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Pomoc pro pacienty se vzdenymi, malo rozsffenymi a komplexnimi onemocnénimi

Rozhovor s evropskym komisarem pro zdravi a bezpecnost potravin

Prinese to uzitek
tisicim pacientu”

Vytenis Andriukaitis, evropsky komisar pro zdravi a bezpecnost

potravin, Fikd, Ze hodnota spoluprdce v EU je patrnd zejména
v pfipadé vzdcnych a komplexnich onemocnéni.

Co inspirovalo vytvofeni evropskych
referenc¢nich siti?

Casto slychame tragické pfib&hy pacienti se
vzacnymi nebo komplexnimi, Zivot ohroZujicimi
onemocnénimi, ktefi maji potiZe se stanove-
nim spravneé diagndzy a s pfistupem k nale-
Zité 1écbé a klinickym odbornym poznatkdm.
Jejich lékafi jim nejsou schopni pomoci, protoZe
s podobnymi pfipady se nesetkali, a tak tito
pacienti z(istavaji bez &by nebo musf proce-
savat internet v nadeji, Ze narazi na centrum
s potfebnymi odbornymi znalostmi.

Jak mohou sité ERN zlepsit zivot Evropanii?

Diky sitim ERN budou mit pacienti se vzacnymi
a komplexnimi onemocnénimi moZnost vyu-
Zit tu nejlepsi lé¢bu a poradenstvi, jaké jsou
v EU pro dané onemocnéni k dispozici. Jejich
lékafi budou mit pfistup k vysoce specializo-
vané skupiné kolegt z celé Evropy.

V prvni fazi bude vice neZ 900 jednotek zdra-
votni péce prakticky ze vsech ¢lenskych stat(
EU spolupracovat ve 24 tematickych sitich.
Budou se vénovat siroke skale nemoci od
chorob kosti po onemocnéni krve, od détskych
nadorovych onemocnéni po imunodeficienci.
Sité usnadni pristup k diagnoze a lécbé a cel-
kové zajisténi dostupné, kvalitni a nakladové
efektivni zdravotni péci.

Jakou ptidanou hodnotu mé spoluprice
na drovni EU v této oblasti?

Vzhledem k tomu, Ze znalosti a zdroje o spe-
cifickych vzacnych onemocnénich jsou v jed-
notlivych zemich rozptyleny, miZe EU zajistit
vyznamnou pfidanou hodnotu propojenim jed-
notlivych aktérd, spojenim odbornych znalosti
a maximalizaci synergii mezi ¢lenskymi staty.

Z&dna zemé sama o sob& nema dostatetné
znalosti a kapacitu lé¢it vsechna vzacna

vice nez

900

jednotek zdravotni
péce

\

tematickych siti



,Zadnd zemé sama

0 sobé nema dostatecné
znalosti a kapacitu

lécit vsechna vzdcna

a komplexni onemocneni®

Vytenis Andriukaitis

a komplexni onemocnéni, ale prostfednic-
tvim spoluprace a vymeény Zivot zachrariu-
jicich poznatkd na evropské Urovni v ramci
siti ERN mdZeme zajistit, Ze pacienti v celé
EU budou mit pfistup k tém nejlepsim odbor-
nym poznatkdm, které jsou k dispozici.

Jakou tilohu maji jednotlivi icastnici siti ERN?

Hnacimi silami siti ERN jsou poskytovatelé
zdravotni péce a vnitrostatni zdravotnické
organy. Prokazuji ddvéru, maji zodpovédny
pfistup a velmi aktivné se stavi k vyvoji
a fungovani siti.

Ulohou Komise, jak to definuje smérnice
o uplatfiovani prav pacientd v pfeshrani¢ni
zdravotni péci z roku 2011, je vytvofit ramec
pro sité ERN. Komise také poskytuje granty
na podporu koordinatort sité a poskytuje jim
technické nastroje pro komunikaci v ramci sité.

Jaka dalsi opatfeni podnikdte pfi potirani
vzacnych a komplexnich onemocnéni?

Sité ERN jsou soucasti sirsi strategie, jejimz
cilem je zajistit, aby evropskeé zdravotnické
systémy byly efektivnéjsi, dostupnéjsi a odol-
néjsi. Evropska komise podporuje ¢lenské
staty shromazdovanim znalosti a odbor-
nych poznatkd, registrd, Udajd a finan¢nich
prostfedk(l. Podporujeme vyzkum a inovace
a financujeme projekty a spolecné akce.
Poskytujeme pobidky vyrobcdim, aby vyvijeli
léky na vzacna onemocnéni a uvadéli je na trh.

V co doufite, pokud jde o budoucnost
siti ERN?

Doufam, Ze sité ERN pfinesou konkrétni
vysledky pro desitky tisic pacientd se vzac-
nymi onemocnénimi, aby jiz nemuseli tapat
pfi hledani odpovédi a mohli vyuZit ty nejlepsi
odborné poznatky, jaké jsou v Evropé k dis-
pozici, aby mohli Zit déle a zdravéji.
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Kontext

Pomoc pro pacienty se vzdcnymi, malo roziffenymi a komplexnimi onemocnénimi

Vzdcnd a komplexni onemocnéni zptsobuji chronické
zdravotni problémy a ¢asto ohroZuji Zivot.

Priblizné 5000 aZ 8 000 vzacnych one-
mocnéni postihuje kazdodenni Zivot asi
30 miliond lidi v EU. Napriklad jen v onko-
logii je témé¥ 300 druhtl vzacnych nado-
rovych onemocnéni a néktera z nich jsou
v Evropé kaZdy rok diagnostikovana vice nez
pual milionu osob.

Mnozi pacienti postizeni vzacnym nebo kom-
plexnim onemocnénim nemaiji pfistup k dia-
gndze a kvalitni [écbé. Nedostatek odbornych
poznatk( a specializovanych znalosti mize
byt ddsledkem nizkého poctu pacient(.

EU a vlady jednotlivych statd usiluji o lepsi
uznavani a lécbu téchto vzacnych a komplex-
nich onemocnéni posilenim evropské spolu-
prace a koordinace a podporou plant pro
vzacna onemocnéni.

Smémice o uplatiiovani prav pacient( v pre-
shrani¢ni zdravotni péci z roku 2011 nejenze
pacientlm umozfuje uhrazeni nakladd za
lécbu v jiném Clenském staté EU, ale také
pacientdim usnadriuje pfistup k informacim
o zdravotni pédi, ¢imz rozsifuje jejich moZnosti
lécby. Tato smérmnice se v roce 2013 stala
v ¢lenskych statech EU pravnim pfedpisem.

Klade ddraz na hodnotu elektronického zdra-
votnictvi a na vyznam interoperability ve vni-
trostatnich zdravotnickych systémech IT pro
snadngjsi sdileni informaci.

A pravé v tomto kontextu v roce 2017 zahajilo
svou ¢innost prvnich 24 evropskych referenc-
nich siti s podporou programu EU v oblasti
zdravi.

5000-8000

VZACNYCH ONEMOCNENI VEETNE

300

VZACNYCH NADOROVYCH ONEMOCNENI POSTIHUJE

30

MILIONU LIDI V EU

Mnozi pacienti
postiZeni vzdcnym
nebo komplexnim
onermocnénim nemayi
pristup k diagndze

a kvalitni lecbé.
Nedostatek odbornych
poznatkd

a specializovanych
znalosti mdZe byt
disledkemn nizkého
pocCtu pacientt,



Pomoc pro pacienty se vzicnymi, mélo rozsifenymi a komplexnimi onemocnénimi

Co jsou to sité ERN?

Evropskeé referencni sité (European Reference Networks, ERN)
Jsou virtudlIni sité poskytovatelll zdravotni péce z celé Evropy.
Jejich cilem je potirat komplexni nebo vzdcnd onemocnéni

a choroby, které vyZaduji vysoce specializovanou lécbu

a koncentraci znalosti a zdrojd.

Aby bylo moZné pfezkoumavat diagndzy a lécbu
pacientd, koordinatofi ERN svolavaji ,virtualni
konzilia zdravotnickych specialist( z réiznych
obor pomoci specializované IT platformy
a telemedicinskych nastrojd.

Z4dna zem& sama o sobé& nema dostatetné
znalosti a kapacitu [écit viechna vzacna a kom-
plexni onemocnéni. Sité ERN nabizeji potencial
poskytovat pacienttim a lékaftim z celé EU pfi-
stup k nejlepsim odbomym poznatkim a véasné
vymeéné Zivot zachrarujicich znalosti, aniZ by
bylo nutné cestovat do jiné zemé.

Po prvni vyzvé k predkladani navrhli v ¢ervenci
2016 byly v prosinci téhoz roku schvaleny
prvni sité ERN a jejich ¢innost byla zahajena
v breznu 2017 ve Vilniusu, kde se konala zaha-
jovaci setkani. Na zacatku se sité skladaly
z vice neZ 900 vysoce specializovanych
jednotek zdravotni pée umisténych ve

313 nemocnicich v 25 &lenskych statech
(plus Norsko). Téchto 24 siti ERN pracuje na
fadé tematickych oblasti, jako jsou choroby kosti,
nadorova onemocnéni u déti a imunodeficience.
Ocekava se, Ze v nasledujicich 5 letech sité ERN
posili své kapacity ve prospéch tisict pacientd
v EU, kteff jsou postiZeni vzacnym nebo komplex-
nim onemocnénim. Kazdy rok budou pfipraveny
vyzvy pro poskytovatele zdravotni péce, kteff
se budou chtit zapojit do stavajicich siti ERN.

Iniciativa ERN dostava podporu od nékolika pro-
gramd financovani EU — program v oblasti zdravi,
Nastroj pro propojeni Evropy a Horizont 2020

Proces ERN vedou ¢lenské staty EU: zodpovidajt
za uznavani stfedisek na vnitrostatni tGrovni,
schvaluji Zadosti a rada ¢lenskych statt zod-
povida za rozvijeni strategie ERN EU a schva-
lovani siti.



Sit ERN pro endokrinni
onemocnéni (Endo-ERN)

Mezi vzacna endokrinni onemocnéni patfi
prilis velka nebo prfilis mala hormonalni ¢in-
nost ¢i nespravna ¢innost hormond, hormo-
nalni rezistence, rist nadort v endokrinnich
organech nebo choroby s ddisledky pro endo-
krinni systém. Epidemiologicka distribuce se
velmi lisi od ultravzacné, vzacné az po malo
rozsitené. Pacienti s malo
rozsifenym onemocnénim
mohou potfebovat vysoce
specializovanou péci mul-
tidisciplinarniho tymu
v Cele s endokrinologem.

Sit Endo-ERN ustanovila

osm hlavnich tematickych

skupin, které pokryvaji

Uplné spektrum vrozenych i ziskanych cho-
rob. Jsou to tyto skupiny: poruchy nadled-
vin, poruchy homeostazy vapniku a fosforu,
poruchy pohlavniho vyvoje a zrani, genetické
poruchy homeostazy glukozy a inzulinu, gene-
tické endokrinni nadoroveé syndromy, poruchy
rlstu a genetické syndromy obezity, poruchy
hypofyzy a poruchy stitné Zlazy.

Tato sit ERN vychazi z prace nékolika stava-
jicich evropskych siti, véetné téch, které byly
vytvoreny prostfednictvim Evropské endokri-
nologické spole¢nosti (European Society of

Sit Endo-ERN md za cil prindset
vylepsené diagnosticke
trajektorie, lecbu, kvalitni péci

a méfitelny vysledek

Pomoc pro pacienty se vzicnymi, mélo roz$ifenymi a komplcxnimi onemocnénimi

pro pacienty.

B L o
|
|

multidisciplinami a pfeshrani¢ni spoluprace
a vzdélavani a naslouchanim pacientdim.

Endocrinology, ESE) a Evropskeé spole¢nosti
détské endokrinologie (European Society for
Paediatric Endocrinology, ESPE), a siti vytvo-
fenych prostfednictvim akci programu COST
Actions.

KOORDINATOR SITE

Profesor Alberto M. Pereira
Lékarske centrum Univerzity v Leidenu,
Nizozemsko

Sit Endo-ERN ma za cil pfindset vylepsené
diagnostické trajektorie, lé¢bu, kvalitni péci
a méfitelny vysledek pro pacienty se vzac-
nymi endokrinnimi onemocnénimi usnadnénim




Pomoc pro pacienty se vzdenymi, malo roziffenymi a komplexnimi onemocnénimi

Mezi vzacna a komplexni onemocnéni ledvin
patfi cela fada vrozenych, dédictnych a ziska-
nych poruch. Odhaduije se, Ze vzacnymi one-
mocnénimi ledvin jsou postiZeny prinejmensim
2 miliony Evropand, pficem? jak glomerulo-
patie, tak vrozené malformace ledvin maji
na svédomi pfiblizné 1 milion pfipadd. Kromé
toho déditné tubulopatie,
tubulointersticialni one-

mocnéni a tromboticke

mikroangiopatie pred-

stavuji fadu vzacnych

a ultravzacnych onemoc-

néni vysoke klinicke rele-

vance.

Spitkové diagnostické

nastroje mohou posky-

tovat cenné informace o progndze onemoc-
néni a terapeutickych moZnostech. PFistup
k testovani vsak neni k dispozici univerzalné.
V disledku pozdé provedené diagndze a opoz-
déné lécbé vede mnoho vzacnych onemocnéni
ledvin k jejich selhani.

Tato sit ERN bude usilovat o zlepseni norem
pro diagnostiku a lé¢bu po celé Evropé. Sit
zajisti shodu na racionalnich diagnostickych
algoritmech pro pacienty se znaky a symp-
tomy onemocnéni ledvin véetné standardnich

kritérii pro genetickeé testovani v pfipadech
podezfeni na dédi¢né onemocnéni ledvin.
Pracovni skupiny potom po ddkladné ana-
lyze dostupnych druh(i lécby definuji klinické
metody pro fizeni [écby.

Vyfizovani novych a komplikovanych pfipad(
vylepsi online konzultacni sluzby. Pristup
k virtualnimu konziliu budou doplfiovat admi-
nistrativni opatfeni s cilem usnadnit cesto-
vani pacientd do specializovanych stfedisek,
pokud je to nutné, v souladu se smérnici

0 pfeshrani¢ni zdravotni péci v EU a nafizeni
0 socialnim zabezpeceni. Pro vyuku a odbor-
nou pfipravu zdravotnikd bude pfipravena
fada webinard.



Pomoc pro pacienty se vzdcnymi, malo roziffenymi a komplexnimi onemocnénimi

VysSSi hodnota pro pacienty
a zdravotniky

Pacienti se vzacnymi a komplexnimi one-
mocnénimi mohou stravit roky bez jasné dia-
gndzy. Pro pacienty i jejich blizké to maze
byt frustrujici a deprimujici zkusenost. Mezi
pacienty s témito onemocnénimi je mnoho
déti, na jejichZ vyvoj ma velmi negativni vliv
to, Ze prochazeji systémem zdravotnictvi
a nékdy musi navstivit celou fadu specialist(,
aby jim mohla byt sdélena diagnoza.

Sité ERN zvysuji povédomi Siroké i odborné
vefejnosti 0 vzacnych onemocnénich a kom-
plikavanych projevech nemoci. Tak se zvysuje
pravdépodobnost vEasné a presné diagndzy
a ucinné lécby, pokud je k dispozici.

Tyto sité jsou platformou pro zpracovani
pokyn®, odborné pfipravy a sdileni poznatkd.
Sité ERN mohou podpotit velke klinické studie,
diky nimZ bude mozné lépe rozumét chorobam
a vytvorit nové léky, protoZe umoZiuji ziskat
Udaje velkého mnoZzstvi pacientd.

Pro specializované zdravotniky jsou sité ERN
prileZitosti k vytvareni siti s podobné zamé-
fenymi odborniky z celé Evropy — skonci tak
profesni izolace, s niZ se musi vyrovnavat
mnoho odbornikl zabyvajicich se vzacnymi
onemocnénimi.

Zakladnim kamenem systému ERN je inovace
v poskytovani zdravotni péce. Vyvoj novych
modelll péce, feseni a nastroje v oblasti elek-
tronického zdravotnictvi a inovativni [ékafska
feseni a zafizeni pak mize zménit zplsob
poskytovani lécby. Sité ERN jsou inkubatory
pro vyvoj digitalnich sluZeb pro poskytovani
virtualni zdravotni péce.

Sité ERN pfispéji k posileni Uspor z rozsahu
a zajisti UCinngjsi vyuzivani zdrojd s pozitiv-
nim dopadem na udrZitelnost zdravotnic-
kych systémd jednotlivych zemi. Tyto sité
jsou viditelnym dokladem toho, co v Evropé
dokaze solidarita.

Tyto sité jsou platformou
pro zpracovani pokyna,
odborné pripravy a sdileni
poznatkd.
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Pomoc pro pacienty se vzicnymi, milo roz$ifenymi a komplexnimi onemocnénimi

Sit ERN pro choroby
kosti (ERN BOND)

Mezi vzacna onemocnéni kosti patfi poruchy
tvorby kosti, modelace, remodelace a pfemis-
ténf kosti a defekty regulacnich drah téchto
proces(l. Jejich vysledkem je mala vyska,
deformita kosti, anomalie chrupu, bolest,
zlomeniny a zdravotni postizeni a mohou
nepriznivé ovliviiovat neuromuskuldrni funkce
a krvetvorbu.

Sit ERN BOND spojuje
vSechna vzacna one-
mocnéni kosti — vrozena,
chronicka i genetického
plvodu —, které ovliviuji
chrupavky, kosti a zubo-
vinu. Sit se zaméfuje
primarné napfiklad na
osteogenesis imperfecta
(Ol), X-vazanou hypofosfa-
temickou rachitidu (XLH) a achondroplazii (ACH)
na zakladé prevalence chorob, diagnostické
a létebné obtiZnosti a novych vznikajicich terapif,
a teprve po vytvoreni systematickych pristup(i
je moZné vénovat se vzacnéjsim chorobam.

Na zakladé prace s pacienty zpracuje sit
BOND opatfeni zaloZena na vysledcich
a zkusenostech pacient(. Sit vytvofi pokyny
vedouci k tvorbé a Sifeni osvédeenych postupd.
Soucasné se vznikem novych lé¢ebnych

Na zdkladé prdce s pacienty
zpracuje sit BOND opatreni
zaloZena na vysledcich
a zkusenostech pacienttl.

e

postupll bude sit usilovat o zajisténi rychlého
pfistupu ke studiim pro postizené pacienty.

Sit BOND umozni rozvoj dovednosti prostfed-
nictvim elektronického zdravotnictvi a teleme-
dicinskych platforem a také pomoci pracovnich
navstéy, skolicich kurz(l a osvétovych ¢innosti.
Cilem sité je sniZit dobu nutnou ke stano-
veni diagnézy s mensim poc¢tem nevhodnych
testd, presnéjsi diagndzy a nove realizovatelné
lécebné pristupy do 2 a7 3 let.

KOORDINATOR SITE

Dr Luca Sangiorgi

Ortopedicky uUstav Rizzoli,
Bolonia, Italie
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Jak se sité ERN schvaluiji

PYi vytvareni a rozvoji evropskych referenc-
nich siti maji klitovou ulohu ¢lenské staty
EU. Pro ziskani statutu sité ERN ¢lenove sité
zareagovali na vyzvu Evropské komise. Tuto
Zadost posoudil nezavisly subjekt posuzo-
vani (Independent Assessment Body, IAB),
ktery podal zpravu o kazdém Zadateli. Rada
¢lenskych statd (Board of Member States,
BoMS) potom urcila, zda Zadost o ERN bude
schvalena, nebo ne.

BoMS se sklada z kandidatd ze vsech ¢len-
skych statll EU a Norska a ma aktivni tlohu
pri formovani strategie ERN. BoMS i nadale

,Mad to prakticke
pfinosy v oblasti
pece o pacienty

a fizeni siti.*

monitoruje ¢leny ERN, posuzuje Zadatele,
ktefi se chtéji pfipojit ke stavajicim sitim,
a schvaluje pfipadné budouci sité.

Zemé, které nemajf zastoupeni ve schvalené
siti ERN, se mohou zapojit prostfednictvim
poskytovatelt zdravotni péce urtenych pri-
slusnym ¢lenskym statem jako ,pfidruZzena”
nebo ,spolupracujici* narodnf stfediska.

Hlavni kritéria

zaméfeni na pacienty a klinické
vedeni,

10 ¢encz nejmeéné
8 zemi,

silné nezavislé posuzovani,

splnéni kritérif sité a kritérif
pro cleny,

schvaleni vnitrostatnimi organy.

Profesorka Katarzyna Kotulska-JézZwiak,
neurolozka a jedna ze zdstupkyni Polska v BoMS fikd,
Ze pfi rozhodovdni o sloZeni siti ERN byli konzultovani

odbornici i pacienti. ,Chtéli jsme mit sité pro jednotlivé
oblasti chorob, abychom naplnili ocekdvdni vsech
zucastnénych stran,” uvddi. ,Md to praktické pfinosy
v oblasti péce o pacienty a fizeni siti.“

11
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Pomoc pro pacienty se vzicnymi, milo roz$ifenymi a komplexnimi onemocnénimi

Sit ERN pro kraniofacidlni &3

anomalie a choroby ORL '2".“'
(ERN CRANIO)

Vrozenymi kraniofacialnimi anomaliemi jsou
postiZzeny déti narozené s nedostatectné nebo
nespravné vyvinutymi ¢astmi mozku, lebky
nebo obliceje vedoucimi k zavaznym funke-
nim potizim a psychosocialnim problémdm.
Takovi pacienti potfebuji
naslednou péci a lécbu
od narozeni do dospé-
losti. Klinické a vefejné
znalosti mnoha téchto
projevl jsou slabé a dia-
gndza mdaZe byt mimo-
fadné naro¢na.

Tato sit ERN Tesi nékolik

mezer v pédi zasadnim zvySenim obezname-
nosti primamich pecovatel( v oblasti kranio-
facialnich anomalii. Tato sit vytvari vzdélavaci
kurzy zaméfené na nékolik onemocnéni, které
budou k dispozici na webovych strankach
s otevienym pfistupem.

Clenové spolupracuji na zlepsovani vzdélavani,
odborné pfipravy a vyzkumu v Uizké spolu-
praci s organizacemi pacient(l. Pokud nee-
xistuji Zadné organizace pacient(, konzultuji
se cilové skupiny pacientd. Sit ERN CRANIO

Tato sit vytvari vzdéldvaci kurzy
zamerene na nékolik
onemocnéni, které budou
k dispozici na webovych strankach
s otevienym pristupem.

\

vyhodnocuje typ a natasovani chirurgické
lécby ve zucastnénych stfediscich, aby bylo
mozZné posuzovat jejich dopad a porovnavat
osvédcené postupy v Evropé.

By collecting data on long-term outcomes
Diky shromazdovani udajt o dlouhodobych
vysledcich rliznych onemocnéni bude sit
pripravena poskytovat poradenstvi pacient(im
a rodi¢dim a mize nasmérovat lécbu do
oblasti, kterym se dostalo jen malo pozor-
nosti. Sit bude podporovat detekci novych

kauzativnich gen(l zvySenim poctu Ucastnikd
ve vyzkumnych studiich.

KOORDINATOR SIiTE

Profesorka Irene Mathijssen
Erasmus MC: Univerzitni lékarské
centrum, Rotterdam,
Nizozemsko
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Sit ERN pro epilepsie o3

(EpiCARE)

Epilepsie v Evropé postihuje nejméné 6 mili-
ont lidi. Tradieni antiepileptické terapie poma-
haji 60 az 70% osaob k tomu, Ze mohou Zit
bez zachvatd. U pacientd, kteffi trpi refrak-
terni epilepsif, jsou klinické vyhlidky Spatné.

Tradi¢né se epilepsie l&¢i jako jedna nemoc,
ale stale ¢astéji se na ni pohliZi jako na sku-
pinu vzacnych a komplexnich onemocnéni.
ORPHANET - portal pro vzacna onemocnéni
a léky pro vzacna onemocnéni — uvadi 137
onemocneéni s epilepsif jakoZto rozhodujicim
symptomem, ale mnoho pacientd z(stava
nediagnostikovano a bez pfistupu k [é¢hé.

Toto jsou cile této sité: zajistit Uplny pfistup
k predchirurgickému posouzeni a chirurgické
lécbé epilepsie a jejich vyuziti, zvysit dia-
gnostikovani vzacnych pficin epilepsii, zlepsit
identifikaci pacient s lé¢itelnymi vzacnymi
pricinami epilepsii, zvysit pfistup ke specia-
lizované pécti o vzacné pripady a podpofit
vyzkum inovativnich kauzalnich metod lé¢by
u vzacnych a komplexnich epilepsif.

EpiCARE vychazi z prace pilotni sité ERN
E-pilepsy, kterd usilovala o zvyseni pové-
domi a dostupnosti chirurgické lécby epile-
psie pro peclivé vybrangé jednotlivce s Ucinnym
vyuZitim elektronickych nastrojd a diskuse
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Sit EpiCARE usiluje o zvyseni
pocCtu pacient’ bez zdchvatt
v Evropé.

i

multidisciplinamiho tymu. Sit EpiCARE, do
niz patfi i aktivni U¢astnici z fad pacientskych
organizaci, usiluje o zvySeni poctu pacientl
bez zachvat( v Evropé.

KOORDINATOR SITE

Profesorka Helen Cross

Détskd nemocnice v Great Ormond
Street, NHS Trust, Spojené krdlovstvi
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Pomoc pro pacienty se vzicnymi, milo roz$ifenymi a komplexnimi onemocnénimi

Sit ERN pro nadorova

onemocnéni u dospélych sy

(solidni nadory) (ERN EURACAN)

Identifikovano bylo vice neZ 300 vzacnych
nadorovych onemocnéni. Sit ERN EURACAN
pokryva viechna vzacna
onemocnéni u dospé-
lych pacientt zplsobena
solidnimi nadory a fadi je
do 10 domén podle klasi-
fikace RARECARE a ICD10.
Lécba vzacnych nddorovych
onemocnéni je spojena
s velkymi diagnostickymi
vyzvami a nékdy s nema-
lymi dopady na kvalitu
Zivota pacient(l a na vysledek. Nevhodna lécba
téchto pacientll mlze také vést ke zvysenému
riziku relapsu a k riziku tmrti.

Sit ERN EURACAN sdili osvédtené nastroje
a vytvari referenéni stfediska pro vzacna nado-
rova onemocnéni. Vytvari také pravidelné aktu-
alizované diagnostické a terapeutické klinické
osvédctené postupy. Cilem sité je do péti let
obsahnout vsechny zemé EU a vypracovat
systém doporuc¢eného posilani s cilem zajistit,
aby nejméné 75 % pacientl bylo lé¢eno ve
stfedisku EURACAN. Usiluje o zlepSeni preZiti
pacientd, vytvofeni komunikacnich nastrojd ve

Cilem sité je do péti let obsahnout
vSechny zemé EU a vypracovat

system doporuceného posilani s cilem
zajistit, aby nejmeéné 75 % pacientti
bylo léceno ve stredisku EURACAN.

viech jazycich pro pacienty a lékafe a vytvofit
nadnarodni databaze a nadoroveé banky.

Sit ERN vychazi z jiz dfive existuijicich klinickych
a vyzkumnych siti, které Uspésné provadély
klinickd hodnoceni prostfednictvim Evropské
organizace pro vyzkum a lécbu rakoviny (EORTC)
a postupt zavedenych pravé prostfednictvim
EORTC a Evropské onkologické spole¢nosti
(ESMO). VyuZila také praci siti vytvorenych
Evropskou spole¢nosti pro neuroendokrinni nadory
(ENETS) a Sitf pro nadorova onemocnéni pojivo-
vych tkani (Conticanet) a také nékolika vyzkum-
nych projekt( EU.

KOORDINATOR SIiTE

Profesor Jean-Yves Blay
Centre Léon Bérard, Lyon, Francie




U kormidla

staty

Paul Boom v radé ¢lenskych stat (BoMS)
zastupuje Nizozemsko. Pokud jde o rozho-
dovani o budoucnosti siti ERN a schvalo-
vani siti, je BoMS kli€ovym hrac¢em. ,Pravni
predpisy jasné stanovi, Ze jsou to ¢lenskeé staty,
kdo je takfikajic u kormidla,” fika. ,Vnitrostatni
organy rozhoduji o0 tom, zda Zadatelé o ERN
splriuji kritéria z hlediska kvality, zapojeni paci-
ent a spravy.”

Na vnitrostatni Urovni ¢lenskeé staty také podle
Booma usiluji o to, aby sité ERN byly dobfe
propojené s vnitrostatnimi zdravotnickymi sluz-
bami. ,Ze siti ERN se nesmi stat samostatné
ostrovy excelence pracujici v izolaci,” prohla-
Suje. ,Maji dobré vazby na nemocnicni sluzby
a sluzby primami péce a slouzi ku prospé-
chu mistnich obyvatel a podporuji i pacienty
z celé Evropy.”

Pomoc pro pacienty se Vzeicn)’/mi, malo rozsifenymi a komplcxnimi onemocnénimi

Clenskeé

P¥i Sirsim pohledu na dopad siti ERN podle
Paula Booma tyto sité oteviraji vzrusu-
jici novou kapitolou evropské spoluprace
v oblasti zdravotnictvi. Jsou jasnou ukazkou
toho, jak ¢lenské staty mohou spolupracovat
s cilem zajistit pro ob&any pfidanou hodnotu.
,S5ité ERN by podle mého soudu mohly slouzit
jako platforma pro rozvoj nastrojd elektronic-
kého zdravotnictvi a mohly podporovat vétsi
spolupraci i v oblasti béznéjsich chronickych
onemocnéni,” uvadi. ,Nyni mame platformu,
na niz mizeme stavét; je to pfileZitost pro
Clenskeé staty sejit se a mluvit o spole¢nych
problémech v oblasti zdravotni péce a pre-
myslet i 0 tom, co se dé&je za hranicemi.”

,Nyni mame platformu, na
niz mdzeme stavet;

Je to pfileZitost pro Clenské
staty sejit se a mluvit

o0 spolecnych problemech
v oblasti zdravotni pece

a premyslet i o tom,

co se déje za hranicermni.”
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Pomoc pro pacienty se vzicnymi, milo roz$ifenymi a komplexnimi onemocnénimi

Sit ERN pro hematologické o

Q
....‘ \

onemocnéni (EuroBloodNet) ®¢sse

Mezi hematologickd onemocnéni patfi abnor-
mality krve a bunék kostni dfené, lymfoidnich
organl a koagulacnich faktord a prakticky
vsechny jsou vzacné. Rozdélit je lze dale
do Sesti kateqgorii: vzacné poruchy cerve-
nych krvinek, selhani kostni dfené, vzacna
onemocnéni srazlivosti,
hemochromatdéza a dalsi
vzacna geneticka one-
mocnéni syntézy zeleza,
myeloidni malignity, lym-
foidni malignity.

Stanoveni diagndzy vzac-
nych hematologickych
onemocnéni vyzaduje
znacné klinické zkusenosti a pristup k Siroké
Skale laboratornich sluzeb a zobrazovacich
technologil. Tyto testy umoziuji pfesnou kla-
sifikaci nemoci podle kritérif WHO s vyuZitim
mezinarodnich bodovacich systémd, a pokud
je to moZné, biomarkerd.

Vzhledem k témto poZadavkim a skutec-
nosti, Ze nékterd hematologicka onemocnéni
jsou velmi vzacna, se stanoveni diagndzy
Casto prehlédne nebo zpozdi, a to zejména
u starsich pacient(. Lécba je ¢asto narotna
kv(li nezbytné specializované infrastrukture
a tym0m a obtizné dostupné specifické léche,

V nékterych zemich pro nékterd
onemocnéni funguji preventivni
programy, ale je naléhavé
zapotrtebi provést harmonizaci
v oblasti screeningu.

jako je alogenni transplantace kmenovych
bunék nebo koagula¢nich faktord.

V nékterych zemich pro néktera onemocnéni
funguji preventivni programy, ale je nalé-
havé zapotfebi provést harmonizaci v oblasti
screeningu.

Sit EuroBloodNet, se zkusenostmi ziskanymi
diky Evropské siti pro vzacné a vrozené typy
anémie (ENERCA) financované z EU a Evropské
hematologické asociaci (EHA), bude usilo-
vat o naplnéni téchto cild: zlepsit pFistup
ke zdravotni péci pro pacienty se vzacnym

hematologickym onemocnénim, podporo-
vat pokyny a osvédtené postupy, vylepsit
odbornou pfipravu a sdileni znalosti, nabizet
klinické poradenstvi, pokud je v prislusné zemi
nedostatek odbornikd, a zvysit pocet klinic-
kych hodnoceni v oboru.

KOORDINATOR SIiTE

Profesor Pierre Fenaux

Assistance Publique-Hbpitaux de Paris,
Hépital Saint-Louis, Francie




Sit ERN pro urogenitalni

Pomoc pro pacienty se vzicnymi, mélo roz$ifenymi a komplexnimi onemocnénimi

onemocneéni a potize
(ERN eUROGEN)

Vzacnd a komplexni urogenitalni onemocnéni
mohou vyZadovat chirurgickou korekci, ¢asto
jiz v neonatalnim obdobi nebo v détstvi. Unik
moci a stolice jsou tézkym bfemenem pro dét-
ské, dospivajici i dospélé pacienty. Postizeni
jednotlivci potfebuji celozivotni péci multi-
disciplinamich tymd odbornikd, ktefi planuji
a provadéji operace a poskytuji pooperacni
fyzioterapeutickou a psychologickou podporu.

Sit eUROGEN bude poskytovat nezavisle
posouzené osvédtené postupy a zlepovat
sdileni vysledkd. Vibec poprvé nabidne kapa-
citu pro sledovani dlouhodobych vyhled( pro
pacienty béhem obdobi 15 az 20 let.

Sit bude shromazdovat Udaje a materidly,
pokud nékde chybi, vytvaret nové pokyny,
budovat dikazy o osvéd¢enych postupech,
identifikovat rozdilné postupy, vytvaret pro-
gramy pro vzdélavani a odbornou pfipravy,
urtovat program vyzkumu ve spolupraci se
zastupci pacient( a sdilet poznatky prostfed-
nictvim Ucasti ve virtualnich multidisciplinar-
nich tymech. Do roku 2020 bude mit prospéch
ze specializované odborné pfipravy a studij-
nich programd pfipravenych siti eUROGEN

nejmeéné 50 novych specialistli na vzacna
a komplexni urogenitalni onemocnéni.

Z3akladnim cilem sité je podporovat inovace
v medicing a zlepSovat stanovovani diagndzy
a léc¢bu pro pacienty.

PRI
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Viibec poprve nabidne kapacitu
pro sledovdni dlouhodobych
vyhled(i pro pacienty béhem

obdobi 15 az 20 let.

KOORDINATOR SITE
Profesor Christopher Chapple

Sheffield Teaching Hospitals,
NHS Foundation Trust,
Spojené kralovstvi
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Pomoc pro pacienty se vzicnymi, milo roz$ifenymi a komplexnimi onemocnénimi

Sit ERN pro neuromuskulami .. .
onemocnéni (ERN EURO-NMD) *¢55e

Neuromuskularni onemocnéni postihuji paci-
enty malé i staré a jsou charakteristické sva-
lovou slabosti a chfadnutim, ale mohou se
pojit s dalsimi symptomy, jako je Unava,
bolest, necitlivost, slepota, potize s polyka-
nim, dychaci potiZe a srde¢ni onemocnéni.
Vétsina neuromuskulamich onemocnéni pro-
graduje, oslabuje pacienta a snizuje jeho délku
i kvalitu Zivota.

Pokud jde o pfistup ke
stanoveni diagndzy
a k lécbé v rliznych
¢astech Evropy, exi-
stuji velké mezery
a rozdily. Mezi velké
problémy, které brani
zlepseni vysledka,
patfi pozdni doporucovani z rovné primarni
péce do specializovanych stfedisek a zvla-
dani prechodu z pediatrické péce na sluzby
pro dospélé pacienty.

Sit ERN EURO-NMD spojuje predni evropskeé
experty s cilem zajistit pro pacienty pristup ke
specializované pédi prostfednictvim virtualnich
i osobnich konzultaci. Cilem sité je sniZit dobu
stanoveni diagndzy o 40 % béhem prvnich
5 let, zlepsit diagnostickou vytéZnost o 15 %
a zvysit pfistup ke vhodnym metodam péce.

Cilem sité je sniZit dobu stanoveni
diagnozy o 40% béhem prvnich
5 let, zlepsit diagnostickou vytéznost
0 15% a zvysit pristup ke vhodnym
metoddm péce.

Kromé toho sit ERN EURO-NMD vytvofi
nové pokyny a bude zdravotnickym pracov-
nikdm a pacientdim poskytovat informace
0 osvédcenych postupech pro pfislusna one-
mocnéni. Poznatky, které sit shromazduje
a spravuje, budou Sirace k dispozici prostfednic-
tvim nastrojl elektronického zdravotnictvi. Sit
stavi na silném odkazu v podobé spoluprace,
a proto bude také podporovat rdzné formy
spoluprace s potencialem stimulovat vyzkum
a vyvoj lécby, aby bylo mozné uspokojit potteby
pacientd, které jesté uspokojeny nejsou.

KOORDINATOR SITE

Profesorka Kate Bushby
Nemocnice v Newcastle upon Tyne,
NHS Foundation Trust,

Spojené kralovstvi
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Evropa: globalni
stredisko excelence

Evropské referencni sité byly uvedeny
do provozu v bfeznu 2017. | kdyZ se stale
jedna o nové sité a jejich primarmnim ucelem
je zlepsit Zivot lidi v Evropé, ktefi Ziji se vzac-
nymi a komplexnimi onemocnénimi, budou
mit globalni dopad.

Sité ERN budou vyuzivat globalni osvédcené
postupy, pokud takové existuji, a vytvaret je,
pokud jesté neexistuji. Sité pFispéji k tomu, Ze
se z Evropy stane centrum aktivit v oblasti
vzacnych a komplexnich onemocnéni. -

Sité ERN naptiklad budou moci provadét
osvédctené postupy. U onemocnéni, pro ktera
neexistuji Zadné diagnostické nebo lécebné
postupy, mohou mit sité kapacitu pokyny
a osvédcené postupy vytvorit.

Diky propojeni odbornik(i a pacientti maji sit¢  spoluprace v Evropé& mohou mit potencial Sité ERN budou V)/LIZVI/VCI'Z'
ERN také potencial usnadriovat klinické stu- podpofit mezinarodni spolupraci a zaroven g[ObC/][/'?// OSVédéE/’?é
die a testovat lé¢ebné zasahy. Tak se mohou zlepsit pfistup ke zdravotni péci. ,
dostat do ¢ela inovaci v oblasti fady vzacnych pos tU[) Y, P Ok u d ta kO ve
onemocnén. existuji, a vytvaret je,

pokud jesté neexistuji.

Model siti ERN by se mohl stat vzorem pro
ostatni. Také Spickové nastroje elektronického
zdravotnictvi vyvijené na podporu preshranicni
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Sit ERN pro o¢ni

onemocnéni (ERN EYE)

Vz&cna otni onemocnént jsou v Evropé hlavni
pritinou vad zraku a slepoty u déti a mla-
dych dospélych. Na
portalu pro vzacna
onemocnéni a léky
pro vzacna onemoc-
néni (ORPHANET) je
evidovano vice
neZ 900 vzacnych
o¢nich onemocnéni.
Mezi né patfi i roz-
sitenéjsi choroby,
jako je pigmentova
degenerace sitnice,
kterd ma odhadovanou prevalenci 1 na 5000,
a také nékteré velmi vzacné pfipady popsané
v [ékarske literature pouze jednou nebo dvakrat.

Sit ERN EYE se témto onemocnénim vénuje
ve Ctyfech tematickych skupinach: vzacna
onemocnéni sitnice, neurooftalmologicka
vzacna onemocnéni, pediatricka oftalmo-
logicka vzacna onemocnéni a vzacna one-
mocnéni pfedniho segmentu.

Kromé toho se Sest prlifezovych pracovnich
skupin vénuje problémdm, které jsou spoletné
pro ¢tyfi hlavni témata. DalSi pracovni sku-
piny se zaméfuji na specifické ablasti, jako je

Hlavnim cilem sité je vytvoreni
virtualni kliniky — znamé jako
EyeClin -, kterd zajisti to nejlepsi
pokryti vzacnych ocnich onemocnéni
a usnadni pfeshranicni Sifeni
odbornych poznatkd.

genetické testovani, registry, vyzkum, vzdé-
lavani, komunikace a pacienti.

Hlavnim cilem sité je vytvoreni virtualni kliniky
- znamé jako EyeClin —, ktera zajisti to nejlepsi
pokryti vzacnych o¢nich onemocnéni a usnadni
preshrani¢ni sifeni odbornych poznatkd.

KOORDINATOR SITE

Profesorka Héléne Dollfus

Hépitaux Universitaires de Strasbourg,
Francie
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genetického rizika vzniku

Syndromy zvyseného genetického rizika vzniku
nadorového onemocnéni jsou onemocnént,
u nichZ zdédéné genetické mutace silné pre-
disponuij jedince k rozvoji nadord. CeloZivotnf
riziko rakoviny mize byt az 100 %. | kdyZ se
postizené organoveé sou-
stavy mohou velmi liSit,
osoby postizeng témito
onemocnénimi mivaji
podobné problémy: opoz-
déné stanoveni diagndzy,
nedostate¢na prevence
pro pacienty a zdraveé
pfibuzné a nespravné
vedeni lécby. V soucasné
dobé bylo diagnostikovano
pouze 20-30% lidi se syndromem zvyseného
rizika vzniku nadorového onemocnéni.

Sit ERN GENTURIS usiluje o zlep3eni iden-
tifikace téchto syndromd, minimalizaci roz-
dild klinickych vysledkd, pokyny pro navrhy
a provadéni, rozvoj registrd a biobank, podporu
vyzkumu a posileni Ulohy pacientc. Sit bude
vzdélavat vefejnost a pracovniky ve zdra-
votnictvi a podporovat sdileni osvédtenych
postupt v celé Evropé. Diky novym mode-
[dm a standarddm pro sdileni a diskutovani

V soucasné dobé bylo
diagnostikovano pouze 20-30%
lidi se syndromem zvyseneho
rizika vzniku nadoroveho
onemocnéni.

komplexnich pfipadt se zlepsi pfistup k mul-
tidisciplinarni péci. Sit zvysi kvalitu a inter-
pretaci genetického testovani a zlepsi Ucast
pacient(l na programech klinického vyzkumu.

Sit ERN GENTURIS bude spolupracovat s dal-
Simi sitémi ERN na zlepSeni péce o pacienty
se syndromem zvyseného genetického rizika
vzniku nadorového onemocnéni, u nichz se
vyskytne onemocnéni, které spada do odbor-
nosti jiné sité.

.‘\
X
...O..‘.‘\

KOORDINATOR SITE

Profesorka Nicoline Hoogerbrugge

Lékarské centrum Univerzity Radboud,

Nijmegen, Nizozemsko
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Spoluprace v cinnosti

Pfi podpofe spoluprace mohou hrat cennou
ulohu informacni technologie (IT) a nastroje
elektronického zdravotnictvi. Sité ERN jsou
propojené prostfednictvim specializované
IT platformy, jejimZ prostfednictvim mdze
koordinator sité svolat ,virtualni“ konzilia
zdravotnickych specialist(l s vyuZitim tele-
medicinskych nastrojli a posoudit diagnézu
nebo lé¢bu pacienta. Zdravotnici, ktefi by dfive
fesili vzacné a komplexni pfipady v izolaci, tak
mohou konzultovat své kolegy a vyZadat si
od nich druhé stanovisko. Ustfednim prvkem
téchto nastrojd je interoperabilita.

Diky technologiim jiZz geograficka lokalita
nemusi byt pfekazkou spoluprace rozptylenych
tymd. V nékterych pripadech staci telefonni
hovory nebo videohovory. V jinych pfipadech
mohou sité vyuzivat specializované systémy
pro sdileni vzork( tkani nebo snimky kom-
plexnich chorob ve vysokém rozliseni. Tyto
technologie lze také pouzivat jako ulozisté
pfipady, a tak budovat obfi banku pfipadd
pro dalsi studie.

Naptiklad po zabezpeteném sdileni pato-
logickych nebo radiologickych udajd se

PFidruzeni partnefi

Cilem siti ERN je poskytovat vsem ¢lenskym
statdm EU skute¢nou pfidanou hodnotu.
Pfislusné pravni predpisy umoziiuji zemim,
které nemaji zastoupeni ve schvalené siti
ERN, zapojit se prostfednictvim poskytovateld
zdravotni péce urcenych pfislusnym ¢lenskym
statem jako ,pfidruzena“ nebo ,spolupracujici
narodni stfediska.

Clenskeé staty si také mohou pFat ur¢it narodni
koordinacni stfedisko, které bude jednat se
vsemi sitémi ERN. Rada ¢lenskych statd ERN
stanovi spole¢ny ramec pro ur¢ovani a integraci
téchto typl stfedisek do siti ERN. Nicméné je
ddlezité, aby ur¢ovani pfidruzenych partnerc
¢lenskymi staty probihalo na zakladé otevre-
nych, transparentnich a spolehlivych postupti.

mohou ¢lenove sité prihlasit, zobrazit snimky
a v uzavieném prostfedi pridavat komentare.
Za pacienta je i nadale zodpovédny osetfu-
jici lékar, ale maze vyuZit sit ERN jako cenny
a podpdrny zdroj.

Diky technologiim jiz
geografickd lokalita
nemusi byt pfekazkou
spoluprdce rozptylenych
tymdai,

Prvni pfidruzeni partnefi by méli byt nomi-
novani nékterymi ¢lenskymi staty do konce
roku 2017.



Sit ERN pro onemocnéni
srdce (ERN GUARD-HEART)

Vzacna srdedni onemocnéni se mohou pro-
jevit v kterémkoli okamziku Zivota ¢lovéka
a vétsinou jsou genetické. Tato onemocnéni
jsou charakteristicka Sirokou skalou symp-
tomd a priznakd, které se liSi nejen nemoc
od nemoci, ale také pacient od pacienta.
V8echna tato srdecni
onemocnéni jsou spojena
s jedine¢nou nachylnosti
k nahlému umrti v nizkém
véku, pficemZ k tomuto
umrti obvykle dochazi
u jinak zdravych lidi.

Sit GUARD-HEART identi-
fikovala nasledujici tema-
tické oblasti: familiamnf
elektricka onemocnéni,
familiarni kardiomyopa-
tie, vrozené vady srdce
a dalsi vzacna srdetni onemocnéni. Tato
témata vychazeji z klinickych pokynd Evropské
kardiologické spole¢nosti (ESC), Mezinarodni
klasifikace nemoci (ICD10) a ORPHANET.

Sit ERN GUARD-HEART usiluje o posileni
koordinace odbornych znalosti a zdrojd, coz
usnadni shromazdovani multidisciplindrnich
znalosti, které budou zmapovany a siteny
mezi laickou vefejnosti.

Sit ERN GUARD-HEART usiluje
o posileni koordinace odbornych
znalosti a zdrojd, coZ usnadni
shromaZzdovdni multidisciplindrnich
znalosti, které budou zmapovadny
a Sifeny mezi laickou verejnosti.

Pomoc pro pacienty se vzicnymi, mélo roz$ifenymi a komplexnimi onemocnénimi

Zdravotnické sluzby budou poskytovany pro-
stfednictvim sdilené platformy pro elektro-
nické zdravotnictvi. Tak se zajisti Sirsi pristup
k odbornym znalostem pro pacienty a zdra-
votnické pracovniky v celé Evropé. Podpora
uzsi spoluprace mezi odborniky povede k zis-
kavani a sdileni novych védeckych poznatkd,
coz podpofi rozvoj novych diagnostickych
a lécebnych postupl a umozni identifikovat
nova vzacna srdec¢ni onemocnéni.

KOORDINATOR SIiTE

Profesor Arthur Wilde
Akademické lékarskeé centrum,
Amsterdam, Nizozemsko
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Sit ERN pro zdédénée

a vrozené abnormality

(ERNICA)

Sit ERNICA se zaméfuje na vrozené mal-
formace a onemocnéni, které se projevuijf
v raném stadiu Zivota a vyZaduji multidisci-
plinarni péci a dlouhodobou naslednou péci,
a zabyva se prechodem do dospélosti.

Sit je zorganizovana kolem dvou hlavnich
pracovnich oblasti v souladu s klasifikacemi
ORPHANET a ICD10. Jedna pracovni oblast
se tyka malformaci traviciho systému a druha
se zaméFuje na malformace branice a bfisni
stény. V druhé uvedené pracovni oblasti jsou
pracovni skupiny, které se zabyvaji malforma-
cemi jicnu, a skuping, ktera se vénuje gast-
roenterologickym a stfevnim onemocnénim.
Tato skupina také zahrnuje podskupinu spe-
cializujici se na selhanf stfev. Kazda pracovni
skupina ma vlastni akeni vybor zaméfeny na
urcité onemocnéni.

U nékterych téchto vzacnych onemocnéni
je umrtnost aZ 50 %. Cilem sité ERNICA je
zkvalitnit péci, kterou pacienti dostavaji,
a snizit dlouhodoby dopad téchto vzacnych
onemocnéni na malé déti. Sit usnadni spo-
lupraci v oblasti vyzkumu a ma kompetenci
na zakladé dlkaz( vytvorit klinické postupy.

Zlepsi se také pristup k novym chirurgickym
technikam a lécbé.

Sit ERNICA je mistem setkavani pro narodni
pacientské asociace a poskytovatele péce
veetné zdravotnich sester a dalsich pro-
fesi, které usiluji o zlepseni vysledkd pro
pacienty.

U nekterych téchto vzdcnych
onermocneéni je umrtnost
az 50%.

KOORDINATOR SITE

Profesor René Wijnen

Erasmovo lékaFské centrum,
Rotterdam, Nizozemsko
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Sit ERN pro vrozené
malformace a vzacna
mentalni postizeni
(ERN ITHACA)

Tato sit ERN spojuje odborniky na vzacné
vrozené malformace a vzacna mentalni posti-
Zeni. Vrozené malformace postihuji kazdé
je roz&tép rtu, existuji zavedené sité pro péci.
U vzacngjsich diagndz jsou odborné znalosti
rozptylené po celé EU. K mnoha malforma-
cim dochazi spole¢né v ramci ,syndromd*
spojenych s abnormalnim rlistem, rozvojem
nebo socialni adaptaci. Popsano bylo vice
neZ 8 000 syndrom( a vétsina z nich se

Y

vyskytuje s Cetnosti nizsi nez 1 ku 2 000.
Jednou z nejbéznéjsich pficin malformaci
a mentalniho postiZeni jsou chromozomalni
poruchy. Nové testy, napfiklad sekvencovani
exomu a genomu, zlepsily vyhlidky, pokud
jde o stanoveni diagndzy, nejsou rutinné
k dispozici ve vice nez 50 9% vysoce specia-
lizovanych center.

Klitovym cilem sité ERN ITHACA je rozsiteni
pristupu k této technologii. Sit také rozviji
telezdravotnickeé iniciativy se zapojenim vir-
tualnich multidisciplinamich tym0 v rdznych

stfediscich v EU a bude pouzivat virtudlni
online kliniky ke zlepSeni pFistupu ke stanoveni
diagndzy, aniZ by pacienti museli cestovat.

Sit ERN ITHACA spoji rodi¢e a pacienty
s cilem vyvinout osvédtené postupy a inicio-
vat vytvoreni pokynd, pokud je to zapotfebi.
Stanovi kritéria pro Udaje do registru pacient(,
podpofi odbornou pFipravu pro zdravotnické
pracovniky a usnadni vyzkum. Sit bude spo-
lupracovat se stavajicimi sitémi v této oblasti
a se sitémi ERN, s nimiZ ma spolecné zajmy,

pricemZ pacienti budou vZzdy ve stfedu jejich
¢innosti.

KOORDINATOR SITE
Profesorka Jill Clayton-Smith

Central Manchester NHS Foundation
Trust,
Spojené krdlovstvi
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\V Cele evropske
referencni sité

Profesor Pierre Fenaux, ktery plsobi jako
profesor hematologie v Hopital Saint-Louis
v PafiZi stoji v Cele sité EuroBloodNet ERN.
Podle prof. Fenauxe pfinasi sit EuroBloodNet
se 66 ¢leny vyznamné vyhody pacientlim
i zdravotnickym pracovnikéim. ,U¢elem ERN
je zaméfit se na pacienty; zlepsit pfistup ke
zdravotni péci u vzacnych hematologickych
onemocneéni,” fika. ,Pfinasime 3pickovou
diagnostiku a létebné metody do stfedisek
v celé Evropé, v nichZ pozadované odborné
znalosti nejsou.”

Rik&, Ze schvaleni ze strany ¢lenskych statc
EU a Evropské komise sito dodava na dile-
Zitosti a zlepSuje jeji pozici pfi Siteni pokyn(i.
Vidime takeé skvélé prileZitosti pro vyuku se
zamgéfenim na vzacna hematologickd onemoc-
néni prostfednictvim systém( soustavného
lékatského vzdélavani,” dodava prof. Fenaux.

KaZdodenni pfinos siti pro klinické lékarfe se
projevi, kdyZ fesi vzacné nebo komplexni
pfipady: ,Lékafi mohou konzultovat kolegy
z jinych zemi, ktefi maji potfebné odborné
znalosti — tak kon¢f izolace, kterou pracovnici
ve zdravotnictvi nékdy pocituji, pokud nemaji
pristup ke kolegtim, ktefi by jim mohli poskyt-
nout druhé stanovisko.”

Jsou zde dalsi potencidlni prinosy. Prof. Fenaux
fikd, Ze propojenim nemocnic po celé Evropé
vznikne kritické mnozZstvi pacient( se vzac-
nymi onemocnénimi, ¢imZ se otevfe cesta pro
klinicky vyzkum, ktery by jinak nebyl moZzny.

Tyto vazby mohou takeé slouZit jako platforma
pro obhajovani, a to podporou rozvoje paci-
entskych asociaci pro lidi se vzacnymi one-
mocnénimi a nabizenim odbornych informaci
o inovativnich zplsobech lécby. ,Pokud mistni
lékat pozada svou nemocnici o pfistup k ino-
vativni é¢hé, nase sit by mohla nabidnout
odborny nazor na védecké pozadi nového
zakroku,” uvadi prof. Fenaux. ,Lékafi a paci-
enti v tomto odvétvi nyni védi, Ze nejsou
sami.”

JLékari mohou
konzultovat kolegy

Z jinych zemi, ktefi

maji potfebné odborné
znalosti — tak konci
izolace, kterou pracovnici
ve zdravotnictvi nékdy
pocituji, pokud nemaji
pristup ke kolegiim, ktefi
by jim mohli poskytnout
druhé stanovisko.”
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Sit ERN pro respiracni oI

onemocn&ni (ERN LUNG) %3

Komplexni onemocnéni plic vyZaduji multi-
disciplinami péci i psychosocialni podporu.
Tento komplexni charakter m(iZe byt dlsled-
kem zakladniho genetického mechanismu
onemocnéni, sekundarnich
zmén a poskozeni ostat-
nich organovych soustav.
Vyhlidky u mnoha téchto
onemocnéni miZe zlepsit
v¢asna diagndza a pristup
ke specializované péci.

Sit ERN-LUNG se zabyva
fadou vzacnych a kom-
plexnich plicnich onemoc-
néni, jako je idiopaticka plicni fibréza, cysticka
fibroza, necysticka fibréza, bronchiektazie,
plicni hypertenze, PCD, AATD, mezoteliom,
CLAD a dalsi vzacna plicni onemocnéni.

Tato sit usiluje o rozsifeni odbomnych poznatk(
po celé Evropé s cilem prosazovat standardy
péce, kvality Zivota a progndzy napfi¢ spek-
trem vzacnych plicnich onemocnéni. Clenové
pracuji v téchto oblastech: vytvareni a siteni
pokyn( pro péci, prosazovani spole¢nych
lécebnych pfistupl, zlepseni pfeshrani¢niho
pristupu ke stanoveni diagndzy a lécbé, inici-
ace a podpora registrll a shromazdéni dosta-
te¢né velkych skupin lidi pro klinické studie,
vyvoj ekl a prirodovédné studie.

Tato sit usiluje o rozsiteni
odbornych poznatk( po celé
Evropé s cilem prosazovat
standardy péce, kvality Zivota
a prognozy naptic spektrem
vzdcnych plicnich onemocnéni.

| &
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Sit ERN-LUNG poskytuje pacientlim pfistup
k interdisciplinarnim tym0m, poskytuje online
druha stanoviska ke komplexnim pfipaddm,
aniZ by pacienti museli cestovat. To povede
k rozsiteni online systému odborného pora-
denstvi, ktery vznikl prostfednictvim pilotniho
projektu, ECORN-CF, financovaného EU.

KOORDINATOR SITE

Profesor Thomas O. F. Wagner

Universitditsklinikum, Frankfurt nad
Mohanem, Némecko




28

Pomoc pro pacienty se vzicnymi, milo roz$ifenymi a komplcxnimi onemocnénimi

Sit ERN pro nadorova
onemocneni u déti
(hematoonkologie) (ERN PaedCan)

Nadorova onemocnéni u déti jsou vzacna
a vyskytuji se v rliznych podtypech. V Evropé
je kazdy rok nové diagnostikovana rakovina
U 20000 déti a na nadorové onemocnéni
zemre 6000 pediatric-
kych pacientd, a tak je

to i nadale hlavni pfitina Pomoci IT nastrojii se bude
realizovat poradenskad sit pro
détska nddorova onemocnéni
umoZniujici sdilet odborne
poznatky a rady.

umrti zplsobeného one-
mocnénim u déti starsich
1 roku.

V poslednich desetiletich
se mira preZiti zlepsila;
u nékterych onemocnéni
doslo k dramatickému pokroku, ale u jinych je
wyhled stale velmi Spatny. Problémem, ktery je
v Evropé patmy, jsou také vyznamné nerovnosti
v mife preZiti, pficemz vyhlidky jsou nejhorsi
ve vychodni Evropé.

Sit ERN PaedCan usiluje o zlepseni pfistupu
k vysoce kvalitni zdravotni péci o déti s nado-
rovym onemocnénim vyZadujicim specializo-
vané odborné poznatky a nastroje, které nejsou
Siroce dostupné v dsledku nizkého poctu
pripadt a nedostate¢nym zdrojlm. Vychazi

VVVVVV

PanCare a ExPO-r-Net. Sit ERN PaedCan vytvari
cestovni mapu specializovanych stfedisek, aby
se zvysila jejich viditelnost pro poskytovatele
zdravotni péce a pacienty. Pomoci T nastrojl
se bude realizovat poradenska sit pro dét-
ska nadorova onemocnéni umozriujici sdilet
odborné poznatky a rady.

Cilem této sité je zvysit miru pfeziti nado-
rovych onemocnéni u déti a kvalitu jejich
Zivota prostfednictvim posilovani spolu-
prace, vyzkumu a odbomné pfipravy. Zakladnim
cilem pfitom je zmirnit soutasné nerovnosti

v mife preziti nadorovych onemocnéni u déti
a mozZnostech zdravotni péce v €lenskych
statech EU.

KOORDINATOR SIiTE

Profesorka Ruth Ladenstein

Vyzkumny Ustav pro détskd nddorovad
onemocnéni/Détskd nemocnice
sv. Anny, Videri, Rakousko
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Sit ERN pro hepatologicka — &:%
onemocneéni

(ERN RARE-

Vzacna onemocnéni jater mohou pUsobit
progresivni onemocnéni jater vedouci k fib-
réze a cirhdze. Komplikace u cirhdzy mohou
vest k umrti a v mnoha pripadech je jedinou
einnou lé¢bou transplantace jater. Unava,
svédéni pfi cholestatickych stavech a bolest
a otok bficha pfi cystickych onemocnénich
zasadné postihuji kvalitu Zivota.

U détskych pacient(l jsou opoZdéna diagndza
a neprospivani a nedosahovani vyvojovych
milnikd dalsimi klicovymi faktory, jakoz
i naroky spojené s pfechodem v péci béhem
adolescence.

Sit ERN RARE-LIVER se vénuje tfem diagnos-
tickym tématfm: autoimunitni onemocnéni
jater, metabolicka bilidrni atrezie a souvisejicf
onemocnéni jater a strukturalni onemocnénf
jater. Sit, viibec poprvé v oblasti onemoc-
néni jater, plné integruje péci o dospélé
a détské pacienty se zameéfenim na potfeby
prechodovych populaci a dopad( pro rodiny
s genetickou diagndzou.

Prioritou je vypracovani aktualnich pokynd.
Pokyny k péci se budou provadét ve spolupraci

LIVER)
(
\|

[\ B

s Evropskou asaciaci pro studium jater (EASL)
a Evropskou spole¢nosti pro détskou gastro-
enterologii, hepatologii a vyZivu (ESPGHAN).
Toto Usili bude podepreno standardizac kli-
¢ovych diagnostickych a prognostickych test(.

Klinické povédomi o vzacnych onemocnénich
jater a nestranny pfistup k rychle se vyvije-
jicim moZnostem lé¢by patfi mezi zasadni
vyzvy, které je tfeba fesit.

3

Sit, viibec poprvé v oblasti
onemocnéni jater, plné integruje

péci o dospélé a détské pacienty.

KOORDINATOR SITE

Profesor David Jones

Nemocnice v Newcastle upon Tyne,
NHS Foundation Trust, Spojené
krdlovstvi




30

Pomoc pro pacienty se vzicnymi, milo roz$ifenymi a komplexnimi onemocnénimi

Sit ERN pro onemocnéni &3
pojivovych tkani

a muskuloskeletalni
onemocnéni (ERN ReCONNET)

Mezi vzacna onemocnéni pojivovych tkani
a muskuloskeletalni onemocnéni (rCTDs) patfi
velké mnoZstvi onemocnéni
a syndromd, které maji obrov-
sky dopad na pacientovu
pohodu. Patfi sem dédi¢na
onemocnéni a systémova
autoimunitni onemocnéni, jako
je systémova sklerdza, smisena
onemocnéni pojivovych tkan,
nediferencovana onemocnéni
pojivovych tkani a antifosfoli-
pidovy syndrom. BéZnym pro-
blémem je pozdni diagnoza,
zejména u vzacnych nebo kamplexnich projevc.

Tato sit seskupuje onemocnéni pojivovych tkanf
a muskuloskeletalni onemocnéni do tfech hlav-
nich tematickych skupin: vzacna autoimunitni,
komplexni autoimunitni a vzacna dédicna one-
mocnéni pojivovych tkani @ muskuloskeletalni
onemocnéni.

Cilem sité ReCONNET je zlepsit v€asné stano-
veni diagndzy, organizaci pacienttl, poskytovani
péce a virtudlni diskuse o klinickych pripadech

Sit prohloubi védecké poznatky
0 onemocnénich pojivovych tkani
a muskuloskeletalnich onemocnénich
a usnadni vytvoreni velkych databdzi
aby bylo mozné identifikovat nove
klinické nebo biologické markery na
pomoc se stanovenim diagnozy.

v ramci sité a s pfidrzenymi stfedisky. Interakci
mezi stfedisky usnadni vyuzivani informacnich
technologii (IT). Sit prohloubi védecké poznatky
0 onemocnénich pojivovych tkani a muskulos-
keletalnich onemocnénich a usnadni vytvoreni
velkych databazi, aby bylo mozné identifiko-
vat nove klinické nebo biologické markery na
pomoc se stanovenim diagndzy.

Vytvofi se a budou se Sifit vzdélavaci pro-
gramy pro pacienty a rodiny a zavedou se
nové pokyny a opatfeni zajistujici kvalitu.

Kl

Prioritou jsou také vylepSené terapeutické
protokoly a vétsi zapojeni pacientd.

KOORDINATOR SITE

Profesorka Marta Mosca
Azienda Ospedaliero Universitaria
Pisana, Itdlie
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Vnitrostatni politiky v oblasti
vzacnych onemocnéni

Za vnitrostatni politiku v oblasti zdravotnictvi
a za poskytovani zdravotnickych sluzeb zodpo-
vidaji tlenské staty EU. V roce 2009 Evropska
rada ministrd zdravotnictvi ! doporucila, aby
Clenské zemé do konce roku 2013 vytvorily
a provadely plany nebo strategie na podporu
pacient( se vzacnymi onemocnénimi. Podle
doporuceni maji mit plany tyto cile:

usmeérfiovat a formovat strukturu opatfeni
v oblasti vzacnych onemocnéni ve vnitro-
statnich zdravotnich a socidlnich systémech,
zajistit komplexni pistup pro zapojent inici-
ativ na mistni, regiondlni a celostatni trovni
zapojily do plan( a strategif,

urcit prioritni akce s cili a navazujicimi
mechanismy.

Provadéni narodnich plant a strategii je
podporovano prostfednictvim projektt
financovanych z programt EU v oblasti
zdravi. V roce 2009 bylo zaméFeni na vzacna

(!)  http://eur-lex.europa.eu/LexUriServ/LexUriServ.
do?uri=0J:C:2009:151:0007:0010:CS:PDF

onemocnéni ve vétsiné ¢lenskych statl rela-
tivné nové a inovativni a pouze Ctyfi mély
zavedeny narodni plan. V soucasné dobé
prijalo plany/strategie 23 ¢lenskych statd.

http://ec.europa.eu/health/rare_diseases/
national_plans/detailed_cs


http://eur-lex.europa.eu/LexUriServ/LexUriServ.do?uri=OJ:C:2009:151:0007:0010:CS:PDF
http://eur-lex.europa.eu/LexUriServ/LexUriServ.do?uri=OJ:C:2009:151:0007:0010:CS:PDF
http://ec.europa.eu/health/rare_diseases/national_plans/detailed_cs
http://ec.europa.eu/health/rare_diseases/national_plans/detailed_cs
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Sit ERN pro imunodeficienci, ..t-‘--'\‘

autoinflamatorni
a autoimunitni onemocneni

(ERN RITA)

Sit RITA spojuje pfedni
evropska strediska
s odbornymi znalostmi
ve stanovovani diagnoz
a léeby vzacnych imu-
nologickych onemocnéni.
Jedna se potencialné
o Zivot ohroZujici choroby,
které vyZaduji multidis-
ciplinarni péci s vyuzi-
tim komplexnich diagnostickych hodnoceni
a vysoce specializovanych terapii. Sit tato one-
mocnéni rozdéluje do tf podtémat: primarni
imunodeficienci (PID), autoimunitni onemoc-
néni a autoinflamatorni onemocnéni. Kromé
toho existuje podtéma détska revmatologie,
ktera se prolind podtématy autoimunitnich
a autoinflamatornich onemocnéni.

Tato sit stavi na praci evropskych védeckych
spoletnosti, které rozvijeji registry pacientd,
klinické pokyny, vyzkumné spoluprace, vzdé-
l[avaci ¢innosti a vazby na pacientské orga-
nizace.

Sit ERN RITA usiluje o sniZzeni
nerovnosti, pfed niz stoji
pacienti, ktefi potfebuji pFistup
k diagnostickemu testovani

a inovativni lécbé.

Sit ERN RITA usiluje o sniZeni nerovnosti, pfed
niz stoji pacienti, ktefi potfebujf pfistup k dia-
gnostickému testovani a inovativni [é¢bé, jako
jsou biologické terapie, ndhrada imunoglobulinu,
transplantace kmenovych bunék a genova terapie.

vypracovat celoevropskeé klinické pokyny,
vytvofit pracovni skupinu genetikd pro kon-
trolu kvality technologie sekvencovani pristi
generace, schvalit spole¢ny nastroj pro far-
makovigilanci v téchto vzacnych onemocné-
nich, ustavit pracovni skupinu pro spravné
pouZivani a monitorovani biologické lécby

u imunitné mediovanych onemocnéni, spojit
a vylepsit [é¢bu pomoci kmenovych bunék
a genovou terapii pro pacienty, podpofit spo-
lupraci mezi pacientskymi asociacemi a pro-
pojit specialisty v téchto tfech tématech pro
lé¢bu dospélych i déti.

KOORDINATOR SITE

Profesor Andrew Cant

Nemocnice v Newcastle upon Tyne,

NHS Foundation Trust,
Spojené kralovstvi
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Sit ERN pro neurologicka — &3

onemocnéni (ERN-RND)

Evropské referen¢ni sité pro vzacna neuro-
logicka onemocnéni (ERN-RND) maji za cil
vénovat se neuspokojenym potfebam vice
neZ 500 000 lidi Zijicich se vzacnymi neuro-
logickymi onemocnénimi v Evropé. V disledku
vyznamneé fenotypové a genotypové hetero-
genity pacient(l se vzacnymi neurologickymi
onemocnénimi je 60 % postiZzenych osab stale
bez stanovené diagnozy.

Sit ERN-RND usiluje
o feseni téchto nedo-
statk(l prostfednictvim
virtualnich multidisci-
plinarnich konzultaci
a zvysenim poctu pacient(i
v registrech 0 20% a ma
za cil dosahnout 20 %
vylepseni vysledk( pfi-
padd - procento pacientl s kone¢nou diagno-
zou. Ve spolupraci s asociaci EPA (European
Pathway Association) @ ORPHANET se budou
rozvijet postupy multidisciplinarni péce.

Tato sit vychazi ze stavajici infrastruktury
a integruje fadu vyspélych siti zaméfenych
na vzacna neurologicka onemocnéni v ramci
ERN-RND a doplfiuje funguijici registry pro
onemocnéni, jako je Huntingtonova cho-
roba a ataxie.

Vice neZ 500000 lidi Zijicich
se vzdcnymi neurologickymi
onemocnénimi v Evropé,
60% z nich je stale bez
stanovené diagnozy.

Ve spolupraci s Evropskou siti pro kvalitu
molekularni genetiky bude vypracovan sys-
tém externiho posuzovani kvality pro stan-
dardizaci kli¢ovych diagnostickych testd. Sit
ERN-RND bude podporovat odbornou pfipravu,
vyzkum a inovacni zakroky a dbat na to, aby
byl sly3et hlas pacientd. .
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KOORDINATOR SITE

Dr. Holm Graessner
Universitdtsklinikum Tiibingen,
Némecko
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Sit ERN pro kozZni

onemocnéni (ERN Skin)

Mnoho koZnich onemocnéni ma na pacienty
vazny dopad a lze je spojit s rizikem rakoviny.
Stanoveni diagndzy u vzacnych a komplexnich
koZnich onemocnéni vyZaduje Uplné posouzeni
kiZe a sliznice i dalSich systém( a biopsie kiize.
RozliSovat mezi témito komplexnimi stavy mohou
pouze zkuseni dermatologove. Absence odbomge
diagndzy je prekazkou pro lécbu. To mdze pro
pacienty predstavovat nemalou fyzickou a psy-
chickou zatéz.

Tato sit spojuje predni
odborniky v oblasti
vzacnych koznich one-
mocnéni u déti i dospé-
lych tak, aby bylo mozné
vymeénovat si poznatky,
aktualizovat a rozvijet
osvédctené postupy a zlepsit profesni odbor-
nou pfipravu i vzdélavani pacientd.

Jejim cilem je zlepsit organizaci zdravotni
péce na zakladé spojeni zdrojl veetné plat-
formy s odbornymi patology pro centralizo-
vané zkoumani snimk( a spole¢né diskuse
o naro¢nych pfipadech. Pro kazdou zahrmu-
tou nemoc budou zakladni multidisciplinamf
tymy sloZené z dermatologa, zdravotni sestry,
psychologa, genetika, dietetika a patologa
a dalsich specialist( podle potfeby.

Bude provedena komplexni
socioekonomicka studie zatéze
nemoci na jednotlivce.

Sit ERN Skin také vytvofi registry vzacnych
koZnich onemocnéni, které umozni Ucast ve
vyzkumnych programech a klinickych hodno-
cenich s dobfe charakterizovanymi pacienty
a také stimulaci vyzkumu lécby s dostate¢né
velkymi skupinami pacientd. Dale bude pro-
vedena komplexni socioekonomicka studie
zatéZe nemoci na jednotlivce.

KOORDINATOR SIiTE

Profesorka Christine Bodemer
Assistance Publique-Hépitaux de Paris,
Hépital Necker-Enfants Malades,
Francie




Sit ERN pro transplantace

u deti
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(ERN TRANSPLANT-CHILD)

Pediatricka transplantace (PT) jak solidnich
organd, tak hematopoetickych kmenovych
bunék je u nékolika vzacnych onemocnéni
jedinym lé¢ebnym postupem. .

Optimalni péce po
transplantaci vyZza-
duje soustfedéné Usilf
multidisciplinarniho
tymu. Po transplan-
taci se pacienti musi
vyrovnavat s chronic-
kou imunosupresi, aby
nedoslo k odmitnuti.
Proto je nutné sledovat potransplanta¢ni kom-
plikace s cilem prodlouZit délku Zivota a zlep-
Sit jeho kvalitu. Sit ERN TRANSPLANT-CHILD
spojuje odborniky na PT a potransplantacni
péci, aby bylo mozné zlepsit vyhledy pro déti
a jejich rodinu.

Cilem sité je sniZit dobu hospitalizace a pou-
Zivani komplexnich a dlouhotrvajicich terapif.
Usiluje o zlepseni psychologickych podpdir-
nych sluZeb pfi pfechodu déti do dospélosti.
Sit TRANSPLANT-CHILD si klade za cil dat
k dispozici nejnovéjsi techniky a lékarske,

Cilem sité je sniZit dobu
hospitalizace a pouzivani
komplexnich a dlouhotrvajicich
terapif.

farmakologické a terapeutické pokroky.
Clenové také podporuji &ifeni harmonizova-
nych pokyn( pro klinickou praxi a rozvoj per-
sonalizované mediciny v oblasti PT.

Sit TRANSPLANT-CHILD usiluje o sniZenf
nakladd spojenych s transplantaci — napfi-
klad za retransplantace a farmakologickou
lécbu — a harmonizuje péci spojenou s PT
s cilem minimalizovat rizika potransplantac-
nich komplikaci. Pfedni evropsti odbornici na
PT spolupracuji na sniZeni mortality a morbi-
dity ve spojeni s transplantacemi u déti.
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KOORDINATOR SITE

Dr. Paloma Jara Vega

Hospital Universitario La Paz,
Spanélsko
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Zameéreni na zlepseni zdravotnich
vyhledu pro pacienty:
uloha pacientskych organizaci

Sité ERN se zaméFuji na pacienty. Pacientské
organizace a zejména EURORDIS maji aktivni
ulohu v rozvoji sitf jiz déle neZ deset let,
a tak pfispivaji k zajisténi toho, aby k prio-
ritdm patfilo prohloubent klinické excelence
a zlepseni zdravotnich vyhled( pro pacienty
a spravedlivy pfistup ke kvalitni péci po celé
Evropé. EURORDIS je nevladni pacientské
sdruZeni zastupujici 733 organizaci pacientd
se vzacnymi onemocnénimi v 64 zemich.

,Byli jsme u zrozeni tohoto napadu ve sku-
piné na vysoké Urovni pro zdravotnické sluzby
a lékarskou péci, kdy se sité ERN promitly
do smérnice o pfeshrani¢ni zdravotni péci,”
vzpomina Matt Bolz-Johnson, feditel pro zdra-
votni péci a vyzkum v EURORDIS. ,Celou tu
dlouhou cestu, od zrozeni napadu az po legis-
lativu, pfes rozpuk siti ERN do reality, jsme

urazili spolecné s ¢lenskymi staty a Evropskou
komis{."

Jako soudrzny partner podporujici koncepci
siti ERN dbala organizace EURORDIS na
zapojeni pacientl a rozvinula silné tech-
nické porozuméni tomu, jak mlize zapojeni
pacient( do siti pfidat pacientlm na realné
hodnoté pro Zivot.

,Sité maji potencial zpfistupnit pacientlim se
vzacnymi a komplexnimi projevy onemocnéni
hmatatelné p¥inosy,“ uvadi Bolz-Johnson.
,Sité ERN odstrani izolovanost, s niz se musi
vyrovnavat komunity pacient(l se vzacnymi
onemocnénimi, a pro pacienty z celé Evropy
zajisti viditelnost odbomnik( tak, aby byli paci-
enti podle svych potfeb rychleji pfitahovani
k tém pravym odbornik&m.

,Sité maji potencidl
Zpristupnit pacientdm se
vzacnymi a komplexnimi

projevy onemocneéni
hmatatelné prinosy.*



Jednim z kli¢ovych pfinost siti ERN pro paci-
enty bude schopnost urychlit stanoveni dia-
gnozy a snizit pocet nediagnostikovanych
nebo nespravné diagnostikovanych pacientci.
Matt Bolz-Johnson Tik3, Ze sité ,zkrati odyseu
za stanovenim diagndzy“.

Na mnoho vzacnych onemocnéni v sou-
tasné dobé neni k dispozici Zadna lécba.
Nicméné kultura poznavani, kterou sité ERN
slibuji vytvorit, z nich ucini semenisté inovaci.
Vytvofenim jednoduchych opatfeni pro speci-
ficka onemocnéni se oteviou dvefe k rychlejsi
identifikaci a pfijeti optimalnich lé¢ebnych
nebo chirurgickych zakrokd. ,KdyZ se ¢lenoveé
siti ERN budou od sebe ucit, zlepsi se osvéd-
¢ené postupy,” vysvétluje Matt Bolz-Johnson.

Pomoc pro pacienty se vzdcnymi, malo roziffenymi a komplexnimi onemocnénimi

,0dbornici budou mit moZnost v realném
Case sdilet pFipady prostfednictvim vir-
tualnich setkani a vysledky retrospek-
tivné pfezkoumavat, aby mohli ur¢it, co
se osvédtilo nejvice.”

Pacienti doufaji, Ze sité ERN mohou mit na
jejich Zivot skute¢ny dopad: ,Jsme presvéd-
¢eni, Ze diky sdileni zkusenosti a odbornych
znalosti mGZzeme lépe vyuZivat stavajici
poznatky a vytvaret nové a za nékolik let od
zavedeni siti ERN budeme svédky zdsadniho
zlepseni vyhled( péte u mnoha vzacnych
onemocnéni, prohlasil Matt Bolz-Johnson.
.Ted’ je chvile, kdy se sité ERN miZou
ukdzat.”

,Sité ERN odstrani
izolovanost, s niZ se musi
vyrovnavat komunity
pacient( se vzacnymi
onermocnénimi, a pro
pacienty z celé Evropy
zajisti viditelnost odbornikti
tak, aby byli pacienti podle
svych potteb rychleji
plitahovadni k tém pravym
odbornikdm.”
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Sit ERN pro dédi¢né
metabolické poruchy
(MetabERN)

Vzacna déditna meta-
bolickd onemocnéni,
kterych je vice nez
700, jsou vzacna
jednotlivé, ale jako
celek jsou casta.
Mnoho metabolickych
onemocnéni ma pro
pacienty velmi nepfi-
jemné, nékdy dokonce
Zivot ohrozujici dopady. Mezi tato onemocnéni
patfi poruchy viech organd, mohou postihnout
lidi jakéhokoli véku a vyZaduji multidiscipli-
nami spolupraci fady odbornikd.

V&asna diagndza mize zlepsit vyhlidky, ale
pouze 5 % znamych dédicnych metabolickych
onemocnéni je v Evropé v soutasné dobé
zahrnuto do screeningovych programti u novo-
rozencl a je nutné harmonizovat narodni pro-
gramy. U mnoha téchto poruch chybi Uplné
poznatky o jejich vyvaji, o U¢innosti a bez-
pecnosti riznych druht lé¢by a dlouhodobé
sledovani.

Sit MetabERN usiluje o zlepseni Zivota
lidi postiZenych touto vysoce heterogenni

Sit MetabERN vytvoli platformu
pro konzultace v redlnem case
pro klinické rozhodovaci procesy
a podpofi translacni vyzkumné
programy zameérené na dedicnd

metabolicka onemocnéni.

skupinou onemocnéni, a proto je déli do sedmi
hlavnich kategorii. Je to prvni celoevropska
a celometabolicka sit svého druhu.

Sit vytvari soupis metabolickych onemocnéni,
zpracovava informace pro pacienty a skolici
kurzy, podporuje spole¢né diagnostikovani
novych nemoaci a vytvafi dlouhodobé misto pro
doporucovani, které spoji odborniky s pacienty.

Sit MetabERN vytvofi platformu pro konzul-
tace v realném ¢ase pro klinické rozhodo-
vaci procesy a podpofi translaéni vyzkumné

programy zameéfené na dédi¢na metabo-
licka onemocnéni. V ramci sité i mimo ni
bude probihat sdileni poznatkd, a tak se
tyto poznatky dostanou do dalSich regi-
ond a zemi.

KOORDINATOR SITE

Profesor Maurizio Scarpa
Helios Dr Horst Schmidt Kliniken,
Némecko
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Mezi vzacna multisystémova vaskularni one-
mocnéni patfi poruchy, které postihuji vsechny
druhy cév a maji dopad na nékolik systémd
téla. Tato onemocnéni vyZaduji multidiscip-
linarni pfistup k péci.

Sit VASCERN disponuje péti pracovnimi sku-
pinami pro vzacna onemocnéni: hereditarni
hemoragicka teleangiektazie (HHT-WG),
déditna onemocnéni hrudni aorty (HTAD-WG),
stfedné velké tepny (vaskularni Ehlers-
Danlostv syndrom) (MSA-WG), pediatricky
a primami lymfedém (PPL-WG) a vaskularni
anomalie (VASCA-WG). Specializovana skupina
Patient-WG umoZfiuje zapojeni zastupct paci-
entll do v&ech &innosti této sité ERN. Kromé
toho vzniklo nékolik tematickych pracovnich
skupin, které se vénuji komunikaci, elektronic-
kému zdravotnictvi, etice, registrlim pacient(

a odborné pripravé a vzdélavani.

Mezi cile sité VASCERN patfi navazovani
kontakt(, sdileni a sifeni odbornych znalosti,
prosazovani osvédeenych postupd, pokynd
a klinickych vysledkd, posilovani tlohy paci-
ent a prohlubovani znalosti prostfednictvim
klinického a zakladniho vyzkumu.

Zdravotnici zapojeni do sité VASCERN budou
prednaset o tématech spadajicich do jejich
odbornosti a budou poskytovat vzdélavaci mate-
rialy online. Pro studenty v EU budou zfizeny
tydenni staze, které jim umozni vice se dozve-
dét o téchto vzacnych projevech, a poznatky se
budou sdilet prostfednictvim sité a se zdravot-

niky, ktefi nejsou soucasti ERN.
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Adresar ERN

Endo-ERN
ERKNet

ERN BOND

ERN CRANIO
EpiCARE

ERN EURACAN
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 referencni sit pro endokrinni onemocnéni

Evropska referencni sit pro onemocnéni ledvin

Evropska referencni sit pro choroby kosti

Evropska referencni sit pro kraniofacialni anomalie a choroby ORL

Evropska referencni sit pro epilepsie

Evropska referencni sit pro nadorova onemocnéni u dospélych (solidni nadory)
Evropska referencni sit pro hematologicka onemocnéni

Evropska referencni sit pro urogenitalni onemocnéni a potize

Evropska referencni sit pro neuromuskulami onemocnéni

Evropska referencni sit pro oéni onemocnéni

Evropska referencni sit pro syndromy zvyseného genetického rizika vzniku nadorového onemocnéni
Evropska referencni sit pro onemocnéni srdce

Evropska referencni sit pro zdédéné a vrozené abnormality

Evropska referencni sit pro vrozené malformace a vzacna mentalni postizeni

Evropska referencni sit pro respiracni onemocnéni

Evropska referencni sit pro nadorova onemocnéni u déti (hematoonkologie)

Evropska referencni sit pro hepatologicka onemocnéni

Evropska referen¢ni sit pro onemocnéni pojivovych tkani a muskuloskeletalni onemocnéni
Evropska referencni sit pro imunodeficienci, autoinflamatorni a autoimunitni onemocnéni
Evropska referencni sit pro neurologicka onemocnéni

Evropska referencni sit pro kozni onemocnéni

Evropska referencni sit pro transplantace u déti

Evropska referencni sit pro dédi¢né metabolické poruchy

Evropska referencni sit pro multisystémova vaskularni onemocnéni
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a na delegacich Evropské unie v zemich mimo EU (http://eeas.europa.eu/delegations/
index_cs.htm); mlZete se také obratit na sit Europe Direct na adrese
http://europa.eu/europedirect/index_cs.htm
nebo na telefonni lince 00 800 6 7 8 9 10 11 (zdarma v rdmci EU) (*).

(*) Informace jsou poskytovany zdarma, stejné jako vétsina telefonnich hovort
(néktefi operatofi, telefonni automaty nebo hotely viak mohou telefonické spojeni zpoplatnit).

Placené publikace:

- prostfednictvim stréanek EU Bookshop (http://bookshop.europa.eu).




Néjaké vzacné onemocneni je v Evropé kazdy rok
diagnostikovano pdl milionu lidi. Zaddna zemé neuspéje, pokud
se tomuto problému postavi sama.

Evropské referencni sité jsou virtudlni sité, které spojuji
odborniky z celé EU.

Spolecné se postavi komplexnim nebo vzdacnym onemocnénim
tak, Ze se zlepsi stanovovadni diagndzy a pristup ke
specializované péci.

Dalsi informace o sitich ERN

[=]:3 [s]

[a]:

http://ec.europa.eu/health/ern/

Electronic version:

ISBN 978-92-79-65495-4
. Paper version:
Ufad pro publikace ISBN 978-92-79-65487-9


http://ec.europa.eu/health/home_cs
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