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Arbetar for patienter som lider av sillsynta och svara sjukdomar

Intervju med EU-kommissiondren for hélsa och livsmedelssakerhet

"Tusentals patienter kommer
att kunna dra nytta av det”

Vytenis Andriukaitis, EU-kommissiondr med ansvar for hélsa och
livsmedelsscikerhet, sciger att vérdet med EU-samarbetet blir

sdrskilt tydligt nér det gdiller scllsynta och svéra sjukdomar.

Vad ledde fram till skapandet av de

europeiska referensnitverken?

Vi hor ofta tragiska historier om patienter med
sallsynta eller komplicerade livshotande sjuk-
domar som har svart att fa en korrekt diagnos
och att fa tillgang till l&mpliga behandlingar och
klinisk expertis. Deras lakare kan inte hjdlpa dem
eftesrom de aldrig har sett nagra liknande fall,
sa de blir ldmnade obehandlade eller maste
finkamma internet i hopp om att hitta nagot
stalle dar den nédvandiga expertisen finns.

Hur kan de europeiska referensnitverken
forbattra européernas liv?

Med hjalp av de europeiska referensnatverken
kommer patienter med sallsynta och kompli-
cerade sjukdomar att kunna dra nytta av de
basta behandlingara och den béasta radgiv-
ningen som finns tillganglig i EU for just deras
sjukdom. Lakarna kommer att ha tillgang till
en hogt specialiserad grupp av kollegor fran
hela Europa.

Under den forsta fasen kommer éver 900 var-
dinrattningar fran nastan alla EU:s medlemslan-
der att arbeta tillsammans i 24 temanatverk.

De kommer att omfatta ett stort urval av sall-
synta sjukdomar, fran skelettsjukdomar till blod-
sjukdomar, fran barncancer till immunbrist. De
kommer att underlatta tillgangen till diagnoser
och behandling och det allmanna utbudet av
hélso- och sjukvard som ar av hog kvalitet, har
ett rimligt pris och ar kostnadseffektiv.

Vilket mervirde har samarbetet pa EU-
nivéa inom det hir omradet?

Med kunskap och resurser nar det galler specifika
sdllsynta sjukdormar spridda 6ver enskilda lander,
kan EU skapa ett betydande mervarde genom
att koppla ihop resursermna och samla expertis
och maximera samordningseffekterna mellan
medlemslandema.

Inget land har ensamt den kunskap och kapa-
citet som kravs for att behandla alla sallsynta
och komplicerade sjukdomar, men genom att
samarbeta och utbyta liviaddande kunskap pa
EU-niva med hjalp av de europeiska referens-
natverken, kan vi forsakra oss om att patienter
i hela EU kommer att ha tillgang till den basta
tillgangliga expertisen.

over

900

vdrdinrdttningar

\

temanditverk



"Inget land har ensamt
den kunskap och
kapacitet som krévs

for att behandla

alla sallsynta och
komplicerade sjukdomar”

Vytenis Andriukaitis

Vilka roller har de som arbetar med de
europeiska referensnitverken?

Drivkraften bakom de europeiska referensnat-
verken &r vardgivare och nationella halso- och
sjukvardsmyndigheter. De visar palitlighet,
ager fragorna och har den aktivaste rollen i
natverkens utveckling och funktion.

Kommissionens roll, s& som den beskrivs
i direktivet fran 2011 om patientrattighe-
ter vid gransdverskridande halso- och sjuk-
vard, ar att skapa ett ramverk for natverken.
Kommissionen delar ocksa ut finansiering for
att stodja natverkens samordnare och forser
dem med tekniska natverksresurser.

Vilka ytterligare dtgirder vidtar ni for att
hantera sillsynta och svara sjukdomar?

De europeiska referensnatverken ar del av
en bredare strategi for att gora de euro-
peiska sjukvardssystemen mer effektiva,
tillgangliga och hallbara. Europeiska kom-
missionen stottar medlemsstaterna genom
att samla ihop kunskap och expertis, register,

data och finansiering. Vi ger stod till forsk-
ning och innovation och finansierar projekt
och gemensamma initiativ. Vi ger tillverkare
incitament att tillverka sarlakemedel och ta
dem till marknaden.

Vad har du f6r forhoppningar om framtiden

for de europeiska referensnitverken?

Jag hoppas att de europeiska referensnatver-
ken kommer att forse tiotusentals patienter
som har séllsynta sjukdomar med konkreta
resultat, sa att de inte langre behover famla i
morkret efter svar utan istallet kan dra nytta
av den basta expertis som finns i Europa och
darmed leva langre och friskare liv.
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Bakgrund

Arbetar for patienter som lider av sillsynta och svéra sjukdomar

Sdllsynta och svdra sjukdomar orsakar kroniska
hélsoproblem och dr ofta livshotande.

Mellan 5000 och 8000 sallsynta sjukdo-
mar paverkar vardagslivet for runt 30 mil-
joner manniskor i EU. Till exempel finns det
enbart inom canceromradet nastan 300 olika
sdllsynta cancerformer, och varje ar diag-
nostiseras 6ver en halv miljon méanniskor
i Europa med nagon av dem.

Manga av dem som drabbas av sallsynta eller
komplicerade halsotillstand far inte tillgang till
ratt diagnos och hogkvalitativ vard. Det kan
finnas brist pa expertis och specialistkunskap
eftersom patientantalet &r l[agt.

EU och de nationella regeringarna stravar
efter att dessa sallsynta och komplicerade
sjukdomar ska kunna upptéckas och behand-
las battre, genom att starka samarbetet och
samordningen pa EU-niva och genom att ge
stod till nationella strategier for sallsynta
sjukdomar.

Direktivet fran 2011 om patientrattigheter
vid gransdverskridande halso- och sjukvard
gor det inte bara majligt for patienter att fa
ersattning for behandling i ett annat EU-land,
utan det gor det ocksa lattare for dem att fa
tillganag till information om halso- och sjukvard

och darmed fa fler behandlingsalternativ.
Direktivet gjordes till lag i EU:s medlems-
stater 2013 och i det understryks vardet av
e-halsovard och vikten av samverkan mellan
landernas IT-system for halsa for att under-
latta informationsutbyte.

Det ar mot den bakgrunden som de 24 forsta
europeiska referensnatverken, med stod av
EU:s folkhalsoprogram, inledde sin verksam-
het under 2017.

5000-8000

SALLSYNTA SJUKDOMAR, DARIBLAND

300

OVANLIGA CANCERFORMER, DRABBAR

50

MILJONER MANNISKOR | EU

Mcdénga av dem som
drabbas av sdllsynta
eller komplicerade
hdlsotillsténd far inte
tillgénag till rétt diagnos
och hégkvalitativ

vard. Det kan finnas
brist pd expertis och
specialistkunskap
eftersom patientantalet
dar lagt.
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Arbetar for patienter som lider av sillsynta och svara sjukdomar

Vad ar europeiska
referensnatverk?

Europeiska referensncitverk (ERN) dr virtuella néitverk for
vdrdgivare éver hela Europa. De arbetar fér att hantera
komplicerade eller scillsynta sjukdomar och hdlsotillsténd
som kréver hogt specialiserad behandling och en
koncentration av kunskap och resurser.

For att bedéma en patients diagnos och behand-
ling sammankallar koordinatorerna for natverken
"virtuella” radgivande kommittéer med medicin-
ska experter fran olika omraden med hjélp av en
sarskild IT-plattform och verktyg for telemedicin.

Inget land har ensamt den kunskap och den
kapacitet som kravs for att behandla alla
sallsynta och svara sjukdomar. De europeiska
referensnatverken ger patienter och lakare
6ver hela EU tillgang till den basta expertisen
och till snabbt utbyte av livraddande kunskap,
utan att behdva resa till ett annat land.

Efter den forsta inbjudan till att lamna in for-
slag i juli 2016, godkandes de forsta europe-
iska referensnatverken i december 2016 och
lanserades i mars 2017 i Vilnius dar deras
uppstartsmoten agde rum. Nar de skapades
bestod ndtverken av dver 900 hdgt speciali-
serade vardinrattningar vid 313 sjukhus i

25 medlemsstater (plus Norge). 24 euro-
peiska referensnatverk arbetar med en rad
temafragor, bland annat skelettsjukdomar,
cancer hos barn och immunbristsjukdomar.
Under de kommande fem aren forvantas de
europeiska referensnatverken forstarka sin
kapacitet for att hjalpa tusentals patienter i
EU som lider av sallsynta och komplicerade
sjukdomar. Inbjudningar till vardgivare som
vill ga med i befintliga referensnatverk kom-
mer att skickas ut en gang om aret.

ERN-initiativet far stod fran flera olika
av EU:s finansieringsprogram, daribland
Folkhalsoprogrammet, Fonden for ett sam-
manlankat Europa och Horisont 2020.

EU:s medlemsstater leder ERN-processen.
De ar ansvariga for att godkanna cen-
ter pa nationell niva, de ger sitt stod till
ansokningar och en styrelse sammansatt

av medlemsstaterna ar ansvarig for att
utveckla EU:s strategi for europeiska refe-
rensnatverk samt for att godkanna nya
natverk.



Arbetar for patienter som lider av sillsynta och svéra sjukdomar

Europeiskt referensnatverk '-‘--;‘

for endokrina sjukdomar
(Endo-ERN)

Bland sallsynta endokrina sjukdomar aterfinns
for stor, for liten eller stord hormonaktivitet,
hormonresistens, tumorvaxt i endokrina organ
eller sjukdomar med
konsekvenser for det
endokrina systemet.
Den epidemiologiska
spridningen varierar
mycket fran mycket
sallsynt och sallsynt
till lagprevalenta
tillstand. Patienter
med lagprevalenta
akommor kan behdva
hogt specialiserad vard fran multidisciplinara
team som leds av en endokrinolog.

Inom Endo-ERN har man bildat atta
temagrupper som omfattar hela spektrat av
medfodda och férvarvade sjukdomar. Dessa ar
foljande: binjuresjukdomar, stérningar i kalcium-
och fosfatbalansen, stomingar i kénsutveckling
och mognad, genetiska storningar i glykos-
och insulinbalansen, genetiska endokrina
tumarsyndrom, tillvaxtstorningar och genetiska
overviktssyndrom, hypofysstérningar och
skoldkartelstomingar.

Endo-ERN arbetar fér
att leverera forbattrade
diagnostiseringsprocesser,
behandling, vardkvalitet och
mdtbara resultat for patienter.

Det europeiska referensnatverket bygger pa
flera befintliga europeiska natverk, bland
annat de som skapats via det europeiska
sallskapet for endokrinologi (ESE) och
det europeiska sallskapet for pediatrisk
endokrinologi (ESPE) samt de som utvecklats
med hjalp av COST:s atgarder.

Endo-ERN arbetar for att leverera forbattrade
diagnostiseringsprocesser, behandling, vardkvalitet
och matbara resultat for patienter med sallsynta

endokrina akommor genom att underlatta multi-
disciplinart och gransoverskridande samarbete
och genom att lyssna pa patienten.

NATVERKSSAMORDNARE

Professor Alberto M. Pereira

Leiden University Medical Center,
Nederlénderna




Arbetar for patienter som lider av sillsynta och svara sjukdomar

Sallsynta och komplicerade njursjukdomar
utgors av ett stort antal medfodda, arftliga
och férvarvade sjukdomar. Det uppskattas att
minst tva miljoner européer lider av séllsynta
njursjukdomar, dar glomerulopati och med-
fodda missbildningar av njurarna star for cirka
en miljon fall var. Dessutom star arftlig tubu-
lopati, tubulointerstiella

sjukdomar och trombo-

tisk angiopati for ett antal

sallsynta och mycket sall-

synta sjukdomar med hog

klinisk relevans.

De modernaste diag-

nosverktygen kan erbjuda

vardefull information om
sjukdomsprognoser och
behandlingsalternativ. Men tillgang till tes-
ter finns inte dverallt. P& grund av férsenad
diagnos och forsenad behandling kan manga
sallsynta njursjukdomar leda till njursvikt.

Det har europeiska referensnatverket ska
forbattra standarden pa diagnoser och
behandlingar i hela Europa. Natverket ska
faststalla en konsensus angaende rationella
diagnostiska algoritmer for patienter som
uppvisar symptom pa njursjukdomar, inklu-
sive standardkriterier for genetiska tester i

fall dar man misstanker arftliga njursjukdo-
mar. Arbetsgrupper kommer sedan att defi-
niera kliniska inriktningar for behandling efter
ingaende analys av tillgangliga behandlingar.

Konsultationstjanster online kommer att for-
battra hanteringen av nya och komplicerade
fall. Tillgangen till en virtuell radgivande kom-
mitté kommer att kompletteras av adminis-
trativa atgarder for att underlatta patienters
resor till specialiserade inrattningar nar det
ar nodvandigt, i enlighet med EU:s direktiv

om gransoverskridande sjuk- och halsovard
och lagstiftning om social trygghet. En serie
webbseminarier kommer att tas fram for att
utbilda vardgivare.



Mervarde for patienter

Arbetar for patienter som lider av sillsynta och svéra sjukdomar

och yrkesverksamma

Patienter som lider av sallsynta och svara
sjukdomar kan ga i aratal utan att fa en tyd-
lig diagnos. Det kan vara en frustrerande och
nedbrytande upplevelse for bade patienter
och deras anhériga. Manga av de manniskor
som lever med dessa halsotillstand &r barn
vars utveckling paverkas allvarligt medan de
flyttas runt inom sjukvarden, och ibland traf-
far flera specialister, pa jakt efter en diagnos.

Europeiska referensnatverk paverkar allman-
hetens och de yrkesverksammas medvetenhet
om sallsynta sjukdomar och komplicerade
sjukdomesbilder, vilket 6kar sannolikheten
for en tidig och korrekt diagnos och effektiv
behandling nar sadan finns tillganglig.

Natverken &r en plattform for att utveckla rikt-
linjer, utbildning och kunskapsutbyte. Europeiska
referensnatverk kan underlatta stora kliniska
studier for att forbattra forstaelsen for sjuk-
domar och utveckla nya lakemedel genom
att man samlar in en stor mangd patientdata.

For specialiserad vardpersonal innebar de
europeiska referensnatverken en chans att
natverka med likasinnade experter fran hela
Europa — vilket innebér ett slut pa den yrkes-
massiga isolering som manga experter pa
sallsynta sjukdomar lever i.

Innovation inom vardgivningen ar en hdrnsten i
systemet for europeiska referensnatverk, med
utvecklingen av nya vardmodeller, l6sningar
och verktyg for e-halsa samt innovativa
medicinska lésningar och apparater som
forandrar hur sjalva behandlingen utfors.
Europeiska referensnatverk ar inkubatorer for
utvecklingen av digitala tjanster for leverans
av virtuell sjuk- och héalsovard.

Europeiska referensnatverk kommer att hjalpa
till att starka skalekonomin och sakerstalla
en effektivare resursanvandning vilket far en
positiv effekt pa hallbarheten for nationella

Ndctverken dr en
plattform for att utveckla
riktlinjer, utbildning och
kunskapsutbyte.

sjukvardssystem. Natverken ar en synlig upp-
visning av vad man kan uppna med solida-
ritet i Europa.
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Arbetar for patienter som lider av sillsynta och svara sjukdomar

Europeiskt referensnadtverk ..t-‘--?;‘

for skelettsjukdomar
(ERN BOND)

Sallsynta skelettsjukdomar omfattar problem
med benbildning, formning, omformning och
borttagning, samt defekter i de reglerande
banorna for dessa processer. De leder till kort-
vaxthet, skelettmissbildningar, tandanomali,
smarta, frakturer och funktionsnedsattning
och kan negativt paverka
neuromuskulara funktio-
ner och hematopoes.

ERN BOND samlar alla
sallsynta skelettsjukdomar
— medfodda, kroniska och
genetiska — som drabbar
brosk, ben och dentin.
Natverket fokuserar till
att borja med pa osteogenesis imperfecta
(0l), X-kromosombunden hypofosfatemisk
rakit (XLH) och akondroplasi som exempel,
baserat pa forekomst av sjukdomarna, diag-
nostik, svarigheter i hanteringen av sjukdo-
marna samt nya behandlingsmetoder, for att
sedan ga vidare till mer sallsynta sjukdomar
nar ett systematiskt tillvdgagangssatt har
etablerats.

Genom att arbeta med patienter kommer
BOND att utveckla matmetoder som ar

Genom att arbeta med patienter
kommer BOND att utveckla
mdtmetoder som dr baserade
pd patienters rapporter om
resultat och erfarenheter.

o

L

baserade pa patienters rapporter om resul-
tat och erfarenheter. Natverket ska utveckla
riktlinjer som leder till utveckling och spridning
av basta praxis. Efterhand som nya behand-
lingsmetoder utvecklas kommer natverket att
arbeta for att drabbade patienter far snabb
tillgang till studier.

BOND kommer att mojliggora kunskapsut-
veckling med hjalp av plattformar for e-hélsa
och telemedicin samt studiebesok, utbild-
ningar och spridningsaktiviteter. Natverket

stravar efter att minska tiden fram till diag-
nos med farre olampliga tester, fler korrekta
diagnoser och nya béarkraftiga behandlingar som
ska finnas tillgangliga inom tva till tre ar.

NATVERKSSAMORDNARE

Dr Luca Sangiorgi

Rizzoli Orthopaedic Institute,
Bologna, Italien




Arbetar for patienter som lider av sillsynta och svéra sjukdomar

Hur europeiska
referensnatverk godkanns

EU:s medlemsstater spelar huvudrollen nar det
galler att utse och utveckla europeiska refe-
rensnatverk. For att fa status som europeiska
referensnatverk kom natverksmedlemmarna
in med sina ansokningar efter inbjudan fran
Europeiska kommissionen. Anstkan bedém-
des av ett oberoende beddmningsorgan som
sammanstallde rapporter om varje stkande.
Styrelsen av medlemsstater bestamde sedan
huruvida ansokningarna om att bli europeiskt
referensnatverk skulle godkannas.

Styrelsen bestar av representanter fran alla
EU-landerna plus Norge och spelar en aktiv
roll i att utveckla strategin for de europe-
iska referensndtverken. Styrelsen fortsatter

"Det har praktiska
fordelar nér det
gdller patientvérden
och forvaltningen av
nétverken.”

att évervaka medlemmarna i de europeiska
referensnatverken, bedoma ansokningar om
att ga med i ett befintligt natverk och god-
kanna eventuella framtida natverk.

Lander som inte finns representerade i ett
godkant europeiskt referensnatverk kan delta
via vardgivare som utsetts av deras medlems-
stat som "anknutet” och/eller "samarbetande”
nationellt center.

Viktiga kriterier

Patientcentrerat och kliniskt styrt

1.0 medlemmar i minst
8 lander

Stark oberoende bedémning

Uppfyller kriterierna for natverk
och medlemmar

Stod och godkannande fran de
nationella myndigheterna.

Professor Katarzyna Kotulska-JézZwiak,
konsulterande neurolog och en av Polens representanter
i styrelsen, sciger att experter och patienter rddfrdgades
ndr man bestémde sammansdttningen pd de europeiska

referensndtverken. "Vi ville ha nétverk for enskilda
sjukdomsomrdden for att leva upp till intressenternas
férvéntningar”, séiger hon. "Det har praktiska férdelar nér
det gdller patientvdrden och férvaltningen av nétverken.”
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Arbetar for patienter som lider av sillsynta och svara sjukdomar

Europeiskt referensnatverk for &5 2N

kraniofaciala missbildningar

och oron-, nas- och
halssjukdomar (ERN CRANIO)

Medfédda kraniofaciala missbildningar
omfattar barm som fotts med underutveck-
lade eller felutvecklade
delar av hjarnan, skal-
len och/eller ansiktet
som innebar betydande
funktionella problem och
psykosociala svarigheter.
Patienterna behdver foljas
och behandlas fran fod-
seln och in i vuxenlivet.
Den kliniska och allmanna
kunskapen om manga av dessa sjukdoms-
bilder ar &g och diagnostiseringen kan vara
extremt svar.

Detta natverk moter flera luckor i varden
genom att pa ett betydande satt forbattra
primarvardens kannedom om kraniofaciala
missbildningar. Natverket arbetar med att
utveckla kurser om ett antal tillstand som
ska goras tillgangliga pa en dppen hemsida.

Medlemmarna arbetar tillsammans for att
forbattra utbildning och forskning i nara
samarbete med patientorganisationer. Dar

Ndtverket arbetar med att
utveckla kurser om ett antal
tillstdnd som ska géras
tillgéingliga pd& en éppen

&‘
¥

hemsida.

[ N

det inte finns nagra patientorganisationer,
radfragas fokusgrupper med patienter. ERN
CRANIO utvarderar olika typer och tidpunkter
for kirurgisk behandling vid de deltagande
vardinrattningama for att belysa dess effekter
och lyfta fram basta praxis i Europa.

Genom att samla in data om resultat pa lang
sikt for de olika sjukdomarna, kan natverket
hjalpa till i radgivningen till patienter och
foraldrar och kan rikta in behandlingen pa
omraden som fatt for liten uppmarksamhet.

Natverket kommer att ge stod till upptack-
ten av nya bakomliggande gener genom att
oka antalet deltagare i forskningsstudier.

NATVERKSSAMORDNARE

Professor Irene Mathijssen

Erasmus MC: University Medical Center,

Rotterdam, Nederlénderna
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Arbetar for patienter som lider av sillsynta och svéra sjukdomar

for epilepsi (EpiCARE)

Epilepsi drabbar minst sex miljoner manniskor
i Europa. Traditionell antiepileptisk behandling
hjalper mellan 60% och 70% av de drab-
bade att bli anfallsfria. For patienter som
lider av epilepsi dar lakemedel inte hjalper,
ar behandlingsprognosen dalig.

Traditionellt har epilepsi behandlats som en
enda sjukdom, men nu ses dessa tillstand i
okande utstrackning som en grupp av sall-
synta och svara sjukdomar. P& ORPHANET
(portalen for sallsynta sjukdomar och sarla-
kemedel) listas 137 sjukdomar dér epilepsi ar
det framsta symptomet, men manga patienter
gar odiagnostiserade och har ingen tillgang
till behandling.

Natverket amnar ge full tillgang till och
anvandning av preoperativ bedémning och
epilepsikirurgi, 6ka diagnostiseringen av sall-
synta orsaker till epilepsi, 6ka identifieringen
av patienter som har behandlingsbara sall-
synta orsaker till epilepsi, oka tillgangen till
specialistvard for sallsynta orsaker, samt
gynna forskningen om behandlingen av de
bakomliggande orsakerna vid sallsynt och
komplicerad epilepsi.

EpiCARE bygger vidare pa arbetet fran pilot-
projektet ERN E-pilepsy, dar man arbetade

for att oka medvetenheten om och tillgangen
till epilepsikirurgi, for noggrant utvalda indivi-
der, och effektivt anvande e-verktyg och dis-
kussioner i multidisciplinara team. Natverket
EpiCARE, som omfattar aktivt deltagande
fran patientorganisationer, vill 6ka antalet
anfallsfria patienter i Europa.

Nétverket EpiCARE vill 6ka
antalet anfallsfria patienter

wmnn

!!5Q

i

353
3

i Europa.

NATVERKSSAMORDNARE

Professor Helen Cross

Great Ormond Street Hospital for
Children, NHS Trust,
Storbritannien
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Arbetar for patienter som lider av sillsynta och svara sjukdomar

Europeiskt referensnatverk

for cancer hos vuxna
(solida tumorer) (ERN EURACAN)

Over 300 séllsynta cancerformer har
identifierats. ERN EURACAN omfattar alla
sallsynta cancerformer med solida tumarer
hos vuxna, indelade i 10 omraden utifran
den klassificering som gérs av RARECARE och
ICD 10. Hanteringen av sallsynta cancerfor-
mer innehaller betydande
diagnostiska svarigheter,
som ibland far stora kon-
sekvenser for patienternas
livskvalitet och resultat.
Dalig behandling av dessa
patienter kan ocksa leda
till storre aterfallsrisker
och risk for dodsfall.

ERN EURACAN delar med

sig av verktyg for basta praxis och etablerar
referenscenter for sallsynta cancerformer.
Natverket skapar ocksa regelbundet uppdate-
rade riktlinjer for diagnos och klinisk behand-
ling. Natverket siktar pa att na alla EU-lander
inom fem ar och utveckla ett remissystem for
att sakerstalla att minst 75 % av patienterna
far behandling vid en EURACAN-inrattning. Det
arbetar for att forbattra patienternas éverlev-
nadsgrad, skapa kommunikationsverktyg pa
alla sprak for patienter och lakare och utveckla
multinationella databaser och tumérbanker.

Ndtverket siktar pG att nd alla
EU-ldnder inom fem &r och
utveckla ett remissystem for att
sdkerstdlla att minst 75 % av
patienterna far behandling vid en
EURACAN-iInrdéttning.

Ny

Natverket bygger vidare pa tidigare kliniska
och forskningsnatverk som framgangsrikt
utfort kliniska studier via den europeiska
organisationen for cancerforskning och can-
cerbehandling (EORTC) och pa etablerade
riktlinjer fran EORTC och det europeiska sall-
skapet for medicinsk onkologi (ESMO). Det
drar ocksa nytta av det arbete som gjorts av
natverk som bildats av europeiska séllska-
pet for neuroendokrina tumorer (ENETS) och
bindvavscancematverket (Conticanet) samt
flera EU-forskningsprojekt.

. ‘.
o’ .‘\
..' 0.‘

NATVERKSSAMORDNARE

Professor Jean-Yves Blay
Centre Léon Bérard, Lyon, Frankrike




Arbetar for patienter som lider av sillsynta och svéra sjukdomar

Medlemsstaterna

| forarsatet

Paul Boom representerar Nederlanderna i
styrelsen av medlemsstater. Styrelsen av
medlemsstater ar huvudaktéren ndr det
galler att avgoéra framtiden for framtida
europeiska referensnatverk och att god-
kdnna dem. "Det ar tydligt i lagstiftningen
att det ar medlemsstaterna som sitter i
forarsatet”, sager han. "Det ar de nationella
myndigheterna som avgér om sokande till
europeiska referensnatverk uppfyller krite-
rierna nar det galler kvalitet, patientenga-
gemang och styrning.”

Pa nationell niva arbetar medlemsstaterna
ocksa for att forsakra sig om att de europe-
iska referensnatverken har goda kopplingar till
den nationella halso- och sjukvarden, forklarar
Boom. "De europeiska referensnatverken far
inte bli fristaende 6ar av expertis som arbetar
isolerat”, sager han. "De har goda kopplingar
till sjukhus och primarvardstjanster och gyn-
nar den lokala befolkningen samtidigt som

de ger stod till patienter runtom i Europa.”

Om man utvidgar synen pa de europeiska
referensnatverkens effekter, sa séger Boom
att natverken markerar ett spannande nytt
kapitel i det europeiska samarbetet inom
halso- och sjukvardsomradet. De ar tydliga
exempel pa hur medlemsstaterna kan arbeta
tillsammans for att skapa mervarde for med-
borgarna. "Enligt min mening skulle de euro-
peiska referensnatverken kunna fungera som
en plattform for utvecklingen av verktyg for
e-halsovard och skulle till och med kunna leda
till storre samarbete ndr det galler vanligare
kroniska sjukdomar”, sager han. "Vi har nu
en plattform som vi kan bygga pa, en chans
for medlemsstaterna att samlas och prata
om gemensamma utmaningar nar det gal-
ler halso- och sjukvard och att tanka bortom
granserna.”

Vi har nu en plattform
som vi kan bygga

pd, en chans for
medlemsstaterna

att samlas och prata

om gemensamma
utmaningar ndr det galler
hélso- och sjukvdrd

och att ténka bortorn
granserna.”
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Arbetar for patienter som lider av sillsynta och svara sjukdomar

Europeiskt referensnatverk '-‘--;‘

for hematologiska sjukdomar ‘.;'.0

(EuroBloodNet)

Hematologiska sjukdomar omfattar anomalier
i blod och benmérgsceller, lymfoida organ och
koagulationsfaktorer, och de
arnastan alla sallsynta. De
kan delas in i sex underka-
tegorier: sallsynta defekter
i de roda blodkroppama,
aplastisk anemi, sallsynta
kogaulationssjukdomar,
hemokromatos och andra
sallsynta genetiska sjuk-
domar som har att géra
med jamupptag, myeloisk malignitet och lym-
foid malignitet.

Diagnostisering av sallsynta hematologiska sjuk-
domar kraver betydande klinisk erfarenhet och
tillgang till ett stort utbud av laboratorietjanster
och bildteknik. Dessa test mojliggor exakt sjuk-
domsklassificering i enlighet med WHO:s kriterier
med hjalp av intemationella poangsattningssys-
tem och, nar det ar majligt, biomarkorer.

Med tanke pa dessa krav och pa att vissa sall-
synta hematologiska sjukdomar ar mycket
sallsynta, missas eller férsenas ofta diagno-
sen, sarskilt hos aldre patienter. Behandlingen
ar ocksa ofta svar pa grund av den specialise-
rade infrastruktur och de team som kravs samt

Férebyggande program finns pd plats

i vissa lénder for vissa Gkommor,
men det finns ett akut behov

av harmonisering nér det gdéiller

screeningtester.

svarigheterna med att fa tillgana till specifika
behandlingar som allogeniska stamcellstrans-
plantationer eller koagulationsfaktorer.

Forebyggande program finns pa plats i vissa
lander for vissa akommor, men det finns ett akut
behov av harmonisering nar det galler screen-
ingtester.

EuroBloodNet kommer, tack vare den erfarenhet
som forvarvats via det EU-finansierade europeiska
natverket for sallsynta och medfédda anemier
(ENERCA) och den europeiska hematologiforen-
ingen (EHA), att arbeta for att forbattra tillgangen
till sjukvard for patienter som lider av sallsynta

hematologiska sjukdomar, framja riktlinjer och
béasta praxis, forbattra utbildning och kunskaps-
utbyte, erbjuda klinisk radgivning nar det rader
brist pa nationell expertis samt 6ka antalet kli-
niska studier inom omradet.

NATVERKSSAMORDNARE

Professor Pierre Fenaux

Assistance Publique-Hépitaux de Paris, Hopital

Saint-Louis, Frankrike




Europeiskt referensnatverk &

Arbetar for patienter som lider av sillsynta och svéra sjukdomar

‘
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for urogenitala sjukdomar &3
och halsotillstand (ERN eUROGEN)

Sallsynta och komplicerade urogenitala sjuk-
domar kan krava kirurgisk korrigering, ofta pa
nyfodda bam eller under barndomen. Urin- och
avforingsinkontinens &r en tung bérda fér barn,
tonaringar och vuxna patienter. Individer som
drabbas behover livslang vard fran multidis-
ciplinara team av experter som planerar och
utfor operationer och tillhandahaller fysitote-
rapi och psykologiskt stod efter operationen.

eUROGEN kommer att tillhandahalla riktlinjer
for basta praxis som genomagatt oberoende
utvardering och dela med sig av resultat. Det
kommer, for forsta gangen, att géra det majligt
att folja de langsiktiga resultaten for patien-
ter 6ver en 15- till 20-arsperiod.

Natverket kommer att samla data och mate-
rial dar dessa saknas, utveckla nya riktlin-
jer, bygga upp evidensbaserad basta praxis,
identifiera skillnader i praxis, utveckla utbild-
ningsprogram, faststalla forskningsagendan
i samarbete med patientrepresentanter och
dela med sig av kunskap genom deltagande i
virtuella multidisciplindra team. Fram till 2020
kommer minst 50 nya specialister pa sallsynta
och komplicerade urogenitala sjukdomar att

ha dragit nytta av specifik utbildning och sti-
pendieprogram som utvecklats av eUROGEN.

Framfor allt stravar natverket efter att fora
innovationen inom medicinen framat och
forbattra diagnostiken och behandlingen av
patienten.

Det kommer, fér forsta gdngen,

att gora det mdjligt att folja
de langsiktiga resultaten
for patienter éver en 15- till
20-drsperiod.

NATVERKSSAMORDNARE
Professor Christopher Chapple

Sheffield Teaching Hospitals NHS
Foundation Trust, Storbritannien

17




18

Arbetar for patienter som lider av sillsynta och svara sjukdomar

for neuromuskulara
sjukdomar (ERN EURO—NMD)

Neuromuskulara sjukdomar uppstar under
tidig barndom fram till sent i vuxenlivet och
kannetecknas av muskelsvaghet och muskel-
nedbrytning, men kan ocksa kopplas samman
med andra symptom som utmattning, smarta,
avdomning, blindhet,
svaljsvarigheter, and-
ningsvarigheter och
hjértsjukdom. De flesta
neuromuskuldra sjuk-
domar ar progressiva
och férsvagande, med
forkortad livstid och
forséamrad livskvalitet.

Det finns betydande

luckor och skillnader

nar det galler tillgang till diagnoser och vard
runtom i Europa. Stora svarigheter for att
forbattra resultaten utgors av forseningar i
dverlamningen fran primarvarden till en spe-
cialistinstitution och i hanteringen av over-
gangen fran pediatrisk vard till vard for vuxna.

ERN EURO-NMD samlar Europas ledande
expertis for att ge patienterna tillgang till
specialistvard med hjalp av virtuella och per-
sonliga undersokningar. Natverket satsar pa
att minska tiden fram till diagnos med 40 %

Ndtverket satsar pd att minska tiden
fram till diagnos med 40 % under
de forsta fem dren, att forbdttra
det diagnostiska utbytet med 15 %
samt 6ka tillgéngen till passande
behandling.

under de forsta fem aren, att forbattra det
diagnostiska utbytet med 15 % samt tka
tillgangen till passande behandling.

Dessutom ska ERN EURO-NMD utveckla nya
riktlinjer och forse vardpersonal och patienter
med sjukdomsspecifik information om basta
praxis. Den kunskap som skapas och férvaltas
av natverket kommer att goras tillganglig med
hjalp av verktyg for e-halsovard. Genom att
bygga pa ett starkt arv av samarbete, kom-
mer natverket ocksa att framja samarbete

som kan driva forskningen och behandlings-
utvecklingen framat for att moéta tidigare
ouppfyllda patientbehov.

NATVERKSSAMORDNARE
Professor Kate Bushby

Newcastle upon Tyne Hospitals NHS
Foundation Trust, Storbritannien




Arbetar for patienter som lider av sillsynta och svéra sjukdomar

Europa: ett globalt
expertiscentrum

De europeiska referensndtverken inledde
sin verksamhet i mars 2017. Aven om
dessa natverk fortfarande ar nya och deras
framsta syfte ar att forbattra livet for
manniskor i Europa som lever med sallsynta
och svara sjukdomar, kommer de ocksa att
ha globalt inflytande.

De europeiska referensnatverken kommer att
dra nytta av basta praxis globalt nar sadan
finns och skapa den dar den inte gor det.
Natverken kommer att hjdlpa till att géra
Europa till en knutpunkt for arbetet med
sdllsynta och komplicerade sjukdomar.

Exempelvis kommer natverken att ligga bra
till for att kunna genomfora riktlinjer fér basta
praxis. For sjukdomar dér det inte finns nagra
riktlinjer for diagnos och behandling, kan nat-
verken komma att ha formagan att utveckla
riktlinjer och basta praxis.

Genom att sammanlanka experter och
patientpopulationer har natverken ocksa
potential att underlatta kliniska studier och
testa behandlingar. Detta kommer att placera
dem i framkant nar det galler innovation inom
manga olika sallsynta sjukdomar.

ERN-modellen kan bli ett exempel att félja for
andra. De ledande e-halsoverktyg som utveck-
lats for att underlatta det granséverskridande
samarbetet i Europa kan ocksa komma att
gynna internationella samarbeten samtidigt
som man forbattrar tillgangen till vard.

De europeiska
referensnditverken
kommer att dra nytta av
bédsta praxis globalt nér
sddan finns och skapa
den ddr den inte gor det.
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Arbetar for patienter som lider av sillsynta och svara sjukdomar

Europeiskt referensnatverk :
for dgonsjukdomar (ERN EYE) ®¢

Séllsynta 6gonsjukdomar ar den framsta
orsaken till synnedsattningar och blindhet
hos barn och unga
vuxna i Europa. Over
900 sallsynta 6gon-
sjukdomar finns lis-
tade pa portalen for
sallsynta sjukdomar
och sarlakemedel
(ORPHANET). Dessa
omfattar mer vanligt
férekommande sjuk-
domar som retinitis
pigmentosa som har
en uppskattad prevalens pa 1 pa 5000, samt
nagra mycket sallsynta férekomster som bara
beskrivits en eller tva ganger i den medicin-
ska litteraturen.

ERN EYE arbetar med dessa sjukdomar i fyra
temagrupper: sallsynta sjukdomar pa nat-
hinnan, sallsynta neurooftamologiska sjuk-
domar, sallsynta sjukdomar inom pediatrisk
oftamologi, samt sallsynta sjukdomar i den
framre delen av 6gat.

Darutover arbetar sex tvargrupper med fra-
gor som ar vanliga inom de fyra huvudam-
nena. Ytterligare arbetsgrupper fokuserar
pa specifika omraden, daribland genetiska

Ndtverkets huvudmdl dr att utveckla
en virtuell klinik, med namnet EyeClin,
fér att garantera den bdsta majliga
tcckningen av sdllsynta 6gonsjukdomar
och underldtta grénséverskridande
spridning av expertis.

tester, forskning, utbildning, kommunikation
och patienter.

Nétverkets huvudmal ar att utveckla en virtu-
ell klinik, med namnet EyeClin, for att garan-
tera den basta mojliga tackningen av sallsynta
6gonsjukdomar och underlatta granséverskri-
dande spridning av expertis.

.\
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NATVERKSSAMORDNARE

Professor Hélene Dollfus

Hépitaux Universitaires de Strasbourg,
Frankrike




Europeiskt referensnatverk
for genetiska tumorrisk-

Arbetar for patienter som lider av sillsynta och svéra sjukdomar

.‘\

syndrom (ERN GENTURIS)

Genetiska tumdrrisksyndrom ar sjukdomar dar
arftliga genetiska mutationer goér att indivi-
der ar starkt predisponerade for att utveckla
tumoarer. Risken for cancer éver en persons
livstid kan vara s& hog som 100%. Aven om
det finns stora skillnader
mellan de organsystem
som kan drabbas, star de
individer som drabbas av
dessa halsotillstand infor
liknande utmaningar: for-
senad diagnos, brist pa
forebyggande for patien-
ter och friska slaktingar
och behandlingsmissar.
For narvarande har endast
20-309% av de manniskor som lider av gene-
tiska tumarrisksyndrom fatt en diagnos.

ERN GENTURIS arbetar for att forbattra iden-
tifieringen av dessa syndrom, minimera vari-
ationen i behandlingsresultat, utforma och
genomfora riktlinjer, utveckla register och
biobanker, stddja forskningen och starka
patienter. Natverken ska utbilda allmanhet
och vardpersonal och gynna utbytet av basta
praxis i Europa. Tillgangen till multidisciplinar

Fér ndrvarande har endast
20-30% av de mdnniskor
som lider av genetiska
tumarrisksyndrom fatt
en diagnos.

vard ska forbattras, med nya modeller och
standarder for att dela med sig av och dis-
kutera komplicerade fall. Natverket forbattrar
kvaliteten pa och tolkningen av genetiska
tester och forbattrar patientdeltagandet i
kliniska forskningsprogram.

ERN GENTURIS kommer att samarbeta med
andra europeiska referensnatverk for att for-
battra varden for patienter med genetiska
tumarrisksyndrom som utvecklar halsotillstand

som faller inom ramen for ett annat natverks
expertis.

NATVERKSSAMORDNARE

Professor Nicoline Hoogerbrugge

Radboud University Medical Center
Nijmegen Nederlénderna
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Arbetar for patienter som lider av sillsynta och svara sjukdomar

Samarbete i praktiken

Informationsteknik (IT) och e-halsoverktyg
kan spela en vardefull roll nar det galler att
underlatta samarbete. De europeiska referens-
ndtverken dr sammanldnkande via en sarskild
IT-plattform genom vilken en natverkssam-
ordnare kan sammankalla en "virtuell” rad-
givande kommitté av medicinska specialister
som anvander sig av telemedicinverktyg for
att beddma en patients tillstand infor diag-
nos och behandling. Det gér det maéjligt for
vardpersonal, som tidigare har varit tvungna
att hantera sallsynta och komplicerade fall
ensamma, att radfraga kollegor och fa ett

andra utlatande fran nagon annan. En central
funktion i dessa verktyg ar interoperabilitet.

Tack vare tekniken behover inte geografin
vara ett hinder for att arbeta i spridda team.
Ibland racker det med telefon- eller video-
samtal. Andra ganger kan natverken anvanda
sarskilda system for att dela med sig av
vavnadsprover och hégupplésta bilder av
sallsynta tillstand. Denna teknik kan ocksa
anvandas som ett arkiv for sjukdomsfall och
hjalpa till att bygga upp en stor bank av fall
for framtida studier.

Anknutna partner

De europeiska referensnatverken stravar efter
att forse alla EU:s medlemsstater med genu-
int mervarde. Den tillampliga lagstiftningen
gor det mojligt for lander som inte finns
representerade i ett godkant europeiskt
referensnatverk att delta via vardgivare som
utsetts av deras medlemsstat som "anknutet”
och/eller "samarbetande” nationellt center.

Medlemsstaterna kan ocksa vilja utse ett
nationellt samordningscentrum for alla nat-
verken. De europeiska referensnatverkens
styrelse av medlemsstater faststaller det
gemensamma ramverket for att utse och
integrera dessa typer av center i de europeiska
referensnatverken. Dock ar det avgdrande att
medlemsstaternas utnamningar av anknutna

Till exempel kan medlemmarmna, nar patologi-
och radiologiuppgifter val har delats pa ett
sdkert satt, sedan logga in, se bilderna och
kommentera i en stangd miljo. Den behand-
lande lakaren &r fortfarande ansvarig for sin
patient men kan fa vardefullt stod fran det
europeiska referensnatverket.

Tack vare tekniken
behéver inte geografin
vara ett hinder for att
arbeta i spridda team.

partner genomfors pa ett 6ppet, transparent
och stabilt satt.

De forsta anknutna partnerna bor nomineras
av nagra av medlemsstaterna under slutet
av 2017.



Arbetar for patienter som lider av sillsynta och svéra sjukdomar

Europeiskt referensnatverk g&s*3s
for hjartsjukdomar
(ERN GUARD-HEART)

Sallsynta hjartsjukdomar kan uppsta nar
som helst under en persons liv och ar mes-
tadels genetiska. Dessa tillstand kanne-
tecknas av ett stort urval av symptom och
tecken som kan variera,
inte bara fran sjukdom
till sjukdom, utan ocksa
fran patient till patient.
Alla dessa hjartsjukdomar
innebar en unik utsatthet
for plotsligt dodsfall vid
ung alder, vanligtvis hos
i ovrigt friska manniskor.

Natverket GUARD-HEART
har identifierat féljande
temaomraden: familjara
elektriska sjukdomar, familjar kardiomyopati,
medfodda hjartdefekter och andra sallsynta
hjartsjukdomar. Dessa teman bygger pa de
kliniska riktlinjerna fran det europeiska kardio-
logisallskapet (ESC), den internationella sjuk-
domsklassificeringen (ICD 10) och ORPHANET.

ERN GUARD-HEART vill starka samordningen
av expertis och resurser for att underlatta
insamlingen av multidisciplinar kunskap som
ska kartlaggas och spridas till allmanheten.

ERN GUARD-HEART vill stérka
samordningen av expertis och
resurser for att underldtta
insamlingen av multidisciplindr
kunskap som ska kartldggas och
spridas till allménheten.

Vardtjanster kommer att tillhandahallas via
en gemensam plattform for e-halsovard. Det
kommer att sakerstalla bredare tillgang till
expertis for patienter och vardpersonal i hela
Europa. Genom att gynna samarbete mel-
lan experter, kan man fa och dela med sig
av ny vetenskaplig kunskap for att stodja
utvecklingen av nya diagnostiska och behand-
lingsmassiga tillvagagangssatt och for att
identifiera nya sallsynta hjartsjukdomar.

NATVERKSSAMORDNARE

Professor Arthur Wilde
Academic Medical Center,
Amsterdam, Nederléinderna
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Europeiskt referensnadtverk ..t-‘--?.\‘
for arvda och medfédda

anomalier (ERNICA)

ERNICA arbetar med medfédda missbildningar
och sjukdomar som uppstar tidigt i livet och
kraver multidisciplinar vard och langsiktig
uppféljning, och undersoker dvergangen till
vuxenlivet.

Detta natverk ar organiserat kring tva huvud-
sakliga arbetsprocesser i enlighet med klas-
sificeringarna fran ORPHANET och ICD10.
En arbetsprocess hanterar missbildningar i
matsmaltningssystemet och den andra han-
terar missbildningar i diafragman och buk-
vaggen. | den senare finns det arbetsgrupper
som arbetar med missbildningar av luft- och
matstrupen och en grupp som arbetar med
gastroenterologiska sjukdomar och tarm-
sjukdomar. Den gruppen innehaller ocksa en
undergrupp som dr specialiserad pa mat-
smaltningsproblem. Varje arbetsgrupp har sin
egen sjukdomsspecifika insatsstyrka.

For vissa av dessa sallsynta sjukdomar kan
dodligheten vara sa htg som 50 %. ERNICA
arbetar for att forbattra kvaliteten pa den vard
som patienterna far och minska de langsiktiga
konsekvenserna av dessa sallsynta sjukdo-
mar hos spadbam. Natverket ska underlatta

forskningssamarbeten med befogenhet att
utveckla evidensbaserade kliniska riktlinjer.
Tillgangen till nya kirurgiska tekniker och
behandlingar kommer ocksa att forbattras.

ERNICA ar en motesplats for nationella
patientorganisationer och vardgivare, inklu-
sive sjukskoterskor och andra yrkesgrupper
som arbetar for att forbattra patientresul-
taten.

Fér vissa av dessa sdillsynta
sjukdomar kan dédligheten
vara sd hég som 50 %.

NATVERKSSAMORDNARE

Professor Rene Wijnen

Erasmus Medical Center Rotterdam,
Nederlédnderna
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Q

Europeiskt referensnatverk g3

for medfodda missbildningar ®¢s3e
och sallsynta intellektuella
funktionsnedsattningar (ERN ITHACA)

| detta referensnatverk samlas experter pa
sallsynta medftdda missbildningar och sall-
synta intellektuella funktionsnedsattningar.
Medfodda missbildningar drabbar 1 av
40 spadbarn. For vanligare missbildningar,
som gomspalt, finns det valetablerade nat-
verk. For mer sallsynta tillstand ar expertisen
spridd éver EU. Manga missbildningar uppstar
tillsammans som en del av "syndrom” som
hanger ihop med onormal tillvaxt, utveckling
och social anpassning. Over 8 000 syndrom
har beskrivits och de flesta visar sig med en
frekvens pa mindre @n 1 pa 2 000.

Kromosomfel &r en av de vanligaste orsakemna
till missbildningar och intellektuella funktions-
nedsattningar. Nya tester, som exomsekvense-
ring och genetisk sekvensering, har forbattrat
chanserna till diagnos, men dessa finns inte
rutinmassigt tillgangliga vid éver 50 % av
de hogt specialiserade vardinrattningarna.

Att utoka tillgangen till denna teknik ar ett
av ERN ITHACA:s framsta mal. Natverket
utvecklar ocksa telehalsoinitiativ med virtuella

multidisciplinara team fran olika EU-center
och kommer att anvanda sig av virtuella
online-kliniker for att forbattra tillgangen till
diagnoser utan att patienterna behover resa.

ERN ITHACA kommer att natverka med for-
aldrar och patienter for att utveckla basta
praxis och inleda utvecklingen av riktlin-
jer dar det behévs. Man kommer att fast-
stalla kriterier for registrering av patientdata,
utveckla utbildningen av vardpersonal och
underlatta forskning. Natverket kommer att

arbeta med befintliga natverk och med euro-
peiska referensnatverk som kar komplette-
rande intresseomraden samtidigt som man
satter patienterna i centrum for verksamheten.

NATVERKSSAMORDNARE
Professor Jill Clayton-Smith

Central Manchester University Hospitals
NHS Foundation Trust, Storbritannien
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Att leda ett europeiskt

referensnatverk

Professor Pierre Fenaux, professor i hematologi
vid Hopital Saint-Louis, Paris, Frankrike, leder
natverket EuroBloodNet. Professor Fenaux
menar att natverket EuroBloodnet med 66
medlemmar erbjuder betydande fordelar for
patienter och yrkesverksamma. "Syftet med
det europeiska referensnatverket ar att det
ska vara patientcentrerat, for att forbattra
tillgangen till halso- och sjukvard vid sall-
synta hematologiska sjukdomar”, sager han.
*Vi tillhandahaller spjutspetsdiagnostik och
behandlingar till center runtom i Europa dar
den efterfragade expertisen kanske inte finns.”

Han sager att stodet fran EU:s medlemsstater
och Europeiska kommissionen ger vikt till nat-
verket och forbattrar dess férmaga att sprida
riktlinjer. Vi ser ocksa stora mgjligheter for
att undervisa om sallsynta hematologiska
sjukdomar med hjalp av system for medi-
cinsk fortbildning,” sager professor Fenaux.

For kliniker mérks de vardagliga férdelarna
av natverket nar de stoter pa séllsynta eller
komplicerade fall: "Lakare kan fa rad fran
expertkollegor i andra lander, och det inne-
bar ett slut pa isoleringen for vardpersonal
som ibland kanner att de inte har tillgang till
kollegor som kan ge ett andra utlatande.”

Det finns andra potentiella fordelar ocksa.
Professor Fenaux sager att genom att sam-
mankoppla sjukhus &ver hela Europa kan
man skapa en kritisk massa av patienter
med sallsynta sjukdomar, som banar vagen
for klinisk forskning som annars inte skulle
ha varit genomforbar.

Dessa kopplingar kan ocksa fungera som en
plattform for att driva olika fragor, genom att
framja utvecklingen av patientorganisatio-
ner for manniskor med sallsynta sjukdomar
och erbjuda expertutlatanden pa innovativa
behandlingar. "Om en lokal lakare ber sitt sjuk-
hus om tillgang till en innovativ behandling,
kan vart natverk erbjuda ett expertutlatande
om vetenskapen bakom den nya behand-
lingen”, séger professor Fenaux. "Lakare och
patienter inom det har omradet vet nu att de
inte ar ensamma.”

"Lékare kan fd rad frén
expertkollegor i andra
lénder, och det innebdr
ett slut pa isoleringen
fér vardpersonal som
ibland kénner att de inte
har tillgéng till kollegor
som kan ge ett andra
utldtande.”
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for sjukdomar |
andningsorganen (ERN LUNG)

Komplicerade lungsjukdomar kraver multidis-
ciplinar vard tillsammans med psykosocialt
stod. Denna komplexitet kan bero pa sjukdo-
mens underliggande genetiska mekanismer,
de sekundéra forandringar och skador som
uppstar pa andra organ.
En tidig diagnos och till-
gang till specialistvard kan
forbattra resultaten for
manga av dessa tillstand.

ERN-LUNG arbetar med
ett antal sallsynta och
komplicerade lungsjuk-
domar, daribland idio-
patisk lungfibros, cystisk
fibros, bronkietasier som
inte beror pa cystisk fibros, pulmonell arteriell
hypertension, primar ciliar dyskinesi, Alfa-1
antitrypsinbrist, mestoeliom, kronisk lungal-
lograft disfunktion och andra sallsynta lung-
sjukdomar.

Natverket arbetar for att forbattra exper-
tisen runtom i Europa for att utveckla
vardstandarder, livskvalitet och prognoser
over hela spektrat av séllsynta lungsjukdo-
mar. Medlemmarna utvecklar och sprider

Ndctverket arbetar for att forbdttra
expertisen runtom i Europa for att
utveckla vdardstandarder, livskvalitet
och prognoser éver hela spektrat av
sdllsynta lungsjukdomar.

vardriktlinjer, framjar gemensamma tillva-
gagangssatt for behandlingar, utékar den
granséverskridande tillgangen till diagnos och
behandling, startar och stéttar register och
samlar tillrackligt stora befolkningsgrupper
for kliniska studier, lakemedelsutveckling och
studier av sjukdomarnas naturliga utveckling.

ERN-LUNG ger patienterna tillgang till sek-
torsgvergripande team som kan ge ett andra
utlatande online i komplicerade fall utan att

patienterna behover resa. Detta kommer att
innebdra en utokning av det onlinesystem
for expertradgivning som etablerats av det
EU-finansierade projektet ECORN-CF.

NATVERKSSAMORDNARE

Professor Thomas O.F. Wagner

Universitétsklinikum Frankfurt,
Tyskland
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Europeiskt referensnatverk :,-,...‘..\

%

for pediatrisk cancer (hemato- ®¢;:%*

onkologi) (ERN Paed(Can)

Pediatrisk cancer, barncancer, ar sallsynt
och finns i manga undertyper. Med 20000
nydiagnostiserade barn med cancer over
hela Europa och 6000 pediatriska cancer-
patienter som dor varje ar, ar det en av de
framsta dodsorsakerna hos barn som ar aldre
an ett ar.

De genomsnittliga over-
levnadstalen har for-
battras under de senaste
artiondena; for vissa till-
stand har framstegen
varit dramatiska medan
de for andra fortfarande
ar valdigt daliga. Stora
ojamlikheter nar det gal-
ler 6verlevnadstal ar ocksa en stor utmaning
i Europa, med samre resultat i Osteuropa.

ERN PaedCan arbetar for att forbattra till-
gangen till hdgkvalitativ halso- och sjukvard
for barn med cancer vars tillstand kraver spe-
cialistexpertis och verktyg som inte finns
brett tillgangliga pa grund av fa fall och
resursbrist. Det bygger vidare pa de tidigare
EU-finansierade projekten ENCAA, PanCare
och ExPo-r-Net. ERN PaedCan haller pa att

Ett styrelsendtverk for
pediatrisk onkologi kommer att
genomféras med hjélp av
IT-verktyg for att dela med sig
av expertis och rdd.

bygaa upp en fardplan med specialistcenter
for att hjalpa till att 6ka deras synlighet for
vardgivare och patienter. Ett styrelsenatverk
for pediatrisk onkologi kommer att genomftras
med hjalp av [T-verktyg for att dela med sig
av expertis och rad.

Natverket siktar pa att forbattra dverlev-
nadstalen och livskvaliteten vid cancer hos
barn genom att gynna samarbete och utbild-
ning med slutmalet att minska de nuvarande

ojamlikheterna nar det galler 6verlevnad vid
cancer hos barn och vardférmagan i EU:s med-
lemsstater.

NATVERKSSAMORDNARE

Professor Ruth Ladenstein

St. Anna Kinderspital & St. Anna
Kinderkrebsforschung, Osterrike
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Europeiskt referensnatverk '-‘--;‘

for hepatologiska sjukdomar '.'"'
(ERN RARE-LIVER)

\

Sallsynta leversjukdomar kan orsaka progres-
siva leverskador som leder till fibros och cirros.
Komplikationerna vid cirros kan leda till doden,
och i manga fall &r den enda effektiva behand-
lingen en levertransplantation. Utmattning, pru-
ritus vid kolestatiska sjukdomar samt smarta
och svullen mage vid cystiska sjukdomar kan
ha betydande paverkan pa livskvaliteten.

Hos pediatriska patienter &r férsenad diagnos
och oférmaga att utvecklas och na viktiga
utvecklingsmal ytterliga viktiga faktorer, till-
sammans med utmaningen med Gvergangen
i varden under tonaren.

ERN RARE-LIVER arbetar med tre sjukdoms-
teman: autoimmun leversjukdom, metabolisk
biliar atresi och liknande leversjukdomar samt
struktruella leversjukdomar. Natverket kom-
mer, for forsta gangen nér det galler leversjuk-
domar, helt att integrera varden av barn och
vuxna med fokus pa de behov som finns hos
dem som befinner sig i 6vergangen och pa
foljderna for familjer med en genetisk diagnos.

Utvecklingen av uppdaterade riktlinjer ar en
prioritet. Vardriktlinjer kommer att genomftras

i samarbete med den europeiska féreningen
for studier av levern (EASL) och det europe-
iska sallskapet for gastroenterologi, hepa-
tologi och naring (ESPGHAN). Detta kommer
att fa stod av standardiseringen av viktiga
diagnos- och prognostester.

Klinikers medvetenhet om sallsynta lever-
sjukdomar och jamlik tillgang till de snabbt
utvecklande behandlingsalternativen ar stora
utmaningar som maste hanteras.

Nctverket kommer, for
férsta géngen ndr det gdller

leversjukdomar, helt att integrera

vdrden av barmn och vuxna.

NATVERKSSAMORDNARE

Professor David Jones

Newcastle upon Tyne Hospitals NHS
Foundation Trust, Storbritannien




30

Arbetar for patienter som lider av sillsynta och svara sjukdomar

Europeiskt referensnatverk for g5

muskuloskeletala sjukdomar s
och bindvavssjukdomar

(ERN ReCONNET)

Sallsynta muskuloskeletala sjukdomar och bind-
vavssjukdomar utgors av ett stort antal sjuk-
domar och syndrom som har en
stor paverkan pa patientemnas val-
maende. Dessa inbegriper arftliga
tillstand och systemiska autoim-
muna sjukdomar som systemisk
skleros, blandade bindvavssjuk-
domar, inflammatorisk idiopatisk
myopati, oidentifierade bind-
vavssjukdomar och antifosfoli-
pidsyndrom. Forsenade diagnoser,
sarskilt for sallsynta och komplice-
rade sjukdomsbilder, &r ett vanligt
problem.

| det har natverket grupperas muskuloskeletala
sjukdomar och bindvavssjukdomar i tre temag-
rupper: sallsynta autoimmuna, komplicerade
autoimmuna och sallsynta arftliga muskulos-
keletala sjukdomar och bindvavssjukdomar.

ReCONNET vill forbattra tidig diagnos-
tik, patienthantering, tillhandahallandet av
vard och virtuella diskussioner om kliniska
fall inom natverket och med anknutna cen-
ter. Anvandningen av informationsteknik (IT)

Nctverket kommer att forbdttra
den vetenskapliga kunskapen om
muskuloskeletala sjukdomar och

bindvévssjukdomar och underldtta
skapandet av databaser for att
identifiera nya kliniska eller biologiska
markorer som hjdlp till diagnostiken.

kommer att underlatta kommunikationen mel-
lan olika vardinrattningar. Natverket kommer
att forbattra den vetenskapliga kunskapen
om muskuloskeletala sjukdomar och bind-
vavssjukdomar och underlatta skapandet av
databaser for att identifiera nya kliniska eller
biologiska markdrer som hjalp till diagnostiken.

Utbildningsprogram for patienter och familjer
kommer att utvecklas och spridas, och nya
riktlinjer och kvalitetsatgarder kommer att

genomfbras. Férbattrade behandlingsprotokoll
och kvalitetsatgarder ar ocksa prioriterade.

NATVERKSSAMORDNARE

Professor Marta Mosca

Azienda Ospedaliero Universitaria
Pisana, Italien
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Nationella strategier
for sallsynta sjukdomar

EU:s medlemsstater ar ansvariga for den
nationella halso- och sjukvardspolitiken och
for tillhandahallandet av halso- och sjuk-
vard. Ar 2009, rekommenderade halso- och
sjukvardsministrarna i Europeiska unionens
rad ! att medlemsstaterna skulle uppratta
och genomftra planer eller strategier senast
2013 for att ge stod till patienter med sall-
synta sjukdomar. Enligt rekommendationen
skulle planerna utformas for att

fungera som vagledning och struktur nar det
galler sallsynta sjukdomar inom de natio-
nella halso- och socialsystemen,

koppla samman initiativ pa lokal, regional
och nationell niva for att skapa planer och
strategier som sakerstaller ett Gvergripande
tillvagagangssatt.

definiera prioriterade atgarder och mal-
sattningar och uppféljningsmekanismer.

Genomfoérandet av nationella planer/
strategier har fatt stod fran projekt som

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

finansierats av EU:s folkhalsoprogram. Ar
20089 var ett fokus pa sallsynta sjukdomar
relativt nytt och innovativt i de flesta med-
lemsstaterna och endast fyra hade nationella
planer pa plats. Hittills har 23 medlemsstater
antagit planer/strategier.

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


http://eur-lex.europa.eu/LexUriServ/LexUriServ.do?uri=OJ:C:2009:151:0007:0010:SV:PDF 
http://eur-lex.europa.eu/LexUriServ/LexUriServ.do?uri=OJ:C:2009:151:0007:0010:SV:PDF 
http://ec.europa.eu/health/rare_diseases/national_plans/detailed_sv
http://ec.europa.eu/health/rare_diseases/national_plans/detailed_sv
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Europeiskt referensnatverk 5%
for immunbristsjukdomar, ooyt
autoinflammatoriska och

autoimmuna sjukdomar (ERN RITA)

RITA samlar de ledande
europeiska vardinrattning-
arna med expertis inom
diagnos och behandling av
sallsynta immunologiska
sjukdomar. Dessa utgdrs
av potentiellt livshotande
tillstand som kraver multi-
disciplinar vard med hjalp
av komplicerade diagnosbedémningar och
hdgt specialiserade behandlingar. | natverket
delas sjukdomarna in i tre underomraden: pri-
mar immunbrist, autoimmuna sjukdomar och
autoinflammatoriska sjukdomar. Dessutom
finns det ett underomrade for pediatrisk reu-
matalogi som ryms inom bade det autoim-
muna och det autoinflammatoriska omradet.

Natverket bygger vidare pa arbetet fran de
europeiska vetenskapliga sallskap som har
utvecklat patientregister, kliniska riktlinjer,
forskningssamarbeten, utbildningsaktivite-
ter och kopplingar till patientorganisationer.

ERN RITA arbetar for att minska ojamlikhe-
terna for patienter som behdver tillganag till

ERN RITA arbetar for att
minska ojamlikheterna for
patienter som behéver tillgéng
till diagnostiska tester och
innovativa behandlingar.

-

AN

GD

diagnostiska tester och innovativa behand-
lingar som biologiska behandlingar, immunoglo-
bulinersattning, stamcellstransplatation och
genterapi.

Man satsar pa att koppla samman befintliga
register, utveckla alleuropeiska kliniska rikt-
linjer, etablera en insatsstyrka av genetiker
for kvalitetskontroll av nasta generations sek-
venseringsteknik, komma éverens om gemen-
samma verktyg for lakemedelsovervakning nar
det galler dessa sallsynta sjukdomar, samla
en insatsstyrka for korrekt anvandning och
dvervakning av biologiska behandlingar vid

immunstyrda sjukdomar, samla och forbattra
stamcells- och genbehandlingar for patienter,
gynna samarbete mellan patientorganisatio-
ner och samla specialister pa barn och vuxna
inom temaomradena.

NATVERKSSAMORDNARE

Professor Andrew Cant

Newcastle upon Tyne Hospitals NHS
Foundation Trust, Storbritannien
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Europeiskt referensnatverk '---...\‘

for neurologiska sjukdomar ®e
(ERN-RND)

Det europeiska referensnatverket for sallsynta
neurologiska sjukdomar satsar pa att ta sig an
de ouppfyllda behoven hos Gver 500000 per-
soner som lever med sallsynta neurologiska
sjukdomar i Europa. P&
grund av betydande
heterogenitet nar det
gdller fenotyper och
genotyper hos patien-
ter med sallsynta neu-
rologiska sjukdomar, &r
60% av de drabbade
fortfarande odiagnos-
tiserade.

ERN-RND hoppas kunna fylla dessa luckor med
hjdlp av multidisciplinara virtuella radgivningar,
for att oka antalet patienter i registren med
20%, och siktar pa en forbattring pa 20 % nar
det galler utfall av fallen: det antal patienter
som far en slutgiltig diagnos. Multidisciplinara
vardmetoder kommer att utvecklas i samar-
bete med organisationen European Pathway
Association och ORPHANET.

Natverket bygger vidare pa befintlig infrastruk-
tur genom att integrera ett antal valetablerade

Over 500000 personer lever
med sdllsynta neurologiska
sjukdomar i Europa, 60 %
fortfarande odiagnostiserade.

natverk for sallsynta neurologiska sjukdomar
under paraplynatverket ERN-RND, och kom-
pletterar fungerande register for sjukdomar
som Huntingtons sjukdom och ataxi.

Ett externt kvalitetsbeddomningssystem for
standardisering av viktiga diagnostiska tester
kommer att utvecklas i samarbete med det
europeiska kvalitetsnatverket for molekylar
genetik, for att sakerstalla att alla patien-
ter har tillgang till samma diagnosmoj-
ligheter. ERN-RND kommer att ge stod till

utbildning, forsknings- och innovationsinitiativ
och sakerstalla att patienterna "kan géra sin
rost hord”.

NATVERKSSAMORDNARE

Dr Holm Graessner

Universitdtsklinikum Tiibingen,
Tyskland
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Europeiskt referensnatverk &s*3s

for hudsjukdomar (ERN Skin)

Manga hudsjukdomar har stor paverkan pa
patienterna och kan hora ihop med risk for
cancer. Diagnoser av sallsynta och komplice-
rade hudsjukdomar bestar av en fullstandig
beddmning av hud och slemhinnor, samt andra
system, och hudbiopsier. Bara erfarma der-
matologer kan skilja pa dessa komplicerade
akommor. Avsaknaden av en expertdiagnos
ar ett hinder for behand-
ling. Det kan vara en tung
fysisk och psykisk borda
for patienterna.

| natverket samlas ledande
experter pa sallsynta
hudsjukdomar hos barn
och vuxna for att utbyta
kunskap, uppdatera och
utveckla basta praxis samt forbattra utbild-
ningen for yrkesverksamma och patienter.

Man vill forbattra sjukvardsorganisationer
genom att samla resurser pa ett stalle, inklu-
sive en plattform med expertpatologer for en
centraliserad studie av bilder och diskussioner
om svara fall. For varje sjukdom som omfattas
kommer de multidisciplinara teamen att besta
av en dermatolog, en sjukskdterska, en psyko-
log, en genetiker, en dietist och en patolog, till-
sammans med andra experter nar det behovs.

En omfattande socioekonomisk
studie av den individuella
belastningen som sjukdomar innebdr
kommer ocksd att utféras.

ERN Skin kommer ocksa att utveckla register
dver sallsynta hudsjukdomar som gér det moj-
ligt att delta i forskningsprogram och kliniska
tester med tydligt beskrivna patienter, samt
stimulering av behandlingsforskning med till-
rackligt stora patientgrupper. En omfattande
socioekonomisk studie av den individuella
belastningen som sjukdomar innebar kom-
mer ocksa att utforas.

NATVERKSSAMORDNARE

Professor Christine Bodemer

Assistance Publique-Hopit&ux de Paris,
Hépital Necker-Enfants Malades, Frankrike




Transplantationer pa barn, bade av fasta
organ och hematopoetisk stamcellstrans-
plantation, ar den enda botande behandlingen
for flera sallsynta sjukdomar.

Optimal eftervard efter en transplantation
kraver gemensamma anstrangningar fran
ett mutlidisciplinart

team. Efter trans-

plantationen maste

patienterna genomga

kronisk immunosupp-

ression for att undvika

avstotning. Det kra-

ver dvervakning av

komplikationer efter

transplantationen for

att oka livstiden och forbattra livskvaliteten.
| ERN TRANSPLANT-CHILD samlas experter
pa transplantationer pa bam och pa efter-
vard for att forbattra resultaten for barn och
deras familjer.

Natverket siktar pa att minska inlaggningsti-
den och anvandningen av komplicerade och
langdragna behandlingar. Det arbetar for att
forbattra det psykologiska stodet nar bamen
dvergar till vuxenlivet. TRANSPLANT-CHILD vill
gora de senaste teknikena och medicinska,
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farmakologiska och behandlingsméssiga fram-
steg tillgangliga. Medlemmarna underlattar
ocksa spridningen av harmoniserade riktlinjer
for behandling och utveckling av personanpas-
sad medicinering vid transplantationer pa barn.

TRANSPLANT-CHILD vill minska de kostnader
som transplantationer fér med sig, som de
for ny transplantation och lakemedelsbe-
handlingar, och arbetar med att harmonisera
transplantationsvarden for att minska risken
for komplikationer efter transplantationen.

Europas ledande experter pa transplanta-
tioner pa bamn arbetar tillsammans for att
minska dddlighet och sjuklighet kopplad till
transplantationer pa bam.
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De europeiska referensnatverken handlar
om patienterna. Patientorganisationer, sar-
skilt Eurordis, har spelat en aktiv roll i utveck-
lingen av natverken under mer an ett artionde
och hjalpt till att sakerstalla att prioriteringen
ligger pa att 6ka de kliniska framstegen och
forbattra patienternas halsoresultat samt en
jamlik tillganag till kvalitetsvard i hela Europa.
Eurordis ar en icke-statlig patientdriven allians
som representerar 733 patientorganisationer
for sallsynta sjukdomar i 64 lander.

"Vivar dar nar idéen foddes i hognivagruppen
for halso- och sjukvard, dar europeiska refe-
rensnatverk 6verfordes till direktivet for grans-
overskridande halso- och sjukvard”, minns
Matt Bolz-Johnson, ansvarig for halso- och
sjukvard och forskning hos Eurordis. "Vi har
vandrat en lang vag med medlemsstatermna
och Europeiska kommissionen, fran det att
konceptet foddes fram till lagstiftning och

~okus pa att forbattra
natienters halsoresultat:
natientorganisationernas roll

sedan nar idén om europeiska referensnat-
verk blev till verklighet.”

Som en konstant partner i arbetet med att ta
fram konceptet med europeiska referensnat-
verk, har Eurordis sakerstallt att patienterna
varit inblandade under hela processen och
utvecklat en stark teknisk forstaelse for hur
patientinblandning i natverken kan skapa
verkligt varde for patienterna.

"Natverken har potentialen att frigbra mark-
bara fordelar for patienter med sallsynta och
komplicerade sjukdomsbilder,” sager Bolz-
Johnson. "De europeiska referensnatverken
kan bryta den isolering som grupper som lider
av sdllsynta sjukdomar lever i, och géra exper-
ter synliga for patienter i hela Europa och pa
sa satt uppfylla patienternas behov av att
snabbt komma i kontakt med ratt experter.”

"Ndtverken har
potentialen att frigéra
mdrkbara fordelar for

patienter med sdllsynta
och komplicerade
sjukdomsbilder”



En av de framsta fordelarna med de euro-
peiska referensnatverken for patienterna ar
deras formaga att snabba pa diagnosen och
minska antalet odiagnostiserade eller feldi-
agnostiserade patienter. Bolz-Johnson sager
att natverken kommer att "bryta ner den diag-
nostiska resan”.

For manga sallsynta sjukdomar finns det
for tillfallet inga tillgangliga behandlingar.
Men den studiekultur som natverken lovar
att skapa kommer att géra dem till en gro-
grund for innovation. Genom att skapa enkla
resultatmatningar for specifika sjukdomar,
kommer de att 6ppna dorren till snabbare
identifiering och antagande av optimala med-
icinska eller kirurgiska atgarder. "Det kommer
att forbattra basta praxis nar medlemmarna i
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natverken lar av varandra”, forklarar Johnson.
"Experter kommer att kunna dela med sig
av fall i realtid via virtuella méten och
utvardera resultaten i efterhand for att
kunna se vad som fungerar bast.”

Patienterna har hoga foérhoppningar om att
de europeiska referensnatverken kan ha stor
effekt pa deras liv: Vi tror att genom att dela
med oss av erfarenheter och expertis, skulle
vi kunna dra béttre nytta av befintlig kunskap
och skapa ny, vilket kan gora att vi inom nagra
ar fran det att natverken skapats kommer att
kunna se betydande forbattringar i resultaten
for manga sallsynta sjukdomar”, séger Bolz-
Johnson. “Nu dr det dags fér de europe-
iska referensndtverken att leverera.”

"De europeiska
referensndtverken kan
bryta den isolering som
grupper som lider av
sdllsynta sjukdomar
lever i, och gbra experter
synliga for patienter i
hela Europa och pé sé
satt uppfylla patienternas
behov av att snabbt
komma i kontakt med
ratt experter.”
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Europeiskt referensnatverk g%
for arftliga metaboliska L

sjukdomar (MetabERN)

Séllsynta arftliga meta-
boliska sjukdomar, som
det finns 6ver 700 av,
ar individuellt sallsynta
men kollektivt frek-
venta. Manga meta-
boliska sjukdomar har
allvarliga, ibland livs-
hotande, konsekvenser
for patienterna. Dessa
sjukdomar omfattar sjukdomar i alla organ, kan
drabba personer i vilken alder som helst, och
kraver multidisciplinart samarbete mellan flera
olika yrkesgrupper.

Tidig diagnostisering kan forbattra resultaten
men bara 5 % av de kanda sallsynta arftliga
metaboliska sjukdomarna ingar idag i de tester
som gors pa nyfodda i Europa och det finns ett
behov av harmonisering av nationella program.
For manga av dessa sjukdomar ar kunskapen
om deras naturliga utveckling, behandlingars
effektivitet och sakerhet och langsiktig uppfolj-
ning ofullstandig.

MetabERN vill forbattra livet for dem som
drabbats av denna mycket heterogena grupp
av sjukdomar genom att dela in dem i sju

MetabERN kommer att utveckla en
plattform fér realtidskonsultationer for
kliniska beslutsprocesser och frdmja
overbryggande forskningsprogram mellan
sdllsynta drftliga metaboliska sjukdomar.

BN B

huvudkategorier. Det &r det forsta alleuropeiska
och panmetaboliska natverket av sitt slag.

Natverket sammanstaller ett register tver
metaboliska sjukdomar, utvecklar information
och utbildning for patienter, framjar diagno-
ser av nya sjukdomar genom samarbete och
etablerar en langsiktig referenspunkt for att
fa fram expertisen till patienterna.

MetabERN kommer att utveckla en platt-
form for realtidskonsultationer for kliniska
beslutsprocesser och framja 6verbryggande

forskningsprogram mellan sallsynta arftliga
metaboliska sjukdomar. Det kommer att dela
med sig av kunskap inom natverket och utan-
for det genom att utvidgas till ytterligare regi-
oner och lander.

NATVERKSSAMORDNARE

Professor Maurizio Scarpa

Helios Dr Horst Schmidt Kliniken,
Tyskland
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Sdllsynta mulitisystemiska karlsjukdomar
omfattar sjukdomar som drabbar alla typer
av blodkarl med konsekvenser for flera av
kroppens system. Dessa sjukdomar krdver ett
multidisciplinart tillvdgagangssatt i varden.

VASCERN bestar av fem arbetsgrupper
for sallsynta sjukdomar: Arftlig hemorra-
gisk telangiektasi, arftliga torakala aortas-
jukdomar, medelstora artdrer (vaskulart
Ehlers Danlos syndrom), pediatrisk och pri-
mart lymfédem och vaskulara anomalier. En
sarskild patientarbetsgrupp gor det majligt
for patientrepresentanter att vara involve-
rade i alla ndtverkets aktiviteter. Dessutom
finns det flera tematiska arbetsgrupper som
arbetar med kommunikation, e-halsovard,
etik, patientregister och utbildning.

Bland VASCERN:s mal finns att natverka,
dela med sig av och sprida expertis, framja
basta praxis, riktlinjer och kliniska resultat,
bemyndiga patienter och forbattra kunskapen
genom klinisk och grundlaggande forskning.

Vardpersonal som arbetar med VASCERN
kommer att halla forelasningar om sina

expertomraden och géra utbildningsmate-
rial tillgéngligt online. Stipendier for en vecka
kommer att skapas for att géra det mojligt
for EU-studenter att lara sig mer om dessa
sallsynta sjukdomsbilder, och kunskap kom-
mer att delas via natverket med vardper-
sonal som inte omfattas av det europeiska
referensnatverket.
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ERN-férteckning

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

Europeiskt referensnatverk for endokrina sjukdomar

Europeiskt referensnatverk for njursjukdomar

Europeiskt referensnatverk for skelettsjukdomar

Europeiskt referensnatverk for kraniofaciala missbildningar och éron-, nas- och halssjukdomar
Europeiskt referensnatverk for epilepsi

Europeiskt referensnatverk for cancer hos vuxna (solida tumaorer)
Europeiskt referensnatverk for hematologiska sjukdomar

Europeiskt referensnatverk for urogenitala sjukdomar och halsotillstand
Europeiskt referensnatverk for neuromuskulara sjukdomar

Europeiskt referensnatverk for égonsjukdomar

Europeiskt referensnatverk for genetiska tumaorrisksyndrom

Europeiskt referensnatverk for hjartsjukdomar

Europeiskt referensnatverk for arvda och medfodda anomalier

Europeiskt referensnatverk for medfodda missbildningar och sallsynta intellektuella
funktionsnedsattningar

Europeiskt referensnatverk for sjukdomar i andningsorganen
ERN for pediatrisk cancer (hemato-onkologi)
Europeiskt referensnatverk for heptatologiska sjukdomar

Europeiskt referensnatverk for muskuloskeletala sjukdomar och bindvavssjukdomar

Europeiskt referensnatverk for immunbristsjukdomar, autoinflammatoriska och autoimmuna
sjukdomar

Europeiskt referensnatverk for neurologiska sjukdomar
Europeiskt referensnatverk for hudsjukdomar

Europeiskt referensnatverk for transplantationer pa barn
Europeiskt referensnatverk for arftliga metaboliska sjukdomar

Europeiskt referensnatverk for multisystemiska karlsjukdomar
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En halv miljon ménniskor i Europa diagnostiseras varje ar med
en sdllsynt sjukdom. Inget land kan hantera den utmaningen
pé egen hand.

Europeiska referensndtverk dr virtuella nétverk som samlar
experter frdn hela EU.

Tillsammans ska de hantera komplicerade eller sdllsynta
sjukdomar genom att forbdéttra diagnostiken och tillgéngen till
specialistvard.

Mer om europeiska referensnatverk
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http://ec.europa.eu/health/ern/

Electronic version:

ISBN 978-92-79-65470-1
Paper version:

ISBN 978-92-79-65498-5
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