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Darbas pacienty, serganciy retosiomis, mazai paplitusiomis ir sudétingomis ligomis, labui

Europos Sajunga remia retosiomis
ligomis sergancius pacientus,
siekdama pagelbéti jiems, suteikti
jiems viltj ir uztikrinti Sviesesne ateitj

Sandra Gallina

SANTE GD generaline direktore

Bendras serganCiyjy retosiomis  ligomis
skaitius yra milZiniskas — skaitiuojama, kad
jomis serga 35-59 proc. visy pasaulio
gyventojy, o vien Europos Sajungoje viena i§
daugiau kaip 6 000 skirtingy retyjy ligy serga
ki 36 min. Zmoniy.  Tatiau serganciyjy
kiekviena is ty retujy ligy yra nedaug. Europos
Sgjungoje retgja liga vadinama tokia liga,
kuria serga maziau nei 5 asmenys is 10 000.

Sergant retagjg liga, gydytojui arba kitam
sveikatos priezidiros specialistui gali nepavykti
nustatyti ligos. Tai reiskia, kad simptomai —
kartais mety metus — siejami su klaidinga
diagnoze, o pacientas kencia ir jo bukle
blogéja. Sergant retgja liga, neretai neaisku,
kas negerai arba kg reikia daryti, kad
juntamas skausmas ar nemalonds pojdciai
sumazety. Pacientas gali  pasijusti
sugniuzdytas ir vienisas. Tai gali varyti j nevilt].

ES palaiko retosiomis ligomis sergancius
pacientus ir kuria pridétine verte, sutelkdama
iSteklius, dalindamasi Ziniomis ir
bendradarbiaudama.

Visy pirma, norime padeéti, kad pacientams
bty nustatyta jiems taip reikalinga tiksli
diagnoze, tada - pasirQpinti, kad jiems bdty
skirtas gydymas ir prieZidra, kurie padéty
sumazinti nemalonius pojdcius ir padéty
visavertiSkai gyventi ir, galiausiai, norime
bendradarbiauti, kad surastume, kaip iSgydyti
tas ligas. Siuo metu neZinoma, kaip igydyti
95 proc. retyjy ligy. Imdamiesi ryZtingy
veiksmy ES lygmeniu, pvz, perzidrédami
farmacijos srities teises aktus, uztikriname
geresne ateitj retosiomis ligomis sergantiems
pacientams.

Europos Komisija remia jvairius visuormenes
sveikatos ir sveikatos prieZidros sistemy
srities veiksmus, siekdama padéti valstybéms
naréms  rengti  nacionalines  atsako
priemones, strategijas ir planus. Vienas i§
tokiy projekty — labai sekmingi Europos
referencijos centry tinklai, kurie buvo sukurti
2017 m. siekiant sutelkti Zinias ir iSteklius,
kuriais galima naudotis sprendZiant su
retosiomis ir sudétingomis ligomis susijusius
klausimus, taip pat Zinias ir iSteklius tose
medicinos srityse, kuriose sukaupta nedaug
praktinés patirties. Europos Komisija atliko
esminj vaidmen;j kuriant Europos referencijos
centry tinkly sistema, skirdama dotacijas
tinklams, koordinatoriams ir techninems tinkly
kOrimo priemonéms remti.

Europos referencijos centry tinklai - tai
virtualds  tinklai, vienijantys visos ES i
Norvegijos sveikatos prieZilros — paslaugy
teikejus, specialistus ir pacienty organizacijas.
Remiantis ES direktyva dél pacienty teisiy j
tarpvalstybines sveikatos priezitros paslaugas
sukurti Europos referencijos centry tinklai yra
vienas svarbiausiy Europos retyjy ligy
bendruomeneés pasiekimy, sveikatos prieZiCiros
paslaugy teikejy, pacienty organizacijy,
Europos  Komisijos ir ES valstybiy nariy
pastangomis tapes jkvepimu imtis veiksmy
pasaulio lygmeniu.

Ne viena valstybe neturi tiek Ziniy ir pajégumu,
kad jos specialistai pajégty vieni gydyti visas
retas ir maZai sudetingas ligas. Europos
referencijos centry tinklai suteikia galimybe
pacientams ir gydytojams visoje ES susipaZinti
su geriausia praktine patirtimi. Dél Siy tinkly
ekspertai gali pasiekti pacienta, nesant
poreikio paciam pacientui atwykti pas
ekspertus, kurie gali bdti labai toli. Europos
Sajunga sujungia taskus, maksimaliai padidina
valstybiy nariy kuriama sinergijg ir skatina
dalintis Ziniomis bei istekliais.



Siuo metu yra 24 retosioms ir sudétingoms
ligoms skirti Europos referencijos centry tinklai,
sukurti  pletojant  partnerystes rySius  tarp
sveikatos  prieZidros  sistemy  valdytoju,
pacienty interesy gynejy ir klinikiniy vadovy.
Sie jau jsteigti ir visapusigkai veikiantys tinklai
toliau Zengia | priekj ir iSbando naujus
tarpvalstybinio bendradarbiavimo bdus.

Praéjus Seseriems Europos referencijos centry
tinkly veiklos metams jie Siuo metu yra
vertinami. Vertinimo rezultatai bus paskelbti
2023 m. pabaigoje ir padés nustatyti, kaip dar
galima patobulinti ERCT modelj ateityje.

Tikrasis jy potencialas bus iSnaudotas tik tada,
kai ERCT bus jtraukti | mdsy nacionalines
sveikatos priezidiros sistemas. Tada jie i5 tiesy
leis sukurti ES pridetinés vertés ir suteiks vilties
ir pagalbos milijonams retosiomis ligomis
serganciy pacienty visoje ES. Todel ES
valstybeés nares, Norvegija ir Ukraina suvienijo
jégas su Komisija del trejy mety trukmes
veiksmy, kuriais siekiama nuo 2023 m.
pabaigos padeti konsoliduoti Siuos  tinklus.
Siam veiksmui bus skirta apie 15 min. EUR ES
lesy.

Be to, Komisija pagal programa ,ES -
sveikatos labui“ paskyré daugiau kaip 77 min.
EUR naujos kartos dotacijy, skirty paremti
ERCT. Siomis dotacijomis bus prisidedama
finansuojant 24-iy visiskai iSplétoty pacienty
registry, turinciy tdkstancius jrasy, kdrimg ir
veikima, todel tarptautinése komisijose bus
diskutuojama apie Simtus papildomy pacienty
atvejy naudojantis specialia IT priemone
(vadinama klinikines pacienty priezidros
sistema“). ERCT tenka pagrindinis vaidmuo
renkant duomenis ir bendradarbiaujant retujy
ligy moksliniy tyrimy srityje.

Finansavimas taip pat padés sveikatos
prieZilros specialistams parengti auksto
lygio akredituotus mokymo kursus ir
padés parengti naujas arba atnaujintas

klinikines  pacienty gaires ir kitas
pacientams naudingas priemones,
padedancias priimti klinikinius
sprendimus.

Europos referencijos centry tinklai leis
uZmeqzti rysj tarp eksperty ir pacienty,
taip pat sudarys salygas  vykdyti
klinikinius tyrimus ir iSbandyti terapines
intervencines priemones, dél to jie
pirmauja daugelio retyjy ligy inovacijy
srityje. Farmacijos jmonés gali nebdti
linkusios investuoti | retosiomis ligomis
sergantiems pacientams skirty vaisty
kdrima, nes Siy vaisty rinka bdty labai
maZza. Del Sios priezasties Komisija
skatina gamintojus kurti retuosius vaistus
ir pateikti juos rinkai, neseniai ji perZidréjo
atitinkamus teisés aktus, kad patobulinty
Sias skatinamasias priemones.

Prireiké daugiau kaip deSimtmecio, kad
idéja pletoti tarpvalstybinj sveikatos
prieZidros  jstaigy  bendradarbiavimg
sudetingy ir retyjy ligy srityje sukuriant
Europos referencijos centry tinklus bty
pradéta jgyvendinti ir jtvirtinta ES teisés
aktuose. Per ateinancius ketverius metus
Europos referencijos centry tinklai bus
konsoliduoti ir tvir¢iau integruoti |
nacionalines sveikatos priezidros
sistemas. Galime tikeétis, kad ERCT veikla
bus  naudinga  retosiomis  ligomis
sergantiems pacientams ir jy Seimoms,
bus platiau naudojamasi registrais ir
Zinios  apie  retasias  ligas  bus
skleidziamos platesnei auditorijai.

Sandra Gallina
SANTE GD generaliné direktore

Bdtina labiau koordinuoti sveikatos srities
veiksmus Europos lygmeniu. DZiugu, kad §j
vis aktualesnj siekj atspindi Komisijos
pasidlymas  sukurti  stiprig  Europos
sveikatos sajungg atspindi.

Plétojant Siuos tinklus kitame etape turéty
bdti siekiama pasinaudoti Siuo postdmiu

siekiant  geresniy  pacienty  gydymo
rezultaty ir glaudesnio tarpvalstybinio
bendradarbiavimo  sveikatos  priezidros

srityje, siekiant uZtikrinti, kad iki 2030 m.
blty iSnaudotas visas ERCT sistemos

potencialas. Sirgimas retgja liga neturéty
reiksti, kad diagnozés, prieZitros ir gydymo
perspektyvos yra neaiskios, ir retosiomis
ligomis sergantys pacientai neturéty bati
palikti vieni.
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Bendra informacija

Bet kuri liga, kuria Europos Sgjungoje serga maZziau nei penki iS 10 000 Zmoniy, laikoma
reta. ki 36 min. Zmoniy ES kasdieniame gyvenime susiduria su daugiau nei 6 000 retyjy
ligy. PavyzdZiui, vien onkologijos srityje suskaiCiuojama beveik 300 skirtingy rasiy retyjy
veZiniy susirgimy, ir kasmet viena is siy ligy diagnozuojama daugiau kaip pusei milijono

Europos gyventoj,.

Daugelis retosiomis ar sudétingomis ligomis
serganciy Zmoniy neturi galimybeés pasinau-
doti diagnostikos ir aukstos kokybes gydymo
paslaugomis. Specialistai gali turéti nepakan-
kamai su tokiomis ligomis susijusios praktines
patirties ir specialiyjy Ziniy, nes jomis serga
nedaug pacienty.

ES ir nacionalinés vyriausybés yra jsipareigo-
jusios gerinti padétj, susijusig su Siy retyjy ir
sudetingy ligy pripazinimu ir gydymu, stipri-
nant bendradarbiavimg ir veiksmy koordina-
vimg Europos lygmeniu ir padedant jgyvendinti
su retosiomis ligomis susijusius nacionali-
nius planus.

2011 m. direktyva del pacienty teisiy j tarp-
valstybines sveikatos priezitros paslaugas
ne tik suteikta galimybé kompensuoti paci-
entams gydymo islaidas kitoje ES valstybéje
nareje, bet ir sudarytos palankesneés salygos
pacientams susipazinti su informacija apie
sveikatos prieZiCiros paslaugas, taip suteikiant
daugiau gydymo pasirinkimo galimybiy. 2013
m. Si direktyva perkelta j ES valstybiy nariy
nacionaline teise ir remiantis ja pradeta tarp-
valstybiniu lygmeniu bendradarbiauti tokiose
srityse kaip retosios ligos ir Europos referen-
cijos centry tinklai arba e. sveikata.

Atsizvelgiant j tai ir teikiant paramg pagal ES
veiksmy sveikatos srityje programg (nuo
2021 m. — pagal programg ,ES - sveikatos
labui“), 2017 m. pradéjo veikti 24 Europos
referencijos centry tinklai, apimantys beveik
900 itin specializuoty sveikatos prieziros
paslaugy padaliniy. Nuo to laiko pagal Sig
programg padeta tdkstan¢iams retosiomis ar
sudetingomis ligomis serganciy pacienty, ir
Siuo metu Europos referencijos centry tinklai
apima per 1 600 sveikatos priezidros
paslaugy padaliniy beveik 400-uose ligoniniy
visose 27 ES valstybése narese ir Norvegijoje.

daugiau kaip 6000

RETYJY LIGY, |SKAITANT

RETY VEZIO FORMY, SERGA

MLN. ES GYVENTOJY

300
iki 36



Darbas pacienty, serganéiy retosiomis, mazai paplitusiomis ir sudétingomis ligomis, labui

Kas yra Europos referencijos

centry tinklai?

Europos referencijos centry tinklai (ERCT) — tai virtualds tinklai, sujungiantys sveikatos
prieZiuros paslaugy teikejus, sveikatos prieZitros specialistus ir pacientus visoje ES ir
Norvegijoje. Siy tinkly veiklos tikslas — kovoti su sudétingomis arba retosiomis ligomis
ir sveikatos sutrikimais, kuriais sergantiems pacientams reikalingas itin specializuotas
gydymas ir kuriuos gydant batina sutelkti turimas Zinias ir isteklius.

Ne viena valstybé neturi tiek Ziniy ir pajegumy,
kad jos specialistai pajegty vieni gydyti visas
retas ir maZai paplitusias sudétingas ligas.
Europos referencijos centry tinklai suteikia
galimybe pacientams ir gydytojams visoje
ES susipazinti su geriausia praktine patirtimi
ir laiku keistis gyvybiskai svarbiomis Ziniomis,
nevykstant j kit valstybe. Sie tinklai padeda
ligoninéms, tyréjams ir pacienty grupéms, kurie
yra ty tinkly nariai, keistis ES sukauptomis nau-
jausiomis Ziniomis apie retasias ligas ir su jomis
susijusia patirtimi.

Norédami perZiQréti paciento diagnoze ir
gydyma, Europos referencijos centry tinkly
koordinatoriai, naudodamiesi specialia IT plat-
forma — klinikinés pacienty prieZidros sistema
(angl. Clinical Patient Management System,
CPMS), susaukia virtualias jvairiy sri¢iy medi-
cinos specialisty patariamasias grupes. Per
CPMS vyksta diskusijos, kuriy metu sveikatos
prieZitiros paslaugy teikejai i$ visos ES gali
bendradarbiaudami interetu diagnozuoti retg-
sias, mazai paplitusias ir sudetingas ligas ir
aptarti bei gydyti jomis sergancius pacien-
tus. Europos referencijos centry tinklai taip
pat koordinuoja Svietimo ir mokymao veiklg ir
padeda ja jgyvendinti, rengia klinikines praktikos

gaires ir kitas priemones, padedancias priimti
klinikinius sprendimus, bendradarbiauja Ziniy
plétojimo ir sklaidos klausimais vykdydami
komunikacijos veiklg ir yra moksliniy tyrimy ir
inovacijy retyjy ir mazai paplitusiy sudetingy
ligy srityje centrai. Be to, Europos referenci-
jos centry tinklai papildo ES registrus aukstos
kokybes duomenimis apie retosiomis ligomis
sergancius pacientus, sukurdami unikaly, labai
vertingg duomeny Saltinj, kuriuo siekiama ska-
tinti retyjy ir sudétingy ligy mokslinius tyrimus
ir kurti tokiy ligy naujos kartos gydymo
bldus.

Europos referencijos centry tinklai
pradéjo veikti 2017 m. kovo mén. Siuo
metu veikia 24 Europos referencijos
centry tinklai, kurie apima per 1 600
itin specializuoty sveikatos prieZitiros
paslaugy padaliniy, priklausanciy
beveik 400 ligoniniy visose ES
valstybése narése ir Norvegijoje. Jy
veikla susijusi su jvairiomis teminémis
sritimis — nuo retyjy kauly sutrikimy ir vaiky
veziniy susirgimy iki retyjy kraujagys-liy ligy
— ir padeda tdkstantiams ES pacienty,
kuriems diagnozuoti retieji ar sudeétingi svei-
katos sutrikimai.
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Europos referencijos centry tinkly iniciatyvai
teikiama parama pagal kelias ES finansavimo
programas, jskaitant programg ,ES — sveikatos
labui*, Europos infrastruktdros tinkly priemone
ir programga ,Europos horizontas".

Europos referencijos centry tinkly karimo
procesui vadovauja ES valstybés narés — jos
atsakingos uZ centry pripaZinima nacionaliniu
lygmeniu ir paraisky patvirtinima,. Valstybiy
nariy valdyba (VNV, angl. Board of Member
States, BoMS) rengia ES Europos referenci-
jos centry tinkly strategijg ir patvirtina tinkly
karima bei naujy nariy jtraukima,

24 Europos referencijos centry tinkly koor-
dinatoriai bendradarbiauja Europos refe-
rencijos centry tinkly koordinatoriy grupéje
(ERCT-KG, angl. ERN Coordinators group,
ERN-CG), kuri buvo jsteigta 2017 m. Si
strategine grupé nustato bendrus Europos refe-
rencijos centry tinkly keliy pagrindiniy techniniy
ir organizaciniy aspekty pagrindus. ERCT-KG
ir VNV glaudZiai bendradarbiauja su jvairio-
mis darbo grupémis, jskaitant Ziniy plétojimo,
integravimo | nacionalines sveikatos prieZitiros
sistemas, stebésenos, teisiniy ir etikos klau-
simy ir IT konsultacijy grupes, kurios pateikia
savo pasitlymus ERCT-KG ir VNV galutiniam
apsvarstymui ir sprendimams priimti.
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Kauly sutrikimy ERCT

(ERN BOND)

Darbas pacienty, serganciy retosiomis, maZai paplitusiomis ir sudétingomis ligomis, labui

Retosios kauly ligos apima kauly formavimosi, modeliavimo, remodeliavimo ir Salinimo sutrikimus
bei Siy procesy reguliavimo ydas. Sios ligos lemia Zemq Ggj, kauly deformacijq, danty anomalijas,
skausmagq, lGZius ir negalig, taip pat gali tureti neigiamos jtakos neuromuskulinei funkcijai ir

hemopoezei.

ERN BOND apima visas — jgimtas, létines ir
genetines kilmes - retgsias kauly ligas, kurios
paZeidzia kremzlinj audinj, kaulus ir denting.
Siuo metu Siame tinkle daugiausia deme-
sio skiriama tokioms ligoms, kaip nebaigtine
osteogeneze (osteogenesis imperfecta), su X
chromosoma susijes hipofosfateminis rachi-
tas ir achondroplazija, atsizvelgiant j Siy ligy
paplitima, diagnostika ir valdymo sunkumus
bei atsirandantius naujus gydymo badus.
Ateityje, patvirtinus sisteminius metodus, ERN-
BOND démesys bus sutelktas j retesnes ligas.

Bendradarbiaudamas su pacientais, ERN
BOND rengia gydymo rezultaty ir patirties,
apie kuriuos pranesa pacientas, vertinimo
priemones, taip pat geriausios praktikos pléto-
jimo ir sklaidos gaires. Kuriant naujus vaistus,
tinklas siekia uztikrinti, kad sergantys pacientai
galéty kuo greitiau susipazinti su tyrimais.

ERN BOND suteikia galimybe ugdyti jgtdZius
naudojantis e. sveikatos ir telemedicinos plat-
formomis, taip pat darbo vizity metu, daly-
vaujant mokymo kursuose ir sklaidos veikloje.
Tinklo veiklos tikslas — sutrumpinti ligos dia-
gnozavimo laikg, atliekant maziau netinkamy
tyrimuy, tiksliau diagnozuoti ligas ir sukurti
naujus perspektyvius gydymo badus.

TINKLO KOORDINATORIUS

Dr. Luca Sangiorgi
Rizzoli ortopedijos institutas,
Bolonija (Italija)
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Veido kaukolés anomalijy ir ausy,
nosies ir gerklés (ANG) sutrikimy ERCT
(ENR CRANIO)

ERN CRANIO daugiausia demesio skiriama retosioms ir sudétingoms veido kaukoles
anomalijoms ir ausy, nosies ir gerkles (ANG) sutrikimams. Sie sutrikimai apima galvos smegeny,
kaukoles ir veido formavimosi ydas, jskaitant specifinius sutrikimus, pvz., kraniosinostoze ir
kraniofacialine mikrosomijq, l0pos nesuaugimgq ir gomurio nesuaugimg, burnos ertmes ir danty
anomalijas, bei ANG sutrikimus.

Sio tinklo veikla apie jvairias sritis, jskaitant
sklaidg, vertinima, e. sveikata, mokyma ir
Svietimg, prieZitros kokybe, registry kdrimg
ir gydymo rezultaty vertinima.

ERN CRANIO veiklos tikslas — sutelkti su kon-
kretiomis ligomis susijusig praktine patirtj,
Zinias ir iSteklius i5 visos ES / EEE siekiant
sveikatos srities tiksly, kuriy priesingu atveju
nepavykty jgyvendinti vienoje valstybéje. Tokie
sveikatos srities tikslai apima: gydytojy prak-
tiky gebejimy ugdyma, geresnes pacienty
galimybes naudotis eksperty Ziniomis grindZia-
mos aukstos kokybes priezidros paslaugomis
ir informacijos, kurios reikia veiksmingesnei
diagnostikai uZtikrinti, pateikimg sveikatos
prieZidros specialistams, pacientams, jy Sei-
maos nariams ir prizidrintiesiems asmenims.

Siekdamas minety tiksly, ERN CRANIO taip pat
siekia sumazinti nelygybe sveikatos srityje,
visoje Europoje standartizuodamas atitinkama,
praktikg ir uZtikrindamas galimybe sveikatos
prieZidros paslaugy teikéjams, pacientams, jy
Seimos nariams ir priZidrintiesiems asmenims

Profesoré dr. Irene Mathijssen
Erazmo universiteto medicinos

naudotis aukstos kokybés prieZidros paslau- centras, Roterdamas (Nyderlandai)
gomis, informacija ir istekliais.
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g

Pridétiné verté pacientams I
ir specialistams

Retosiomis ir sudetingomis ligomis sergantys pacientai gali mety metus gyventi neZinodami
aiskios diagnozes; tiek jiems, tiek jy Seimos nariams ir priZidrintiesiems asmenims tai

gali bati gniuzdanti ir slegianti patirtis. Daugelis tokiomis ligomis serganciy pacienty yra
sutrikusio vystymosi vaikai, kurie uZstringa sveikatos prieZitros sistemoje ir, kai kuriais
atvejais, visq savo vaikyste nuolat lankosi pas kelis specialistus ieskodami diagnozes.

Europos referencijos centry tinklai didina visuo-
menes ir specialisty informuotuma apie reta-
sias ligas ir sudétingas ligy formas, todel didéja
galimybeé kuo anksciau ir kuo tiksliau diagno-
zuoti liga ir taikyti veiksmingas gydymo prie-
mones, jeigu tokiy yra.

Sie tinklai — tai platforma, kurioje rengia-
mos gairés, mokomasi ir dalijamasi Ziniomis.
Sutelkdami daug pacienty duomenu, Europos
referencijos centry tinklai gali padéti sukurti
palankias salygas atlikti didelés apimties kli-
nikinius tyrimus, siekiant geriau istirti ligas ir
sukurti naujus vaistus.

Pacienty jsitraukima j tinklo veiklg mastas
kiekvienu atveju skiriasi, bet visi Europos refe-
rencijos centry tinklai pasirtpina, kad paci-
enty atstovai dalyvauty jvairiuose procesuose,
pavyzdZiui, rengiant klinikinés praktikos gaires,
Klinikinius tyrimus ir pacienty prieZidros planus.

Gydytojams specialistams Europos referencijos
centry tinklai suteikia galimybe uZzmegzti rysius
su toje pacioje srityje dirbanciais ekspertais i3
visy ES / EEE &aliy ir taip padeda sumazinti
profesine izoliacija, kurig patiria daugelis retuyjy

ligy eksperty. Europos referencijos centry tinkly
sisternos pamatg sudaro inovacijos sveikatos
priezidros paslaugy teikimo srityje, kurias die-
giant (del taikomy e. sveikatos technologiniy
sprendimy ir priemoniy, taip pat novatorisky
medicinos srities technologiniy sprendimy ir
priemoniy) tampa paprasciau kurti naujus
prieZidros modelius ir taikyti naujus gydymo
bldus. Europos referencijos centry tinklai yra
skaitmeniniy paslaugy plétojimo ir virtualiyjy
sveikatos priezidros bei telemedicinos paslaugy
teikimo inkubatoriai.

ecee

Europos referencijos centry tinklai padeda
didinti masto ekonomijg ir uZtikrinti veiksmin-
gesnj istekliy naudojima, o tai turi teigiama
poveikj nacionaliniy sveikatos priezitiros sis-
temy tvarumui. Sie tinklai aiskiai parodo, kg
galima pasiekti solidarumu Europoje.
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Endokrininiy susirgimy ERCT

(Endo-ERN)

Retieji endokrininiai susirgimai apima pernelyg didelj, pernelyg maZq arba netinkamgq hormony
aktyvumag, taip pat atsparumg hormonams, naviky augimq endokrininés sistermos organuose
ir ligas, turincias pasekmiy endokrininei sistemai. Epidemniologinis jy pasiskirstymas labai
nevienodas — tai gali bati ir itin reti, taip pat reti ir maZai paplite susirgimai. Pacientams, kuriems
diagnozuotas maZzai paplites sutrikimas, gali reiketi labai specializuotos prieZidros, kuriq teikty

endokrinologo vadovaujama daugiadalyke specialisty komanda.

Tinklas nustate astuonias pagrindines temi-
nes grupes, apimancias visg jgimty ir jgyty
sutrikimy spektra. Tai yra: antinksciy funk-
cijos sutrikimai; kalcio ir fosfaty homeosta-
zés sutrikimai; lytinio vystymaosi ir brendimo
sutrikimai; genetiniai gliukozés ir insulino
homeostazes sutrikimai; genetiniai endokri-
niniy naviky sindromai; augimo sutrikimai ir
genetiniai nutukimo sindromai; su pagumbu-
riu ir hipofize susije sutrikimai; ir skydliaukes
funkcijos sutrikimai.

TINKLO KOORDINATORIUS

Profesorius Alberto M. Pereira

Amsterdamo universiteto medicinos
centras, Amsterdamas (Nyderlandai)

Endo-ERN remiasi keliy jau veikianciy Europos
tinkly, jskaitant tinklus, sukurtus dalyvau-
jant Europos endokrinology draugijai (ESE) ir
Europos vaiky endokrinology draugijai (ESPE)
ir jgyvendinant Europos bendradarbiavimo
mokslo ir technologijy srityje (COST) veiks-
mus, veikla.

Siekdamas gerinti retyjy endokrininiy susir-
gimy diagnozavimo eigg, gydyma, taip pat
uZtikrinti tokiomis ligomis serganciy pacienty
priezidros kokybe ir gerus gydymo rezultatus,
Endo-ERN sudaro salygas jvairiy sriciy spe-
cialistams bendradarbiauti tarpvalstybiniu
lygmeniu kompleksinés prieZiros, moksliniy
tyrimy ir Svietimo srityse, kartu uztikrindamas,
kad pacienty balsas bdty girdimas.
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Rety ir sudétingy formy epilepsijos
ERCT (EpiCARE)

Epilepsija serga ne maZiau kaip SesSi milijonai Europos gyventojy. Paprastai epilepsija gydoma

kaip viena liga, bet, nors pirmieji klinikiniai jos poZymiai, pasireiskiantys kaip epilepsijos
priepuoliai, gali atrodyti panasas, epilepsijq gali sukelti labai daug skirtingy neurologinés
kilmes priezasciy. Galimi gydymo bddai, gydymo rezultatai ir bendra prognoze priklauso nuo
atitinkamos formos epilepsijos etiologijos, todél greita diagnozeé, kai tai yra jmanoma, atlieka

svarby vaidmenj.

Beveik 70 proc. serganciujy, vartojaniy tinka-
mai paskirtus tradicinius vaistus nuo epilepsi-
jos priepuoliy, tokie priepuoliai nebepasireiskia,
taciau pacienty, serganciy refrakterine epi-
lepsija, klinikinés perspektyvos yra prastos.
Sergantiesiems rety ir sudetingy formy epi-
lepsija nuo pat pradziy batinas kompleksi-
nis gydymas. Labai svarbu, kad baty taikomi
placiai pripazjstami pacienty priezitros planai
ir kad bdity glaudziai bendradarbiaujama su
tinkamos struktdros nacionaliniais epilepsija
sergantiy pacienty priezidros tinklais.

ERN EpiCARE tinklo mediky komandos sten-
giasi, kad baty veiksmingiau ir daZniau dia-
gnozuojami rety formy epilepsijg sukeliantys
sutrikimai; kad kuo dazniau ankstyvame etape
bty nustatomi pacientai, kuriy epilepsija
sukeliancius retus sutrikimus galima isgy-
dyti; kad bdty daugiau galimybiy naudotis
specializuotos priezidros paslaugomis; kad
bty toliau plétojami ir planuojami novato-
riski klinikiniai naujy vaisty nuo epilepsijos
priepuoliy tyrimai tarpininkaujant Europos
bendradarbiavimo epilepsijos tyrimy srityje

(ECET) grupei; kad baty uztikrinamos visos
galimybes naudotis ankstyvojo ikioperacinio
vertinimo ir epilepsijos chirurgijos paslaugo-
mis; taip pat, kad baty skatinami naujovisky
diagnostikos priemoniy ir epilepsijg sukelianiy
sutrikimy gydymo bady moksliniai tyrimai.

Kelis kartus per ménes;j tinklas rengia pacienty
atvejy aptarimo sesijas, kuriose dalyvauja
ES genetikos, neuropsichologijos, vaisty val-
dymo ir ikioperacinio vertinimo ekspertai. ERN
EpiCARE imasi jvairios Ziniy pletojimo veiklos,
jskaitant interaktyvius mokomuosius interneti-
nius seminarus ir nuolatinj klinikines praktikos
gairiy atnaujinima. Tinklas bendradarbiauja
su kitais Europos referencijos centry tinklais
ir jgyvendinant ES finansuojamas iniciatyvas,
kaip antai Europos retujy ligy jungtine pro-
grama, projektus SOLVE-RD ir ERICA, taip pat
bendradarbiauja su skersinémis darbo grupé-
mis neurologiniy sutrikimy klausimais, ypac
susijusiomis su ERN-RND ir ERN EURO-NMD.

O

Nuo pat pradZiy tinklas glaudZiai bendradar-
biauja su visomis susijusiomis mokslo jstaigo-
mis, kaip antai Tarptautine kovos su epilepsija
lyga (ILAE), Europos vaiky neurology draugija
(EPNS) ir Europos neurology akademija (EAN).
Siekdamas didinti informuotuma apie geriau-
sig patirt] ir pacienty prieZidros planus, ERN
EpiCARE bendradarbiauja su pacienty interesy
gynéjais i$ Europos pacienty interesy gynimo
grupiy (ePAG), kad parengty, pvz., informaci-
nius lankstinukus apie retyjy formy epilepsija
ir j pacientg orientuotus klinikinius tyrimus.

TINKLO KOORDINATORIUS

Prof. Alexis Arzimanoglou

Hospital Infantil Sant Joan de
Déu Barcelona (Ispanija)
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Kaip tvirtinami Europos
referencijos centry tinklai

ES valstybes nares atlieka pagrindinj vaidmenj suteikiant jstaigoms Europos referencijos
centry tinklo statusgq ir pletojant tokius tinklus. Siekdami ERCT statuso, tinklo nariai atsiliepia j
Europos Komisijos kvietimgq teikti paraiskas, tada nepriklausoma vertinimo jstaiga jvertina jy
paraiskq ir parengia ataskaitq. Veliau valstybiy nariy valdyba (VNV) nusprendZzia, ar patvirtinti
Europos referencijos centry tinklo paraiskg, ar ne.

VNV sudaryta i$ visy ES valstybiy nariy ir
Norvegijos paskirty asmeny ir ji aktyviai daly-
vauja rengiant Europos referencijos centry
tinkly strategija. VNV toliau stebi Europos
referencijos centry tinkly narius, vertina pareis-
keéjus, norinius prisijungti prie esamy tinkly,
ir tvirtina visus basimus tinklus. Paskelbus
2019 m. kvietima teikti paraiskas, 2022 m.
Europos referencijos centry tinkly nariais tapo
dar daugiau kaip 600 sveikatos prieZidros
paslaugy teikejy is 20 ES valstybiy nariy ir
Norvegijos.

VNV patvirtino 18 Europos referencijos centry
tinkly rodikliy, duomenis apie kuriuos nuo-
lat teikia Europos referencijos centry tinklai.
Naudojant Siuos rodiklius, vykdoma patikima
nuolatine stebesena, kuria siekiama jvertinti
kokybeés ir gydymo rezultaty geréjima, kartu
atkreipiant démesj j laiméjimus ir galimus
sunkumus.

Valstybés narés, neturin¢ios atstovybés patvir-
tintame Europos referencijos centry tinkle, gali
dalyvauti atitinkamo tinklo veikloje per svei-
katos priezitiros paslaugy teikéjus, kuriuos ju
salis paskyre kaip asocijuotuosius arba ben-
dradarbiaujanciuosius nacionalinius centrus.
Sie susije partneriai gali naudotis diagnostikos,
prieZidros ir gydymo gerosios patirties gai-
rémis ir dalyvauja moksliniy tyrimy veikloje.

Europos referencijos
centry tinklai turi
atitikti tam tikrus
pagrindinius kriterijus:

> ju veikla turi bati sutelkta |
pacientus ir jiems turi vadovauti
gydytojai praktikai;

> jie turi bdti sudaryti i5 ne maziau
kaip 10 nariy bent
astuoniose Salyse

> uri bdti atliekamas grieztas ir
nepriklausomas jy vertinimas,

> jie turi atitikti tinklui ir nariams
taikomus kriterijus;
> jy sukdrimui turi pritarti ir juos turi

patvirtinti nacionalinés valdzios
institucijos.
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Inksty ligy ERCT (ERKNet)

Retos ir sudetingos inksty ligos apima labai jvairius jgimtus, paveldimus ir jgytus sutrikimus.
Apskaiciuota, kad retosiomis inksty ligomis serga bent du milijonai europieciy, o glomerulopatijy
ir jgimty inksty formavimosi ydy nustatoma po mazZdaug milijong atvejy. Be to, didelées klinikines
svarbos rety ir itin rety sutrikimy grupe sudaro paveldimos tubulopatijos, kanaléliy ir intersticinio
audinio ligos ir trombozines mikroangiopatijos.

Pazangiausios diagnostikos priemonés gali
suteikti vertingos informacijos apie ligos
prognoze ir galimas gydymo priemones.
Taciau ne visi turi galimybe atlikti tyrimus.
Paveluotai nustacius diagnoze ir taikant
netinkamga gydyma, daugelis retyjy inksty
ligy progresuoja j inksty nepakankamuma,
nors to galima iSvengti.

ERKNet veiklos tikslas — teikiant interneti-
nes konsultavimo paslaugas gerinti retosio-
mis inksty ligomis serganciy pacienty, ypac
naujy ir sudetingy atvejy, priezidra. Tinklo
eksperty darbo grupés nustato bendru suta-
rimu pagrjstus diagnostikos algoritmus paci-
entams, sergantiems jtariamomis retosiomis
inksty ligomis, jskaitant standartinius genetiniy
tyrimy kriterijus jtariamos paveldimos inksty
ligos atvejais. Be to, Sios darbo grupes, iSsa-
miai apsvarstiusios esamus gydymo badus,
apibréZia klinikinés priezidros planus.

Kadangi sveikatos prieZitiros specialisty infor-
muotumas ir Zinios yra itin svarbls nustatant
ir gydant retasias inksty ligas, ERKNet pradéjo
jgyvendinti klinikiniu rengimu, internetiniais
seminarais ir e. mokymusi grindZiama trejy
mety trukmes pouniversitetiniy studijy pro-
grama, kuri suteikia galimybe jgyti paZzangiau-
siy Ziniy apie visg spektrg retujy inksty ligu.
Sekmingai uzbaigusieji 5j kursa bus pripazjs-
tami Europos retyjy inksty ligy specialistais.

ERKNet jsteigé Europos retyjy inksty ligy regis-
tra ERKReg. Sis internetinis registras teikia
demografine informacijg ir sudaro salygas
atlikti jungtinius klinikinius tyrimus, nes pagal
jo duomenis galima nustatyti pacienty, ser-
ganctiy retosiomis inksty ligomis, kohortas
visoje Europoje. Be to, registre pateikiami
jvairiy specializuoty centry klinikinio veiksmin-
gumo statistiniai duomenys ir lyginamoji ana-
lizé, kurie padeda suderinti ir optimizuoti retyjy
inksty sutrikimy turin¢iy pacienty prieZidrg
visose tinklo ERKNet ligoninese ir klinikose.

Profesorius Franz Schaefer
Universitdtsklinikum Heidelberg,
Vokietija

15



16

Europos
Komisija

Darbas pacienty, serganciy retosiomis, maZai paplitusiomis ir sudétingomis ligomis, labui

Retuyjy neurologiniy ligy ERCT

(ERN-RND)

ERN-RND pletoja Zinias ir dalijasi jomis, taip pat koordinuoja pacienty, kurie serga retosiomis
neurologinémis ligomis, susijusiomis su daZniausiais centrines nervy sistemos patologiniais
sutrikimais, priezitrg. Jo veikla apima smegeneéliy ataksijq ir paveldimq spazmine
paraplegijq; Hantingtono ligq ir kity rasiy chorejq; frontotemporaline demencijg; distonijg,
(neepistolinius) paroksizminius sutrikimus ir nervy sistemos degeneracijq su geleZies
kaupimusi galvos smegenyse; leukoencefalopatijq ir netipinius parkinsonizmo sindromus.

Tinklas vienija eksperty centrus ir susijusius
partnerius 24-iose Europos Salyse bei paci-
enty atstovus. Daugiausia démesio jis skiria
labai specializuotoms sveikatos priezidros
paslaugoms, pvz., naujos kartos sekos nusta-
tymu grindZiamai diagnostikai, giliajai galvos
smegeny stimuliacijai ir paZangiajai terapi-
jai, taip pat kaupia ir skleidZia tiek bendras,
tiek su konkreciomis ligomis susijusias Zinias.

ERN-RND rengia su kai kuriomis retosiomis
neurologinemis ligomis susijusias kliniki-
nes gerosios patirties gaires, gergja patir-
timi grindZiamas rekomendacijas del nervy
sistemos reabilitacijos ir pereinamojo lai-
kotarpio, taip pat prieZidros standartus,

TINKLO KOORDINATORIUS

Dr. Holm Graessner

Universitéitsklinikum Tiibingen,
Vokietija

pavyzdziui, susijusius su daugiadalykiy speci-
alisty komandy sudetimi. Ligy eksperty gru-
pes rengia ir patvirtina pacienty prieZidros
planus, jskaitant diagnostikos struktdrines
schemas ir gydymo algoritmus, taip pat ligy
vertinimo skales jvairiems retyjy neurologiniy
ligy aspektams jvertinti.

Pacientai, kuriy diagnoze neaiski, aptariami
CPMS platformoje. ERN-RND yra vienas i$
keturiy tinkly, dalyvaujanciy nenustatyty retujy
ligy tyrimy projekte ,Solving the Unsolved
Rare Diseases” (,5olve-RD"), o jo mokymo ir
Svietimo programa yra sveikatos priezidros
specialistams skirtos retyjy neurologiniy ligy
mokymo programos pagrindas. Tinklas padeda

parengti tyrimus ir uZtikrinti prieZidros kokybe,
suteikdamas galimybe naudotis ERN-RND
registru, kuriame kaupiami duomenys apie
visus pacientus, kurie lankési tinklo ERN-RND
centruose, ir kuris suteikia unikalig galimybe
perzidiréti esamy genotipo pagrindu sudaryty
kohorty duomenis.

ERN-RND bendradarbiauja su Europos neuro-
logijos akademija (EAN), Europos vaiky neuro-
logy draugija (EPNS), Tarptautines Parkinsono
ligos ir judéjimo sutrikimy draugijos (MDS)
Europos skyriumi, Europos neurology asoci-
acijy federacija (EFNA) ir Europos vaiky nega-
lios akademija (EACD). Kartu su kitais dviem
neurologijos srities Europos referencijos cen-
try tinklais EURO-NMD ir EpiCARE — ERN-RND
jsteigé devynias darbo grupes.
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Paveldéty ir jgimty
(virskinimo ir virskinamojo trakto)
anomalijy ERCT (ERNICA)

ERNICA apima dvi diagnostikos grupes: virskinimo sisternos formavimosi ydas ir diafragmos bei
pilvo sienos formavimosi ydas. VirsSkinimo sistemos formavimosi ydy srities darbo srautq dalijasi

keturios darbo grupes — stempleés ligy, Zarnyno ligy, Zarnyno nepakankamumo ir virskinamojo
trakto ligy. Diafragmos ir pilvo sienos formavimosi ydy srities darbo srautu dalijasi dvi —
diafragmos formavimosi ydq ir pilvo sienos defekty — darbo grupes.

Darbo grupems kartu vadovauja ERNICA svei-
katos priezitros specialistai ir pacienty atsto-
vai. Devynios darbo sritys (valdymas, sklaida,
vertinimus, priezidros standartai, mokymas,
moksliniai tyrimai, e. sveikata, vaisiaus medi-
cina ir tinkly karimas) yra aktualios visoms
diagnostikos grupéms.

ERNICA veiklos tikslas — sutelkti su konkrecio-
mis ligomis susijusig praktine patirtj, Zinias ir
iSteklius i5 visy ES / EEE Saliy siekiant svei-
katos srities tiksly, kuriy prieSingu atveju
nepavykty jgyvendinti vienoje valstybéje.
Tarp tokiy sveikatos srities tiksly — gydytojy
praktiky gebéjimy ugdymas, geresnés paci-
enty galimybes naudotis eksperty Ziniomis
grindZiamos aukstos kokybes prieZiCiros pas-
laugomis ir siekis specialistams, pacientams,
jy Seimos nariams bei priZidrintiesiems asme-
nims pateikti daugiau su diagnoze susijusios
informacijos.

Siekdamas minety tiksly, ERNICA taip pat
siekia sumazinti nelygybe sveikatos srityje
tarp skirtingy Europos 3aliy, visoje Europoje
standartizuodamas atitinkamag praktikg ir
uztikrindamas galimybe sveikatos prieZitiros
paslaugy teikeéjams, pacientams, jy Seimos
nariams ir prizidrintiesiems asmenims naudo-
tis aukstos kokybés prieZitros paslaugomis,
informacija ir istekliais.

TINKLO KOORDINATORIUS

Profesorius dr. René Wijnen

Erazmo universiteto medicinos
centras, Roterdamas (Nyderlandai)
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Integravimas, koordinavimas ir

bendradarbiavimas. Valstybés narés ir

0

Europos referencijos centry tinklaiQ-...,,".

2022 m. prie Europos referencijos centry tinkly prisijungé 620 naujy sveikatos prieZilros
paslaugy teikéjy, todel Siuo metu Sie tinklai vienija iS viso daugiau kaip 1 400 nariy. Tai yra
gera Zinia pacientams, kurie dabar turi daugiau nei bet kada anksciau galimybiy naudotis
itin specializuotomis sveikatos prieZidros paslaugomis, ir gydytojams, kurie gauna naudos is
bendradarbiavimo su kitais ekspertais is jvairiy ES valstybiy ir Norvegijos.

Taciau del plétros kyla ir tam tikry sunkumuy,
susijusiy su koordinavimu ir partneryste, batent
todeél itin svarbus vaidmuo tenka valstybiy nariy
valdybai. Valdyba vadovavo Europos referencijos
centry tinklams nuo pat jy jsteigimo iki dabartinio
brandos lygio - ji buvo atsakinga u? jy patvirti-
nima, kai jie buvo pirma kartg jsteigti 2017 m.,
ir tvirtins visus blsimus papildomus Europos
referencijos centry tinklus. Europos referencijos
centry tinkly veiklos integravimas j nacionalines
sveikatos prieZidros sistemas, uztikrinant, kad
jy prioritetai bity suderinti, taip pat yra vienas
iS prioritety.

Padeétis labai pasikeite”, — sako VNV bendrapir-
mininkis profesorius Tillas Voigtlanderis. , Europos
referencijos centry tinkly veikla visapusiskai isplée-
tota ir dabar jie veikia visu pajegumu. Europos
referencijos centry tinkly koordinatoriy grupe
dirba labai aktyviai ir veiksmingai, jrodydama
savo, kaip svarbaus bendradarbiaujancio val-
dybos partnerio, pranasumus.”.

Europos referencijos centry tinkly koordinatoriai
ir jy komandos aktyviai sprendzia tokius klau-
simus kaip geriausi ir ekonomiskiausi veiklos
stebesenos biidai, Europos referencijos centry
tinkly registry karimas ir jy veiklos organizavi-
mas, dalijimasis Ziniomis ir jy sklaida, mokymas
ir auksty etikos ir teisiniy standarty laikymasis®,
— priduria profesorius T. Voigtlanderis. ,Jie taip
pat padeda kurti klinikineés pacienty prieZiiros
sistemaq, kuri yra labai svarbi siekiant greiciau ir

veiksmingiau diagnozuoti retgsias ligas, gydyti
Jjomis sergancius Zmones ir teikti jiems reika-
lingq prieZidrg.”

Valdyba taip pat atsakinga uz naujy sveikatos
priezidros paslaugy teikejy patvirtinima, o nau-
jausi nariai prisijunge prie valdybos po sunkios
procedros, kuri buvo pradéta 2019 m., paskelbus
kvietima teikti paraitkas. Sj procesa dar labiau
apsunkino ,Brexit'as” ir tai, kad dél jo i§ valdybos
pasitrauke ekspertai i$ Jungtineje Karalysteje
jsikdrusiy sveikatos priezidros paslaugy teikéjy.
Prie valdybos prisijungus naujiems sveikatos
priezidros paslaugy teikéjams, dabar daugiausia
demesio skiriama Europos referencijos centry
tinkly ir sveikatos priezitiros paslaugy teikeju
teikiamy prieZidros paslaugy kokybes vertini-
mui ir gerinimui.

Esminis nuolatinio Europos referencijos centry
tinkly kokybés gerinimo sistemos elementas
yra vertinimo, stebésenos, vertinimo ir kokybés
gerinimo sistema AMEQUIS (angl. Assessment,
Monitoring, Evaluation and Quality Improvement
System). Nepriklausoma vertinimo jstaiga vertins
Europos referencijos centry tinklus, kad nustatyty
jy stiprigsias ir silpnasias puses, uztikrindama,
kad bdty isgirstos visy susijusiy subjekty, jskai-
tant pacientus ir jy Seimos narius, nuomones.
Siame procese VNV atliks itin svarby vaidmenj,
nes prireikus jos nariai tures susitarti del Europos
referencijos centry tinkly ir sveikatos prieZitiros
paslaugy teikéjy veiklos gerinimo plany.

Nuo 2022 m., pradéjus jgyvendinti bendruo-
sius veiksmus del Europos referencijos centry
tinkly integravimo, valstybéms narems reikes
dar glaudzZiau bendradarbiauti, nes jos nustatys
bisimos Europos referencijos centry tinkly, kurie
bus visapusiskai integruoti j nacionalines svei-
katos prieziQros sistemas ir visiskai suderinti su
Europos partneriais, veiklos pagrindus. Komisija
koordinuos S} procesa, o esminj vaidmen; jgy-
vendinant §j projektg atliks Europos referencijos
centry tinkly koordinatoriy grupé. Integravimas,
koordinavimas ir bendradarbiavimas uztikrins
Europos referencijos centry tinkly sekme kitame
jy veiklos etape.

,Siuo metu Europos referencijos centry tinkly
projekte dalyvauja daugiau nei bet kada anksciau
suinteresuotyjy subjekty, jskaitant ligoniniy vado-
VvUS Ir pacienty interesy gynimo grupes”, — teigia
profesorius T. Voigtlcéinderis. ,Tai gera Zinia, todel
turetume tuo labai dZiaugtis. Taciau valstybes
nares nepajegs vienos susidoroti su Siuo darbo
kriviu. Mums pats metas pradéti intensyviau
bendradarbiauti, nes tik bendradarbiaudami mes
visi galesime geriausiai pasinaudoti galimybe-
mis, kurias mums suteikia Europos referencijos
centry tinkly projektas, j kurj su pavydu Zvelgia
likes pasaulis.”

Profesorius
Till Voigtlénder
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Kvepavimo taky ligy ERCT

(ERN LUNG)

Darbas pacienty, sergandiy retosiomis, maZai paplitusiomis ir sudétingomis ligomis, labui

Retomis ir sudéetingomis plauciy ligomis sergantiems pacientams bitina jvairiy sriciy
specialisty prieZidra, taip pat psichologineé ir socialiné parama. Siy ligy sudetingumg gali
lemti esminis ligos genetinis mechanizmas arba antriniai pokyciai ir Zala, padaryta kitoms
organy sistemoms. Dél ankstyvos diagnostikos ir galimybes naudotis specializuotos sveikatos
prieZitros paslaugomis gereja daugelio Siomis ligomis serganciy pacienty gydymo rezultatai.

ERN LUNG veikla apima visas retasias ir sude-
tingas kvepavimo sistemos ligas, jskaitant
intersticine plauciy liga (IPL), cistine fibroze
(CF); ne CF kilmes bronchektazes (nCF-BE),
plauciy hipertenzijg (PH), pirmine ciliarine
diskinezijg (PCD), alfa-1 antitripsino trikumg
(AATT), mezotelioma (MZTO) ir letine alogeni-
nio plauciy transplantato disfunkcijg (LAPTG).

Tinklo veiklos tikslas - stiprinti praktine patirtj
visoje Europoje, siekiant uZtikrinti aukstesnius
visomis retosiomis plauciy ligomis serganciy
pacienty prieZidros standartus, gerinti jy gyve-
nimo kokybe ir prognozes. ERN LUNG nariai
rengia ir platina gaires, skatina taikyti bendrus
gydymo metodus, gerina galimybes naudotis
diagnostikos ir gydymo paslaugomis uZsienio
valstybese, kuria ir padeda tvarkyti registrus
ir surenka pakankamai dideles kohortas klini-
kiniams tyrimams, vaisty kdrimui ir natdralios
ligos eigos tyrimams.

ERN LUNG suteikia pacientams galimybe kon-
sultuotis su keliy sriciy specialisty grupéemis,
internetu pateikdamas papildomas nuomones
apie sudetingus atvejus, nesant batinybes
pacientui kur nors keliauti. Tokig galimybe
uztikrina internetiné eksperty konsultacijy
sistema — konkret(s atvejai gali bati apta-
riami komisijoje internetu ir, jei reikia, siun-
Ciami aptarti uZsienio valstybés ekspertams.

TINKLO KOORDINATORIUS

Profesorius Thomas O. F. Wagner

Universitdtsklinikum Frankfurt,
Vokietija
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Odos sutrikimy ERCT

(ERN Skin)

Darbas pacienty, serganéiy retosiomis, mazai paplitusiomis ir sudétingomis ligomis, labui

Daugelis odos ligy daro didelj poveikj pacientams ir gali bti siejamos su véeZio rizika.
Diagnozuojant retgsias ir sudetingas odos ligas, be odos biopsijos, atliekamas iSsamus
odos ir gleivinés bei kity sistemy vertinimas. Tik patyre dermatologai gali atskirti Sias
sudetingas ligas, o ekspertui nenustacius diagnozes, sunku rasti tinkamg jos gydymo badg.
Pacientui del to gali bati labai sunku fiziSkai ir psichologiskai.

LERN Skin“ sutelkia geriausius vaiky ir suau-
qusiyjy retujy odos ligy srities ekspertus, kad
jie galéty keistis Ziniomis, atnaujinti ir rengti
geriausios patirties gaires, gerinti profesinj
rengimag ir pacienty Svietimg ir rengti moks-
liniy tyrimy programas.

Sio tinklo veiklos tikslas — gerinti sveikatos
priezidros organizavima sutelkiant isteklius ir,
be kita ko, sukuriant platforma, kurioje vykty
eksperty bendros diskusijos apie sudetingus
atvejus. Kiekvienos atitinkamos ligos dau-
giadalykes specialisty komandos branduolj
sudaro bent dermatologas, slaugytojas, psi-
chologas, genetikas, dietologas ir patologas,
taip pat, jei reikia, kiti specialistai.

L,ERN Skin“ taip pat kuria retyjy odos ligy
registrus, suteikdamas galimybe dalyvauti
moksliniy tyrimy programose ir klinikiniuose
tyrimuose su iSsamiai istirtais pacientais
ir skatindamas vykdyti terapineés krypties
mokslinius tyrimus su pakankamai didelémis
pacienty kohortomis. Be to, bus atliekamas
iSsamus atskiry ligy socialinés ir ekonominés
nastos tyrimas.

TINKLO KOORDINATORE

Profesoré Christine Bodemer
Publique-Hbpitaux de Faris,
Hépital Necker-Enfants Malades,
Prancizija
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Darbas pacienty, sergandiy retosiomis, maZai paplitusiomis ir sudétingomis ligomis, labui

Suaugusiyjy vezio (solidiniy naviky)
ERCT (ERN EURACAN)

Vykdant retyjy veZiniy susirgimy prieZitros Europoje (RARECARE) projektq, retieji veZiniai
susirgimai apibreZiami kaip piktybiniai sutrikimai, kuriy atvejy skaicius yra mazZesnis nei sesi
100 000 gyventojy per metus. Jie sudaro mazdaug 20-25 proc. visy naujy veZio diagnoziy
ir 30 proc. mirties nuo veZio atveju.

Ekspertai sutinka, kad pacientai, kuriems dia-
gnozuojamas retasis vezinis susirgimas, be
kita ko, pirminés diagnostikos tikslais, turéty
bati siunciami | sertifikuotus referencijos cen-
trus. Tokiems pacientams tai suteikia galimybe
pasinaudoti naujausiomis jvairiy sriciy spe-
cialisty Ziniomis — nuo veiksmingy gydymo
bady iki jrodymais pagrjsty gydymo gairiy — ir
uztikrina tinkama prieZidrg visiems pacien-
tams, neatsizvelgiant j tai, | kurig jstaigg jie
kreipési pirmiausiai.

EURACAN veikla apima daugiau kaip 300
suaugusiesiems diagnozuojamy retyjy formy
solidiniy naviky, kurie suskirstyti | desimt
sriciy, atitinkanciy RARECARE klasifikacija ir
Tarptautine statistine ligy ir sveikatos sutri-
kimy klasifikacija (TLK-10). Tinklas glau-
dZiai bendradarbiauja su pacienty atstovais
i5 Europos pacienty interesy gynimo grupiy
(ePAG), kad galéty pateikti informacijos ir
aptarti perspektyvas, susijusias su pacienty
poreikiais ir lkesciais.

Nuo pat jsteigimo EURACAN savo veikla
apéme 26 ES ir EEE 3salis, siekdamas standar-
tizuoti pacienty prieZidrg ir ilginti jy iSgyvenimo
trukme; tuo tikslu tinklas rengia geriausios

patirties priemones ir jomis dalijasi, taip pat,
bendradarbiaudamas su keliomis mokslininky
draugijomis, nuolat atnaujina diagnostikos ir
terapines klinikinés praktikos gaires. Sis tin-
klas sukdre pacientams ir gydytojams skirtas
komunikacijos priemones visomis kalbomis, o
jgyvendinant projekta STARTER (angl. STarting
an Adult Rare Tumour European Registry),
kuriama ateiciai itin svarbi priemone — su
EURACAN sujungto registro modelis.

EURACAN remiasi esamais tinklais ir sékmin-
gais klinikiniais tyrimais, kurie vykdomi pade-
dant Europos vézio moksliniy tyrimy ir gydymo
organizacijai (EORTC), Europos neuroendokri-
niniy naviky draugijai (ENETS), Jungiamujy
audiniy veZio tinklui (Conticanet) ir pagal
kelias ankstesnes ES moksliniy tyrimy pro-
gramas, jskaitant EURACAN inicijuotus pro-
jektus SPECTA/Arcagen ir TRacKING.

Profesorius dr. Jean-Yves Blay
Centre Léon Bérard, Lionas
(Prancdzija)
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Europa —
pasaulinis kompetencijos centras

2017 m. kovo men. pradejo veikti Europos referencijos centry tinklai, kuriy pagrindinis tikslas
— gerinti retosiomis ir sudéetingomis ligomis serganciy asmeny gyvenimgq Europoje.

Tatiau Europos referencijos centry tinkly
visuotinis poveikis siekia gerokai toliau, nei
Europos ribos Jie stiprina pasauline geraja
patirtj ten, kur jos jau sukaupta, ir formuoja
ja ten, kur jos dar nera. Tinklai padeda uZti-
krinti, kad Europa tapty veiklos centru retuyjy
ir sudetingy ligy srityje, jgyvendindami dia-
gnostikos arba gydymo geriausios patirties
gaires ten, kur jos patvirtintos, ir rengdami
jas ten, kur jy dar néra.

Sukurdami ry3j tarp eksperty ir pacienty popu-
liacijy, Europos referencijos centry tinklai taip
pat sudaro palankesnes salygas vykdyti kli-
nikinius tyrimus ir iSbandyti terapines inter-
vencijas, todel pirmauja daugelio retujy ligy
inovacijy srityje.

Europos referencijos centry tinkly modelis
yra pavyzdys kitiems, kuriantiems paZan-
giausias e. sveikatos priemones tarpvalsty-
biniam bendradarbiavimui Europoje remti, ir
gali skatinti tarptautinj bendradarbiavima bei
gerinti galimybes naudotis sveikatos prieZiC-
ros paslaugomis.
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Kraujo ligy ERCT
(ERN-EuroBloodNet)

Kraujo ligos susijusios su kraujo ir kauly Ciulpy lgsteliy, limfines sistemos organy ir
kreSejimo faktoriy anomalijomis, ir beveik visos jos yra retos. Jas galima suskirstyti j Sesias
kategorijas: reti raudonyjy kraujo lgsteliy defektai; kauly Ciulpy nepakankamumas; reti
kresejimo sutrikimai; hemochromatoze ir kiti reti genetiniai geleZies sintezes sutrikimai;
mieloidiniy lgsteliy piktybiniai pakitimai ir limfinés sistemos piktybiniai navikai.

Siekiant diagnozuoti retas kraujo ligas, bdtina
turéty daug klinikiniy Ziniy ir galimybes nau-
dotis labai jvairiomis laboratorijy paslaugo-
mis ir vaizdinimo technologijomis. Sie tyrimai
leidZia tiksliai klasifikuoti ligas pagal Pasaulio
sveikatos organizacijos (PS0) kriterijus nau-
dojant tarptautines vertinimo balais sistemas
ir, jei jmanoma, biologinius Zymenis.

Atsizvelgiant j Siuos reikalavimus ir j tai, kad
kai kurios retosios kraujo ligos yra labai retos,
diagnozé daznai nenustatoma arba veluojama
ja nustatyti, ypac senyviems pacientams.
Gydymas taip pat neretai bna sudétingas
del batinos specializuotos infrastruktdros ir
specialisty komandy, taip pat dél sunkumy,
susijusiy su galimybémis gauti specifinj
gydyma, pvz., atlikti alogeniniy kamieniniy
lasteliy persodinima ar gauti kresejimo fak-
toriy. Kai kuriose Salyse tam tikromis saly-
gomis vykdomos prevencinés programos,
tatiau batina kuo skubiau suderinti nuostatas
atrankines patikros srityje.

Per pirmuosius penkerius savo veiklos metus
,ERN-EuroBloodNet*, glaudziai bendradar-
biaudamas su Europos hematology asoci-
acija (EHA), sekmingai jgyvendino daugybe
kompleksiniy ir su konkreciomis retosiomis
kraujo ligomis susijusiy veiksmu, kuriais siekta
gerinti retosiomis kraujo ligomis serganciy
pacienty galimybes naudotis sveikatos prie-
Zidros paslaugomis; skatinti vadovautis gai-
rémis ir geriausia patirtimi; gerinti mokyma
ir dalijimasi Ziniomis; teikti klinikines konsul-
tacijas ten, kur nacionaliniu lygmeniu troksta
praktings patirties, ir didinti Sios srities kliniki-
niy tyrimy skaiciy. Savo dalyvavimu ePAG ir
pacienty asociacijos nuo pat pradziy prisideda
prie pacienty jgaléjimo, Svietimo gydymo klau-
simais ir mokymo pacienty interesy gynimo
srityje, laikantis | pacientus orientuoto ,ERN-
EuroBloodNet" pozidrio.

Darbas pacienty, serganciy retosiomis, maZai paplitusiomis ir sudétingomis ligomis, labui

TINKLO KOORDINATORIAI

Profesorius Pierre Fenaux
Assistance Publique-Hépitaux de
Paris, Hopital Saint-Louis, ParyZius
(Pranciizija) (Onkologijos srities

inovacijy centro pirmininkas)

Profesoré Béatrice Gulbis
Hépital ERASME-CUB, LHUB-ULB,

Briuselis (Belgija) (Ne onkologijos srities

inovacijy centro pirmininke)
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Darbas pacienty, serganciy retosiomis, maZai paplitusiomis ir sudétingomis ligomis, labui

Urorektogenitaliniy ligy ir sutrikimy
ERCT (ERN eUROGEN)

Sergant retosiomis ir sudetingomis urorektogenitalinems ligomis, pacientui gali reiketi
chirurgines korekcijos, kuri paprastai atliekama neonataliniu laikotarpiu arba vaikysteje.
Slapimo ir iSmaty nelaikymas — tai didelé nasta vaikams, paaugliams ir suaugusiems
pacientams. Tokiomis ligomis sergantiems asmenims reikalinga visq gyvenimq trunkancios
prieZiuros, kuriq teikia daugiadalykes specialisty komandos, planuojancios ir atliekancios
operacijas ir prireikus uZtikrinancios pooperacine prieZitrq, papildomai padedant
fizioterapijos ir psichologijos specialisty komandoms.

ERN eUROGEN pateikia nepriklausomai jver-
tintas geriausios patirties gaires ir sudaro
palankesnes salygas dalintis informacija apie
gydymo rezultatus. Siuo metu tinklas pirma
kartg stengiasi jgyvendinti galimybe per ERN
eUROGEN registrg 15-20 mety laikotarpiu
stebeéti pacienty ilgalaikius gydymo rezultatus.

Tinklas renka trokstamus duomenis ir medZiagg;
rengia naujas klinikines gaires; kaupia geriau-
sios praktikos jrodymus; nustato dabartinés
klinikines praktikos skirtumus; rengia Svietimo
ir mokymo programas; bendradarbiaudama su
pacienty atstovais nustato moksliniy tyrimy
darbotvarke ir dalijasi Ziniomis dalyvaudamas
virtualiose konsultacijose CPMS platformoje ir
daugiadalykiy specialisty komandy veikloje.
Nauiji retujy ir sudétingy urorektogenitaliniy
ligy specialistai dalyvauja specializuotuose
mokymuose ir vyksta klinikiniy mainy vizity,
kurie organizuojami pagal ERN eUROGEN
mainy programa.

Galiausiai, tinklas siekia skatinti inovacijas
medicinos srityje ir tobulinti retyjy ir sudétingy
urorektogenitaliniy ligy diagnostika ir jomis
serganciy pacienty gydyma pagal strategija
,Share.Care.Cure”.

TINKLO KOORDINATORIUS

Wout Feitz

Radbodo universiteto medicinos
centras, vaiky ligonine ,Amalia“,
Neimegenas (Nyderlandai)
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Benaradarbiavimas vykdant veikla

Interneto platformos, telemedicina ir e. svei-
katos priemones atlieka svarby vaidmenj sie-
kiant palengvinti bendradarbiavima, Europos
referencijos centry tinklai yra sujungti per
specialig IT platforma, klinikinés pacienty
priezidros sistemg (CPMS) — internetine klini-
kine programine jrangg, kuri suteikia galimybe
sveikatos prieZiQros paslaugy teikéjams is
visos ES virtualiai bendradarbiauti siekiant
diagnozuoti retasias, mazai paplitusias ir
sudetingas ligas ir gydyti jomis sergancius
pacientus.

Tinklo koordinatoriai gali, naudodamiesi tele-
medicinos priemonemis, susaukti virtualias
medicinos specialisty patariamasias grupes,

siekiant jvertinti paciento bdkle ligos diagno-
zavimo ar gydymo tikslais. Taip sveikatos
prieZidros specialistai, kurie anksc¢iau bty
vieni nagrinéje retus ir sudétingus atvejus, gali
konsultuotis su kolegomis ir prasyti jy papil-
domai pateikti savo nuomone. Pagrindinis 5iy
priemoniy bruoZas yra sgveikumas.

Dél pazangos vaizdo konferencijy srityje fizine
geografija jau nebera jokia klidtis dirbti nuo-
tolinese specialisty komandose. Tinklai taip
pat naudoja specialias sistemas, kad galéty
dalytis audiniy éminiais arba didelés raiskos
sudetingy ligy paZeisty kino viety vaizdais,
kurie taip pat gali bati naudojami siekiant
sukurti atvejy archyva tolesniam tyrimui. CPMS

Susije partneriai

Europos referencijos centry tinklai siekia
sukurti tikrg pridétine verte visoms ES valsty-
béms naréms. Pagal atitinkamus teises aktus
salys, neturincios atstovybeés patvirtintame
Europos referencijos centry tinkle, gali daly-
vauti atitinkamo tinklo veikloje per sveikatos
priezZitros paslaugy teikejus, kuriuos jy salis
paskyre kaip asocijuotuosius ir (arba) ben-
dradarbiaujanciuosius nacionalinius centrus.

Valstybés narés taip pat gali pageidauti
paskirti nacionalinj koordinavimo centra, kuris
palaikyty rysius su visais Europos referencijos
centry tinklais. Europos referencijos centry
tinkly valstybiy nariy valdyba nustato bendrg
tokiy rasiy centry paskyrimo ir integravimo |
Europos referencijos centry tinklus sistema.
Vis délto labai svarbu, kad valstybes nares
paskirty susijusius partnerius taikydamos

sistemai taikomi Europos ir nacionalines teises
aktai dél duomeny apsaugos ir pacienty teisiy
j privatumg (Bendrasis duomeny apsaugos
reglamentas).

PavyzdZiui, saugiai pasidalijus patologiniy ar
radiologiniy tyrimy duomenimis, tinklo nariai
gali prisijungti, perZidreti vaizdus ir pateikti
komentarus uZdaroje aplinkoje. Gydantis gydy-
tojas tebéra atsakingas uz savo pacientg, bet
gali pasinaudoti Europos referencijos centry
tinklu kaip vertingu pagalbiniu istekliumi.

atviras, skaidrias ir patikimas proceddras,
be to, visi Europos referencijos centry tinklai
turi tureti aisky politinj tikslg — kad susije
partneriai aktyviai jsitraukty ir dalyvauty tin-
kly veikloje.
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Neuromuskuliniy ligy ERCT

(ERN EURO-NMD)

Neuromuskulinemis ligomis sergama nuo ankstyvos vaikystes iki vélyvos pilnametystes; jos
pasireiskia raumeny silpnumu ir raumeny mases mazZejimu. Jos taip pat gali bati siejamos su
kitais simptomais, jskaitant nuovargj, skausmgq, tirpulj, aklumag, rijimo sunkumus, kvépavimo
sunkumus ir Sirdies ligas. Dauguma neuromuskuliniy ligy yra progresuojancios ir sekinancios,
Jjomis serganciy pacienty gyvenimo trukme yra mazZesne, o gyvenimo kokybe blogesneé.

Visoje Europoje yra dideliy trdkumy ir skirtumu,
susijusiy su galimybemis naudotis diagnos-
tikos ir gydymo paslaugomis. Pagrindiniai
issCkiai siekiant gerinti pacienty gydymo rezul-
tatus yra pirminés sveikatos prieZidros jstaigos
velavimas nusiysti pacientg j specializuotg
centrg ir paciento priezidra pereinamuoju
laikotarpiu pereinant nuo gydytojo pediatro
teikiamy prie suaugusiy pacienty sveikatos
prieZidros paslaugy.

EURO-NMD vienija geriausius Europos eksper-
tus, siekdama suteikti pacientams galimybe
naudotis specializuotos prieZidros paslaugo-
mis virtualiy ir tiesioginiy konsultacijy metu.
Tinklo veiklos tikslas — sutrumpinti ligos dia-
gnozavimo laika, padidinti diagnostikos pro-
ceddry nasumg ir suteikti daugiau galimybiy
naudotis atitinkamais pacienty priezidros
planais.

2021 m. pirmgjj pusmetj su EURO-NMD par-
tneriais konsultavosi is viso 12 882 nauji paci-
entai, o partneriai dalyvavo 258 klinikiniuose
tyrimuose. Nuo 2018 m. naujy pacienty, kurie
konsultavosi su tinklo partneriais, skaicius
iSaugo 37,5 proc., 0 EURO-NMD partneriy
dalyvavimo klinikiniuose tyrimuose apimtis
padidejo 63 proc.

Be to, tinklas nuolat rengia naujas gaires, o
sveikatos prieZitros specialistams ir paci-
entams pateikia informacijg apie geriausig
patirtj, susijusig su konkretiomis ligomis. Su
tinklo kuriamomis ir saugomomis Ziniomis
galima placiai susipaZinti internete ir vie-
Suose internetiniuose seminaruose, taip pat
naudojant e. sveikatos priemonése, pavyz-
diui, diskusijose CPMS platformoje. Siuo metu
kuriama nuotolinio mokymo sistema ,Moodle*
grindziama mokymosi valdymo sistema.

Remdamasis tvirtu bendradarbiavimu praei-
tyje, tinklas toliau ragina bendradarbiauti, kad
bty skatinami moksliniai tyrimai ir gydymo
priemoniy kdrimas, siekiant patenkinti nepa-
tenkintus pacienty poreikius. Taip pat vienas
iS prioritety yra skatinti dalytis duomenimis
tarpvalstybiniu lygmeniu per etiskai patiki-
mus, aukstos kokybés registrus ir moksliniy
tyrimy duomeny platformas.

Darbas pacienty, serganciy retosiomis, maZai paplitusiomis ir sudétingomis ligomis, labui

TINKLO KOORDINATORE

Dr. Teresinha Evangelista

Sorbonos universitetas, Pitié
Salpétriere Hospital - Assistance
Public Hopitaux de Paris, Prancdzija




Europos
Komisija

Akiy ligy ERCT

(ERN-EYE)

Darbas pacienty, sergandiy retosiomis, maZai paplitusiomis ir sudétingomis ligomis, labui

Retosios akiy ligos yra pagrindine vaiky ir jauny suaugusiyjy regejimo sutrikimy ir aklumo
prieZastis Europoje. Retyjy ligy ir retyjy vaisty portale (ORPHANET) isvardyta daugiau kaip
900 retyjy akiy ligy, jskaitant labiau paplitusias ligas, pvz., pigmentinj retinitg, kuriuo serga
apytikriai 1 iS 5 000 asmeny, ir tam tikras labai retas ligas, kurios medicinos literatiroje
aprasytos tik vienqg ar du kartus.

GlaudZiai bendradarbiaudamas su ePAG, ERN-
EYE sprendzia su siomis ligomis susijusius
klausimus keturiose teminese — retyjy tin-
klaines ligy, retyjy neurooftalmologijos ligy,
retyjy oftalmologiniy vaiky akiy ligy ir retyjy
priekinio segmento sutrikimy — grupése. Be to,
Sesios horizontaliosios darbo grupés spren-
dZia visoms keturioms pagrindinéms temoms
bendrus klausimus. Papildomos darbo grupés
daugiausia démesio skiria konkrec¢ioms sri-
tims, jskaitant genetinius tyrimus, registrus,
mokslinius tyrimus, Svietima, komunikacija,
silpng regejima ir pacienty grupes ir integra-
cijg j nacionalines sistemas.

Viena i$ svarbiausiy Europos referencijos cen-
try tinkly priemoniy yra CPMS - virtuali klini-
kiné IT platforma su retosioms akiy ligoms
skirtu duomeny rinkiniu. ERN-EYE daugiausia

démesio skiria diagnostikos ir pacienty prieZidi-
ros gerinimui visoje ES, sujungiant ir stiprinant
eksperty tinklus; keitimuisi Ziniomis ir infor-
macija; Svietimo ir mokymo programy, tokiy
kaip internetiniai seminarai arba e. mokymosi
programa, karimui; Europos saveikiojo regis-
tro (REDdistry) kdrimui ir gairiy bei su geraja
patirtimi susijusiy dokumenty rengimui.

TINKLO KOORDINATORE

Profesoré Hél¢ne Dollfus
Hépitaux Universitaires de Strasbourg,

Prancuzija
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Darbas pacienty, serganciy retosiomis, maZai paplitusiomis ir sudétingomis ligomis, labui

Genetiniy augliy atsiradimo rizikos
sindromy ERCT (ERN GENTURIS)

Genetiniai augliy atsiradimo rizikos sindromai — tai sutrikimai, kuriems esant paveldimi
genetiniai pakitimai lemia didele naviky vystymosi tikimybe. Rizika susirgti véZiu visq
gyvenimgq gali siekti 100 proc. Nors del Siy sindromy gali bati paZeistos labai skirtingos
organy sistemos, Siy sutrikimy turintiems asmenims kyla panasiy issukiy: ligg veluojama
diagnozuoti, pacientams ir sveikiems giminai¢iams netaikomos prevencinés priermones ir
taikomas netinkamas gydymas. Siuo metu tokie sindromai diagnozuoti tik labai nedidelei
daliai Zmoniy, serganciy genetiniais augliy atsiradimo rizikos sindromais.

ERN GENTURIS stengiasi uZtikrinti veiksmin-
gesnj Siy sindromy nustatyma; sumazinti kli-
nikiniy gydymo rezultaty skirtumus; parengti
ir jgyvendinti ES gaires; sukurti ERN GENTURIS
registrg; remti mokslinius tyrimus ir jgalinti
pacientus. Tinklas Sviecia visuomene ir svei-
katos prieZitros specialistus pateikdamas
informacijg savo interneto svetaine, nuolat
rengdamas internetinius seminarus ir kur-
sus ir skatindamas dalytis geriausia patirtimi
visoje Europoje. Bus uZtikrinta daugiau gali-
mybiy virtualiai ir tiesiogiai konsultuotis su

TINKLO KOORDINATORE

Prof. Nicoline Hoogerbrugge

Radbodo universiteto medicinos
centras, Neimegenas (Nyderlandai)

daugiadalyke specialisty komanda, siekiant
dalytis informacija apie sudetingus atvejus
ir juos aptarti. Tinklas gerina genetiniy tyrimy
kokybe ir rezultaty vertinima ir didina klinikiniy
moksliniy tyrimy programose dalyvaujantiy
pacienty skaiciy.

ERN GENTURIS bendradarbiauja su kitais
Europos referencijos centry tinklais, kad uzti-
krinty geresne genetiniais augliy atsiradimo
rizikos sindromais serganciy pacienty, kurie
serga kito tinklo kompetencijai priskiriama
liga, prieZidra.
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Vadovavimas Europos

referencijos centry tinklui

Profesore
Hélene Dollfus

Profesore Hélcne Dollfus yra Prancidzijos Strasbdro universiteto ligonines (HUS) Medicinos
genetikos skyriaus vadove, medicinos genetikos profesore ir konsultante medicinos
genetikos klausimais. Nuo pat jsteigimo 2017 m. ji yra ERN-EYE koordinatore ir vieng
kadencijg pirmininkavo Europos referencijos centry tinkly koordinatoriy grupei.

,Europos referencijos centry tinklo koor-
dinavimas, bendradarbiaujant su Europos
Komisija, - tai didZiulis nuotykis*, — sako prof.
H. Dollfus. ,Tinklas yra labai novatoriskas ir
apima jvairias j pacienty prieZidrq orientuo-
tas iniciatyvas. Tai didZiulis, bet labai jdomus

vilciy teikiancius rezultatus.”

Profesoré H. Dollfus didZiuojasi tuo, kad ,ERC-
EYE" laikosi savo pamatines vizijos. ,Tai yra
puikus laimejimas, kad, vadovaujant masy
itin atsidavusiai vadovy komandai, mums
pavyko suburti retyjy akiy ligy specialistus is
visos Europos”, — aiskina ji. ,Be to, pagrindiniai
partneriai kaip tik ir yra pacienty atstovai, su
kuriais mes dirbame iSvien. Manau, kad jau
daug ismokome vieni is kity ir padejome tvirtq
pagrindg sekmingai ERN-EYE veiklai ateityje.”

Prof. H. Dollfus ne tik vadovauja ERN-EYE,
bet ir Siuo metu pirmininkauja Europos refe-
rencijos centry tinkly koordinatoriy grupei,
kuri suburia visus 24 koordinatorius, kad jie
timi. ,Esame jdomiame Europos referenci-
Jos centry tinkly plétojimo etape. Is tiesy is
esmes galime dZiaugtis savo pirmujy penkeriy

mety laiméjimais, taciau siuo metu prade-
dame naujqg pletros laikotarpj, kuriame reikés
padidinti mdsy vadovy komandas ir reikes
daugiau istekliy, siekiant padeti sveikatos
prieZidros specialistams teikti vis veiksmin-
gesnes paslaugas retosiomis ligomis ser-
gantiems pacientams”, — sako ji.

Nuo 2022 m. sausio mén. dauguma Europos
referencijos centry tinkly padidéjo bent dvi-
gubai, nes | juos jtraukiama vis daugiau nariy
iS visos ES. ,Europos referencijos centry tin-
kly integravimas j valstybiy nariy sveikatos
prieZitiros sistemas yra didelis isSakis, kurj
mes visi norime jveikti. Mainai mokymo tiks-
lais buvo labai sekmingi ir dauguma masy
nuolat rengia ir atnaujina gaires”, — sako prof.
H. Dollfus.

,Musuy, kaip Europos referencijos centry tin-
kly, tikslas — kuo placiau dalytis duomenimis
apie retgsias ligas pasitelkiant vis daugiau
registry, kad tai baty naudinga ir pacientams,
ir specialistams. Norime, kad visoje ES baty
aktyviau bendradarbiaujama moksliniy tyrimy
srityje — ne tik klinikiniy tyrimy, bet ir moks-
liniy tyrimy klausimais, jskaitant paZangq
genomikos srityje.”

Prof. H. Dollfus nekantraudama laukia kito
Europos referencijos centry tinkly plétojimo
etapo. ,Mano vizijoje — sklandus, darnus ir
produktyvus visty Europos referencijos centry
tinkly aktyvios veiklos plétojimo etapas, kartu
jgyvendinant madsy misijq teikti sveikatos
prieZidros paslaugas kiekvienam retgja liga
serganciam pacientui ES.”
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Europos
Komisija

Nepaplitusiy ir rety Sirdies ligy
ERCT (ERN GUARD-Heart) |

Retosiomis Sirdies ligomis Zmogus gali susirgti bet kuriame gyvenimo etape ir paprastai
dauguma jy — tai genetiniai (paveldimi) sutrikimai arba tokie sutrikimai, kurie iSsivysto
embrionozés metu (jgimti Sirdies defektai). Sioms ligoms bidingi labai jvairds simptomai ir
poZymiai, kurie skiriasi ne tik kiekvienos ligos, bet ir kiekvieno paciento atveju. Dauguma Siy
sirdies ligy lemia iSskirtinj imlumgq staigiai mirCiai jauname amZiuje ir gali pasireiksti kitais
atzvilgiais sveikiems Zmonems.

,ERN GUARD-Heart" isskyré penkias temines
sritis: suaugusiyjy ir vaiky Seiminés su Sirdies
elektrine veikla susijusios ligos; Seiminé suau-
qusiyjy ir vaiky kardiomiopatija; specifiniai
vaiky Sirdies elektrofiziologiniai sutrikimai;
jgimti Sirdies defektai ir kitos retosios Sirdies
ligos. Sios temos atitinka Tarptautine ligu kla-
sifikacijg (TLK-10) ir ORPHANET klasifikacijg;
joms taikomos Europos kardiology draugijos
(ESQ) klinikinés gairés.

Tinklo veiklos tikslas — stiprinti praktineés patir-
ties ir iStekliy koordinavima, kad bty papras-
Ciau sutelkti jvairiy sri¢iy zinias, kurios veliau
susisteminamos ir isplatinamos visuomenei.

Sveikatos prieZitros paslaugos teikiamos
per bendrg e. sveikatos platforma, kurioje
pacientams uztikrinama daugiau galimybiy
susipazinti su praktine patirtimi ir konsul-
tuotis su sveikatos prieZidros specialistais i3
visos Europos. Skatinant glaudesnj eksperty
bendradarbiavima, jayjama naujy moksliniy
Ziniy ir jomis dalijamasi siekiant padeti kurti
naujas diagnostikos ir gydymo proceddras ir
nustatyti naujas retasias sirdies ligas.

TINKLO KOORDINATORIUS

Profesorius Arthur A. M. Wilde

Amsterdamo universiteto
medicinos centras, Amsterdamas
(Nyderlandai)
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Apsigimimuy ir rety formy nervy
sistemos vystymosi sutrikimy sukeltos
negalios ERCT (ERN ITHACA)

ERN ITHACA (intelekto negalia, nuotolines sveikatos paslaugos, autizmas ir jgimtos ydos,
angl. Intellectual disability, TeleHealth, Autism and Congenital Anomalies) veikla atspindi
nesibaigiancias diagnostines proceduras, kurias patiria labai daug vystymosi sutrikimy
turinciy pacienty. Tinklas vienija daugiau kaip 70 ES universitetiniy ligoniniy klinikines
genetikos skyriy, jskaitant retyjy nervy sistemos vystymosi sutrikimy (daugiausia intelekto
negalios ir autizmo spektro sutrikimy) ir retyjy jgimty ydy ekspertus.

ERN ITHACA veikla apima iy vystymosi ano-
malijy klinikine ir biologine/genetine diagnos-
tikg, taip pat keliy sriciy specialisty teikiamy
priezidros ir gydymo paslaugy koordinavima,
prenataline diagnostikg bei vaisiaus pato-
logija.

Retosios vystymosi anomalijos nustatomos
daugeliui vaiky ir suaugusiyjy, pavyzdziui,
intelekto negalia diagnozuojama mazdaug
dviem procentams naujagimiy, bent vienam
procentui — autizmo spektro sutrikimas (su
intelekto negalia arba be jos). MaZzdaug pusei
pacienty, kuriems diagnozuojama intelekto
negalia, ir daugiau kaip vienam is desimties
pacienty, kuriems diagnozuojamas autizmo
spektro sutrikimas, nustatomas monogeninis
arba chromosomy sutrikimas. |gimtos ydos
nustatomos vienam i 40 kadikiy; neretai
tai yra vienas i$ sudetingy sindromuy, kurie
taip pat pasireiskia nervy sistemos vystymosi
sutrikimais, elementy. Aprasyta daugiau kaip
5 000 retyjy sindromuy.

ERN ITHACA vienija medicinos ekspertus ir
ePAG atstovus ir bendrai teikia parama atlie-
kant klinikinius tyrimus, tariasi dél geriausios
patirties ir rengia atitinkamas gaires, taip
pat gerina ankstyvajg diagnostika ir pacienty
sveikatos prieZitrg bei gydyma. Tinklas taip
pat sukdreé Tarptautinés intelekto negalios
ir vystymosi anomalijy bibliotekos (ILIAD)
pacienty registra.

Tinklas plétoja telemedicinos ir nuotoliniy
eksperty konsultacijy paslaugas, siekdamas
sudaryti sglygas siuntimg iSrasantiems gydy-
tojams ir tyrejams i$ visos ES pasitarti su
savo kolegomis, taip pat kuria mokymo ir e.
mokymosi priemones sveikatos priezZidros
specialistams, nespecialistams ir ePAG.

Profesorius Alain Verloes
Université de Paris & Assistance
Publique-Hbpitaux de Paris,
Hépital Universitaire Robert-Debré,
ParyZius (Pranciizija)
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Paveldimy metaboliniy sutrikimy -
ERCT (MetabERN)

Atskiros retosios paveldimos metabolines ligos, kuriy yra daugiau kaip 1 400, yra
retos, bet vertinant bendrai, jos diagnozuojamos daZnai. Daugelis metaboliniy ligy turi
sunkiy (kartais gyvybei pavojingy) pasekmiy pacientams. Sios ligos apima visy organy

sutrikimus, gali pasireiksti bet kokio amziaus Zmogui, todel sprendZiant su jomis
susijusius klausimus, batinas jvairiy sriCiy specialisty bendradarbiavimas.

Ankstyva diagnostika gali padéti pasiekti
geresniy gydymo rezultaty, taciau Siuo metu
Europoje | naujagimiy atrankines patikros
programas jtraukti tik penki procentai Zinomy
paveldimy metaboliniy ligy, be to, btina
suderinti nacionalines programas. Daugelio
paveldimy metaboliniy ligy atveju triksta Ziniy
apie jy natdralig eiga, taip pat apie gydymo
priemoniy veiksmingumga ir sauguma, o ilga-
laikeés tolesnes stebésenos duomenys neis-
samdus.

MetabERN siekia gerinti Zmoniy, serganciy
Siai labai nevienalytei grupei priskiriamomis
ligomis, gyvenimo kokybe, Sias ligas suskirs-
tydamas | septynias pagrindines kategorijas.
Sis tinklas — tai platiausias, visus metabolizmo
aspektus apimantis, | pacientus orientuotas
visos Europos tinklas, kurio tikslas — pertvarkyti
pacienty, serganciy paveldimomis metaboli-
nemis ligomis, sveikatos prieZitirg Europoje.

MetabERN naudojasi klinikines pacienty
priezidros sistema (CPMS) kaip kreipimosi
platforma klinikiniy sprendimy priémimo ir
aiskinamujy moksliniy tyrimy programy del
jvairiy paveldimy metaboliniy ligy skatinimo
klausimais. Naudodamasis visapusiskai vei-
kianCiu jungtiniu Europos paveldimy metabo-
liniy ligy registru (U-IMD), kuris sukurtas gavus
ES Vartotojy, sveikatos, Zemes tkio ir maisto
programy vykdomosios jstaigos (CHAFEA)
dotacija, MetabERN veiksmingai rengia duo-
menis apie pacientus moksliniy tyrimy tiks-
lais. Tai suteikia galimybe iSsamiai jvertinti
natdralig paveldimy metaboliniy ligy eiga,
taip pat tirti kitus moksliniy tyrimy lygmens
klausimus, pvz., atlikti paveldimomis meta-
bolinémis ligomis sergantiems pacientams
taikyty prevenciniy ir gydomujy intervencijy
perspektyvine analize. Be to, U-IMD yra pir-
masis stebimasis neintervencinis pacienty
registras, apimantis visas daugiau kaip 1 400
paveldimy metaboliniy ligy.

TINKLO KOORDINATORIUS

Profesorius Maurizio Scarpa
Udines universitetiné ligonine,
Udine (ltalija)
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Nacionaliné retyjy ligy politika

ES valstybems naréems tenka pagrindiné atsakomybe uz sveikatos prieZitros ir medicinines
priezidros paslaugy organizavimq ir teikimq savo salyse. ES sveikatos politika siekiama
papildyti nacionaline politikq, uZtikrinti sveikatos apsaugq visose ES politikos srityse ir kurti
Europos sveikatos sqjungq.

2009 m. Europos sveikatos ministry taryba
rekomendavo valstybéms naréms parengti ir
jgyvendinti planus arba strategijas retosiomis
ligomis sergantiems pacientams remti. Sie
planai turéty bati parengti taip, kad pagal
juos bty galima:

« planuoti ir sisteminti su retosiomis ligomis
susijusius veiksmus nacionalinése sveika-
tos ir socialinés prieZidros sistemose;

integruoti vietos, regioninio ir nacionalinio
lygmens iniciatyvas j planus ar strategijas,
kad baty uztikrintas visapusiskas poZidris;

apibrezti prioritetinius veiksmus, nustatant
ju tikslus ir tolesniy veiksmy mechanizmus.

Pagal 2021-2027 m. programg ,ES - sveika-
tos labui“ numatytas projekty finansavimas,
kuriuo siekiama padeéti valstybéms naréms
jgyvendinti savo nacionalinius sveikatos pla-
nus pagal Europos sveikatos sgjungos vizija.
Iki 2022 m. nacionalinius sveikatos planus
retyjy ligy srityje patvirtino 23 valstybés narés
(taip pat Sveicarija ir Norvegija).
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Vaiky veZio (kraujo vézio)
ERCT (ERN PaedCan)

Vaiky veZys yra reta liga ir jis gali bati keliy pordsiy. Kasmet Europoje veZys diagnozuojamas
35 000 vaiky ir jaunuoliy; 6 000 veZiu serganciy vaiky mirSta — tai yra daugiausia vyresniy
nei vieneriy mety vaiky gyvybiy nusinesanti liga. Siandien Europoje gyvena daugiau kaip puseé
milijono vaikysteje veZiu sirgusiy asmeny, iS kuriy du trecdaliai del savo ligos patiria ilgalaikiy
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sveikatos ir psichosocialiniy problemy.

Pastaraisiais desimtmeciais vidutiné tokiy
pacienty isgyvenimo trukme pailgéjo —
kai kuriy ligy atvejy padaryta labai didele
paZanga, o kity atveju gydymo rezultatai
tebéra labai prasti. Dideli i5gyvenimo trukmeés
skirtumai (Ryty Europoje vaiky véZio gydymo
rezultatai yra prastesni) yra nemenkas iS50kis.

L,ERN PaedCan"” siekia didinti véZiu serganciy
vaiky ir paaugliy, kuriy ligai gydyti batinos
specialios Zinios ir priemonés, kuriy dél mazo
atvejy skaitiaus ir nepakankamy istekliy néra
daug, galimybes naudotis aukstos kokybés
sveikatos prieZidiros paslaugomis. Jo veikla
grindZiama ankstesniais ES finansuotais pro-
jektais ENCCA, ,PanCare” ir ,EXPO-r-Net".

Tarp Sio tinklo nariy — stiprus sgveikus vaiky
ligoniniy ir skyriy, kuriy specializacija — véZiu
serganciy vaiky ir paaugliy priezidra, tinklas.
Kartu su Europos vaiky onkologijos draugija
(SIOPE) parengti Europos standartines kliniki-
nes praktikos (ESCP) rekomendaciniai proto-
kolai, kurie yra bendri prieSoperacinio gydymo
(angl. upfront treatments) visy pagrindiniy

rosiy vaiky véZzio gydymo atveju pagrindai, o
virtualioje vaiky onkologijos naviky eksperty
taryboje, siekiant pasidalyti praktine patirtimi
ir pasikonsultuoti, naudojamasi e. sveikatos
priemonemis. Svietimas ir mokymas skatinami
rengiant internetinius seminarus, susitikimus
ir mainy programas.

L,ERN PaedCan* siekia uZtikrinti visoje Europoje
vienodus vaiky véZio gydymo rezultatus ir
padeéti jgyvendinti SIOPE strateginj plang,
kuris tvirtai remiamas vykdant programos
L,Europos horizontas" kovos su véziu misija,
jgyvendinant Europos kovos su véZiu plang
ir vadovaujantis ES vaisty strategija.

Tinklo veiklos tikslas — didinti véZziu sergan-
Ciy vaiky isgyvenamuma ir gerinti ju gyve-
nimo kokybe skatinant bendradarbiavima,
mokslinius tyrimus ir mokyma, siekiant galu-
tinio tikslo — ES valstybése narése sumazinti
esama nelygybe véZiu serganciy vaiky isgy-
venamumo ir sveikatos priezitros sektoriaus
pajegumy srityse.

TINKLO KOORDINATORE

Profesoreé dr. Ruth Ladenstein
St. Anna Kinderspital & St. Anna
Kinderkrebsforschung, Austrija
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Kepeny ligy ERCT
(ERN RARE-LIVER)

Retosios kepeny ligos gali sukelti progresuojancius kepeny paZeidimus, del kuriy vystosi
kepeny fibroze ir ciroze. Cirozeés komplikacijos gali baigtis paciento mirtimi, ir daugeliu atvejy
vienintelis veiksmingas gydymo bddas yra kepeny persodinimas. Nuovargis, pruritas sergant
cholestazinemis ligomis ir skausmas bei pilvo iSsipatimas sergant cistinemis ligomis labai
neigiamai veikia pacienty gyvenimo kokybe.

Retosiomis kepeny ligomis serganciy vaiky
bikle dar labiau pablogina paveluotas ligos
diagnozavimas, sulétejes augimas ir vys-
tymasis, taip pat sunkumai, susije su svei-
katos priezidra pereinamuoju paauglystes
laikotarpiu.

ERN RARE-LIVER sprendZia su trimis — autoi-
muniniy kepeny ligy, metaboliniy, tulZies
lataky atrezijos ir susijusiy kepeny ligy bei
struktdriniy kepeny ligy — grupémis susijusius
klausimus. Pirma kartg kepeny ligy istori-
joje tinklas j vieng visuma sujungia suaugu-
siyjy ir vaiky sveikatos prieZitiros paslaugas,
daugiausia démesio skirdamas pereinamojo
laikotarpio pacienty poreikiams ir ligos pase-
kmeéms Seimoms, kuriose nustatyta genetine
diagnoze.

Vienas i prioritety — nuolat atnaujinamos
gairés. Sveikatos prieZilros gairés, paremtos
standartizuotais pagrindiniais diagnostiniais ir
prognostiniais tyrimais, jgyvendinamos ben-
dradarbiaujant su Europos kepeny tyrimy
asociacija (EASL) ir Europos vaiky gastroen-
terologijos, hepatologijos ir mitybos draugija
(ESPGHAN).

ERN RARE-LIVER veiklos tikslas — spresti dide-
les problemas, susijusias su gydytojy infor-
muotumu apie retuosius kepeny sutrikimus
ir vienodomis galimybémis naudotis sparciai
besikeitianciais galimais gydymo bldais.

Darbas pacienty, serganciy retosiomis, maZai paplitusiomis ir sudétingomis ligomis, labui

TINKLO KOORDINATORIUS

Profesorius Ansgar W. Lohse

Universitditsklinikum Hamburg -
Eppendorf, Vokietija
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Jungiamojo audinio ir raumeny

ir skeleto sistemos ligy ERCT

(ERN ReCONNET)

Retosios jungiamojo audinio ir raumeny ir kauly sistemos ligos apima jvairias ligas

ir sindromus, kurie daro didelj poveikj paciento gerovei. Tai yra paveldimi sutrikimai;
sisteminés autoimunines ligos, kaip antai sisteminé skleroze; misrios jungiamojo audinio
ligos; uZdegimines idiopatines miopatijos; nediferencijuojamos jungiamojo audinio ligos ir

antifosfolipidinis sindromas.

ERN ReCONNET kuria aukstos kokybés, nova-
torisky, tvariy ir teisingy priezidros ir prakti-
kos standarty diegimo sistema, kuri suteiks
Europos pacientams, sergantiems retosiomis
jungiamojo audinio ligomis, daugiau galimybiy
naudotis sveikatos prieZitiros paslaugomis.

Bendradarbiaujant tikriesiems nariams, ePAG
atstovams ir susijusiems partneriams, ERN
ReCONNET parenge keletg specialisty recen-
zuoty leidiniy, jskaitant naujausias klinikinés
praktikos gaires, taip pat leidinius del nepa-
tenkinty poreikiy pacienty mokymo srityje,
del pacienty prieZitiros plany optimizavimo
ir del COVID-19 poveikio retosioms jungia-
mojo audinio ligoms. Tinklas taip pat parenge
organizaciniy modeliy, susijusiy su retosiomis
ligomis serganciy pacienty priezidros planais,
karimo metodika, sukareé Europos registry inf-
rastruktdra, skirtg retyjy jungiamojo audinio
ligy duomenims suderinti, siekiant j vieng
visuma sujungti visus Europoje veikiancius ir
naujai sukurtus retyjy jungiamojo audinio ligy
duomeny registrus, organizavo internetinius

seminarus sveikatos priezitiros specialistams
ir pacientams ERN ReCONNET kompetencijai
priskiriamomis temomis ir parengé nespe-
cialistams skirtas klinikinés praktikos gairiy
versijas.

Pacienty atstovai aktyviai dalyvauja visoje
ERN ReCONNET veikloje ir atlieka svarby vai-
dmenj rengiant ir perZidrint leidinius, teikia
esmine informacijg apie pacienty poreikius
siekiant tobulinti pacienty prieZidros planus
ir padeda gilinti Zinias apie ligas ir jas geriau
kontroliuoti. Jie dalyvauja internetiniuose
seminaruose ir kaip visateisiai dalyviai, ir kaip
klausytojai, rengia nespecialistams skirtas
leidiniy versijas, padeda atlikti naujy nariy
vertinimo proceddras ir dalyvauja valdyme.

Glaudus jvairiy tinklo veikloje dalyvaujantiy
suinteresuotyjy subjekty bendradarbiavimas
yra vienas is pagrindiniy ERN ReCONNET pri-
detinés vertes aspekty, del kuriy toliau gerés
retosiomis jungiamojo audinio ligomis ser-
ganciy asmeny gyvenimas.

TINKLO KOORDINATORE

Profesoré Marta Mosca
Azienda Ospedaliero Universitaria
Pisana, Italija
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Démesys pacienty gydymo rezultaty
gerinimui. Pacienty organizacijy

vaidmuo

Europos referencijos centry tinklams svar-
biausi pacientai. Pacienty organizacijos, ypac
EURORDIS - j pacienty interesus orientuo-
tas nevyriausybiniy organizacijy aljansas,
kurj sudaro 984 retosiomis ligomis serganciy
pacienty organizacijos 74 salyse, jau daugiau
kaip desimtmet;j aktyviai dalyvauja plétojant
Siuos tinklus. Kartu jos padeda uZtikrinti, kad
Europos referencijos centry tinklai pirmenybe
teikty klinikinés kompetencijos didinimui ir
pacienty gydymo rezultaty gerinimui, kartu
uztikrinant vienodas galimybes naudotis koky-
biskomis sveikatos prieZitros paslaugomis
visoje Europoje.

,Mes mateme, kaip si ideja gime Sveikatos
paslaugy ir medicininés prieZitiros auksto lygio
darbo grupéje, kurios deka Europos referenci-
Jos centry tinklai buvo jtvirtinti Tarpvalstybiniy
sveikatos prieZidros paslaugy direktyvos nuos-
tatose’, — sako uz ERCT ir sveikatos priezidros
klausimus organizacijoje EURORDIS atsakinga
direktoré Inés Herando. ,Kartu su valstybe-
mis naremis ir Europos Komisija nuejome ilgg
keliq — nuo koncepcijos sukdrimo ir jtvirtinimo
teises aktuose, klinikiniy vadovy sutelkimo ir
sugrupavimo, iki 24 Europos referencijos cen-
try tinkly, sugrupuoty pagal terapines sritis,
veiklos pradZios; dabar remiame jy jgyvendi-
nimq glaudZiai bendradarbiaudami su paci-
enty interesy gynéjais ir klinikiniais vadovais,
dalyvaujanciais siy tinkly veikloje.”

Kaip svarbus partneris, puoseléjantis Europos
referencijos centry tinkly koncepcija, EURORDIS
toliau bendradarbiauja su retosiomis ligomis
sergantiy pacienty bendruomene, klinikiniais
vadovais ir Europos referencijos centry tinkly
projekty valdymo grupémis, siekdamas uzti-
krinti, kad pacientai reguliariai ir sistemingai
dalyvauty Europos referencijos centry tinkly
veikloje ir valdyme. Europos referencijos centry
tinkly klinikiniai vadovai ir pacienty interesy
gyneéjai laipsniskai kuria bendro vadovavimo
kultrg ir mokosi, kaip geriausiai bendradar-
biauti siekiant uztikrinti, kad Europos referen-
cijos centry tinklai padéty gerinti retosiomis
ligomis serganciy Zmoniy gyvenima.

,Siuo metu daugelio retuyjy ligy atveju néra
Jjokiy gydymo priemoniy’, - aiskina A. Hernando.
JJaciau del mokymosi kultdros, kuriq pradéjo
kurti Europos referencijos centry tinklai, jie po
truputj transformuojami j inovacijy centrus.
ApibreéZdami konkreciy ligy gydymo rezultatus,
kuriuos galima sistemingai ismatuoti ir kuriy
duomenimis galima dalytis jvairiuose eksperty
centruose ir Salyse, Europos referencijos cen-
try tinklai atvers galimybes gerinti medicininiy
ar chirurginiy intervencijy kokybe ir patvirtinti
optimalias priemones.”

Tikimasi, kad del Europos referencijos centry
tinkly veiklos retyjy ligy bendruomené nebe-
bus izoliuota, didés visy Europos saliy eksperty

matomumas, taip pat bus papildyti naciona-
liniy sveikatos prieZiQros sistemy pajegumai,
kuriy reikia ligoms diagnozuoti, pacientams
gydyti ir jy priezidrai uztikrinti. ,Kad Sie pro-
cesai vykty dideliu mastu, turi bti numaty-
tos aiskios ir skaidrios kreipimosi proceddros.
Valstybes narés turi nustatyti mechanizmus
ir procesus, kuriuos taikant baty paprasciau
Jsisavinti ir taikyti Europos referencijos centry
tinkly sukauptas Zinias, pavyzdZiui, rengiant
retosiomis ligomis serganciy pacienty prie-
Zitiros planus®, - sako ji.

Pacientai labai tikisi, kad Europos referenci-
jos centry tinkly veikla turés realy poveikj juy
gyvenimui: ,Sudetingy atvejy aptarimas, taip
pat dalijimasis patirtimi ir praktine patirtimi
Europos referencijos centry tinkluose yra svar-
bus pirmas Zingsnis, bet salys turety veiksmin-
giau ir daZniau naudotis Siy tinkly kuriamomis
ir saugomomis Ziniomis, kad pagerinty 30 min.
retosiomis ligomis serganciy Europos gyven-
tojiy gyvenimaq*, - priduria A. Hernando. Siame
etape svarby vaidmen; atlieka valstybés nares.
,Dabar metas padeti pletoti ir remti tinklus,
atsizvelgiant j juy uZmojus, taip pat integruoti
juos j nacionalines sveikatos prieZitiros siste-
mas, kad kuo daugiau pacienty baty galima
uZtikrinti ilgesne isgyvenimo trukme ir geresne
gyvenimo kokybe.”
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Imunodeficito, autouzdegiminiy ir
autoimuniniy ligy ERCT (ERN RITA)

ENR RITA vienija pirmaujancius Europos centrus, turincCius praktines patirties retyjy imunologiniy
sutrikimy diagnozavimo ir gydymo srityje. Tai gali bati gyvybei pavojingos ligos, kuriomis
sergantiems asmenims butina keliy sriciy specialisty prieZitra atliekant kompleksinj diagnostinj
vertinimq ir taikant itin specializuotas gydymo priemones. Tinklas Sias ligas yra suskirstes j
keturias potemes arba darbo kryptis, t. y. pirminis imunodeficitas, autoimuniniai sutrikimai, vaiky
reumatologiniai sutrikimai ir autouzdegiminiai sutrikimai.

Sparciai atrandami ir pradedami naudoti
imunologiniai gydymo bddai. Daugiavalente
imunoglobuliny terapija i5s esmes pakeité
pacienty, kuriems triksta antikiny, progno-
zes; gydymas specifiniais anticitokinais radi-
kaliai pakeité pacienty, serganciy retosiomis
autoimuninémis ir autouzdegiminémis ligo-
mis, gyvenima, o kamieniniy lasteliy ir geny
terapija pagrjsta terapija, kuri i5 pradziy buvo
skirta pirminiam imunodeficitui gydyti, dabar
taikoma gydant visas ligas, kurias apima Sio
tinklo veikla.

Tinklas remiasi esamy Europos mokslo drau-
gijuy, kurios karé pacienty registrus, rengé
klinikines gaires, plétojo bendradarbiavimg
moksliniy tyrimy srityje, vykde Svietiamaja
veiklg ir plétojo rysius su pacienty organiza-
cijomis visose keturiose ligy srityse, atliktu
darbu.

LERN RITA" siekia sumazinti nelygybe sveikatos
prieZidiros srityje, su kuria susiduria pacien-
tai, norintys pasinaudoti diagnostiniy tyrimy
paslaugomis ir naujoviskais gydymo badais,
pvz., biologine terapija, pakaitine imunoglo-
buliny ir lasteliy terapija, pvz., kamieniniy
lasteliy transplantacija. Tinklas siekia susieti
jau esamus registrus; parengti visoje Europoje
taikomas klinikines gaires; jsteigti genetiky
darbo grupe naujos kartos sekos nustatymo
technologijy kokybei kontroliuoti; susitarti dél
bendros farmakologinio budrumo priemonés
Sioms retosioms ligoms stebeéti; suburti darbo
grupe, kuri bty atsakinga uz tinkama imuni-
neés sistemos sukeliamy ligy biologiniy gydymo
priemoniy naudojima ir stebéjimg; sutelkti ir
tobulinti pacienty gydymo kamieninémis lgs-
telémis priemones; skatinti pacienty asocia-
cijy bendradarbiavimg ir sutelkti visy keturiy
sriciy vaiky ir suaugusiyjy ligy specialistus.

TINKLO KOORDINATORIUS

Profesorius Nico Martinus Wulffraat

Utrechto universiteto medicinos
centras, Nyderlandai
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Vaiky transplantacijos ERCT

(ERN TransplantChild)

Vaiky transplantacija apima tiek solidiniy organy persodinimg, tiek kamieniniy kraujodaros
lgsteliy persodinimg (HSCT) ir yra vienintelis keliy retyjy ligy gydymo badas. Optimaliai paciento
prieZitrai po transplantacijos uZtikrinti batinos suderintos keliy sriCiy specialisty pastangos. Po
transplantacijos pacientams sukeliama létine imunosupresija, kad baty iSvengta transplantato
atmetimo, todel, siekiant pailginti vaiky gyvenimo trukme ir uZtikrinti geresne jy gyvenimo
kokybe, batina stebéti, ar jiems nesivysto su transplantacija susijusios komplikacijas.

ERN TransplantChild subdre vaiky trans-
plantacijos ir priezidros po transplantacijos
ekspertus, siekdamas gerinti vaiky gydymo
rezultatus ir pasekmes jy Seimos nariams.
Tinklo veiklos tikslas — sutrumpinti pacienty
ligoningje praleidZziama laikg ir reciau taikyti
kompleksinius ilgalaikius gydymo badus, taip
pat gerinti psichologinés pagalbos paslaugas,
teikiamas vaikams pereinant j pilnametyste.

Tinklas siekia, kad pacientai galéty naudotis
naujausiais metodais ir medicinos, farmakolo-
gijos ir terapijos srityse padaryta paZzanga, taip
pat siekia sudaryti salygas skleisti suderintas
klinikines praktikos gaires ir pletoti individu-
alizuotas su vaiky transplantacija susijusias
medicinines paslaugas.

ERN TransplantChild siekia, kad atliekant
transplantacijg reikety jdéti maziau pastangy,
pvz., nereikéty atlikti retransplantacijos ar tai-
kyti farmakologinio gydymo, taip pat derina
su vaiky transplantacija susijusig priezitra,
kad baty kuo labiau sumazinta komplika-
cijy po transplantacijos rizika. Kartu geriausi
Europos vaiky transplantacijos srities eksper-
tai dirba, kad sumazinty vaiky mirtingumg ir
sergamuma, susijusj su vaiky transplantacija.

Dr. Paloma Jara Vega
Hospital Universitario La Paz,
Madridas (Ispanija)
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Daugiasistemiy kraujagysliy ligy
ERCT (VASCERN)

Prie retyjy daugiasisteminiy kraujagysliy ligy priskiriami sutrikimai, dél kuriy paZeidziamos

visy rasiy kraujagysles ir kurie turi pasekmiy kelioms organizmo sistemoms, deél kuriy pacientui
batina kompleksine prieZidra. VASCERN sudarytas is Sesiy retyjy ligy darbo grupiy — paveldimos
hemoraginés telangiektazijos (HHT-WG); paveldimy torakalines aortos ligy (HTAD-WG); vidutinio
dydZzio arterijy ligy (kraujagysliy Ehlerso-Danloso sindromo) (MSA-WG); vaiky ir pirminés
limfedemos (PPL-WG); kraujagysliy anomalijy (VASCA-WG) ir neurovaskuliniy ligy (NEUROVASC-
WG) darbo grupiy. Be to, jsteigta keletas teminiy darbo grupiy, kurios sprendzia komunikacijos,
registry, etikos ir su néstumu susijusius klausimus. Specialioji ePAG suteikia galimybe pacienty
interesy gynejams dalyvauti visoje VASCERN veikloje.

VASCERN veiklos tikslai — tinkly kdrimas, kaip antai VASCERN mobilioji programele,

dalijimasis praktine patirtimi ir jos sklaida;
skatinimas vadovautis geriausios patirtimi,
gairémis ir klinikiniais gydymo rezultatais;
pacienty jgalinimas ir Ziniy gilinimas atliekant
klinikinius ir fundamentinius tyrimus.

VASCERN veikloje dalyvaujantys sveikatos
prieZilros specialistai jau parengé mokomaja
medZiaga, pvz., internetinius seminarus ir
vaizdo siuZety ,Pills of knowledge” (liet. Ziniy
piliulés) serijg, kurig internete gali perZidreti
tiek gydytojai, tiek pacientai. Tinklas paskelbé
bendru sutarimu priimtus pareiskimus ir klini-
kiniy sprendimy priémimo priemones, jskaitant
pacienty prieZidros planus, taip pat infor-
macijos suvestines ,Dos and Don'ts” (liet.
Ka daryti ir ko nedaryti), siekdamas pateikti
rekomendacijas dél tinkamo retujy ligy dia-
gnozavimo ir jomis serganciy pacienty prie-
Zidros. Skaitmenines e. sveikatos paslaugos,

sukurtos bendradarbiaujant su visais ePAG
priklausanciais eksperty centrais ir pacienty
organizacijomis. Siuo metu organizuojami
institucijy tinklo nariy mainai, o tinklas toliau
dalijasi Ziniomis tiek su nariais, tiek su ERCT
nepriklausanciais sveikatos prieZidros spe-
cialistais.

TINKLO KOORDINATORIUS

Profesorius Guillaume Jondeau
Assistance Publique-Hépitaux de
Paris, Hopital Bichat, Prancdzija
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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
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Europos referencijos centry tinkly sarasas

Endokrininiy susirgimy ERCT (Endo-ERN)
Inksty ligy ERCT (ERKNet)

Kauly sutrikimy ERCT (ERN BOND)

Veido kaukolés anomalijy ir ausy, nosies ir gerkles (ANG) sutrikimy ERCT
(ENR CRANIO)

Rety ir sudétingy formy epilepsijos ERCT (EpiCARE)

Suaugusiujy vézio (solidiniy naviky) ERCT (ERN EURACAN)

Kraujo ligy ERCT (EuroBloodNet)

Urorektogenitaliniy ligy ir sutrikimy ERCT (ERN eUROGEN)
Neuromuskuliniy ligy ERCT (ERN EURO-NMD)

Akiy ligy ERCT (ERN EYE)

Genetiniy augliy atsiradimo rizikos sindromy ERCT (ERN GENTURIS)

Sirdies ligy ERCT (ERN GUARD-HEART)

Paveldéty ir jgimty (virskinimo ir virskinamojo trakto) anomalijy ERCT
(ERNICA)

Apsigimimy ir rety formy nervy sistemos vystymosi sutrikimy sukeltos
negalios ERCT (ERN ITHACA)

Kvépavimo taky ligy ERCT (ERN LUNG)

Vaiky vezio (kraujo veZio) ERCT (ERN PaedCan)

Kepen ligy ERCT (ERN RARE-LIVER)

Jungiamojo audinio ir raumeny ir skeleto sistemos ligy ERCT (ERN ReCONNET)
Imunodeficito, autouzdegiminiy ir autoimuniniy ligy ERCT (ERN RITA)

Retujy neurologiniy ligy ERCT (ERN-RND)

Odos sutrikimy ERCT (ERN Skin)

Vaiky transplantacijos ERCT (ERN TransplantChild)

Paveldimy metaboliniy sutrikimy ERCT (MetabERN)

Daugiasistemiy kraujagysliy ligy ERCT (VASCERN)

www.endo-ern.eu
www.erknet.org
www.ernbond.eu
www.ern-cranio.eu
Www.epi-care.eu
www.euracan.eu
https://eurobloodnet.eu
Www.eurogen-ern.eu
www.ern-euro-nmd.eu
www.ern-eye.eu

www.genturis.eu/

www.guardheart.ern-net.eu

Www.ern-ernica.eu
www.ermn-ithaca.eu
www.em-lung.eu
www.paedcan.erm-net.eu
www.rare-liver.eu
www.reconnet.em-net.eu
www.ern-rita.org
www.em-rnd.eu
www.ermn-skin.eu
www.transplantchild.eu
www.metab.em-net.eu

www.vascern.eu

info@endo-em.eu
contact@erknet.org
https://erbond.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.emn-net.eu

em-emica@erasmusmc.nl

https://em-ithaca.eu/contact/
info@ern-lung.eu
ernpaedcan@ccri.at
ern.rareliver@uke.de
ermn.reconnet@ao-pisa.toscana.it
contact-rita@em-net.eu
info@em-md.eu
coordination@ern-skin.eu
coordination@transplantchild.eu
https://metab.ern-net.eu/contact/

contact@vascern.eu
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KAIP SUSISIEKTI SU ES

Asmeniskai

Visoje Europos Sajungoje yra Simtai Europe Direct informacijos centry. Artimiausio centro adresg rasite svetainéje https://europa.eu/european-union/contact_

It

Telefonu arba el. pastu

Europe Direct tarmnyba atsakys j jisy klausimus apie Europos Sajunga. Su Sia tarnyba galite susisiekti:

— nemokamu numeriu: 00 800 6 7 8 9 10 11 (kai kurie operatoriai uz siuos skambucius gali imti mokestj),
— Siuo standartiniu numeriu: +32 22999696 arba

— elektroniniu pastu svetainéje https://europa.eu/european-union/contact_lt

KAIP RASTI INFORMACIJOS APIE ES

Internetas
Informacijos apie Europos Sajungg visomis oficialiosiomis ES kalbomis galima rasti svetainéje Europa (https://europa.eu/european-union/index_lt).

ES leidiniai
Nemokamy ir mokamy ES leidiniy galite atsisiysti arba uZsisakyti https://op.europa.eu/lt/publications. Jeigu jums reikia daugiau nemokamy leidiniy
egzemplioriy, kreipkites j Europe Direct arba | vietos informacijos centrg (Zr. https://europa.eu/european-union/contact_lt).

ES teisé ir susije dokumentai
Norédami susipazinti su ES teisine informacija, jskaitant visus ES teisés aktus nuo 1951 m. visomis oficialiosiomis kalbomis,
apsilankykite svetaineje EUR-Lex (https://eur-lex.europa.eu).

ES atvirieji duomenys
ES atviryjy duomeny portale (https://data.europa.eu/euodp/lt) galima susipaZinti su ES duomeny rinkiniais. Duomenis galima nemokamai parsisiysti
ir pakartotinai naudoti tiek komerciniais, tiek nekomerciniais tikslais.
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Kasmet retosios ligos diagnozuojamos pusei milijono Europos

v v —

Europos referencijos centry tinklai — tai virtualds tinklai, vienijantys
ekspertus is visos ES ir EEE.

Kartu jie kovoja su retosiomis, maZai paplitusiomis ir sudetingomis
ligomis, gerindami jy diagnostikq ir didindami galimybes naudotis
specializuotos prieZidros paslaugomis.

Share. Care. Cure.

Daugiau informacijos apie Europos referencijos centry tinklus

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

Europos Sgjungos
leidiniy biuras





