an. Peste o jumdtate de milion de supravietuitori pe termen lung ai cancerului
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la copii sunt Tn viatd in Europa, doud treimi dintre acestia confrunténdu-se cu probleme de
sdndtate si psihosociale pe termen lung din cauza bolii.

Ratele medii de supravietuire s-au Tmbu-
natdtit in ultimele decenii; pentru anumite
afectiuni, progresul a fost dramatic, in timp ce
pentru altele, evolutia ramane foarte proastd.
Inegalitatile semnificative Tn ceea ce priveste
ratele de supravietuire sunt si ele o provocare
n Europa, Tnregistrand evolutii si mai proaste
n Europa de Est.

ERN PaedCan lucreazd la imbundtatirea acce-
sului la asistentd medicald de Tnalta calitate
pentru copiii si adolescentii care sufera de
cancer, ale caror afectiuni necesita exper-
tiza specializatd si instrumente care nu sunt
disponibile la scara larga din cauza volumu-
lui scazut de cazuri si a penuriei de resurse.
Reteaua are la baza realizdrile proiectelor
anterioare finantate de UE, respectiv ENCCA,
PanCare si ExPO-r-Net.

Printre membri se numadrd o retea interac-
tiva puternica de spitale de pediatrie si uni-
tdti specializate n ingrijirea cancerului la
copii si adolescenti. Tmpreund cu Societatea
Europeana de Oncologie Pediatrica (European
Society for Paediatric Oncology — SIOPE), au
fost stabilite protocoale de orientare privind
practica clinica standard europeana (European

Standard Clinical Practice — ESCP) ca refe-
rintd comund pentru tratamentele initiale Tn
toate centrele majore de ngrijire a cance-
rului pediatric, iar un comitet virtual pentru
tumori pediatrice utilizeaza instrumente de
e-sdnatate pentru a face schimb de exper-
tizd si consiliere. Educatia si formarea sunt
promovate prin seminare online, reuniuni si
programe de schimb.

ERN PaedCan depune eforturi pentru a obtine
echitate Tn ceea ce priveste rezultatele Tn
cazurile de cancer la copii n Tntreaga Europd
si pentru a contribui la punerea n aplicare a
planului strategic al SIOPE, sprijinit puternic
de Misiunea de combatere a cancerului din
cadrul programului Orizont Europa, de Planul
european de lupta impotriva cancerului si de
Strategia farmaceuticd pentru Europa.

Reteaua si-a propus sa creascd ratele de
supravietuire n cazul cancerului pediatric si
sa sporeascd calitatea vietii prin incurajarea
cooperarii, a cercetarii si a instruirii, avand ca
obiectiv final reducerea inegalitatilor actuale
n ceea ce priveste rata de supravietuire a
copiilor bolnavi cu cancer si capacitatile de
asistentd medicala din statele membre ale UE.

COORDONATORUL RETELEI

Prof. Dr. Ruth Ladenstein
St. Anna Kinderspital si St. Anna
Kinderkrebsforschung, Austria
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RER Tn materie de boli hepatice
(ERN RARE-LIVER)

Bolile rare ale ficatului pot provoca leziuni hepatice progresive conducénd la fibrozd si ciroza.
Complicatiile cirozei pot conduce la deces si, Tn unele cazuri, singurul tratament eficace

este transplantul de ficat. Oboseala, pruritul Tn afectiunile colestatice, precum si durerea si
mdrirea in volum a abdomenului in afectiunile chistice afecteazd calitatea vietii pacientilor

in mod semnificativ.

Tn cazul pacientilor pediatrici, intarzierea
diagnosticdrii, lipsa unor evolutii pozitive
si neatingerea unor etape esentiale pentru
dezvoltare, precum si provocarea pe care o
reprezintd tranzitia in ceea ce priveste ingriji-
rea pe durata adolescentei reprezintd factori
agravanti suplimentari.

ERN RARE-LIVER abordeaza trei teme n
materie de boli: boala hepatica autoimuna,
atrezia biliara metabolicd si afectiunile hepa-
tice conexe si boala hepaticd structurald. In
premierd n domeniul bolilor hepatice, aceasta
retea va integra pe deplin asistenta medicala
pediatricd si adulta, axandu-se pe nevoile
populatiei de tranzitie si implicatiile asupra
familiilor cu diagnostic genetic.

Elaborarea unor orientdri actualizate repre-
zinta o prioritate. Orientdrile Tn materie de
ngrijiri, sprijinite de standardizarea teste-
lor esentiale de diagnosticare si prognosti-
care, sunt puse n aplicare in colaborare cu
Asociatia Europeand pentru Studiul Ficatului
(European Association for the Study of the
Liver — EASL) si Societatea Europeand de
Gastroenterologie, Hepatologie si Nutritie
Pediatricd (European Society for Paediatric
Gastroenterology, Hepatology and Nutrition
— ESPGHAN).

ERN RARE-LIVER urmdreste sa abordeze pro-
vocdrile semnificative legate de informarea
clinicienilor cu privire la afectiunile hepatice
rare si accesul echitabil la optiuni de trata-
ment care evolueaza rapid.

COORDONATORUL RETELEI

Prof. Ansgar W. Lohse
Universitéitsklinikum Hamburg-
Eppendorf, Germania
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RER Tn materie de boli ale tesutului

conjunctiv si musculo-scheletice
(ERN ReCONNET)

Bolile rare ale tesutului conjunctiv si musculo-scheletice cuprind un numdr mare de afectiuni
si sindroame, cu un impact semnificativ asupra stdrii de bine a pacientului. Acestea includ:
afectiuni ereditare, boli autoimune sistemice, precum scleroza sistemicd, boli ale tesutului
conjunctiv mixt, miopatii inflamatorii idiopatice, boli ale tesutului conjunctiv nediferentiat si

sindromul antifosfolipidic.

ERN ReCONNET elaboreaza n prezent un
cadru pentru fumnizarea unor standarde de
nalta calitate, inovatoare, durabile si echi-
tabile de Tngrijire si practicd, care sd le ofere
pacientilor europeni cu boli rare ale tesutului
conjunctiv si musculo-scheletice un acces mai
bun la asistenta medicald.

Datorita colaborarii dintre membrii titulari,
reprezentantii grupurilor europene de repre-
zentare a pacientilor si partenerii afiliati, ERN
ReCONNET a elaborat publicatii evaluate inter
pares, inclusiv cele mai recente orientdri pri-
vind practicile clinice, nevoile nesatisfacute in
domeniul educatiei pacientilor, optimizarea
parcursurilor de Tngrijire a pacientilor si impac-
tul COVID-19 asupra bolilor rare ale tesutului
conjunctiv si musculo-scheletice. Reteaua a
furnizat, de asemenea, o metodologie pen-
tru crearea unor modele organizationale
pentru parcursurile de ingrijire a pacienti-
lor care sufera de boli rare; o infrastructura
europeand a registrelor pentru armonizarea
datelor privind bolile rare ale tesutului con-
junctiv si musculo-scheletice, care vizeazd

integrarea tuturor registrelor existente si nou
create privind bolile rare ale tesutului con-
junctiv si musculo-scheletice din Tntreaga
Europd; seminare online pentru profesionistii
din domeniul sanatdtii si pacienti cu privire
la subiectele abordate de ERN ReCONNET
si versiuni nespecializate ale orientdrilor de
practica clinica.

Reprezentantii pacientilor sunt profund impli-
cati in toate activitdtile RECONNET, jucand un
rol esential Tn elaborarea si revizuirea publi-
catiilor, furnizand informatii esentiale cu pri-
vire la nevoile pacientilor de a Tmbundtati
parcursurile si contribuind la Tmbundtatirea
cunostintelor si a gestionarii bolilor. Ei sunt
prezenti atat in calitate de vorbitori, cat si ca
participanti la seminare online, elaboreaza
versiuni nespecializate ale publicatiilor, sprijind
procedurile de evaluare pentru noii membri
si sunt implicati in guvernanta.

Colaborarea stransa dintre diferitele parti inte-
resate implicate Tn retea reprezintd una dintre
principalele valori addugate ale ReCONNET,

care va continua sa Tmbunatdteasca viata
persoanelor care trdiesc cu boli rare ale tesu-
tului conjunctiv si musculo-scheletice.

Prof. Marta Mosca
Azienda Ospedaliero Universitaria
Pisana, Italia
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Concentrarea pe Tmbunatatirea
rezultatelor privind starea de
sdndtate a pacientilor: rolul
organizatiilor de pacienti

Retelele europene de referintd sunt orientate
catre pacienti. Organizatiile de pacienti si, n
special, EURORDIS - o aliantd neguvernamen-
tala condusa de pacienti, care reprezintd 984
de organizatii de pacienti cu boli rare in 74
de tdri — au jucat un rol activ in dezvoltarea
retelelor de mai bine de un deceniu. Tmpreund,
ele au contribuit la asigurarea faptului ca RER
acordd prioritate consoliddrii excelentei clinice
si iImbunatdtirii rezultatelor privind starea de
sanatate a pacientilor, asigurand, in acelasi
timp, accesul echitabil la asistenta medicala
de calitate in Intreaga Europa.

,Am fost prezenti la conceperea ideii Tn cadrul
Grupului de lucru la nivel Tnalt pentru fumiza-
rea de servicii medicale si de asisten{d medi-
cald, unde RER au fost transpuse in Directiva
privind asistenta medicald transfrontalierd’,
a afirmat Inés Hernando, directoarea RER res-
ponsabild cu asistenta medicald din cadrul
EURORDIS. ,Am fost incd de la inceputuri
aldturi de statele membre si de Comisia
Europeand, de la transpunerea conceptului
in legislatie pand la mobilizarea si grupa-
rea personalului clinic de conducere, pand la
lansarea celor 24 de RER grupate in domenii
terapeutice, iar in prezent sprijinim punerea
lor Tn aplicare prin colaborarea strénsd cu
reprezentantii pacientilor si cu personalul
clinic de conducere implicati in retele.”

In calitate de partener consecvent in dezvol-
tarea conceptului de RER, EURORDIS continud
sa colaboreze cu comunitatea pacientilor
care sufera de boli rare, cu personalul clinic
de conducere si cu echipele de gestionare a
proiectelor RER pentru a se asigura ca paci-
entii sunt implicati in mod uzual si sistematic
n activitatile si guvernanta RER. Personalul
clinic de conducere si reprezentantii pacientilor
din cadrul RER construiesc treptat o cultura a
conducerii comune si Tnvata cum sa colabo-
reze cel mai bine pentru a se asigura ca RER
contribuie la Tmbunatatirea vietii persoanelor
care suferd de boli rare.

,In prezent, multe boli rare nu beneficiazé
de tratamente”, explicd dna Hernando. ,Cu
toate acestea, cultura invatdrii pe care RER
au inceput sd o construiasca le transformd
in centre de inovare. Prin definirea rezulta-
telor pentru boli specifice care pot fi cuan-
tificate si partajate in mod sistematic intre
diferite centre de specialitate si {ciri, RER vor
deschide calea cdtre imbundtdtirea calitdtii
si adoptarea unor interventii medicale sau
chirurgicale optime.”

Se preconizeaza ca RER vor pune capat izoldrii
cu care se confrunta comunitdtile de pacienti
cu boli rare, vor spari vizibilitatea expertilor din
ntreaga Europd si vor completa capacitdtile

sistemelor nationale de sanatate de a dia-
gnostica, trata si gestiona pacientii. ,Pentru
ca acest lucru sd se intdmple la scard largd,
trebuie sd existe parcursuri de trimitere clare
si transparente. Statele membre trebuie sd
instituie mecanisme si procese pentru a faci-
lita asimilarea si adoptarea resurselor de
cunostinte ale RER — de exemplu, Tn ceea ce
priveste dezvoltarea parcursurilor de ingrijire
a bolilor rare”, afirma ea.

Pacientii au mari sperante ca RER pot avea
un impact real asupra vietii lor: ,Discutarea
cazurilor complexe si schimbul de experi-
entd si de expertizd in cadrul RER reprezintd
un prim pas important, dar tdrile ar trebui
sd utilizeze mai bine si pe scard mai largd
cunostintele pe care aceste retele le creeazd
si le gestioneazd, pentru a imbundtdti viata
celor 30 de milioane de persoane care trG-
fesc cu o boald rard in Europa”, adaugd dna
Hernando. Statele membre joacd un rol esen-
tial in aceasta etapd. ,Acum este momentul
sd cultivdm si sa sprijinim retelele in confor-
mitate cu ambitiile lor si sd le integrdm n
sistermele nationale de sdndtate, pentru a
Imbundtdti supravietuirea si calitatea vietii
pentru un numdr cat mai mare de pacienti.”
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imunodeficienta, autoinflamatorii
si autoimune (ERN RITA)

ERN RITA reuneste principalele centre europene cu expertizd in diagnosticarea si tratarmentul
bolilor imunologice rare. Acestea cuprind afectiuni care pot pune viata in pericol si care
necesitd ingrijire multidisciplinard, apelénd la evaluarea complexd a diagnosticului si la terapii
foarte specializate. Reteaua imparte aceste afectiuni in patru subteme sau fluxuri de lucru:
imunodeficientd primard, boli autoimune, boli autoinflamatorii si boli reumatologice pediatrice.

Terapiile imunologice sunt descoperite si puse
n aplicare rapid. Terapia cu imunoglobuline
polivalente a revolutionat perspectivele pen-
tru pacientii cu deficit de anticorpi; tratamen-
tele cu anticitokine specifice au transformat
vietile pacientilor cu afectiuni autoimune si
autoinflamatorii rare, iar terapiile bazate pe
celule stem si cele genetice utilizate initial
pentru imunodeficienta primara sunt aplicate
n prezent tuturor bolilor acoperite de retea.

Reteaua continud activitatea societatilor sti-
intifice europene existente, care au elaborat
registre ale pacientilor, orientdri clinice, cola-
bordri Tn domeniul cercetdrii, activitdti educa-
tionale si legaturi cu organizatiile pacientilor
pentru toate cele patru fluxuri de boli.

ERN RITA depune eforturi pentru a reduce
inegalitdtile Tn materie de asistentd medicala
cu care se confrunta pacientii care doresc
sa aiba acces la teste de diagnosticare si

la tratamente inovatoare, cum ar fi terapi-
ile biologice, nlocuirea imunoglobulinelor si
terapiile celulare, cum ar fi transplantul de
celule stem. Scopul sau este sa conecteze
registrele preexistente, sa elaboreze orien-
tari clinice paneuropene, sa instituie un grup
operativ de geneticieni pentru controlul cali-
tatii tehnologiei de secventiere de generatie
urmatoare, sa convina asupra unui instrument
comun de farmacovigilenta in aceste afecti-
uni rare, sa convoace un grup operativ pentru
utilizarea corectd si monitorizarea tratamen-
telor biologice Tn cazul bolilor imuno-mediate,
sd reuneascad si sa imbundtdteasca terapiile
cu celule stem pentru pacienti, sd incurajeze
colaborarile Tntre asociatiile de pacienti si sa
reuneasca specialisti pentru copii si adulti T
cadrul celor patru teme.

COORDONATORUL RETELEI

Prof. Nico Martinus Wulffraat
Centrul medical universitar Utrecht,
Tdrile de Jos
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RER Tn materie de transplant pediatric
(ERN TransplantChild)

Transplantul pediatric include atat transplantul de organe solide, cét si transplantul de celule
stem hematopoietice si reprezintd singura procedurd curativd pentru mai multe boli rare. Ingrijirea
optimd post-transplantare necesitd eforturile concertate ale unei echipe multidisciplinare. In

urma transplantului, pacientii sunt supusi imunosupresiei indelungate pentru evitarea respingerii
transplantului; pentru aceasta, este necesard monitorizarea complicatiilor post-transplant in
vederea prelungirii duratei de viatd si a imbundtdtirii calitdtii vietii copiilor.

ERN TransplantChild reuneste experti in trans-
plantul pediatric si ngrijire post-transplantare
pentru a imbunatati evolutiile copiilor si a veni
n ajutorul familiilor. Reteaua si-a propus sa
reducd durata spitalizarii si utilizarea unor
tratamente complexe si de lunga duratd; ea
depune eforturi pentru a Tmbunatati serviciile
de asistenta psihologica pe mdsurd ce copiii
fac tranzitia la viata adultd.

Reteaua se straduieste sd puna la dispozitie
cele mai recente progrese tehnice, medicale,
farmacologice si terapeutice. De asemenea,
faciliteaza diseminarea unor orientdri armo-
nizate Tn materie de practici clinice si dez-
voltarea medicinei personalizate Tn ceea ce
priveste transplantul pediatric.

ERN TransplantChild urmareste sa reduca
eforturile asociate cu transplantarea — precum
retransplantarea si tratamentele farmaco-
logice — si armonizeaza ingrijirea n caz de
transplant pediatric pentru a minimiza riscurile
de complicatii post-transplantare. Principalii
experti in domeniu lucreaza Tmpreuna pentru
a reduce mortalitatea si datele de morbiditate
legate de transplantul pediatric.

Dr. Paloma Jara Vega
Hospital Universitario La Paz,
Madrid, Spania
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In serviciul pacientilor care suferd de boli rare, complexe si cu prevalenti redusi

Comisia
Europeana

RER Tn materie de boli vasculare
multisistemice (VASCERN)

Bolile vasculare multisistemice rare includ tulburdri care afecteazd toate tipurile de vase de sdnge,
avand consecinte asupra mai multor sisteme ale corpului, necesiténd o abordare multidisciplinard
in ceea ce priveste ingrijirea medicald. VASCERN este formatd din sase grupuri de lucru in materie
de boli rare: telangiectazia hemoragicd ereditard (HHT-WG), boli aortice toracice cu caracter ereditar
(HTAD-WG), artere de dimensiuni medii (sindromul vascular Ehlers Danlos) (MSA-WG), limfedem
pediatric si primar (PPL-WG), anomalii vasculare (VASCA-WG) si boli neurovasculare (NEUROVASC-
WG). In plus, existd mai multe grupuri de lucru tematice care abordeazd comunicarea, registrele,
etica si problemele legate de sarcind. Un grup european de reprezentare a pacientilor dedicat le
permite reprezentantilor pacientilor s fie implicati in toate activitdtile VASCERN.

Printre obiectivele VASCERN se numara crea- corespunzatoare a pacientilor care suferd
rea de retele, partajarea si diseminarea exper- de boli rare. Serviciile digitale de e-sanatate,
tizei; promovarea celor mai bune practici, a cum ar fi aplicatia mobild VASCERN, au fost
orientdrilor si a rezultatelor clinice; responsa- dezvoltate in colaborare cu toate centrele de
bilizarea pacientilor si imbunatdtirea cunos- experti si organizatiile pacientilor din cadrul

tintelor prin cercetare clinicd si fundamentald. grupului european de reprezentare a pacien-

tilor. Urmeaza sd fie stabilite schimburi Tntre
Profesionistii din domeniul sanatatiiimplicali  institutiile membre, iar reteaua continud sa
n VASCERN au elaborat deja materiale edu- faca schimb de cunostinte atat cu membrii,
cationale, precum seminare online si seria ¢4t si cu profesionistii din domeniul sanatatii
de clipuri video ,Pills of Knowledge” (Pastila din afara RER.
de cunoastere), disponibile online atat pen-
tru medici, cat si pentru pacienti. Reteaua a
publicat declaratii de consens si instrumente
de luare a deciziilor clinice — inclusiv parcursuri
pentru pacienti si fise informative cu reco- COORDONNATEUR DU RESEAU
mandari si avertizdri — pentru a oferi consi- | SRR SSEE RS S SR E S

liere cu privire la diagnosticarea si ingrijirea Prof. Guillaume Jondeau
Assistance Publique-Hépitaux de
Paris, Hépital Bichat, Franta
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REPERTORIU 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 Tn materie de boli endocrine (Endo-ERN)

RER Tn materie de boli renale (ERKNet)

RER Tn materie de afectiuni ale oaselor (ERN BOND)

RER Tn materie de anomalii craniofaciale si boli ORL (ERN CRANIO)
RER Tn materie de epilepsii rare si complexe (EpiCARE)

RER Tn materie de cancer la adulti (tumori solide) (ERN EURACAN)
RER n materie de boli hematologice (EuroBloodNet)

RER Tn materie de boli si afectiuni urogenitale si rectale (ERN eUROGEN)
RER Tn materie de boli neuromusculare (ERN EURO-NMD)

RER Tn materie de boli oculare (ERN EYE)

RER n materie de sindroame de tumori genetice (ERN GENTURIS)

RER Tn materie de boli cardiace (ERN GUARD-Heart)

RER Tn materie de anomalii ereditare si congenitale
(digestive si gastrointestinale) (ERNICA)

RER Tn materie de malformatii congenitale si tulburari de neurodezvoltare
rare (ERN ITHACA)

RER n materie de boli respiratorii (ERN LUNG)
RER n materie de cancer la copii (hemato-oncologie) (ERN PaedCan)

RER n materie de boli hepatice (ERN RARE-LIVER)

RER In materie de boli ale tesutului conjunctiv si musculo-scheletice
(ERN ReCONNET)

RER Tn materie de boli de imunodeficientd, autoinflamatorii si autoimune
(ERN RITA)

RER n materie de boli neurologice (ERN-RND)

RER n materie de boli ale pielii (ERN Skin)

RER Tn materie de transplant pediatric (ERN TransplantChild)

RER Tn materie de boli metabolice (MetabERN)

RER n materie de boli vasculare multisistemice (VASCERN)

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

www.genturis.eu/

www.guardheart.ern-net.eu

www.ern-ernica.eu
www.em-ithaca.eu
www.ermn-lung.eu
www.paedcan.erm-net.eu
www.rare-liver.eu
www.reconnet.em-net.eu
www.ern-rita.org
www.ermn-rnd.eu
www.erm-skin.eu
www.transplantchild.eu

www.metab.em-net.eu

www.vascern.eu

info@endo-ern.eu
contact@erknet.org
https://ferbond.eu/contact/
ern-cranio@erasmusmc.nl
https://epi-care.eu/contact-us/
contact@euracan.eu
coordination@eurobloodnet.eu
eurogen@uroweb.org
info@ern-euro-nmd.eu
contact@ern-eye.eu
genturis@radboudumc.nl
contact@guardheart.ern-net.eu
ern-ernica@erasmusmc.nl
https://em-ithaca.eu/contact/
info@em-lung.eu
ernpaedcan@ccri.at

em rareliver@uke.de
ermn.reconnet@ao-pisa.toscana.it
contact-rita@em-net.eu
info@ermn-md.eu
coordination@ern-skin.eu
coordination@transplantchild.eu
https://metab.ern-net.eu/contact/

contact@vascem.eu
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CONTACTATI UE

n persoana
Tn Intreaga Uniune Europeand exista sute de centre de informare Europe Direct. Puteti g&si adresa centrului cel mai apropiat de dumneavoastra la:
https://europa.eu/european-union/contact_ro

La telefon sau prin e-mail

Europe Direct este un serviciu care va ofera rdspunsuri la Tntrebdrile privind Uniunea Europeand. Puteti accesa acest serviciu:
— apeland numarul gratuit 00 800 6 7 8 9 10 11 (unii operatori pot taxa aceste apeluri);

— apeland numadrul standard: +32 22999696; sau

— prin e-mail, la: https://europa.eu/european-union/contact_ro

GASI]’I INFORMATII DESPRE UE

Online
Informatii despre Uniunea Europeana in toate limbile oficiale ale UE sunt disponibile pe site-ul Europa, la: https://europa.eu/european-union/index_ro

Publicatii ale UE
Puteti descarca sau comanda publicatii ale UE gratuite si contra cost la adresa: https://op.europa.eu/ro/publications. Mai multe exemplare ale publicatiilor

gratuite pot fi obtinute contactand Europe Direct sau centrul dumneavoastrd local de informare (a se vedea https:/europa.eu/european-union/contact_ro).

Dreptul UE si documente conexe
Pentru accesul la informatii juridice din UE, inclusiv la ansamblul legislatiei UE incepand din 1951 in toate versiunile lingvistice oficiale,
accesati site-ul EUR-Lex, la: https:/eur-lex.europa.eu

Datele deschise ale UE
Portalul de date deschise al UE (https://data.europa.eu/euodp/ro) ofera acces la seturi de date din UE. Datele pot fi descarcate si reutilizate gratuit,
atat in scopuri comerciale, cat si necomerciale.
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Jumdtate de milion de persoane din Europa sunt diagnosticate cu o boald
rard in fiecare an. Nicio tard nu poate face fatd singurd acestei provocdri.

Retelele europene de referintd sunt retele virtuale care reunesc experti din
intreaga UE si din SEE.

Impreund, ei abordeazd bolile rare, complexe si cu prevalentd redusd
prin Tmbundtdtirea diagnosticdrii si a accesului la asistentd medicald
specializatd.

Share. Care. Cure.

Mai multe despre retelele europene de referinta

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

y

Oficiul pentru Publicatii
al Uniunii Europene





