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ESITYKSEN SISALTO

Miksi Eurooppalaiset osaamisverkostot eli European
Reference Networks (ERN)?

Mita ERN:t ovat ja mita ne tekevat?
ERN:t Suomessa
ERN-Skin verkostosta

Jokaisen vanhemman painajainen on soado tietdd, ettd lapsello on soiraus,
jota ei voida parantaa, koska [Gdkdrit eivat ole koskaan aiemmin

nahneet samankaltoisto sairautta eivatka tiedd, miten hanen henkensad
voitaisiin pelastoan.




MIKSI EUROOPPALAISET OSAAMISVERKOSTOT *>*+us
ELI EUROPEAN REFERENGE NETWORKS (ERN)?

1.1.2014 Commission Expert Group on Rare Diseases 2017 24 ERN-verkostoa
. EU potllasdlrektIIVI 2011/24/EU » CEGRD ohjaa ja valvoo ERN:ien perustamista aloittaa
The Voiceof potilaiden oikeuksien ja Board of Member States kanssa
. osallisuuden vahvistaminen
12’000 Patlents * rajat ylittava hoito (+ tutkimus)
T ——— * EUn terveyspolitiikassa ——— 2016 2019?
o Disghes and Caren Ewope erityishuomio 1. ERN-haku 2. ERN-haku
harvinaissairauksiin |
I Harvinaisten sairauksien
KANSALLINEN OHJELMA
A report based on the EurordisCare2 2014-2017
1.3.2012 - 31.12.2013 EUCERD Joint Action 1.1.2015 HUS HAKE 1/20116 9 HUS HAKE- 2018 14 HUS
’ 30:4/256_;8.7&?' Euroopan komission ) “pene | o 1.5.2015 toiminta ohjelmaa HAKE-ohjelmaa
elegoitu & implementoitu padtos (+ annex x2) kaynnistyy * sydansairaudet
* Kriteerit harvinaissairauksien osaamiskeskuksille ja . .
European Reference Network(ERN) —jasenyydelle * |ho§a|raqdet _
+ Jasenvaltioille harvinaissairauksien ohjelmat *  verisuonianomaliat
* neurologia
« 2009 EURORDIS 2014 STM Ohjausryhma LI
+ 2 yleiseurooppalaista selvitysta, *  Harvinaissairauksien keskukset [
18 indikaattorisairautta . yo-sairaaloihin 5017 14 ERN iGsents
* EU:n jasenmaissa vakavia ongelmia LmkkeJa lo . Jasenta
harvinaissairauksien dg, th & tutkimus http://www.eurordis.org/IMG/pdf/voice 12000 patients/EURORDISCARE FULLBOOKr.pdf aloittaa
http://www.eucerd.eu/?page id=54 * 7 HUS
http://ec.europa.eu/health/rare diseases/expert group/index en.htm « 2 KYS
https://www.julkari.fi/handle/10024/114957 « 2 TAYS 3
* 3 TYKS



http://www.eurordis.org/IMG/pdf/voice_12000_patients/EURORDISCARE_FULLBOOKr.pdf
http://www.eucerd.eu/?page_id=54
http://ec.europa.eu/health/rare_diseases/expert_group/index_en.htm
https://www.julkari.fi/handle/10024/114957

ERN VAATIMUKSISSA ERITYISHUOMIO ~

palveluiden tavoitettavuus, vaikuttavuus ja tehokkuus

varhainen ja luotettava diagnostiikka
EUROPEAN REFERENCE NETWORKS

hOitOpO|kujen SUjUVUUS, hoidon laadukkuus FOR RARE, LOW-PREVALENCE AND COMPLEX DISEASES
voimaannuttava vaikutus potilaalle ja perheelle Share. Care. Cure.
potilaan hoidon jatkuvuus "kehdosta hautaan”

hoidon sahkoiset apuvalineet :. Buropean
hoitokeskusten sisdinen jatkuvuus ja pysyvyys *e3%" Networks

hoitokeskusten laaketieteellisen tiedon ja taidon taso

hoitokeskusten luotettavat tiedot potilasmaarista ja
diagnooseista

EU:n sisainen laaja hoito-, konsultaatio- ja tutkimusyhteistyo k 1\

Jatkuva laaduntarkkailu A
yhteistyo potilasjarjestojen kanssa <t

European |
m Commission Health




MITA ERN-VERKOSTOT TEKEVAT?

« Harvinaisista ja vaikeista sairauksista karsivat
potilaat saavat parasta hoitoa ja asiantuntemusta,
jota EU:ssa on tarjolla heidan sairauteensa.

* Yhdellakaan maalla ei yksinaan ole tietamysta ja

valmiuksia hoitaa kaikkia harvinaisia ja vaikeita
sairauksia.

* ERN:t tarjoavat mahdollisuuden laakareille
parhaaseen asiantuntemukseen ja tietojen vaihtoon

kun kaytossa on pitkalle erikoistunut reservi
kollegoita kaikkialta Euroopasta.




ERN:T OVAT EUROOPPALAISTEN TERVEYDENHUOLLON
TARJOAJIEN VALISIK VERKOSTOJA

« Ohjeet hoitoon, seurantaan ja diagnosointiin
» Diagnostiikka

* Potilastiedotteet

» Potilaiden ohjaus

« Koulutus

» Tarkka oirekuvaus

« Konsultointi

» 300
SAIRAALAA

L
» 900
HOITOYKSIKKOA
' | TUHANSIA POTILAITA,
JOTKA SAAVAT APUA

VUOTEEN *())()
MENNESSA

3.

« Sahkoinen potilasrekisteri

. n ...‘. - KLIINISET SUUNTAVIIVAT
o ...t.‘ ‘ ficiak
Tutkimus ..o 1 i R
: - P TR e JA OSAAMINEN
* Yhteisty® e oce’
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ERN:T OVAT EUROOPPALAISTEN TERVEYDENHUOLLON
TARJOAJIEN VALISIA VERKOSTOJA

« Ohjeet hoitoon, seurantaan ja diagnosointiin

« Diagnostiikka » ,
Clinical Patient Management System (CPMS)

’ POt!Ia?’t'edOtt_eet * Suojattu sahkoinen alusta, jossa voi virtuaalisesti konsultoida ja
» Potilaiden ohjaus jakaa kliinista tietoa

 Koulutus * Tulossa potilasrekisteri ja tutkimusyhteistyo

"
« Tarkka oirekuv
ity Reference
o etworks
" " POTILAAN SUOSTUMUS TIEDON JAKAMISEKSI
b Konsu Itol ntl POTILAAN HOITOA ja HARVINAISTEN SAIRAUKSIEN REKISTERIEN LUONTIA VARTEN

HARVINAISIA SAIRAUKSIA KASITTELEVISSA EUROOPPALAISISSA OSAAMISVERKOSTOISSA

am L] L] L] L]
® : ;a h ko I n e n potl I aS re kl Ste rI MITA OVAT EUROOPPALAISET OSAAMISVERKOSTOT HOITOTARKOITUKSISSA JAETTAVAT POTILASTIEDOT @

JA MITA APUA NIISTA VOI OLLA MINULLE? KASITELLAAN NIMETTOMINA

*  Eurpoppalaiset osaamisverkostot  (ERN) owvat *  Mikali te ja |3@kdrinne olette sita mieltd, sttd kannattaisi pyytad

L]
[ ] I l ltkl l I l l lS harvinaisia sairauksia eri puolila Eurcoppaa tukea yhdeltd tai useammalta osaamisverkostolta, voitte antaa tEll&

kasittelevien terveysalan ammattilaisten verkostoja. lomakkeella tdlle  sairzalalle  suostumuksen  jakaa  potilas-
Me perustuvat direktiiviin 2011/24/EU potilaiden kertomukseenne tallennettuja tietoja, joiden awulla verkostojen

] (1}
o Y h te I St O oikeuksien soveltamisesta rajatylittdvidssd tervey- terveysalan ammattilaiset voisivat keskustella hoidostanne.
denhucllossa. .

Tiedoista poistetaan nimenne ja osoittesnne.

*  Osaamisverkostojen ansiosta terveysalan ammat- * Nam3i tiedot voivat sis3ltdd [d3ketieteellisid kuvanteita, laboraterio-
tilaiset woivat tehdd yhteistydtd tukeakseen poti- selosteita sek3 biologisten naytteiden tietoja. Ne voivat sisdltdd myds
laita, joilla en harvinaisia sairauksia tai muita pitkille kirjeitd ja raportteja muilta teitd aikaisemmin hoitansilta |33kireid.
erikoistuneita hoitomenete! Imia edellyttavia * Mikdli osaamisverkostojen kanssa keskustellaan  hoidostanne,
sairauksia. tietonne jasetazn turvallisen potilastietojarjestelman kautta [ERN

®  Suostumuksellanne sekd kansallisen ettd EUmn tieto- Clinical Patient Management System).

suojalainsaddinnon mukaisesti tapauksestanne voi- :|‘,.'
daan ilmeittaa kddntdpuolella luetelluille euroop- f



AAVUNY DAL 10

SUOMELLA ON 14 ERN-JASENTA 12:SSA ERN-
VERKOSTOSSA

HUS KYS

1. ERKNet, Munuaissairaudet 1. ERN EpiCARE, Epilepsia

2. ERN CRANIO, Kallon ja kasvojen 2. ERN PaedCan, Lasten syopia
epamuodostumat, korva-, nena ja kurkkutaudit

3. ERN GUARD-HEART, Sydansairauksia TAYS

4. ERN ITHACA, Synnynnaisia 1. ERN EURO-NMD, Neuromuskulaarisia
epamuodostumia ja harvinaisia kehitysvammoja sairauksia

5. ERN Skin, Ihosairauksia 2. ERN PaedCan, Lasten syopia

6. ERNICA, Perinnéllisia ja synnynnaisia
kehityshairioita TYKS

7. VASCERN, Monielimellisid verisuonisairauksia 1. ERN EURACAN, Aikuisten syopia

2. ERN GENTURIS, Perinndllisia syépariskeja
3. ERN PaedCan, Lasten sydpia



o.-:, . iy European

'....,0 Ref -
*is¥ Newworks HUS:STA ON TULOSSA UUSIA HAKEMUKSIA

HAKE-ohjelmat 2018 ERN-jasen

European Reference Networks 2018 Osaamisverkoston tautialue

ERN BOND Luuston sairauksia - -
ERN CRANIO Kraniofasiaalisia epamuodostumia seka korva-, nena-, ja Harvinaiset kallon ja kasvojen epamuodostumat, korva-, nena ja kurkkutaudit +

kurkkutauteja

Endo-ERN Endokrinologisia sairauksia Harvinaiset endokrinologiset sairaudet *
ERN EpiCARE Epilepsiaa Harvinaiset neurologiset sairaudet *
ERKNet Munuaissairauksia Harvinaiset munuaissairaudet +
ERN-RND Neurologisia sairauksia Harvinaiset neurologiset sairaudet *
ERNICA Perinnollisia ja synnynnaisia kehityshairioita Perinndlliset ja synnynnaiset rakennepoikkeavuudet +
ERN LUNG Hengityselinsairauksia -

ERN Skin Ihosairauksia Harvinaiset ihosairaudet +
ERN EURACAN Aikuisten syopid (kiintedt kasvaimet) Harvinaiset aikuisten sy6pataudit *
ERN EuroBloodNet Hematologisia sairauksia Harvinaiset verisairaudet *
ERN EUROGEN Urogenitaalisia sairauksia Harvinaiset urogenitaaliset sairaudet *
ERN EURO-NMD Neuromuskulaarisia sairauksia Harvinaiset lihashermosairaudet *
ERN EYE Silmasairauksia Harvinaiset silmdsairaudet *
ERN GENTURIS Perinndllisia syopariskeja -

ERN GUARD-HEART Sydansairauksia Harvinaiset sydansairaudet +
ERN ITHACA Synnynnaisia epamuodostumia ja harvinaisia kehitysvammoja Harvinaiset epdmuodostumat ja oppimishairiot +
MetabERN Perinnollisia metabolisia sairauksia -

ERN PaedCan Lasten syopia (lastenhematologia ja -onkologia) Lasten syopataudit *
ERN RARE-LIVER Maksasairauksia ?

ERN ReCONNET Sidekudos- ja tuki- ja liikuntaelinsairauksia tulossa *
ERN RITA Immuunipuutos-, autoinflammaatio- ja autoimmuunisairauksia Harvinaiset puolustusjarjestelman sairaudet *
ERN TRANSPLANT-CHILD Lasten elinsiirtoja Lasten elinsiirrot *
VASCERN Harvinaisia monielimellisid verisuonisairauksia Harvinaiset suonipoikkeavuudet +

HUS hakevat * (12 kpl)



» Verkosto tuo yhteen johtavat asiantuntijat harvinaisisia ja vaikeissa lasten ja
alkuisten ihosairauksissa

« Harvinaisia ja ei-diagnosoituja ihosairauksia on arviolta yli 600

« Tavoitteena on: ERN-SKIN
— lisata tiedon jakoa 56 EXPERT CENTRES
— tyostaa paivitetyt hoito ja diagnosointi ohjeet FROM 18 CoUNTRIES
— kehittaa ammattilaisten koulutusta
— lisata potilaiden tietoa

10/19/2018
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ERN-SKIN ON VALINNUT KAKSI TOIMINTALINIAR

« Tautikohtaiset linjat
— 8 tautikonhtaista alaryhmaa, jotka keskittyvat potilaiden hoitoon ja
tutkimukseen
* Polikkitieteelliset linjat
— Opetus ja koulutus
— e-health ja rekisterit
— Deep phenotyping eli oireiden ja [oydosten kuvaus ja termisto

-
— Hoidon tulokset eli clinical outcome ® ,‘:;\ European
 Koordinoi prof. Christine Bodemer '.‘; 3 Reference
o0
— Department of Dermatology, Hopital Necker Enfants Malades, 090" Network

for rare or low prevalence
complex diseases

Pariisi, Ranska

{+ Network

10/19/2018 Skin Disorders (ERN-Skin)




«
HUS
ERN-SKIN ORGANISAATIO R—
t coondiratior assisiod by co-coordinalors

1 projadt sananor

T4

EXECUTIVE COMMITTEE
Ganaral Coondraton

i coondiragor of cach: ransyersal group
2 memitiers of the Patkant Raprasantaive Councl

“TacaRviwA  lhus

Epidermolysis bullosa +
Iktyoosit ja palmoplantaarinen keratoderma +

Ektodermaaliset dysplasiat

Ihon mosaikistiset sairaudet
Monogeeniset sidekudossairaudet
DNA:n korjaushairiot

N~ o o b w N
+ + + +

Autoimmuunirakkulataudit ja vaikeat

|laakeainereaktiot e
8 Hidradenitis suppurativa b e o o s ol

ERN Board
1 mepresoriaivo of sach heathcars prowicoer ardorsed Dy s Kembar Sabe
Pagan epresonialis by sub-ihemalic groups
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10

ERN-SKIN 9 VUODEN TRAVOITTEET -

. Toimiva ja saannollinen yhteistyo
. Lista eri toimijoiden tarjoamista palveluista
. Yleiset hoito-ohjeet

Hyvien hoitokaytantojen jako

. Ammattilaisten kouluttaminen
. Potilaiden voimaannuttaminen opastamalla

ihon oikeaan hoitoon

. Etakonsultaatioiden kehittaminen
. ERN-skin kriteereita tayttamattomien

keskusten kouluttaminen ja avustaminen
Fenotyyppiterminologian yhtenaistaminen
. ERN-skin rekisteri

10/19/2018

UUDET HOITOMUODOT

PAREMMAT TIEDOT
VALMIUKSIEN KEHITTAMINEN

TAUSTAMATERIAALIN
TUOTTAMINEN

e g T

YHTALAINEN PAASY

MITTAKAAVAEDUT
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Cutaneous diseases related
to DNA Repair Disorders

European
Reference
Network

for rare or low prevalence
complex diseass

@ Network
Skin Disarders (EAn-skin)

Chairs M. Bemeburg (Regensburg, DE), A. Taieb
(Bordeaux, FR)
Finland Leader S. Hadj-Rabia (Paris, FR), R. Sarkany (London,
team UK}
AM Ranki, - -
skin and Allergy Hospital, Patient W. Chaabi (Les enfants de la Lune), A. & M. Jux
| Helsinki University Hospital, |, - leaders | (XP-Freuin)de)
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(Toulouse, FR)
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(Maastricht, NL)
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o Metwork of lchihyosis + ACHSE)
C.Moss, = Skin and Allergy
. i genodermatosis | Hospital, Helsinki - .
Birmingham Children's e University Hospital, ey s SR Timander (i, 5
Hospital NHS FT, B

e

P e |
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Barts Health NHS Trust, medical Centre, S. Emmert,
University Medical
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OSALLISTUMINEN ERN-SKIN VERKOSTON
TOIMINTAAN ON OLLUT MONIPUOLISTA

2017 ERN-SKIN COURSE
Professorl Annamarl Rankl kuuluu ERN_Skln The ERN-SKIN course will be held on 14 & 15 May 2817 in Helsinki, Finland

j O hto ku ntaa n ( boa rd ) About the 2017 ERN-SKIN Course Programme  Venue  Grant Awardees  Transportation  Accommodation

« Alaryhmien toimintaan ja webinaareihin
osallistuminen kunkin alaryhman edustaja

* ERN-skin kokouksiin osallistuminen
. " . . .. About the ERN-SKIN: 58 healthcare
 Ensimmainen ERN-skin koulutus pidettiin ety @essSy European
Helsingissa 14-15.7.2017 SEEATUIE Qnigl) Reference
carpe for children and act‘jults{\uth rare, low ® . [ Network

Erevao:ence and undiagnosed skin 'FOI" rare or |OW pr‘evalen(‘,e
isorders. complex diseases

Date: May 14-15, 2017

Place: Skin and Allergy Hospital, Helsinki, Finland

Organizers: Department of Dermatology and Allergology, University of Helsinki and Helsinki
University Hospital (HUH) with the support of the ERN-SKIN training group and FRT-

10/19/2018 15



ERN-SKIN ALARYHMIEN TYOSKENTELY

« Kartoitettu verkoston jasenten tilannetta
— Mita ohjeita (guidelines) kaytetaan ja on olemassa
— E-rekisterit el
— Tieteelliset tutkimusprojektit
— Tarkka ilmiasun kuvaaminen (Deep phenotyping)
— Diagnostiikan mahdollisuudet

— Yheistyo kansallisten ja kansainvalisten tieteellisten
jarjestojen kanssa

— E-health tyokalut .:_ __________________________________ 5

ollect available clin. reports

— Kiiiniset resurssit ja tulokset "\ e

Do you use a standardized clinical report ?
—

Presentation of the state of work of
Ichthyosis & Palmoplantar Keratoderma

What do we have?
What do we need?

-
o:ta European
st Reference
#g0' Network
for rare or low prevalence

-
&8

Yes for only 4 or 5 centers

- POti | aSO hj a U S Which information'do you record?

- Clinical features of fhe skin, hair and nails
- Specific associated clinical symptoms

— Koulutus ammattilaisille Sl
— Potilasjarjestot



ERN-SKIN TYOSKENTELY ON
SUUNNITELMALLISTA

Mi2
Ma M& E C meeting
Transversal GR Transversal Gr Transversal Gr
Web conf : .
ii:j:rj Agenda* physical meeh. ng
January Report to GC Report to GC I;G?rd e
2018 elivery
M1 - Me M12
Thematic Gr Thematic Gr Sub thematic Gr
:#Ei I::‘jzr:f zi: Z:'f Physical meeting
Board meetin
Report to GC Report to GC :

Delivery

*Precise agenda, according to the objectives of each year, programmed by the GC

- virtual consultations thanks to the EC IT platform: to share patient data and expertise
10/19/2018



Harvinaisten sairauksien potilaita ja
ammattilaisia on vahan

Verkostoituminen ja yhteistyo ammattilaisten
ja potilasjarjestojen kanssa on tervetullutta
Yhteiset diagnosointi ja hoito-ohjeet ovat
tarpeen

Konsultaatiomahdollisuus on tarkea
Tutkimuksellinen yhteistyo on arvokasta

10/19/2018
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ERN-SKIN VERKOSTO ON HYVA ASIA

Harvinaisia ja vaikeita sairauksia varten

lhosairauksien

eurooppalainen verkosto

(ERN Skin)

Monet ihosairaudet vaikuttavat suuresti potilai-
siin, ja niihin voi liittya syapariski. Harvinaister
Jja kornpleksisten inosairauksien: diagriosointi
tapahtuu ihoa ja limakal-
voja seka rmuita jarjestelinia
tarkastelernalla ja ihobiop-
sian avulla. Vain kokeneet
dermatologit pystyvat
erottamaan nama koma-
leksiset sairaudet toisistaar
Asiantuntijadiagrioosin puut-
tuminieri on este hoitoon paasylle. Tara voi
lisata potilaiden fyysista ja herkista taakiaa.

Verkosto kokoaa yhteen jontavat asiantunitijat
harvinaisten laster ja aikuister inosairauksien
alalta vaitarmaan tietanysta ja paivittamazn
Ja kenittamaan pamaita kaytanteita koskevia
ohjeistuksia seka parantamaan anmatillista
koulutusta ja potilaicen opastusta.

Se pyrkii parantariaan terveydenhuolior jar-
Jestamista kokoamalla yhteen resursseja,
Joinin kuulua asiantuntijapatologien foonmi
prenaraattien keskitettya iutkimisia ja vaikeita
tapauksia koskevia yhteistyokeskusteluja varten
Jokaista verkostor Kattarnaa sairautta kasittele-
vassa monialaisessa yhriassa on dennatologi,

sairaaninoitaja, psykologi, geneetikko, ruoka-
valioasianiuntija sekd tarvittaessa imuita asi-
antuntijoita.

ERN Skin kehittaa riyos hanvinaister inosairauk-
sien rekistereita, jotka mahdollistavat tutkirnus-
ohjelrmiin osallisturnisen ja kliinisten kokeiden
suorittarriiser hyviri karakterisoiduilla potilailla
seka riittavan suurer potilaskohortin terapeut-
tista tutkimusta varter. Lisaksi tehdaan katta-
vaa sosioekonormista tutkirmusta sairauksien
ksilollisesta taakasta.

VERKOSTON KOORDINAATTORI
Professori Christine Bodemer

Necker Enfants Malades Hépital,
Department of Dermatology, APHP.
Pariisi, Ranska
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