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Gemeinsame Arbeit fiir Patienten mit seltenen Krankheiten, Erkrankungen mit geringer Privalenz und komplexen Krankheiten

Interview mit dem EU- Kommissar fiir Gesundheit und Lebensmittelsicherheit

Tausende Patienten
werden profitieren”

Laut Vytenis Andriukaitis, dem Europdischen Kommissar flir Gesundheit und
Lebensmittelsicherheit, kommt der Wert der Zusammenarbeit innerhalb der EU in
Bezug auf seltene und komplexe Erkrankungen besonders deutlich zum Ausdruck.

Was hat die Schaffung der Europiischen
Referenznetzwerke angeregt?

Wir horen haufig tragische Geschichten von
Patienten mit seltenen oder komplexen lebens-
bedrohlichen Erkrankungen, die Schwierigkeiten
haben, eine genaue Diagnose zu erhalten und
denen der Zugang zu angemessenen Therapien
und klinischer Expertise erschwert ist. lhre Arzte
sind nicht in der Lage, ihnen zu helfen, denn
sie haben noch keine ahnlichen Falle gesehen.
Sie bleiben erhalten somit keine Behandlung
oder missen das Internet durchsuchen und
hoffen, dass sie ein Zentrum mit der notwen-
digen Expertise finden.

Wie konnen ERN das Leben von Europiern
verbessern?

Dank der ERN kommen Patienten mit selte-
nen und komplexen Erkrankungen die besten
Behandlungen und Konsultationen zugute, die
in der EU fur ihre spezielle Krankheit zu haben
sind. Ihre Arzte erhalten Zugang zu einem hoch-
spezialisierten Pool von Kollegen aus ganz
Europa.

In der ersten Phase werden mehr als
900 Versorgungseinheiten aus fast allen
EU-Mitgliedstaaten in 24 themenbezogenen
Netzwerken zusammenarbeiten. Sie befas-
sen sich mit einer Vielzahl unterschiedlicher
Erkrankungen, von Knochenerkrankungen
bis hin zu Blutkrankheiten, von Kinderkrebs
bis hin zu Immundefekten. Sie werden den
Zugang zu Diagnosen und Behandlungen sowie
zum allgemeinen Angebot an erschwingli-
cher, hochwertiger und kosteneffizienter
Gesundheitsversorgung erleichtern.

Welchen Mehrwert bringt die
Zusammenarbeit auf EU-Ebene in
diesem Bereich?

Da das Wissen Uber spezielle seltene
Erkrankungen und die entsprechenden
Ressourcen in verschiedenen Landem verstreut
ist, kann die EU einen enormen Mehrwert
schaffen, in dem sie fur eine Vernetzung
sorgt — so werden die Fachkenntnisse ein-
zelner Mitgliedstaaten gebindelt und die
Synergien maximiert.

mehr
als

900

Versorgungseinheiten

\

themenbezogenen
Netzwerken



Kein einzelnes Land
verfugt uber das Wissen
und die Kapazitdten,

um alle seltenen und
komplexen Erkrankungen
zu behandeln.

Vytenis Andriukaitis

Kein einzelnes Land verfligt Uber das Wissen
und die Kapazitaten, um alle seltenen und
komplexen Erkrankungen zu behandeln. Doch
durch Zusammenarbeit und den Austausch
lebensrettenden Wissens tber die ERN auf
europaischer Ebene konnen wir sicherstellen,
dass Patienten in der ganzen EU Zugang zur
besten verfiigbaren Expertise haben.

Welche Rollen haben die an den ERN
beteiligten Akteure?

Die treibende Kraft der ERN sind die
Gesundheitsdienstleister und nationalen
Gesundheitsbehorden. Durch ihr Vertrauen und
die Verantwortung, die sie Ubermehmen, spielen
sie die aktivste Rolle bei der Entwicklung und
Funktionsweise der Netzwerke.

Aufgabe der Kommission ist laut Definition der
EU-Richtlinie von 2011 zu den Patientenrechten in
der grenztiberschreitenden Gesundheitsversorgung
die Schaffung eines Rahmens fiir die ERN. Die
Kommission gewahrt auBerdem Beihilfen zur
Unterstlitzung der Netzwerkkoordinatoren und
stellt ihnen technische Einrichtungen fiir die
Netzwerkarbeit zur Verfligung.

Welche zusitzlichen Mafinahmen werden
zur Bekidmpfung seltener und komplexer
Erkrankungen ergriffen?

Die ERN sind Teil einer umfassenderen Strategie,
die die européischen Gesundheitssysteme effizi-
enter, leichter zuganglich und widerstandsfahiger
machen soll. Die Europdische Kommission unter-
stltzt die Mitgliedstaaten durch die Blndelung
von Wissen und Expertise, durch Register, Daten
und Finanzierung. Wir fordem Forschung und
Innovation und finanzieren Projekte und gemein-
same MaBnahmen. Wir setzen Anreize fur
Hersteller, um die Entwicklung und Vermarktung
von Arzneimitteln fir seltene Krankheiten vor-
anzutreiben.

Was ist Thre Hoffnung fiir die Zukunft der ERN?

Ich hoffe, dass die ERN fiir Zehntausende von
Patienten mit seltenen Erkrankungen konkrete
Ergebnisse liefern, damit sie nicht mehr im
Dunkeln tappen mtissen, sondern ihre Fragen
durch die besten Fachkenntnisse beantwortet
werden konnen, die es in Europa gibt. Ziel ist
es, dass diese Patienten ein langeres, gestin-
deres Leben fihren konnen.
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Hintergrund

Seltene und komplexe Krankheiten fiihren zu chronischen
Gesundheitsproblemen und kénnen oft lebensbedrohlich verlaufen.

Rund 30 Millionen Menschen in der EU sind
in ihrem Alltag durch 5000 bis 8000 sel-
tene Krankheiten eingeschrankt. So kennt
man alleine in der Onkologie gut 300 unter-
schiedliche seltene Krebsarten, die jahrlich
bei mehr als einer halben Million Menschen
in Europa diagnostiziert werden.

Viele Menschen, die von einer seltenen oder
komplexen Erkrankung betroffen sind, haben
keinen Zugang zu Diagnose und hochwer-
tiger Behandlung. Aufgrund der geringen
Patientenzahlen mangelt es teilweise auch
an Expertise und Fachwissen.

Die EU und die nationalen Regierungen set-
zen sich fr eine bessere Erkennung und
Behandlung dieser seltenen und komplexen
Krankheiten ein. In diesem Zuge intensivieren
sie die Zusammenarbeit und Koordination auf
europaischer Ebene und fordern nationale
Plane zur Bekampfung seltener Krankheiten.

Die Richtlinie von 2011 Uber die Austibung
der Patientenrechte in der grenziberschreiten-
den Gesundheitsversorgung gewahrt Patienten
nicht nur das Recht auf Kostenerstattung fir
die Behandlung in einem anderen EU-Land,

sondemn erleichtert ihnen auBerdem den Zugang
zu Informationen tber medizinische Versorgung
und erhoht damit die Behandlungsmoglichkeiten
fur Patienten. Die Richtlinie, die 2013 in den
EU-Mitgliedstaaten in Kraft trat, unterstreicht
die Bedeutung elektronischer Gesundheitsdienste
(eHealth) und der Interoperabilitat natio-
naler Gesundheitsinformationssysteme zur
Erleichterung des Informationsaustauschs.

Vor genau diesem Hintergrund nahmen die ersten
24 Europdischen Referenznetzwerke mithilfe von
Fordermitteln aus dem EU-Gesundheitsprogramm
2017 ihre Arbeit auf.

5000-8000

SELTENE KRANKHEITEN DAVON

300

SELTENE KREBSARTEN BETREFFEN

50

MILLIONEN MENSCHEN IN DER EU

Viele Menschen,

die von einer seltenen
oder komplexen
Erkrankung betroffen
sind, haben keinen
Zugang zu Diagnose und
hochwertiger Behandlung.
Aufgrund der geringen
Patientenzahlen
mangelt es teilweise
auch an Expertise und
Fachwissen.
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Was sind ERN?

Europdische Referenznetzwerke (ERN) sind virtuelle Netzwerke,
in denen Gesundheitsdienstleister aus ganz Europa tétig sind.
Sie befassen sich mit komplexen und seltenen Stérungen oder

Krankheiten, die eine hochspezialisierte Behandlung und eine hohe
Konzentration von Fachwissen und Ressourcen erfordern.

Um die Diagnose und Behandlung eines
Patienten zu Uberprifen, berufen die ERN-
Koordinatoren ,virtuelle* Beratungsgremien
von Fachmedizinern aus verschiedenen
Fachdisziplinen ein. Dabei stehen ihnen eine
spezielle IT-Plattform sowie telemedizinische
Instrumente zur Verfiigung.

Kein Land alleine besitzt das Fachwissen und
die Kapazitaten zur Behandlung aller seltenen
und komplexen Krankheiten. Die ERN ermog-
lichen Patienten und Arzten in der gesamten
EU den Zugang zum besten Fachwissen und
den rechtzeitigen Austausch von lebensret-
tendem Wissen, ohne daftr ins Ausland rei-
sen zu mussen.

Im Anschluss an den ersten Aufruf zur
Einreichung von Vorschlagen im Juli 2016
wurden die ersten ERN im Dezember 2016
genehmigt und im Marz 2017 in Vilnius

gestartet, wo auch die Auftaktsitzungen
stattfanden. Bei ihrer Errichtung umfass-
ten die Netzwerke (ber 900 hochspe-
zialisierte Versorgungseinheiten aus
313 Krankenhdusern in 25 Mitgliedstaaten
(sowie Norwegen). 24 ERN arbeiten inzwi-
schen an einer Reihe von Themen, wie
Knochenerkrankungen, Kinderkrebs und
Immundefekten. In den kommenden funf
Jahren werden die ERN ihre Kapazitaten vor-
aussichtlich weiter ausbauen, um dem Interesse
tausender Patienten in der EU, die an einer sel-
tenen oder komplexen Krankheit leiden, dienen
zu konnen. Aufrufe an Gesundheitsdienstleister
zum Beitritt zu bestehenden ERN werden jahr-
lich veroffentlicht.

Die ERN-Initiative wird im Rahmen mehre-
rer EU-Férderprogramme untersttitzt, darun-
ter das Gesundheitsprogramm, die Fazilitat
,Connecting Europe” und Horizont 2020.

Den EU-Mitgliedstaaten kommt bei den
ERN-Vorgangen die Fuhrungsrolle zu: Sie
sind fir die Anerkennung von Zentren auf
nationaler Ebene verantwortlich, unter-
stlitzen die Bewerbungen und sind in Form
eines Gremiums der Mitgliedstaaten fur die
Entwicklung der ERN-Strategie der EU und die
Genehmigung der Netzwerke zustandig.
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ERN fur endokrine
Erkrankungen (Endo-ERN)  ®¢3%e

Seltene endokrine Erkrankungen sind zum Beispiel
Uberfunktion, Unterfunktion oder Stérungen
des Hormonhaushalts, Hormonresistenz,
Tumorwachstum in endokrinen
Organen oder Erkrankungen
mit Auswirkungen auf das
endokrine System. Die epi-
demiologische Verbreitung
variiert stark zwischen ext-
rem seltenen, seltenen und
Krankheiten mit geringer
Pravalenz. Patienten mit
einer Krankheit mit niedriger
Pravalenz benotigen unter
Umsténden eine hochspezialisierte Betreuung
durch ein disziplinibergreifendes Team unter der
Leitung eines Endokrinologen.

Das Endo-ERN unterteilt sich in acht Themen-
gruppen, die das gesamte Spektrum angebore-
ner und erworbener Erkrankungen umspannen.
Diese sind: Stdrungen der Nebenniere; Stérungen
der Kalzium-Phosphathomaoostase; Stérungen
der geschlechtlichen Entwicklung (DSD) und der
sexuellen Reifung; genetisch bedingte Stérungen
der Glukose- und Insulinhomdostase; gene-
tisch bedingte endokrine Tumorsyndrome;
Wachstumsstorungen und genetisch bedingte
Adipositas-Syndrome; Stérungen der Hypophyse;
und Storungen der Schilddriisenfunktion.

Das Endo-ERN bezweckt
die Verbesserung von
Diagnoseverlcufen, Behandlungen,
Versorgungsqualitét und messbaren
Behandlungsergebnissen

| .‘
fir Patienten .

Das ERN stiitzt sich auf die Arbeit verschiedener
bestehender europaischer Netzwerke, darunter
auch jene, die durch die Europaische Gesellschaft
fur Endokrinologie (ESE) und die Europaische
Gesellschaft fur Padiatrische Endokrinologie
(ESPE) eingerichtet oder im Rahmen von COST-
Aktionen (COST = Europaische Zusammenarbeit
im Bereich der wissenschaftlichen und technischen
Forschung) entwickelt wurden.

Das Endo-ERN bezweckt die Verbesserung
von Diagnoseverlaufen, Behandlungen,
Versorgungsqualitat und messbaren

Behandlungsergebnissen fiir Patienten mit sel-
tenen endokrinen Erkrankungen, indem es die dis-
ziplin- und grenztibergreifende Zusammenarbeit
und Bildung fordert und Patientenbedtirfnisse
berticksichtigt.

NETZWERKKOORDINATION

Professor Alberto M. Pereira

Leiden University Medical Center,
Niederlande
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Unter den seltenen und komplexen
Nierenerkrankungen ist ein breites Spektrum
an angeborenen, erblichen und erworbenen
Krankheiten zusammengefasst.
Schatzungsweise sind mindes-

tens zwei Millionen Europder von

einer seltenen Nierenerkrankung

betroffen. Glomerulopathien und

angeborene Nierenfehlbildungen

machen dabei jeweils rund eine

Million aller Erkrankungsfalle aus.

Daneben zahlen Tubulopathien,
tubulointerstitielle Erkrankungen

und thrombotische Mikroangiopathien zu einer
Reihe seltener und extrem seltener Krankheiten
von hoher klinischer Relevanz.

Hochmoderne diagnostische Instrumente
kénnen wertvolle Informationen Uber
Krankheitsprognosen und Therapiemdglichkeiten
liefern. Angemessene Tests sind jedoch nicht
allgemein zuganglich. Infolge von verzoger-
ten Diagnosen und verspateter Behandlung
schreiten viele seltene Nierenerkrankungen
oft bis zum Nierenversagen fort.

Dieses ERN bemuht sich europaweit um
die Verbesserung der Diagnose- und
Behandlungsstandards. Dazu wird das Netzwerk
einen Konsens tber rationelle Diagnosealgorithmen
fur Patienten mit den Beschwerden und
Symptomen einer Nierenerkrankung erarbeiten,

der auch Standardkriterien fir genetische Tests
bei Verdacht auf eine erbliche Nierenerkrankung
vorsieht. In Arbeitsgruppen werden dann
nach eingehender Analyse der verfligbaren
Behandlungen klinische Behandlungspfade ftr
das therapeutische Management festgelegt.

Online-Konsultationsdienste verbes-
sern die Betreuung neuer und komplexer
Krankheitsfalle. Der Zugang zu einem virtu-
ellen Konsultationsgremium sowie ergan-
zende administrative MaBnahmen erleichtern
Patienten eine gegebenenfalls erforderliche
Anreise zu Fachzentren in Ubereinstimmung

mit der EU-Richtlinie zur grenziberschreitenden
Gesundheitsversorgung und der Verordnung zur
sozialen Sicherheit. Fir die Aus- und Fortbildung
von Fachkréften aus dem Gesundheitswesen
wird ferner eine Webinar-Reihe entwickelt
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Ein Mehrwert fur Patienten
und Behandelnde

Patienten mit seltenen und komplexen
Krankheiten leben oft jahrelang ohne eine
eindeutige Diagnose. Eine Erfahrung, die fur
Patienten und ihre Familien gleichermal3en
frustrierend und entmutigend sein kann. Viele
der Betroffenen mit diesen Krankheiten sind
Kinder, deren Entwicklung stark darunter leidet
— umso mehr, als sie auf der Suche nach einer
Diagnose vergeblich das Gesundheitssystem
durchlaufen mussen und dabei oft von
Facharzt zu Facharzt gereicht werden.

Die ERN scharfen das offentliche und
berufsstandische Bewusstsein fiir seltene
Krankheiten und komplizierte Krankheitsbilder
und erhthen damit die Chancen auf eine friih-
zeitige und genaue Diagnose und eine wirk-
same Behandlung, wo diese maglich ist.

Die Netzwerke bieten Plattform fir die
Erstellung von Leitlinien, Schulungsmaterial
und den Wissensaustausch. ERN kénnen grof3e
klinische Studien durch die Erfassung umfang-
reicher Patientendatenbestande unterstit-
zen und so zu einem besseren Verstandnis
der Krankheiten und zur Entwicklung neuer
Arzneimittel beitragen.

Fur Fachkrafte des Gesundheitswesens bieten
die ERN eine Maglichkeit zur Vernetzung mit
gleichgesinnten Spezialisten aus ganz Europa

- und damit einen Weg aus der beruflichen
Isolation, denen sich viele Experten fiir sel-
tene Krankheiten gegentibersehen.

Innovative Formen der Gesundheitsversorgung
bilden den Eckpfeiler des ERN-Systems: Mit
der Entwicklung neuer Versorgungsmodelle,
elektronischer Gesundheitsinstrumente
und -lésungen und innovativer medizini-
scher Losungen und Gerate wird auch die
Behandlung selbst in neuer Form mog-
lich. ERN sind Innovationszentren fir die
Entwicklung digitaler Dienste zur virtuellen
Gesundheitsversorguna.

Die Netzwerke bieten
Plattform fiir die
Erstellung von Leitlinien,
Schulungsmaterial und
den Wissensaustausch.

ERN fordern Skaleneffekte und eine effizien-
tere Nutzung von Ressourcen. Dies wird sich
positiv auf die Nachhaltigkeit der nationalen
Gesundheitssysteme auswirken. Die Netzwerke
sind ein sichtbarer Beweis daftir, was wir in
Europa mit Solidaritat erreichen konnen.
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ERN fur Knochenerkrankungen ..:-‘--' )

(ERN BOND)

Zu den seltenen Knochenerkrankungen
gehoren Stérungen der Knochenbildung,
des Knochenumbaus (Modellierung und
Remodellierung) und Knochenabbau sowie
Stérungen der Regulationsmechanismen die-
ser Vorgange. Sie fihren
zu geringer KorpergroBe,
Knochenfehlbildungen,
Zahnanomalien, Schmerzen,
Knochenbrichen und
Behinderungen und kénnen
sich negativ auf die neuro-
muskulére Funktion und die
Hamatopoese auswirken.

Das ERN BOND befasst sich mit allen selte-
nen erblichen, chronischen und genetischen
Knochenerkrankungen, die Knorpel, Knochen
und Dentin betreffen. Der Schwerpunkt
des Netzwerks liegt im Hinblick auf die
Krankheitspravalenz, die diagnostische und the-
rapeutische Schwierigkeit und neu entstehende
Therapien zunachst auf den Beispielkrankheiten
Osteogenis imperfecta (Ol), X-chromosomal
dominanter hypophosphatamischer Rachitis
(XLH) und Achondroplasie. Sobald systema-
tische Ansatze erarbeitet wurden, verlagert
sich die Konzentration im weiteren Verlauf
auf seltenere Krankheiten.

Gemeinsam mit Patienten wird das BOND-Netzwerk
Messwerte fiir die Behandlungsergebnisse und

Gemeinsam mit Patienten wird ‘
das BOND-Netzwerk Messwerte ‘
fir die Behandlungsergebnisse
und -erfahrungen aus
Patientensicht entwickeln.

T

-erfahrungen aus Patientensicht entwickeln.
Das Netzwerk wird Leitlinien erstellen, die die
Entwicklung und die Verbreitung bewahrter
Verfahren ermdglichen. Mit der zunehmenden
Entwicklung neuer Therapeutika wird das Netzwerk
darauf hinarbeiten, betroffenen Patienten schnellen
Zugang zu relevanten Studien zu gewahrleisten.

BOND fordert die Kompetenzentwicklung durch
Plattformen fur eHealth und Telemedizin und
ermaglicht Arbeitsbesuche, Schulungsprogramme
und verbreitungsfordemnde Tétigkeiten. Ziel des
Netzwerks ist es, eine kiirzere Diagnosedauer
bei gleichzeitiger Reduzierung ungeeigneter

Tests, eine hohere Diagnosegenauigkeit und
die Bereitstellung neuer angemessener
Behandlungsarten innerhalb von zwei bis drei
Jahren zu erreichen.

NETZWERKKOORDINATION

Dr Luca Sangiorgi

Rizzoli Orthopaedic Institute,
Bologna, Italien
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Genehmigungsverfahren fur ERN

Die EU-Mitgliedstaaten sind federfiihrend
an der Benennung und dem Aufbau der
Europaischen Referenznetzwerke beteiligt.
Die Netzwerk-Mitglieder bewarben sich nach
einem Aufruf der Europaischen Kommission
um die Aufnahme in ein ERN. Die Beurteilung
der Bewerbungen erfolgte durch eine unab-
hangige Prifstelle, die zu jedem Bewerber
einen Bericht erstellte. Im Anschluss entschied
das Gremium der Mitgliedstaaten tber die
Genehmigung des ERN-Antrags.

Das Gremium der Mitgliedstaaten setzt sich
aus Vertretern aller EU-Mitgliedstaaten sowie

,Das bringt konkrete
Vorteile ftir die
Patientenbetreuung
und Verwaltung der
Netzwerke.”

aus Norwegen zusammen und spielt eine
aktive Rolle bei der Formulierung der ERN-
Strategie. Das Gremium ist laufend damit
betraut, ERN-Mitglieder zu Giberwachen,
Bewerber um die Aufnahme in bestehende
Netzwerke zu prifen und kiinftige Netzwerke
zu genehmigen.

Landem, die noch nicht in einem genehmig-
ten Referenznetzwerk vertreten sind, ist die
Teilnahme Uber Gesundheitsdienstleister mog-
lich, die von ihrem Mitgliedstaat als assoziier-
tes nationales Zentrum und/oder nationales
Kollaborationszentrum benannt wurden.

Schliisselkriterien

Patientenorientiert und klinisch
geleitet

Zehn Mitglieder in mindestens
acht Landem

Zuverlassige unabhangige
Prifung

Konformitat mit den
Netzwerk- und Mitgliedskriterien

Bestatigung und Genehmigung
durch nationale Behérden

Professor Katarzyna Kotulska-JoZwiak,
Fachdirztin fiir Neurologie und Mitglied der polnischen
Vertretung im Gremium der Mitgliedstaaten, erklcrt, dass bei
der Entscheidung Uiber die genaue Zusammensetzung der ERN

Sachversténdige und Patienten zu Rate gezogen wurden.
Wir wollten Netzwerke fiir einzelne Krankheitsbereiche
einrichten, um den Erwartungen der Interessengruppen

gerecht zu werden®, ergcinzt sie. ,Das bringt konkrete Vorteile
ftir die Patientenbetreuung und Verwaltung der Netzwerke.“

11
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ERN fur kraniofaziale
Anomalien und HNO-
Erkrankungen (ERN CRANIO)

Angeborene kraniofaziale Anomalien betref-
fen u. a. Kinder mit einer angeborenen
Unterentwicklung oder Fehlbildung von Gehim,
Schadel und/oder Gesicht, die zu erheblichen
funktionellen Stérungen und psychosozialen
Problemen fihren kann.
Fir Betroffene ist eine
Nachsorge und Behandlung
von der Geburt bis ins
Erwachsenenalter notig. Der
klinische und o6ffentliche
Wissensstand Uber viele
dieser Krankheitsbilder ist
niedrig und eine Diagnose
kann sich auBerst schwierig
gestalten.

Dieses ERN zielt darauf ab, die Kenntnisse
von Primarversorgern Uber kraniofaziale
Anomalien deutlich zu verbessern, um beste-
hende Versorgungslticken zu schlieen. Das
Netzwerk entwickelt derzeit eine Reihe von
Lehrkursen zu verschiedenen Erkrankungen,
die auf einer frei zuganglichen Website zur
Verfligung gestellt werden sollen.

Seine Mitglieder arbeiten in enger Absprache
mit Patientenorganisationen gemeinsam an
der Verbesserung der Ausbildung, Schulung

Das Netzwerk entwickelt derzeit
eine Reihe von Lehrkursen zu
verschiedenen Erkrankungen, die auf
einer frei zugdnglichen Website zur
Verfligung gestellt werden sollen.

1

und Forschung zusammen. Mangelt es an den
entsprechenden Patientenorganisationen, so wer-
den an ihrer Stelle Fokusgruppen mit Patienten
konsultiert. Das ERN CRANIO untersucht Art und
Zeitpunkt der chirurgischen Eingriffe in teilneh-
menden Fachzentren, um Erkenntnisse Uber ihre
Wirkung zu gewinnen und ein Benchmarking
bewahrter Verfahren in Europa zu ermaglichen.

Das Netzwerk erfasst Daten Uber langfris-
tige Ergebnisse bei den unterschiedlichen
Erkrankungen, durch die es die Beratung von
Patienten und Eltern unterstiitzen und den

Behandlungsschwerpunkt auf bislang vernach-
l&ssigte Bereiche lenken kann. Durch die Erhdhung
der Teilnehmerzahlen bei Forschungsstudien
tragt das Netzwerk zudem zur Erkennung neuer
ursachlicher Gene bei.

NETZWERKKOORDINATION

Professor Irene Mathijssen

Medizinisches Zentrum Erasmus,
Niederlande
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ERN fur Epilepsien

(EpiCARE)

Mindestens 6 Millionen Menschen in Europa
sind von Epilepsie betroffen. Klassische
antiepileptische Therapien helfen rund 60 %
bis 709% der Betroffenen, anfallsfrei zu wer-
den. Bei Patienten, die an refraktérer Epilepsie
leiden, stellt sich die klinische Prognose aller-
dings schlechter dar.

Traditionell wurde die Epilepsie als eigenstan-
dige Krankheit behandelt. Inzwischen gelten
die Beschwerden jedoch zunehmend als eine
Gruppe seltener und komplexer Krankheiten.
ORPHANET, das Portal fur seltene Krankheiten
und ,Orphan Drugs” genannte Arzneimittel fir
seltene Leiden, fiihrt 137 Erkrankungen auf,
deren primares Symptom die Epilepsie ist.
Viele Patienten bleiben jedoch ohne Diagnose
und ohne Zugang zu Behandlung.

Das Netzwerk soll: einen uneingeschrank-
ten Zugang zu und die volle Ausschépfung
der praoperativen Beurteilung und
Epilepsiechirurgie ermoglichen; die
Diagnosezahl bei seltenen Ursachen von
Epilepsie verbessern; eine bessere Erkennung
von Patienten mit behandelbaren seltenen
Ursachen einer Epilepsie ermdglichen; den
Zugang zu facharztlicher Versorgung bei selte-
nen Ursachen ausweiten; und die Erforschung

innovativer kausaler Behandlungen bei selte-
nen und komplexen Epilepsien fordern.

EpiCARE sttitzt sich auf die Arbeit des Pilot-
ERN E-pilepsy, das sich der Sensibilisierung
fur und Verbesserung des Zugangs zu
Epilepsiechirurgie fir sorgsam ausge-
wahlte Patienten widmete und dazu elek-
tronische Instrumente und interdisziplinare
Teambesprechungen effektiv zum Einsatz
brachte. Das EpiCARE-Netzwerk, dem auch
aktive Teilnehmer aus Patientenorganisationen

Das EpiCARE-Netzwerk arbeitet

darauf hin, eine héhere Anzahl

anfallfreier Patienten in Europa
zu erreichen.

angehoren, arbeitet darauf hin, eine hohere
Anzahl anfallfreier Patienten in Europa zu
erreichen.

NETZWERKKOORDINATION

Alexis Arzimanoglou

Centre Hospitalier Universitaire de
Lyon, CHU Lyon, France
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ERN flr Krebs im Sl

Erwachsenenalter

(solide Tumore) (ERN EURACAN)

Die Medizin kennt 300 seltene Krebsarten.
Das ERN EURACAN befasst sich mit allen sel-
tenen Krebsarten im Erwachsenenalter mit
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solidem Tumor und unter-
teilt diese der RARECARE-
Klassifizierung und dem
ICD-10 entsprechend
in zehn Domadnen. Die
Behandlung seltener
Krebserkrankungen ist mit
erheblichen diagnostischen
Schwierigkeiten und oft

Das Netzwerk soll innerhalb von ftinf
Jahren alle Lénder der EU umfassen und
ein Uberweisungssystem entwickeln, um

zu gewdbhrleisten, dass mindestens
75% aller Patienten in einem
EURACAN-Zentrum behandelt werden.

mit gravierenden Folgen
fur die Lebensqualitat und
Behandlungsergebnisse
des Patienten verbunden. Eine inaddquate
Behandlung dieser Patienten kann zudem zu
einem erhdhten Riickfallrisiko und einem héhe-
ren Sterberisiko ftihren.

Das ERN EURACAN ermaglicht den Austausch
bewahrter Instrumente und richtet Referenzzentren
fur seltene Krebsarten ein. Es legt auBerdem dia-
gnostische und therapeutische Leitlinien fiir die
Klinik fest, die regelmaBig tberarbeitet werden. Das
Netzwerk soll innerhalb von funf Jahren alle Lander
der EU umfassen und ein Uberweisungssystem
entwickeln, um zu gewahrleisten, dass mindestens
75 % aller Patienten in einem EURACAN-Zentrum

behandelt werden. Seine weiteren Aufgaben beste-
hen darin, die Uberlebensrate von Patienten zu
verbessern, Kommunikationsmittel fiir Patienten
und Arzte in allen Sprachen bereitzustellen und
multinationale Datenbanken und Tumorbanken
aufzubauen.

Das ERN stiitzt sich auf bereits bestehende kli-
nische und Forschungsnetzwerke, die Uber die
Europaische Organisation fur Krebsforschung
und -behandlung (EORTC) erfolgreich Klinische
Studien durchgefiihrt und tber die EORTC und
die Europaische Gesellschaft fir medizinische
Onkologie (ESMO) Leitlinien festgelegt haben.

Zudem profitiert es von der Arbeit der von der
Europdischen Gesellschaft fiir Neuroendokrine
Tumore (ENETS) und dem Exzellenznetzwerk
Conticanet fur Bindegewebstumoren ein-
gerichteten Netzwerke sowie von mehreren
Forschungsprojekten der EU.

NETZWERKKOORDINATION

Professor Jean-Yves Blay
Centre Léon Bérard, Lyon, Frankreich
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Entscheidungstrager:
die Mitgliedstaaten

Paul Boom ist niederlandischer Vertreter im
Gremium der Mitgliedstaaten. Das Gremium
nimmt bei Entscheidungen iiber die
weitere Entwicklung der ERN und der
Genehmigung der Netzwerke eine wich-
tige Rolle ein. ,Die Gesetzgebung hebt die
Mitgliedstaaten klar als Entscheidungstrager
hervor®, so Boom. ,0b die ERN-Bewerber
die erforderlichen Kriterien im Hinblick auf
Qualitat, Patientenbeteiligung und Governance
erftillen, wird von den nationalen Behorden
bestimmt.”

Auf nationaler Ebene stellen die
Mitgliedstaaten dartber hinaus sicher, dass
die ERN gute Kontakte zu den nationalen
Gesundheitsdiensten unterhalten, wie Boom
weiter erklart. ,Die ERN dirfen sich nicht zu
isolierten Inseln der Exzellenz entwickeln, die
im luftleeren Raum agieren®, erganzt er. ,Sie
sind gut mit Krankenhausern und Diensten der
primaren Gesundheitsversorgung verbunden,
agieren im Interesse ihrer Gemeinden vor Ort
und untersttitzen Patienten in ganz Europa.”

Betrachtet man die Auswirkungen der ERN
in einem gréBeren Rahmen, beginnt mit den
Netzwerken Paul Boom zufolge ein aufre-
gendes neues Kapitel in der europaweiten
Zusammenarbeit im Gesundheitswesen.
Sie sind ein handfester Beweis daftir, wie
die Mitgliedstaaten durch Zusammenarbeit
einen Mehrwert fUr die Burger schaffen kon-
nen. ,Ich sehe die ERN durchaus als mogliche
Plattform fur die Entwicklung von eGesund-
heitsinstrumenten und sogar als Weg zu einer
verstarkten Zusammenarbeit auch bei haufiger
vorkommenden chronischen Erkrankungen®,
so Boom. ,Uns steht nun eine Plattform zur
Verfiigung, auf der wir aufbauen kénnen —
eine echte Chance fur alle Mitgliedstaaten,
den gegenseitigen Dialog Uber gemeinsame
Herausforderungen im Gesundheitswesen zu
fordern und Gber nationale Grenzen hinaus-
zudenken."

,Uns steht nun eine
Plattform zur Verftigung,
auf der wir aufbauen
kénnen — eine echte
Chance fur alle
Mitgliedstaaten, den
gegenseitigen Dialog
liber gemeinsame
Herausforderungen
im Gesundheitswesen
zu fordern und Uber
nationale Grenzen
hinauszudenken.”
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Hamatologische Krankheiten gehen mit
Anomalien der Blut- und Knochenmarkszellen,
der Lymphorgane und der Gerinnungsfaktoren ein-
her und treten fast immer in seltener
Form auf. Man unterscheidet sechs
Kategorien: seltene Erythrozyten-
Defekte; Knochenmarkinsuffizienz;
seltene Blutgerinnungsstérungen;
Hamochromatose und andere sel-
tene genetische Stérungen des
Eisenstoffwechsels; bosartige mye-
loische Erkrankungen; und bosartige
Lymphome.

Die Diagnose seltener hamatologischer
Erkrankungen erfordert eine betrachtliche kli-
nische Expertise und den Zugang zu einem
breiten Spektrum an Laborleistungen und
Bildgebungsverfahren. Diese Tests ermdgli-
chen eine prazise Klassifizierung der Krankheiten
anhand von intemationalen Bewertungssystemen
und, nach Moglichkeit, Biomarkermn gemaf den
Kriterien der WHO.

Angesichts dieser Anforderungen und der enormen
Seltenheit bestimmter seltener hamatologischer
Erkrankungen wird die Diagnose, insbesondere
bei alteren Patienten, oft (ibersehen oder zu spat
gestellt. Eine Behandlung enweist sich oft eben-
falls als schwierig, da spezialisierte Infrastrukturen

Einige Ldnder haben ftir
bestimmte Erkrankungsformen
Préventivprogramme
eingefuhrt. Eine Harmonisierung
im Bereich des Screenings ist
dennoch dringend erforderlich.

und spezialisierte Teams nétig sind und der
Zugang zu bestimmten Behandlungen wie
etwa allogenen Stammzelltransplantationen
oder Gerinnungsfaktoren erschwert sein kann.

Einige Lander haben fur bestimmte
Erkrankungsformen Praventivprogramme ein-
gefthrt. Eine Harmonisierung im Bereich des
Screenings ist dennoch dringend erforderlich.

EuroBloodNet widmet sich unter Einbeziehung
der Erfahrungswerte aus dem EU-geforderten
Europaischen Netzwerk fir seltene ange-
borene Anamien (ENERCA) und dem
Europaischen Hamatologenverband (EHA) fol-
genden Zielen: Verbesserung des Zugangs zur

Gesundheitsversorgung fUr Patienten mit seltenen
h&matologischen Erkrankungen; Forderung von
Leitlinien und vorbildlichen Verfahren; bessere
Schulung und Forderung des Wissensaustauschs;
klinische Beratung bei mangelnder nationaler
Expertise; und die Erhdhung der Anzahl klinischer
Studien auf dem Gebiet.

NETZWERKKOORDINATION

Professor Pierre Fenaux
Hépital Saint-Louis, Paris, Frankreich
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ERN fur Erkrankungen ool
und Stérungen des 0od
Urogenitalbereichs

(ERN eUROGEN)

Seltene und komplexe urogenitale Erkrankungen
kénnen, oftmals bereits im Neugeborenen- oder
Kindesalter, eine chirurgische Korrektur erfor-
derlich machen. Ham- und Stuhlinkontinenz
stellen fur padiatrische, jugendliche und erwach-
sene Patienten eine erhebliche Belastung dar.
Betroffene bendtigen lebenslange Betreuung
durch multidisziplinare Teams von Spezialisten,
die chirurgische Eingriffe planen und vormehmen
und postoperativ physiotherapeutische Leistungen
sowie psychologische Unterstiitzung anbieten.

eUROGEN wird unabhangig bewertete Leitlinien
zu vorbildlichen Praktiken zur Verfligung stel-
len und einen besseren Austausch Uber die
Ergebnisse ermdglichen. Mit dem Netzwerk
bietet sich erstmals die Moglichkeit, die lang-
fristigen Ergebnisse bei Patienten tiber einen
Zeitraum von 15 bis 20 Jahren zu beobachten.

Das Netzwerk wird Daten und Material zur
Erganzung mangelnder Ressourcen sam-
meln, neue Leitlinien festlegen, evidenzba-
sierte Anhaltspunkte fir vorbildliche Praktiken

17

Mit dermn Netzwerk bietet sich
erstmals die Méglichkeit, die
langfristigen Ergebnisse bei

Patienten Liber einen Zeitraum von
15 bis 20 Jahren zu beobachten.

zusammentragen, Praxisabweichungen ermitteln,
Bildungsprogramme und Schulungen entwi-
ckeln, in Zusammenarbeit mit Patientenvertretemn
einen Forschungsplan aufstellen und den
Wissensaustausch durch die Teilnahme an vir-
tuellen multidisziplinaren Teams ermdglichen.
Bis zum Jahr 2020 sollen mindestens 50 neu
ausgebildete Fachérzte fr seltene und komplexe
urogenitale Erkrankungen von speziellen, im
Rahmen von eUROGEN entwickelten Schulungs-
und Stipendienprogrammen profitieren.

und therapeutischen Maglichkeiten fir Patienten
verbessem.

NETZWERKKOORDINATION
Wout Feitz

Radboud University Medical Center
Nijmegen, The Netherlands

Letztlich mochte das Netzwerk Innovationen in
der Medizin voranbringen und die diagnostischen
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ERN fUr neuromuskuldare &3
Erkrankungen
(ERN EURO-NMD)

Neuromuskulare Erkrankungen (NME) tre-
ten ab der frihen Kindheit bis ins hthere
Erwachsenenalter auf. Sie sind durch
Muskelschwache und Muskelschwund gekenn-
zeichnet, kdnnen jedoch auch in Verbindung
mit anderen Symptomen
wie Midigkeit, Schmerzen,
Taubheitsgefiihlen, Erblindung,
Schluckbeschwerden,
Atembeschwerden und
Herzleiden auftreten. Die meis-
ten NME sind progredient und
unheilbar und gehen mit einer
geringeren Lebenserwartung
und -qualitat einher.

Es bestehen europaweit erhebliche Liicken und
Ungleichheiten beim Zugang zu Diagnose und
Behandlung. Zu den groi3ten Herausforderungen
im BemUhen um bessere Behandlungsergebnisse
z&hlen Verzdgerungen bei der Uberweisung aus
der primaren Versorgung an ein Fachzentrum
sowie die Gestaltung des Ubergangs von der
Padiatrie in die Erwachsenenmedizin.

Das ERN EURO-NMD bringt fiihrende Spezialisten
aus Europa zusammen, um Patienten durch virtu-
elle und personliche Sprechstunden den Zugang
zu spezialisierter Betreuung zu ermaglichen. Das

Das Netzwerk strebt an, die Diagnosedauer
in den ersten funf Jahren seines Bestehens
um 40% zu senken, die diagnostische
Ausbeute um 15 % zu steigem
und den Zugang zu angemessenen
Behandlungspfaden zu verbessem.

Netzwerk strebt an, die Diagnosedauer in den
ersten funf Jahren seines Bestehens um 40 %
zu senken, die diagnostische Ausbeute um 15 9%
zu steigem und den Zugang zu angemessenen
Behandlungspfaden zu verbessem.

Daritiber hinaus wird das ERN EURO-NMD neue
Leitlinien erarbeiten und Informationen Uber
vorbildliche krankheitsspezifische Praktiken
fur Beschaftigte im Gesundheitswesen und
Patienten zur Verfligung stellen. Das durch das
Netzwerk erworbene und zusammengetragene
Wissen wird Uber eGesundheitsinstrumente

allgemein verfligbar gemacht. Um vernachlas-
sigten Patientenbedtirfnissen gerecht werden
zu konnen, fordert das Netzwerk auBerdem
Kooperationen, die die Forschungsbemiihungen
und die Entwicklung von Therapien vorantrei-
ben kénnten. Dabei kann es sich auf eine starke
Tradition der Zusammenarbeit stlitzen.

NETZWERKKOORDINATION

Teresinha Evangelista

Assistance publique - Hépitaux de Paris,
Hépital Pitie-Salepétriére, Paris, France
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Globales

Exzellenzzentrum Europa

Die europdischen Referenzzentren nah-
men ihre Tatigkeit im Mdrz 2017 auf.
Trotz ihres noch jungen Bestehens und ihrer
primdaren Ausrichtung auf die Verbesserung
der Lebensqualitat fur Europder mit seltenen
und komplexen Erkrankungen werden diese
Netzwerke auf globaler Ebene Wirkung zeigen.

Die ERN werden weltweit bewahrte Praktiken
nutzen, wo sie bestehen, und dort einfuh-
ren, wo sie fehlen. Die Netzwerke werden
dazu beitragen, Europa als Zentrum fiir
die Bekampfung seltener und komplexer
Erkrankungen zu etablieren.

So werden die ERN beispielsweise bestens
aufgestellt sein, um Leitlinien fur bewahrte
Praktiken umzusetzen. Bei Erkrankungen, fur
die noch keine diagnostischen oder thera-
peutischen Leitlinien existieren, haben die
Netzwerke die Mdglichkeit, Vorgaben und
bewahrte Praktiken auszuarbeiten.

Durch die Vernetzung von Spezialisten und
Patientengruppen kénnen die ERN zudem
die Durchftihrung klinischer Studien erleich-
tern und therapeutische MaBnahmen testen.
Damit nehmen sie bei Innovationen in ver-
schiedenen Bereichen seltener Krankheiten
eine zentrale Stelle ein.

Das ERN-Modell kdnnte als Vorbild fur
andere dienen. Die innovativen eGesund-
heitsinstrumente, die zur Unterstlitzung
der grenziibergreifenden Zusammenarbeit
in Europa entwickelt wurden, konnten auch
auf internationaler Ebene Kollaborationen
fordern und zugleich den Zugang zur
Gesundheitsversorgung verbessem.

Die ERN werden weltweit
bewdhrte Praktiken
nutzen, wo sie bestehen,
und dort einftihren,

wo sie fehlen.
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ERN flr Augenkrankheiten &3

(ERN EYE)

Seltene Augenkrankheiten sind die haufigste
Ursache fur Sehstoérungen und Erblindung
bei Kindern und jun-
gen Erwachsenen in
Europa. Uber 900 sel-
tene Augenkrankheiten
sind im Portal fir seltene
Krankheiten und Orphan
Drugs (ORPHANET) auf-
geftihrt. Hierzu zahlen
auch stdrker verbrei-
tete Krankheiten wie
Retinopathia pigmen-
tosa, deren Pravalenz
bei schatzungsweise 1 von 5 000 liegt, sowie
auBerst seltene Krankheitseinheiten, die in der
medizinischen Literatur kaum mehr als zwei
Mal genannt werden.

Das ERN EYE befasst sich mit diesen Krankheiten
in vier Themengruppen: seltene Erkrankungen
der Netzhaut, seltene neuro-ophthalmologische
Erkrankungen, seltene padiatrisch-ophthalmolo-
gische Erkrankungen und seltene Erkrankungen
des Vorderabschnitts.

Daneben widmen sich sechs interdisziplinare
Arbeitsgruppen gemeinsamen Punkten der
vier Kernthemen. Weitere Arbeitsgruppen

Vorrangiges Ziel des Netzwerks ist
die Einrichtung einer virtuellen Klinik
(EyeClin), die eine optimale Erfassung
seltener Augenkrankheiten ermaoglichen
und die grenztibergreifende Verbreitung

von Fachwissen erleichtern soll.

konzentrieren sich auf spezifische Bereiche
wie Gentests, Register, Forschung, Bildung,
Kommunikation und Patienten.

Vorrangiges Ziel des Netzwerks ist die
Einrichtung einer virtuellen Klinik (EyeClin),
die eine optimale Erfassung seltener
Augenkrankheiten ermdglichen und die gren-
zibergreifende Verbreitung von Fachwissen
erleichtern soll.

NETZWERKKOORDINATION

Professorin Héléne Dollfus

Hépitaux Universitaires de Strasbourg,
Frankreich
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ERN fiir genetisch bedingte o33
Tumor-Risiko-Syndrome

(ERN GENTURIS)

Genetisch bedingte Tumor-Risiko-Syndrome
sind Stoérungen, bei denen erbliche geneti-
sche Mutationen zu einem erhohten Risiko von
Tumorbildungen pradispo-
nieren. Das Lebenszeitrisiko
einer Krebserkrankung kann
bei bis zu 100 % liegen.
Trotz der betrachtlichen
Unterschiede bei den befal-
lenen Organsystemen sehen
sich die Betroffenen ahnli-
chen Herausforderungen
gegenuber: verzogerte
Diagnosestellung, mangelnde Pravention
fur Patienten und gesunde Angehdrige und
Fehlbehandlung. Gegenwartig wurde nur bei
20-30 % der Betroffenen mit genetischen Tumor-
Risiko-Syndromen die Diagnose gestellt.

Das ERN GENTURIS arbeitet daran, die
Identifizierung dieser Syndrome zu verbessem,
Unterschiede bei den klinischen Ergebnissen
zu minimieren, Leitlinien zu entwickeln und
umzusetzen, Register und Biobanken zu ent-
wickeln, die Forschung zu unterstitzen und
die Handlungskompetenz der Patienten zu
starken. Das Netzwerk wird Aufklarungsarbeit

Gegenwidrtig wurde nur bei
20-30% der Betroffenen mit
genetischen Turmor-Risiko-
Syndromen die Diagnose gestellt.

fur die Offentlichkeit und Beschéftigte im
Gesundheitswesen leisten und den Austausch
vorbildlicher Verfahren in ganz Europa for-
dern. Der Zugang zu multidisziplinarer
Gesundheitsversorgung soll verbessert werden
und es werden neue Modelle und Standards fur
den Informationsaustausch und die Besprechung
komplexer Falle eingeftihrt. Das Netzwerk ver-
bessert die Qualitat und Auswertung von geneti-
schen Tests und steigert die Patiententeilnahme
an klinischen Forschungsprogrammen.

Das ERN GENTURIS arbeitet in Kooperation
mit anderen ERN an einer verbesserten

\

medizinischen Betreuung fur Patienten mit
genetischen Tumor-Risiko-Syndromen, deren
Beschwerden in den Kompetenzbereich eines
anderen Netzwerks fallen.

NETZWERKKOORDINATION

Professorin Nicoline Hoogerbrugge

Universitdtsklinikum Radboud UMC,

Niederlande
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Aktive Zusammenarbeit

Instrumente der Informationstechnologie
(IT) und elektronischen Gesundheitsdienste
(eHealth) kénnen wesentlich zur besseren
Zusammenarbeit beitragen. Die ERN sind tber
eine spezielle IT-Plattform miteinander ver-
bunden, Uber die ein Netzwerkkoordinator ,vir-
tuelle* Beratungsgremien aus Fachmedizinern
einberufen kann. Mithilfe telemedizini-
scher Instrumente kénnen diese dann die
Erkrankung des Patienten zu Diagnose- oder
Behandlungszwecken untersuchen. Mediziner,
die bei der Behandlung seltener und komple-
xer Falle bislang isoliert arbeiten mussten,
kdnnen somit nun Kollegen konsultieren und
Zweitmeinungen einholen. Die Interoperabilitat
ist eines der wichtigsten Merkmale dieser
Instrumente.

Dem technologischen Fortschritt sei Dank sind
physische Distanzen nicht langer ein Hindemis
fur die Zusammenarbeit in geografisch verteil-
ten Teams. In manchen Fallen reicht bereits
ein Telefonat oder ein Videoanruf. Andere Male
konnen die Netzwerke auch spezielle Systeme
einsetzen, um Gewebeproben oder hochauf-
l6sende Bildgebungen komplexer Krankheiten
zu teilen. Diese Technologien kénnen auch als
Fallverzeichnis herhalten, das beim Aufbau
einer umfassenden Falldatenbank fiir weitere
Studien helfen kann.

Wenn beispielsweise pathologische oder
radiologische Daten sicher geteilt wurden,
konnen sich die Mitglieder des Netzwerks ein-
loggen, um sich in geschlossener Umgebung

Verbundpartner

Die ERN setzen es sich zum Ziel, einen ech-
ten Mehrwert fir alle EU-Mitgliedstaaten zu
schaffen. Die einschlagigen Rechtsvorschriften
raumen Landern ohne Vertretung in einem
genehmigten ERN die Moglichkeit ein, tber
Gesundheitsdienstleister teilzunehmen, die
von ihrem Mitgliedstaat als assoziiertes
nationales Zentrum und/oder nationales
Kollaborationszentrum benannt wurden.

Die Mitgliedstaaten kénnen auf
ihren Wunsch auch ein nationales
Koordinationszentrum als Verbindungsstelle
fur alle ERN benennen. Das ERN-Gremium
der Mitgliedstaaten schafft einen gemein-
samen Rahmen fUr die Benennung derar-
tiger Zentren und ihre Integration in die
ERN. Die Benennung der Verbundpartner
durch die Mitgliedstaaten muss jedoch in

die Bilder anzusehen und Anmerkungen zu
verfassen. Der behandelnde Arzt bleibt wei-
ter fUr seinen Patienten verantwortlich, kann
sich das ERN dabei aber als wertvolle und
hilfreiche Ressource zunutze machen.

Dem technologischen
Fortschritt sei Dank sind
physische Distanzen nicht
lGnger ein Hindernis ftir
die Zusarmmenarbeit

in geografisch

verteilten Teams.

jedem Fall im Wege offener, transparenter
und stabiler Verfahren erfolgen.

Die ersten Verbundpartner sollten von den
Mitgliedstaaten bis Ende 2017 nominiert
werden.
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ERN fur Herzerkrankungen &3
(ERN GUARD-HEART)

Seltene Herzerkrankungen konnen wahrend
des gesamten Lebens auftreten und sind meist
genetisch bedingt. Sie sind durch eine Reihe von
Symptomen und Anzeichen gekennzeichnet,
die nicht nur je nach Krankheit, sondermn auch
je nach Patient unterschied-
lich ausgepragt sein kon-
nen. Alle solchen Formen
der Herzerkrankung sind
mit einem hohen Risiko
fur plotzlichen Tod in jun-
gem Alter verbunden, der
meist bei sonst gesunden
Personen eintritt.

Das Netzwerk GUARD-

HEART hat die folgen-

den Themenbereiche

benannt: familiar bedingte elektrische
Herzerkrankungen, familiare Kardiomyopathie,
angeborene Herzfehler und andere sel-
tene Herzerkrankungen. Diese Einteilung
basiert auf den klinischen Leitlinien der
Europaischen Kardiologengesellschaft (ESC),
der Intemationalen statistischen Klassifikation
der Krankheiten (ICD10) sowie ORPHANET.

Das ERN GUARD-HEART strebt eine star-
kere Koordination von Fachwissen und
Ressourcen an. Damit soll die Blindelung von

Das ERN GUARD-HEART strebt eine
stdrkere Koordination von Fachwissen
und Ressourcen an. Damit soll die
Btindelung von muiltidisziplindrem Wissen
erleichtert werden, das strukturiert und an
die allgemein interessierte Offentlichkeit
verbreitet werden soll

multidisziplinarem Wissen erleichtert werden,
das strukturiert und an die allgemein inte-
ressierte Offentlichkeit verbreitet werden soll.

Gesundheitsdienste werden Uber die gemein-
same eHealth-Plattform bereitgestellt. Patienten
und Beschaftigte aus dem Gesundheitswesen
in ganz Europa erhalten somit einen breite-
ren Zugang zur notigen Expertise. Durch die
Forderung einer engeren Zusammenarbeit zwi-
schen Sachverstandigen wird der Erwerb und
Austausch neuer wissenschaftlicher Erkenntnisse

erleichtert, die zur Entwicklung neuer diagnos-
tischer und therapeutischer Verfahren und zur
Identifizierung neuer Herzerkrankungen bei-
tragen kénnen.

NETZWERKKOORDINATION
Professor Arthur Wilde

Akademisches Medizin-Zentrum,
Amsterdam, Niederlande




24

Gemeinsame Arbeit fiir Patienten mit seltenen Krankheiten, Erkrankungen mit geringer Privalenz und komplexen Krankheiten

ERN fUr vererbte
und angeborene

Fehlbildungen (ERNICA)

ERNICA widmet sich angeborenen Fehlbil-
dungen und Erkrankungen, die im friihen
Alter auftreten und eine multidisziplinare
Gesundheitsversorgung und langfristige
Nachsorge erfordern, und untersucht den
Ubergang in das Erwachsenenalter.

Die Organisation des Netzwerks griindet sich
den ORPHANET-Klassifizierungen und dem ICD10
entsprechend auf zwei Arbeitsprozesse. Ein
Arbeitsprozess befasst sich mit Fehlbildungen
des Verdauungssystems, der andere mit
Fehlbildungen des Zwerchfells und der
Bauchwand. Im letzteren Arbeitsprozess sind
Arbeitsgruppen fur Fehlbildungen des Osophagus
sowie eine Arbeitsgruppe fiir gastroenterologi-
sche und Darmerkrankungen vorgesehen. Diese
Gruppe umfasst au3erdem eine Untergruppe,
die auf Darmversagen spezialisiert ist. Jede
Arbeitsgruppe beschaftigt eigene krankheits-
spezifische Task Forces.

Bei einigen dieser seltenen Krankheiten kann
die Sterblichkeitsrate bis zu 50 % betragen.
ERNICA soll die Versorgungsqualitat fur
Patienten verbessern und die langfristigen
Auswirkungen dieser seltenen Erkrankungen
bei Sauglingen einschranken. Das Netzwerk

wird die wissenschaftliche Zusammenarbeit
unterstitzen und somit auch die Erstellung
evidenzbasierter klinischer Leitlinien ermdg-
lichen. Der Zugang zu neuen chirurgischen
Verfahren und Behandlungsmethoden wird
ebenfalls verbessert.

ERNICA dient als Anlaufstelle fir nationale
Patientenverbande und Betreuungspersonen,
einschlieBlich Krankenschwestern und
Krankenpflegemn sowie anderen Berufen, die sich
fUr bessere Patientenergebnisse einsetzen.

Bei einigen dieser seltenen

Krankheiten kann die

Sterblichkeitsrate bis zu
50% betragen.

NETZWERKKOORDINATION

Professor Rene Wijnen

Erasmus Medical Center Rotterdam,
Niederlande
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ERN fur angeborene
Fehlbildungen und seltene ®¢;%°
intellektuelle Entwicklungsstérungen
(ERN ITHACA)

Dieses ERN ist ein Begegnungszentrum fir
Spezialisten firr seltene angeborene Fehlbildungen
und seltene intellektuelle Entwicklungsstorungen.
Jeder 40. Saugling ist von angeborenen
Fehlbildungen betroffen. Fir weiter verbreitete
Fehlbildungen wie z. B. Lippenspalten existie-
ren bereits etablierte Versorgungsnetzwerke. Die
Expertise fir seltenere Krankheiten ist hingegen
Uber die gesamte EU verstreut. Viele Fehlbildungen
treten im Verbund mit ,Syndromen* auf, die mit
abnormem Wachstum, abnormer Entwicklung
oder abnormer psychosozialer Anpassung in
Verbindung gebracht werden. Bislang sind mehr
als 8000 Syndrome bekannt. Die meisten davon
treten mit einer Haufigkeit von weniger als
1 von 2000 auf.

Chromosomale Stérungen gehdren zu den
haufigsten Ursachen von Fehlbildungen und
intellektuellen Entwicklungsstérungen. Neue
Tests, wie Exom- und Genomsequenzierung,
erhohen zwar die Diagnosechancen, sind aller-
dings in Uber 50 % aller hochspezialisierten
Zentren noch nicht routinemabBig verfigbar.

Der verbesserte Zugang zu dieser Technologie
gehort zu den Hauptzielen des ERN ITHACA.

Dariiber hinaus entwickelt das Netzwerk teleme-
dizinische Initiativen mit virtuellen multidisziplina-
ren Teams in den verschiedenen EU-Zentren und
setzt virtuelle Online-Kliniken ein, um Patienten
ohne Reisewege einen besseren Zugang zu
Diagnosemdglichkeiten zu ermdglichen.

Das ERN ITHAKA wird sich mit Eltern und Patienten
vermetzen, um bei Bedarf vorbildliche Praktiken zu
entwickeln und die Formulierung neuer Leitlinien
zu initiieren. Ferner wird das Netzwerk Kriterien
fur Patientenregisterdaten festlegen, die Schulung
von Beschaftigten im Gesundheitswesen
fordern und die Forschungsarbeit unterstiitzen.

Es wird mit existierenden Netzwerken aus
demselben Fachbereich sowie mit ERN mit
erganzenden Interessen zusammenarbeiten
und die Patienten dabei stets im Mittelpunkt
seiner Arbeit behalten.

NETZWERKKOORDINATION

Alain Verloes

Assistance publique - Hépitaux de Paris,
Hépital Robert-Debré, Paris, France
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Die Leitung eines Europaischen
Referenznetzwerks

Professor Pierre Fenaux, Professor fur
Hamatologie im Hépital Saint-Louis, Paris,
Frankreich, ist Leiter des ERN EuroBloodNet.
Im 66 Mitglieder starken Netzwerk EuroBloodNet
sieht Professor Fenaux einen enormen Nutzen fiir
Patienten und Fachkrafte. ,Das ERN steht ganz
im Dienst der Patienten und eines verbesserten
Zugangs zur Gesundheitsversorgung bei seltenen
hamatologischen Erkrankungen, so Professor
Fenaux. ,Wir machen innovative Diagnostik
und Behandlungsverfahren fir Zentren in ganz
Europa verfligbar, wo maglicherweise noch nicht
die nétige Expertise vorhanden ist.

Die Unterstiitzung durch die EU-Mitgliedstaaten
und die Europaische Kommission bedeu-
tet Professor Fenaux zufolge eine wichtige
Legitimierung fir das Netzwerk und erweitert
seine Moglichkeiten zur Verbreitung der Leitlinien.
,Durch die Systeme fur kontinuierliche medizini-
sche Fortbildung (CME-Systeme) bieten sich uns
auBerdem hervorragende Wege zur Vermittlung
des Wissens Uber seltene hamatologische
Erkrankungen®, so Professor Fenaux weiter.

Far Kliniker ergibt sich durch das Netzwerk
ein ganz wesentlicher Vorteil fur den medizi-
nischen Alltag im Umgang mit seltenen oder

komplexen Krankheitsfallen: ,Arzte kénnen nun
Kollegen in anderen Landern konsultieren, die
Uber die notige Expertise verfligen. Damit ist
die Isolation beendet, der sich medizinische
Fachkrafte oft gegenibersehen, wenn die
Maglichkeit zur Einholung einer Zweitmeinung
von Kollegen nicht gegeben ist.”

Es bestehen noch weitere potenzielle Vorteile.
Professor Fenaux zufolge wird durch die
Vernetzung von Krankenhdusern in ganz
Europa eine kritische Masse von Patienten
mit seltenen Krankheiten gebildet. Dies ebnet
den Weg zu klinischer Forschung, die ande-
renfalls nicht denkbar ware.

Diese Verbindungen kénnen zugleich als
Interessenverbund dienen, da sie die Entstehung
von Patientenverbanden fiir Menschen mit selte-
nen Krankheiten fordermn und Fachbeitrége tber
innovative Behandlungen leisten. ,Wenn ein Arzt
sein Krankenhaus vor Ort um Zugang zu einer
innovativen Behandlungsmethode bittet, kénnte
unser Netzwerk beispielsweise ein wissenschaft-
liches Fachgutachten zu einem neuen Verfahren
anbieten, sagt Professor Fenaux. ,Betroffene
Arzte und Patienten haben nun die Gewissheit,
nicht auf sich alleine gestellt zu sein.”

Arzte kénnen nun
Kollegen in anderen
Léndern konsultieren, die
Liber die notige Expertise
verfugen. Damit ist die
Isolation beendet, der sich
medizinische Fachkrdfte oft
gegentibersehen, wenn die
Maglichkeit zur Einholung
einer Zweitmeinung von
Kollegen nicht gegeben ist.*
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ERN fur Atemweqgs-

erkrankungen (ERN LUNG)

Komplexe Lungenerkrankungen erfordern eine
multidisziplindre Versorgung sowie psycho-
soziale Unterstitzung.
Ihre Komplexitat kann
durch die der Erkrankung
zugrunde liegenden gene-
tischen Mechanismen,
sekundare Veranderungen
sowie Schadigungen ande-
rer Organsysteme bedingt
sein. Durch eine friihzeitige
Diagnose und den friihzeiti-
gen Zugang zu facharztlicher
Versorgung kénnen die Behandlungsergebnisse
bei vielen dieser Krankheiten verbessert werden.

Das ERN-LUNG widmet sich einer Reihe sel-
tener und komplexer Lungenerkrankungen,
wie idiopathischer Lungenfibrose, zystischer
Fibrose, Non-CF-Bronchiektasen, pulmonaler
Hypertonie, PCD, AATD, Mesotheliom, chroni-
schem Transplantatversagen und sonstige sel-
tene Lungenerkrankungen.

Das Netzwerk soll die einschlagige Expertise euro-
paweit fordern, um die Versorgungsstandards,
Lebensqualitat und Prognose fur das gesamte
Spektrum seltener Lungenerkrankungen zu
verbessern. Die Mitglieder haben folgende
Aufgaben: Entwicklung und Verbreitung von

Das Netzwerk soll die einschldgige
Expertise europaweit férdem,
um die Versorgungsstandards,
Lebensqualitéit und Prognose ftir
das gesamte Spektrum seltener
Lungenerkrankungen zu verbesserm.

T

Behandlungsleitlinien; Férderung gemeinsa-
mer Behandlungsansétze; Verbesserung des
grenzibergreifenden Zugangs zu Diagnose und
Behandlung; Einflihrung und Unterstiitzung von
Registern; sowie die Zusammenstellung aus-
reichend groBer Kohorten fur klinische Studien,
Arzneimittelentwicklung und Studien zum nattir-
lichen Krankheitsverlauf.

Das ERN-LUNG ermdglicht Patienten den
Zugang zu interdisziplinaren Teams, die
Uber das Internet Zweitmeinungen zu kom-
plexen Fallen anbieten und Patienten somit

unnotige Reisewege ersparen. In diesem
Rahmen ist auch die Ausweitung eines Online-
Expertenberatungssystems vorgesehen, das
durch das EU-geftrderte Pilotprojekt ECORN-CF
eingerichtet wurde.

NETZWERKKOORDINATION

Professor Thomas O.F. Wagner

Klinikum der Johann Wolfgang
Goethe-Universitdt, Frankfurt
am Main, Deutschland
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ERN fir Krebs im Kindesalter &3

(Hamatoonkologie)
(ERN PaedCan)

Padiatrische Krebserkrankungen sind selten
und treten in verschiedenen Unterformen auf.
Mit 20 000 Kindern mit einer neu diagnosti-
zierten Krebserkrankung in ganz Europa und
6000 Todesfallen bei padi-
atrischen Krebspatienten pro
Jahr bleibt Krebs die hau-
figste krankheitsbedingte
Todesursache von Kindern
Uber 1 Jahr.

Die durchschnittliche Uber-
lebensrate ist in den ver-
gangenen Jahrzehnten zwar
gestiegen. Doch wahrend
bei einigen Erkrankungen eine drastische
Verbesserung festgestellt wurde, fallen die
Behandlungsergebnisse bei anderen weiter-
hin schlecht aus. Erhebliche Unterschiede bei
den Uberlebensraten stellen Europa ebenfalls
vor eine Herausforderung, wobei in Osteuropa
besonders schlechte Zahlen verzeichnet werden.

Das ERN PaedCan arbeitet an einem verbes-
serten Zugang zu einer qualitativ hochwertigen
Gesundheitsversorgung fiir krebskranke Kinder,
deren Erkrankung fachmedizinische Expertise
und hochspezialisierte Instrumente erfordert,
die aufgrund einer geringen Patientenserie

Es wird ein Tumorboard-Netzwerk fiir
pddiatrische Onkologie eingerichtet,
das (ber IT-Instrumente den
Austausch von Fachwissen sowie
Beratung ermaglicht.

und mangelnder Ressourcen nicht allgemein
verfligbar sind. Es stiitzt sich auf die frihe-
ren EU-geforderten Projekte ENCCA, PanCare
und ExPO-r-Net. Das ERN PaedCan erstellt
einen Fahrplan fur Fachzentren, um deren
Sichtbarkeit fiir Gesundheitsdienstleister und
Patienten zu erhéhen. Es wird ein Tumorboard-
Netzwerk fir padiatrische Onkologie eingerich-
tet, das Uber IT-Instrumente den Austausch
von Fachwissen sowie Beratung ermaglicht.

Das Netzwerk soll die Uberlebensrate und
Lebensqualitat bei Kinderkrebs verbessem. In
diesern BemUhen fordert es Zusammenarbeit,

Forschung und Schulung, um gegenwartig beste-
hende Ungleichheiten bei den Uberlebensraten
zu beseitigen und die Mdéglichkeiten der
Gesundheitsversorgung bei Kinderkrebs in den
EU-Mitgliedstaaten zu verbessern.

NETZWERKKOORDINATION

Professor Ruth Ladenstein

St. Anna Kinderkrebsforschung/
Kinderspital, Wien, Osterreich
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ERN fur hepatologische ol
Erkrankungen %!

(ERN RARE-

Seltene Lebererkrankungen kénnen progressive
Leberschaden verursachen, die zu Fibrose und
Zirrhose fuihren konnen. Die Komplikationen
einer Zirrhose kénnen todlich verlaufen und
in vielen Fallen ist eine Lebertransplantation
die einzig wirksame Behandlung. Mtdigkeit,
Pruritus bei cholestatischen Erkrankungen sowie
Schmerzen und abdominale Schwellungen
bei zystischen Erkrankungen schranken die
Lebensqualitat erheblich ein.

Diagnoseverzogerungen, die verwehrte
Entfaltung und das Versaumen wichtiger
Entwicklungsschritte sind bei padiatrischen
Patienten weitere wesentliche Faktoren. Eine
besondere Herausforderung stellt sich auBerdem
durch den Behandlungstibergang im Jugendalter.

Das ERN RARE-LIVER widmet sich drei
Krankheitsbereichen: autoimmune
Lebererkrankungen, metabolisch bedingte
Gallengangsatresie und damit verbun-
dene Lebererkrankungen sowie struktu-
relle Lebererkrankungen. Erstmals auf dem
Gebiet der Lebererkrankungen gewahrleis-
tet das Netzwerk einen nahtlos integrier-
ten Ubergang von der padiatrischen in die
Erwachsenenversorgung. Der Schwerpunkt
liegt dabei auf den Bedurfnissen der

_IVER)

Erstmals auf dem Gebiet der

Lebererkrankungen gewdhrleistet das

Netzwerk einen nahtlos integrierten

Ubergang von der péidiatrischen in
die Erwachsenenversorgung.

Ubergangspopulationen und den Implikationen
fur Familien mit einer genetischen Diagnose.

Zugang zu den sich rasant weiterentwickeln-
den Behandlungsmaglichkeiten zahlen dabei
zu den gréBten Herausforderungen, die es zu
bewaltigen gilt.

Die Erstellung aktueller Leitlinien ist ein vorran-
giges Ziel. Leitlinien fur die Behandlung wer-
den in Zusammenarbeit mit der Europdischen
Gesellschaft zum Studium der Leber (EASL) und
der Europaischen Gesellschaft fir padiatrische
Gastroenterologie, Hepatologie und Eméahrung
(ESPHGAN) eingefiihrt. Unterstiitzt werden diese
Bemuhungen durch die Standardisierung wich-
tiger diagnostischer und prognostischer Tests.

NETZWERKKOORDINATION

Ansgar Lohse

Universitéitsklinikum Hamburg-
Das klinische Bewusstsein beziiglich selte- Eppendorf, Germany

ner Lebererkrankungen und ein gerechter
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ERN fUr Bindegewebs-
und muskuloskelettale

TR
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Erkrankungen (ERN ReCONNET)

Die seltenen Bindegewebs- und mus-
kuloskelettalen Erkrankungen umfassen
eine enorme Anzahl an Krankheiten und
Syndromen, die sich erheb-
lich auf das Wohlbefinden des
Patienten auswirken. Dazu zah-
len Erbkrankheiten und systemi-
sche Autoimmunerkrankungen
wie systemische Sklerose,
Mischkollagenosen, idiopathische
entzindliche Myopathien, undif-
ferenzierte Kollagenosen sowie
das Antiphospholipid-Syndrom.
Diagnoseverzdgerungen, ins-
besondere bei seltenen oder komplexen
Krankheitsbildern, sind ein haufiges Problem.

Dieses Netzwerk unterscheidet bei den sel-
tenen Bindegewebs- und muskuloskelettalen
Erkrankungen drei thematische Hauptgruppen:
seltene Autoimmunerkrankungen, komplexe
Autoimmunerkrankungen sowie seltene erb-
liche Bindegewebs- und muskuloskelettale
Erkrankungen.

ReCONNET soll frihzeitige Diagnosen, die
Patientenbetreuung, die Versorgung und
die virtuelle Besprechung klinischer Falle im
Netzwerk und bei assoziierten Zentren fordem.

Das Netzwerk soll den wissenschaftlichen
Kenntnisstand tiber seltene Bindegewebs- und
muskuloskelettale Erkrankungen verbessern und
die Einrichtung umfangreicher Datenbanken zur
Identifizierung neuer klinischer und biologischer

Marker als diagnostische Hilfe erleichtern.

Die Interaktion der Zentren untereinander wird
durch den Einsatz von Informationstechnologien
(IT) untersttitzt. Das Netzwerk soll den wis-
senschaftlichen Kenntnisstand tber sel-
tene Bindegewebs- und muskuloskelettale
Erkrankungen verbessern und die Einrichtung
umfangreicher Datenbanken zur Identifizierung
neuer klinischer und biologischer Marker als
diagnostische Hilfe erleichtern.

Es werden Aufklarungsprogramme fiir Patienten
und ihre Familien entwickelt und verbreitet
und neue Leitlinien und QualitéatsmaBnahmen

eingefiihrt. Bessere therapeutische Protokolle
und eine hdhere Patientenbeteiligung gehdren
ebenfalls zu den Hauptzielen.

NETZWERKKOORDINATION

Professor Marta Mosca

Azienda Ospedaliero Universitaria
Pisana, Italien
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Nationale Richtlinien
fur seltene Krankheiten

Die Verantwortung fur Gesundheitsrichtlinien
und die Erbringung von Gesundheits-
dienstleistungen auf nationaler Ebene liegt
bei den EU-Mitgliedstaaten. 2009 sprach der
Europdische Rat der Gesundheitsminister * eine
Empfehlung aus, nach der die Mitgliedstaaten
bis Ende 2013 Plane oder Strategien zur
Unterstiitzung von Patienten mit seltenen
Krankheiten aufstellen und einftihren sollten.
Nach der Empfehlung sollten die Plane:

eine strukturelle Vorgabe fiir MaBnahmen im
Hinblick auf seltene Krankheiten im nationa-
len Gesundheits- und Sozialwesen schaffen;
Initiativen auf lokaler, regionaler und nati-
onaler Ebene in Plane oder Strategien ein-
beziehen, um einen umfassenden Ansatz
zu gewahrleisten;

SchwerpunktmafBnahmen mit entsprechen-
den Zielen und Folgemechanismen festlegen.

Die Umsetzung der nationalen Plane/
Strategien wird durch Projekte unterstiitzt,
die aus den EU-Gesundheitsprogrammen

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

finanziert werden. 2009 war es in den
meisten Mitgliedstaaten noch relativ neu
und innovativ, sich verstarkt auf seltene
Krankheiten auszurichten, und nur vier ver-
fligten bereits Uber einschlagige nationale
Plane. Gegenwartig haben inzwischen bereits
23 Mitgliedstaaten solche Plane/Strategien
angenommen.

http://ec.europa.eu/health/rare_diseases/
national_plans/detailed_de
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ERN fur Immundefekte,
autoinflammatorische und

Im ERN RITA sind fuhrende europaische
Fachzentren fUr die Diagnose und Behandlung
seltener immunologischer
Erkrankungen vertreten.
Bei diesen Krankheiten
handelt es sich um poten-
ziell lebensbedrohliche
Formen, die eine mul-
tidisziplindre Versorgung
mit komplexer diag-
nostischer Bewertung
und hochspezialisierten
Therapien erfordern. Das
Netzwerk unterscheidet diese Krankheiten in
drei Untergruppen: primare Immundefekte
(PID), Autoimmunerkrankungen und auto-
inflammatorische Erkrankungen. Ein
weiterer Themenbereich ist die padiatri-
sche Rheumatologie. Sie umspannt die
Teilbereiche ,Autoimmunerkrankungen“ und
JAutoinflammatorische Erkrankungen®.

Dieses Netzwerk stitzt sich auf die Arbeit
der europaischen wissenschaftlichen
Gesellschaften, die Patientenregister, kli-
nische Leitlinien, Forschungsverblnde,
Ausbildungstatigkeiten und Verbindungen
zu Patientenorganisationen entwickelt und
aufgebaut haben.

Das ERN RITA bemntiht sich um
den Abbau von Ungleichheiten
beim Patientenzugang zu
diagnostischen Tests und
innovativen Behandlungen.

Das ERN RITA bemuht sich um den Abbau
von Ungleichheiten beim Patientenzugang
zu diagnostischen Tests und innovativen
Behandlungen, wie beispielsweise Biologika-
Therapien, Immunglobulin-Substitution,
Stammzelltransplantation und Gentherapie.

Es soll bestehende Register miteinan-
der verkniipfen, europaweit gultige klini-
sche Leitlinien entwickeln, eine Task Force
aus Genetikern zur Qualitatskontrolle von
Sequenzierungstechnologien der nachs-
ten Generation einrichten, ein gemeinsames
Instrument fiir die Pharmakovigilanz bei diesen
seltenen Krankheiten festlegen, eine Task Force
fiir den korrekten Einsatz und die Uberwachung

biologischer Behandlungsverfahren bei immun-
vermittelten Erkrankungen einrichten, Stammzell-
und Gentherapien fir Patienten unter einem
Dach zusammenfassen und verbessern, die
Zusammenarbeit zwischen den verschiedenen
Patientenverbanden fordem und Facharzte fur
Padiatrie und Erwachsenenmedizin aus den drei
Kermbereichen zusammenfiihren.

NETZWERKKOORDINATION
Nico Martinus Wulffraat

University Medical Center Utrecht,
The Netherlands
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ERN fur neurologische

Erkrankungen (ERN-RND)  *&is

Das Europdische Referenznetzwerk fiir seltene
neurologische Erkrankungen (ERN-RND) soll die
bislang vernachlassigten Bedlirfnisse von mehr
als 500000 Menschen in Europa mit einer selte-
nen neurologischen Erkrankung berticksichtigen.
Aufgrund der erheblichen phano- und genoty-
pischen Heterogenitat von Patienten mit sel-
tenen neurologischen
Erkrankungen sind
609% aller Betroffenen
bislang noch ohne
Diagnose.

Das ERN-RND soll
diese Lucken durch
virtuelle multidiszip-
linare Konsultationen
schlieBen. Angestrebt wird eine Steigerung
der Anzahl von in Registern eingetragenen
Patienten um 20 % sowie eine Verbesserung
der Patientenergebnisse um 20 % - das ent-
spricht dem Anteil der Patienten mit einer
endgdltigen Diagnose. In Zusammenarbeit
mit der europaischen Vereinigung fur
Behandlungspfade (European Pathway
Association, EPA) und ORPHANET werden
interdisziplindre Behandlungspfade entwickelt.

Das Netzwerk stlitzt sich auf die bestehende
Infrastruktur. Auf dieser Basis integriert es

Mehr als 500 000 Menschen
in Europa mit einer seltenen
neurologischen Erkrankung
berticksichtigen 609% noch ohne
Diagnose.

baiiicd

eine Reihe ausgereifter Netzwerke fur sel-
tene neurologische Erkrankungen unter dem
Schirm des ERN-RND und erganzt bereits lau-
fende Register fiir Krankheiten wie Huntington
und Ataxie.

In Zusammenarbeit mit dem Europdischen
Netzwerk fur Qualitat in der Molekulargenetik
(EMQN) entwickelt das Netzwerk ein exter-
nes Qualitatsbewertungsprogramm zur
Standardisierung wichtiger diagnostischer Tests
mit dem Ziel, allen Patienten Zugang zu densel-
ben diagnostischen Moglichkeiten zu verschaffen.

Das ERN-RND wird die Schulung, Forschung und
innovative Behandlungsmethoden fordern und
Patienten Gehor verschaffen.

NETZWERKKOORDINATION

Dr Holm Graessner

Universtitcitsklinikum Tiibingen,
Deutschland

33




34

Gemeinsame Arbeit fiir Patienten mit seltenen Krankheiten, Erkrankungen mit geringer Privalenz und komplexen Krankheiten

ERN fur Hautkrankheiten — &:*3

(ERN Skin)

Viele Hauterkrankungen haben gravierende
Folgen fur die Patienten und kénnen mit
einem erhohten Krebsrisiko verbunden sein.
Die Diagnose seltener und
komplexer Hautkrankheiten
erfolgt durch eine umfas-

sende Beurteilung der Haut sozioGkonomische
und Schleimhaut und weiterer Studie zur individuellen
Systeme sowie Hautbiopsien. .

Die Differenzierung die- K/’O/’]k/’]@/fS?@[GSZ’U/’Ig
ser komplexen Krankheiten dur C/’)f Uhren.

ist nur durch erfahrene

Dermatologen mdglich.

Eine mangelnde facharztliche Diagnose ist ein
Behandlungshindernis. Fiir Patienten kann dies
eine enorme korperliche und psychologische
Belastung darstellen.

Dieses Netzwerk bringt fiihrende Spezialisten
auf dem Gebiet der seltenen Hauterkrankungen
bei Kindern und Erwachsenen zusammen, um
den Wissensaustausch, die Uberarbeitung
und Ausarbeitung vorbildlicher Leitlinien
und eine bessere berufliche Ausbildung und
Patientenaufklarung zu ermadglichen.

Es soll die Organisation des Gesundheitswesens
durch Ressourcenbtindelung verbessern.
\Vorgesehen ist dabei auch eine Plattform mit
Fachpathologen, die zentrale histologische

Eine umfassende

Untersuchungen und gemeinsame Diskussionen
Uber schwierige Falle ermoglichen soll.
Fur jede durch das Netzwerk abgedeckte
Krankheitsart sehen die multidisziplinaren
Kernteams jeweils einen Dermatologen, eine
Pflegekraft, einen Psychologen, einen Genetiker,
einen Emahrungswissenschaftler und einen
Pathologen vor. Sie kénnen je nach Bedarf um
weitere Spezialisten erganzt werden.

Das ERN Skin wird auBerdem Register fiir seltene
Hauterkrankungen entwickeln. Diese ermdgli-
chen die Teilnahme an Forschungsprogrammen
und klinischen Studien mit gut charakterisierten

Patienten und fordern die therapeuti-
sche Forschung mit hinreichend gréBeren
Patientenkohorten. Dartber hinaus wird das
Netzwerk eine umfassende soziodkonomische
Studie zur individuellen Krankheitsbelastung
durchftihren.

NETZWERKKOORDINATION

Professor Christine Bodemer

Necker Enfants Malades Hopital,
Abteilung fiir Dermatologie, APHP,
Paris, Frankreich
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ERN fur Transplantationen

im Kindesalter
(ERN TRANSPLANT-CHILD)

Die padiatrische Transplantation (PT),
sowohl in Form von Organtransplantationen
(OT) als auch von hamatopoetischen
Stammezelltransplantationen
(HSZT), ist bei vielen seltenen
Krankheiten das einzige kura-
tive Verfahren.

Eine optimale Transplantations-
nachsorge erfordert die gemein-
samen Anstrengungen eines
multidisziplinaren Teams.
Posttransplantativ mtssen die
Patienten eine chronische Immunsuppression
zur Pravention von AbstoBungsreaktionen
beginnen. Dies erfordert ein kontinuierliches
Monitoring mdéglicher posttransplantativer
Komplikationen, um die Lebenserwartung und
Lebensqualitat der Patienten zu erhéhen. Das
ERN TRANSPLANT-CHILD ftihrt Spezialisten im
Bereich der PT und Transplantationsnachsorge
zusammen, um die Ergebnisse fiir betroffene
Kinder und ihre Familien zu verbessemn.

Das Netzwerk soll Krankenhausaufenthalte
verkdrzen und den Einsatz komplexer
Langzeittherapien reduzieren. Es setzt sich
fur die Verbesserung der psychologischen
Betreuung fiir Kinder beim Ubergang ins

Krankenhausaufenthalte
verkiirzen und den Einsatz
komplexer Langzeittherapien

Das Netzwerk soll

reduzieren.

Erwachsenenalter ein. TRANSPLANT-CHILD
soll die neuesten Verfahren und aktuellen
Fortschritte im medizinischen, pharmakologi-
schen und therapeutischen Bereich verfiigbar
machen. Seine Mitglieder unterstiitzen auBerdem
die Verbreitung harmonisierter Leitlinien der kli-
nischen Praxis sowie die Weiterentwicklung der
personalisierten Medizin auf dem Gebiet der PT.

TRANSPLANT-CHILD strebt eine Senkung
der mit einer Transplantation verbundenen
Kosten an, wie etwa fir Replantation und
pharmakologische Behandlungen. Ferner har-
monisiert das Netzwerk auch die Betreuung

fir PT-Patienten, um die Risiken posttrans-
plantativer Komplikationen zu minimieren.
Gemeinsam arbeiten filhrende PT-Spezialisten
aus Europa daran, die mit Transplantationen
im Kindesalter assoziierte Mortalitat und
Morbiditat zu senken.

NETZWERKKOORDINATION

Dr. Paloma Jara Vega

Hospital Universitario La Paz,
Spanien
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Bessere gesundheitliche
Patienten-Outcomes im Fokus:
Patientenverbande und ihre Rolle

Bei allen ERN steht der Patient im
Vordergrund. Patientenverbande und ins-
besondere EURORDIS sind seit Gber zehn
Jahren aktiv an der Weiterentwicklung der
Netzwerke beteiligt. Damit leisten sie einen
Beitrag dazu, die kontinuierliche Steigerung
der klinischen Exzellenz, die Verbesserung der
gesundheitlichen Patienten-Outcomes und
den gerechten Zugang zu qualitativ hoch-
wertiger Behandlung in ganz Europa im Fokus
der Bemihungen zu behalten. EURORDIS ist
eine nichtstaatliche patientengefthrte Allianz,
die 733 Patientenorganisationen fur seltene
Krankheiten in 64 Landern reprasentiert.

JWir durften der Geburtsstunde der Idee
in der Hochrangigen Arbeitsgruppe fur
das Gesundheitswesen und die medizini-
sche Versorgung beiwohnen, wo die ERN

schlieBlich in die Richtlinie zur grenziberschrei-
tenden Gesundheitsversorgung umgesetzt
wurden®, erinnert sich Matt Bolz-Johnson,
EURORDIS-Direktor fir Gesundheitsversorgung und
Forschung. ,Gemeinsam mit den Mitgliedstaaten
und der Europaischen Kommission konnten wir
den langen Weg von der Entstehung der Idee Uber
die Umsetzung in einschlégige Rechtsvorschriften
bis schlieBlich zur Verwirklichung der ERN in der
Praxis erfolgreich beschreiten.”

Als bestandiger Forderpartner des ERN-
Konzepts setzt sich EURORDIS seit seiner
Entstehung fir die Patientenbeteiligung ein.
Im Laufe der Zeit entstand dadurch ein einge-
hendes technisches Verstandnis dartiber, wie
durch die Einbeziehung der Patienten in die
Netzwerke ein echter Mehrwert fiir Patienten
geschaffen werden kann.

,Die Netzwerke kbnnen
fuir Patienten mit

seltenen und komplexen
Krankheitsbildern
greifbare Vorteile bringen.”
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,Die Netzwerke konnen fiir Patienten mit sel-
tenen und komplexen Krankheitsbildern greif-
bare Vorteile bringen” so Bolz-Johnson. ,Die
ERN werden es moglich machen, die Isolation,
die in Fachgemeinden fir seltene Krankheiten
oft ein Problem darstellt, zu beenden und die
Sichtbarkeit von Spezialisten fur Patienten
in ganz Europa zu erhéhen. Dadurch finden
sich fur die PatientenbedUrfnisse schneller
die richtigen Spezialisten.”

Einer der wichtigsten Vorteile, die sich
Patienten durch ERN bieten, besteht darin,
dass sie Diagnosen beschleunigen und die
Anzahl der undiagnostizierten oder fehldiag-
nostizierten Patienten verringem kénnen. Bolz-
Johnson zufolge bringen die Netzwerke endlich
,das Ende der diagnostischen Odyssee".

Fur viele seltene Krankheiten gibt es der-
zeit noch keine Behandlungsmaoglichkeiten.
Die ERN versprechen jedoch eine Kultur des
Lernens, aus der wahre Innovationsschmieden
hervorgehen werden. Es werden einfache
Ergebnismessungen fur konkrete Krankheiten

erarbeitet, die den Weg zu einer schnelleren
Identifikation und Einfiihrung optimaler medi-
zinischer oder chirurgischer Eingriffe bahnen
werden. ,Dadurch werden auch vorbildliche
Praktiken gefordert, da die ERN-Mitglieder
voneinander lernen kdnnen®, so Johnson
weiter. ,Spezialisten kdnnen sich in vir-
tuellen Meetings in Echtzeit tber ihre
Félle austauschen und die Ergebnisse
retrospektiv tiberpriifen, um die optimale
Vorgehensweise zu ermitteln.”

Patienten versprechen sich von den ERN
eine deutliche Verbesserung fur ihr Leben:
,Wir sind davon Uberzeugt, dass wir durch
den Austausch von Erfahrungswerten und
Fachkenntnissen vorhandenes Wissen bes-
ser nutzen und neue Erkenntnisse gewin-
nen konnen. Das konnte bei vielen seltenen
Krankheiten schon nach wenigen Jahren
des Bestehens der ERN eine deutliche
Verbesserung der Behandlungsergebnisse
bringen’, so Bolz-Johnson. ,,Nun ist es an den
ERN, das Potenzial auszuschépfen.”

,Die ERN werden es
maoglich machen,

die Isolation, die in
Fachgemeinden fiir seltene
Krankheiten oft ein Problermn
darstellt, zu beenden

und die Sichtbarkeit von
Spezialisten fuir Patienten
in ganz Europa zu erhéhen.
Dadurch finden sich ftir

die PatientenbedCirfnisse
schneller die richtigen
Spezialisten.”
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ERN fur erbliche o
Stoffwechselstorungen e
(MetabERN)

Seltene erbliche Stoffwechselerkrankungen
treten in mehr als 700 Formen
auf, meist im Verbund, sel-
tener einzeln. Viele Stoff-
wechselerkrankungen sind
fur die Patienten mit erhebli-
chen, teilweise sogar lebensbe-
drohlichen Folgen verbunden.
Solche Erkrankungen umfas-

MetabERN wird eine Plattform fiir Echtzeit-
Konsultationen entwickeln, um die klinischen
Entscheidungsprozesse zu erleichtern, und
translationale Forschungsprogramme fUr alle
erblichen Stoffwechselerkrankungen fordem.

sen Stérungen aller Organe,
konnen in jedem Alter auf-
treten und erfordern die multidisziplinare
Zusammenarbeit verschiedener Fachkrafte.

Eine fruhzeitige Diagnose kann zwar zu
besseren Ergebnissen fiihren, doch die
Friiherkennungsprogramme fuir Neugeborene
in Europa decken nur 5% aller bekannten erb-
lichen Stoffwechselerkrankungen ab und eine
Harmonisierung der nationalen Programme ist
erforderlich. Bei vielen dieser Krankheiten ist nur
wenig Uber den natrlichen Krankheitsverlauf, die
Wirksamkeit und Unbedenklichkeit von Therapien
und die langfristige Nachsorge bekannt.

MetabERN soll das Leben der Menschen, die
von dieser sehr heterogenen Krankheitsgruppe
betroffen sind, verbessern und unterscheidet
dazu sieben Hauptkategorien. Es ist das erste
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europaweite pan-metabolische Netzwerk
seiner Art.

Das Netzwerk nimmt eine Bestandsaufnahme
der Stoffwechselkrankheiten vor, berei-
tet Patienteninformationen auf, entwickelt
Schulungskurse, fordert die kollaborative
Diagnose neuer Krankheiten und richtet lang-
fristige Bezugspunkte ein, um Patienten die
ndtige Expertise verfligbar zu machen.

MetabERN wird eine Plattform fUr Echtzeit-
Konsultationen entwickeln, um die klinischen
Entscheidungsprozesse zu erleichtern, und

B
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translationale Forschungsprogramme fiir
alle erblichen Stoffwechselerkrankungen
fordern. Durch die Ausdehnung auf weitere
Regionen und Lander wird es auBerdem den
Wissensaustausch innerhalb des Netzwerks
und dartber hinaus ermaglichen.

NETZWERKKOORDINATION

Professor Maurizio Scarpa

Helios Dr. Horst Schmidt Kliniken,
Deutschland
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Die seltenen multisystemischen Gefal3-
krankheiten umfassen Storungen, die
alle GefaBarten betreffen und sich auf
verschiedene Korpersysteme auswirken. Diese
Krankheiten erfordern einen muiltidisziplinaren
Behandlungsansatz.

VASCERN unterteilt sich in funf Arbeits-
gruppen (Working Groups, WG) fir seltene
Krankheiten: Hereditare hamorrhagische
Teleangiektasien (HHT-WG), hereditare tho-
rakale Aortenerkrankungen (HTAD-WG), mit-
telgroBBe Arterien (Ehlers-Danlos-Syndrom,
vaskularer Typ) (MSA-WG), padiatrisches
und primares Lymphddem (PPL-WG)
sowie GefaBfehlbildungen (VASCA-WG).
Durch eine speziell abgestellte Patienten-
Arbeitsgruppe sind Patientenvertreter in alle
Aktivitaten des ERN eingebunden. Dartiber
hinaus werden mehrere thematisch fokus-
sierte Arbeitsgruppen eingerichtet, die sich
mit Kommunikation, eGesundheitsdiensten,
ethischen Fragen, Patientenregistern sowie
Aus- und Weiterbildung befassen.

Zu den Zielen von VASCERN zahlen die
Vernetzung, der Austausch und die Verbreitung
von Fachwissen, die Férderung von vorbildli-
chen Praktiken, Leitlinien und klinischen

Ergebnissen, die Patientenbefahigung sowie
die Verbesserung des Wissenstands durch kli-
nische und Grundlagenforschung.

Beschaftigte aus dem Gesundheitswesen,
die im VASCERN mitwirken, werden in ihren
jeweiligen Fachgebieten Vortrage halten
und Lehrmaterial online zur Verfiigung stel-
len. Es werden einwochige Fellowships ein-
gerichtet, bei denen Studenten aus der EU
mehr Uber diese seltenen Krankheitsbilder

erfahren konnen. Ein Wissensaustausch fin-
det im Netzwerk sowie mit medizinischen
Fachkraften auBerhalb des ERN statt.
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ERN-Verzeichnis

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

ERN fiir endokrine Erkrankungen

ERN fUr Nierenerkrankungen

ERN fiir Knochenerkrankungen

ERN fUr kraniofaziale Anomalien und HNO-Erkrankungen
ERN fUr Epilepsien

ERN fUr Krebs im Erwachsenenalter (solide Tumore)

ERN fUr hamatologische Krankheiten

ERN fiir Erkrankungen und Stérungen des Urogenitalbereichs
ERN fir neuromuskulare Erkrankungen

ERN fr Augenkrankheiten

ERN fir genetisch bedingte Tumor-Risiko-Syndrome

ERN fUr Herzerkrankungen

ERN fiir vererbte und angeborene Fehlbildungen

ERN fir angeborene Fehlbildungen und seltene intellektuelle Entwicklungsstérungen
ERN fiir Atemwegserkrankungen

ERN fUr Krebs im Kindesalter (Hamatoonkologie)

ERN fUr hepatologische Erkrankungen

ERN fUr Bindegewebs- und muskuloskelettale Erkrankungen
ERN fUr Immundefekte, autoinflammatorische und Autoimmunerkrankungen
ERN fiir neurologische Erkrankungen

ERN fur Hautkrankheiten

ERN fUr Transplantationen im Kindesalter

ERN fiir erbliche Stoffwechselstorungen

ERN fir multisystemische GefaBkrankheiten
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