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A ritka, kis prevalencidji és komplex betegségekben szenvedd betegekért

Az europai referenciahaldzatokban
rejlé lehetbségek kiaknazasa a ritka
betegsegben szenvedd betegek esetében

Yann Le Cam

az EURORDIS - Rare Diseases Europe betegszervezet vezérigazgatdja

Az eurdpai referenciahalézatok (a tovabbiak-
ban: ERH-k) a ritka betegségekkel foglalkozd
kozosség egyik legnagyobb vivmanyat jelen-
tik Eurépaban. Az ERH-k a hatarokon atnyuld
egészségugyi ellatasrél szold unids iranyelv-
nek, valamint az Eurdpai Bizottsag és az uniods
tagallamok eréfeszitéseinek kdszonhetéen a
globalis fellépés 6sztonzdjeve valtak.

Aritka és osszetett betegségekkel foglalkozd
jelenlegi 24 ERH a betegjogi képviseldk, a
klinikai vezeték és az egészsequgyi rendsze-
rek iranyitoi kozotti folyamatos partnerség
eredmeénye. Egyre nagyobb mértékli az els-
rehaladas, mivel a halézatok mostanra mar
kialakultak és a hatarokon atnyuld egyttmui-
kodes uj madjaival kisérleteznek. Az ERH-k
mar megmutattak, hogy milyen erd rejlik az
olyan egyuttmukodeésen alapuld tanuldsi
okoszisztémaban, amely tudas-eldallitasra
és -megosztasra térekszik nemcsak egyes
betegségspecifikus teriileteken beltl, hanem
egyre inkabb a tudomanyagak és a beteg-
segtertletek kdzott is.

Most meg kell erésitentink azokat, hogy
kibontakoztathassuk a benntik rejlé valddi
lehetéséqgeket, és az Uj strukturat beépitsik
a nemzeti egészsequgyi rendszerekbe. Az
elképzelés szerint az ERH modell a nemzeti
egészségugyi rendszerek kiterjesztése lenne,
ezaltal lehet6vé téve utobbiak szamara, hogy
a magasan specializalt, uniés szintd halézati
szakeértelem dimenzidjaval béviljenek, amely
fokozza a nemzeti szinten nydjtott multidisz-
ciplinaris ellatast.

Az ERH-k és tagjaik jo helyzetben vannak
ahhoz, hogy a valtozas motorjai legyenek a
tagallamok egészségiigyi rendszereinek atala-
kitasaban. A helyi eréforrasok és keszsegek
kiegészitéseként példa nélkili hozzaférest
biztosithatnak az EU-n beluli szakértelem-
hez; er6sithetik az egyuttmdkodes és a kdzos
tudastermelés kulturajat; a kozegészségugyi
célok elérése érdekében tesztelhetik és kiter-
jeszthetik a digitalis egeszseguigyi technolo-
giak felelés és etikus hasznalatat; tovabba
0sszekapcsolhatjak a betegadatokon alapuld
kutatast és ellatast. Az ERH-k megnyitjak az
utat az orvosi és szocialis ellatas innovativ,
holisztikus és integralt megkozelitése el6tt.

EURORDIS

RARE DISEASES EUROPE



Az ERH-k segithetnek a ritka betegségben
szenveddk elétt allo akadalyok felszamoldsa-
ban, és lehetévé tehetik szamukra a magasan
specializalt egészséqgiigyi szolgaltatasokhoz
valo hozzaférést, ily modon jarulva hozza az
egyetemes egészséguigyi ellatas eléréseéhez,
a diagndzisok felgyorsitasahoz és a leheté
legjobb kezelési lehetéségek biztositasahoz.

Eqgy évtizedbe telt, amig az dsszetett és
ritka betegségek esetében az ERH-k altal
tamogatott, hatarokon atnyulé egészséguigyi
egyuttmuikodés gondolata szarba szokkent
és bekertlt az unios jogszabalyokba. Jelenleg
azonban a halozatoknak egy gyorsan valtozo
politikai kornyezetben kell fejlédnitik. Egyre
nagyobb szikség és igény van az egészség-
gy fokozottabb eurdpai koordinacidjara, és
ez all a Bizottsag Eurdpai Egészséguigyi Unid
létrehozasara iranyuld javaslatanak kozép-
pontjaban. A halézatok fejlédésének kovet-
kez6 fazisaban ki kell aknazni ezeket a jobb
betegellatasi eredményekre és nagyobb hata-
rokon atnyulé egészségiigyi egydttmikodésre
iranyulo torekvéseket, illetve szem elétt kell
tartani a 2030-ra kiépitett ERH rendszer jové-
képét, hogy a ritka betegségben szenveddk
kozUl senki ne maradjon bizonytalansagban
a diagndzist, az ellatast és a kezelést illetéen.

Yann Le Cam
az EURORDIS - Rare Diseases Europe
betegszervezet vezérigazgatdja
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Hatter

Az EU-ban ritkanak szamit minden olyan betegség, amely 10 000 emberbdl 6tnél kevesebbet
érint. Az 5000-8000 kézétti szamu ritka betegség 27-36 millié ember napi életét érinti az

EU-ban. Csak az onkologia tertiletén példdul kézel 300 kiilénb6zd tipusu rdkos megbetegedés
ismert, és Eurdpaban évente tébb mint félmillio embert diagnosztizalnak ezek valamelyikével.

A ritka vagy 6sszetett betegségekben szen-
veddk kdzil sokan nem férnek hozza diag-
nozishoz és magas szinvonall kezeléshez.
A paciensek alacsony szama miatt ritka a
specialis tudas és szakértelem.

Az EU és a tagallamok kormanyai elkote-
lezettek amellett, hogy az eurdpai szintd
egyuttmikodések megerdsitése, valamint
a ritka betegségekre vonatkozo nemzeti tervek
dsszehangoldsa és tamogatdsa réven javitsak
a helyzetet ezen ritka és dsszetett egészség-
Ugyi allapotok felismerése és kezelése terén.

A hatdrokon atnyulé egészségiayi ellatasra
vonatkozo betegjogok érvényesitésérél szolo
2011-es iranyelv nemcsak a mas unids tag-
allamban kapott kezelés kéltségeinek vissza-
téritését teszi lehetévé a betegeknek, hanem
az egészséquiayi ellatasra vonatkozd informa-
cidkhoz valo hozzaferéstket is megkonnyiti,
bévitve ezaltal a terapias lehetbségeik karét.
Az unios tagallamokban 2013-ban hatalyba
lépett iranyelv olyan teriileteken fektette le a
hatarokon atnyulé egytttmikodés alapjait,
mint a ritka betegségek, az ERH-k vagy az
e-egészseéqguigy.

Ez volt az a hattér, amely mellett a kozel 900
magasan specializalt egészséqguigyi szolgalta-
tébol allé els6é 24 Eurdpai Referenciahaldzat
az EU egészségigyi programjanak (és 2021
Ota az unids egészseéquigyi cselekveési prog-
ram) tdmogatasaval 2017-ben megkezdte
tevékenységét. A program azota tobb ezer,
ritka vagy dsszetett betegségben szenvedd
betegnek segitett, az ERH-k pedig ma mar a
27 unios tagallamban és Norvégiaban tébb
mint 400 kérhaz tobb mint 1400 egészség-
Ggyi szolgaltatojat foglaljak magukban.

5000-8000

RITKA BETEGSEG, KOZTUK
RITKA RAKBETEGSEG

MILLIO EMBERT ERINT AZ EU-BAN

300
30



A ritka, kis prevalencidji és komplex betegségekben szenvedd betegekért

Mi célt szolgalnak az eurdpai -

referenciahalozatok?

Az eurdpai referenciahadldzatok (ERH-k) olyan virtudlis haldzatok, amelyek 6sszekétik az
egészseéqligyi szolgdltatokat, az egészségligyi szakembereket és a betegeket az EU-ban
és Norvégidban. Céljuk az olyan dsszetett vagy ritka betegségek kezelése, amelyekhez
magasan specializalt kezelés, valamint a tudds és az erdforrdsok 6sszevondsa sziikséges.

Egyetlen orszag sem rendelkezik az 6sszes
ritka és kis prevalencidju dsszetett beteg-
seég gyogyitasahoz sziikséges tudassal es
kapacitassal. Az ERH-k Utjan a betegek és
az orvosok az egész EU-ban anélkul férhet-
nek hozza a legjobb szakértelemhez és az
életmentd ismeretek idében térténd meg-
osztasahoz, hogy ehhez egy masik orszagba
kellene utazniuk. A haldzatok megkonnyitik az
EU-ban jelen lévé ritka betegségekkel kap-
csolatos legujabb ismeretek és tapasztala-
tok megosztasat a tagkérhazak, kutatdk és
betegcsoportok kozott.

A beteg diagndzisanak és kezelésének atte-
kintéséhez az ERH koordinatorok egy erre a
célra létrehozott informatikai platform — a
klinikai betegmenedzsment rendszer — Utjan
kulonbozé szakteriiletek orvosszakertéibdl
allé ,virtualis” tanacsado testiileteket hivnak
dssze. A klinikai betegmenedzsment rendszer-
ben folytatott megbeszélések lehetéve teszik
az egészséqugyi szolgaltatok szamara, hogy
az EU egesz tertleterdl online mUkadjenek
egyUtt a ritka, kis prevalencidju és osszetett
betegségekben szenvedd betegek megvita-
tasa, diagnosztizalasa és kezelése érdekében.
Az ERH-k emellett koordinaljak és elésegitik az
oktatasi és kepzési teveékenységeket, klinikai
gyakorlati iranymutatasokat és egyéb klini-
kai dontéstamogato eszkozoket alakitanak ki,

kommunikacios tevékenységek révén kdzosen
dolgoznak a tudas eléallitasan és terjesztésen,
valamint a ritka és kis prevalenciaju, dsszetett
betegségek teriletén a kutatds és az innovacio
fokuszpontjai. Az ERH-k emellett az unids nyil-
vantartasokat a ritka betegségekben szenved
betegek kivald minéségli adataival toltik fel, ily
modon egyedilallo és rendkivil értékes adat-
forrast hozva létre a kutatas elémozditasahoz
és a ritka és dsszetett betegségek kdvetkez6
generacios kezeléseinek kidolgozasahoz.

Az elsé ERH-k 2017 marciusaban indultak
el. A jelenleg miikod6 24 ERH az 6sszes
unids tagallamban és Norvégiaban tébb
mint 400 kérhaz tobb mint 1400 magasan
specializalt egészségligyi szolgaltatojat
foglalja magaban. A 24 ERH a szakteriletek
széles korével foglalkozik a ritka csontrendel-
lenességektdl kezdve a gyermekkori rakon at a
ritka érrendszeri betegségekig, aminek elényeit
a ritka és 0sszetett betegségben szenvedd
uniés betegek ezrei élvezik.

Az ERH kezdeményezést tobb unids finan-
szirozasi program — igy az unios egész-
séglqgyi cselekvesi program, az Eurdpai
Halozatfinanszirozasi Eszkoz, valamint a
Horizont Eurépa program - is tamogatja.

Az ERH folyamat az unios tagallamok vezeté-
sevel zajlik: 6k feleldsek a kdzpontok nemzeti
szintl elismeréseert és a jelentkezések jova-
hagyasaért. A tagallamok testtiletének (TT)
feladata az unios ERH stratégia kidolgozasa,
a halézatok létrehozasanak jovahagyasa és
az Uj tagok felvétele.

A 24 ERH koordinator egyiittmiikodik az
ERH koordinatorok csoportjaval, amelyet
2017-ben hoztak létre. Ez a stratégiai cso-
port alakitja ki az ERH-k tébb kulcsfontossagu
technikai és szervezeti aspektusara vonat-
kozo kozos allaspontot. Az ERH koordinato-
rok csoportja és a TT szorosan egylttmUikodik
a kilonboz6é munkacsoportokkal — példaul
tudastermelés; nemzeti egészséguigyi rend-
szerekbe vald integralas; megfigyelés; jogi és
etikai kérdések, valamint informatikai tanacs-
adas terén —, amelyek végsé megvitatas és
dontés céljabol jelentik javaslataikat az ERH
koordinatorok csoportja és a TT felé.
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Csontrendellenességekkel foglalkozo
ERH (ERN BOND)

A ritka csontbetegségek kozé tartoznak a csontkialakuldsi rendellenességek, csontképzddéssel,
Ujraképzédéssel és eltdvolitassal kapcsolatos problémdk, valamint az ezen folyamatokat
szabdlyozé mechanizmusok defektusai. Alacsony termetet, csontdeformitdst, fogakkal kapcsolatos
eltéréseket, fdjdalmat, csonttéréseket és fogyatékossdgot eredményeznek, illetve hdtrdnyosan
befolyasolhatjdk a neuromuszkuldris funkciot és a vérképzest.

Az ERN BOND az ¢sszes ritka csontbeteg-
seggel foglalkozik — legyen az velesziiletett,
krénikus vagy genetikai eredet(i —, amelyek
a porcokat, csontokat és a dentint érintik. A
halézat jelenleg a kdéros csonttorékenyseég
(osteogenesis imperfecta, Ol), az X-hez kotott
hypophosphataemias rachitis (XLH) és az
achondroplasias (ACH) betegségekkel foglal-
kozik, amelyeket a prevalencia, a diagnozis
és kezelés nehézségei és a kozelmultban
felmerult Uj terapias lehetéseégek alapjan
valasztottak ki. A szisztematikus megkozeli-
tések jovébeni kialakitasa utan az ERN BOND
ritkabb betegsegekkel is foglalkozik majd.

A betegekkel egytttmUkodésben az ERN
BOND a paciensek altal jelentett eredmeények
es tapasztalatok meréseére alkalmas rendszert,
valamint a bevalt gyakorlatok fejlesztésére
és terjesztésére vonatkozd iranymutatasokat
dolgoz ki. Az Uj terapiak kifejlesztésével a
halézatnak az a célja, hogy az érintett bete-
gek szamara biztositsa a vizsgalatokhoz vald

gyors hozzaférest.
o,

A munkalatogatasok, kepzések és terjesztési
tevékenységek mellett az ERN BOND e-egész-
séquigyi és tavorvoslasi platformokon keresz-
tul lehet6vé teszi a készségek fejlesztését. A
haldézat célja a diagndzishoz szikséges id6
csokkentése kevesebb nem megfeleld vizs-
galat, pontosabb diagnozisok és életképes
Uj kezelések végzesevel.

HALOZATI KOORDINATOR

Dr. Luca Sangiorgi
Rizzoli Ortopédiai Intézet, Bologna,
Olaszorszdg
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Craniofacialis anomaliakkal és
ful-orr-gégészeti rendellenességekkel
foglalkozo ERH (ERN CRANIO)

Az ERN CRANIQ ritka és Gsszetett craniofacialis anomalidkra, illetve fiil-orr-gégészeti
rendellenességekre 6sszpontosit. E betegségek kizé tartoznak az agy, a koponya és az arc
deformitdsai, kéztiik az olyan specidlis problémdk, mint a craniosynostosis, craniofacidlis
mikroszomia, nyulajak és farkastorok, valamint a fogdszati és fiil-orr-gégészeti rendellenességek.

A haldzat olyan kiilonbdzé munkatertlete-
ken mukodik, mint a terjesztés, értékelés,
e-egészséglgy, oktatas és keépzeés, ellatasi
mindség, nyilvantartasok fejlesztése és ered-
mények merése.

Az ERN CRANIO célja a betegségspecifikus
szakértelem, tudas és eréforrasok egyesitése
az EU/EGT egész teriiletérdl olyan egészség-
gyi célokért, amelyek egyébként egyetlen
orszagban sem lennének elérheték. Ezen
egeészseqguagyi célok a kovetkezdk:

a klinikai készségek fejlesztése, a betegek
magas szinvonalul szakeértdi ellatashoz valo
fokozottabb hozzaférése, valamint jobb diag-
nosztikai informaciok elérhetéve tétele az
egészséqugyi szakemberek, a betegek, csa-
ladtagjaik és gondozoik szamara.

Ennek soran az ERN CRANIO az egészséguigyi
egyenlétlenségek csokkentésere is torekszik
azaltal, hogy egységesiti a gyakorlatokat és
Eurdpa-szerte magas szinvonall ellatast,
informaciot és forrasokat tesz elérhetdve az
egeészsequigyi szolgaltatok, a betegek, vala-
mint csaladtagjaik és gondozoik szamara.

Dr. Irene Mathijssen professzor
Erasmus Egyetem Egészségligyi
Kézpont, Rotterdam, Hollandia
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Ertékteremtés a betegek
és a szakemberek szamara ll

t

A ritka és 6sszetett betegségekben szenvedbknek gyakran éveket kell vdarniuk az egyértelmdi
diagndzisra, ami frusztrald és lehangolo lehet a betegek, csalddtagjaik és gondozdik
szamdra. Az ilyen betegségekkel élék kdzott sok a sértilt fejlédésti gyermek, akiknél
el6fordulhat, hogy az egészségliigyi rendszert jarva gyermekkorukban akdr tébb szakembert
is felkeresnek, hogy diagndzist kapjanak.

Az ERH-k javitjak a ritka betegségekkel és a
betegségek bonyolult megjelenésével kap-
csolatos lakossagi és szakmai tudatossagot,
novelve a korai és pontos diagnozis és adott
esetben a hatékony kezelés valdszinliségét.

A haldzatok az iranymutatasok kidolgozasa,
a képzés és a tuddsmegosztas platformja-
ként szolgalnak. Az ERH-k nagy mennyiségu
betegadat gyUijtésével segithetik el6 a beteg-
ségek jobb megértését és az Uj gyogyszerek
kifejlesztését célzo nagy klinikai vizsgalatokat.

A betegek bevonasanak mertéke haldzatonkeént
eltéré, de valamennyi ERH biztositja, hogy a
betegek képviseldi részt vegyenek példaul a
klinikai gyakorlati irdnymutatasok, a klinikai
vizsgalatok és az ellatasi Utvonalak kidolgo-
zasaban.

Az egészseqligyi szakemberek szamara az
ERH-k lehetdéséget adnak az EU/EGT tertle-
tén ténykedd hasonld gondolkodasui szakér-
tékkel vald kapcsolatépitésre, segitve ezzel a
ritka betegségekkel foglalkozé szamos szak-
ertd altal tapasztalt szakmai elszigeteltseg
csokkentéset. Az ERH rendszer tampillére az

egészséqgugyi ellatas terén folyd innovacio,
amely e-egészségiigyi megoldasok és eszkd-
z0k, illetve Uttord jellegli orvosi megoldasok
és berendezeések réven segiti az Uj ellatasi
modellek kialakitasat és a nyujtott kezelések
maodjanak megvaltoztatasat. Az ERH-k a digi-
talis szolgaltatasok fejlesztésének, valamint a
virtualis egészseéqugyi ellatas és a tavorvoslas
nyujtasanak inkubatorai.

scee

Az ERH-k hozzajarulnak a méretgazdasagossag
javitasahoz és az eréforrasok hatékonyabb fel-
hasznalasahoz, ami kedvezden hat a nemzeti
egészseéqguigyi rendszerek fenntarthatdsagara.
A halézatok a lathatd bizonyitékai annak, hogy
mire képes Eurdpaban a szolidaritds.
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A ritka, kis prevalencidju és komplex betegségekben szenvedd betegekére

Endokrin betegsegekkel foglalkozé ERH

(Endo-ERN)

A ritka endokrin dllapotok k6zé tartozik a tul nagy, tul alacsony vagy nem megfelelé hormondlis
aktivitds, a hormonrezisztencia, az endokrin szervekben képz6dé tumorok és az endokrin
rendszerre nézve kévetkezmeényekkel jard betegségek. A betegségek epidemiologiai eloszldsa
nagy valtozatossdgot mutat a nagyon ritka, ritka és kis prevalencidju dllapotok kézotti

skdldn. A kis prevalencidju rendellenességekben szenvedé betegeknek endokrinoldgus vezette
multidiszciplindris csapat dltal biztositott, magasan specializdlt ellatdsra lehet sziikséglik.

A haldzat nyolc fé tematikus csoportot hozott
létre, amelyek a velesziletett és szerzett
betegsegek teljes spektrumat lefedik. Ezek
a kovetkezok: mellékvese rendellenességek;
kalcium- és foszfat-homeosztazis; a nemi
fejlédes es -érés rendellenességei; a glikoz-
és inzulin-homeosztazis genetikai eredet(
rendellenességei; genetikai eredetti endokrin
tumor szindrémak; névekedési rendellenes-
ségek és genetikai eredet( elhizasi szindré-
mak; hipotalamusz és hipofizis allapotok; és
pajzsmirigy rendellenességek.

HALOZATI KOORDINATOR

Alberto M. Pereira professzor

Amszterdami Egyetem Egészségligyi

Kézpont, Amszterdam, Hollandia

Az Endo-ERN tovabbra is tébb, mar meg-
[év6 eurdpai haldzat munkajara épit, bele-
értve az Eurdpai Endokrinoldgiai Tarsasag
(ESE) és az Eurdépai Gyermekendokrinoldgiai
Tarsasag (ESPE) Utjan létrehozott és a COST
(Egydttmukodes a tudomany és a technoldgia
tertletén) fellépéseken keresztil fejlesztett
halézatokat.

Az Endo-ERN a ritka endokrin betegségek-
ben szenvedd betegek diagnosztikai palya-
janak, kezelésenek, ellatasmindsegenek es
mérhetdé eredményeinek javitasat célozva
eléseqiti a multidiszciplinaris és hatarokon
atnyuld egyuttmukodest a komplex ellatas,
kutatds és oktatas terén, figyelve kdzben a
betegek véleményére is.
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A ritka, kis prevalencidji és komplex betegségekben szenvedd betegekére

Ritka es dsszetett epilepsziakkal
foglalkozd ERH (EpiCARE)

Az epilepszia legalabb hat millio embert érint Eurépaban. Hagyomadnyosan egyetlen

betegségnek tekintették, am — bdr az epilepszids rohamok formdjdban jelentkezd elsé klinikai
megnyilvanulasok hasonldnak tlnhetnek — az epilepszia szamos kiilénbézd neurologiai
etioldgidju betegségbdl eredhet. A kezelési opcidk, az eredmények és az dltaldnos progndzis attol
fliggenek, hogy milyen etioldgia dll a hattérben, a lehetdség szerint gyors diagndzisnak pedig

fontos szerepe van.

Megfelel6 felirds esetén a hagyomanyos
antiepileptikumok az érintettek kézel 70 sza-
zalékanak segitenek rohammentessé valni -
a refrakter epilepsziaban szenvedé betegek
klinikai kilatasai azonban rosszak. A ritka és
dsszetett epilepszidk kezdettdl fogva mult-
idiszciplinaris kezelést igényelnek. Alapveté
fontossagu a jél kialakitott ellatasi utvonalak
megléte és a jol strukturalt nemzeti epilepszia
ellatohalézatokkal vald szoros egydttmUkodes.

Az ERN EpiCARE orvosi csapatai azon dolgoz-
nak, hogy javitsak és bévitsék a ritka epilep-
sziak okainak diagnosztizalasat; kezelheté
ritka okok esetén erdsitsék a betegek korai
azonositasat; fokozzak a specialis ellatashoz
vald hozzaférést; tovabbfejlesszék és kidol-
gozzak az Uj epileptikumok innovativ klinikai
vizsgalatait az epilepszia vizsgalatok eurdpai
egyUttmukodésén (ECET) keresztiil; gondos-
kodjanak a mUitét el6tti korai értékelés és az
epilepszia-mitét teljes korti elérhetéségérdl
és alkalmazasarol; valamint elémozditsak
az innovativ diagnosztikai eszkdzok és az
ok-okozati kezelések kutatasat.

A haldzat havonta tébb alkalommal szervez
esetmegbeszéléseket a genetika, a neuropszi-
choldgia, a gyogyszeres kezelés és a miitét
el6tti értékelés unids szakertbinek részvételé-
vel. Az ERN EpiCARE szamos tudas-eléallitasi
tevékenységet inditott, koztik interaktiv okta-
tasi webindriumokat és a klinikai gyakorlatra
vonatkozo iranymutatasok frissitéseit. A hald-
zat mas ERH-k és unids finanszirozasu kezde-
menyezeések, koztik a ritka betegségek kozos
eurdpai programja (EJP RD), a SOLVE-RD,
az ERICA és az idegrendszeri rendellenes-
ségekkel foglalkozd, kiilonosen az ERN-RND
és az ERN EURO-NMD részvételével muikodd
transzverzalis munkacsoportok bevonasaval
folytat egytttmuikodest.

O

A halozat a kezdetektdl fogva szorosan
egyuttmUikodik az 6sszes kapcsolodd tudo-
manyos szervezettel, példaul a Nemzetkdzi
Epilepsziaellenes Ligaval (ILAE), az Eurdépai
Gyermekneurologiai Tarsasaggal (EPNS) és
az Eurdpai Neuroldgiai Akadémiaval (EAN).
A bevalt gyakorlatok és az ellatasi Utvonalak
ismertségének novelése érdekében az ERN
EpiCARE példaul az eurdpai betegjogi képvi-
selécsoportok (ePAG-ok) betegjogi képviseld-
ivel egylttmUkadve ritka epilepsziakrol szolo
tajékoztato flizeteket készit és betegkdzpontu
klinikai vizsgalatokat végez.

COORDONNATEUR DU RESEAU

Alexis Arzimanoglou professzor

Hospices Civils de Lyon (HCL),
Franciaorszdg
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A ritka, kis prevalencidji és komplex betegségekben szenvedd betegekért

Az ERH-k

jévahagyasanak menete

Az unios tagdllamok vezeté szerepet jatszanak az eurdpai referenciahalozatok kijelélésében
és fejlesztésében. Az ERH stdtusz megszerzéséhez a haldzat tagjai valaszolnak az Eurdpai
Bizottsdg felhivasdra, majd egy ftliggetlen értékelé testiilet (a tovdbbiakban: IAB) értékeli a
kérelmiiket és jelentést készit. Ezt kbvetéen a tagdllamok testlilete (a tovabbiakban: TT) dont
az ERH-kérelem jévdhagydsardl vagy elutasitasdrol.

A TT az 6sszes unids tagallam és Norvégia
jeloltjeibdl all, és aktiv szerepet jatszik az
ERH-stratégia kidolgozasaban. Tovabbra is
figyelemmel kiséri az ERH-tagokat, értékeli
a meglevd haldozatokhoz csatlakozni kivano
jelentkezoket és jovahagyja a jovébeli halo-
zatokat. A 2019-es palyazati felhivas ered-
ményeként 2022-ben 20 unids tagallambdl
és Norvégiabdl tobb mint 600 tovabbi egész-
ségligyi szolgaltatot vettek fel az ERH-k tag-
jai koze.

A TT 18 ERH-mutatét fogadott el, amelyeket
az ERH-k rendszeresen benyujtanak. A muta-
ték megbizhatd és folyamatos megfigyelés
Utjan biztositjak a mindség és az eredmények
javulasanak mérését, mikdzben ravilagitanak
a sikerekre és a lehetséges buktatdkra.

Azon orszagok, amelyek nem rendelkeznek
képviselettel egy jévahagyott ERH-ban, a
tagallam altal ,tarsult” vagy ,egydttmiikads”
nemzeti kdzpontkeént kijelolt egészségugyi
szolgaltatékon keresztul vehetnek részt. E
tarsult partnerek hozzaférmek a diagndzis,
az ellatas és a kezelés bevalt gyakorlatai-
val kapcsolatos iranymutatasokhoz, és részt
vesznek a kutatasi tevékenységekben.

Az ERH-k esetében
teljestilnitik kell
bizonyos lényegi
kritériumoknak:

> betegkdzpontuisag és
klinikai iranyitas,

legalabb

8 orszagban
minimum 10 tag

erds, fliggetlen értékelés,
haldzati és tagsagi kritériumok
teljesitése,

nemzeti hatésagok altali
tamogatas és jovahagyas.
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Networks

Vesebetegségekkel foglalkozo ERH

(ERKNet)

A ritka és Osszetett vesebetegségek kérébe a velesziiletett, 6roklott és szerzett rendellenességek
széles skadldja tartozik. A becslések szerint legaldbb két millié eurdpait érintenek ritka
vesebetegségek, koziiliik a glomerulopathidk és a velesziiletett veseelvdltozdsok egyardnt
koriilbeliil egy-egy millid esetet jelentenek. Emellett az 6roklétt tubulopdtidk, a tubulointerstitialis
betegségek és a trombotikus microangiopathiak szamos magas klinikai jelentéségu ritka és
nagyon ritka betegségeket képviselnek.

A korszer(i diagnosztikai eszkdzok értékes
informaciodkkal tudnak szolgalni a betegség
varhat¢ lefolyasat és a terapias lehetésége-
ket illetéen. A vizsgdlatokhoz vald hozzafé-
rés azonban nem altalanos. A késedelmes
diagndzis és a nem megfeleld kezelés miatt
sok ritka vesebetegséqg vezet szikségtelendil
veseelégtelenséghez.

Az ERKNet célja, hogy online konzultacids
szolgaltatasok révén javitsa a ritka vese-
betegségben szenvedd betegek kezelését,
kilonosen az Uj és dsszetett esetekét. A halo-
zat szakert6i munkacsoportjai konszenzuson
alapulo diagnosztikai algoritmusokat dolgoz-
nak ki a ritka vesebetegségek gyanuja ese-
tén, koztlk a genetikai vizsgalatok standard
kritériumait orokletes vesebetegség gyanuja
esetében. Emellett a munkacsoportok a ren-
delkezésre alld kezelések alapos attekintése
utan meghatarozzak a terapias kezelés kli-
nikai Utvonalait.

Mivel az egészségiigyi szakemberek tuda-
tossaga és tudasa elengedhetetlen a ritka
vesebetegségek azonositasahoz és keze-
léséhez, az ERKNet bevezetett egy klinikai
képzesen, webinariumokon és e-tanulason
alapuld haroméves posztgradualis tanter-
vet a vesebetegségek teljes spektrumanak
korszer(i oktatasahoz. A tanfolyamot sikere-
sen elvégzok ,eurdpai ritka vesebetegségek
szakertéje” mindsitest kapnak.

Az ERKNet |étrehozta a ritka vesebetegsé-
gek eurdpai nyilvantartasat (ERKReq). Ez az
online nyilvantartas demografiai informa-
ciokkal szolgal és megkonnyiti az egydtt-
mUkodésen alapulo klinikai kutatast azaltal,
hogy Eurdpa-szerte azonositja a ritka vese-
betegségben szenvedd betegek koharszait.
A nyilvantartas klinikai teljesitéképességre
vonatkozd statisztikakat és 6sszehasonlito
teljesitmenyeértékelést is biztosit a szakkdz-
pontok kozott, az ERKNet 6sszes kérhazaban
és klinikajan tamogatva a ritka vesebeteg-
ségek harmonizalt és optimalizalt ellatasat.

HALOZATI KOORDINATOR

Franz Schaefer professzor

Universitcitsklinikum Heidelberg,
Németorszdg
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A ritka, kis prevalencidju és komplex betegségekben szenvedd betegekére

Ritka neurologiai betegsegekkel

foglalkozd ERH (ERN-RND)

Az ERN-RND tuddst hoz létre és oszt meg, illetve koordindlja a leggyakoribb kézponti
idegrendszeri patoldgids dllapotokat érinté ritka neuroldgiai betegségekben szenvedéd
betegek ellatdsdt. Ide tartoznak a kisagyi ataxidk és az 6réklédd spasticus paraplegidk;
Huntington-kor és mds choredk; frontotempordlis demencia; disztonia, (nem epilepszids)
paroxismdlis rendellenességek és neurodegenerdcio agyi vasfelhalmozdddssal;
leukoenkefalopdtidk; és atipusos Parkinson-szindréomdk.

A hdlézat 24 eurdpai orszag szakértdi koz-
pontjait és tarsult partnereit, valamint a
betegek képviseldit tomoriti. Olyan magasan
specializalt egészséqgligyi szolgaltatasokra
dsszpontosit, mint az Ujgeneracios szekven-
alasi diagnosztika, a mély agyi stimulacio és
a fejlett terapiak, tovabba atfogo és beteg-
ségcsoport-specifikus ismereteket hoz létre
és terjeszt.

Az ERN-RND kidolgozza az egyes ritka beteg-
ségek klinikai bevalt gyakorlatainak iranymu-
tatasait, a neurorehabilitacio és az atmenet
bevalt gyakorlatainak ajanlasait, illetve az
ellatasi standardokat, koztiik a multidiszcipli-
naris csapatok 0sszetételét. A betegségekkel

HALOZATI KOORDINATOR

Dr. Holm Graessner

Tiibingeni Egyetemi Korhdz,
Németorszdg

foglalkozo szakeértéi csoportok dolgozzak ki
és fogadjak el az ellatasi Utvonalakat, koztik
a diagnosztikai folyamatabrakat és terapias
algoritmusokat, valamint a ritka neuroldgiai
betegségek kilénbozé aspektusainak érté-
kelésére szolgald betegségskalakat.

A nem egyertelmU diagnozissal rendelkez6
betegek eseteit a klinikai betegmenedzsment
rendszeren keresztUl targyaljak meg. Az ERN-
RND egyike a ,Solve-RD — A megoldatlan ritka
betegségek megoldasa” cimd projektben részt
vevl négy halézatnak, képzési és oktatasi
programja pedig az egeszsegugyi szakem-
berek RND tantervét tamogatja. Az ERN-RND
kdzpontokban latott 6sszes beteg adatait

tartalmazé és a meglévé genotipus-alapu
kohorszokrél egyedi attekintést nydjtd ERN-
RND nyilvantartason keresztil a halézat eld-
seqiti a vizsgalati felkésziltséget és az ellatas
mindseégeét.

Az ERN-RND a kovetkezdkkel mikodik egyditt:
az Eurdépai Neuroldgiai Akadémia (EAN); az
Eurépai Gyermekneuroldgiai Tarsasag (EPNS);
a Nemzetkdzi Parkinson és Mozgaszavar
Tarsasag (MDS) eurdpai részlege; a Neurologiai
Egyesuletek Eurdpai Szovetsége (EFNA); és az
Eurdpai Gyermekkori Fogyatékostgyi Akadémia
(EACD). A masik két ,neuro ERH” — az EURO-
NMD és az EpiCARE - kilenc munkacsoportot
hozott létre.
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Oroklott és velesziletett
(emesztesi es gyomor-bélrendszeri)
anomaliakkal foglalkozé ERH (ERNICA)

Az ERNICA két diagnosztikai csoportra terjed ki: az emésztérendszer rendellenességei, valamint a
rekeszizom és a hasfal rendellenességei. Az emésztérendszeri rendellenességek munkafolyamat
négy munkacsoportot foglal magdban: nyel6csébetegségek, bélbetegségek, bélelégtelenség és
gasztroenteroldgiai betegségek. A rekeszizom és hasfali rendellenességek munkafolyamat két
munkacsoportot foglal magaban: rekeszizom rendellenességek és hasfali defektusok.

A munkacsoportokat az ERNICA egészséqguigyi
szakemberei és a betegek képviseldi kozosen
iranyitjak. Kilenc munkatertlet vonatkozik
valamennyi diagnosztikai csoportra — irdnyi-
tas, terjesztés, ertékelés, ellatasi standardok,
képzeés, kutatas, e-egészségligy, magzatgyo-
gyaszat; valamint a halozatépités.

Az ERNICA célja a betegségspecifikus szak-
értelem, tudas és eréforrasok egyesitése az
EUJEGT egész tertletérdl olyan egészséguigyi
célokért, amelyek egyébként egyetlen orszag-
ban sem lennének elérheték. Ezen egészség-
(igyi célok koze tartozik a klinikai készségek
fejlesztése; a betegek magas szinvonalu
szakértdi ellatashoz vald fokozottabb hoz-
zaférése; valamint jobb diagnosztikai infor-
maciok elérhetévé tétele az egészséqguayi
szakemberek, a betegek, csaladtagjaik és
gondozdik szamara.

Ennek soran az ERNICA az egészséqligyi
egyenlétlenségek csokkentésére is torekszik
azaltal, hogy egységesiti a gyakorlatokat és
Eurépa-szerte magas szinvonalu ellatast,
informaciot és forrasokat tesz elérhetéve az
egészsequigyi szolgaltatok, a betegek, vala-
mint csaladtagjaik és gondozoik szamara.

A ritka, kis prevalencidju és komplex betegségekben szenvedd betegekére

HALOZATI KOORDINATOR

Dr. René Wijnen professzor
Erasmus Egyetem Egészségligyi
Ko6zpont, Rotterdam, Hollandia
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Integracio, koordinacio és egyuttmukodes: -

tagallamok és ERH-k

2022-ben 620 uj egészségligyi szolgdltatd csatlakozott az ERH-khoz, ezzel a tagok szama

1400 félé emelkedett. J6 hir ez azoknak a betegeknek, akik most minden eddiginél nagyobb
mertékben férnek hozzd magasan specializalt egészségligyi szolgaltatdsokhoz, valamint azon
klinikusoknak, akik szdmara elényés az EU és Norvégia mads szakértbivel vald egylittmikédeés.

A béviilés azonban koordinacios és partnersegi
kihivasokat is hoz - és a tagallamok testlete (TT)
ezen a téren dontd szerepet jatszik. A TT a gyer-
mekkortdl a felnétté valasig végezte az ERH-k
iranyitasat — 2017-es kezdeti létrehozasukkor a
testilet volt felelds a jovahagyasukért, és min-
den jovébeli ERH-t is jéva fog hagyni. Prioritast
élvez tovabba az ERH-k munkajanak a nemzeti
egészseguigyi rendszerekbe valg integraldsa
és prioritasaik 6sszehangolasanak biztositasa.

LA helyzet jelentésen megvdltozott” — mondja
Till Voigtlander professzor, a TT tarselnoke. ,Az
ERH-k mdr érettek és teljes mertékben miikodas-
képesek. Az ERH koordindtorok csoportja nagyon
aktiv és hatékony munkdt végezve bizonyitja,
hogy a TT fontos egytittm(ikédé partnere.”

Az ERH koordinatorok és csapataik aktivan fog-
lalkoznak olyan kérdésekkel, mint a teljesitmeny
megfigyelésének legjobb és leggazdasdgosabb
modjai, az ERH nyilvantartdsok fejlesztése és
szervezése, az ismeretek megosztdsa és ter-
Jesztése, a képzes, valamint a magas szintti
etikai és jogi normdknak vald megfelelés” - teszi
hozza Voigtlander professzor. ,Fontos szerepiik
volt a klinikai betegmenedzsment rendszer fej-
leszteseben is, amely kulcsfontossdgu a ritka
betegségben szenvedék gyorsabb és jobb diag-
nosztizaldsdanak, kezelésének és elldtdsanak
tdmogatdsdhoz.”

ATT feladata tovabba az Uj egészseégugyi szol-
galtatok jovahagyasa; lequtébbi hozzaadasuk a
2019-es palyazati felhivassal elindult szigort
folyamat eredménye. Mindezt tovabb bonyo-
litotta a brexit, majd az Egyesult Kiralysagban
mUikodd egészséguigyi szolgaltatdk szakértelme-
nek elvesztése. Az Uj egészségligyi szolgaltatok
bevonasa most az ERH-k és az egészséqguigyi
szolgaltatok altal nyUjtott ellatas mindségének
ertékelésére és javitasara iranyitja a figyelmet.

Az ERH-k folyamatos mindseégjavitasi rendszeré-
nek létfontossagul eleme az AMEQUIS — a felmé-
rési, megfigyelési, értékelési és minéségjavitasi
rendszer. Eqy fliggetlen értékeld és felmérd szerv
végzi majd az ERH-k erésségek és gyengeseégek
szerinti értékelését, biztositva minden érintett,
koztlk a betegek és csaladtagjaik veleményeének
meghallgatasat. E folyamatban donté szerepe
lesz a TT-nek, mivel ennek feladata az ERH-k
és az egészseégugyi szolgaltatdk javitasra ira-
nyuld terveinek elfogadasa, ha és amennyiben
szikséges.

A nemzeti egészsegiigyi rendszerekbe teljes
mertekben integralt és az eurdpai partnerekkel
tokéletesen harmonizalt ERH-k jovéjének épi-
téelemeit kialakito tagallamok kézott 2022-
tél kezdédden meég szorosabb egytittmikodeést
tesz majd szilkségessé az ERH-k integracidjat
célzo eqgylttes fellépés. A folyamatot a Bizottsag

fogja koordinalni, az ERH koordinatorok csoportja
pedig fontos szerepet kap a végrehajtasban.
Utjuk kévetkezd szakaszaban az ERH-k sikerét
az integracio, koordinacio és egytttmUkodeés
biztositja majd.

Az ERH projektben most minden eddiginél t6bb
érdekelt fél vesz reszt, kbztik kérhazi vezeték
és betegjogi képvisel6csoportok” — mondja
Voigtlénder professzor. ,Ez jo hir, aminek nagyon
kell értilniink. A tagdllamok azonban egyediil nem
keépesek megbirkdzni ezzel a munkateherrel Itt
az idé az eqylittmiikédéstink fokozdsdra, mert
csak k6zos munkdval tudjuk kihozni a maxi-
mumot az ERH projektbdl, amely vdllalkozdst
mdr most irigyen figyelik a vildg tébbi részen.”

Till Voigtlénder
professzor
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Legzoszervi megbetegedesekkel

foglalkozd ERH (ERN LUNG)

A ritka és Gsszetett tiidébetegségek multidiszciplindris elldtdst és pszichoszocidlis
tdmogatdst igényelnek. Osszetettségiiket a betegség mégéttes genetikai mechanizmusa
vagy a mas szervrendszerekben bekévetkezé mdsodlagos vdltozdsok és karosoddsok
okozhatjdk. A korai diagndzis és a szakorvosi ellatdshoz vald hozzaférés szamos ilyen
dllapot esetében javitja az eredményeket.

Az ERN LUNG a légzérendszer valamennyi
ritka és 0sszetett betegségével foglalkozik,
mint példaul az intersticialis tidébetegseg
(ILD); cisztas fibrozis (CF); nem cisztas fib-
rézisos horgétagulat (nCF-BE); pulmonalis
hiperténia (PH); primer cilidris dyskinesia (PCD);
alfa-1 antitripszin hiany (AATD); mesotheli-
oma (MSTO); és krénikus allograft diszfunk-
cio (CLAD).

A haldzat célja az eurdpai szakértelem javi-
tasa és ennek nyoman az ellatasi standardok,
az életmindség és a progndzis elésegitése a
ritka tiidébetegségek teljes spektrumat ille-
téen. Az ERN LUNG tagjai iranymutatasokat
dolgoznak ki és terjesztenek, elémozditjak
a kdzos kezelési megkozelitéseket, javitjak
a diagnozishoz és kezeléshez vald hataro-
kon atnyuld hozzaférést, nyilvantartasokat
kezdemeényeznek és tamogatnak, valamint
kelléen nagy kohorszokat allitanak ¢ssze a
klinikai vizsgalatokhoz, gydgyszerfejlesztés-
hez és termeészettudomanyos vizsgalatokhoz.

Az ERN-LUNG hozzaférést biztosit a bete-
gek szamara interdiszciplinaris csoportokhoz,
amelyek 6sszetett esetekben online adnak
masodvelemeényt aneélkdl, hogy a betegnek
utaznia kellene. Ez online szakértéi tanacsado
rendszer, online eseti panelbeszélgetés és —
szikség esetén — hatarokon atnyuld beutalas
utjan valésul meg.

HALOZATI KOORDINATOR

Thomas O.F. Wagner professzor

Universitdtsklinikum Frankfurt,
Németorszdg
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Borbetegsegekkel foglalkozo ERH
(ERN Skin)

Szdmos bérbetegség van sulyos hatdssal a betegekre és hozhatd ésszefiiggésbe a rdk
kockdzatdval. A ritka és dsszetett brbetegségek diagndzisa a bérbiopsziak mellett a bér és a
nydlkahdrtya, valamint mds rendszerek teljes kért vizsgdlatabdl dll. Csak tapasztalt b6rgyogydszok
tudnak kiilonbséget tenni az ilyen Gsszetett betegségek kézétt, és a szakorvosi diagndzis hidnya
akaddlyozza a kezelést. Ez komoly testi és lelki terhet jelenthet a betegek szamara.

Az ERN Skin a ritka gyermek- és feln6ttkori
bérbetegségek vezetd szakértdit tomariti a
tudascsere, a bevalt gyakorlatok iranymuta-
tasainak frissitése és kidolgozasa, a szakmai
képzes és a betegoktatas javitasa, valamint
kutatdsi programok létrehozasa érdekében.

Célja az egészsequigyi ellatas szervezesének
javitasa az eréforrasok 6sszevonasaval, bele-
értve egy olyan platformot is, ahol a nehéz
esetekrdl szakeértdi egylttmikodésen alapuld
megbeszéléseket folytatnak. A multidiszcipli-
naris alapcsapatok minden érintett betegség
esetében legalabb egy bérgydgyaszt, eqy
apolot, egy pszicholégust, egy genetikust,
egy dietetikust és egy patoldgust, valamint
szlkség szerint mas szakembereket foglal-
nak magukban.

Az ERN Skin a ritka bérbetegségek nyilvantar-
tasat is fejleszti, lehetéveé téve a jol jellemzett
betegekkel vald részvételt kutatasi progra-

mokban és klinikai vizsgalatokban, valamint ZATI KOORDINATOR

a terapias kutatasok 0sztdnzéset a betegek

kell6en nagy kohorszaival. Emellett atfogd Christine Bodemer professzor
tarsadalmi-gazdasagi tanulmany is készil Assistance Publique-Hbpitaux

a betegsegek egyeni terhérol. de Paris, Hopital Necker-Enfants
Malades, Franciaorszdg
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A ritka, kis prevalencidju és komplex betegségekben szenvedd betegekére

Felnbttkori rakos megbetegedesekkel
(szolid tumorokkal) foglalkozo ERH
(ERN EURACAN)

A ritka rakfajtdk eurdpai felligyeletének haldozata (RARECARE) a ritka rakos megbetegedéseket
olyan rosszindulatu rendellenességekként hatdrozza meg, amelyek incidencidja kisebb mint
hat/100 000/év. Ezek teszik ki az uj rdkdiagndzisok mintegy 20-25 szdzalékadt és a rdkos

haldlozdsok 30 szdzalékadt.

A szakérték egyetértenek abban, hogy a ritka
rakos megbetegedésekben szenvedd betege-
ket mar a kezdeti diagnozis utan mingsitett
referenciakdzpontokba kell irdnyitani. Ezaltal
eélvezhetik a legkorszer(ibb, multidiszciplinaris
szakértelem elényeit — a hatékony terdpiak-
tél kezdve a bizonyitékokon alapuld kezelési
iranyelvekig -, és ily modon a kezdeti hoz-
zaférési ponttél figgetlendl minden beteg
szamara biztositott a megfelel ellatas.

Az EURACAN tobb mint 300 ritka felnéttkori
szilard daganattipust fed le, amelyeket a
RARECARE osztalyozasnak és az ICD10-nek
megfeleld tiz csoportba sorol. A halézat szo-
rosan egydttmiikodik az Eurépai Betegjogi
Képviselécsoportok (ePAG-ok) képviseldivel,
hogy jelezze a betegek igényeivel és elvara-
saival kapcsolatos tudnivalokat és kilatasokat.

Létrejotte 6ta az EURACAN 26 unios és EGT-
orszagot ért el, célja a betegmenedzsment
egységesitése és a tulélési arany javitdsa a
bevalt gyakorlatok eszkozeinek létrehozasa
és megosztasa, valamint a diagnosztikai és
terapias klinikai gyakorlati iranymutatasok
rendszeres frissitése révén, tébb tudoma-
nyos tarsasaggal egytttmikodve. A haldzat

minden nyelven kommunikacios eszkozoket
fejlesztett ki a betegek és az orvosok sza-
mara, a STARTER projekt (STarting an Adult
Rare Tumor European Registry — felndttkori
ritka daganatok eurdpai nyilvantartasanak
elinditasa) pedig létrehozza az EURACAN
egyesitett nyilvantartasi modellt, ami a jovo
kulcsfontossagu eszkoze lesz.

Az Eurdpai Rakkutato és Terapias Szervezet
(EORTC), az Eurdpai Klinikai Onkoldgiai
Tarsasag (ENETS), a Kotbszoveti Rak Haldzat
(Conticanet) és tobb korabbi uniods kutatasi
program, koztlik az EURACAN altal kezdemé-
nyezett SPECTA/Arcagen és TRacKING pro-
jektek alapjan az EURACAN a mar meglévé
halézatokra és a sikeres klinikai vizsgala-
tokra épit.

Dr. Jean-Yves Blay professzor
Centre Léon Bérard, Lyon,
Franciaorszdg
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Europa:
globalis kivalosagi kozpont

Az europai referenciahdlozatok 2017 mdrciusdban kezdték meg mikdodesiiket azzal az
elsédleges céllal, hogy javitsdk a ritka és 6sszetett betegségekkel él6 eurdpai emberek életét.

Az ERH-k azonban Eurépan messze tulmu-
tatod globalis hatassal birnak. Ahol mar létezik
globalisan bevalt gyakorlat, ott tovabbfejlesz-
tik, ahol pedig még nincs, ott alakitjak azt.
A halézatok segitik Eurdpat, hogy a ritka és
Osszetett allapotokat illetd tevékenységek
kozpontjava valjon; ehhez végrehajtjak (ahol
mar éteznek) a bevalt gyakorlat diagnosztikai
vagy kezelési irdnymutatasait, illetve fejlesz-
tik azokat (ahol még nincsenek).

A szakeérték és a betegcsoportok 6sszekap-
csolasaval az ERH-e eléseqitik a klinikai
vizsgalatokat és a terapias beavatkozasok
tesztelését is, igy szamos ritka betegség terén
az innovacio élvonalaba kertilnek.

Az ERH modell példaként szolgal masok sza-
mara, mivel a legmodernebb e-egészséguigyi
eszkdzoket fejleszti ki a hatarokon atnyuld
eurdpai egytttmukodés tamogatasara, ez
pedig segitheti a nemzetkdzi egytttmUko-
dést és javithatja az egészséguigyi ellatashoz
vald hozzaférést.
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Hematoldgiai betegségekkel foglalkozo
ERH (ERN-EuroBloodNet)

A hematoldgiai betegségek kézé tartoznak a vér- és a csontvelbsejtek, a nyirokszervek
és a véralvaddsi faktorok rendellenességei, és szinte mindegyikdiik ritka. Hat kategdridba
sorolhatok: ritka vérdsvérsejt defektusok; csontvelG-elégtelenség; ritka véralvaddsi
rendellenességek; hemokromatdzis, valamint a vasszintézis egyéb ritka genetikai eredetdi

rendellenességei; myeloid malignancidk; és limfoid malignancidk.

A ritka hematologiai betegségek (RHD-k)
diagnosztizalasa nagy klinikai szakértelmet,
valamint a laboratoériumi szolgaltatasok és
képalkotasi technoldgiak széles karéhez vald
hozzaférést igényel. E vizsgalatok lehetéve
teszik a betegségek WHO kritériumok szerinti
pontos osztalyozasat nemzetkozi pontozasi
rendszerek és — lehetdség szerint — biomar-
kerek alkalmazasaval.

E kovetelmények, valamint egyes RHD-k
nagyon ritka volta miatt a diagndzist gyak-
ran elnézik vagy késve végzik el, kiléndsen az
id6s betegeknél. A kezelés is gyakran nehéz-
kes a szlkséges specialis infrastrukturak és
csapatok, valamint az olyan specialis keze-
lésekhez vald hozzaférés nehézsége miatt,
mint az allogén éssejtatiltetés vagy a véral-
vadasi faktorok. Egyes orszagokban léteznek
prevenciés programok bizonyos betegségekre
vonatkozodan, am a szlrések terén stirgés
harmonizacidra van szikség.

Az ERN-EuroBloodNet az elsé 6t év soran
az Eurdpai Hematologiai Tarsasaggal (EHA)
szoros egyUttmukadésben szamos transz-
verzalis és RHD-specifikus intézkedeést haj-
tott végre sikeresen, amelyek célja az RHD
betegek egészséqguigyi ellatashoz valéd hoz-
zaférésenek javitasa; az iranymutatasok es
a bevalt gyakorlatok elémozditasa; a kép-
zés és tudasmegosztas javitasa; nemzeti
szakértelem hianya esetén klinikai tandcs-
adas felkindlasa; és a terileten végzett kli-
nikai vizsgalatok szamanak novelése volt.
Az ePAG-ok és betegszervezetek kezdettdl
fogva torténd bevonasa hozzajarul a betegek
onrendelkezéséhez, terapias oktatasahoz és
érdekképviseleti képzéséhez, 6sszhangban
az ERN-EuroBloodNet betegkdzpontu meg-
kozelitesével.

HALOZATI KOORDINATOROK

Pierre Fenaux professzor
Assistance Publique-Hopitaux de
Paris, Hopital Saint-Louis, Pdrizs,
Franciaorszdg (onkoldgiai kézpont
elnéke)

Béatrice Gulbis professzor
Hépital ERASME-CUB, LHUB-ULB,
Brtisszel, Belgium (nem onkoldgiai
kézpont elnéke)
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Hugy- és ivarszervi betegségekkel
és allapotokkal foglalkozo ERH
(ERN eUROGEN)

A ritka és 6sszetett hugy- és ivarszervi dllapotok mdr gyakran Ujsziilétt- vagy
gyermekkorban sebészeti beavatkozast igényelhetnek. A vizelet- és széklettartdsi probléma
gyermek-, kamasz- és felnGttkort pdciensek szamdra jelent nagy terhet. Az érintettek egész
életiikben olyan multidiszciplindris szakértéi csapatok dltal nydjtott ellatdst igényelnek,
amelyek miitétet terveznek és végeznek, és sziikseg esetén fizioterdpids és pszichologus
csapatok kiegészité tamogatasaval biztositjak a mdtét utdni elldtdst.

Az ERN eUROGEN fiiggetlen médon értékelt
iranymutatasokat nyujt a bevalt gyakorla-
tokra vonatkozdan és javitja az eredmények
megosztasat. Célja, hogy az ERN eUROGEN
nyilvantartasa utjan elsé alkalommal bizto-
sitsa a betegek hosszu tavu eredmeényeinek
nyomon kdvetését 15-20 éven at.

A halézat adatokat és anyagokat gyUjt ott,
ahol ezek hianyoznak; Uj klinikai iranymu-
tatasokat dolgoz ki; bizonyitékokat gydjt a
bevalt gyakorlatokrél; azonositja a jelenlegi
klinikai gyakorlat eltéréseit; oktatasi és kép-
zési programokat dolgoz ki; a betegek kép-
viseléivel egyuttmukddve meghatarozza a
kutatasi menetrendet; valamint tudast oszt
meg a klinikai betegmenedzsment rendszer-
ben folytatott virtudlis konzultacidkon és a
multidiszciplinaris csapatokon kereszttil. A
ritka és dsszetett hiigy- és ivarszervi beteg-
ségek Uj szakértdi élvezik az ERN eUROGEN
csereprogram altal kinalt specialis képzések
és klinikai cserelatogatasok elényeit.

A halozat végs6 soron arra torekszik, hogy a
,Share.Care.Cure” (megosztas, ellatas és gyo-
gyitas) stratégian keresztiil elémozditsa az
orvosi innovaciot és javitsa a ritka és dsszetett
hugy- és ivarszervi betegségek diagnoszti-
zalasat és kezeléset.

HALOZATI KOORDINATOR

Wout Feitz

Radboud Egyetem Egészségligyi
K6zpont, Amalia Gyermekkorhaz,
Nijmegen, Hollandia
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Egyﬂttm(jkédés a gyakorlatban

Az online platformok, a tavorvoslas és az
e-egeészsequigyi eszkdzok értékes elemei az
egyuttmukodés megkdnnyitésének. Egy erre
a célra létrehozott informatikai platform, a
klinikai betegmenedzsment rendszer elneve-
zésUi, webalapu klinikai szoftveralkalmazas
kapcsolja 6ssze az ERH-kat és teszi lehet6ve
az Unidban tényked6 egészseéquigyi szolgal-
taték egylttmiikodéseét a ritka, kis prevalen-
cidju és osszetett betegségekben szenvedd
betegek diagnosztizalasa és kezelése terén.

A haldzati koordinatorok tavorvoslasi esz-
kozokkel ,virtudlis” tanacsado testiileteket
hivhatnak 6ssze orvosszakértékbél, hogy
a beteqg allapotat diagndzis vagy kezelés

céljabol felulvizsgaljak. Ez lehetéve teszi a
ritka és dsszetett eseteket korabban elszige-
telt médon kezel6 egészseéqgligyi szakembe-
reknek azt, hogy konzultaljanak egymassal
és masodvélemeényt kérjenek egy kolléga-
tol. Ezen eszkozok egyik kozponti eleme az
atjarhatdésag.

A videokonferenciak fejlédésének koszonhe-
téen a foldrajzi tavolsag ma mar nem aka-
dalyozza tobbé a tavoli csapatokban vald
munkavegzést. A haldzatok emellett kilon
rendszereket hasznalnak a szévetmintak vagy
az 6sszetett allapotokrol készilt nagy felbon-
tasUi kepek megosztasara, amelyekbdl esetar-
chivumok épithet6k a tovabbi vizsgalatokhoz.

Tarsult partnerek

Az ERH-k célja az, hogy valamennyi unids
tagallam szamara valdédi hozzaadott érté-
ket nyuUjtsanak. A vonatkozo jogszabalyok
eértelmében a valamely jévahagyott ERH-ban
képviselettel nem rendelkezé orszagok a tag-
allamuk altal ,tarsult” vagy ,egytttmdkodd”
nemzeti kozpontkent kijelolt egészséguigyi
szolgaltatdkon keresztll vehetnek részt.

Ha a tagallamok célszertinek tartjak, egyetlen
nemzeti koordinacios kozpontot is kijelolhet-
nek az dsszes ERH-val valé kapcsolattartas-
hoz. Az ERH tagallami testllete hatarozza
meq a kozds keretet az ilyen tipusu kdzpontok
kijelolésehez és ERH-kba vald integralasahoz.
Mindazonaltal alapvetd fontossagu, hogy a
tarsult partnerek tagallamok altali kijelolése

A klinikai betegmenedzsment rendszerre a
szemeélyes adatok védelmérdl és a betegek
maganeélethez valo jogardl szolo eurdpai és
nemzeti jogszabalyok (GDPR) vonatkoznak.

A patologiai vagy radiolégiai adatok bizton-
sagos megosztasat kdvetben a halozat tagjai
beléphetnek és zart kornyezetben nézhetik
meg a képeket, illetve kommentalhatnak.
A betegeért tovabbra is a kezel6orvos felel,
de 6 kihasznalhatja az ERH, mint értékes és
tamogato célu forras nyujtotta elényoket.

nyilt, atlathato és megbizhatd eljarasok Utjan
torténjen, tovabba hogy az 6sszes ERH egyér-
telmU szakpolitikai célkitlizéssel rendelkezzen
a tarsult partnerek aktiv szerepvallalasat és
részvételét illetéen.
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Neuromuszkularis betegsegekkel
foglalkozé ERH (ERN EURO-NMD)

A korai gyermekkor és késéi felnGttkor kozott eléfordulo neuromuszkuldris betegségeket
(a tovdbbiakban: NMD-k) izomgyengeség és izomleéplilés jellemzi. Egyéb tiinetek is
tarsulhatnak hozzdjuk, igy példdul faradtsdg, fdjdalom, zsibbadds, vaksdg, nyelési
nehézségek, légzési nehézségek és szivbetegség. A legtébb NMD progressziv és legyengitd
hatdsu, valamint csékkenti a betegek élettartamat és életminbségét.

Eurdpa-szerte jelentés hidanyossagok és
egyenlétlenségek vannak a diagnosztika-
hoz és a kezeléshez valé hozzaférés terén. Az
eredmények javitasaval kapcsolatos 6 kihi-
vasok koze tartozik az alapellatasbdl a szak-
orvosi kdzpontba torténd beutalas késedelme,
valamint a gyermekgyogyaszati ellatasrol
a felnétt ellatasba vald atmenet kezelése.

Az EURO-NMD Eurdpa vezetd szakeértéit egye-
sitve, virtualis és személyes konzultaciokon
keresztUl biztosit a betegek szamara hozza-
férést a szakorvosi ellatashoz. A haldzat célja
a diagnodzishoz szikséges idd csokkentése,
a diagnosztikai eredmeényesség fokozasa és
a megfeleld ellatasi Utvonalakhoz valé hoz-
zaférés javitasa.

2021 els6 felében 0sszesen 12 882 Uj beteg
fordult az EURO-NMD partnerekhez, és a part-
nerek 258 klinikai vizsgalatban vettek részt.
2018 6ta a haldzati partnerekkel konzultalo
Uj betegek szama 37,5 szazalékkal nétt, az
EURO-NMD partnerek klinikai vizsgalatok-
ban vald részvétele pedig 63 szazalékkal
emelkedett.

Emellett a halozat folyamatosan Uj irdnymu-
tatasokat készit, az egészséquigyi szakembe-
reket és betegeket pedig informaciokkal latja
el a betegségspecifikus bevalt gyakorlatokkal
kapcsolatban. A halézat altal létrehozott és
gondozott tudas széles korben elérheté az
interneten és nyilvanosan hozzaférhetd webi-
nariumokon, illetve e-egészséquigyi eszkdzok,
koztik a klinikai betegmenedzsment rend-
szer megbeszélései Utjan. Jelenleg folyik a
Moodle-alapu tanulaskezeld rendszer (LMS)
kialakitasa.

A kooperacio erés 6rokségére épitve a halo-
zat tovabbra is eldseqiti az olyan egytttmdi-
kodéseket, amelyek a betegek kielégitetlen
szikségleteinek kielégitése érdekében képe-
sek a kutatds és a terapiafejlesztés elémoz-
ditasara. Az etikai szempontbdl megbizhatd,
magas szinvonalu nyilvantartasok és kutatasi
adatplatformok révén megvalosuld nemzet-
kozi adatmegosztas elémozditasa szintén
prioritdst élvez.

HALOZATI KOORDINATOR

Dr. Teresinha Evangelista
Sorbonne Egyetem — Pitié

Salpétriere Kérhdz — Assistance
Public Hopitaux de Faris,
Franciaorszdg
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Szembetegsegekkel
foglalkozo ERH (ERN-EYE)

Eurdpaban a ritka szembetegségek jelentik a gyermekek és felnéttek lataskdrosoddsdnak
és vaksaganak vezetd okdt. A ritka betegségek és ritka betegségek gydgyszerei portdlon
(ORPHANET) tébb mint 900 ritka szembetegség szerepel, kéztiik olyan elterjedtebb
betegségek, mint a retinitis pigmentosa — amelynek becslilt prevalencidja 1/5000 -,
valamint néhdny nagyon ritka dllapot, amelyeket még az orvosi szakirodalomban is csak

egyszer vagy kétszer irtak le.

Az ePAG-okkal szorosan egyuttmUkddve az
ERN-EYE négy tematikus csoportban foglal-
kozik e betegségekkel: a retina ritka beteg-
ségei; ritka neurooftalmoldgiai betegségek;
ritka gyermekszemeészeti betegségek; és a
szem eliilsd szegmentumanak ritka allapo-
tai. Emellett hat transzverzalis munkacsoport
foglalkozik a négy 6 téma kozos vetileteivel.
Tovabbi munkacsoportok foglalkoznak olyan
specialis terletekkel, mint a genetikai vizs-
galatok, nyilvantartasok, kutatas, oktatas,
kommunikacio, rossz latas, betegcsoportok
és nemzeti integracio.

Az ERH egyik legfontosabb eszkdze a klini-
kai betegmenedzsment rendszer, vagyis a
ritka szembetegségek adatkészletével ella-
tott virtudlis klinikai informatikai platform. Az
ERN-EYE arra 6sszpontosit, hogy Unié-szerte
javitsa a betegek diagndzisat és ellatasat a

szakértdi haldzatok 6sszekapcsolasa és alkal-
mazasa; tudas- és informacidcsere; oktatasi
és képzési programok, példaul webindriu-
mok vagy e-tanulasi programok kidolgozasa;
eqgy interoperabilis europai nyilvantartas
(REDdistry) létrehozasa; valamint iranymu-
tatasok és bevalt gyakorlatokat tartalmazd
dokumentumok kidolgozasa utjan.

HALOZATI KOORDINATOR

Hélene Dollfus professzor

Hépitaux Universitaires de Strasbourg,

Franciaorszdg

A ritka, kis prevalencidju és komplex betegségekben szenvedd betegekére
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etl tumorkockazati
| foglalkozo ERH

A genetikai eredetti tumorkockdzati szindromak olyan rendellenességek, amelyekben az
Oroklott genetikai varidnsok erdsen hajlamositanak daganatképzéddeésre. A rdk egész életre
sz0lo kockdzata akar 100 szdzalékos is lehet. Bdr az esetlegesen érintett szervrendszereknél
nagyok a kiilénbségek, az ilyen allapotok altal érintett személyek hasonlo kihivdsokkal
szembesitilnek: késedelmes diagndzis, a megelézés hidnya a betegek és az egészséges
rokonok esetében, illetve helytelen terdpiamenedzsment. Jelenleg a genetikai eredetti
tumorkockazati szindrémak dltal érintett személyeknek csak kis része diagnosztizalt.

Az ERN GENTURIS célja, hogy javitsa e szind-
romak azonositasat; minimalisra csokkentse
a klinikai eredmeények eltéréseit; unids irany-
mutatast dolgozzon ki és hajtson végre; [étre-
hozza a GENTURIS nyilvantartast; tamogassa
a kutatast; és segitse onrendelkezéstikben a
betegeket. A halézat a honlapjan kereszttl,
rendszeres webinariumokat és tanfolyamokat
szervezve és a bevalt gyakorlatok eurdpai
szintli megosztasat segitve oktatja a nyil-
vanossagot és az egészseéqgigyi szakembe-
reket. Az 6sszetett esetek megosztasa és
megvitatasa érdekében a multidiszciplinaris

HALOZATI KOORDINATOR

Nicoline Hoogerbrugge professzor

Radboud Egyetem Egészségtigyi
K6zpont Nijmegen, Hollandia

ellatashoz vald virtualis és személyes hozza-
férés egyarant javulni fog. A halézat javitja
a genetikai vizsgalatok mindségét és értel-
mezését, és noveli a betegek részvételét a
klinikai kutatasi programokban.

Az ERN GENTURIS egytttmukodik mas ERH-
kkal is az olyan genetikai eredet(i tumor-
kockazati szindrémas betegek ellatasanak
javitasa érdekében, akiknél valamely mas
haldzat szakértelmeének megfeleld allapo-
tok alakulnak ki.
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referenciahalozat

vezetése

Hélene Dollfus
professzor

Hélene Dollfus professzor az orvosi genetika professzora és orvosi genetikai tandcsado
a franciaorszdgi Strasbourgi Egyetemi Kérhazban (HUS), ahol az orvosi genetikai osztdly
vezetdje. 2017-es létrehozdsa ota az ERN-EYE koordindtora, jelenleg pedig az ERH-
koordindtorok csoportjanak elnéke.

,Egy ERH koordindldsa és az Eurdpai Bizottsdg
melletti munka elég nagy kaland” — mondja
Dollfus professzor. ,A hdlozat rendkiviil inno-
vativ, és a betegelldtdsra 6sszpontositd kez-
deményezések széles korét fedi le. Hatalmas,
de nagyon izgalmas kihivds, és mdr ldtszik
nehdny biztatd eredmény.”

Dollfus professzor biiszke arra, hogy az
ERN-EYE megfelel az alapitasakor rogzitett
elképzelésnek. ,Nagyszerti eredmény, hogy
rendkiviil elkételezett igazgatdsi csapatunk
irdnyitdsa mellett 6sszefogtak a ritka szembe-
tegségek eurdpai specialistdi” — magyarazza.
Emellett a betegek képviseldi valdjdban fon-
tos partnerek, akikkel szorosan egytittmiiko-
diink. Ugy érzem, hogy mdris sokat tanultunk
egymdstol, és leraktuk az ERN-EYE jévébeni
sikerességehez sziikséges alapokat.”.

Dollfus professzor nemcsak az ERN-EYE
élén all, hanem jelenlegi elntke az ERH-
koordinatorok csoportjanak is, amely a kozos
kihivasok megvitatasa és a tapasztalatok
megosztasa céljabol témoriti mind a 24 koor-
dinatort. ,Az ERH-k fejlédésének érdekes sza-
kaszdban vagyunk. Némi elégedettséggel

szemlélhetjiik és értékelhetjiik ugyan az elsé
Gt év eredmeényeit, dm most a bévités Uj idé-
szakadba [éplink, amely nagyobb igazgatdsi
csapatokat és toébb forrdst igényel majd az
egészséqgligyi szakemberek tdmogatdsdhoz,
hogy egyre hatékonyabb szolgdltatdsokat
nyujthassanak a ritka betegségekben szen-
vedd betegeknek” — mondja.

2022 januarjatél a legtébb ERH mérete mini-
mum megduplazaodott, mivel az EU egész
tertletérdl ujabb tagok érkeztek. ,Az ERH-knak
az unids tagallamok egészségligyi rendsze-
reibe vald integrdldsa komoly kihivds, ame-
lyet mindannyian szivesen teljesitenénk. A
képzési csereprogramok nagyon sikeresek,
és koziiliink csaknem mindenki folyamato-
san késziti és frissiti az irdnymutatdsokat”
- mondja Dollfus professzor.

ERH-kként az a célunk, hogy a ritka betegsé-
gek adatait a névekvé szamu nyilvdntartdson
keresztiil minél szélesebb kérben megosszuk,
a betegek és a szakemberek javdt egya-
rant szolgdlva ezzel Szeretnénk, ha az egész
EU-ban megerésédne a kutatdsi egytittmiiké-
dés — nemcsak a klinikai vizsgdlatok, hanem

a tudomadnyos kutatds, példdul a genomikai
fejlesztések terén is.”

Dollfus professzor varakozassal tekint az
ERH-k fejlesztésének kovetkezd szakasza elé.
LA magam részeérdl valamennyi ERH esetében
zavartalan, koherens és produktiv érési fdazist
vizionalok, mikozben teljesitik azon kiildeté-
stiket is, hogy a ritka betegségekben szen-
vedd dsszes beteget ellatasban részesitik.”
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Ritka és nem gyakori
szivbetegségekkel foglalkozé ERH
(ERN GUARD-Heart)

A ritka szivbetegségek az egyén egész élete sordan jelentkezhetnek, és a legtébbjlik altaldban
genetikai (6réklédd) vagy az embriogenezis sordn kialakuld rendellenesség (velesziiletett
szivhiba). E betegségeket a tiinetek és jelek széles skaldja jellemzi, melyek nemcsak
betegségenként, hanem betegenként is valtoznak. E szivbetegségek tébbsége egyedi hajlamot
hordoz a fiatal korban bekévetkezé hirtelen haldlra, és egyébként egészséges embereknél is

30

eléfordulhat.

Az ERN GUARD-Heart 6t tematikus tertile-
tet hatarozott meg: felnéttek és gyermekek
familidlis elektromos szivbetegségei; felnéttek
és gyermekek familialis cardiomyopathiai;
gyermekek specialis elektrofizioldgiai alla-
potai; velesziletett sziv hibak; és egyéb ritka
szivbetegségek. Ezek a témak a Betegségek
Nemzetkozi Osztalyozasat (ICD10) és az
Orphanet-et kovetik, és az Eurdpai Kardiologiai
Tarsasag (ESC) klinikai iranymutatasainak
hatalya ald tartoznak.

A haldzat célja a szakértelem és az eréfor-
rasok koordinaciéjanak megerdsitése annak
érdekében, hogy megkonnyitse a multidisz-
ciplinaris tudas 6sszevonasat, amelyet aztan
feltérképeznek és a nyilvanossag szamara
terjesztenek.

Az egészséguigyi szolgaltatasokat egy kozos
e-egeszsequgyi platformon keresztil nydjtjak,
amely Eurdpa-szerte szélesebb kor(i hozzafé-
rést biztosit a betegek szamara a szakérte-
lemhez és az egészséguigyi szakemberekhez.
A szakert6k kozotti szorosabb egylttmUks-
dés eldsegitésével Uj tudomanyos ismeretek
szerzése és megosztasa torténik az Uj diag-
nosztikai és terapias eljarasok kidolgozasanak
tdmogatasa, illetve az yjj ritka szivbetegségek
azonositasa érdekében.

HALOZATI KOORDINATOR

Arthur AM. Wilde professzor
Amszterdami Egyetem

Egészségligyi Kézpont,
Amszterdam, Hollandia
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Kkel és ritka
l6deési zavarokkal

foglalkozo ERH (ERN ITHACA)

Az ERN ITHACA (értelmi fogyatékossdg, tdvegészségligy, autizmus és velesziiletett
rendellenességek) azon diagnosztikai ,odlisszeia” megolddsdt célozza, amelyet oly sok
fejlédési rendellenességben szenved6 beteg dtél. A haldzat tébb mint 70 klinikai genetikai
osztalyt témérit az EU egyetemi korhdzaiban, kéztlik a ritka idegrendszeri fejlédési
rendellenességek — elsésorban az értelmi fogyatékossag és az autizmus spektrumzavar
(ASD) -, valamint a ritka t6bbszords velesziiletett rendellenességek szakertéit.

Az ERN ITHACA e fejlédési rendellenességek
klinikai és bioldgiai/genetikai diagnosztikaja-
val, a multidiszciplinaris ellatas és kezelés
koordindlasaval, illetve prenatalis diagnosz-
tikaval és magzati patologiaval foglalkozik.

A ritka fejlédési rendellenességek sok gyer-
meket és felndttet érintenek — példaul az
Ujszulottek korulbeltl ket szazalékat értelmi
fogyatékossag és legalabb egy szazalékat
ASD (értelmi fogyatékossaggal vagy anélkul)
erinti. A szellemi fogyatékos betegek nagy-
jabol fele és az ASD betegek tizede mono-
gén vagy kromoszéma rendellenességben
szenved. A veleszUletett rendellenességek
40 csecsem@6bdl egyet érintenek, gyakran
idegrendszeri fejlédési rendellenességeket
is mutato 6sszetett szindromak reszekent.
Eddig tobb mint 5000 szindrémat irtak le.

Az ERN ITHACA orvosi szakértéket és ePAG
képviseldket egyesit, ezaltal pedig egytittmi-
kodé tamogatast nyuijt a klinikai kutatashoz,
bevalt gyakorlatra vonatkoz6 konszenzust és
iranymutatasokat dolgoz ki, illetve javitja a
betegek korai diagndzisat, ellatasat és gyod-
gyitasat. A haldzat létrehozta az értelmi
fogyatékossag és fejlédési rendellenesse-
gek nemzetkozi konyvtarat (ILIAD) is.

A haldzat tavorvoslast és tavszakértelmet
fejleszt annak érdekében, hogy Unio-szerte
megkdnnyitse a beutald orvosok és a kutatdk
kozotti kollegialis megbeszéléseket, illetve
képzési és e-tanulasi eszkozoket készit egész-
ségugyi szakemberek, laikusok és ePAG-ok
szamara.

Alain Verloes professzor
Université de Paris & Assistance
Publique-Hbpitaux de Paris,
Hépital Universitaire Robert-Debré,
Pdrizs, Franciaorszdg
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Orokletes anyagcsere-
rendellenességekkel foglalkozo
ERH (MetabERN)

A ritka érokletes anyagcsere-betegségek (a tovabbiakban: IMD-k) — amelyekbdl tébb

mint 1400 létezik — egyenként ritkdk, de egylittesen gyakoriak. Sok anyagcsere-
betegség sulyos — néha életveszélyes — kivetkezményekkel jar a betegek szamdra.
Ezen dllapotok magukban foglaljdk az 6sszes szerv rendellenességeit, barmilyen kort
embert érinthetnek és tobb szakember multidiszciplindris egylittm(kédéseét igénylik.

A korai diagndzis javithatja az eredmeénye-
ket, de az ismert IMD-knek csak &t szazaléka
szerepel jelenleg az eurdpai Ujszulottkori szU-
réprogramokban, és szilkség van a nemzeti
programok harmonizaldasara. Sok IMD ese-
tében nincsenek ismeretek a természetes
lefolyassal, valamint a terapiak hatékonysa-
gaval és biztonsagossagaval kapcsolatban, a
hosszU tavu nyomon kovetés pedig hianyos.

A MetabERN hét fé kategoriaba sorolva igyek-
szik javitani a betegségek e rendkivil hetero-
gén csoportja altal érintett emberek életét. Ez
a legatfogdbb, panmetabolikus, paneurépai,
betegkozpontu halozat, amelynek célja, hogy
atalakitsa az IMD-ben szenvedé betegek ella-
tasanak madjat Eurdpaban.

A MetabERN a klinikai betegmenedzsment
rendszert hasznalja beutalasi platformként
a klinikai dontéshozatali folyamatokhoz és
az IMD-k kozotti transzlacios kutatasi prog-
ramok elésegitéséhez. Az uniés Fogyaszto-,

Egészség-, Elelmiszeriigyi és Mezdgazdasagi
Végrehajtd Ugynokség (CHAFEA) tdmogata-
saval kifejlesztett, teljes mértékben mikods-
képes, egységes eurdpai IMD nyilvantartasa
(U-IMD) Utjan a MetabERN hatékonyan allit
elé kutatasi céll betegadatokat. Ez lehetéve
teszi az IMD-k termeészetes lefolyasanak rész-
letes értékelését, valamint tovabbi kutatasi
kérdések vizsgalatat, koztik az IMD-ben szen-
vedo6 betegeknél veégzett preventiv és tera-
pias beavatkozasok prospektiv elemzését.
Emellett az U-IMD az elsd medgfigyelésen
alapuld, beavatkozassal nem jaro betegnyil-
vantartas, amelyben mind a tébb mint 1400
IMD szerepel.

A ritka, kis prevalencidju és komplex betegségekben szenvedd betegekért

Maurizio Scarpa professzor
Udinei Egyetemi Kdrhdz, Udine,
Olaszorszdg
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Ritka betegsegekre vonatkozo
nemzeti politikak

Az egészségligyi szolgdltatdsok és az orvosi ellatds megszervezéséért és nyujtdsdert sajat
orszdgukban elsédlegesen az unids tagdllamok felel6sek. Az unids egészségpolitika célja

a nemzeti szakpolitikdk kiegészitése, az egészségvédelem biztositdsa valamennyi unids
szakpolitikdban és az eurdpai egészséqligyi unidra vald térekvés.

2009-ben az Egészségugyi Miniszterek
Eurdpai Tanacsa azt ajanlotta, hogy a tagalla-
mok készitsenek és hajtsanak végre terveket
vagy stratégiakat a ritka betegségekben szen-
vedd betegek tamogatasara. E tervek célja:

« aritka betegségekkel kapcsolatos fellépé-
sek irdnyitasa és strukturalasa a nemzeti
egészséqligyi és szocialis rendszereken
belul,

= helyi, regionalis és nemzeti szint(i kezde-
ményezések beépitése a tervekbe vagy
stratégiakba az atfogd megkdzelités biz-
tositasa érdekeben,

» kiemelt intézkedések meghatarozasa cél-
kittizésekkel és nyomonkdvetési mechaniz-
musokkal.

A 2021-2027-es id6szakra szolo unids
egeszsequgyi cselekvesi program projek-
tfinanszirozassal tamogatja a tagallamok
nemzeti egészséguigyi terveinek végrehaj-
tasat az eurdpai egészséguigyi uniorol alko-
tott elképzeléssel 6sszhangban. 2022-ig 23
tagallam (valamint Svajc és Norvégia) foga-
dott el nemzeti egészséguigyi tervet a ritka
betegségekre vonatkozdan.
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Gyermekrakkal
(hemato-onkoldgiaval) foglalkozo ERH
(ERN PaedCan)

A gyermekkori rdk ritka és tobb altipusban fordul elé. Eurépdban évente 35 000 gyermeknél
és fiatalnal diagnosztizalnak rdkot, illetve 6000 gyermekrdkos beteg hal meg — az egy évnél
idésebb gyermekek kérében ez a vezetd haldlos kimenetelli betegség. A gyermekkori rak
tébb mint félmillié hosszu tavu tuléléje él jelenleg Europdban; kétharmaduk hosszu tavd
egészsegligyi és pszichoszocidlis problémdkkal kiizd a betegsége miatt.

Az elmult évtizedekben javult az atlagos
tulélési ardny — egyes allapotoknal komoly
elérelépés tortént, mig masoknal tovabbra
is igen gyengék az eredmeények. A jelentés
tulélési egyenlétlenségek kihivast jelentenek,
s a kelet-eurépai eredmeények rosszabbak.

Az ERN PaedCan célja a magas szinvonalu
egeészséqugyi ellatashoz vald hozzaférés javi-
tasa a rakos gyermekek és serdiilék szamara,
akik allapota az alacsony esetszam és az
eréforrasok hianya miatt nem széles korben
rendelkezésre allé specialis szakértelmet és
eszkozoket igényel. A haldzat olyan karabbi
unios finanszirozasu projektekre épit, mint az
ENCCA, PanCare és ExPO-r-Net.

A tagok kozétt van a gyermekkdrhazak és a
gyermek- és serdilkori rakbetegségek ella-
tasara szakosodott egységek erés interaktiv
hdlézata is. Az Eurépai Gyermekonkoldgiai
Tarsasaggal (SIOPE) egylitt kidolgoztak az
europai standard klinikai gyakorlat (ESCP)
iranymutatasi protokolljait, amelyek min-
den nagyobb gyermekrak-ellatasi helyszinen

kozos referenciaként szolgalnak az elézetes
kezelésekhez, eqgy virtudlis gyermekonkologiai
tumortestlet pedig e-egészséquigyi eszkdzok
Utjan végzi a szakeértelem és a tanacsok meg-
osztasat. Az oktatast és a képzést webinari-
umok, talalkozok és csereprogramok segitik.

Az ERN PaedCan arra térekszik, hogy Eurdpa-
szerte méltanyossagot érjen el a gyermekkori
rakos megbetegedések eredmeényei terén, és
segitse a SIOPE stratégiai tervenek végrehaj-
tasat, amelyet a Horizont Eurdpa Rakellenes
Misszio, az eurdpai rakellenes terv és az unios
gyogyszerstratégia tamogat.

A halézat célja, hogy az egytttmuikodeés, a
kutatas és a képzés elémozditasaval javitsa
a gyermekkori rak tulélési esélyét és az élet-
mindséget, végsd célja pedig az, hogy csok-
kentse a gyermekkori rak tulélése és az
egészseéqugyi ellatasi lehetéségek terén az
unios tagallamokban jelenleg meglévé egyen-
[6tlenseégeket.

A ritka, kis prevalencidji és komplex betegségekben szenvedd betegekért

HALOZATI KOORDINATOR

Dr. Ruth Ladenstein professzor
St. Anna Kinderspital & St. Anna
Kinderkrebsforschung, Ausztria
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Hepatologiai betegsegekkel
foglalkozo ERH (ERN RARE-LIVER)

A ritka madjbetegségek progressziv madjkdrosoddst okozhatnak, ami fibrézishoz és cirrdzishoz
vezet. A cirrozis szoévédmeényei akdr haldlos kimenetelliek is lehetnek, és sok esetben az
egyetlen hatékony kezelést a madjdtiiltetés jelenti. A faradtsdg, a kolesztatikus dllapotokban
fellépé viszketés, valamint a cisztds dllapotokat jellemzé fdjdalom és hasi duzzanat
Jelentésen befolydsolja a betegek életminéségét.

Gyermekbetegek esetében a diagnozis kése-
delme, a fejl6dés és a fejlédési meérfoldkovek
elérésének elmaradasa, valamint a serdulékori
ellatasi atmenet kihivasa tovabbi komplikald
tényezoket jelent.

Az ERN RARE-LIVER harom betegségtéma-
korrel foglalkozik: autoimmun majbetegség;
anyagcsere eredet(l epevezeték-elzarodas és
a kapcsolédd majbetegség; valamint szerke-
zeti eredet( majbetegseég. A haldzat a maj-
betegségek terén el6szor integrdlja teljes
mertékben a feln6tt- és gyermekgyogyaszati
ellatast, az atmeneti populaciok igényeire és a
genetikai diagndzissal rendelkezé csaladokat
illetd kdvetkezmeényekre helyezve a hangsulyt.

A naprakész iranymutatasok prioritast
élveznek. A kulcsfontossagul diagnosztikai
és prognosztikai tesztek szabvanyositasa-
val tamogatott UCare irdanymutatasokat az
Europai Majkutatasi Szovetséggel (EASL)
és az Eurdpai Gyermekgasztroenteroldgiai,
Hepatoldgiai és Taplalkozasi Tarsasaggal
(ESPGHAN) egyuttmUikodve hajtjak végre.

Az ERN RARE-LIVER célja, hogy megoldja a
klinikusok ritka majbetegségekkel kapcsolatos
tudatossagaval és a gyorsan fejlédd kezelési
lehetdéségekhez valo méltanyos hozzaféréssel
kapcsolatos jelentés kihivasokat.

HALOZATI KOORDINATOR

Ansgar W. Lohse professzor
Universitdtsklinikum Hamburg-
Eppendorf, Németorszdg
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Kotdszoveti és csont- és
izomrendszeri betegségekkel
foglalkozd ERH (ERN ReCONNET)

A ritka kétdszoveti és csont- és izomrendszeri betegségek (a tovdbbiakban: rCTD-k) kiilénbézé
betegségeket és szindromadkat foglalnak magukban, amelyek jelentds hatdssal vannak

a betegek kézérzetére. Ide tartoznak az érékletes dllapotok; a szisztémas autoimmun
betegségek, mint példdul a szisztémas szklerdzis; a vegyes kétdszoveti betegségek; az
idiopathids inflammatorikus myopathidk; a nem differencidlt k6tészéveti betegségek; és az

antifoszfolipid szindroma.

Az ERN ReCONNET olyan keretrendszert dolgoz
ki @ magas szinvonaly, innovativ, fenntarthato
és meltanyos ellatasi és gyakorlati normak
megvalositasara, amely a rCTD-kben szenvedd
eurépai betegek szamara jobb hozzaférést
biztosit az egészséqguagyi ellatashoz.

A teljes jogu tagok, az ePAG képviseldk és a
tarsult partnerek kdzotti egydttmikodésnek
koszonhetéen az ERN ReCONNET olyan lek-
toralt kiadvanyokat készitett, mint a legtjabb
klinikai gyakorlati iranymutatasok; a betegok-
tatasban kielégitetlen igények; a betegellatasi
Utvonalak optimalizalasa; és a Covid19 hatasa
az rCTD-kre. A halézat emellett a kovetkezéket
alakitotta ki: médszertan a ritka betegségek-
hez tartozd betegellatasi Utvonalak szervezeti
modelljeinek létrehozasahoz; az rCTD adatok
harmonizalasat szolgald eurdpai nyilvantar-
tasi infrastruktira, amelynek célja az 6sszes
meglévé és Ujonnan fejlesztett eurdpai rCTD
nyilvantartas integralasa; az ERN ReCONNET
témairdl szolé webinariumok egészségugyi

szakemberek és betegek szamara; és a klinikai
gyakorlati irdnymutatasok laikus valtozata.

A betegek képviseldi intenziven részt vesznek
az ERN ReCONNET 6sszes tevekenységében,
kulcsszerepet jatszanak a kiadvanyok elke-
szitésében és felllvizsgalataban, alapvetd
tajékoztatast adnak a betegek igényeirél
az Utvonalak javitasa érdekében, és segitik
a betegséggel kapcsolatos ismeretek és a
kezelés javitasat. Webinarium paneltagként
és latogatokeént szerepelnek, kidolgozzak a
kiadvanyok laikus valtozatat, tamogatjak az
Uj tagok értékelési eljarasait és részt vesznek
az iranyitasban.

A halozatban részt vevd kiilonboz érdekelt
felek kdzotti szoros egyuttmiikodés az ERN
ReCONNET egyik fé hozzaadott értéke, amely
tovabb javitja majd az rCTD-vel él6 embe-
rek életét.

A ritka, kis prevalencidji és komplex betegségekben szenvedd betegekért

HALOZATI KOORDINATOR

Marta Mosca professzor

Azienda Ospedaliero Universitaria
Pisana, Olaszorszdg
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javitasara valod dsszpontositas:
a betegszervezetek szerepe

Az ERH-k a betegekrdl szoélnak. A betegszer-
vezetek és kulénosen az EURORDIS - a 74
orszag ritka betegségekkel foglalkozé 984
betegszervezetét tomoritd nem kormany-
zati betegszovetség — tébb mint egy évti-
zede jatszanak aktiv szerepet a halézatok
fejlesztésében. Ezek egylittesen segitették
el6é annak biztositasat, hogy az ERH-k priori-
tasként kezeljék a klinikai kivaldsag fokozasat
és a betegek egészseégiigyi eredmeényeinek
javitasat, mikdzben Eurdpa-szerte biztosit-
jak a mindségi ellatashoz valo méltanyos
hozzaférést.

,Ott voltunk az étlet sztiletésénél az egész-
ségligyi szolgdltatdsokkal és orvosi elldtdssal
foglalkoz6 magas szint( munkacsoport-
ban, ahol az ERH-kat dttiltették a hatdro-
kon atnyulé egészséqligyi elldtdsrol szolo
iranyelvbe” — mondja Inés Hernando, az
EURORDIS ERH eés egészsegugyi ellatasi igaz-
gatdja. ,Hosszu utat jdrtunk be a tagdllamok-
kal és az Eurdpai Bizottsaggal a koncepcio
Jjogszabdlyba foglaldsatdl kezdve a klinikai
vezeték mozgdsitdsan és klaszterezésén dt
a terdpids tertiletek szerint csoportositott 24
ERH elinditasaig, jelenleg pedig mar a hdld-
zatokba bevont betegjogi képviselékkel és
klinikai vezetékkel szorosan egydittmiikodve
tdmogatjuk a haldzatok megvaldsuldsdt.”

Az ERH-k koncepciojat kovetkezetesen tamo-
gaté partnerként az EURORDIS tovabbra is
egyuttmukodik a ritka betegségben szenvedd
betegek kozosségével, a klinikai vezetékkel
es az ERH projektiranyitd csapatokkal annak
érdekében, hogy a betegeket rutinszertien és
szisztematikusan bevonjak az ERH tevékeny-
ségekbe és iranyitasba. Az ERN klinikai vezet6i
és a betegjogi képviseldk fokozatosan épitik
fel a kdzos iranyitasi kulturat es sajatitjak el
azt, hogy miként lehet a legjobban egyitt-
mUikodni annak érdekében, hogy az ERH-k
hozzajaruljanak a ritka betegségekkel élé
emberek életének javitasahoz.

Jelenleg szamos ritka betegségre nem létezik
kezelés” — magyarazza Inés Hernando. ,Az
ERH-k dltal épiteni kezdett tanuldsi kultira
azonban egyfajta melegdgyként szolgdl az
innovdciohoz. A konkrét betegségekre vonat-
kozo, szisztematikusan mérhetd és a kiilon-
béz6 szakeértbi kbzpontok és orszdgok kbzott
megoszthatd eredmények meghatdrozdsaval
az ERH-k utat nyitnak a mindség javitdsa és
az optimdlis orvosi vagy sebészeti beavat-
kozasok bevezetése eldtt.”

Az ERH-k varhatéan megtorik a ritka beteg-
segekkel kiizdé kozossegek elszigeteltsé-
gét, Europa-szerte fokozzak a szakérték

lathatosagat, illetve kiegészitik a nemzeti
egészséqglgyi rendszerek diagnosztikai és
betegkezelési kapacitasat. ,Ennek széles korli
megvaldsuldsahoz egyértelmdi és atlathato
beutaldsi Utvonalakra van sztikseg. A tagal-
lamoknak ki kell alakitaniuk azon mechaniz-
musokat és folyamatokat, amelyek segitik az
ERH-k tuddskincsének dtvételét és alkalma-
zasat — pelddul a ritka betegségek elldtdsi
utvonalainak kidolgozdsa terén” - szdgezi le.

A betegek nagy remeényeket fliznek ahhoz,
hogy az ERH-k valddi hatast gyakorolhatnak
az életlkre: ,Az sszetett esetek megvita-
tdsa, valamint az ERH-k tapasztalatanak és
szakértelmének megosztdsa ugyan fontos
elsé [épés, dm az orszdgoknak jobban és
szélesebb kérben kellene alkalmazniuk az
e halozatok dltal létrehozott és gondozott
tuddst a ritka betegségben szenvedé 30
millié eurdpai életének javitdsdhoz” — teszi
hozza Inés Hernando. Ebben a szakaszban a
tagallamok kulcsszerepet jatszanak. ,/tt az
ideje annak, hogy a hdlozatokat ambicioiknak
megfeleléen dpoljuk és tdmogassuk, valamint
a nemzeti egészséqligyi rendszerekbe vald
integraldsuk dtjan minél t6bb beteg tulelését
és életmindségeét javitsuk.”
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Immunhiannyal, autoinflammatorikus
és autoimmun betegsegekkel

foglalkozo ERH (ERN RITA)

Az ERN RITA a ritka immunoldgiai rendellenességek diagnosztizdldsaban és kezelésében
jdrtas vezeté eurdpai kézpontokat témdriti. Ezek potencidlisan életveszélyes dllapotok,
amelyek dsszetett diagnosztikai értékelést és magasan specializdlt terdpidkat alkalmazo
multidiszciplindris elldtdst igényelnek. A hdldzat ezeket a betegségeket négy altémdra
vagy munkafolyamatra osztja fel: elsédleges immunhidny (PID), autoimmun betegségek,
gyermekreumatoldgiai betegségek és autoinflammatorikus betegségek.

Az immunolégiai terapiak felfedezése és
bevezetése gyors ttemben zajlik. A polivalens
immunglobulin terapia forradalmasitotta az
antitesthianyos betegek kezelését; a specifi-
kus anticitokin kezelések megvaltoztattak
a ritka autoimmun és autoinflammatorikus
betegségekben szenvedd betegek életét;
és az eredetileg az elsédleges immunhiany
esetében alkalmazott éssejt- és génalapu
terdpiakat ma mar a haldzat altal lefedett
0sszes betegseégnel alkalmazzak.

A halézat a meglévé eurdpai tudomanyos
tarsasagok munkajara épul, amelyek mind
a négy betegségcsoporthoz betegnyilvantar-
tasokat, klinikai iranymutatasokat, kutatasi
egylttmUikodéseket, oktatasi tevékenységeket
és betegszervezetekkel valé kapcsolatokat
alakitottak ki.

Az ERN RITA arra torekszik, hogy csokkentse
a diagnosztikai vizsgalatokhoz és innovativ
kezelésekhez — koztlk bioldgiai terapiakhoz,
immunglobulin-potlashoz és sejtterapiakhoz,
példaul éssejtatiltetéshez — hozzafémi kivano
betegek egészséguigyi ellatasanak egyenlét-
lenségeit. Célja a mar meglévd nyilvantartasok
0sszekapcsolasa; paneurdpai klinikai irdny-
mutatasok kidolgozasa; genetikusokbol allé
munkacsoport létrehozasa az Ujgeneracios
szekvenaldsi technoldgia minéségellendrze-
sere; e ritka allapotok kdzos farmakovigilanciai
eszkozerdl vald megallapodas; munkacso-
port 6sszehivasa az immunmedialt beteg-
ségekben alkalmazott bioldgiai kezelések
helyes hasznalatahoz és nyomon kovetésé-
hez; az éssejtterapiak 6sszegyljtése és javi-
tasa a betegek szamara; a betegszervezetek
kozotti egyuttmikodés elémozditdsa; és a
négy témakor gyermek- és felnéttgydgydsz
szakembereinek 8sszehozasa.

HALOZATI KOORDINATOR:

Nico Martinus Wulffraat professzor
Utrechti Egyetem Egészségligyi
Ké6zpont, Hollandia
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Gyermektranszplantacioval

foglalkozé ERH
(ERN TransplantChild)

A gyermektranszplantdcid (PT) magdban foglalja mind a szolid szervek dtiiltetését (SOT),
mind a vérképzé b6ssejtek dttiltetéset (HSCT), és tébb ritka betegség esetében az egyetlen
gyogyito eljards. A transzplantdciot kévetd optimalis elldtdshoz egy multidiszciplindris
csapat 6sszehangolt eréfeszitése sziikséges. A kilokddeés elkertilése érdekében az dtiiltetés
utdn a betegek tartds immunszupressziéban részesiilnek, ami a gyermekek élettartamdnak
meghosszabbitdsa és életmindséglik javitdsa céljdbdl az dtliltetés utani komplikdciok
figyelemmel kisérését teszi sziikségessé.

A gyermekek és csaladjaik eredményeinek
javitasa érdekében az ERN TransplantChild
6sszehozza a gyermektranszplantacio és a
poszttranszplantacids ellatas szakértéit. A
halozat célja, hogy csokkentse mind a kor-
hazban toltétt idét, mind az 6sszetett, hosszu
tavu kezelések igénybevételét, és javitsa a
pszicholdgiai tdAmogatd szolgaltatasokat a
gyermekek felnétté valasa soran.

A haldzat arra torekszik, hogy elérhetéveé tegye
a legujabb technikakat, illetve az orvosi, far-
makoldgiai és terapias fejlesztéseket, mikdz-
ben eléseqiti a harmonizalt klinikai gyakorlati
iranymutatasok terjesztését és a szemeélyre
szabott gyermektranszplantaciés gyogya-
szat fejlesztését.

Az ERN TransplantChild célja a transzplanta-
cidval jaro eréfeszitések — példaul az ujbdli
transzplantacio és a farmakologiai kezelések —
csokkentése, tovabba a gyermektranszplanta-
cids ellatas harmonizalasa az atlltetés utani
komplikaciok kockazatanak minimalizalasa
eérdekében. Eurdpa vezetd gyermektranszp-
lantacids szakeértdi kozosen dolgoznak azon,
hogy cstkkentsék a gyermekeknél végzett
attltetésekhez kapcsolddd mortalitast és
morbiditast.

A ritka, kis prevalencidju és komplex betegségekben szenvedd betegekére

HALOZATI KOORDINATOR

Dr. Paloma Jara Vega
Hospital Universitario La Paz,
Madrid, Spanyolorszdg
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Multiszisztémas érrendszeri
betegségekkel foglalkozé ERH
(VASCERN)

A ritka multiszisztémds érrendszeri betegségek olyan rendellenességek, amelyek a vérerek
dsszes tipusdt érintik és toébb szervrendszerre is kihatnak, ami az elldtds multidiszciplindris
megkozelitesét igényli. A VASCERN a kévetkezd hat, ritka betegségekkel foglalkozo
munkacsoportot foglal magdban: érokletes haemorrhagids telangiectasia (HHT-WG); 6rékletes
mellkasi aortabetegségek (HTAD-WG); kbzepes méretti artériakat érintd betegség (Ehlers—
Danlos-szindroma) (MSA-WG); gyermekkori és primer nyirokédéma (PPL-WG); vérrendszeri
rendellenességek (VASCA-WG); és neurovaszkuldris betegségek (NEUROVASC-WG). Emellett
tobb tematikus munkacsoport foglalkozik kommunikdcioval, nyilvantartdsokkal, etikdval és

a terhességgel kapcsolatos kérdésekkel. Egy kiilon ePAG biztositia a betegjogi képviselbk
bevondsdt a VASCERN dsszes tevékenységébe.

A VASCERN célkitlizései kozé tartozik a hald-
zatépités, a szakértelem megosztasa és
terjesztése; a bevalt gyakorlatok, az irany-
mutatasok és a klinikai eredmenyek elémoz-
ditasa; a betegek 6nrendelkezése; valamint az
ismeretek klinikai és alapkutatason keresztili
gyarapitasa.

A VASCERN egészséqgiigyi szakemberei
készitettek mar oktatéanyagokat, példaul
webinariumokat és a ,Pills of Knowledge”
videdsorozatot, ezek orvosok és betegek
szamara egyarant elérheték az interneten.
A halozat konszenzusos nyilatkozatokat és
klinikai dontéshozatali eszkozoket, példaul
betegutvonalakat és ,Mit szabad és mit

nem” tajékoztatokat tett kozzé, hogy tana-
csot adjon a ritka betegségekben szenvedd
betegek megfelelé diagnozisahoz és ellata-
sahoz. A digitalis e-egészséqgiigyi szolgaltata-
sokat, péeldaul a VASCERN mobilalkalmazast
az ePAG valamennyi szakért6i kozpontjaval és
betegszervezetével egytttmiikodve fejlesz-
tették ki. Folyamatban van a tagintézmeények
kozotti cserék kialakitasa, a haldzat pedig
tovabbra is megosztja az ismereteket mind a
tagokkal, mind az ERH-n kivili egészséguigyi
szakemberekkel.

HALOZATI KOORDINATOR

Guillaume Jondeau professzor

Assistance Publique-Hopitaux de
Paris, Hopital Bichat, Franciaorszdg




ERH-jegyzék

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

Endokrin betegségekkel foglalkozé ERH (Endo-ERN)
Vesebetegségekkel foglalkozd ERH (ERKNet)

Csontrendellenességekkel foglalkozd ERH (ERN BOND)

Craniofacialis anomalidkkal és fiil-orr-gégészeti rendellenességekkel
foglalkozd ERH (ERN CRANIO)

Ritka és 0sszetett epilepszidkkal foglalkozo ERH (EpiCARE)

Felnéttkori rakos megbetegedésekkel (szolid tumorokkal) foglalkozd ERH
(ERN EURACAN)

Hematoldgiai betegségekkel foglalkozd ERH (EuroBloodNet)

Hugy- és ivarszervi betegségekkel és allapotokkal foglalkozé ERH
(ERN eUROGEN)

Neuromuszkularis betegségekkel foglalkozé ERH (ERN EURO-NMD)

Szembetegségekkel foglalkozé ERH (ERN EYE)

Genetikai eredet(i tumorkockazati szindrémakkal foglalkozé ERH
(ERN GENTURIS)

Szivbetegségekkel foglalkozd ERH (ERN GUARD-Heart)

Oroklott és veleszilletett (emésztési és gyomor-bélrendszeri) anomalidkkal

foglalkozd ERH (ERNICA)

Velesziletett fejlédési rendellenességekkel és ritka idegrendszeri fejlédési

zavarokkal foglalkozo ERH (ERN ITHACA)

Légzészervi megbetegedésekkel foglalkozd ERH (ERN LUNG)
Gyermekrakkal (hemato-onkolégiaval) foglalkozé ERH (ERN PaedCan)

Hepatoldgiai betegségekkel foglalkozo ERH (ERN RARE-LIVER)

Kotészoveti és csont- és izomrendszeri betegségekkel foglalkozé ERH
(ERN ReCONNET)

Immunhiannyal, autoinflammatorikus és autoimmun betegségekkel
foglalkozd ERH (ERN RITA)

Ritka neurologiai betegségekkel foglalkozo ERH (ERN-RND)

Bdrbetegségekkel foglalkozé ERH (ERN Skin)

Gyermektranszplantacioval foglalkozé ERH (ERN TransplantChild)

Orokletes anyagcsere-rendellenességekkel foglalkozd ERH (MetabERN)

Multiszisztémas érrendszeri betegségekkel foglalkozd ERH (VASCERN)

A ritka, kis prevalencidju és komplex betegségekben szenvedd betegekért

www.endo-erm.eu
www.erknet.org

www.ernbond.eu
WWw.em-cranio.eu
Www.epi-care.eu
WWwWw.euracan.eu
https://eurobloodnet.eu
WWwWw.eurogen-ern.eu

Www.emn-euro-nmd.eu

www.ern-eye.eu
www.genturis.eu/
www.guardheart.ern-net.eu

www.em-ernica.eu

www.em-ithaca.eu

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

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

www.em-rd.eu

www.ern-skin.eu
www.transplantchild.eu

www.metab.ern-net.eu

www.vascern.eu

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

https://embond.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
ermpaedcan@ccri.at

ern.rareliver@uke.de
ern.reconnet@ao-pisa.toscana.it
contact-rita@ern-net.eu

info@ern-rnd.eu

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

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

contact@vascern.eu
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KAPCSOLATBA SZERETNE LEPNI AZ EU-VAL?

Személyesen
Az Eurdpai Unid tertletén tobb Europe Direct informacids kézpont is miikodik. Keresse meg az Onhéz legkozelebb esé kézpontot:
https://europa.eu/european-union/contact_hu

Telefonon vagy e-mailben

A Europe Direct kdzpontok feladata, hogy megvalaszoljak a polgarok Eurdpai Unidval kapcsolatos kérdéseit. Vegye igénybe a szolgaltatast
— az ingyenesen hivhato telefonszamon: 00 800 6 7 8 9 10 11 (bizonyos szolgaltatdk szamithatnak fel dijat a hivasért),

— arendes dijszabasu telefonszamon: (+32 2) 29-99-696, vagy

— e-mailen: https://europa.eu/european-union/contact_hu

INFORMACIOKAT KERES AZ EU-ROL?

Online
Az EUROPA portal tajékoztatassal szolgal az Eurdpai Uniorol az EU 6sszes hivatalos nyelvén: https://europa.eu/european-union/index_hu

Uniés kiadvanyok

A kovetkez6 cimen unids kiadvanyok toltheték le/rendelheték meg dijmentesen/fizetés ellenében: https://op.europa.eu/hu/publications.

Ha bizonyos ingyenes kiadvanyokbdl tobb példanyra van sziksége, rendeljen a Europe Direct kozponttdl vagy hazajanak helyi informacios kozpontjatdl
(lasd: https://europa.eu/european-union/contact_hu).

Uniés jogszabalyok és kapcsolddé dokumentumok
Az EUR-Lex portalrdl barmelyik hivatalos nyelven letoltheték az EU jogi tartalmai és az 1951-t6l megjelend jogszabalyai: https://eur-lex.europa.eu

Az EU altal gondozott nyilt hozzaférésti adatok

A nyilt hozzaférésti adatok eurdpai unids portalja (https://data.europa.eu/euodp/hu) unios adatkészletekhez biztosit hozzaférést.
Az adatok kereskedelmi és nem kereskedelmi célbél egyarant dijmentesen letoltheték és felhasznalhatok.
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Eurépdban évente félmillio embernél diagnosztizdlnak ritka betegséget.
Egyetlen orszag sem tud egyedtil megfelelni ennek a kihivasnak.

Az eurdpai referenciahaldzatok olyan virtualis halézatok, amelyek az EU
és az EGT szakertdit téméritik.

A diagnosztika és a szakelldtashoz vald hozzdférés javitdsa utjdn

i

Share. Care. Cure.

Bovebben az eurdpai referenciahalézatokrol

https://ec.europa.eu/health/european-reference-networks/overview_hu

Az Eurdpai Unié _Q7-76- _
Kiadéhivatala ISBN 978-92-76-53830-1



