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Pomoc pro pacienty se vzdcnymi a komplexnimi onemocnénimi a onemocnénimi s nizkou prevalenci

Uvolnéni potencialu evropskych
referencnich siti pro pacienty se
vzacnymi onemocnénimi

Yann Le Cam

vykonny feditel sdruZeni pacientti EURORDIS — Evropskd organizace pro vzdcnd onemocnéni

Evropské referencni sité (ERN) jsou jednim
Z nejvétsich Uspéchd komunity zabyvajici
se vzacnymi onemocnénimi v Evropé. Diky
smérnici EU o preshrani¢ni zdravotni péci,
usili Evropskeé komise a ¢lenskych statd EU
se staly inspiraci pro globalni opatfeni.

Stavajicich 24 evropskych referencnich siti pro
vzacna a komplexni onemocnéni je vysled-
kem neustalého partnerstvi mezi obhajci
pacientl, vedoucimi pracovniky klinickych
pracovist a vedoucimi pracovniky systéme
zdravotni péce. Spojeni jiZ byla navazana a
dalsim pokrokem je hledani novych zplisobd
preshrani¢ni spoluprace. Evropske referentni
sité jiz prokazaly silu vzdélavaciho prosttedi
zaloZeného na spolupraci, které se zaméfuje
na vytvareni a sdileni znalosti, a to nejen v
ramci kazdé z oblasti specifickych pro dané
onemocnéni, ale stale vice napfi¢ obory a
skupinami onemocnéni.

Mame-li uvolnit jejich skute¢ny potencial a
upevnit tuto novou strukturu v nasich vnitro-
statnich systémech zdravotni péce, musime
je nyni podporovat. Model ERN by mél byt
rozsitenim vnitrostatnich systémd zdravotni
péce, kterym umozni poskytovat dalsi rozmér
vysoce specializovanych odbornych znalosti
na urovni EU, které posili multidisciplinarni
péci na vnitrostatni Urovni.

Sité ERN a jejich ¢lenové maji dobrou vychozf
pozici k tomu, aby se stali hybatelem zmén
pro pfemeénu systémd zdravotni péce v ¢len-
skych statech. Mohou nabidnout bezprece-
dentnf pfistup k odbornym znalostem v celée
EU a doplnit tak mistni zdroje a dovednosti,
posilit kulturu spoluprace a spolecné tvorby
znalosti, Fidit a posilovat odpovédné a etické
vyuzivani digitalnich zdravotnickych technolo-
gii k dosazeni cill v oblasti vefejného zdravi a
propojit vyzkum a péci zaloZenou na Udajich o
pacientech. Evropské referen¢ni sité pfipravujf
pldu pro inovativni, holisticky a integrovany
pristup ke zdravotni a socialni péci.

EURORDIS

RARE DISEASES EUROPE



Evropské referencni sité mohou pomoci
odstranit pfekazky pro osoby se vzacnym
onemocnénim a umoznit jim pristup k vysoce
specializovanym zdravotnickym sluzbam,
coZ nasledné pfispéje k dosazeni vseobecné
dostupné zdravotni péce, urychli diagnostiku
a nabidne pacientdm nejlepsi moznosti l&cby.

Trvalo deset let, neZ se myslenka pfeshranicni
spoluprace v oblasti zdravotni péce v pripadé
komplexnich a vzacnych onemocnéni prostfed-
nictvim ERN prosadila do pravnich pfedpist
EU. Nyni se vsak tyto sité v rychle se ménicim
politickém prosttedi vyvijeji. PoZadavek na
ve&tsi evropskou spolupraci v oblasti zdravi
a zajem o ni nyni roste a je Ustfednim prv-
kem navrhu Komise k vybudovani evropskeé
zdravotni unie. Dalsi fazi rozvoje siti by mélo
byt vyuZiti tohoto impulsu k dosazeni lepSich
vysledk( pro pacienty a vétsi pfeshrani¢ni spo-
lupraci v oblasti zdravotni péce, jakoZ i smé-
fovani k vizi vyspélého systému evropskych
referencnich siti v roce 2030, ktery Zadnou
osobu se vzacnym onemocnénim neponecha
v nejistoté, pokud jde o diagndzu, péci a lécbu.

Yann Le Cam
vykonny Feditel sdruZeni pacientti
EURORDIS - Evropskd organizace pro
vzdcnd onemocnéni
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Souvislosti

Za vzdcneé se povaZuje kaZzdé onemocnéni, které postihuje méné nez pét z 10 000 osob v EU.
Kazdodenni Zivot 27 aZ 36 miliond lidi v EU ovlivriuje 5 000 aZ 8 000 vzdcnych onemocneéni.
Napfiklad jen v oblasti onkologie existuje témeéer 300 riznych typl vzacnych nddorovych
onemocnéni a kazZdy rok je v Evropé diagnostikovdno jedno z nich u vice nez pul milionu lidi.

Mnoho osob trpicich vzacnym nebo kom-
plexnim onemocnénim nema pfistup k dia-
gnostice a vysoce kvalitni le¢bé. Odborne
znalosti mohou byt omezené, protoZe potet
pacientd je nizky.

EU a vlady clenskych statl jsou odhodlany
zlepsit uznavani a lé¢bu téchto vzacnych
a komplexnich onemocnéni posilenim spo-
luprace a koordinace na evropské Urovni a
podporou vnitrostatnich pland pro vzacna
onemocnéni.

Smeémice o uplatfiovani prav pacientt v pre-
shrani¢ni zdravotni péci z roku 2011 umoz-
fiuje nejen Uhradu nakladd na lécbu v jiném
Clenském staté EU, ale také usnadriuje paci-
entdim pfistup k informacim o zdravotni pédi,
a rozsifuje tak jejich moznosti lécby. Smémice
vstoupila v platnost v ¢lenskych statech EU
v roce 2013 a polozila zaklady pro preshra-
ni¢ni spolupraci v oblastech, jako jsou vzacna
onemocnéni a evropske referencni sité nebo
elektronické zdravotnictvi.

V této souvislosti a s podporou programu EU
v oblasti zdravi (a od roku 2021 EU4Health)
zacalo v roce 2017 fungovat prvnich 24
evropskych referen¢nich siti, které zahrnuji
téméF 900 vysoce specializovanych zdravot-
nickych jednotek. Od té doby program pomohl
tisicim pacientd se vzacnymi nebo kom-
plexnimi onemocnénimi a dnes se evropske
referencni sité rozsifily na vice neZ 1 400 zdra-
votnickych jednotek z vice nez 400 nemocnic
ve vsech 27 ¢lenskych statech EU a Norsku.

5000-8000

VZACNYCH ONEMOCNENI VCETNE

TYPU VZACNYCH NADOROVYCH
ONEMOCNENI POSTIHUJE

MILIONU LIDI V EU

300
30
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Co jsou evropske referencni sité?

¢ ——o

Evropské referencni sité (ERN) jsou virtudlni sité, které propojuji poskytovatele zdravotni
péce, zdravotnické pracovniky a pacienty v celé EU a Norsku. Jejich cilem je fesit komplexni
nebo vzdcnd onemocnéni a choroby, které vyZaduji vysoce specializovanou lé¢bu a sdileni

znalosti a zdrojd.

74dna zemé nema sama o sobé& dostatek
znalosti a kapacit pro [é¢bu vsech vzacnych
a malo rozsitenych komplexnich onemocnéni.
Evropske referencni sité umoZznuji pacien-
tdm a lékarflim v celé EU pfistup k nejlep-
Sim odbornym znalostem a vcasne vymené
Zivot zachrariujicich poznatkd, aniz by museli
cestovat do jiné zemé. Sité usnadniuji sdileni
nejnovéjsich poznatk( a zkusenosti v oblasti
vzacnych onemocnéni v EU mezi nemocnicemi,
vyzkumnymi pracovniky a skupinami pacientd.

Za Utelem pfezkoumani diagndzy a lécby
pacienta svolavaji koordinatofi ERN ,virtualni“
poradni panely zdravotnickych odbornik{ z
raznych obor( s vyuZitim specializované IT
platformy — systému spravy klinickych udajd
pacientd (CPMS). V rdmci systému CPMS pro-
bihaji diskuse, diky nimZ mohou poskytovatelé
zdravotni péce z celé EU spolupracovat pres
internet a diskutovat, diagnostikovat a lé¢it
pacienty se vzacnymi, malo rozsifenymi a
komplexnimi onemocnénimi. Evropskeé refe-
rencni sité rovnéZ koordinuji a usnadiujf ¢in-
nosti v oblasti vzdélavani a odbormné pfipravy,
vypracovavaji pokyny pro klinickou praxi a
dalsi nastroje na podporu klinického rozhodo-
vani, spolupracuji na vytvareni a siteni znalosti

prostfednictvim komunikacnich ¢innosti a jsou
kontaktnimi misty pro vyzkum a inovace v
oblasti vzacnych a malo rozsitenych kom-
plexnich onemocnéni. Evropskeé referencni sité
navic rozsifuji registry EU s vysoce kvalitnimi
Udaji od pacientd se vzacnymi onemocnénimi,
¢imz vytvareji jedinecny, vysoce cenny zdroj
Udajl na podporu vyzkumu a navrhovani nové
generace lé¢ebnych postupll pro vzacna a
komplexni onemocnéni.

Prvni evropské referenéni sité byly zave-
deny v bfeznu 2017. V soutasné dobé
existuje 24 evropskych referencnich siti,
které zahrnuji vice neZ 1 400 vysoce spe-
cializovanych zdravotnickych jednotek
ve vice neZ 400 nemocnicich ve viech
¢lenskych statech EU a v Norsku. Zabyvaji
se fadou tematickych oblasti, od vzacnych
kostnich onemocnéni a rakoviny u déti az
po vzacna cévni onemocnéni, a pomahaji
tak tisicim pacientt v EU, ktefi trpi vzacnym
nebo slozitym zdravotnim stavem.

Iniciativa ERN ziskava podporu z nékolika
programt financovani EU, veetné programu
EU4Health, Nastroje pro propojeni Evropy a
programu Horizont Evropa.

Proces ERN vedou ¢lenské staty EU: odpovidaji
za uznavani stfedisek na vnitrostatni trovni
a schvalovani Zadosti. Rada ¢lenskych statdi
odpovida za rozvoj strategie EU pro evropske
referencni sité, schvalovani vytvareni siti a
zacleriovani novych ¢lend.

24 koordinator ERN spolupracuje v ramci
skupiny koordinatord ERN (ERN-CG), ktera
byla zfizena v roce 2017. Tato strategicka
skupina vytvari spolecny zaklad pro nékolik
klitovych technickych a organizacnich aspekt(
evropskych referencnich siti. Skupina koor-
dinatord ERN a rada ¢lenskych statd Uzce
spolupracuji s réiznymi pracovnimi skupinami,
veetné skupin pro vytvareni znalosti, inte-
graci do vnitrostatnich systémd zdravotni
péce, monitorovani, pravni a etické otazky a
pro poradenstvi v oblasti IT, které predkladaji
sve navrhy skupiné koordinatort ERN a radé
¢lenskych statd ke kone¢nému projednani
a rozhodnuti.
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Evropska referencni sit pro vzacna
onemocnéni kosti (ERN BOND)

Mezi vzdcnd onemocnéni kosti patfi poruchy tvorby kosti modelace, remodelace a premisténi
kosti a defekty regulacnich drah téchto procesut. Maji za ndsledek malou vysku postavy,
deformitu kosti, anomadlie chrupu, bolest, zlomeniny a zdravotni postiZzeni a mohou nepfiznivé
ovlivnit nervosvalové funkce a krvetvorbu.

Sit ERN BOND spojuje viechna vzacna one-
mocnéni kosti — vrozena, chronicka a geneticka
-, ktera postihuji chrupavky, kosti a zubovinu.
Tato sit se na zakladé prevalence onemoc-
néni, diagnostické a lécebné obtiZnosti a nové
vznikajicich lé¢ebnych postupd nyni exem-
plamé zaméfuje na osteogenesis imperfecta
(0l), hypofosfatemickou kfivici vazanou na
chromozom X (XLH) a achondroplazii (ACH).
AZ se zavedou systematické pFistupy, sit ERN
BOND se v budoucnu zamé¥i na vzacngjsi
onemocnéni.

Ve spolupraci s pacienty vypracovava sit ERN
BOND opatfeni zaloZena na vysledcich a zku-
Senostech pacient(, jakoZ i pokyny pro tvorbu
a Sifeni osvédcenych postupd. Se vznikem
novych lé¢ebnych postupd bude sit usilovat
0 zajisténi rychlého pristupu ke studiim pro
postiZzené pacienty.

Sit ERN BOND umoZiiuje rozvoj dovednosti
prostfednictvim platforem elektronického zdra-
votnictvi a telemediciny spolu s pracovnimi
navstévami, kurzy odborné pfipravy a sitenim
informaci. Cilem sité je zkratit dobu diagnos-
tiky prostfednictvim mensiho poctu nevhod-

Y

realizovatelnych lécebnych postupd.

KOORDINATOR SIiTE

Dr. Luca Sangiorgi
Ortopedicky institut Rizzoli,
Boloria, Itdlie
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Evropska referencni sit pro vzacneé
oblicejove anomalie a vzacna onemocnéni
usni, nosni, kréni (ERN CRANIO)

Sit ERN CRANIO se zaméfuje na vzdcné a komplexni kraniofacidlni anomadlie a usni, nosni a
krcni choroby (ORL). Tato onemocnéni zahrnuji malformace mozku, lebky a obli¢eje, vCetné
specifickych poruch, jako je kraniosynostdza a kraniofacialni mikrosomie, rozstép rtu a patra,
orodentdlni abnormality a onemocnéni ORL.

Sit plsobi v riznych oblastech ¢innosti, véetné
zvySovani informovanosti, hodnoceni, elek-
tronického zdravotnictvi, odborne pfipravy a
vzdélavani, kvality péce, rozvoje registrli a
méfeni vysledkd.

Cilem sité ERN CRANIO je shromazdit odbormné
znalosti a zdroje tykajici se konkrétnich one-
mocnéni z celé EU / celého EHP, aby bylo dosa-
Zeno cilll v oblasti zdravi, které by jinak mohly
byt v jedné zemi nedosaZitelné. Mezi tyto cile
v oblasti zdravi patfi: rozvoj klinickych doved-
nosti, lepsi pfistup pacient k vysoce kvalitni
odborné péci a zpfistupnéni lepsich diagnos-
tickych informaci zdravotnickym pracovnikdim,
pacientdm a jejich rodinam a pecovateldm.

Sit ERN CRANIO se tim rovnéz snazi snizit

nerovnosti v oblasti zdravi prostfednictvim

standardizace postupd a zpfistupnénim vysoce

kvalitni péce, informaci a zdroj(l poskytovate-

[im zdravotni péce, pacienttim a jejich rodi- :

nam a pecovatellim v celé Evropé. = -

P P Profesorka Dr. Irene Mathijssen

Erasmus University Medical Center,
Rotterdam, Nizozemsko
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Pfidana hodnota pro
pacienty a odborniky

Pacienti se vzdacnymi a komplexnimi onemocnénimi mohou strdvit roky bez jasné
diagnozy, coZ pro né, jejich rodiny a pecujici osoby miZe predstavovat frustrujici a
deprimujici zkusenost. Mnozi z téch, ktefi s témito onemocnénimi Ziji, jsou déti s narusenym
vyvojem, které prochdzeji systémem zdravotni péce a mnohdy béhem détstvi vystridaji fadu
odbornikd, aby se dozvédély svoji diagnozu.

Evropske referentni sité zlepsuji informovanost
verejnosti a odbomnikd o vzacnych onemoc-
nénich a komplikovanych projevech nemoaci,
¢imz zvysuiji pravdépodobnost vEasné a presné
diagndzy a pfipadné ucinné lécby.

Tyto sité jsou platformou pro vypracovani
pokynd, odbornou pfipravu a sdileni znalosti.
Evropske referentni sité mohou usnadnit roz-
sahlé klinicke studie s cilem zlepsit pochopeni
nemoci a vyvinout nove léky tim, Zze shroma-
Zduji znatné mnozstvi Udajll o pacientech.

Mira zapojeni pacient( se v jednotlivych sitich
lisi, ale vSechny evropskeé referencni sité zajis-
tuji, aby byli zastupci pacient(l zapojeni napfi-
klad do vypracovani pokyntl pro klinickou praxi,
klinickych hodnoceni a zptsob( péce.

Pro odborniky ve zdravotnictvi jsou evropské
referencni sité prileZitosti k navazovani kon-
taktd s podobné smyslejicimi odbormniky z celé
EU / celého EHP, coz pomaha sniZit profesni

izolaci mnoha odbornikd na vzacna onemoc-
néni. Systém ERN se opira o inovace v oblasti
poskytovani zdravotni péce, které pomahaji roz-
vijet nové modely péte a méni zplsob, jakym je
lé¢ba poskytovana, a to prostiednictvim feSeni
a nastrojd elektronického zdravotnictvi a prd-
lomovych zdravotnickych feSeni a prostredkd.
Evropskeé referencni sité jsou inkubatory roz-
voje digitalnich sluzeb a poskytovani virtualni
zdravotni péce a telemediciny.

8 —<)

—
T

Evropske referencni sité pomahaji zvysit Uspory
z rozsahu a zajistit UCinnéjsi vyuzivani zdrojd,
coz ma pozitivni dopad na udrzitelnost vnit-
rostatnich systémU zdravotni péce. Sité jsou
viditelnou ukazkou toho, ¢eho mdze v Evropé
dosahnout solidarita.



Evropska |
komise

Pomoc pro pacienty se vzdcnymi a komplexnimi onemocnénimi a onemocnénimi s nizkou prevalenci

Evropska referencni sit pro vzacna
endokrinologicka onemocnéni (Endo-ERN)

Mezi vzdcné poruchy endokrinniho systému patri prilis velkd nebo prilis mald hormondlni ¢innost
i nespravnd c¢innost hormond, hormonalni rezistence, rist nadord v endokrinnich organech a
onemocneni s ddsledky pro endokrinni systém. Epidemiologickd distribuce je velmi promenliva

a zahruje velmi vzdcné, vzacné a mdlo rozsifené poruchy. Pacienti s mdlo rozsifenym
onemocnénim mohou potiebovat vysoce specializovanou péci od multidisciplindrniho tymu

vedeného endokrinologem.

Sit vytvofila osm hlavnich tematickych sku-
pin, které pokryvaji celé spektrum vrozenych
a ziskanych chorob. Jde o: poruchy nadled-
vin, poruchy homeostazy vapniku a fosfatu,
poruchy sexualniho vyvoje a pohlavniho zrani,
genetické poruchy glukdzy a insulinové home-
ostazy, syndromy genetického endokrinniho
nadoru, poruchy rlistu a syndromy genetické
obezity, poruchy hypotalamu a hypofyzy a
poruchy stitné Zlazy.

KOORDINATOR SITE

Profesor Alberto M. Pereira
Amsterdam University Medical Center,
Amsterodam, Nizozemsko

Sit Endo-ERN i nadale vychazi z prace nékolika
jiz existujicich evropskych siti, vEetné siti, ktere
byly vytvoreny prostfednictvim Evropské endo-
krinologické spolecnosti (European Society of
Endocrinology, ESE) a Evropské spole¢nosti
détské endokrinologie (European Society for
Paediatric Endocrinology, ESPE) a siti vytvo-
fenych prostfednictvim akci programu evrop-
ské spoluprace v oblasti védy a technologie
(COST).

S cilem zajistit lepsi diagnostickeé trajektorie,
lé¢bu, kvalitu péce a méfitelny vysledek pro
pacienty se vzacnymi endokrinologickymi one-
mocnénimi usnadriuje sft Endo-ERN multidis-
ciplinami a preshrani¢ni spolupraci v oblasti
komplexni péce, vyzkumu a vzdélavani a
zaroven zajistuje, aby byly nazory pacientd
vyslyseny.
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Evropska referencni sit pro vzacné a
komplexni epilepsie (EpiCARE)

Epilepsie postihuje v Evropé nejméné Sest miliond lidi. Tradicné se epilepsie 1éci jako jediné
onemocnéni, a ackoli prvni klinické projevy ve formé epileptickych zdchvatd mohou vypadat
podobné, epilepsie mohou pochdzet z velkého poctu rdznych neurologickych etiologii Volba
lécby, jeji vysledky a celkovd progndza zavisi na jednotlivych etiologiich, a dilezZitou ulohu
hraje, pokud moZno, rychla diagnoza.

Jsou-li vhodné predepsany, pomahaji tradicni
léky k [écbé zachvatd témér 70 % postizenych
pacientd, avsak u pacientl trpicich refrak-
terni epilepsii nebyvaji klinické vyhlidky pfi-
znivé. Vzacné a komplexni epilepsie vyZadujf
od pocatku multidisciplinami lécbu. Zasadni
vyznam maji dobre zavedene zplisoby péce
a Uzka spoluprace s dobfe strukturovanymi
vnitrostatnimi sitémi pro lécbu epilepsie.

Lékarske tymy ERN EpiCARE pracuji na zlep-
Seni a rozsiteni diagnostiky pficin vzacnych
epilepsii, zlepSeni vcasné identifikace paci-
entl s léc¢itelnymi pficinami vzacnych epi-
lepsii, zlepseni pfistupu ke specializované
pédi, dalsim rozvaji a navrhovani inovativnich
klinickych hodnoceni pro nové léky k lécbé
zachvat( prostfednictvim evropskeé spoluprace
v ablasti klinickych hodnoceni epilepsie (ECET),
zajisténi plného pristupu k véasnému pred-
chirurgickému posouzeni a chirurgické lécbé
epilepsie a jejich vyuZiti a podpore vyzkumu
inovativnich diagnostickych nastrojd a kau-
zalnich metod lécby.

Sit pofada nékolikrat za mésic diskusni setkani
k pfipadiim pacient(i za U¢asti odbomik{ EU v
oblasti genetiky, neuropsychologie, nakladani
s lécivy a predchirurgického posouzeni. Sit ERN
EpiCARE zahdjila fadu ¢innosti zaméfenych
na vytvareni znalosti, vcetné interaktivnich
vzdélavacich webindfd a aktualizaci pokynd
pro klinickou praxi. Sit spolupracuje s dalSimi
evropskymi referen¢nimi sitémi a iniciativami
financovanymi EU, jako je spole¢ny evrop-
sky program pro vzacna onemocnéni (EJP
RD), SOLVE-RD, ERICA a prirezoveé pracovni
skupiny pro neurologické poruchy zahmujici
zejmeéna sité ERN-RND a ERN EURO-NMD.

O

Sit od samého potatku tzce spolupracovala
se vsemi souvisejicimi védeckymi subjekty,
jako je Mezinarodni liga proti epilepsii (ILAE),
Evropska spole¢nost détské neurologie (EPNS)
a Evropska neurologicka akademie (EAN). S
cilem zvysit povédomi o osvédcenych postu-
pech a zplisobech péce spolupracuje sit ERN
EpiCARE s obhajci pacient(i z evropskych
skupin pro ochranu zajmd pacientt (ePAG),
napfiklad na pfipravé informacnich letakd o
vzacnych epilepsiich a klinickych hodnocenich
zameéfenych na pacienty.

KOORDINATOR SITE

Profesor Alexis Arzimanoglou

Hospices Civils de Lyon (HCL),
Francie
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Jak jsou evropskeé

referencni sité schvalovany

Clenské stdty EU hraji vedouci tlohu pFi ur€ovdni a rozvoji evropskych referencnich siti
Aby ¢lenové sité ziskali status evropské referencni sité, reaguji na vyzvu Evropské komise,
naceZ nezavisly hodnotici orgdn posoudi jejich prihlasku a vypracuje zprdvu. Rada

Clenskych statd poté rozhodne, zda Zddost o ERN schvdli, i nikoli.

Clenské staty EU hraji vedouci Ulohu p¥i uro-
vani a rozvoji evropskych referentnich siti. Aby
Clenové sité ziskali status evropskeé referencni
sité, reaguji na vyzvu Evropske komise, nacez
nezavisly hodnotici organ posoudi jejich pfi-
hlasku a vypracuje zpravu. Rada ¢lenskych
statll poté rozhodne, zda Zadost o ERN schvali,
¢i nikoli.

Rada sestava ze zastupcl vsech ¢lenskych
statd EU a Norska a hraje aktivni ulohu pfi
rozvaji strategie evropskych referen¢nich siti.
Nadale sleduje ¢leny ERN, posuzuje Zadatele,
ktefi se chtéji pfipojit ke stavajicim sitim, a
schvaluje veskeré budouci sité. Na zakladé
vyzvy k podavani prihlasek z roku 2019 bylo
v roce 2022 mezi ¢leny evropskych referenc-
nich sitf pfijato vice nez 600 dalsich posky-
tovatel(l zdravotni péce z dvaceti ¢lenskych
statd EU a Norska.

Rada ¢lenskych statl pfijala osmnact uka-
zateld ERN, které evropské referencni sité
pravidelné predkladaji. UmoZfiuji spolehlive
priibézné monitorovani s cilem mé¥it zlep-
Seni kvality a vysledkd a zarover poukazuijf
na uspéchy a potencialni tskali.

Zemé, které nemajf zastoupeni ve schvalené
evropské referencni siti, se mohou ucastnit
prostfednictvim poskytovateld zdravotni péce
urcenych jejich ¢lenskym statem bud jako
Jpridruzend“ nebo ,spolupracujici narodni
stfediska. Tito pfidruZeni partnefi maji pfistup
k pokyndm pro osvédcené postupy v oblasti
diagnostiky, péce a létby a jsou zapojeni do
vyzkumnych ¢innosti.

Evropské referencni
sité musi splriovat
urcita klicovad kritéria:
péce zamérena na pacienta
a klinické vedeni,

alespori deset Elent

vnejmeéns 0SmMi zemich

silné a nezavislé hodnoceni
splnéni kritérii sité a clenskych
kritérif,

podpora a schvaleni ze strany
vnitrostatnich organd.
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Evropska referencni sit pro vzacna

onemocnéni ledvin (ERKNet)

Mezi vzdcnd a komplexni onemocnéni ledvin patfi celd Fada vrozenych, dédicnych a ziskanych
poruch. Odhaduje se, Ze vzdcnymi onemocnénimi ledvin trpi nejméné dva miliony Evropand,
pricem?z priblizné u jednoho milionu osob se vyskytuje glomerulopatie a vrozend malformace
ledvin. Také dedicné tubulopatie, tubulointersticidlni onemocnéni a trombotické mikroangiopatie
predstavuji fadu vzdcnych a velmi vzdcnych onemocnéni s vysokou klinickou relevanci

Nejmodernéjsi diagnostické nastroje mohou
poskytnout cenné informace o progndze
onemocnéni a moznostech lécby. Pristup k
testovani v3ak nenf univerzalni. V disledku
opoZdéneé diagndzy a nespravné lécby vede
mnoho vzacnych onemocnéni ledvin k selhani
ledvin.

Cilem sité ERKNet je posilit péci o pacienty se
vzacnym onemocnénim ledvin, zejména pokud
jde o nové a komplexni pfipady, a to pomoci
on-line konzultacnich sluzeb. Odborné pracovni
skupiny sité vytvareji na zakladé konsenzu
diagnostické algoritmy pro pacienty s pode-
zfenim na vzacné onemocnéni ledvin véetné
standardnich kritérii pro genetické testovani v
pfipadech podezfeni na déditné onemocnéni
ledvin. Pracovni skupiny navic po dikladné
analyze dostupnych druh( écby urci klinické
metody pro fizeni [écby.

Vzhledem k tomu, Ze informovanost a znalosti
zdravotnik( jsou pro identifikaci a létbu vzac-
nych onemocnéni ledvin zasadni, zaved|a sit
ERKNet tfileté postgradudlni studium, které

je zaloZeno na klinickém vycviku, webina-

ledvin. Ti, ktefi kurz uspésné absolvuiji, budou
uznani jako ,evropsti specialisté na vzacna
onemocnéni ledvin®.

Sit ERKNet zavedla ERKReq, evropsky registr
vzacnych onemocnéni ledvin. Tento on-line
registr obsahuje demografické informace a
usnadriuje spolupraci v oblasti klinického
vyzkumu tim, Ze urCuje skupiny pacientd se
vzacnymi onemocnénimi ledvin v celé Evropé.
Registr navic poskytuje statistickeé Udaje o
klinické vykonnosti a referen¢ni srovnavani
specializovanych stredisek, ¢imZ podporuje
harmonizovanou a optimalni péci v oblasti
vzacnych onemocnéni ledvin ve vdech nemoc-
nicich a na vsech klinikach sité ERKNet.

Profesor Franz Schaefer

Universitdtsklinikum Heidelberg,
Neémecko
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Evropska referencni sit pro vzacna
neurologicka onemocnéni (ERN-RND)

Evropskd referencni sit ERN-RND vytvdri a sdili znalosti a koordinuje péci o pacienty trpici
vzdcnymi neurologickymi onemocnénimi, kterd zahrnuji nejbéznéjsi nej¢astéjsi patologické
stavy centrdlniho nervového systému. Patii sem cerebeldrni ataxie a hereditdrni spastické
paraparézy, Huntingtonova choroba a dalsi druhy chorey, frontotemporalni demence,
dystonie, (neepileptické) paroxysmalni onemocnéni a neurodegenerace s akumulaci Zeleza,
leukoencefalopatie a atypické parkinsonské syndromy.

Sit sdruZuje odborna stfediska a pridruzené
partnery ve 24 evropskych zemich, jakoZ i
zastupce pacientll. Zaméfuje se na vysoce
specializované sluzby zdravotni péce, jako je
diagnostika sekvenovanim nové generace, hlu-
boka mozkova stimulace a modemi terapie, a
vytvari a ifi jak obecné znalosti, tak znalosti
specifické pro jednotlive skupiny onemocnéni.

Sit ERN-RND vypracovava pokyny tykajici se
osvédcenych klinickych postup( pro néktera
vzacna neurologickd onemocnéni, doporucent
osvédctenych postupl pro neurorehabilitaci
a prechod, jakoZ i standardy péce, napriklad
sloZeni multidisciplinarnich tym0@. Skupiny
odbornik{l na onemocnéni vyvijeji a schvalujf

KOORDINATOR SIiTE

Dr. Holm Graessner
University Hospital Tiibingen,
Némecko

zpUisoby péce, vcetné diagnostickych vyvojo-
vych diagramd a terapeutickych algoritma,
jakoZ i rozsah nemaoci s cilem posoudit réizné
aspekty vzacnych neurologickych onemocnéni.

Pacienti s nejasnou diagndzou se projedna-
vaji prostfednictvim systému CPMS. Sit ERN-
RND je jednou ze Ctyf siti, které se Ucastni
projektu ,Solve-RD — Solving the Unsolved
Rare Diseases, pfitem? jeji program odborné
pripravy a vzdélavani podporuje studium vzac-
nych neurologickych nemoci pro zdravotnické
pracovniky. Sit usnadriuje pfipravenost ke kli-
nickym hodnocenim a kvalitu péce prostfed-
nictvim registru ERN-RND, ktery obsahuje
udaje o vsech pacientech pozorovanych ve

stfediscich ERN-RND a poskytuje jedinecny
prehled o stavajicich skupinach zalozenych
na genotypu.

Sit ERN-RND spolupracuje s Evropskou neuro-
logickou akademii (EAN), Evropskou spole¢nosti
détskeé neurologie (EPNS), Evropskym oddéle-
nim Mezinarodni spole¢nosti pro Parkinsonovu
nemoc a dal3i hybna onemocnéni, Evropskou
federaci neurologickych sdruZeni (EFNA) a
Evropskou akademii détskeho postiZzeni (EACD).
Spolu s dal3imi dvéma sitémi ,Neuro-ERN* —
EURO-NMD a EpiCARE - zfidila sit ERN-RND
deveét pracovnich skupin.
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Evropska referencni sit pro dédicné
poruchy a vrozene (digestivni a
gastrointestinalni) vady (ERNICA)

Sit ERNICA zahrnuje dvé diagnostické skupiny: malformace trdviciho systému a malformace
brdnice a brisni stény. Pracovni oblast tykajici se malformaci traviciho systému zahrnuje Ctyri
pracovni skupiny pro onemocnéni jicnu, stfevni onemocneéni, stfevni selhani a gastroenterologickad
onemocnéni. Pracovni oblast tykajici se malformaci brdnice a bFisni stény je tvofena dvéma

pracovnimi skupinami: malformace branice a defekty brisni stény.

Pracovni skupiny vedou spolecné zdravotnicti
pracovnici sité ERNICA a zastupci pacientd.
Na v3echny diagnostické skupiny se vztahuje
devét pracovnich oblastf: fizeni, sifeni, hodno-
ceni, normy péce, skoleni, vyzkum, elektronické
zdravotnictvi, fetalni medicina a vytvareni siti.

Cilem sité ERNICA je shromazdit odbomné zna-
losti tykajici se konkrétnich nemaci, védo-
mosti a zdroje z celé EU / celého EHP, aby
bylo moZné dosahnout cilll v oblasti zdravi,
které by jinak mohly byt v jedné zemi nedo-
sazitelné. Mezi tyto cile v oblasti zdravi patfi
rozvoj klinickych dovednosti, lepsi pfistup paci-
entl k vysoce kvalitni odborné péci a lepsi
specifické informace pro diagnostiku, které
jsou dostupné zdravotnickym pracovnikdm,
pacientlm a jejich rodindm a pecovatellm.

Sit ERNICA se timto rovnéZ snaZi snizit nerov-
nosti v oblasti zdravi v celé Evropé prostfed-
nictvim standardizace postup(i a zpfistupnéni
vysoce kvalitni péce, informaci a zdrojt posky-
tovateldm zdravotni péce, pacientlim a jejich
rodindm a pecovatellm v celé Evropé.

KOORDINATOR SIiTE

Profesor Dr. René Wijnen
Erasmus University Medical Center,
Rotterdam, Nizozemsko
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Integrace, koordinace a spoluprace:
Clenske staty a evropske

referencni sité

V roce 2022 se k evropskym referencnim sitim pFipojilo 620 novych poskytovatell zdravotni
péce, ¢imz se celkovy pocet ¢lenti zvysil na vice neZ 1 400. To je dobrd zprdva pro pacienty,
kteri maji nyni lepsi pristup k vysoce specializovanym sluzbam zdravotni péce, i pro lékare,
kteri vyuZivaji spoluprdce s dalsimi odborniky z celé EU a Norska.

Rozsiteni v3ak rovnéZ prinasi problémy v oblasti
koordinace a partnerstvi — v tomto ohledu hraje
klitovou ulohu rada ¢lenskych statd. Rada vedla
evropske referencni sité od jejich zrodu aZ do
jejich samostatnosti — byla odpovédna za jejich
schvaleni pfi jejich prvnim zfizeni v roce 2017 a
bude schvalovat dalsi budouci evropské referencni
sité. Prioritou je rovnéZz zatlenéni ¢innosti evrop-
skych referencnich siti do vnitrostatnich systémé
zdravotni péce a zajisténi souladu jejich priorit.

Situace se vyrazne zmenila,“ika spolupfedseda
rady ¢lenskych stat( profesor Till Voigtlander.
LERN se zdokonalily a jsou nyni plné funkcni.
Skupina koordindtor evropskych referencnich siti
pracuje velmi aktivné a efektivné a prokazuje svilj
prinos coby diileZity spolupracujici partner rady.”

,Koordindtoli ERN a jejich tymy se aktivné zaby-
vaji otdzkami, jako jsou nejlepsi a nejhospo-
ddrnéjsi zptisoby sledovdni vykonnosti, vyvoj
a organizace registrii evropskych referencnich
siti, sdileni a Siteni znalosti, odbornd pfiprava a
dodrZovani vysokych etickych a prdvnich norem,”
dodava profesor Voigtlander. ,Maji rovnéZ zdsadni
vyznam pro rozvoj systému spravy klinickych
Udaji pacientd, ktery je klicem k rychlejsi a lepsi
diagnostice, lécbé a péci o osoby trpici vzacnymi
onemocnénimi.”.

Rada je rovnéz povérena schvalovanim novych
zdravotnickych pracovnikd, pficem? ti nejnovéjsi
vzesli z dikladného procesu, ktery byl zahajen
vyzvou k podavani pfihlasek v roce 2019. Tento
proces byl dale zkomplikovan brexitem a nasled-
nou ztratou odbormnych zdravotnickych pracovnik(l
se sidlem ve Spojeném kralovstvi. Diky novym
zdravotnickym pracovnik@im se nyni pozornost
zaméfuje na posuzovani a zlepsovani kvality péce
poskytované evropskymi referen¢nimi sitémi a
poskytovateli zdravotni péce.

Zakladnim prvkem systému soustavného zlep-
Sovani kvality evropskych referencnich siti je
AMEQUIS - systém posuzovani, monitorovani,
hodnoceni a zlepSovani kvality. Nezavisly hod-
notici a posuzovaci organ vyhodnoti evropské
referencni sité s cilem urcit silné a slabé stranky a
zajistit, aby byly vyslySeny nazory véech zicast-
nénych, v€etné pacientd a jejich rodin. V tomto
sméru bude hrat klicovou Ulohu rada ¢lenskych
statd, nebot jejim Ukolem bude v pfipadé potfeby
dohodnout se na planech pro zlepseni pro evrop-
skeé referencni sité a poskytovatele zdravotni péce.

Potinaje rokem 2022 bude spole¢na akce pro
integraci evropskych referencnich siti vyZado-
vat jesté vétsi spolupraci ¢lenskych statd, které
poloZi zakladni stavebni kameny pro budouc-
nost evropskych referencnich siti, jez budou plné
integrovany do vnitrostatnich systém( zdravotni
péce a dokonale harmonizovany s evropskymi
partnery. Komise bude tento proces koordino-
vat se skupinou koordinatord evropskych refe-
rencnich siti, ktera bude hrat zasadni tlohu pfi
provadeni. Integrace, koordinace a spoluprace
zajisti Uspéch evropskych referen¢nich siti v dalsi
fazi jejich cesty.

,Nyni mame historicky nejvyssi pocet zticastné-
nych stran zapojenych do projektu ERN, vcetné
vedoucich pracovniki nemocnic a skupin chrd-
nicich zdjmy pacientd,” fika profesor Voigtlénder.
1o je dobrd zprdva, se kterou bychom méli byt
velmi spokojeni. Clenské staty se viak nemo-
hou s touto pracovni zdtéZi vyporddat samy.
Je nacase zintenzivnit nasi spoluprdci, protoZe
z projektu ERN, ktery ndm jiz nyni zavidi zbytek
svéta, vytéZime maximum pouze tehdy, kdyz
vsichni budeme spolupracovat.”

Profesor
Till Voigtlénder
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Evropska referencni sit pro vzacna
respiracni onemocnéni (ERN LUNG)

Vzacnd a komplexni onemocnéni plic vyZaduji multidisciplindrni péci a psychosocidlni podporu.
Jejich komplexni charakter muize byt disledkem zdkladniho genetického mechanismu
onemocnéni nebo sekundarnich zmén a poskozeni ostatnich orgdnovych soustav. Vcasnd
diagndza a pristup ke specializované péci zlepsuji vyhlidky u mnoha téchto onemocnéni.

Sit ERN LUNG se zabyva vsemi vzacnymi a
komplexnimi onemocnénimi dychacich cest,
veetné intersticialnich plicnich onemocnéni
(ILD), cystické fibrazy (CF), bronchiektazie bez
CF (nCF-BE), plicni hypertenze (PH), primarni
ciliarni dyskineze (PCD), deficitu alfa-1-antit-
rypsinu (AATD), mezoteliomu (MSTO) a chro-
nické dysfunkce plicniho stépu (CLAD).

Tato sit usiluje o zlepseni odbornych znalostf
v celé Evropé s cilem zlepsit standardy péce,
kvalitu Zivota a progndzy u celého spektra
vzacnych plicnich onemocnéni. Clenové sité
ERN LUNG vypracovavaji a sifi pokyny, pod-
poruji spolecné lécebné pristupy, zlepsuji pre-
shrani¢ni pfistup k diagnostice a lécbé, iniciujf
a podporuiji registry a shromazduji dostate¢né
velké skupiny lidi pro klinické studie, studie o
vyvoji léciv a studie o pfirozené historii nemoci.

Sit ERN-LUNG poskytuje pacienttim pfistup k
interdisciplinarmim tymdm a poskytuje druhy
nazor ke slozitym pripadfm on-line, aniz by
pacienti museli nékam cestovat. K tomu slouzi
on-line systém odborného poradenstvi, pro-
stfednictvim on-line panelovych diskusi k pfi-
paddim a - pokud je to nutné — pfeshrani¢niho
predavani pfipadd.

v
.

.
L[]

KOORDINATOR SIiTE

Profesor Thomas O.F. Wagner
Universitdtsklinikum Frankfurt,
Némecko
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Evropska referencni sit pro vzacna a
nediagnostikovana kozni onemocnéni

(ERN Skin)

Mnoho koZnich onemocnéni md na pacienty zdvazny dopad a mohou byt spojena s rizikemn vzniku
rakoviny. Kromé koZni biopsie spocivd diagnostika vzdcnych a komplexnich koZnich onemocnéni

v Uplném posouzeni kiiZe a sliznice a dalSich systémd. RozliSovat mezi témito komplexnimi stavy
mohou pouze zkuSeni dermatologoveé, pficemZz absence odborné diagndzy je prekdzkou pro lecbu
To miZe pro pacienty predstavovat velkou fyzickou i psychickou zdtéz. 3

Sit ERN Skin sdruZuje pfedni odborniky v
oblasti vzacnych koZnich onemocnéni u déti
a dospélych, aby bylo mozné vyménovat si
poznatky, aktualizovat a rozvijet pokyny pro
osvédcené postupy, vylepsovat odbornou
pfipravu i vzdélavani pacient a vytvaret
vyzkumné programy.

Jejim cilem je zlepsit organizaci zdravotni
péce na zakladeé spojeni zdrojd, veetné plat-
formy s odbornymi spolec¢nymi diskusemi
0 naro¢nych pfipadech. Pro kazdé zahmuté
onemocneéni se multidisciplinarni tymy skla-
daji alespor z dermatologa, zdravotni sestry,
psychologa, genetika, dietetika, patologa a
pripadné dalsich specialistd.

Sit ERN Skin rovnéz vytvafi registry vzacnych
koZnich onemocnéni, které umozriujf Ucast na
vyzkumnych programech a klinickych hodno-
cenich s dobfe charakterizovanymi pacienty,
jakoZ i stimulaci le¢ebného vyzkumu s dosta-
tecné velkymi skupinami pacientt. Kromé toho
bude provedena komplexni socioekonomicka
studie zatéZe nemoci na jednotlivce.

KOORDINATOR SIiTE

Profesorka Christine Bodemer
Assistance Publique-Hobpitaux
de Faris, Hépital Necker-Enfants
Malades, Francie
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Evropska referencni sit pro vzacna
nadorova onemocnéni dospélych
(solidni nadory) (ERN EURACAN)

V ramci klasifikace ,Surveillance of Rare Cancers in Europe” (RARECARE) jsou vzdcna nddorovd
onemocnéni definovdna jako maligni onemocnéni s vyskytem méné neZ Sesti onemocnéni na
100 000 pripadd ro¢ne. Predstavuji priblizné 20-25 % vsech nové diagnostikovanych nddorovych
onemocnéni a 30 % umrti na rakovinu.

Odbornici se shoduji na tom, Ze pacienti se
vzacnymi nadorovymi onemocnénimi by méli
byt od pocate¢ni diagndzy postoupeni cer-
tifikovanym referencnim stfediskdm. Takovy
postup umoZiuje vyuZivat nejaktualnéjsich,
multidisciplinamich odbornych znalosti — od
ucinnych lécebnych postupl a7z po lé¢ebna
doporuceni zaloZena na védeckych poznatcich
- a zajistuje vhodnou péci pro vsechny paci-
enty bez ohledu na plvodni misto pfistupu.

Sit EURACAN pokryva vice nez 300 vzacnych
typl nadorovych onemocnéni u dospélych,
ktera jsou zplsobena solidnimi nadory, a roz-
déluje je do deseti oblasti podle klasifikace
RARECARE a ICD10. Sit tizce spolupracuje se
zastupci pacientt z evropskych skupin pro
ochranu zajmd pacientt s cilem poskytovat
informace a pohledy na potfeby a oteka-
vani pacientd.

0d sveého vzniku se sit EURACAN dostala do
26 zemi EU a EHP a jejim cilem je standar-
dizovat péci o pacienty a zvysit miru preZziti
vytvorenim a sdilenim nastroj(i osvédcenych
postupt a pravidelnou aktualizaci pokyn(

pro diagnostickou a terapeutickou klinickou
praxi, a to ve spolupraci s nékolika védec-
kymi spole¢nostmi. Sit vyvinula komunika&ni
nastroje pro pacienty a lékafe ve vsech jazy-
cich, zatimco projekt STARTER (STarting an
Adult Rare Tumour European Registry) vytvari
klicovy nastroj pro budoucnost — model spo-
letného registru EURACAN.

Sit EURACAN vychazi ze stavajicich siti a
Uspésnych klinickych hodnoceni prostfed-
nictvim Evropské organizace pro vyzkum a
[é¢bu rakoviny (EORTC), Evropskeé spolec-
nosti pro neuroendokrinni nadory (ENETS),
sité pro nadorova onemocnéni pojivovych
tkani (Conticanet) a nékolika predchozich
vyzkumnych program( EU, vcetné projekt(
SPECTA/Arcagen a TRacKING, které iniciuje
sit EURACAN.

Profesor Dr. Jean-Yves Blay
Centre Léon Bérard, Lyon, Francie
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Evropa:
globalni centrum excelence

Evropské referencni sité byly uvedeny do provozu v bfeznu 2017 s hlavnim cilem zlepsit
Zivoty lidi v Evropé, ktefi Ziji se vzacnymi a komplexnimi onermocnénimi.

Evropske referentni sité vak maji globalni
dopad daleko za hranicemi Evropy. Posilujf
celosvétové osvédtené postupy a vytvareji je,
pokud jesté neexistuji. Sité pfispivaji k tomu,
Ze se z Evropy stava centrum ¢innosti v oblasti
vzacnych a komplexnich onemocnéni, nebot
provadeji osvédeeneé diagnostické a lécebné
postupy, pokud takové existuiji, a vytvareji je,
pokud jesté neexistuji.

Diky propojeni odbornikd a skupin pacientt
usnadnuji sité ERN rovnéZ klinické studie a
testuji létebné zasahy a stavi je do popredi
inovaci v fadé oblastf vzacnych onemocnéni.

Model siti ERN je pfikladem pro ostatni, nebot
rozviji nejmodemé&jsi nastroje elektronického
zdravotnictvi na podporu pfeshrani¢ni spo-
luprace v Evropé s potencialem podpofit
mezinarodni spolupraci a zlepsit pfistup ke
zdravotni péci.
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Evropska referencni sit pro vzacna
hematologicka onemocnéni
(ERN-EuroBloodNet)

Abnormality krve a bunék kostni diené, lymfoidnich orgdnt a koagulacnich faktord patii mezi
hematologickd onemocnéni a témér vsechny jsou vzacné. Lze je rozdélit do Sesti kategorii:
vzdcné poruchy cervenych krvinek, selhdni kostni dfené, vzdcnd onemocnéni srdzlivosti,
hemochromatéza a dalsi vzdcnd genetickd onemocnéni syntézy Zeleza, myeloidni malignity

a lymfoidni malignity.

Diagnostika vzacnych hematologickych one-
mocnéni vyZaduje znacné klinické znalosti a
pristup k Siroké skale laboratornich sluZeb a
zobrazovacich technologii. Tyto testy umoz-
fAuji pfesnou klasifikaci nemoci podle kritérif
WHO s vyuZitim mezinarodnich bodovacich
systémU a pripadné biomarkert.

Vzhledem k témto poZadavkdm a ke skutec-
nosti, ze néktera hematologicka onemocnéni
jsou velmi vzacna, se diagndza ¢asto pre-
hlédne nebo zpozdi, a to zejména u starsich
pacientll. Lé¢ba je rovnéZ ¢asto obtizna kvili
nezbytnym specializovanym infrastrukturam
a tymdm a obtiZné dostupné specifické lécbé,
jako je alogenni transplantace kmenovych
bunék nebo koagula¢ni faktory. V nékterych
zemich pro néktera onemocnéni funguji pre-
ventivni programy, avsak je naléhavé zapo-
tfebi provést harmonizaci v oblasti screeningu.

V prvnich péti letech své ¢innosti sit ERN-
EuroBloodNet v Uizké spolupraci s Evropskou
hematologickou asociaci (EHA) Uspésné pro-
vedla fadu prdfezovych opatfeni zaméfenych
na vzacna hematologicka onemocnéni, jejichz
cilem je zlepsit pfistup ke zdravotni péci pro
pacienty se vzacnym hematologickym one-
mocnénim, podporovat pokyny a osvédtené
postupy, zlepsit odbornou pfipravu a sdilenf
znalosti, nabizet klinické poradenstvi v zemich,
kde je nedostatek odbornikd, a zvysit pocet
klinickych hodnoceni v oboru. Zapojeni evrop-
skych skupin a sdruzeni pro ochranu zajmd
pacient(l jiz od samého pocatku pfispiva k
podpore pacient(, vzdélavani v oblasti lécby
a odborneé pripravy a zaroveri udrZuje pfistup
sité ERN-EuroBloodNet zaméfeny na pacienty.

KOORDINATORI SITi

Profesor Pierre Fenaux

Assistance Publique-Hépitaux de Paris,
Hépital Saint-Louis, PafiZ, Francie
(pfedseda onkologického centra)

Profesorka Béatrice Gulbis
Hépital ERASME-CUB, LHUB-ULB,
Brusel, Belgie (predsedkyné
neonkologického centra)
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urogenitalni poruchy a onemocnéni
(ERN eUROGEN)

Vzacnd a komplexni urogenitalni onemocnéni mohou vyZadovat chirurgickou korekci, casto
jiZ b8hem neonatdlniho obdobi nebo v détstvi. Unik moci a stolice predstavuje velkou
zateZ pro détské, dospivajici i dospélé pacienty. PostiZzené osoby vyZaduji celoZivotni péci
multidisciplindrnich tymua odbornikd, ktefi planuji a provadéji operace a v pripadé potreby
poskytuji pooperacni fyzioterapeutickou a psychologickou péci a podporu.

Sit ERN eUROGEN poskytuje nezavisle posou-
zengé osvédcteneé postupy a zlepsuje sdilenf
vysledkd. Jejim cilem je viibec poprvé nabid-
nout kapacitu pro sledovani dlouhodobych
vyhled( pro pacienty béhem obdobi 15-20
let, a to prostfednictvim registru sité ERN
eUROGEN.

Sit shromazduje Udaje a materidly, pokud
nékde chybéji, vypracovava nove klinické
pokyny, shromazduje dikazy o osvédcenych
postupech, identifikuje odchylky v sou¢asné
klinické praxi, rozviji programy vzdélavani a
odborné pfipravy, stanovuje program vyzkumu
ve spolupraci se zastupci pacientd a sdili zna-
losti prostfednictvim tUcasti na virtudlnich kon-
zultacich k systému CPMS a prostfednictvim
multidisciplinarnich tymd. Novi odbornici na
vzacna a komplexni urogenitalni onemocnéni
mohou vyuZit specializované odborné pfipravy
a klinickych vymeénnych navstéy, které nabizi
vymeénny program sité ERN eUROGEN.

Tato sit se v kone¢ném dlsledku snazi pod-
porit inovace v lékafstvi a zlepsit diagnostiku
a létbu pacientl se vzacnymi a komplexnimi
urogenitalnimi onemocnénimi prostfednictvim
strategie ,Share. Care. Cure.”

KOORDINATOR SITE

Wout Feitz

Radboud University Medical
Center, Amalia Children’s Hospital,
Nijmegen, Nizozemsko
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Spol.hpréce v akci

PFi usnadfiovani spoluprace hraji vyznam-
nou Ulohu on-line platformy, telemedicina a
nastroje elektronického zdravotnictvi. Sité ERN
jsou propojeny prostfednictvim specializované
IT platformy, systému spravy klinickych ddajd
pacient(l (CPMS), coZ je internetova klinicka
softwarova aplikace, kterd poskytovateldim
zdravotni péce z celé EU umoziiuje virtualné
spolupracovat na diagnostice a lé¢bé pacient(
se vzacnymi, malo rozsifenymi a komplexnimi
onemocnénimi.

Koordinatofi sité mohou svolat ,virtualni“ kon-
zilia zdravotnickych specialistd s vyuZitim
nastrojU telemediciny k posouzeni stavu paci-
enta a urceni diagndzy nebo lécby. Zdravotnici,

ktefi by dfive fesili vzacné a komplexni pfipady
izolované, tak mohou konzultovat své kolegy a
vyZadat si od nich druhé stanovisko. Ustfednim
prvkem téchto nastrojd je interoperabilita.

Diky pokroku v oblasti videokonferenci jiz roz-
dilné zemépisné polohy netvori pfekazku spo-
luprace vzdalenych tymd. Sité rovnéZ vyuZivaji
specializované systémy pro sdileni vzork(
tkani nebo snimky komplexnich onemocnéni
ve vysokém rozliseni, které lze rovnéZ pouzit
k vytvoreni archivu pfipadd pro dal3i studie.
Na systém CPMS se vztahuji evropské a vni-
trostatni pravni pfedpisy o ochrané Udajd a
pravech pacientl na soukrom{ (GDPR).

Pridruzeni partnefi

Cilem evropskych referencnich siti je posky-
tovat vsem €lenskym statdm EU skute¢nou
pfidanou hodnotu. Pfislusné pravni predpisy
umoziuji zemim, které nemaji zastoupeni ve
schvalené evropskeé referencni siti, zapojit se
prostfednictvim poskytovatel( zdravotni péce
urCenych pfislusnym ¢lenskym statem jako
JpridruZzena“ a/nebo ,spolupracujici narodni
stfediska.

Clenské staty mohou rovné? usilovat o uréeni
narodniho koordinacniho stfediska, které bude
spolupracovat se vsemi evropskymi referenc-
nimi sitémi. Rada ¢lenskych statl ERN stanovi
spole¢ny ramec pro urceni a integraci téchto
typl stfedisek do evropskych referencnich siti.
Je viak duleZité, aby clenské staty jmenovaly
pfidruZené partnery prostfednictvim otevfe-
nych, transparentnich a spolehlivych postupti

Napriklad po zabezpeteném sdileni patolo-
gickych nebo radiologickych udajd se mohou
Clenové sité prihlasit, zobrazit snimky a v uza-
vieném prostfedi pfidavat komentare. Za paci-
enta je i nadale zodpovédny oSetfujici lekar,
ktery vsak mdze vyuzit sit ERN jako cenny a
podpUrny zdroj.

a aby vSechny evropské referencni sité mély
jasny politicky cil pro aktivni zapojeni a ucast
pridruzenych partnerti.
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vzacna nervosvalova onemocnéni
(ERN EURO-NMD)

Nervosvalovd onemocnéni se vyskytuji od raného détstvi do pozdni dospélosti a jsou
charakterizovana svalovou slabosti a ochabovdnim. Mohou se také pojit s dalsimi priznaky,
jako je unava, bolest, necitlivost, slepota, potiZe s polykanim, dychaci potiZze a srdecni
onemocnéni. Vétsina nervosvalovych onemocnéni je progresivni, oslabuje pacienta a zkracuje

délku a kvalitu Zivota.

V pfistupu k diagnostice a lécbé existuji v
evropskych zemich znacne nedostatky a roz-
dily. Mezi hlavni problémy, které brani zlep-
Sovani vysledkd, patfi pozdni doporucovani z
primarni péce do specializovanych stfedisek
a zvladani prechodu z pediatrické péce na
sluzby pro dospélé pacienty.

Sit ERN EURO-NMD spojuje predni evropské
odborniky s cilem zajistit pro pacienty pfi-
stup ke specializovane péci prostrednictvim
virtualnich i osobnich konzultaci. Cilem sité je
zkratit dobu pro stanoveni diagnozy, zlepsit
diagnostickou Uspésnost a zlepsit pristup ke
vhodnym zpdsoblim péce.

V prvni poloviné roku 2021 konzultovalo part-
nery sité EURO-NMD celkem 12 882 novych
pacient( a partnefi se zucastnili 258 klinic-
kych hodnoceni. Od roku 2018 vzrostl pocet
novych pacientd, ktefi konzultuji partnery sité,
0 37,5 % a Ucast partner( sité EURO-NMD
na klinickych hodnocenich vzrostla o 63 %.

Kromé toho sit neustale vyviji nové pokyny a
poskytuje zdravotnickym pracovnikdm a paci-
entlim informace o osvédtenych postupech
tykajici se prislusnych onemocnéni. Poznatky,
které sit shromazduje a spravuje, jsou Siroce
dostupné on-line, prostfednictvim vefejné
dostupnych webinafd, jakoZ i prostfednictvim
nastroju elektronického zdravotnictvi, napfiklad
diskuse o systému CPMS. V soutasné dobé
se pfipravuje systém pro fizeni vzdélavani
zaloZeny na platformé Moodle.

Sit vychazi ze silného odkazu spoluprace a
nadale podporuje spolupraci, ktera ma poten-
cial stimulovat vyzkum a vyvoj lécby, aby bylo
mozné uspokojit nenaplnéne potfeby pacientd.
Prioritou je rovnéz podpora nadnarodniho
sdileni tdajd prostfednictvim eticky spoleh-
livych, vysoce kvalitnich registr( a platforem
pro vyzkumné Udaje.

KOORDINATOR SITE

Dr. Teresinha Evangelista
Sorbonne University — Pitié
Salpétriere Hospital — Assistance
Public Hopitaux de PafiZ, Francie
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Evropska referentni sit pro
vzacna ocni onemocnéni
(ERN-EYE)

Vzacnd ocni onemocnéni jsou v Evropé hlavni pFicinou poruch zraku a nevidomosti u déti
a mladych dospélych. Na portdlu pro vzdcndg onemocnéni a lécivé pfipravky pro vzdcnd
onemocnéni (ORPHANET) je evidovdno vice neZ 900 vzdcnych ocnich onemocnéni, vcetné
rozsifenéjsich onemocnéni, jako je pigmentovd degenerace sitnice (kterd ma odhadovanou
prevalenci 1 na 5 000), a také nékterd velmi vzdcnd onemocnéni, kterd jsou v lékarské
literature popsdna pouze jednou nebo dvakrat.

V Uzké spolupraci s evropskymi skupinami a posilovanim siti odbornikd, vymeénou znalosti
pro ochranu pacientt se sit ERN-EYE témto a informaci, rozvojem vzdélavacich a skolicich

onemocnénim veénuje ve Ctyfech tematic-
kych skupinach: vzacna onemocnéni sitnice,
vzacna neurooftalmologicka onemocnéni,
vzacna oftalmologickd onemocnéni u déti
a vzacné poruchy predniho segmentu oka.
Kromé toho se Sest prdfezovych pracovnich
skupin zabyva otazkami, které jsou pro tato
Ctyfi hlavni témata spolecné. DalSi pracovni
skupiny se zaméFuiji na specifické oblasti, jako
je genetické testovani, registry, vyzkum, vzde-
[avani, komunikace, kratkozrakost a skupiny
pacientd a vnitrostatni integrace.

Jednim z nejdUleZitéjsich nastrojli evropskych
referen¢nich siti je systém CPMS, virtuadlni
klinicka IT platforma s datovym souborem
vyhrazenym pro vzacna o¢ni onemocnéni. Sit
ERN-EYE se zaméfuje na zlepSovani diagnos-
tiky a péce o pacienty v celé EU propojovanim

programd, jako jsou webinafe nebo program
elektronického ucenti, vytvorenim evropského
interoperabilniho registru (REDdistry) a vypra-
covanim pokyn( a dokumentti o osvédcenych
postupech.

KOORDINATOR SITE

Profesorka Héléne Dollfus

Hépitaux Universitaires de Strasbourg,

Francie
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Evropska referencni sit pro syndromy
s rizikem nadoroveho onemocnéni
(ERN GENTURIS)

Syndromy zvySeného genetického rizika vzniku nddorového onemocnéni jsou onemocnéni,
u nichz dedi¢né genetické mutace silné predurcuji jedince k rozvoji nddord. CeloZivotni riziko
rakoviny muze Cinit aZz 100 %. | kdyZ se postiZzené orgdnové soustavy mohou velmi lisit,
osoby postizené témito onemocnénimi ¢eli podobnym problémim: opozdéné stanoveni
diagndzy, nedostatecnd prevence pro pacienty a zdravé pribuzné a nespravné vedeni écby.
V soucasné dobé byl diagnostikovan pouze maly pocet osob se syndromem zvyseného
genetického rizika vzniku nddorového onemocnéni.

28

Sit ERN GENTURIS pracuje na zlep3eni identi-
fikace téchto syndromd, minimalizaci rozdild
v klinickych vysledcich, ndvrhu a zavedeni
pokyn( EU, vytvoreni registru GENTURIS, pod-
pofe vyzkumu a posileni postaveni pacientc.
Sit vzdélava vefejnost a zdravotnické pra-
covniky prostfednictvim svych internetovych
stranek, pofadanim pravidelnych webinaf( a
kurz(l a podporou sdileni osvédcenych postupt
v celé Evropé. Zlepsi se virtualni i osobni pfi-
stup k multidisciplinami péci, aby bylo mozne
sdilet a projednavat komplexni pfipady. Tato
sit zlepsuje kvalitu a interpretaci genetického
testovani a zvysuje Ucast pacient(l v progra-
mech klinického vyzkumu.

KOORDINATOR SITE

Prof. Nicoline Hoogerbrugge
Radboud University Medical Center
Nijmegen, Nizozemsko

Sit ERN GENTURIS spolupracuje s dalsimi
evropskymi referencnimi sitémi s cilem zlep-
Sit péci o pacienty se syndromy zvySeného
genetického rizika vzniku nadorového one-
mocnéni, u nichZ se vyskytuje onemocnén,
které spada do odbornosti jiné sité.
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Vedeni evropske
referencni sité

Profesorka
Héléne Dollfus

Profesorka Hélene Dollfusova je profesorkou v oboru lékafské genetiky a poradkyni v oboru

lékarFské genetiky na HOpitaux Universitaires de Strasbourg (HUS) ve Francii, kde pisobi jako
vedouci oddéleni lékaFské genetiky. Je koordinatorkou sité ERN-EYE od jejiho zaloZeni v roce
2017 a v soucasné dobé predsedd skupiné koordindtort sité ERN.

Koordinace evropské referencni sité ve spo-
luprdci s Evropskou komisi je svym zptisobem
dobrodruZstvi,“¥ika profesorka Dollfusova. ,Sit
Je velmi inovativni a zahmuje Sirokou Skdlu
iniciativ zamérenych na péci o pacienty. Je to
obrovskd, ale velmi vzrusujici vyzva a zaci-
ndme videt urcité slibné vysledky.”

Profesorka Dollfusova je hrda na to, Ze sit
ERN-EYE spliiuje svou zakladni vizi. ,Je vel-
kym Uspéchem, Ze se odbornici na vzdcnd
ocni onemocnéni z celé Evropy spojili pod
vedenim naseho vyjimecné specializovaného
fidiciho tymu,“ vysvétluje. ,Zdstupci pacient(l
Jsou navic ve skutecnosti hlavnimi partnery,
s nimiZ Uzce spolupracujeme. Domnivam se,
Ze jsme se toho od sebe navzdjem jiZ hodné
naucili a poloZili zéklad k tomu, aby byla sit
ERN-EYE v budoucnu tispésnd.”

Profesorka Dollfusova nejen Fidi sit ERN-EYE,
ale zaroven je soucasnou predsedkyni skupiny
koordinator(i sité ERN, ktera sdruZuje vsech 24
koordinator(i s cilem diskutovat o spole¢nych
vyzvach a sdilet zkusenosti. ,Nachdzime se v
zajimave fdzi vyvoje evropskych referencnich
siti. S vysledky za prvnich pét let miiZzeme byt

do urcité miry spokojeni, avsak nyni vstupu-
Jjeme do nového obdobi expanze, které bude
vyZadovat rozsiteni fidicich tymd a vice zdroji
na podporu zdravotnickych pracovniki pri
poskytovani stdle tcinnéjsich sluzeb pacien-
tim se vzacnymi onemocnénimi,“ fika.

0d ledna 2022 se velikost vétsiny evropskych
referencnich siti pfinejmensim zdvojnaso-
bila, nebot se pfipojuje vice ¢lend z celé EU.
,Zaclenéni evropskych referencnich siti do
systeml zdravotni péce ¢lenskych stdtd je
hlavni vyzvou, v niz chceme obstdt. Vymény v
oblasti odborné pfipravy jsou velmi Uspésné
a vétsina z nds neustdle vypracovdvd a aktu-
alizuje pokyny,“ fika profesorka Dollfusova.

,INasim cilem coby evropské referencni sité
Jje sdilet co nejvice tdajd o vzdcnych one-
mocnénich prostrednictvim rostouciho poctu
registri, z nichZ budou mit prospéch pacienti
i lékari. Chcerne, aby byla v celé EU posilena
spoluprdce v oblasti vyzkumu, a to nejen
v pfipadé klinickych hodnoceni, ale také v
oblasti védeckého vyzkumu, vcetné vyvoje
genomiky.”

Profesorka Dollfusova se tési na dalsi fazi
rozvoje evropskych referencnich siti: ,Mou
vizi je plynuld, soudrznd a produktivni findlni
fdze pro vsechny sité ERN pfi plnéni naseho
poslani poskytnout péci kaZzdému pacientovi
se vzdcnym onemocnénim v EU.*
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Evropska referencni sit pro
vzacna onemocneéni srdce
(ERN GUARD-Heart)

Vzdcna srdecni onemocnéni se mohou projevit kdykoli v prabéhu lidského Zivota a vétsinou

se jednd o genetickd (dedi¢nd) onemocnéni, nebo onemocneéni, ktera se vyvinou behem
embryogeneze (vrozené srdecni vady). Tato onemocnéni se vyznacuji Sirokou Skdlou symptomd
a priznakd, které se lisi nejen nemoc od nemoci, ale také pacient od pacienta. Vétsina téchto
srdecnich onemocnéni s sebou nese specifickou predispozici k ndhlému umrti v mladem veku

a muZe se objevit u jinak zdravych lidi.

Sit ERN GUARD-Heart urcila pét tematickych
oblasti: familiarni elektricka onemocnéni u
dospélych a déti, familiami kardiomyopatie u
dospélych a déti, zvlastni elektrofyziologicka
onemocnéni u déti, vrozené srdecni vady a
dalSi vzacna srdetni onemocnéni. Tato témata
vychazeji z Mezinarodni klasifikace nemaoci
(ICD10) a portalu Orphanet a vztahuji se na
né klinické pokyny Evropskeé kardiologické
spole¢nosti (ESC).

Sit usiluje o posileni koordinace odbornych
znalosti a zdrojd s cilem usnadnit sdileni mul-
tidisciplinarnich znalosti, které jsou nasledné
zZmapovany a sifeny mezi vefejnosti.

Sluzby zdravotni péce jsou poskytovany pro-
stfednictvim sdilené platformy elektronického
zdravotnictvi, ktera zajistuje pacienttm 3irsf
pfistup k odbornym znalostem a zdravot-
nickym pracovnik@m v Evropé. Podpora uzsf
spoluprace mezi odborniky vede k ziskavani
a sdileni novych védeckych poznatkd s cilem
podpoit rozvoj novych diagnostickych a léceb-
nych postupl a urcit nova vzacna srdecni
onemocnén.

KOORDINATOR SITE

Profesor Arthur A.M. Wilde

Amsterdam University Medical
Centre, Amsterodam, Nizozemsko
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Evropska referencni sit pro o vzacné
vrozene vyvojove vady a vzacna
postizeni intelektu (ERN ITHACA)

Sit ERN ITHACA (mentdlni postiZeni, zdravotni péce na ddlku, autismus a vrozené anomdlie)
odrdZi diagnostickou ,odyseu®, kterou zaZivaji mnozi pacienti s vyvojovymi anomdliemi. Sit
sdruZuje vice nez 70 oddéleni klinické genetiky v akademickych nemocnicich v EU, v¢etné
odbornikii na vzdcné poruchy neurologického vyvoje — zejména mentdlni postiZzeni (ID) a
poruchy autistického spektra (ASD), jakoZ i vzdcné mnohocetné vrozené anomadlie.

Sit ERN ITHACA se zabyva klinickou a biolo-
gickou/genetickou diagndzou téchto vyvojo-
vych anomalii, koordinaci multidisciplinami
péce a léchy, prenatalni diagnostikou a fetalni
patologif.

Vzacné vyvojové anomalie postihuji mnoho
déti a dospélych — napfiklad u priblizné dvou
procent novorozencl se vyskytne mentalni
postiZzeni a u nejméné jednoho procenta poru-
cha autistického spektra (at uZ s mentalnim
postiZzenim, nebo bez néj). Priblizné polovina
pacientl s mentalnim postiZzenim a vice nez
jeden z deseti pacientd s poruchou autis-
tického spektra trpi monogenni nebo chro-
mozomalni poruchou. Vrozené malformace
postihuji jedno ze 40 déti, ¢asto jako soucast
komplexnich syndromd, které rovnéz vykazuijf
poruchy neurologického vyvoje. Bylo popsano
vice neZ 5 000 vzacnych syndromd.

Sit ERN ITHACA sdruZuje zdravotnické odbor-
niky a zastupce evropskych skupin pro ochranu
pacient(, poskytuje spole¢nou podporu pro
klinicky vyzkum, vytvari konsensus a pokyny
tykajici se osvédtenych postupt a zlepsuje
vtasnou diagnostiku, péci a lécbu pacientd.
Sit rovné? zfidila mezinarodni registr pacientd
s nazvem Mezinarodni knihovna mentalnich
postiZeni a vyvojovych anomalii (International
Library of Intellectual disability and Anomalies
of Development, ILIAD).

Sit rozviji telemedicinu a odbomé posuzovani
na dalku s cilem usnadnit spolecné diskuse
mezi doporucujicimi lékafi a vyzkumnymi pra-
covniky v celé EU a vytvafi nastroje odborné
pfipravy a distan¢niho uceni pro zdravotnické
pracovniky, laické osoby a zastupce evrop-
skych skupin pro ochranu pacientdi.

Profesor Alain Verloes

Université de Paris & Assistance
Publique-Hbpitaux de Paris,
Hépital Universitaire Robert-Debré,
Pariz, Francie
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Evropska referencni sit pro vzacna
dedicna metabolicka onemocneni -

(MetabERN)

Vzdacnd dedi¢na metabolickd onemocnéni (IMDS), kterych je vice neZ 1 400, jsou
vzdcna jednotlive, jako celek jsou vsak ¢astd. Mnoho metabolickych onemocnéni ma
pro pacienty zavazné, nékdy dokonce Zivot ohroZujici dopady. Mezi tato onemocnéni

patii poruchy vsech orgdnd, mohou postihnout osoby jakéhokoli veku a vyZaduji

multidisciplindrni spoluprdci Fady odbornika.

Veasna diagndza mize zlepsit vyhlidky, aviak
v Evropé je v soutasné dobé zahmuto do
screeningovych program( u novorozencl
pouze pét procent znamych vzacnych dédic-
nych metabolickych onemocnéni a je tfeba
harmonizovat vnitrostatni programy. U mnoha
téchto vzacnych dédi¢nych metabolickych
onemocnéni chybf znalosti o jejich pfirozené
historii a o U¢innosti a bezpec¢nosti lécby, pri-
tem? dlouhodobé sledovani je netiplné.

Sit MetabERN usiluje o zlepseni Zivota osob
postiZzenych touto velmi réiznorodou skupinou
onemocnéni, a proto je déli do sedmi hlav-
nich kategorii. Tato sit pfedstavuje nejkom-
plexnéjsi, celometabolickou, celoevropskou
sit zaméFenou na pacienty, jejimz cilem je
zmeénit v Evropé zplsob poskytovani péce
pacientlim se vzacnym dédi¢nym metabo-
lickym onemocnénim.

Sit MetabERN vyuZiva systém spravy klinic-
kych udajl pacienttl (CPMS) jako referentni
platformu pro klinické rozhodovaci procesy a
pro podporu program( translacniho vyzkumu
v ramci vzacnych dédi¢nych metabolickych
onemocnéni. Diky plné funkénimu jednot-
nému evropskému registru vzacnych dédi¢nych
metabolickych onemocnéni (U-IMD), vyvinu-
tému diky grantu Vykonné agentury EU pro
spotfebitele, zdravi, zemédélstvi a potraviny
(CHAFEA), sit MetabERN Uicinné generuje Udaje
0 pacientech pro vyzkumne Ucely. To umoZiiuje
podrobné posouzeni pfirozené historie vzac-
nych dédi¢nych metabolickych onemocnént,
jakoZ i zkoumani dalsich vyzkumnych ota-
zek, véetné vyhledové analyzy preventivnich
a lé¢ebnych zasaht u pacient( s dédicnym
metabolickym onemocnénim. Kromé toho je
registr U-IMD prvnim pozorovacim, neinter-
venenim registrem pacientd, ktery zahmuje
vsech vice neZ 1 400 dédi¢nych metabolic-
kych onemocnéni.

Profesor Maurizio Scarpa
Udine University Hospital,
Udine, Italie
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Vnitrostatni politiky v oblasti
vzacnych onemocnéni

Clenské stdty EU nesou hlavni odpovédnost za organizaci a poskytovdni zdravotnickych
sluzeb a zdravotni péce ve svych zemich. Cilem politiky EU v oblasti zdravi je doplriovat
vnitrostdtni politiky, zajiStovat ochranu zdravi ve vSech politikdch EU a usilovat o vytvofeni
evropské zdravotni unie.

V roce 2009 Evropska rada ministr( zdra-
votnictvi doporucila ¢lenskym statiim, aby
vypracovaly a provedly plany nebo strategie
na podporu pacient(l se vzacnymi onemoc-
nénimi. Tyto plany maji mit tyto cile:

» usmérmovat a formovat opatfeni v oblasti
vzacnych onemocnéni ve vnitrostatnich
zdravotnich a socialnich systémech,

» zaclenit iniciativy na mistni, regionalni a
vnitrostatni trovni do pland nebo strategif
s cilem zajistit komplexni pfistup,

« urCit prioritni opatfeni s cili a navazujicimi
mechanismy

Program EU pro zdravi na obdobi 2021-2027
poskytuje financovani projekt( na podporu
Clenskych statd pfi provadéni jejich vnitro-
statnich pland v oblasti zdravi v souladu s
vizi evropské zdravotni unie. Do roku 2022
pfijalo vnitrostatni zdravotni plany pro vzacna
onemocnéni 23 Elenskych statdl (a Svycarsko
a Norsko).
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Pomoc pro pacienty se vzdcnymi a komplexnimi onemocnénimi a onemocnénimi s nizkou prevalenci

vzacna détska hemato- onkologlcka

onemocnéni (ERN PaedCan)

Nddorovd onemocnéni u déti jsou vzdcnd a vyskytuji se v fadé podtypu. V Evropé je kaZdy rok
diagnostikovana rakovina u 35 000 déti a mladych lidi a umird na ni 6 000 détskych pacientd,
coZ z ni ¢ini hlavni smrtelné onemocnéni u déti starsich jednoho roku. V soucasné dobé v
Evropé Zije vice nez pdl milionu détskych pacientd, ktefi dlouhodobé prekonali rakovinu, pficemz
dvé tretiny z nich se kvdli tomu potykaji s dlouhodobymi zdravotnimi a psychosocidlnimi

problémy.

Prdmérna mira preZiti se v poslednich deseti-
letich zlepsila; u nékterych onemocnéni doslo
k dramatickému pokroku, zatimco u jinych je
vyhled stale velmi Spatny. Problémem jsou
vyrazné rozdily v mife preZiti, pficemz vyhlidky
jsou horsi ve vychodni Evropé.

Sit ERN PaedCan usiluje o zlepseni pfistupu k
vysoce kvalitni zdravotni péci o déti a dospi-
vajici s nadorovym onemocnénim, jejichz
stav vyZaduje odborné znalosti a nastroje,
které nejsou Siroce dostupné z dtvodu niz-
kého poEtu pfipadd a nedostateén\'/ch zdrojl‘ll

EU: ENCCA, PanCare a EXPO-r-Net.

Clenové budujf silnou interaktivni sit dét-
skych nemocnic a oddéleni specializujicich
se na onkologickou péci o déti a dospivajici.
Spoletné s Evropskou spolec¢nosti pro pedia-
trickou onkologii (SIOPE) byly vytvoreny pokyny
pro evropskou béZnou klinickou praxi jako
spolecny referencni dokument pro pocatecni
lé¢bu ve v3ech hlavnich zafizenich pediatrické
onkologické péce. Virtudlni panel pro nadorova

onemocnéni u détf vyuziva nastroje elektro-
nického zdravotnictvi ke sdileni odbornych
znalosti a poradenstvi. Vzdélavani a odborna
pfiprava jsou podporovany prostfednictvim
webinafl, zasedani a vymeénnych programd.

Sit ERN PaedCan usiluje o rovnost ve vyhlid-
kach na pfeZiti nadorovych onemocnéni u deéti
v Evropé a o zavedeni strategického planu
SIOPE, ktery je silné podporovan Misi proti
rakoving, Evropskym planem boje proti rako-
viné a farmaceutickou strategii pro Evropu.

Cilem této sité je zvysit miru preZiti déti s rako-
vinou a zlepsit kvalitu jejich Zivota posilova-
nim spoluprace, vyzkumu a odborné pfipravy,
pfitemZ konetnym cilem je zmimit stavajici
rozdily v mife preziti nddorovych onemocnéni
u déti a ve schopnostech v oblasti zdravotni
péce v clenskych statech EU

KOORDINATOR SIiTE

Profesorka Dr. Ruth Ladenstein
St. Anna Kinderspital & St. Anna
Kinderkrebsforschung,
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Evropska referencni sit pro vzacna
hepatologicka onemocnéni
(ERN RARE-LIVER)

Vzdcnd onemocnéni jater mohou zpusobit progresivni poskozeni jater vedouci k fibréze a
cirhdze. Komplikace u cirhdzy mohou vést k umrti a v mnoha pFipadech je jedinou tcinnou
lécbou transplantace jater. Unava, pruritus pfi cholestatickych onemocnénich a bolest a otok
bricha pfi cystickych onemocnénich zdsadné ovlivriuji kvalitu Zivota pacienta.

U détskych pacientl jsou opoZdéna diagndza,
neprospivani a nedosahovani vyvojovych mil-
nik{, jakoZ i naroky spojené s pfechodem v
oblasti pete béhem dospivani dalsimi kom-
plikujicimi faktory.

Sit ERN RARE-LIVER se vénuje tfem téma-
tdm onemocnéni: autoimunitni onemocnéni
jater, metabolicka, biliamf atrezie a souvisejici
onemocnéni jater a strukturalni onemocnéni
jater. Sit, vibec poprvé v oblasti onemocnéni
jater, plné integruje péci o dospélé a détske
pacienty se zaméfenim na potfeby precho-
dovych populaci a dopady pro rodiny s gene-
tickou diagnozou.

Prioritou je vypracovani aktualizovanych
pokynd. Pokyny k péci podporované stan-
dardizaci klitovych diagnostickych a prognos-
tickych test( jsou provadény ve spolupraci s
Evropskou asociaci pro studium jater (EASL)
a Evropskou spole¢nosti pro détskou gastro-
enterologii, hepatologii a vyZivu (ESPGHAN).

Cilem sfté ERN RARE-LIVER je fesit vyznamné
problémy spojené s povédomim lékarti o vzac-
nych onemocnénich jater a nestrannym pfistu-
pem k rychle se vyvijejicim mozZnostem écby.

KOORDINATOR SIiTE

Profesor Ansgar W. Lohse
Universitditsklinikum Hamburg-
Eppendorf, Némecko
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Evropska referencni sit pro vzacna
onemocneéni pojivovych tkani a

muskuloskeletalni onemocnéni
(ERN ReCONNET)

Mezi vzacna onemocneéni pojivovych tkani a muskuloskeletdlni onemocnéni (rCTD) patfi
riznd onemocnéni a syndromy, které maji znacny dopad na kvalitu Zivota pacientd. Patfi
sem dédicnd onemocnéni, systémovd autoimunitni onemocneéni, jako je systémovd sklerdza,
smisend onemocnéni pojivovych tkdni, idiopatické zanétlivé myopatie, nediferencovand
onemocnéni pojivovych tkdni a antifosfolipidovy syndrom.

Sit ERN ReCONNET vyviji ramec pro poskytovani
vysace kvalitnich, inovativnich, udrZitelnych a
spravedlivych norem péce a postupd, ktery
evropskym pacientdm se vzacnym onemoc-
nénim pojivovych tkani poskytne lepsi pfistup
ke zdravotni péci.

Diky spolupraci mezi fadnymi ¢leny, zastupci
evropské skupiny pro ochranu pacient a
pridruzenymi partnery vypracovala sit ERN
ReCONNET recenzované publikace, véetné
nejnovéjsich pokynd pro klinickou praxi, neu-
spokojenych potfeb v oblasti vzdélavani paci-
ent(, optimalizace zp(isobli péce o pacienty a
dopadu onemocnéni COVID-19 na vzacna one-
mocnéni pojivovych tkani. Sit rovnéZ poskytla
metodiku pro vytvareni organizacnich modeld
pro zplsoby péce o pacienty se vzacnymi one-
mocnénimi, Evropskou infrastrukturu registrd
pro harmonizaci Udajd rCTD, jejimZ cilem je
integrovat vsechny stavajici a nové vyvinuté
registry v ramci rCTD v celé Evropé, webinafe
pro zdravotnické pracovniky a pacienty o téma-
tech sité ERN ReCONNET a laické verze pokyn(l
pro klinickou praxi.

Zastupci pacient(l jsou intenzivné zapojovani
do vSech Cinnosti sité ERN ReCONNET, hraji
klitovou ulohu pfi pripravé a prezkumu pub-
likaci, poskytuji nezbytné informace o potfe-
bach pacienttl za Ucelem zlepseni zplisobd
péce a pomahaiji zlepSovat znalosti 0 nemo-
cech a jejich zvladani. Na webinafich vystupuijf
jako ¢lenoveé skupiny odbornik i jako Ucast-
nici, vytvareji laické verze publikaci, podporuji
postupy hodnoceni pro nové ¢leny a podileji
se na fizeni.

Uzka spolupréce riznych zitastnénych stran
zapojenych do sité predstavuje jednu z hlavnich
pfidanych hodnot sité ERN ReCONNET, ktera
bude i nadale zlepSovat Zivoty lidi se vzacnymi
onemocnénimi pojivovych tkani.

Profesorka Marta Mosca
Azienda Ospedaliero Universitaria
Pisana, Itdlie
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Zameéreni na zlepseni zdravotnich
vyhledl pro pacienty: uloha sdruzeni

pacientd

Evropske referentni sité se zaméfuji na paci-
enty. SdruZeni pacient(l a zejména EURORDIS,
o7 je nevladni sdruZeni pacient zastupujici
984 alianci pacientd se vzacnymi onemoc-
nénimi v 74 zemich, hraji aktivni ulohu pfi
rozvoji siti jiz déle neZ deset let. Spolecné
prispivaji k zajisténi toho, aby k prioritam sitf
ERN patfilo prohloubeni klinické excelence a
zlepSovani zdravotnich vyhled( pro pacienty
a zarover spravedlivy pfistup ke kvalitni péci
po celé Evropé.

,V ramci pracovni skupiny na vysokeé trovni
o zdravotnickych sluzbdch a lékafské péci
Jjsme byli u zrozeni tohoto ndpadu, kdy se
sité ERN staly soucdsti smérmnice o preshra-
nicni zdravotni péci,” fika Inés Hernandova,
feditelka pro zdravotni péci a vyzkum sdru-
Zeni EURORDIS. ,Celou tu dlouhou cestu, od
zrozeni napadu pres legislativu, mobilizaci,
shromazdeéni klinickych vedoucich pracovnikd
aZz po spusténi 24 siti ERN seskupenych podle
oblastf [é¢by, jsme usli spolecné s ¢lenskymi
staty a Evropskou komisi a nyni podporujeme
provadeni siti tim, Ze Uzce spolupracujeme
s obhajci pacient( a klinickymi vedoucimi
pracovniky, ktefi jsou soucasti téchto siti.”

Jako soudrZny partner podporuijici koncepci
evropskych referen¢nich siti spolupracuje sdru-
Zeni EURORDIS nadale s komunitou paci-
entd se vzacnymi onemocnénimi, s klinickymi

vedoucimi pracovniky a tymy pro Fizeni pro-
jektd sité ERN s cilem zajistit, aby se pacienti
pravidelné a systematicky zapojovali do Cin-
nosti a spravy evropskych referen¢nich siti.
Klinické vedeni sité ERN a obhajci pacient
postupné buduji kulturu spole¢ného vedeni
a uci se, jak nejlépe spolupracovat s cilem
zajistit, aby evropske referencni sité pfispi-
valy ke zlepSeni Zivota lidi se vzacnymi one-
mocnénimi.

,Pro mnoho vzdacnych onemocnéni v sou-
Casné dobé neexistuje Zadnad lecba,” uvadi
Hernandova. ,Kultura vzdeélavani, kterou
evropské referencni sité zacaly budovat, je
vsak promériuje ve zdroj inovaci. Stanovenim
vyhled( pro konkrétni onemocnéni, které Ize
systematicky mérit a sdilet mezi riznymi
odbornymi stredisky a zemémi, oteviou evrop-
ské referencni sité dvere ke zlepseni kvality
a prijeti optimdlnich lé¢ebnych ¢i chirurgic-
kych zdkrok.

Ocekava se, Ze evropskeé referentni sité pro-
lomi izolaci, jiZ Celi komunity vzacnych one-
mocnéni, zvysi viditelnost odbornikd v celé
Evropé a doplni kapacity vnitrostatnich sys-
témU{ zdravotni péce pro diagnostiku, [écbu
a pédi o pacienty. ,Aby se toto mohlo usku-
tecnit ve vetsim rozsahu, musi byt stanoveny
Jjasné a transparentni zplisoby péce. Clenské
staty musi zavést mechanismy a postupy,

které usnadni vyuZivani a prijimani zdkladny
znalosti evropskych referencnich siti — napfi-
klad pfi rozvoji zplsobli péce pfi vzacnych
onemocnénich, “ fika.

Pacienti pevné doufaji, Ze evropske referencni
sité budou moci skute¢né ovlivnit jejich Zivoty:
,DdleZitym prvnim krokem je diskuse o sloZi-
tych pripadech a sdileni zkusenosti a odbor-
nych znalosti v evropskych referencnich sitich,
avsak zemé by mély [épe a ve vétsi mife
vyuZivat znalosti, které tyto sité vytvdreji a
zastituji, aby zlepsily Zivoty 30 miliond lidi
v Evropé trpicich vzdcnym onemocnénim,”
dodava Hernandova. V této fazi hraji klicovou
ulohu ¢lenské staty. ,Nyni nastal ¢as rozvijet
a podporovat sité v souladu s jejich ambi-
cemi a zaclenit je do vnitrostdtnich systémd
zdravotni péce s cilem zlepsit miru preZiti
a vyhledy na kvalitni Zivot pro co nejvetsi
pocet pacienttl.”
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Evropska referencni sit pro vzacna
autoimunitni a imunodeficitni
onemocnéni (ERN RITA)

Sit ERN RITA sdruZuje pfedni evropska strediska s odbornymi znalostmi v oblasti diagnostiky

a lécby vzacnych imunologickych onemocnéni. Jednd se o potencialné Zivot ohroZujici choroby,
které vyZaduji multidisciplinarni péci s vyuZitim komplexnich diagnostickych hodnoceni a vysoce
specializovanych druht lé¢by. Sit tato onemocnéni rozdéluje do CtyfF dil¢ich témat nebo oblast:
primarni imunodeficience (PID), autoimunitni onemocnéni, détska revmatologicka onemocneni a

autozanétliva onemocneni.

Imunologické terapie jsou objevovany a pro-
vadeny rychle. Polyvalentni imunoglobulinova
terapie zménila vyhlidky pacient’ s nedo-
statkem protilatek, specificka anticytokinova
terapie zmeénila Zivot pacient’ se vzacnymi
autoimunitnimi a autozanétlivymi onemoc-
nénimi a kmenova a genova terapie plivodné
pro primarni imunodeficience jsou nyni apli-
kovany na véechna onemocnéni, na néz se
sit vztahuje.

Sit navazuje na praci stavajicich evropskych
védeckych spole¢nosti, které vyvinuly regi-
stry pacientd, klinické pokyny, vyzkumnou
spolupraci, vzdélavaci ¢innosti a vazby se
sdruzenimi pacientd pro vsechny Ctyfi druhy
onemocnéni.

Sit ERN RITA usiluje o sniZeni rozdil(l v oblasti
zdravotni péce, jimZ Celi pacienti, ktefi chtéji
ziskat pfistup k diagnostickému testovani
a inovativnim zplsobdm lécby, jako jsou

biologické terapie, nahrada imunoglobulinu
a bunécné terapie, napriklad transplantace
existujici registry, vypracovat celoevropské kli-
nické pokyny, zfidit pracovni skupinu genetikd
pro kontrolu kvality technologie sekvenovani
nové generace, schvalit spolecny nastroj pro
farmakovigilanci u téchto vzacnych onemoc-
néni, svolat pracovni skupinu pro spravné
pouZivani a monitorovani biologické lécby u
imunologicky mediovanych chorob, sdruzovat
a zlepSovat lé¢bu kmenovych bunék u paci-
entd, podporovat spolupraci mezi sdruZzenimi
pacient( a sdruzovat specialisty pro lé¢bu
déti i dospélych v téchto Ctyfech tématech.

KOORDINATOR SITE

Profesor Nico Martinus Wulffraat
University Medical Center Utrecht,
Nizozemsko




Evropska
komise

Evropska referencni sit pro

European
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Networks

transplantaci u déti
(ERN TransplantChild)

Transplantace u déti (PT) zahrnuje jak transplantaci solidnich orgdnd, tak transplantaci
hematopoetickych kmenovych bunéek (HSCT) a je jedinym lé¢ebnym postupem pro

nékolik vzdcnych onemocnéni. Optimalni péce po transplantaci vyZaduje spolecné usili
multidisciplindrniho tymu. Po transplantaci se pacienti potykaji s chronickou imunosupresi,
aby nedoslo k odmitnuti orgdnu, coZ vyZaduje monitorovani komplikaci po transplantaci,

aby se prodlouZila délka Zivota déti a zlepsila kvalita jejich Zivota.

Sit ERN TransplantChild sdruzuje odborniky na
transplantace u déti a péci po transplantaci s
cilem zlepsit vyhledy pro déti a jejich rodiny.
Cilem sité je zkratit jak dobu hospitalizace,
tak vyuzivani komplexni dlouhodobé lé¢by a
usilovat o zlepseni sluZeb psychologické pod-
pory pfi pfechodu déti do dospélosti.

Sit usiluje o zpFistupnéni nejnovéjsich technik a
lékarskych, farmakologickych a terapeutickych
pokrok(l a zarover o to, aby bylo usnadnéno
Sifeni harmonizovanych pokynt pro klinickou
praxi a rozvoj personalizovane mediciny v
oblasti transplantace u déti.

Sit ERN TransplantChild se snaZi o snizeni
zatéze spojené s transplantaci, jako je opé-
tovna transplantace a farmakologicka lécba,
a harmonizuje péci spojenou s transplantaci
u déti, aby se minimalizovala rizika kompli-
kaci po transplantaci. Pfedni evropsti odbor-
nici na transplantace u déti spolupracuji na
sniZzeni mortality a morbidity souvisejicimi s
transplantaci u déti.

Pomoc pro pacienty se vzdcnymi a komplexnimi onemocnénimi a onemocnénimi s nizkou prevalenci

Dr. Paloma Jara Vega
Hospital Universitario La Paz,
Madrid, Spanélsko
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Evropska referencni sit pro vzacna
multisystémova vaskulamni
onemocneéni (VASCERN)

Mezi vzacna multisystémovd vaskularni onemocnéni patii poruchy, které postihuji vsechny druhy
cév, coZ ma dopad na néekolik télesnych systemd, které vyZaduji multidisciplinarni pFistup k péci.
Sit VASCERN zahrnuje Sest pracovnich skupin pro vzdcnd onemocnéni: hereditarni hemoragickd
teleangiektazie (HHT-WG), dédicnd onemocnéni hrudni aorty (HTAD-WG), stfedné velké tepny
(vaskuldrni Ehlers-Danlostiv syndrom) (MSA-WG), pediatrické a primdrni lymfedémy (PPL-WG),
vaskularni anomdlie (Vasca-WG) a neurovaskuldrni onemocnéni (NEUROVASC-WG). Kromé toho
existuje nékolik tematickych pracovnich skupin, které se vénuji komunikaci, registrdm, etice a
otazkam souvisejicim s téhotenstvim. Specidlni evropské skupiny pro ochranu pacientd umoZriuji
obhdjcdm pacientd, aby se zapojili do vsech cCinnosti sité VASCERN.

Mezi cile sité VASCERN patfi navazovani
kontakt, sdileni a sifeni odbornych znalosti,
prosazovani osvédeenych postupd, pokynd
a klinickych vysledkd, posilovani postaveni
pacient’ a zlepSovani znalosti prostfednictvim
klinického a zakladniho vyzkumu.

Zdravotnici zapojeni do sité VASCERN jiz
vypracovali vzdélavaci materidly, napfi-
klad webinare a fadu videi s nazvem ,Pills
of Knowledge*” (Pilulky poznani), které jsou
pro lékafe i pacienty dostupné on-line. Sit
zvetejnila souhlasna prohldseni a nastroje
klinického rozhodovani, véetné zplisob(l péce

o pacienty a informativni pfehled doporuce-
nych postup( s cilem poskytovat poradenstvi
tykajici se spravné diagndzy a péce o paci-
enty se vzacnymi onemocnénimi. Digitalnf
sluzby elektronického zdravotnictvi, jako je
mobilni aplikace VASCERN, byly vyvinuty ve
spolupraci se vsemi odbornymi stfedisky a
sdruzenimi pacient(l v ramci evropske skupiny
pro ochranu pacientt. Zahajuji se vymény
mezi ¢lenskymi institucemi a sit nadale sdili
znalosti jak se ¢leny, tak se zdravotnickymi
pracovniky mimo evropskou referen¢ni sit.

KOORDINATOR SITE

Profesor Guillaume Jondeau

Assistance Publique-Hépitaux de
Paris, Hopital Bichat, Francie
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REJSTRIK ERN

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

Evropska referenéni sit pro vzacna endokrinologickd onemocnéni (Endo-ERN)
Evropska referenéni sit pro vzacna onemocnéni ledvin (ERKNet)

Evropska referenéni sit pro vzacna onemocnéni kosti (ERN BOND)

Evropska referenéni sit pro vzacné oblicejové anomadlie a vzacna onemocnéni
usni, nosni, kréni (ERN CRANIO)

Evropska referenéni sit pro vzacné a komplexni epilepsie (EpiCARE)

Evropska referentni sit pro vzacna nadorova onemocnéni dospélych (solidni
nadory) (ERN EURACAN)

Evropska referen¢ni sit pro vzacna hematologicka onemocnéni (EuroBloodNet)

Evropska referen¢ni sit pro urogenitalni poruchy a onemocnéni
(ERN eUROGEN)

Evropska referen¢ni sit pro vzacna nervosvalova onemocnéni
(ERN EURO-NMD)

Evropska referenéni sit pro vzacna ocni onemocnéni (ERN EYE)

Evropska referenéni sit pro syndromy s rizikem nadorového onemocnéni
(ERN GENTURIS)

Evropska referentni sit pro vzacna onemocnéni srdce (ERN GUARD-Heart)

Evropska referenéni sit pro dédicné poruchy a vrozené (digestivni a
gastrointestinalni) vady (ERNICA)

Evropska referentni sit pro o vzacné vrozené vyvojové vady a vzacna
postizeni intelektu (ERN ITHACA)

Evropska referenéni sit pro vzacna respiracni onemocnéni (ERN LUNG)

Evropska referenéni sit pro vzacna détska hemato-onkologicka onemocnéni
(ERN PaedCan)

Evropska referenéni sit pro vzacna hepatologicka onemocnéni
(ERN RARE-LIVER)

Evropska referencni sit pro vzacna onemocnéni pojivovych tkani a
muskuloskeletalni onemocnéni (ERN ReCONNET)

Evropska referenéni sit pro vzacna autoimunitni a imunodeficitni onemocnéni
(ERN RITA)

Evropska referenéni sit pro vzacna neurologicka onemocnéni (ERN-RND)

Evropska referenéni sit pro vzacna a nediagnostikovana kozni onemocnént
(ERN Skin)

Evropska referenéni sit pro transplantaci u déti (ERN TransplantChild)

Evropska referenéni sit pro vzacna dédiéna metabolicka onemocnéni
(MetabERN)

Evropska referenéni sit pro vzacna multisystémova vaskulami onemocnéni
(VASCERN)

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

www.embond.eu
WWWw.ern-cranio.eu
Www.epi-care.eu
www.euracan.eu
https://eurobloodnet.eu
WWw.eurogen-ern.eu
www.ern-euro-nmd.eu
www.erm-eye.eu
www.genturis.eu/
www.guardheart.ern-net.eu
www.ern-ernica.eu
www.em-ithaca.eu
www.ermn-lung.eu
www.paedcan.em-net.eu
www.rare-liver.eu

www.reconnet.em-net.eu

www.ern-rita.org
www.ermn-rnd.eu

www.erm-skin.eu

www.transplantchild.eu

www.metab.ern-net.eu

www.vascern.eu

info@endo-em.eu
contact@erknet.org

https://ermbond.eu/contact/
ern-cranio@erasmusmc.nl
https://epi-care.eu/contact-us/
contact@euracan.eu
coordination@eurobloodnet.eu

eurogen@uroweb.org

info@ern-euro-nmd.eu
contact@ern-eye.eu
genturis@radboudumc.nl
contact@guardheart.em-net.eu
ern-ernica@erasmusmc.nl
https://em-ithaca.eu/contact/
info@ern-lung.eu
ernpaedcan@ccri.at
ern.rareliver@uke.de
ermn.reconnet@ao-pisa.toscana.it
contact-rita@em-net.eu
info@ern-rnd.eu
coordination@ern-skin.eu
coordination@transplantchild.eu
https://metab.ern-net.eu/contact/

contact@vascem.eu
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OBRATTE SE NA EU

Osobné

Po celé Evropskeé unii se nachazi stovky informacnich stfedisek Europe Direct. Adresu nejblizsiho stfediska naleznete na internetové strance:

https://europa.eu/european-union/contact_cs.

Telefonicky nebo e-mailem

Europe Direct je sluzba, ktera odpovi na vase dotazy o Evropské unii. M{Zete se na ni obratit:

— prostfednictvim bezplatné telefonni linky: 00 800 6 7 8 9 10 11 (néktefi operatofi mohou tento hovor G¢tovat),
— na standardnim telefonnim ¢isle: +32 22999696 nebo

— e-mailem prostfednictvim internetové stranky: https://europa.eu/european-union/contact_cs.

VYHLEDAVANI INFORMACI O EU

On-line
Informace o Evropské unii ve vsech Ufednich jazycich EU jsou dostupné na internetovych strankach Europa na adrese:
https://europa.eu/european-union/index_cs.

Publikace EU

Publikace EU, at uz bezplatné, nebo placené, si mliZete stahnout nebo objednat na adrese: https://op.europa.eu/cs/publications.
Chcete-li obdrzet vice nez jeden vytisk bezplatnych publikaci, obratte se na sluzbu Europe Direct nebo na mistni informacni stfediska
(viz https://europa.eu/european-union/contact_cs).

Pravo EU a souvisejici dokumenty

Pravni informace EU vcetné vsech pravnich predpistl EU od roku 1951 ve v3ech Ufednich jazykovych verzich jsou dostupné na strankach
EUR-Lex na adrese: https://eur-lex.europa.eu.

Vefejné pFistupna data od EU

Portal vefejné pristupnych dat EU (https://data.europa.eu/euodp/cs) umozriuje pristup k datovym soubordim z EU. Data lze bezplatné stahovat

a opakované pouZzit pro komer¢ni i nekomercni Ucely.
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KaZzdy rok je v Evropé diagnostikovdno vzdcné onemocnéni u pdl
milionu osob. Zddnd zemeé nemdiZe tento problém vyresit sama.

Evropské referencni sité jsou virtudlni sité, které sdruzuji odborniky z
celé EU a celého EHP.

Spolecné se zabyvaji malo rozsifenymi onemocnénimi a komplexnimi
onemocnénimi a zlepsuji diagnostiku a pristup ke specializované péci.

Share.Care.Cure.

Dalsi informace o evropskych referencnich sitich

http://ec.europa.eu/health/rare_diseases/european_reference_networks/erf_cs

Utad pro publikace
Evropské unie



