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Working for patients with rare, low-prevalence and complex diseases

Seasann an tAontas Eorpach le hothair a
bhfuil galar neamhchoitianta orthu chun
cabhair, dochas agus todhchai nios fearr

a thabhairt doibh

Sandra Gallina
Ard-Stiurthoir AS SANTE

Ta lion na ngalar neamhchoitianta ina
jomlaine ollmhdér — meastar go mbuaileann
siad 3.5% - 5.9% de dhaonra an domhain
agus, san Aontas Eorpach amhain, ta suas le
36 mhilliin duine ag maireachtail le ceann
den bhreis is 6000 galar neamhchoitianta ar
leith ata ann. Ta leitheadulacht iseal ag gach
galar neamhchoitianta, afach. Is é an
sainmhinii ar ghalar neamhchoitianta san
Aontas Eorpach galar a bhaineann do nios (U
na cligear as 10,000 duine.

Dfhéadfadh s¢ go gcallédh  galar
neamhchoitianta go bhfuil riocht slainte ort
nach féidir le do dhochttir na le gairmi clraim
sldinte eile a aithint. D'fhéadfadh sé go
gciallodh sé go bhfuil do chuid comharthai
midhiagndisithe - uaireanta ar feadh na
mblianta — agus tU ag fulaingt agus ag
breathnul ar do riocht ag éiri nios measa. Is
minic a chiallaionn galar neamhchoitianta
nach bhfuil a fhios agat cad ata cearr leat, no
cad ata le déanamh mar gheall air chun do
phian agus do mhichompord a mhaolt. Is
féidir leis sin a bheith ina chuis frustrachais
agus uaignis. Is féidir leis éaddchas a chothtl.

Ta an tAontas ag seasamh le hothair a bhfuil
galair neamhchoitianta orthu agus ta
breisluach AE & thabhairt aige trindr n
acmhainni a chomhthiomsy, tri eolas a roinnt
aqgus trf bheith ag obair le chéile.

Ar dtds, ba mhaith linn cabhrd le hothair an
diagnois chruinn a theastaionn uathu a fhail.
Ansin, a chinntit go bhfuil céiredil agus cliram
acu a chabhrdidh michompord a ifoslaghdu
agus a chabhroidh leo saol chomh hiomlan
aqgus is féidir a chaitheamh. Agus ar deireadh,
ba mhaith linn oibrid le chéle chun
leigheasanna a aimsiu. Faoi lathair, nil aon
leigneas ar 95% de na galair
neamhchoitianta. Tri ghniomhaiocht ldidir 6n
Aontas Eorpach, cuir i gcas tri athbhreithnit a
dhéanamh ar an reachtaiocht chdgaisiochta,
tairgimid todhchai nios fearr d'othair a bhfuil
galar neamhchoitianta orthu.

Ta tacalocht tugtha ag an gCoimisitn
Eorpach do go leor gniomhaiochtai i réimse
na slainte poibli agus na gcoéras cdraim
slainte chun cabhrt leis na Ballstait freagairti,
straitéisi agus pleananna naisiinta  a
fhorbairt. Airitear orthu sin na Lionrai
Tagartha Eorpacha (ERNanna) ar éirigh go
han-mhaith leo, a bunaiodh in 2017 chun
eolas agus acmhainni a chomhthiomst chun
dul i ngleic le galair neamhchoitianta agus
aimpléiseacha, agus i réimsi leighis ina bhfuil
an saineolas neamhchoitianta.  Bhi rél
bunusach ag an gCoimisiun Eorpach maidir le
creat a chruthtl do ERNanna, tri dheontais a
chur ar fail chun tact leis na lionrai, na
comhordaitheoiri agus na saoraidi lionraithe
theicnitil

Is lionrai fiorula iad ERNanna a nascann
solathraithe clraim slainte, gairmithe agus
eagraiochtal othar ar fud an Aontais agus na
hlorua. Bunaithe ar Threoir an Aontais Eorpaigh
maidir le Cdram Slainte Trasteorann, ta
ERNanna ar cheann de na héachtai is m¢ ata
bainte amach ag pobal na ngalar
neamhchoitianta san Eoraip agus is inspioraid
anois iad do ghniomhaiocht dhomhanda, a
bhui le hiarrachtai na solathraithe clraim
slainte, na n eagraiochtal othar, an Choimisitiin
Eorpaigh agus Bhallstait an Aontais.

Nil an t eolas agus an cumas ag aon tir
amhain gach coinnioll neamhchoitianta agus
casta a choiredil. A bhui leis na ERNanna, ta
rochtain ag othair ar fud an Aontais ar an
saineolas is fearr ata ar fail. Tri na lionraf seo,
sroicheann na saineolaithe an t othar, gan an t
othar a bheith ag taisteal chuig saineolaithe a
d'fhéadfadh a bheith lonnaithe i bhfad ar shitl.
Nascann an tAontas Eorpach na poncanna le
chéile chun an leas is fearr is féidir a bhaint as
sineirgi idir na Ballstait agus comhroinnt eolais
agus acmhainni a spreagadh.



Ta 24 ERN ann faoi lathair le haghaidh galair
neamhchoitianta agus aimpléiseacha, a
chuirtear le chéile tri chomhphairtiochtai idir
bainisteoiri céras curaim slainte, abhcoidi
othar, agus ceannairi cliniciila. Agus iad
bunaithe anois agus ag feidhmit go hiomlan,
ta na lionrai sin ag leantint ar aghaidh ag
déanamh dul chun cinn agus ta siad ag tastail
bealal nua le haghaidh comhar trasteorann.

Tar éis doibh a bheith ar a bhfad le sé bliana
anuas, ta meastdireacht a déanamh ar na
ERNanna faoi lathair. Beidh torthai na
meastoireachta ar fail ag deireadh 2023 agus
cuideoidh siad le bealai breise a shainaithint
chun an tsamhail ERN a fheabhsi agus
todhchai na ERNanna a mhunlu.

Ni bhainfear an fioracmhainneacht sin amach
ach amhain nuair a bheidh na ERNanna ina
ndlithchuid dar gcorais sldinte  naisitlinta.
Ansin, beidh siad in ann breisluach AE a
sholathar i ndairire agus beidh an deis acu
dochas agus clnamh a thabhairt do na
milliviin othar ar fud an Aontais a bhfuil galair
neamhchoitianta orthu. Sin an fath a
ndeachaigh Ballstait an Aontais Eorpaigh, an
lorua agus an Ucrdin i gcomhar leis an
gCoimisiun maidir le gniomhaiocht tri bliana
chun na lionrai sin a chomhdhluthd, ag tosu ag
deireadh 2023. Gheobhaidh an beart seo
thart ar EUR 15 mhilliin i gcistiti 6n Aontas.

Ina theannta sin, ta& gllin nua deontas
maoinithe ag an gCoimisitn chun tact leis na
ERNanna le breis agus EUR 77 milliin faoi
Chlar EU4Health. Leis na deontais sin,
cabhrofar le bunt agus feidhmitl 24 chlarlann
lanfheidhme othar a mhaoiniti ina mbeidh na
milte iontrail agus déanfar na céadta cas
othar breise a phlé i bpainéil idimaisitinta tri
uirlis thiomnaithe TF ar a dtugtar an ‘Céras
Bainistiochta  Clinicidil na nOthar. Is
priomhghniomhaithe iad ERNanna i mbailiu
sonrai agus i gcomhar eolaioch i dtaighde ar
ghalair neamhchoitianta.

Cuideoidh maoiniu freisin le cursai oilidina
creidiunaithe ardleibhéil a chur ar fail do
ghairmithe slainte agus cuideoidh sé le
treoirlinte nua nd nuashonraithe d’othair
chliniciula agus uirlisi tacafochta cinnti
clinicila a chur ar fail chun leasa na n
othar.

Tri na saineolaithe agus na pobail othar a
nascadh le chéile, réitionn ERNanna an
bealach roimh staidéir chliniciula agus
déanann siad coiredlacha teiripeacha a
thastail, rud a fhagann go bhfuil siad ar
thus cadhnaiochta ¢ thaobh nualaiochta
in go leor réimsi galar neamhchoitianta.
D'fhéadfadh drogall a bheith ar
chuideachtal cégaisiochta infheistiocht a
dhéanamh i bhforbairt drugai d'othair a
bhfuil galar neamhchoitianta orthu toisc
go mbeadh margadh na ndrugai sin an-
teoranta. Sin é an fath a bhfuil an
Coimisiun ag cur dreasachtai ar fail do
mhonaroiri chun cégais dhilleachtacha a
fhorbairt agus iad a thabhairt chun an
mhargaidh agus ta athbhreithnid déanta
aige ar an reachtaiocht abhartha chun
feabhas a chur ar na dreasachtaf sin.

Thog sé breis agus deich mbliana an
smaoineamh a fhorbairt maidir le comhar

curaim  slainte  trasteorann, arna
chumhachtt ag na ERNanna, i leith
fadhbanna aimpléiseacha agus

neamhchoitianta, agus cuid de
reachtaiocht an Aontais a dhéanamh den
smaocineamh  sin.  Beidh sé mar
phriomhsprioc againn sna ceithre bliana
ata romhainn na ERNanna a
chomhdhlithd agus iad a leabu nios
ldidre sna cdrais ndisitnta curaim sldinte.
Is feidir linn coinne a bheith againn le
gniomhaiochtai ERN a bhfuil tionchar acu
chun difear a dhéanamh d’othair a bhfuil
galair neamhchoitianta orthu agus da
dteaghlaigh, chun usaid clarlann a
leathnd agus an t eolas ar ghalair
neamhchoitianta a scaipeadh chuig lucht
féachana nios leithne.

Sandra Gallina
Ard-Stiurthdir AS SANTE

Ta borradh ag teacht ar an nga le breis
comhordaithe Eorpaigh i réimse na slainte
agus is chun an ga agus an duil sin a
shasamh ata croilar thogra an Choimisidin’
chun Aontas Slainte na hEorpa a thogail.

Sa chéad cheim eile i bhforbairt na lionrai
ba cheart leas a bhaint as an duil sin ata
ann i dtorthai nios fearr do na hothair agus
i gcomhar trasteorann feabhsaithe maidir le
curam slainte chun a airithid go mbainfidh
an coras ERN barr a chumais amach faoi
2030. Nior cheart go gciallodh maireachtail
le galar neamhchoitianta maireachtail le
heiginnteacht faoi dhiagndis, ciram agus
coiredil, agus nior cheart bheith ar dhuine
aghaidh a  thabhairt ar  ghalar

neamhchoitianta in aonar.
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Culra

Meastar gur galar neamhchoitianta é aon ghalar a bhaineann do nios It nd cuigear daoine
as 10,000. Déanann breis agus 6,000 galar neamhchoitianta difear do ghnathshaol suas
le 36 mhilliun duine san Aontas. | réimse na hoinceolaiochta amhdin, mar shampla, td
beagnach 300 cinedl ailsi neamhchoitianta agus diagndisitear leathmhilliin duine san

Eoraip le ceann acu gach bliain.

Ta go leor daoine a mbaineann fadhb
neamhchoitianta né aimpléiseach déibh
nach bhfuil rochtain acu ar dhiagnéis agus ar
chairedil ardchailiochta. D'fhéadfadh saineolas
agus eolas speisialtéra a bheith gann de
dheasca an lion iseal othar.

Ta an tAontas agus na rialtais naisiinta
tiomanta d'fheabhas a chur ar shainaithint agus
ar chéiredil na bhfadhbanna neamhchoitianta
agus aimpléiseacha sin tri chomhar agus
comhordu a neartd ar an leibhéal Eorpach
aqgus tri thact le pleananna naisiunta maidir
le galair neamhchoitianta.

Le Treoir 2011 maidir le Cearta Othar ar
Churam Slainte Trasteorann ni hamhain go
bhfuil othair in ann aisiocalocht a fhail ar
chaireadil i mBallstat eile den Aontas, ach
ta sé nios éasca ag othair eolas a fhail ar
churam sldinte agus a gcuid roghanna céiredla
a mhéadu da réir sin. Rinneadh dli den Treoir
sna Ballstait in 2013, agus leagadh léi an
bhunsraith le haghaidh comhoibriti i réimsi
amhail galair neamhchoitianta agus ERNanna
no r-shldinte.

Is i bhfianaise an mhéid sin, le tacaiocht ¢
Char Slainte an Aontais (agus 6 bhi 2021
ann, EU4Health), a thosaigh na 24 Lionra
Tagartha Eorpach, le beagnach 900 aonad
an-speisialaithe clraim slainte, ag obair in
2017. O shin i leith, t& cuidit faighte 6n
gclar ag na milte othar a raibh galair
neamhchoitianta no aimpléiseacha orthu,
aqgus sa la inniu ta breis agus 1600 aonad
curaim slainte i mbeagnach 400 ospidéal
sna ERNanna ar fud na 27 mBallstat ar fad
agus san lorua.

BREIS AGUS

6,000

GALAR NEAMHCHOITIANTA
LENA N-AIRITEAR

300

AILSE NEAMHCHOITIANTA, BAINEANN SIAD
DO SUAS LE

36

MILLIUN DUINE SAN AONTAS




Working for patients with rare, low-prevalence and complex discases

Cad iad na Lionrai
Tagartha Eorpacha?

Is éard iad na Lionrai Tagartha Eorpacha (ERNanna) lionrai fiordla a nascann soldthrdiri curaim
sldinte, gairmithe curaim slainte agus othair le chéile ar fud an Aontais agus na hlorua. Ta sé
daidhm acu dul i ngleic le galair agus fadhbanna aimpléiseacha né neamhchoitianta a mbionn
gd acu le coiredil an-speisialta agus le comhthiomsu eolais agus acmhainni.

Nil an t-eolas n& an acmhainn ag aon tir aonair
chun céiredil a chur ar gach galar aimpléiseach
atd neamhchoitianta n¢ iseal-leitheadulachta.
Cuireann na ERNanna ar a gcumas do na
hothar agus na dochtuiri ar fud an Aontais an
saineolas is fearr a rochtain agus eolas tarrthala
amhalarti gan dul go dtf tir eile. Eascaionn na
lionrai comhroinnt an eolais agus na taithi is
déanal idir na hospidéil, na taighdeoiri agus na
grupai othar ata ina mbaill de na lionrai maidir
le galair neamhchoitianta ata ann san Aontas.

Chun diagnodis agus caireail othair a
athbhreithnid, tiondlann comhordaitheoiri ERN
painéil chomhairleacha de speisialtairi leighis
ar fud disciplini éagsula, tri ardan tiomanta
— Cdras Bainistiochta Clinicitil na nOthar.
Déantar plé ar Chéras Bainistiochta Clinicitil
na nOthar lena dtugtar deis do sholathrdiri
ctraim ar fud an Aontais oibritl le chéile chun
othair ar a bhfuil galair ata neamhchoitianta,
iseal leitheadulachta né aimpléiseach a phlé
no a dhiagnoisiti né chun caireail a chur orthu.
Ina theannta sin comhordaionn agus éascaionn
na ERNanna gniomhaiochtai oideachais agus
oiliina, forbraionn siad treoirlinte maidir le
cleachtas clinicitil agus uirlisi eile chun tacu
le cinnteoireacht chlinicidil, oibrionn siad le
chéile chun eolas a ghinitiint agus a scaipeadh
trf bhithin gniomhaiochtai cumarsaide, agus is
pointi focasacha iad 6 thaobh taighde agus
nualaiochta de i réimse na ngalar aimpléiseach

atd neamhchoitianta n¢ iseal-leitheadulachta.
Sa bhreis air sin, ta na ERNanna ag lionadh
chlarlanna an Aontais le sonraf ardchailiochta 6
othair ar a bhfuil galair neamhchoitianta agus
ag cruthd leis sin foinse uathil de shonrai
an-luachmhara chun an taighde a chothd mar
aon leis an gcéad ghlun eile de chéiredlacha
le haghaidh galair neamhchoitianta agus
aimpléiseacha.

Seoladh na ERNanna i mi an Mharta
2017. Faoi lathair ta 24 ERN ann ina
bhfuil 1600 aonad curaim slainte an-
speisialaithe i mbeagnach 400 ospidéal
sna Ballstait uile méide an lorua. Oibrionn
siad i raon de réimsi téamacha, & neamhoird
neamhchoitianta chnamh agus ailsi leanaf
go dti galair neamhchoitianta soithiocha,
chun tairbhe na milte othar ata thios le fadhb
neamhchoitianta né aimpléiseach.

Tacaionn roinnt clair maoinithe én Aontas
leis an tionscnamh ERN, mar shampla an
Cldar  EU4Health, an tSaordaid um
Chénascadh na hEorpa agus Fis Eorpach.

Stidrann na Ballstait an proiseas ERN: ta siad
freagrach as na hionaid a aithint ag an leibhéal
naisiunta agus as na hiarratais a fhormhuini.
Ta Bord de Bhallstait freagrach as straitéis
ERN an Aontais a fhorbairt, agus as
formheas a dhéanamh ar chrutht lionraf
aqgus ar ghlacadh ball nua.

Comhoibrionn na 24 chomhordaitheoir
ERN laistigh den ghripa Comhordaitheoiri
ERN (ERN-CG), grupa a bunaiodh in
2017. Tagann an grupa straitéiseach sin
ar chomhthuiscint maidir le roinnt gnéithe
teicnidla agus eagraiochtula de na ERNanna.
Comhoibrionn na ERN-CGanna agus na Boird
de Bhallstait go dltith le meithleacha idirchoiste
éagsula - lena n-airitear maidir le tairgeadh
eolais; comhthatht i gcdrais ndisitinta slainte;
faireachan; saincheisteanna dli agus eiticiula
agus comhairle maidir le teicneolaiocht
faisnéise - meithleacha a thuairiscionn a
dtograi chuig na ERN-CGanna agus na Boird
de Bhallstait a dhéanann an plé agus an
cinneadh deiridh.
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Working for patients with rare, low-prevalence and complex diseases

ERN maidir le neamhoird chnamh

(ERN BOND)

Is éard atd i gceist le galair neamhchoitianta chndmh neamhoird i dtaca le foirmiu cndimhe,
munlu, athmhudnld agus glanadh cndimhe, agus mdchaili ar chonairi rialaitheacha na bprdiseas sin.
Mar thoradh orthu d’fhéadfadh daoine a bheith an-bheag, né d’fhéadfadh cnamha michumtha,
éalanga fiacla, pian, bristeacha cndmh né michumas a bheith orthu agus is féidir drochthionchar

a bheith ag neamhoird chndmh ar an bhfeidhmid néaramhatdnach.

Tugann ERN BOND na galair neamhchoitianta
chnamh uile le chéile - idir ghalair ¢ bhroinn,
ghalair ainsealacha agus ghalair ghéiniteacha
- a dhéanann difear don loingean, do na
cnamha agus don déidin. Faoi lathair ta an
lionra dirithe ar osteogenesis imperfecta (Ql),
raiciteas X-nasctha hipeafosfaitéimeach (XLH)
agus acondraplaise (ACH) mar shamplal,
ar bhonn leitheadulacht an ghalair, na
ndeacrachtai a bhaineann lena dhiagnais
aqgus a bhainistii agus na dteiripi ntiosacha
ata aqg teacht chun cinn. Amach anseo, nuair
a bhundfar cuir chuige chdrasacha, rachaidh
ERN BOND ar aghaidh go dti galair ata nios
neamhchoitianta.

Tri bheith ag obair le hothair, forbraionn ERN
BOND bealai lena mbeifear in ann na torthai
agus an taithi a thuairiscionn na hothair féin
a thomhas, agus forbraionn sé treoirlinte
chun an dea-chleachtas a fhorbairt agus a
scaipeadh. De réir mar a fhorbraitear teiripic
nua, ta sé d’'aidhm ag an lionra rochtain
ar staidéir a chinntiti i leith na n-othar a

mbaineann na galair déibh.
o,

Le ERN BOND is feéidir scileanna a fhorbairt
tri ardain r-shldinte agus teilileighis, mar
aon le cuairteanna oibre, cursai oiliina agus
gniomhaiochtal craobhscaoilte. Ta sé d'aidhm
ag an lionra an mhoill ar dhiagndisit a laghdu
tri lion na dtastalacha michui a laghdu, tri
dhiagndis nios cruinne a dhéanamh agus tri
choiredlacha éifeachtacha nua.

AN COMHORDAITHEOIR LIONRA

An Dr Luca Sangiorgi
Instititid Ortaipéideach Rizzolil,
Bologna, an loddil
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ERN maidir le héalanga
crainiaghnuiseacha agus neamhoird
den chluas, srén agus scornach
(ERN CRANIO)

Dirionn ERN CRANIO ar éalanga crdiniaghnuiseacha neamhchoitianta agus aimpléiseacha

agus ar neamhoird den chluas, sron agus scornach. Cuimsionn na fadhbanna sin anchumai
den inchinn, de bhlaosc an chinn agus den aghaidh, lena n-diritear Crdinisionostdis agus
Micreaséime Chrdiniaghnuiseach, bearna mhil agus carball scoilte, minormdltacht fiacla né béil
agus neamhoird den chluas, srén agus scornach.

Oibrionn an lionra ar fud réimsi éagsula
oibre lena n-airitear craobhscaoileadh,
meastdireacht, r-shlainte, oilitint agus
oideachas, cailiocht an churaim, forbairt na
gclarlann agus tomhas na dtorthai.

Ta sé d'aidhm ag ERN CRANIO an saineolas,
an t-eolas agus na hacmhainni ¢ gach ceam
den Aontas/Limistéar Eorpach Eacnamaioch
a chomhthiomsu i leith gach galair chun
spriocanna slainte a bhaint amach nach
bhféadfal a bhaint amach i dtir aonair murach
sin. | measc na spriocanna slainte sin ta
scileanna clinicitila a fhorbairt, rochtain nios mo
ar churam ardchailiochta a thabhairt d’othair,
aqus eolas feabhsaithe de réir na diagndise
a chur ar fail do ghairmithe cdraim slainte,
dothair, agus da gclanna agus da gciramoiri.

Sa mheéid sin, féachann ERN CRANIO freisin le
neamhionannais slainte a laghdu tri chleachtais
a chaighdeanu agus tri rochtain a thabhairt B g putpug iy g
ar churam ardchailiochta, ar eolas agus ar . An tOllamh Dr Irene Mathijssen
acmhainni do sholathrairi cdraim, d’othair L :

agus da gclanna agus da gcuramadiri ar fud lonad Leighis O’HSCO’[ Erasmus,

na hEorpa. Rotterdam, an Isiltir
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Breisluach a sholathar

d’othair agus do ghairmithe

8 —<)

—
T

Is féidir le hothair ar a bhfuil galair neamhchoitianta agus aimpléiseach blianta a
chaitheamh gan diagndis shoiléir, agus is féidir leis sin a bheith ina eispéireas frustrachais
agus dispéise d'othair, dd dteaghlaigh agus da gcuramoiri. Is leanai a bhfuil a bhforbairt
lagaithe iad go leor de na daoine atd ag maireachtdil leis na fadhbanna sin agus a
ghluaiseann trid an gcoras sldinte, uaireanta ag freastal ar roinnt speisialtdiri le linn a
n-oige agus iad ag lorg diagndise.

Cuireann ERNanna feabhas ar fheasacht an
phobail agus ar fheasacht na ngairmithe ar
ghalair neamhchoitianta agus ar na caionna
casta a dtagann tinneas chun solais, rud a
mhéadaionn an doéchulacht go ndéanfar
diagnadis go luath agus go cruinn agus go
bhfaighfear coiredil éifeachtach ma ta si ar fail

Is ardan iad na lionrai chun treoirlinte, oilidint
aqus comhroinnt eolais a fhorbairt. Is féidir le
ERNanna staidéir chliniciula mhéra a éascu
chun tuiscint nios fearr a fhail ar ghalair agus
chun tairgf focshlainte nua a fhorbairt tri thaisce
mor sonral othar a bhailit.

Ni hionann leibhéal rannphairtiochta na n-othar
0 Lionra go Lionra, ach cinntionn gach ERN go
mbionn na hionadaithe othar rannphairteach, i
dtaca le treoirlinte maidir le cleachtas cliniciil,
trialacha cliniciula agus conairi curaim a
fhorbairt, mar shampla.

| gcas gairmithe speisialaithe slainte, is deis
iad na ERNanna chun lionrd a dhéanamh
le saineolaithe ata ar aon intinn ar fud an
Aontas/Limistéar Eorpach Eacnamaioch,
rud a mhaolaionn an leithlisit gairmidil a

bhaineann do go leor saineolaithe ar ghalair
neamhchoitianta. Ta nualaiocht sa solathar
curaim slainte mar bhonn agus thaca ag an
gcoras ERN, rud a chabhraionn le samhlacha
curaim nua a fhorbairt agus a athraionn an
doigh a geuirtear coiredlacha ar fail, tri réitigh
agus uirlisi r-shlainte agus tri réitigh leighis agus
feisti ceannrédaiocha. Is gorlanna iad ERNanna
chun seirbhisi digiteacha a fhorbairt, agus
chun cdram slainte fiortil agus teilileigheas
a sholathar.

Cuidionn ERNanna le barainneachtai scala a
threisitl agus a chinntili go mbaintear Usaid nios
éifeachtula as acmhainni, rud @ mbeidh tionchar
dearfach aige ar inbhuanaitheacht na gcéras
naisiunta curaim slainte. Is léirit soiléir iad na
lionrai ar an méid is féidir a bhaint amach san
Eoraip de bharr na dluthphairtiochta.
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ERN maidir le fadhbanna inchrineacha

(Endo-ERN)

| measc na bhfadhbanna neamhchoitianta inchrineacha td an iomarca gniomhaiochta hormonai,
easpa gniomhaiochta hormdnai né gniomhaiocht hormdnach mhi-oiriinach, frithsheasmhacht
hormodin, fds siadai i bhfaireoga inchrineacha, agus galair a bhfuil tionchar acu ar an

gcoras inchrineach. Td an ddileadh eipidéimeolaioch an-éagsuil, agus bionn fadhbanna fior-
neamhchoitianta, neamhchoitianta agus iseal-leitheadulachta ann. D’fhéadfadh sé go mbeadh
gd ag othair ar a bhfuil neamhord iseal-leitheadulachta le ciram an-speisialaithe 6 fhoireann
ildisciplineach faoi stidir inchrineolal.

Bhunaigh an lionra ocht bpriomhghripa
théamacha ina bhfuil raon iomlan na
bhfadhbanna ¢ bhroinn agus na bhfadhbanna
faighte. Is iad sin: neamhoird aidréineacha;
neamhoird de hoiméastais chailciam agus
fosfaite; neamhoird forbartha gnéis agus
neamhoird aibithe; neamhoird ghéiniteacha
a bhaineann le hoimeéastais glucdise agus
insline; siondroim siada inchrineacha
géiniteacha; neamhoird fais agus siondrdim
ghéiniteacha mhurtaill; fadhbanna
hipeatalamacha agus piotulacha; agus
neamhoird tiordidigh.

AN COMHORDAITHEOIR LIONRA
An tOllamh Alberto M. Pereira

lonad Leighis Ollscoil Amstardam,
Amstardam, an Isiltir

Leanann Endo-ERN ag cur leis an obair a rinne
roinnt lionrai Eorpacha a bhi ann cheana, lena
n-airitear na lionrai sin a bunaiodh trid an
gCumann Eorpach um Inchrineolaiocht (ESE)
agus an Cumann Eorpach um Inchrineolaiocht
Pheidiatraiceach (ESPE), agus na lionrai a
forbraiodh tri ghniomhaiochtai an Chomhair
Eorpaigh san Eolaiocht agus sa Teicneolafocht
(COST).

Agus é d’'aidhm aige conairi diagndiseacha
feabhsaithe, cdiredil, cailiocht cluraim
agus torthai intomhaiste a chur ar fail
d'othair a bhfuil fadhbanna inchrineacha
neamhchoitianta orthu, éascaionn Endo-ERN
comhoibrit ildisciplineach agus trasteorann
sa churam aimpléiseach, sa taighde agus san
oideachas, agus é & chinntil aige go gcloisfear
guth na n-othar.
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ERN maidir le titimeas neamhchoitianta
aqgus titimeas aimpléiseach (EpiCARE)

Baineann titimeas do shé mhilliun duine ar a laghad san Eoraip. Go traidisitinta rinneadh cairedil
air mar ghalar aonair, ach cé go bhféadfadh na chéad chomharthai clinicidla i bhfoirm taomacha
titimis a bheith cosuil lena chéile, is féidir lion mdr cuiseanna néareolaiocha a bheith le titimeas.
Bionn roghanna cdireala, torthai agus an phrogndis fhoriomlan ag brath ar cé acu na cuiseanna
atd i gceist, agus ta rol tabhachtach ag diagndis phras, nuair is féidir sin a fhdil.

Bionn na cégais thraidisiunta i gcoinne na
dtaomanna titimis, nuair a fhorordaitear
iad go hiomchui, ina gcabhair ag beagnach
70 faoin gcéad de na daoine a mbaineann
titimeas doibh fanacht saor ¢ thaomanna
- ach is bocht an t-ionchas clinicitil i gcas
na n-othar a bhfuil titimeas dosmachtaithe
orthu. I gcds cinedlacha neamhchoitianta agus
aimpléiseacha titimis bionn ga le bainistiu
ildisciplineach 6 thus. Ta conairi curaim dea-
bhunaithe agus dluthchomhar le lionraf
naisiunta dea-struchturtha maidir le ciram
titimis fior-riachtanach.

Oibrionn foirne leighis ERN EpiCARE chun
diagndisi ar na cuiseanna ata le titimeas
neamhchoitianta a fheabhsu agus a
mhéadu; chun na hothair a bhfuil cliseanna
neamhchoitianta inchéiredilte acu a shainaithint
go luath; chun rochtain ar chiram speisialaithe
a mheéadu; chun tuilleadh forbartha agus
dearaidh a dhéanamh ar thrialacha clinicidla
nualacha le haghaidh cégais nua i gcoinne
na dtaomanna titimis trid an gComhoibriul
Eorpach um Thrialacha Titimis (ECET); chun
rochtain iomlan in am tratha a thabhairt ar

mheastoéireacht réamh-mhainliachta agus
ar mhainliacht le haghaidh titimis, agus ar
Usaid na meastdireachta agus na mainliachta
sin; agus chun tacu le taighde ar uirlisf
diagndiseacha nualacha agus ar choiredil ar
leibhéal na gcliiseanna.

Eagrafonn an lionra seisilin plé roinnt
uaireanta gach mi maidir le casanna othar
le rannphairtiocht saineolaithe 6n Aontas
sa ghéineolaiocht, sa néarasiceolaiocht,
i mbainistit cégaisiochta aqgus i
meastdireacht réamh-mhainliachta. | measc
na ngniomhaiochtai tairgthe eolais a sheol
ERN EpiCARE, chuir sé seimineair ghréasain
oideachasulla idirghniomhacha ar fail agus thug
sé na treoirlinte maidir le cleachtas cliniciil
cothrom le data. Déanann ERN EpiCARE
lionrdl le ERNanna eile agus le tionscnaimh
eile a fuair maoinit 6n Aontas amhail an
Clar Comhphairteach Eorpach maidir le Galair
Neamhchoitianta (EJP RD), SOLVE-RD; ERICA

O

agus na meithleacha idirdhisciplineacha ar
neamhoird néareolaiocha a bhaineann go
hairithe le ERN-RND agus ERN EURO-NMD.

On tus, chomhoibrigh an lionra go dltith leis na
comhlachtai eolaiochta gaolmhara uile amhail
an Conaidhm Idirnaisitinta i gCoinne Titimis
(ILAE), an Cumann Eorpach um Néareolaiocht
Pheidiatraiceach (EPNS) agus Acadamh Eorpach
na Neareolaiochta (EAN). Chun feasacht maidir
le dea-chleachtais agus conairi ciraim a
mhéadu, oibrionn ERN EpiCARE le tacadoiri
othar 6 Ghrupai Abhcdideachta Othar na
hEorpa (ePAGanna), mar shampla, chun bileoga
faisnéise faoi chinealacha neamhchoitianta
titimis, agus trialacha clinicidla ata dirithe ar
othair, a thairgeadh.

AN COMHORDAITHEOIR LiONRA

An tOllamh Alexis Arzimanoglou

Hospital Infantil Sant Joan de Déu
Barcelona, an Spdinn
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Conas a fhormheastar

ERNanna

Tad rél ceannasach ag Ballstdit an Aontais maidir le Lionrai Tagartha Eorpacha a ainmnit agus
a fhorbairt. Chun stddas ERN a bhaint amach, freagraionn baill an lionra glao én gCoimisitn
Eorpach, agus ina dhiaidh sin déanann Comhlacht Neamhspledch um Meastnu (IAB) measunt
ar a n-iarratas agus cuireann sé tuarascdil le chéile. Ansin déanann Bord na mBallstdt
cinneadh maidir leis an iarratas ar ERN a fhormheas.

Ta Bord na mBallstat comhdhéanta
d’ainmnithigh ¢ Bhallstait uile an Aontais
madide an lorua agus ta rél gniomhach aige i
bhforbairt na straitéise ERN. Leanann sé ag
déanamh faireachain ar bhaill na ERNanna,
déanann sé measUinu ar iarratasoiri ar mian
leo pairt a ghlacadh i lionrai ata ann cheana,
agus formheasann sé aon lionrai a bheidh
ann amach anseo. Mar thoradh ar ghlao 2019
ar iarratais, tugadh breis agus 600 solathroir
curaim slainte breise ¢ 20 Ballstat de chuid
an Aontais agus 6n lorua isteach mar bhaill
de ERNanna in 2022.

Ghlac Bord na mBallstat 18 dtascaire ERN
aqus is iad na ERNanna a chuireann isteach
iad ar bhonn rialta. Cuireann siad faireachan
leanunach laidir ar fail chun feabhsuithe ar
chailiocht agus ar thorthai a thomhas agus,
ag an am céanna, cuireann siad béim ar na
héachtal agus ar na deacrachtal a d'fhéadfadh
a bheith ann.

Tiortha nach bhfuil ionadaiocht acu in ERN
formheasta, féadfaidh siad pdirt a ghlacadh
tri sholathrdiri clraim slainte a ainmnionn
a mBallstat mar larionaid naisiunta
‘chomhlachaithe’ né ‘chomhoibritheacha’. Ta
rochtain ag na comhphairtithe cleamhnaithe sin
ar threoirlinte dea-chleachtais chun diagnais,
clram agus coiredil a dnéanamh agus bionn
baint acu le gniomhaiochtai taighde.

Ni mdr do na
ERNanna critéir
thabhachtacha dirithe
a chomhlionadh:

> lad a bheith dirithe ar an othar agus
dochtUiri a bheith i gceannas orthu

> Ar a laghad
10 mball in ar a laghad
8 dtir

> Measunu laidir, neamhspleach

> Na critéir a chomhlionadh ¢ thaobh
Lionra agus Ball de

> Formhuinid agus formheas
0 na hudarais naisiunta.
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ERN maidir le galair duain
(ERKNet)

Is éard atd i gceist le galair dudin neamhchoitianta agus aimpléiseacha raon leathan neamhoird
6 bhroinn, neamhoird oidhreachtula agus neamhoird faighte. Meastar go mbaineann galair
neamhchoitianta dudin do dha mhilliin Eorpach ar a laghad, agus gurb ann do thuairim is milliin
cds glomarudlapaite agus do thuairim is milliin cds anchuma dudin ¢ bhroinn. Ina theannta sin, is

neamhoird neamhchoitianta agus fior-neamhchoitianta iad galar fidin oidhreachtuil, galar fidin
scdineach agus micrea-angapaiti trombatach a bhfuil dbharthacht chlinicidil ard ag baint leo.

Is féidir le huirlisi diagnoiseacha urscothacha
eolas luachmhar a sholathar maidir le progndis
ghalar agus roghanna teiripeacha. Mar sin féin,
nil rochtain uilioch ar fail ar thastail. Mar gheall
ar dhiagnais mhoillithe agus céiredil neamhleor,
bionn cliseadh duanach gan gha mar thoradh
ar go leor galar neamhchoitianta duain.

Ta sé d'aidhm ag ERKNet feabhas a chur ar
bhainistit othar a bhfuil galair neamhchoitianta
duain orthu, go hairithe casanna nua agus
aimpléiseacha, tri sheirbhisi comhairlitichain
ar line. Bunaionn meithleacha idirchoiste
saineolaithe an lionra algartaim dhiagnoiseacha
ata bunaithe ar chomhthoil d’'othair a bhfuil
galair neamhchoitianta amhrasta duain orthu,
algartaim lena n-airtear critéir chaighdeanacha
maidir le tastail ghéiniteach i gcasanna galar
oidhreachtuiil amhrasta duain. Ina theannta
sin, sainionn na meithleacha idirchoiste conairi
clinicitla le haghaidh an bhainistithe theiripigh
tar éis athbhreithnitl cuimsitheach a dhéanamh
ar na coiredlacha ata ar fail.

Os rud é go bhfuil feasacht agus eolas i measc
na ngairmithe curaim slainte rithabhachtach
chun galair neamhchoitianta duain a
shainaithint agus a choiredil, thug ERKNet
isteach curaclam iarchéime tri bliana ata
bunaithe ar oilitint chliniciil, ar sheimineair
ghréasain agus ar an riomhfhoghlaim, curaclam
a sholathraionn oideachas Urscothach ar raon
iomlan na ngalar neamhchoitianta dudin. lad
siiid a chriochnaionn an cursa go rathuil,
aithneofar iad mar ‘Speisialtoiri Eorpacha um
Ghalair Neamhchoitianta Dudin’.

Bhunaigh ERKNet ERKReg, an Chlarlann Eorpach
um Ghalair Neamhchoitianta Duain. Cuireann
an chlarlann ar line eolas déimeagrafach
ar fail agus éascaionn sé taighde cliniciil
comhoibrioch tri chohoirt d’'othair ar a bhfuil
galair neamhchoitianta duain a shainaithint
ar fud na hEorpa. Thairis sin, leis an gclarlann
cuirtear staidreamh feidhmiochta clinicidil
aqus tagarmharcail ar fail ar fud na n-ionad
speisialaithe, agus tacaitear le ciram
comhchuibhithe agus barrfheabhsaithe i leith
neamhoird neamhchoitianta dudin i ngach
ospidéal agus clinic ERKNet.

An tOllamh Franz Schaefer
Universitdtsklinikum Heidelberg,
an Ghearmadin
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ERN maidir le galair neamhchoitianta
néareolaiocha (ERN-RND)

Cruthaionn agus roinneann ERN-RND eolas agus comhordaionn sé curam d’othair a
mbionn galair neamhchoitianta néareolaiocha orthu ar galair iad a bhfuil baint acu leis
na fadhbanna paiteolaiocha is coitianta maidir le ldrchoras na néarég. Cuimsionn sé
neamhluaili ceirbrineacha agus paraipléigi spasmacha oidhreachtula; galar Huntington
agus falraisi eile; néaltri maothdin tosaigh; diostdine, neamhoird mhithaomacha
(neamhthitimeacha) agus néaraimheathluchdn le carnadh iarainn san inchinn;
leoiceinceifealapaiti; agus siondréim neamhthipicidil de chinedl Parkinson.

Tugann an lionra larionaid saineolaithe agus
comhphairtithe cleamhnaithe le chéile ¢ 24
dtir Eorpacha, chomh maith le hionadaithe
othar. Dirionn sé ar sheirbhisi curaim slainte
ata thar a bheith speisialaithe, amhail
diagnaisic seicheamhaithe den chéad ghluin
eile, spreagadh domhain inchinne agus teiripf
ardfhorbartha, agus cruthaionn agus scaipeann
sé eolas uileghabhalach agus eolas gripa-
shonrach maidir le galar araon.

Forbraionn ERN-RND treoirlinte clinicitla dea-
chleachtais do roinnt galair néareolaiocha
neamhchoitianta, moltai dea-chleachtais
maidir le néarathshlanu agus aistrid, mar aon
le caighdeain chiraim amhail comhdhéanamh

AN COMHORDAITHEOIR LiONRA

An Dr Holm Graessner
Ospidéal Ollscoil Ttibingen,
an Ghearmadin

foime ildisciplineacha. Déanann na grupaf
saineolaithe um ghalair conairi curaim a
fhorbairt agus a chomhaontu, lena n-airitear
sreabhchairt dhiagndiseach agus algartaim
theiripeacha, chomh maith le scalal galar chun
measuinu a dhéanamh ar ghnéithe éagsula
de ghalair neamhchoitianta néareolaiocha.

Pléitear othair a bhfuil diagnaisi doiléire acu
tri Choras Bainistiochta Clinicitil na nOthar.
Ta ERN-RND ar cheann de cheithre lionra ata
rannphairteach sa tionscadal Solve-RD — Galair
Neamhchoitianta Neamhréitithe a Réiteach,
agus ta a chlar oiliuna agus oideachais mar
bhonn agus thaca ag an gcuraclam le haghaidh
gairmithe curaim slainte maidir le galair

neamhchoitianta néareolaiocha. Eascalonn
an lionra an t-ullmhacht le haghaidh trialacha
aqus cailiocht an churaim tri chlarlann ERN-
RND, lena n-airitear sonral faoi na hothair go
leir a fheictear in ionaid ERN-RND agus tugann
sé forléargas uathuil ar na cohdirt bunaithe ar
ghéinitiopal ata ann cheana.

Oibrionn ERN-RND i gcomhar le hAcadamh
Eorpach na Néareolaiochta (EAN); an Cumann
Eorpach um Néareolaiocht Phéidiatraiceach
(EPNS); an ranndg Eorpach den Chumann
Idirnaisiiinta um Parkinson agus Neamhoird
Gluaiseachta (MDS); Cénaidhm Eorpach
na gComhlachas Neéareolaiochta (EFNA);
agus an tAcadamh Eorpach do Phaisti faoi
Mhichumas(EACD). T& naoi meitheal idirchoiste
bunaithe ag ERN-RND leis an da ‘Neuro-ERN’
eile — EURO-NMD agus EpiCARE.
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ERN maidir le héalanga oidhreachtula
agus ealanga o bhroinn (dileacha agus

ghastraistéigeach) (ERNICA)

Cuimsionn ERNICA dhd ghrupa dhiagndiseacha: anchumai ar an gcdras diled agus anchumai ar
an scairt agus ar bhalla an bhoilg. Td ceithre mheitheal idirchoiste sa ghripa um anchumai ar
an gcoras diled, agus oibrionn siad ar ghalair éasafagacha, ar ghalair stéigeacha, ar chliseadh
stéigeach agus ar ghalair ghaistreintreolaiocha. Ta an da meitheal idirchoiste seo a leanas sa
ghrupa um anchumai ar an scairt agus ar bhalla an bhoilg: anchumai ar an scairt, agus madchaili

ar bhalla an bhoilg.

Combhstitrann gairmithe curaim slainte
ERNICA agus ionadaithe othar na meithleacha
idirchoiste. Ta baint ag gach grupa
diagndiseach le naoi réimse oibre — bainistid,
craobhscaoileadh, meastoireacht, caighdeain
churaim, oilitint, taighde, r-shlainte, leigheas
féatach; agus lionrt.

Ta sé d’'aidhm ag ERNICA an saineolas, an
t-eolas agus na hacmhainni ¢ gach ceam
den Aontas/Limistéar Eorpach Eacnamaioch
a chomhthiomsu i leith gach galair chun
spriocanna slainte a bhaint amach nach
bhféadfal a bhaint amach i dtir aonair murach
sin. | measc na spriocanna slainte sin ta
scileanna clinicitla a fhorbairt; rochtain nios mé
ar chiram ardchailiochta a thabhairt d’othair;
agus nios Mo eolais de réir na diagnoise a chur
ar fail do ghairmithe curaim slainte, d'othair,
agus da gclanna agus da gcdramoair.

Sa mheid sin, féachann ERNICA freisin le
neamhionannais slainte a laghdu ar fud na
hEorpa tri chleachtais a chaighdeanu agus tri
rochtain a thabhairt ar chdram ardchailiochta, ar
eolas agus ar acmhainni do sholathrairi cdraim,
d'othair agus da gclanna agus da gcuramoiri
ar fud na hEorpa.

AN COMHORDAITHEOIR LiONRA

An tOllamh Dr René Wijnen
lonad Leighis Ollscoil Erasmus,
Rotterdam, an siltir
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Comhthathd, comhordu agus comhoibriu:

d.

Na Ballstait agus na ERNanna

In 2022, thdinig 620 soldthrdir curaim sldinte nua isteach in ERNanna, rud a d’fhdg go raibh
nios mé nd 1400 ball iontu san iomldn. Is dea-scéala é sin d’othair a bhfuil rochtain nios
mo nd riamh acu anois ar sheirbhisi curaim sldinte an-speisialaithe, agus do chliniceoiri a
bhaineann tairbhe as comhoibrit le saineolaithe eile ar fud an Aontais agus na hlorua.

Mar sin féin, ta dushlain ag baint leis an
meéadu freisin maidir le comhordl agus
comhphairtiocht — agus ta rél rithabhachtach
ag Bord na mBallstat. Fuair na ERNanna treoir
6n mBord 6n naionacht go dti an aosacht — bhi
sé freagrach as iad a cheadu nuair a bunaiodh
iad den chéad uair in 2017 agus formheasfaidh
sé aon ERNanna breise a bheidh ann amach
anseo. Ta sé ina thosaiocht chomh maith go
ndéanfar obair na ERNanna a chomhthathu
sna corais ndisitinta slainte, agus a chinntiu
go ndéanfar a dtosaiochtal a ailinit.

‘Td athrd suntasach tagtha ar an staid,’, arsa
Comhchathaoirleach Bhord na mBallstat, an
tOllamh Till Voigtlander. ‘Td na ERNanna in
aibiocht agus td siad ag feidhmiti go hiomlan
anois. Td gripa Comhordaitheoiri ERN ag obair
go han-ghniomhach agus go héifeachtuil,
rud a leirionn a fhiuntas mar chomhphdirti
comhoibritheach tdbhachtach den Bhord.’

‘Td comhordaitheoiri ERN agus a bhfoirme ag
diriti go gniomhach ar cheisteanna amhail
na bealai is fearr agus is eacnamaiche chun
faireachdn a dhéanamh ar fheidhmiocht,
cldrlanna na ERN a fhorbairt agus a eagrd,
eolas a chomhroinnt agus a scaipeadh,
oilitint, agus caighdedin arda eiticitla
agus dli a chomhlionadh,” arsa an tOllamh
Voigtlander. ‘Bhi siad rithdbhachtach freisin
i bhforbairt Chdras Bainistiochta Clinicidil na

nOthar, rud atd rithdbhachtach chun tacd le
diagndis, coiredil agus curam nios tapula agus
nios fearr le haghaidh daoine a bhfuil galair
neamhchoitianta orthu.’

Ta sé de chiram ar an mBord freisin solathrairi
curaim slainte nua a fhormheas, agus ta
na solathrairi is déanai ann mar thoradh ar
phréiseas dian a thosaigh le glao ar iarratais in
2019. Ba chasta a bhi an proiseas mar gheall
ar Brexit agus ar an saineolais a cailleadh ina
dhiaidh sin 6 sholathrdiri ciraim slainte ata
lonnaithe sa Riocht Aontaithe. Leis na solathrairi
clraim slainte nua ar bord, ta aird anois a diriu
ar chaighdean an chudraim a chuireann na
ERNanna agus na solathrdiri cdraim slainte
ar fail a mheasunu agus a fheabhsu.

Gné riachtanach den choéras leanunach
um fheabhsU cailiochta na ERNanna is ea
AMEQUIS - an Cdras MeasUnaithe, Faireachain,
Meastoireachta agus Feabhsu Cailiochta.
Déanfaidh comhlacht meastdireachta agus
measunaithe neamhspleach meastoireacht
ar ERNanna chun laidreachtai agus laigi a
shainaithint, chun a chinntit go gcloisfear
tuairimi na ndaoine uile lena mbaineann, na
hothair agus a dteaghlaigh ina measc. Beidh
rol rithabhachtach ag Bord na mBallstat
sa phroiseas seo 06s rud é go mbeidh sé de
chdram orthu teacht ar chomhaontt maidir
le pleananna feabhstichain do ERNanna agus
do sholathrairi curaim slainte, mas ga agus
nuair is ga leo.

Ag tosul in 2022, beidh comhoibriti nios maé
fos ag teastail idir na Ballstait mar gheall ar
an Ghniomhaiocht Comhphairteach maidir le
comhthathud na ERNanna. Is iad na Ballstait
a bhundidh na bloic thégala do thodhchai na
ERNanna, a bheidh comhthaite go hiomlan
sna corais naisiunta slainte agus a bheidh go
hiomlan comhchuibhithe le comhphairtithe
Eorpacha. Comhorddéidh an Coimisitin an
préiseas agus beidh rol rithabhachtach cur
chun feidhme ag grupa Comhordaitheoirf
ERN. Cinnteoidh comhthathu, comhordd agus
comhoibrii go mbeidh rath ar na ERNanna sa
chéad chéim eile da n-aistear.

“Ta nios mad pdirtithe leasmhara againn
anois nd riamh atd pdirteach i dtionscadal
ERN, lena n-diritear bainisteoiri ospidéil agus
gripai abhcdideachta othar’ a deir an tOllamh
Voigtlcinder. ‘Sin an dea-scéala, agus ba cheart
duinn a bheith an-sdsta faoi. Mar sin féin, ni
feidir leis na Ballstdit déiledil leis an ualach
oibre sin ina n-aonar. Is mithid ér gcomhoibriti
a threisit, toisc nach bhfaighidh muid an méid
is mo as an tionscadal ERN - fiontar arb é éad
na coda eile den domhan é — ach amhdin nuair
a oibrimid le chéile’

tOllamh
Till Voigtlénder




An Coimisiun |
Eorpach

Working for patients with rare, low-prevalence and complex diseases

ERN maidir le galair riospraide

(ERN LUNG)

Ta curam ildisciplineach agus tacaiocht shiceasdisialta de dhith le haghaidh galair
neamhchoitianta scamhdige agus galair aimpléiseacha scamhdige. Is féidir a gcastacht

a bheith mar gheall ar mheicniocht ghéiniteach fholuiteach an ghalair nd na hathruithe
tanaisteacha agus an dochar a dhéantar do chdrais orgdn eile. Feabhsaionn diagndisit luath
agus rochtain ar churam speisialaithe na torthai i leith go leor de na fadhbanna sin.

Tugann ERN LUNG aghaidh ar gach galar
neamhchoitianta agus aimpléiseach den
chéras riospraide, lena n-airitear galair
scamhoige scaineacha (ILD); fiobrois
chisteach (CF); broinceachtais neamh-CF
(nCF-BE); hipirtheannas scamhoige (PH);
discinéise fabhranach priomhtil (PCD); uireasa
antaitripsin alfa-1 (AATD); méisitéiliéma
(MSTO); agus mifheidhmit ainsealach
allanédu scamhdige (CLAD).

Féachann an lionra le saineolas a fheabhsu
ar fud na hEorpa chun caighdeain churaim,
caighdean maireachtala agus prognois a chur
chun cinn do speictream iomlan na ngalar
neamhchoitianta scamhoige. Déanfaidh
baill ERN LUNG treoirlinte a fhorbairt agus
a scaipeadh, cuir chuige chomhchoiteanna
cdiredla a chur chun cinn, feabhas a chur
ar rochtain trasteorann ar dhiagnois agus
ar chairedil, tus a chur le clarlanna agus
tacu leo, agus cohairt sach mar a chur le
chéile le haghaidh staideéir chlinicidla, forbairt
cogaisiochta agus staidéir ar an stair nadurtha.

Cuireann ERN-LUNG rochtain ar fhoirne
idirdhisciplineacha ar fail do na hothair, rud
a sholathraionn dara tuairimi ar line maidir le
casanna aimpléiseacha gan ga do na hothair
a bheith ag taisteal. Baintear é sin amach trf
chdras comhairle 6 shaineolaithe ar line, trf
phlé painéil ar line, agus — mas ga - trid an
othar a atreoru go tir eile.

AN COMHORDAITHEOIR LIONRA

An tOllamh Thomas O.F. Wagner
Universitdtsklinikum Frankfurt,
an Ghearmdin
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ERN maidir le neamhoird chraicinn

(ERN Skin)

Bionn tionchar tromchuiseach ag a ldn fadhbanna craicinn ar othair agus is féidir baint a bheith
acu le riosca ailse. Is éard atd i gceist le diagndis galar neamhchoitianta craicinn agus galar
aimpléiseach craicinn measunt iomldn a dhéanamh ar an gcraiceann agus ar an seicin mhucasach,
mar aon leis na corais eile, chomh maith le bithdipsi craicinn. Ni féidir ach le deirmeolaithe a

bhfuil taithi acu idirdheald a dhéanamh idir na fadhbanna aimpléiseacha sin, agus cuirtear bac

ar chéiredil mura bhfaightear diagndis 6 shaineolai. D’fhéadfadh sé sin a bheith ina ualach madr

fisicidil agus siceolaioch ar othair.

Tugann ERN Skin saineolaithe le chéile i
réimse na ngalar neamhchoitianta craicinn
i leanai agus i ndaoine fasta chun eolas a
mhalarty, chun treoirlinte dea-chleachtais a
thabhairt cothrom le data agus a fhorbairt,
chun oilitint ghairmitil agus oideachas othar
a fheabhsu, agus chun clair thaighde a bhunt.

Is é is aidhm d¢ feabhas a chur ar an
eagraiocht curaim slainte tri acmhainni a
chomhthiomsu, lena n-airitear ardan ina
bhfuil plé comhoibritheach saineolaithe ar
chasanna deacra. Maidir le gach galar a
chumhdaitear, sna croifhoirne ildisciplineacha
bionn deirmeolal, altra, siceolai, géineolal,
diaitéiteach agus paiteolai, mar aon le
speisialtoiri eile de réir mar is ga.

Forbraionn ERN Skin clarlanna do ghalair
neamhchoitianta craicinn freisin, lena
gceadaitear rannphairtiocht i gclair taighde
aqus i dtrialacha cliniciula le hothair dea-
shainithe, agus lena spreagtar taighde
teiripeach le cohoirt sach maér d’othair. Ina
theannta sin, déanfar staidéar cuimsitheach
socheacnamaioch ar an ualach galar don
othar aonair.

AN COMHORDAITHEOIR LiONRA

An tOllamh Christine Bodemer
Assistance Publique-Hobpitaux
de Faris, Hépital Necker-Enfants
Malades, an Fhrainc
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ERN maidir le hailsi daoine fasta
(siadai soladacha) (ERN EURACAN)

Sainionn Faireachas na nAilsi Neamhchoitianta san Eoraip (RARECARE) ailsi neamhchoitianta
mar neamhoird urchdideacha ag a bhfuil miniciocht nios It nd sé cinn in aghaidh an
100,000 in aghaidh na bliana. Gineann siad thart ar 20-25% de gach diagndis ailse nua
agus 30 faoin gcéad de bhdsanna ailse.

Aontaionn saineolaithe gur cheart othair
ar a bhfuil ailsi neamhchoitianta a atreort
chuig ionaid tagartha dheimhnithe a luaithe
a dhéantar an chéad diagndis. Cuireann sé
sin ar a gcumas leas a bhaint as an saineolas
ildisciplineach is nua-aimseartha — ¢ theiripf
éifeachtacha go treoirlinte coiredla ata
bunaithe ar fhianaise — agus gealltar ciram
iomchui do gach othar leis, beag beann ar an
bpointe rochtana tosaigh.

Cumhdaionn EURACAN breis agus 300
cineal ailse sholadacha i ndaoine fasta
agus grupailtear iad i ndeich bhfearann a
chomhfhreagraionn don aicmiti RARECARE
agus don Aicmill Idimaisiunta Galar (ICD10).
Comhoibrionn an lionra go dluth le hionadaithe
othar ¢ Ghripai Abhcdideachta Othar na hEorpa
(ePAGanna) chun eolas agus dearcaidh a chur
ar fail maidir le riachtanais agus ionchais na
n-othar.

O bunaiodh &, td EURACAN tagtha chomh
fada le 26 thir de chuid an Aontais agus on
Limistéar Eorpach Eacnamaioch, agus é mar
aidhm aige bainistiti othar a chaighdeanu agus
ratal marthanais a fheabhsU tri uirlisi dea-
chleachtais a ghinitint agus a chomhroinnt,

aqus treoirlinte maidir le cleachtas clinicitil
diagndiseach agus teiripeach a thabhairt
cothrom le data go rialta i gcomhar le roinnt
cumann eolafocha. Ta uirlisi cumarsaide
forbartha ag an lionra i ngach teanga d’othair
agus do dhochtuiri, agus ta an tionscadal
STARTER (ag bunti Clarlann Eorpach um Siadai
Neamhchoitianta i nDaocine Fasta) ag cruthti
uirlis rithabhachtach a bheidh ann amach anseo
— samhail chlarlann chénasctha EURACAN.

Cuireann EURACAN leis na lionrai ata ann
cheana agus le trialacha cliniciula ar éirigh leo
trid an Eagraiocht Eorpach um Thaighde agus
um Chdireail maidir leis an Ailse (EETCA), trid
an gCumann um Siada Inchrineacha (ENETS),
trid an Lionra um Ailse Fiochain Tacaiochta
(Conticanet) agus trf roinnt clar taighde de chuid
an Aontais a bhi ann roimhe sin, lena n-airitear
na tionscadail taighde SPECTA/Arcagen agus
TRacKING arna dtionscnamh ag EURACAN.

An tOllamh Dr. Jean-Yves Blay
Centre Léon Bérard, Lyon, an Fhrainc
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An Eoraip:
ionad domhanda barr feabhais

Thdinig Lionrai Tagartha Eorpacha i bhfeidhm i mi an Mhdrta 2017, agus is é an
priomhchuspdir atd leo feabhas a chur ar shaol na ndaoine san Eoraip a bhfuil galair
neamhchoitianta agus aimpléiseacha orthu.

Mar sin féin, ta tionchar domhanda a théann i
bhfad nios faide na an Eoraip ag na ERNanna.
Feabhsaionn siad dea-chleachtas domhanda
mas ann do agus cruthaionn siad é i gcas
nach bhfuil sé ann. Ta na lionrai ag cabhrt le
mol gniomhaiochta a dhéanamh den Eoraip
maidir le fadhbanna neamhchoitianta agus
aimpléiseacha tri threoirlinte dea-chleachtais
maidir le diagndis nd coireail a chur chun
feidhme mas ann ddibh agus iad a fhorbairt
i gcas nach bhfuil siad ann.

Tri na saineolaithe agus na pobail othar
a nascadh le chéile, eascaionn ERNanna
staidéir chliniciula agus déanann siad
coiredlacha teiripeacha a thastail, rud a
fhagann go bhfuil siad ar thus cadhnaiochta
0 thaobh nualaiochta in go leor réimsi galar
neamhchoitianta.

Is sampla é an tsamhail ERN do dhaoine eile,
tri uirlisf r-shlainte Urscothacha a fhorbairt
chun cabhru le comhoibridl trasteorann san
Eoraip, lena bhféadfai comhoibritl idirndisiinta
a chothu agus rochtain ar chiram sldinte a
fheabhsU.
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Baineann galair haemaiteolaiocha le minormdltachtai fola agus minormdltachtai sna
cealla smeara cndimhe, sna horgdin liomfdideacha agus sna fachtdiri téachta fola, agus ta
beagnach gach ceann acu neamhchoitianta. Is féidir iad a fhoroinnt sna sé chatagdir seo

a leanas: machaili neamhchoitianta ar na fuilchealla dearga; cliseadh an smeara cndimhe;
neamhoird neamhchoitianta téachta; haemacromatdis agus neamhoird neamhchoitianta
ghéiniteacha eile sintéise iarainn; urchdidi mialdideacha; agus urchdidi liomfdideacha.

Bionn ga le saineolas clinicitiil suntasach agus
rochtain ar raon leathan seirbhisi saotharlainne
aqus teicneolaiochtai iomhaithe chun galair
neamhchoitianta haemaiteolaiocha a
dhiagnaisiu. Leis na tastalacha seo is féidir
aicmiu beacht galar a dhéanamh de réir chritéir
EDS agus Usaid & baint as corais scorala
idimaisilinta agus, nuair is féidir, Usdid a baint
as bithmharcdiri.

I bhfianaise na riachtanas sin agus toisc
go bhfuil roinnt galair neamhchoitianta
haemaiteolaiocha an-neamhchoitianta, is
minic a dhéantar failli né moill sa diagndisid,
go hairithe in othair scothaosta. Is minic a
bhionn an chaireail deacair freisin mar gheall
ar na bonneagair agus na foime speisialaithe
a mbionn ga leo agus mar gheall ar chomh
deacair a bhionn sé rochtain a fhail ar
chéiredlacha ar leith, amhail trasphlandud
gascheall allaigineach no fachtdiri téachta.
Ta clair choisctheacha i bhfeidhm i roinnt tiortha
le haghaidh fadhbanna airithe, ach ta géargha
le comhchuibhiti i réimse na scagthastala.

Ina chéad chtlig bliana rinne ERN-EuroBloodNet,
i ndluthchomhar leis an gComhlachas

Eorpach Haemaiteolaiochta (EHA), go leor
gniomhaiochtai idirdhisciplineacha mar aon
le gniomhaiochtal a bhaineann go sonrach
le galair neamhchoitianta haemaiteolaiocha,
ar gniomhalochtai iad a bhfuil sé d’aidhm
acu rochtain ar chiram slainte a fheabhsu
d’othair ar a bhfuil galair neamhchoitianta
haemaiteolaiocha; treoirlinte agus dea-
chleachtas a chur chun cinn; oilidint agus
comhroinnt eolais a fheabhsu; comhairle
chliniciuil a chur ar fail i gcas ina bhfuil
an saineolas naisiunta gann; agus lion na
dtrialacha clinicidla sa réimse a mhéadu.
Cuireann rannphairtiocht na ePAGanna agus
na gcomhlachas othar én tus le cumhachtu
na n-othar, le hoideachas teiripeach agus le
hoilidint abhcdideachta, i gcomhréir le cur
chuige ERN-EuroBloodNet, cur chuige ata
dirithe ar an othar.

NA COMHORDAITHEOIRI LIONRA

An tOllamh Pierre Fenaux
Assistance Publique-Hépitaux de Paris,
Hépital Saint-Louis, Pdras, An Fhrainc
(Cathaoirleach Mhol na hQinceo-
laiochta)

An tOllamh Béatrice Gulbis

Hépital ERASME-CUB, LHUB-ULB, an
Bhruiséil, an Bheilg (Cathaoirleach an
Mhoil Neamhoinceolaioch)
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ERN maidir le galair agus fadhbanna
urai-reictea-ghinitiula (ERN eUROGEN)

Is féidir ga a bheith ann le mdinliacht chun fadhbanna neamhchoitianta agus aimpléiseacha
urai-reictea-ghinitiula a cheartd, go minic le linn na tréimhse nuabheirthe nd le linn na
hdige. Is ualach trom iad an neamhchoinnedlacht dirineach agus an neamhchoinnedlacht
fhaecach ar othair phéidiatraiceacha, dgdnacha agus fhdsta. Na daoine a mbaineann

na galair sin ddibh, bionn gd acu le curam ar feadh an tsaoil 6 fhoirne ildisciplineacha
saineolaithe a dhéanann mdinliacht a phleandil agus a chur i gcrich agus a sholdthraionn
curam iarobrdide le tacaiocht bhreise o fhoirne fisiteiripe agus siceolaiochta nuair is ga.

Solathraionn ERN eUROGEN treoirlinte dea-
chleachtais a ndearnadh meastoéireacht
neamhspleach orthu agus feabhsaionn sé
comhroinnt torthai. Den chéad uair, ta sé mar
aidhm aige an acmhainn a chur ar fail chun
riand a dhéanamh ar thorthai fadtéarmacha
le haghaidh na n-othar thar thréimhse 15-20
bliain trid an gClarlann ERN eUROGEN.

Bailionn an lionra sonrai agus abhair i gcas ina
bhfuil siad in easnamh; forbraionn sé treoirlinte
clinicitlla nug; cuireann sé fianaise le chéile maidir
le dea-chleachtas; sainaithnionn sé éagsulachtal
sa chleachtas clinicitiil reatha; forbraionn sé clair
oideachais agus oilitina; socraionn sé an clar
oibre taighde i gcomhar le hionadaithe othar,
agus roinneann sé eolas tri phairt a ghlacadh
i gcomhairlitichdin fhiordla maidir le Céras
Bainistiochta Clinicitiil na nOthar agus tri fhoime
ildisciplineacha. Baineann speisialtdiri nua i leith
galair Ura-reictea-ghinititla ata neamhchoitianta
agus aimpleiseach tairbhe as oilitint shonrach
agus as cuairteanna malartaithe clinicidla a
chuireann clar malartaithe ERN eUROGEN ar fail.

| ndeireadh na dala, féachann an lionra le
nudlaiocht sa leigheas a chur chun cinn agus
le diagnoisic agus cdiredil a fheabhst i leith
othair ar a bhfuil galair Ura-reictea-ghinititla
ata neamhchoitianta agus aimpléiseach trid
an straiteis ‘Share. Care. Cure’.

AN COMHORDAITHEOIR LIONRA

Wout Feitz

lonad Leighis Ollscoil Radboud,
Ospidéal Amalia na Leanar ,
Nijmegen, an [siltir
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An comhoibriti i mbun gnimh

Ta rol tdbhachtach ag ardain ar line, ag
teilileigheas agus ag uirlisi r-shlainte chun
comhoibriti a éascu. Ta na ERNanna nasctha
le chéile tri ardan tiomnaithe TF, Céras
Bainistiochta Clinicidil na nOthar, feidhmchlar
bogearrai cliniciula gréasan-bhunaithe a
thugann an deis do sholathraithe ctraim
slainte 6 gach cearn den Aontas oibriu le
chéile go fiortil chun othair ar a bhfuil galair
neamhchoitianta, galair iseal-leitheadulachta
aqgus galair aimpléiseacha a dhiagndisitl agus
a choireail.

Is féidir leis na comhordaitheairi lionra boird
chomhairleacha ‘fiordla’ de speisialtéiri
leighis a thional tri bhithin uirlisi teilileighis

chun athbhreithnid a dhéanamh ar riocht
othair chun diagndis no céiredil a dhéanamh.
Tugann sé sin an deis do ghairmithe slainte,
gairmithe a bheadh ag déiledil le casanna
neamhchoitianta agus aimpléiseacha ina
n-aonar roimhe sin, dul i gcomhairle le piarai
agus an dara tuairim a lorg 6 chomhghleacal.
Is gné larnach de na huirlisi sin an idir-
inoibritheacht.

A bhui le dul chun cinn i bhfischomhdhail, nil
an tireolaiocht fhisiceach ina bhac nios mé
ar an obair i bhfoime iargulta. Baineann na
lionrai Usaid freisin as cérais thiomnaithe
chun samplai fiochain né iomhanna ardtaifigh
d'fhadhbanna aimpléiseacha a chomhroinnt,

acmhainni ar féidir iad a Usaid freisin chun
cartlann casanna a fhorbairt le haghaidh
tuilleadh staidéir. Cumhdaitear Céras
Bainistiochta Clinicitil na nOthar clidaithe
le reachtaiocht Eorpach agus naisitinta maidir
le cosaint sonraf agus cearta priobhaideachais
othar (RGCS).

Mar shampla, nuair a roinntear sonraf
paiteolaiochta né raideolaiochta go slan,
is feidir le baill den lionra logail isteach,
féachaint ar na hiomhanna agus bartlacha a
thabhairt i dtimpeallacht dunta. Ta an dochtir
coiredla fos freagrach as a othar ach is féidir
leis Usaid a bhaint as an ERN mar acmhainn
luachmhar agus tacuil.

Comhphairtithe Cleamhnaithe

Ta sé mar aidhm ag na ERNanna fior-
bhreisluach a sholathar do Bhallstait uile
an Aontais. Leis an reachtaiocht abhartha,
féadfaidh tiortha nach bhfuil ionadaiocht
acu in ERN formheasta pairt a ghlacadh
tri sholathroiri curaim slainte arna ainmniu
ag a mBallstat mar larionaid naisiunta
‘chomhlachaithe’ né ‘comhoibritheacha’.

D’fhéadfadh sé gur mhian leis na Ballstait
mol ndisiinta comhorduchain a ainmnit chun
idirchaidreamh a dhéanamh leis na ERNanna
go léir. Bunaionn Bord na mBallstat ERN
an creat coiteann chun na cinealacha sin
larionad a ainmniti agus a chomhthathti sna
ERNanna. Mar sin féin, ta sé rithabhachtach
go n-ainmneoidh na Ballstait Comhphairtithe
Cleamhnaithe tri nésanna imeachta ata

oscailte, tredhearcach agus laidir, agus ni
mor cuspdir beartais soiléir a bheith ag gach
ERN i dtaca le rannphairtiocht ghniomhach
na gComhphairtithe Cleamhnaithe.
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Working for patients with rare, low-prevalence and complex diseases

ERN maidir le galair néaramhatanacha
(ERN EURO-NMD)

Tarlaionn galair néaramhatdnach on luath-dige go dti an seanaosacht agus is iad

laige agus seargadh na matdin a saintréithe. D’fhéadfadh siomptdim eile a bheith i
gceist chomh maith, lena n-diritear tuirse, pian, mairbhiti, daille, deacrachtai shlogtha,
deacrachtai andlaithe agus galar croi. Td an chuid is moé de na galair néaramhatdanacha
forchéimnitheach agus diblitheach, agus laghdaitear an saolré agus an chdiliocht saoil.

Ta bearnai agus éagothromaiochtai méra
ann maidir le rochtain ar dhiagnaisic agus
ar chdireail ar fud na hEorpa. | measc na
ndushlan mor a bhaineann le torthai a
fheabhsu ta an mhoill ar an atreorti én gcdram
slainte priomhdil go dti larionad speisialaithe
aqgus an t-aistrit 6 sheirbhisi péidiatraiceacha
go seirbhisi do dhaoine fasta a bhainistiu.

Tugann Euro-NMD saineolaithe na hEorpa le
chéile chun rochtain ar chiram speisialaithe a
thabhairt d'othair tri chomhairlitichain fhiorula
aqgus i bpearsa. Ta sé d'aidhm ag an lionra an
t-am chun diagndis a dhéanamh a laghdu, an
tairgeacht dhiagnoiseach a fheabhsu agus
rochtain ar chonairf craim iomchui a mhéadu.

Sa chéad leath de 2021, chuaigh 12,882 othar
nua i gcomhairle le comhphairtithe EURO-
NMD, agus ghlac comhphairtithe pairt i 258
dtriail chliniciula. 0 2018 i leith, ta méadu
37.5% tagtha ar lion na n-othar nua a théann
i gcomhairle le comhphairtithe sna lionrai
agus ta meadu 63% tagtha ar rannphairtiocht
na gcomhphairtithe EURO-NMD i dtrialacha
clinicidla.

Ina theannta sin, forbraionn an lionra
treoirlinte nua go leaninach agus cuireann
sé eolas maidir le dea-chleachtas a bhaineann
go sonrach le galair ar fail do ghairmithe
curaim slainte agus d’othair. Ta an t-eolas a
ghineann agus a choimeadann an lionra ar
fail go forleathan ar line agus tri sheimineair
ghréasain ata ar fail go poibli, agus tri uirlisi
r-shlainte amhail pléiti Chdras Bainistiochta
Clinicivil na nOthar. Ta céras bainistiochta
foghlama Moodle a thégail faoi lathair.

Agus é ag cur le hoidhreacht laidir an
chomhair, bionn an lionra i gconai ag cothu
comhoibrid lena bhféadfar taighde agus
forbairt teiripe a spreagadh chun aghaidh a
thabhairt ar riachtanais othar nach bhfuiltear
ag freastal orthu. Ta sé ina thosaiocht freisin
comhroinnt sonrai trasndisilinta a chur chun
cinn trf chlarlanna agus ardain sonraf taighde
ardchailiochta ata laidir ¢ thaobh eitice de.

AN COMHORDAITHEOIR LIONRA

An Dr. Teresinha Evangelista
Ollscoil Sorbonne, Ospidéal - Pitié
Salpétriere - Assistance Public
Hopitaux de Paris, an Fhrainc
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An Coimisiun
Eorpach

ERN maidir le galair sul
(ERN EYE)

Is iad Galair Neamhchoitianta Sul an phriomhchdis le lagu amhairc agus daille do leanai agus
do dhaoine fdsta éga san Eoraip. Td breis agus 900 galar neamhchoitianta sul liostaithe

ar an tairseach le haghaidh galair neamhchoitianta agus tdirgi iocshldinte dilleachtacha
(ORPHANET), lena n-diritear galair nios forleithne amhail reitiniteas pigmentosa - a meastar go
bhfuil leitheadulacht 1 as 5,000 aige- chomh maith le roinnt fadhbanna an-neamhchoitianta
nach bhfuil cur sios orthu ach uair amhdin nd dhd sa litriocht leighis.

| ndluthchomhar leis na ePAGanna, tugann
ERN-EYE aghaidh ar na galair sin i gceithre
ghrupa théamacha: galair neamhchoitianta
na reitine; galair neamhchoitianta néara-
oftailmeolaiocha; galair neamhchoitianta
oftailmeolaiocha péidiatraiceacha; agus
fadhbanna neamhchoitianta na deighleoige
tosaigh. Ina theannta sin, ta sé mheitheal
idirdhisciplineacha ag tabhairt aghaidh
ar shaincheisteanna a bhaineann leis na
ceithre phriomhthéama i gcoiteann. Dirionn
meithleacha idirchoiste breise ar réimsi
sonracha, lena n-airitear tastail ghéiniteach,
clarlanna, taighde, oideachas, cumarsaid,
grupal lagamhairc agus grupai othar, agus
comhthatht naisiunta.

Ceann de na huirlisi ERN is tabhachtai é Coras
Bainistiochta Clinicitil na nOthar, ardan TF de
chineal chlinic fhioril le tacar sonrai tiomanta
maidir le galair neamhchoitianta sul. Dirionn

ERN-EYE ar dhiagnaisit agus ar churam
othar a fheabhsu ar fud an Aontais tri lionru
saineolaithe a nascadh agus a fhorfheidhmid;
malartu eolais; clair oideachais agus oilitina
a fhorbairt amhail seimineair ghréasain né
clar riomhfhoghlama); clarlann Eorpach idir-
inoibritheach (REDdistry) a chruthy; agus
treoirlinte agus doiciméid dea-chleachtais
a fhorbairt.

AN COMHORDAITHEOIR LIONRA

An tOllamh Héléne Dollfus

Hépitaux Universitaires de Strasbourg,

an Fhrainc
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ERN maidir le siondrdim riosca siada

ghéinitigh (ERN GENTURIS)

Is neamhoird iad na siondrdim riosca siada ghéinitigh ina bhfuil baol [didir go dtiocfaidh
siadai ar dhaoine de dheasca leaganacha malartacha géinte a fuair siad le hoidhreacht.
D’fhéadfadh an riosca ailse ar feadh an tsaolré a bheith chomh hard le 100%. Cé go

bhfuil éagsulacht mhdr sna horgdin a bhféadfai tionchar a imirt orthu, ta dushldin
chomhchosula ag daoine a mbaineann na fadhbanna sin déibh: moill ar an diagndis, easpa
bearta coisctheacha le haghaidh na n-othar agus a ngaolta follaine, agus mibhainistiocht
theiripeach. | lathair na huaire, nil an diagndis cheart faighte ach ag mionlach beag de na
daoine a bhfuil siondréim riosca siada ghéinitigh orthu.

Ta ERN GENTURIS ag obair chun sainaithint
na siondrém seo a fheabhsy; chun an
éagsulacht sna torthai clinicitla a ioslaghdd;
chun treairline an Aontais a cheapadh agus a
chur chun feidhme; chun an clarlann GENTURIS
a fhorbairt; chun tact le taighde; agus chun
cumhacht a thabhairt do na hothair. Cuireann
an lionra oideachas ar an bpobal agus ar
ghairmithe curaim slainte trina shuiomh
gréasain, trf sheimineair ghréasain agus cursaf
a eagru go rialta, agus tri chomhroinnt an
dea-chleachtais a chotht ar fud na hEorpa.
Feabhsofar an rochtain fhiortil agus rochtain

AN COMHORDAITHEOIR LIONRA

An tOllamh Nicoline Hoogerbrugge

lonad Leighis Ollscoil Radboud,
Nijmegen, an [siltir

aghaidh ar aghaidh ar chiram ildisciplineach
chun cdsanna aimpléiseacha a roinnt agus a
phlé. Ta an lionra ag feabhsu chailiocht agus
léirmhinitl na tastala geiniti agus ag cur le
rannphairtiocht na n-othar i gclair taighde
chlinicitil.

Oibrionn ERN GENTURIS i gcomhar le ERNanna
eile chun feabhas a chur ar chdram othar
a bhfuil siondréim riosca siada ghéinitigh
orthu i gcas ina dtagann fadhbanna orthu a
thagann faoi shaineolas lionra eile.




Working for patients with rare, low-prevalence and complex diseases

Lionrai Tagartha
Eorpach a stiuradh

tollamh
Hélene Dollfus

Is ollamh sa ghéineolaiocht leighis i an tOllamh Héléene Dollfus agus sainchomhairleoir sa
ghéineolaiocht leighis in Ospidéal Ollscoile Strasbourg (HUS) sa Fhrainc, dit a bhfuil si ina

ceannaire ar an roinn géineolaiochta leighis. Td si ina comhordaitheoir ar ERN-EYE ¢ bunaiodh é in
2017, agus bhi si ina Cathaoirleach ar an nGripa Comhordaithe ar feadh tréimhse oifige amhdin.

‘ERN a chomhordu, agus a bheith ag obair
i gcomhar leis an gCoimisitn Eorpach, is
eachtraiocht mhaith i’ arsa an tOllamh Dollfus.
‘Té an lionra an-nudlach agus cumhdaionn
sé raon leathan tionscnamh atd dirithe ar
churam othar. Is dishldn ollmhdr é, ach td
sé an-spreagquil agus ta roinnt torthai maithe
le feicedil againn le tamall beag anuas.”

Ta an tOllamh Dollfus braduil go bhfuil ERN-
EYE ag teacht leis an bhfis bhunaidh a bhi aige.
‘Is mdr an t-éacht é go bhfuil saineolaithe
ar ghalair neamhchoitianta sul ar fud na
hEorpa ag dul i gcomhar lena chéile faoi
threoir na foirne bainistiochta an-tiomnaithe
atd againn,” a mhinionn si. ‘Ina theannta sin, is
comhphdirtithe mdra freisin iad na hionadaithe
othar lena mbimid ag obair as ldmh a chéile.
Is doigh liom go bhfuil go leor foghlamtha
againn ona chéile cheana féin agus go bhfuil
an bunsraith leagtha againn le haghaidh ERN-
EYE a bheidh rathtil amach anseo.’

Ni hamhain gurb  an tOllamh Dollfus ata i
gceannas ar ERN-EYE, ach is cathaoirleach
reatha an ghrdpa comhordaitheoiri ERN

freisin i, gripa a thugann le chéile na 24
comhordaitheoir go léir chun dushlain
choiteanna a phlé agus chun eispéiris a
roinnt lena chéile. ‘Tdimid ag céim suimidil
maidir le forbairt na ERNanna. Is féidir linn
measunu agus meastdireacht a dhéanamh ar
a bhfuil bainte amach sa chéad chuig bliana
le sasamh dirithe, ach taimid anois ag tost
ar thréimhse nua leathnaithe ina mbeidh ga
le foime bainistiochta méadaithe agus nios
mao acmhainni chun tacd leis na gairmithe
curaim sldinte chun seirbhisi nios éifeachtula
fdés a chur ar fdil d'othair ar a bhfuil galair
neamhchoitianta,” a deir si

O mhi Eanair 2022 i leith, t& méid an chuid is
mo de na ERNanna tar éis dubailt ar a laghad
de réir mar a chuirtear nios mé comhaltal le
chéile 6 gach cearn den Aontais. /s dushldn
mar é na ERNanna a chomhthdthui isteach i
gcorais churaim sldinte na mBallstdt agus
taimid go léir ag tnuth lena bhaint amach.
D‘éirigh go maith le malartuithe oiliina, agus
td an chuid is mé againn i gconai ag tdirgeadh
treoirlinte agus & dtabhairt cothrom le ddta,’
a deir an tOllamh Dollfus.

‘Mar ERNanna, is é an sprioc atd againn sonraf

faoi ghalair neamhchoitianta a chomhroinnt
chomh forleathan agus is feéidir tri lion na
gcldrlann atd ag dul i méid, chun leas na
n-othar agus na dochtiri araon. Is mian linn
comhar feabhsaithe taighde a fheicedil ar
fud an Aontais — ni hamhdin i leith thrialacha
clinicidla, ach freisin i leith taighde eolaioch,
forbairti sa ghéandmaiocht san direamh.’

Ta an tOllamh Dollfus ag tnuth leis an gcéad
chéim eile i bhforbairt na ERNanna. /s / an
fhis atd agam nd céim aibithe gan uaim,
chomhthdite agus tdirgidil le haghaidh
coirceoga beach ERN go léir, agus an misean
atd againn & chomhlionadh maidir le ciram
a thabhairt chuig gach othar san Aontas ar
a bhfuil galar neamhchoitianta ag an am
céanna.’
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An Coimisiun
Eorpach

ERN maidir le galair
neamhchoitianta croi
(ERN GUARD-Heart)

Is féidir le galair neamhchoitianta chairdiacha a theacht chun solais le linn saol duine, agus is
neambhoird (oidhreachtula) ghéiniteacha né neamhoird a thagann chun cinn le linn suthghinis
(lochtanna croi 6 bhroinn) a bhionn sa chuid is mo acu. Ta réimse leathan siomptém agus
comharthai clinicidla i gceist leis na fadhbanna sin, agus ni hamhdin go n-athraionn siad 6
ghalar go galar, ach 6 othar go hothar freisin. | gcds an chuid is mo de na galair cairdiacha sin
ta baol uathdil ann go bhfaigheadh an t-othar bdis tobann ag aois dg, agus d’fhéadfadh sé
tarlu i ndaoine atd folldin seachas sin.

Ta cuig réimse théamacha sainaitheanta
ag ERN GUARD-Heart: galair leictreacha
teaghlaigh i ndaocine fasta agus i leanai;
cairdimidpaiti teaghlaigh i ndaoine fasta agus i
leanai; fadhbanna speisialta leictrifiseolaiocha
i leanal; éalanga croi ¢ bhroinn; agus galair
neamhchoitianta cairdiacha eile. Leanann
na téamal seo an tAicmit Idimaisiunta Galar
(ICD10) agus Orphanet agus ta siad faoi réir
threoirlinte clinicidla an Chumann Eorpach um
Chairdeolaiocht (ESQ).

Féachann an lionra le comhordu an tsaineolais
agus na n-acmhainni a neartd, d’fhonn
comhthiomsu an eolais ildisciplinigh a éascu
sula ndéantar an t-eolas sin a mhapail agus
a scaipeadh ar an bpobal.

Cuirtear seirbhisi curaim slainte ar fail tri ardan
comhroinnte r-shlainte, rud a chinntionn go
bhfaigheann othair rochtain nios leithne ar
shaineolas agus ar ghairmithe curaim slainte
ar fud na hEorpa. Tri chomhar nios dltithe
a chothu idir saineolaithe, faightear agus
roinntear eolas eolaioch nua chun tacu le
nosanna imeachta nua diagnoiseacha agus
teiripeacha a fhorbairt, agus chun galair
neamhchoitianta nua a shainaithint.

AN COMHORDAITHEOIR

An tOllamh Arthur A.M. Wilde

lonad Leighis Ollscoil Amstardam,
Amstardam, an [siltir
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ERN maidir le hanchumai 6 bhroinn
agus michumais neéarafhorbartha
(ERN ITHACA)

Tugann ERN ITHACA (Michumas intleachta, Teileashldinte, Uathachas agus Ealanga

0 Bhroinn) chun cuimhne an ‘odaisé’ diagndiseach a bhionn ag an oiread sin othar a

bhfuil éalanga forbraiochta orthu. Tugann an lionra breis agus 70 roinn géineolaiochta
chliniciula le chéile ar fud ospidéil acadula an Aontais, ina bhfuil saineolaithe ar neamhoird
neamhchoitianta néarfhorbartha - michumas intleachta agus neamhord speictream an
uathachais den chuid is mé -chomh maith le héalanga neamhchoitianta iomadula 6 bhroinn.

Cumhdaionn ERN ITHACA diagnais chliniciil
agus bhitheolaioch/ghéiniteach na n-éalang
forbraiochta sin, comhordu an chiraim agus
an choireail ildisciplineach, an diagndis
réamhbhreithe agus an phaiteolaiocht féatais.

Baineann éalanga neamhchoitianta forbartha
do go leor leanai agus daoine fasta — mar
shampla, beidh thart ar 2% de naionain
nuabheirthe faoi mhichumas intleachta
agus bainfidh neamhord speictream an
uathachais do 1% de naiondin nuabheirthe
ar a laghad (le michumas intleachta né gan
). Ta neamhord aonghineach né neamhord
crémasoim ar thart ar leath na n-othar ata
faoi mhichumas intleachta, agus ar nios mo
na othar amhain i ndeich a bhfuil neamhord
speictream an uathachais orthu. Baineann
anchumai 6 bhroinn do leanbh amhdain as
gach 40, go minic mar chuid de shiondréim
aimpléiseacha lena mbaineann neamhoird
néarfhorbartha freisin. Ta cur sios déanta ar
nios mo na 5,000 siondrém neamhchoitianta.

Tugann ERN ITHACA saineolaithe leighis agus
ionadaithe ePAG le chéile, solathraionn sé
tacaiocht chomhoibrioch do thaighde clinicitil,
forbraionn sé comhdhearcadh maidir le dea-
chleachtais agus treoirlinte, agus feabhsaionn
sé diagnoisiul luath, ciram agus leigheas na
n-othar. Bhunaigh an lionra an clarlann othar,
an Leabharlann Idirnaisiunta um Michumas
Intleachta agus Ealanga Forbartha (ILIAD)
freisin.

Forbraionn an lionra teilileigheas agus
teileasaineolas chun plé colaisteach a éascu
idir dochtiri atreoraithe agus taighdeoiri ar
fud an Aontais, agus tairgeann sé uirlisi oiliina
agus riomhfhoghlama le haghaidh gairmithe
slainte, Usaideoiri tuata agus ePAGanna.

An tOllamh Alain Verloes
Université de Paris & Assistance
Publique-Hépitaux de Paris, Hopital
Universitaire Robert-Debré, Pdras,
an Fhrainc

31



32

An Coimisiun |
Eorpach

ERN maidir le neamhoird
mheitibileacha oidhreachtula

(MetabERN)

Working for patients with rare, low-prevalence and complex diseases

Tarlaionn galair neamhchoitianta mheitibileacha oidhreachtula, galair a bhfuil nios
mo nd 1400 diobh ann, go hannamh ina n-aonar, go minic ina n-iomldine. Bionn
impleachtai tromchuiseacha ag go leor galar meitibileach don othar, agus d’fhéadfadh

siad a bheatha a chur i mbaol. | measc na fadhbanna sin tad neamhoird a bhaineann
do na horgan go léir, d’fhéadfadh tionchar a bheith acu ar dhaoine d'aois ar bith, agus
bionn gd le comhoibriu ildisciplineach idir cinedlacha éagsula gairmithe.

Is féidir le diagndis luath na torthaf a fheabhsu,
ach ni dhéantar scagthastail ach i leith 5% de
na neamhoird mheitibileacha oidhreachtula
aitheanta faoi lathair i gcldir scagthastala le
haghaidh naionain nuabheirthe san Eoraip
aqgus is ga clair naisitinta a chomhchuibhid.
Ta easpa eolais ar stair nadudrtha go leor de
na neamhoird mheitibileacha oidhreachtula
agus ar éifeachtulacht agus sabhailteacht
na dteiripi agus bionn an measunu leantach
fadtéarmach neamhiomlan.

Féachann MetabERN le feabhas a chur ar
shaol na ndaoine a mbaineann an grupa
galair an-ilchinedlach sin déibh tri iad a roinnt
i seacht bpriomhchatagair. Is é MetabERN
an lionra is cuimsithi, is painmheitibileach,
painEorpach, agus is ma dirithe ar othair, agus
ta sé mar aidhm leis athrdi a dhéanamh ar an
gcaoi a gcuirtear ciram ar fail d’othair ar a
bhfuil neamhoird mheitibileacha oidhreachtula
san Eoraip.

Baineann MetabERN Usaid as Coras
Bainistiochta Clinicidil na nOthar mar
ardan atreoraithe le haghaidh proisis
chinnteoireachta clinicidla agus chun clair
taighde aistrithigh a chotht i leith na
neamhoird mheitibileacha oidhreachtula
uile. Trina chlarlann Eorpach lanoibriochtuil
aontaithe maidir le neamhoird mheitibileacha
oidhreachtula (U-IMD), arna fhorbairt le
deontas 6n nGniomhaireacht Feidhmitichain
um Thomhaltdiri, Slainte, Talmhaiocht agus
Bia (CHAFEA), gineann MetabERN sonrai
othar go héifeachtuil chun crioch taighde.
Leis sin, is féidir measund mionsonraithe a
dhéanamh ar stair nadurtha na neamhord
mheitibileach oidhreachtuil, chomh maith le
staidéar ar thuilleadh ceisteanna taighde,
staidéar lena n-airitear anailis ionchasach
ar bhearta coisctheacha agus teiripeacha in
othair ar a bhfuil neamhoird mheitibileacha
oidhreachtula. Thairis sin, is € U-IMD an
chéad chlarlann neamh-idirghabhalach
bhreathndireachta othar a chuimsionn an
bhreis agus 1400 neamhord meitibileach
oidhreachtuil go léir.

An tOllamh Maurizio Scarpa

Ospidéal Ollscoile Udine, Udine,
an loddil
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Beartais naisiunta maidir le galair
neamhchoitianta

Is ar Bhallstait an Aontais Eorpaigh atd an fhreagracht phriomhuil maidir le seirbhisi sldinte
agus curam leighis a eagru agus a sholdthar ina dtiortha féin. Is é is aidhm do bheartas
slainte an Aontais beartais ndisiunta a chomhldnu, cosaint sldinte a chinntit i ngach beartas
de chuid an Aontais agus oibrit i dtreo Aontas Sldinte na hEorpa.

In 2009, mhol Comhairle Eorpach Airi Slainte
na mBallstat pleananna né straitéisi a bhunu
aqus a chur chun feidhme chun tact le hothair
a bhfuil galair neamhchoitianta orthu. Ba
cheart na pleananna sin a cheapadh chun
an méid seo a leanas a dhéanamh:

o Treoir agus struchtur a thabhairt
do ghniomhaiochtai i ndail le galair
neamhchoitianta laistigh de chorais
naisiiinta slainte agus shdisialta

Tionscnaimh ar an leibhéal aitidil, réigitinach
agus naisiunta a chomhthathd i bpleananna
no straitéisi chun cur chuige cuimsitheach
a chinntiu

Gniomhaiochtai tosaiochta a shainiti ina
mbeidh cuspdiri agus sasrai leantacha

Cuireann Clar Slainte EU4Health 2021-2027
maoinit tionscadail ar fail chun tacu leis na
Ballstait a bpleananna slainte naisiunta a
chur chun feidhme i gcomhreéir leis an bhfis
le haghaidh Aontas Slainte na hEorpa. Faoi
2022, ghlac 23 Bhallstat (moide an Eilvéis
agus an lorua) pleananna sldinte naisidnta
maidir le galair neamhchoitianta.
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ERN maidir le hailse
phéidiatraiceach (haematomceolalocht)
(ERN PaedCan)

Ta ailse phéidiatraiceach neamhchoitianta agus tagann si in go leor fo-chinedlacha. Gach bliain
ar fud na hEorpa, déantar diagndis ar 35,000 leanbh agus duine dg le hailse agus faigheann
6,000 othar le hailse phéidiatraiceach bds - an galar marfach is mo do leanai os cionn aon
bhliain d’aois. Ta nios mé nd leathmhilliin duine beo san Eoraip inniu a thdinig sldn ¢ ailse
leanai san fhadtéarma, agus ta fadhbanna sldinte fadtéarmacha agus siceasdisialta ag dha
thrian diobh mar gheall ar a ngalar.

Ta feabhas tagtha ar na mednratal marthanais
le scor blianta anuas - ta dul chun cinn
suntasach déanta maidir le roinnt fadhbanna,
ach ta na torthai an-lag go foill maidir le
roinnt fadhbanna eile. Is dishlan iad neamh-
chomhionannais shuntasacha mharthanais,
agus ta na torthai nios measa in Oirthear na
hEorpa.

Oibrionn ERN PaedCan chun rochtain nios fearr
a fhail ar chdram slainte ardchailiochta do
leanal agus d’éganaigh a bhfuil ailse orthu
agus a bhfuil ga le saineolas agus uirlisi i
leith a bhfadhbanna nach bhfuil ar fail go
forleathan i ngeall ar an lion iseal casanna
agus an easpa acmhainni. Ta sé bunaithe ar na
tionscadail ENCCA, PanCare agus EXPO-r-Net
a fuair maoinitl 6n Aontas Eorpach roimhe seo.

I measc na mball ta lionra l&idir idirghniomhach
d'ospidéil phéidiatraiceacha agus d’aonaid
ata speisialaithe i gclram ailse péidiatraicf
agus 6ganal. | gcomhar leis an gCumann
Eorpach um Oinceolaiocht Pheidiatraiceach
(SIOPE), bunaiodh protacail treoraiochta
Chleachtas Clinicitil Caighdeanach Eorpach

(ESCP) mar thagairt chomhchoiteann i leith
céirealacha tosaigh i ngach mor-laithrean
curaim ailse péidiatraici agus uséideann bord
r-shlainte chun saineolas agus comhairle a
roinnt. Cothaitear oideachas aqgus oilitint tri
sheimineair ghréasain, trf chruinnithe agus trf
chlair mhalartaithe.

Déanann ERN PaedCan a dhicheall chun
cothromas a bhaint amach i dtorthaf ailse
leanai ar fud na hEorpa agus chun cuiditi le
Plean Straitéiseach SIOPE a chur chun feidhme,
plean a fhaigheann tacaiocht laidir 6n Misean
Ailse de chuid Fis na hEorpa, ¢ Phlean Saraithe
Ailse na hEorpa agus ¢n Straitéis Chogaisiochta
don Eoraip.

Ta sé d'aidhm ag an lionra cur le marthanas
ailse leanaf agus le cailiocht saoil tri chomhar,
taighde agus oilidint a chotht, agus é mar
sprioc dheiridh leis sin laghdd a dhéanamh
ar na neamhionannais ata ann faoi lathair
maidir le marthanas ailse i leith leanai agus
maidir le hacmhainni clraim slainte i mBallstait
an Aontais.

Working for patients with rare, low-prevalence and complex diseases
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An tOllamh Dr. Ruth Ladenstein
St. Anna Kinderspital & St. Anna
Kinderkrebsforschung, an Ostair
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ERN maidir le galair heipiteolaiocha
(ERN RARE-LIVER)

Is féidir le galair neamhchoitianta ae a bheith ina gcuis le diobhdil ae forchéimnitheach, as
a dtagann fiobrdis agus ciorrdis. Is féidir bas a fhdil mar thoradh ar aimhréidh na ciorrdise
agus, in go leor cdsanna, is é an t-aon chdiredil éifeachtach nad trasphlandu ae. Tuirse,

tochas i bhfadhbanna colastdise, agus pian agus at bhoilg i bhfadhbanna cisteacha, bionn
tionchar suntasach acu ar chaighdedn saoil na n-othar.

| gcas othar péidiatraiceach, is fachtairi
casta breise iad moilleanna ar dhiagndisiu,
leanai nach mbisionn, leanal nach mbaineann
amach na garspriocanna forbraiochta, agus
an dushlan a bhaineann leis an aistriti ctraim
sna déaga.

Tugann ERN RARE-LIVER aghaidh ar thri
théama galair: Galar ae uath-imdhionachta;
galar meitibileach, easpa comhdhuchta
domlais agus galar gaolmhar ae; agus galar
struchturtha ae. Den chéad uair i gcas an
ghalar ae, comhthathaionn an lionra ciram
dhaoine fasta agus curam péidiatraiceach
go hiomlan agus cuirtear béim ar riachtanais
na ndaonraf idirthréimhseacha agus ar na
himpleachtal do theaghlaigh a fuair diagndis
géiniteach.

Is tosaiocht iad treoirlinte ata cothrom le
data. Treoirlinte curaim, ar treoirlinte iad a
fhaigheann tacafocht tri chaighdeanu na
dtastalacha rithabhachtacha diagnoiseacha
aqgus progndiseacha, cuirtear chun feidhme
iad i gcomhar leis an gComhlachas
Eorpach um Staidéar ar an Ae (EASL) agus
le Cumann Péidiatraice na hEorpa um
Ghaistreintreolaiocht, Heipiteolaiocht agus
Cothtl (ESPGHAN).

Ta sé mar aidhm ag ERN RARE-LIVER aghaidh
a thabhairt ar na dushlain shuntasacha a
bhaineann le feasacht cliniceoiri ar neamhoird
neamhchoitianta ae agus rochtain chothrom
ar roghanna coiredla ata ag athrd go tapa.

AN COMHORDAITHEOIR LiONRA

An tOllamh Ansgar W. Lohse
Universitdtsklinikum Hamburg-
Eppendorf, an Ghearmadin
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ERN maidir le galair fiochain
tacaiochta aqgus galair
mhatanchnamharlaigh
(ERN ReCONNET)

Ta galair agus siondréim éagsula i gceist le galair neamhchoitianta fiochdin tacaiochta agus
galair neamhchoitianta mhatanchndmharlaigh a mbionn tionchar suntasach acu ar fholldgine
an othair. Airitear orthu fadhbanna oidhreachtila; galair uath-imdhionachta sistéamacha
amhail scléardis shistéamach; galair measctha na bhfiochdn tacaiochta; midpaiti
idiapatacha athlastacha; galair neamhdhifredilte na bhfiochdn tacaiochta; agus an siondrém

frithfhosfailipide.

Ta creat & fhorbairt ag ERN ReCONNET
chun caighdedin curaim agus cleachtais
ardchailiochta, nualaiocha, inbhuanaithe agus
chothroma a sholathar a thabharfaidh rochtain
nios fearr ar churam slainte d’othair Eorpacha
a bhfuil galair fiochain tacaiochta agus galair
mhatanchnamharlaigh orthu.

A bhuf le comhoibrit idir na baill iomlana, na
hionadaithe ePAG agus na comhphairtithe
cleamhnaithe, d'fhorbair ERN ReCONNET
foilseachain phiarmheasunaithe, lena n-airitear
na treoirlinte is déanai maidir le cleachtas
clinicidil; riachtanais nach bhfuiltear ag freastal
orthu maidir le oideachas othar; optamu conairi
curaim othar; agus tionchar COVID-19 ar ghalair
neamhchoitianta fiochain tacaiochta agus
galair neamhchoitianta mhatanchnamharlaigh.
Chuir an lionra modheolaiocht ar fail freisin
chun samhlacha eagrichain a chruthi do
chonairi curaim le haghaidh othair ar a bhfuil
galair neamhchoitianta; bonneagar clarlainne
Eorpach chun sonrai a chomhchuibhiu
i leith galair neamhchoitianta fiochain
tacaiochta agus galair neamhchoitianta
mhatanchnamharlaigh a bhfuil sé mar aidhm

aige na clarlanna uile atd ann cheana agus na
clarlanna nuafhorbartha uile i leith na ngalar
sin a chomhthathu ar fud na hEorpa; seimineair
ghréasdin do ghairmithe curaim slainte agus
d'othair ar thopaici ERN ReCONNET; agus
leaganacha de threoirlinte maidir le cleachtas
clinicitiil le haghaidh daoine tuata.

Ta dluthbhaint ag ionadaithe othar le
gniomhaiochtai uile ERN ReCONNET. Ta rél
larnach acu maidir le foilseachain a dhréachtu
agus a athbhreithnid, solathraionn siad faisnéis
riachtanach maidir le riachtanais othar chun
na conairi a fheabhsu, agus cuidionn siad le
heolas agus bainistiocht ghalair a fheabhsu.
Glacann siad pairt ann mar phainéalaithe agus
mar lucht freastail ar sheimineair ghréasain,
forbraionn siad leaganacha d'fhoilseachain le
haghaidh léitheoiri tuata, tacaionn siad leis
na bprdisis measunaithe do bhaill nua, agus
bionn baint acu le rialachas.

Ta an dluthchomhar idir na pairtithe leasmhara
éagsula ata pairteach sa lionra ar cheann de
phriomh-bhreisluachanna ERN ReCONNET,
agus beidh an lionra sin i gconai ag cur

feabhas ar shaol na ndaocine a bhfuil galair
neamhchoitianta fiochain tacaiochta agus
galair neamhchoitianta mhatanchnamharlaigh
orthu.

An tOllamh Marta Mosca

Azienda Ospedaliero Universitaria
Pisana, an loddil
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Dirid ar thorthai slainte othar a
fheabhsu: rél na n-eagraiochtai othar

Is faoi othair ata na ERNanna. Ta rél gniomhach
ag eagraiochtal othar agus go hairithe
EURORDIS - comhaontas neamhrialtasach faoi
thionchar na n-othar ata comhdhéanta de 984
eagraiocht othar um ghalair neamhchoitianta i
74 dtir - i bhforbairt na lionraf le breis agus 10
mbliana anuas. | dteannta a chéile, chuidigh
siad lena chinntitl go dtugann ERNanna tus dite
do barr fheabhas clinicitil agus torthaf slainte
othar a fheabhsU, agus ag an am céanna
rochtain chothrom ar chtiram ardchaighdedin
ar fud na hEorpa a chinntiu.

‘Bhi muid ann nuair a thainig an smaoineamh
ar an bhféd sa Mheitheal Ardleibhéil Idirchoiste
um Sheirbhisi Sldinte agus Curam Leighis,
dit ar aistriodh ERNanna go dti an Treoir
maidir le Curam Sldinte Trasteorann,” a deir
Inés Hernando, Stidrthoir ERN agus Clraim
Slainte ag EURORDIS. ‘Td an bothar fada sidlta
againn leis na Ballstdit agus leis an gCoimisiun
Eorpach, én trdath a thdinig an coincheap ar
an bhfdd go dti an reachtaiocht, tri shiégadh
aqus braisliu na gceannairf clinicivla, go dti
seoladh na 24 ERNanna atd gripdilte i limistéir
theiripeacha, agus tdimid anois ag tacu lena
gcur chun feidhme tri chomhoibrit go dltith leis
na tacaddiri othar agus na ceannairi clinicidla
atd pdirteach sna lionrai.’

Mar chomhphairti comhsheasmhach i gcothu
choincheap na ERNanna, ta EURORDIS fés
ag obair le pobal na n-othar ar a bhfuil galair
neamhchoitianta, le ceannairi clinicitla agus
le foirne bainistithe tionscadal na ERN chun
a chinntiti go mbionn baint ag na hothair go
rialta agus go cérasach le gniomhaiochtal agus
rialachas ERN. Ta cultur na ceannaireachta
comhroinnte a thégail de réir a chéile ag
ceannairi clinicidla aqus ag tacaddiri othar
na ERN agus ta siad sitid ag foghlaim conas is
fearr comhoibritl chun a chinntit go geuidionn
ERNanna le feabhas a chur ar shaol dacine a
bhfuil galair neamhchoitianta orthu.

‘Td go leor galair neamhchoitianta ann faoi
[dthair nach bhfuil aon chdiredil ann lena
n-aghaidh,” a mhinionn an tUasal Hernando.
‘Mar sin féin, td cultur na foghlama atd na
ERNanna ag tégdil le tamall beag anuas d
n-athrl ina gcedrtai nudlaiochta. Tri thorthal
intomhaiste a shainit do ghalair shonracha ar
féidir iad a thomhas agus a roinnt go cdrasach
in ionaid éagstila saineolaithe agus i dtiortha
éagsuila, réiteoidh na ERNanna an bealach chun
feabhas a chur ar chaighdedin agus chun na
coiredlacha leighis né mdinliachta is fearr is
feéidir a ghlacadh.’

o’

Tathar ag suil go mbrisfidh na ERNanna
an leithlisit atd os comhair pobal na
ngalar neamhchoitianta, go n-ardoidh siad
infheictheacht saineolaithe ar fud na hEorpa
agus go gcomhlanoidh siad acmhainni
na gcoéras naisitnta slainte chun othair a
dhiagndisit, a chdireail agus a bhainistitl. ‘Chun
go dtarldidh sin go forleathan, td gd le conairi
atreoraithe soiléire agus trédhearcacha. Ni
mor do na Ballstdit na sdsral agus na proisis a
bhunt chun roghnti agus glacadh sécmhainni
eolais na ERNanna a éascti — mar shampla,
i bhforbairt conairi ctiraim le haghaidh galair
neamhchoitianta,” a deir si.

Ta suil mhor ag othair gur féidir leis na ERNanna
fiorthionchar a imirt ar a saol: s céad chéim
thabhachtach é casanna casta a phlé agus
taithi agus saineolas a roinnt sna ERNanna, ach
ba cheart do thiortha tsdid nios fearr agus nios
forleithne a bhaint as an eolas a chruthaionn
agus a choimeddann na lionrai sin, d’fhonn
feabhas a chur ar shaol an 30 milliin duine a
bhfuil galar neamhchoitianta orthu san Eoraip,’
a deir an tUasal Hermando. Ta rol larmach ag
na Ballstait faoi lathair. ‘Anois, is mithid na
lionrai a chotht agus tact leo i gcomhréir lena
n-uaillmhianta, agus iad a chomhthdtht sna
corais sldinte ndisiunta, chun feabhas a chur
ar mharthanas agus ar na dtorthai 6 thaobh
na cdiliochta saoil de i leith an oiread othar
agus is feidir’
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ERN maidir le galair easpa

Working for patients with rare, low-prevalence and complex diseases

imdhionachta, galair uath-alastacha
agus galair uath-imdhionachta

(ERN RITA)

In ERN RITA, tugtar le chéile na ldrionaid Eorpacha ina bhfuil saineolas maidir le neamhoird
imdhioneolaiocha neamhchoitianta a dhiagndisit agus a chdiredil. Is fadhbanna iad a d’fhéadfadh
beatha an othair a chur i mbaol agus bionn gd ag na hothair le curam ildisciplineach ina
mbaintear usdid as meastdireacht dhiagndiseach chasta agus teiripi an-speisialaithe. Roinneann
an lionra na fadhbanna sin i gceithre fho-théama noé sruthanna oibre - easpa imdhionachta
priomhula, neamhoird uath-imdhionacha, neamhoird réamaiteolaiocha phéidiatraiceacha agus

neamhoird uath-athlastacha.

Tathar ag teacht ar theiripl imdhioneolaiocha
aqus a geur chun feidhme go tapa. Ta athrd
as éadan tagtha ar an ionchas i gcas othair ar
a bhfuil easpa antasubstainte de bharr teiripe
glébailine imdhionachta ilfhidsai; ta athrd as
éadan déanta mar thoradh ar coiredlacha
sonracha frithciticiné ar shaol na n-othar a
bhfuil fadhbanna neamhchoitianta uath-
imdhionacha agus fadhbanna neamhchoitianta
uathathlastacha orthu; agus teiripi ata bunaithe
ar ghaschealla agus ar ghéinte, agus a Usaidti
i gcas easpa imdhionachta priomhula i dtus,
Usaidtear anois iad le haghaidh na galair uile
a chumhdaionn an lionra.

Cuireann an lionra le hobair na gcumann
eolaiocha Eorpacha ata ann cheana agus a
d'fhorbair clarlanna othar, treoirlinte clinicidla,
comhoibriti taighde, gniomhaiochtai oideachais
agus naisc le heagraiochtai othar i gcas gach
ceann de na ceithre shruth galair.

Laghdaionn ERN RITA a mheéid is féidir na
neamhionannais maidir le ctram slainte

a bhionn ar othair a fhéachann le rochtain
a fhail ar thastail dhiagndiseach agus
ar choirealacha nualacha amhail teiripi
bitheolaiocha, athsholathar glébailine
imdhionachta aqgus teiripi ceallacha amhail
trasphlandu gascheall. Ta sé mar aidhm aige
na clarlanna ata ann cheana a nascadh le
cheéile; treoirlinte clinicitlla pain-Eorpacha a
fhorbairt; tascfharsa géineolaithe a bhunti chun
rialt cdiliochta a dhéanamh ar theicneolaiocht
seicheamhaithe na chéad ghluine eile;
uirlis comhchoiteann a chomhaontd maidir
le faireachas cogas i leith na fadhbanna
neamhchoitianta sin; tascfhorsa a thional
le haghaidh usaid cheart agus faireachan a
dhéanamh ar chaéirealacha bitheolaiocha i
leith galair a tharlaionn tri mhean an chérais
imdhionachta; teiripi gascheall a thabhairt
le chéile agus a fheabhsu le haghaidh na
n-othar; comhoibrit idir comhlachais othar
a chothu; agus speisialtoiri péidiatraiceacha
agus speisialtoiri le haghaidh daoine fasta a
thabhairt le chéile sna ceithre théama.

AN COMHORDAITHEOIR LiIONRA

An tOllamh Nico Martinus Wulffraat
lonad Leighis Ollscoil Utrecht,
an Isiltir




o Working for patients with rare, low-prevalence and complex diseases
An Coimisiun
Eorpach

ERN maidir le trasphlandu i leanai
(ERN TransplantChild)

Le trasphlandu péidiatraiceach, diritear trasphlandu organ soladach agus trasphlandd gascheall
fuilchinte, agus is é an t-aon chdiredil iceach atd ann i gcds roinnt galar neamhchoitianta. Td gd
le hiarrachtai comhbheartaithe ¢ fhoireann ildisciplineach chun an curam iar-thrasphlandaithe
is fearr a sholdthar. Tar éis an trasphlandaithe, téann na hothair faoi shochtadh imdhionachta
ainsealach d‘fhonn didltu a sheachaint, rud a fhdgann gur ga faireachdn a dhéanamh ar
aimhréidh iar-thrasphlandaithe d’fhonn sineadh a chur le fad saoil na leanai agus feabhas

a chur ar a gcaighdedn saoil.

Tugtar le chéile saineolaithe i dtrasphlandu
péidiatraiceach agus i gcuram iar-
thrasphlandaithe chun na torthai a fheabhsu
do leanai agus da dteaghlaigh. Ta sé mar
aidhm ag an lionra an t-am a chaitear san
ospidéal a laghdu agus usaid coiredlacha
casta fadtéarmacha a laghdu, agus oibrionn
sé chun feabhas a chur ar sheirbhisi tacaiochta
siceolaiochta do leanai ata ag aistritl chuig
saol an duine fasta.

Déanann an lionra a dhicheall na teicnici
leighis is déanai agus na dul chun cinn
leighis, cogaseolaiocha agus teiripeacha
is déanai a chur ar fail, agus ag an am

Féachann ERN TransplantChild leis na
hiarrachtai a bhaineann le trasphlandu -
amhail ath-thrasphlandu agus coirealacha
cégaseolaiocha - a laghdy, agus ta sé ag
comhchuibhiti an ctram i leith trasphlandu
péidiatraiceach chun na rioscai a bhaineann le
haimhréidh iar-thrasphlandaithe a ioslaghdul.
Le chéile, ta priomhshaineolaithe na hEorpa
maidir le trasphlandu péidiatraiceach ag
obair chun an rata basmhaireacht agus an
rata galrachta a bhaineann le trasphlandu
leanai a laghdu.

céanna craobhscaoileadh na dtreoirlinte
comhchuibhithe maidir le cleachtas clinicitil
aqus forbairt an leighis phearsantaithe maidir
le trasphlandu péidiatraiceach a éascu.

An Dr. Paloma Jara Vega

Hospital Universitario La Paz,
Madrid, an Spdinn
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ERN maidir le galair soithiocha
ilsisteimeacha (VASCERN)

| measc galair neamhchoitianta soithiocha ilsistéamacha ta neamhoird a bhaineann do gach cineal
soitheach fola, agus imrionn siad tionchar ar nios mé na coras orgain amhdin, rud a chiallaionn
gur ga cur chuige ildisciplineach maidir le curam. Is éard atd in VASCERN na sé meitheal idirchoiste
seo a leanas maidir le galair neamhchoitianta: tealangachtdise fuilreatha oidhreachtuil (HHT-

WG); Galair inoidhreachta den aorta chliabhraigh (HTAD-WG); na hartairi meanmhéide (Siondrém
soithioch Ehlers Danlos) (MSA-WG); limféidéime phéidiatrach agus limféidéime phriomhduil
(PPL-WG); éalanga soithiocha (VASCA-WG); agus galair néarashoithiocha (NEUROVASC-WG). Ina
theannta sin, ta roinnt meithleacha idirchoiste téamacha ann a thugann aghaidh ar chumarsdid, ar
chlarlanna, ar eitici agus ar shaincheisteanna a bhaineann le toirchis. Cuireann ePAG tiomnaithe ar
chumas tacadoiri othar a bheith pdirteach i ngniomhaiochtai uile VASCERN.

| measc chuspoiri VASCERN ta lionrd, agus
saineolas a chomhroinnt agus a scaipeadh;
dea-chleachtais, treoirlinte agus torthaf
clinicidla a chur chun cinn; na hothair a
chumhachtd; agus eolas a fheabhsu tri
thaighde clinicitil agus tri bhuntaighde.

Ta abhair oideachasula, amhail seimineair
ghréasain agus an tsraith fisean ‘Piollairf
Eolais’ déanta cheana féin ag gairmithe
curaim slainte ata pairteach i VASCERN,
abhair ata ar fail ar line do dhochtuiri agus
d’othair araon. Ta raitis chomhdhearcaidh
aqgus uirlisi cinnteoireachta clinicitla foilsithe
ag an lionra — lena n-airitear conairi othar,
agus bileoga eolais ‘Le déanamh agus gan
a dhéanamh’ — chun comhairle a thabhairt

maidir le diagndisiu agus ciram i leith othair
ar a bhfuil galair neamhchoitianta. Forbraiodh
seirbhisi digiteacha r-shldinte amhail an aip
VASCERN i gcomhar le larionaid saineolaithe
agus eagraiochtal othar uile an ePAG. Ta
malartuithe idir na hinstitiuidi is baill &
mbund, agus leanann an lionra de bheith
ag comhroinnt eolais leis na baill agus le
gairmithe curaim slainte lasmuigh den ERN.

AN COMHORDAITHEOIR LiIONRA

An tOllamh Guillaume Jondeau
Assistance Publique-Hbpitaux de Paris,
Hépital Bichat, an Fhrainc




Eolaire ERN

Endo-ERN
ERKNet
ERN BOND

ERN CRANIO

ERN EpiCARE

ERN EURACAN
ERN EuroBloodNet
ERN eUROGEN
ERN EURO-NMD
ERN EYE

ERN GENTURIS
ERN GUARD-HEART
ERNICA

ERN ITHACA

ERN LUNG

ERN PaedCan

ERN RARE-LIVER
ERN ReCONNET
ERN RITA
ERN-RND

ERN Skin

ERN TRANSPLANT-
CHILD

MetabERN

VASCERN

ERN maidir le fadhbanna inchrineacha (Endo-ERN)

ERN maidir le galair dudin (ERKNet)

ERN maidir le neamhoird chnamh (ERN BOND)

ERN maidir le héalanga crainiaghntiseacha agus neamhoird den chluas,
srén agus scormnach (ERN CRANIO)

ERN maidir le titimeas neamhchoitianta agus titimeas aimpléiseach
(EpICARE)

ERN maidir le hailsi dacine fasta (siadai soladacha) (ERN EURACAN)

ERN maidir le galair haemaiteolaiocha (EuroBloodNet)

ERN maidir le galair agus fadhbanna Urai-reictea-ghinititla (ERN eUROGEN)
ERN maidir le galair néaramhatanacha (ERN EURO-NMD)

ERN maidir le galair sul (ERN EYE)

ERN maidir le siondréim riosca siada ghéinitigh (ERN GENTURIS)

ERN maidir le galair crof (ERN GUARD-Heart)

ERN maidir le héalanga oidhreachttila agus éalanga 6 bhroinn (dileacha agus
ghastraistéigeach) (ERNICA)

ERN maidir le hanchumai ¢ bhroinn agus michumais néarafhorbartha
(ERN ITHACA)

ERN maidir le galair riospraide (ERN LUNG)

ERN maidir le hailse phéidiatraiceach (haematoinceolaiocht) (ERN PaedCan)

ERN maidir le galair heipiteolaiocha (ERN RARE-LIVER)

ERN maidir le galair fiochdin tacaiochta agus galair mhatanchnamharlaigh
(ERN ReCONNET)

ERN maidir le galair easpa imdhionachta, galair uath-alastacha agus galair
uath-imdhionachta (ERN RITA)

ERN maidir le galair neamhchoitianta néareolaiocha (ERN-RND)

ERN maidir le neamhoird chraicinn (ERN Skin)

ERN maidir le trasphlandti i leanai (ERN TransplantChild)

ERN maidir le neamhoird mheitibileacha oidhreachtula (MetabERN)

ERN maidir le galair soithiocha ilsistéimeacha (VASCERN)

Working for patients with rare, low-prevalence and complex diseases

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

Www.ern-cranio.eu

WWwWw.epi-care.eu
Wwww.euracan.eu
https://eurobloodnet.eu
www.eurogen-em.eu
www.ern-euro-nmd.eu
www.ern-eye.eu
www.genturis.eu/
www.guardheart.ern-net.eu
Www.ermn-ermica.eu
www.em-ithaca.eu
www.em-lung.eu
www.paedcan.em-net.eu
www.rare-liver.eu

Www.reconnet.em-net.eu

www.ern-rita.org
www.ern-rnd.eu
www.ern-skin.eu
www.transplantchild.eu

www.metab.em-net.eu

www.vascern.eu

info@endo-ern.eu
contact@erknet.org
https://ferbond.eu/contact/

ern-cranio@erasmusmc.nl

https://epi-care.eu/contact-us/
contact@euracan.eu
coordination@eurobloodnet.eu
eurogen@uroweb.org
info@ern-euro-nmd.eu
contact@ern-eye.eu
genturis@radboudumc.nl
contact@guardheart.em-net.eu
ern-ernica@erasmusmc.nl
https://em-ithaca.eu/contact/
info@em-lung.eu
ermnpaedcan@ccri.at
ern.rareliver@uke.de
ern.reconnet®ao-pisa.toscana.it
contact-rita@em-net.eu
info@emn-md.eu
coordination@ern-skin.eu
coordination@transplantchild.eu
https://metab.ern-net.eu/contact/

contact@vascem.eu
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TEAGMHAIL A DHEANAMH LE HINSTITIUIDi AN AONTAIS EORPAIGH

Dul ann tu féin
Ta na céadta lonad Eolais “Europe Direct” ann ar fud an Aontais Eorpaigh. Is féidir leat seoladh an ionaid is gaire duit a fhail anseo:
https://europa.eu/european-union/contact_ga

Ar an bhfén né le riomhphost

Seirbhis is ea Europe Direct a thabharfaidh freagra duit ar cheisteanna faoin Aontas Eorpach: Is féidir leat dul i dteagmhail leis an tseirbhis sin:
— ag uimhir shaorghlao: 00 800 6 7 8 9 10 11 (d'fhéadfadh oibreoiri dirithe taille a ghearradh as na glaonna sin),

— ag an ngnathuimhir seo a leanas: +32 22999696, nd

— le riomhphost, trid an suiomh: https://europa.eu/european-union/contact_ga

EOLAS A FHAIL FAOIN AONTAS EORPACH

Ar line
Ta eolas faoin Aontas Eorpach ar fail i ngach ceann de theangacha oifigitla an Aontais Eorpaigh ar an suiomh gréasain Europa ag:
https://europa.eu/european-union/index_ga

Foilseachdin de chuid an Aontais

|s féidir leat foilseachdin de chuid an Aontais Eorpaigh, idir cinn saor in aisce agus cinn a bhfuil praghas orthu, a foslodail né a ordd ag:
https://op.europa.eu/ga/publications. Mas mian leat a lan cdipeanna de na foilseachain saor in aisce a fhail, is féidir dul i dteagmhail le Europe Direct nd
le d'ionad eolais aititil chun é sin a dhéanamh (féach https://europa.eu/european-union/contact_ga).

Dli an Aontais Eorpaigh agus doiciméid ghaolmhara
Chun teacht ar eolas dlithiuil 6n Aontas Eorpach, dli an Aontais Eorpaigh 6n mbliain 1951 ar aghaidh sna teangacha oifigitlla san aireamh,
téigh chuig EUR-Lex ag: https://eur-lex.europa.eu

Sonrai oscailte 6n Aontas Eorpach
Is féidir teacht ar thacair shonrai 6n Aontas Eorpach ag Tairseach Sonrai Oscailte an Aontais (https://data.europa.eu/euodp/ga). Is féidir sonral a ioslédail
agus a athuisaid saor in aisce, ar bhonn trachtala né ar bhonn neamhthrachtala.
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Déantar diagnadis ar leathmhilliun duine san Eoraip le galar
neamhchoitianta gach bliain. Ni féidir le tir ar bith an dushlan sin a
sharu éi féin.

Is lionrai fiordla iad na Lionrai Tagartha Eorpacha a thugann
saineolaithe 6 gach cearn den Aontas agus den LEE le chéile.

Le chéile, téann siad i ngleic le galair neamhchoitianta, galair iseal-
leitheadulachta agus galair aimpléiseacha trid an diagndis agus an
rochtain ar churam speisialaithe a fheabhsu.

Share. Care. Cure.

Tuilleadh eolais faoi na Lionrai Tagartha Eorpacha

https://health.ec.europa.eu/european-reference-networks_en

0Oifig Foilseachan
an Aontais Eorpaigh





