.
o \ European

‘3 Reference
@ '.o. Networks

REFERENTIE

NETWERKEN
0
6
@

@@




. WIE ZIJN Wl?

Charlotte van
Beuzekom

AUMC/LUMC

Iris Pelsma Terry Derks Marrit Hitzert
LUMC UMCG UMCG

Mariette Driessens

Bram Rutgers VSOP Angele Bruijntjes

UMCG moeder van Sam

Gespreksleider

Nationale Conferentie Zeldzame Aandoeningen 2025 April 4, 2025 2




[l WAT GAAN WE DOEN IN DEZE WORKSHOP?

« Achtergrond informatie over de Europese Referentie Netwerken

- Waarom zijn ERNs gevormd & wat zijn ze?
- Wat doen de ERNs?
» Hoe ziet het Nederlandse ERN landschap er uit?

 Uitwerken van een voorbeeld van de toegevoegde waarde van de ERNs
« Workshop 1: ERN-ITHACA Richtlijn Phelan McDermid
« Workshop 2: ERN-RITA CPMS voor vasculitiden
- Workshop 3: MetabERN noodbrief voor patiénten

« Aanbeveling over de ERNs uitwerken
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. EUROPESE REFERENTIE NETWERKEN

Waarom? Wat?
« 27-36 miljoen mensen in EU getroffen door « ERNSs zijn grensoverschrijdende
zeldzame ziekten kennisnetwerken die Europese expertisecentra

voor zeldzame, laagprevalente en complexe

» Door samenwerking tussen Europese experts, :
aandoeningen samenbrengen

faciliteren ERNs het geven van diagnose- en
behandeladviezen, die mogelijk ontoegankelijk < 24 ERNs dekken de 8.000 bekende zeldzame
zijn in thuislanden aandoeningen in Europa

» Met toestemming van de patiént kunnen « ERNS richten zich primair op zorg
zorgverleners informatie uitwisselen en de

juiste ERNs raadplegen « Om de zorg te verbeteren en kennis te

vergaren, richten zij zich ook op het bijdragen
« Door nauwe samenwerkingen met aan het onderzoekslandschap door het
patiéntenbelangenorganisaties plaatsen de verzamelen & bundelen van data in Europa

ERNs patiénten centraal in hun activiteiten - Voor het delen van kennis organiseren zij

trainingen, workshops en webinars
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. TuDLUN ECZAS EN ERNS IN EU EN NL

Directive
2011/24/EU

é@%@@@

Call formation
ERN & 2e ERN
le ERN member call
member call
Start ERNs

S5yr ERN
evaluation

Nationaal Plan
Zeldzame
Ziekten

Slotadvies
Nationaal Plan

le ronde ECZA

erkennlngs
jaarlijks

erkenning

Beleidsvisie
ECZA

2e ronde ECZA
erkenning
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Herziening
Beleidsvisie
ECZA

Vandaag-NCZA
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Table 1: ERMs rmeaimbers (distributed by category)
Associated

Jl] Dt 24 ERNS MET LEDENAANTALLEN

MNational

PO 3\ European National Coordination TOTAL
®%:.i0 Reference — —

0°%.4% Endo-ERN a1 13 1 105
®90" Networks ERKNet 64 g 2 74
ERN BOND 44 2 4 50
ERN CRANIO 35 5 2 42
EBICARE 38 10 2 50
ERN EURACAN az 7 2 101
ERN eUROGEN 51 1 4 55
ERN EURD-NMD 74 6 2 82
- ERN GENTURIS 44 5 2 51
« 1.613 gespecialiseerde centra ERN GUARD: Heart s E : 52
: : : ERN PaedCan 79 g 2 a0
in 382 ziekenhuizen N P ” = 2 >
e in 27 EU lidstaten + —— = 2 - —
N oorwegen ERN TRANSPLANT-CHILD 33 4 3 40
ERN-EuroBloodNet an 4 3 a7
ERN-EYE 51 5 3 59
ERN-ITHACA 66 2 3 71
ERN-LUNG 78 7 2 a7
ERN-RND 63 2 2 67
ERN-SKin 52 2 2 56
ERNICA 39 g 4 52
MetabERN 85 4 2 o1
VASCERN 30 4 ] 45

TOTAL 1418 136 50 1613
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] ALGEMENE INDELING ERNS MET WERKPAKKETTEN EN THEMA'S

 Transversaal (horizontaal)

« Werkpakketten
* Leiders: medici + patiént
vertegenwoordiger(s)
« Thematisch (verticaal)

» Thematische groepen

 Leiders: medici + patiént
vertegenwoordiger(s)
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MTG1  Adrenal

Disorders of Calcium & Phosphate Homeostasis

Genetic Endocrine Tumour Syndromes

Management & Coordination
Dissemination m

Evaluation

Healthcare and CPMS [RUEES

Registries, data management and analysis JRAGH

Education and Training R3S

Clinical Practice Guidelines and WPT
Clinical Decision Support Tools

Capacity building and best practice gy
sharing for Ukraine =

Other activities for Ukraine W=

Growth & Genetic Obesity Syndromes
Hypothalamic and Pituitary Conditions

Sex Development & Maturation

Thyroid - A
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o:-?z?. European
. ACTIVITEITEN VAN DE ERNS ..%..'\0 Rgfefence

®s0' Networks

« Ontwikkelen, updaten en beoordelen klinische richtlijnen

Ontwikkelen van zorgpaden en patient journeys’

Training en onderwijsactiviteiten

Virtuele expert consultaties

Opzetten van transnationale registers om pseudo-geanonimiseerde gegevens te verzamelen over
patiénten met zeldzame ziekten

Onderzoeksactiviteiten

Aansluiting bij EU initiatieven: JARDIN, ERDERA etc.
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® --§\ European

Jll ERNS GECOORDINEERD IN NEDERLANDSE UMCS 9550 Reference

0%
o, Fee o' Networks

» Coordinatie NL 7/24 -
« ERN GENTURIS o

« ERN eUROGEN

« ERN CRANIO 1,

 ERNICA s et

« ERN RITA gy

« ERN GUARD-Heart

 Endo-ERN B | evvomo

:";% m | o Earcpean Rneis Tumaur Kisk Eyndomes

« >120 NL ECZAs zijn lid van een ERN Ry RN suRoGEn
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osos}, European
..1....‘.0 Reference
. VVOORBEELD 1: EUROPESE PHELAN-MCDERMID (PMS) RICHTLIJN .
2018 2020 2023
‘ J l
NL Richtlijn PMS
Survey onder professionals Horizon subsidie
én ouders
Oproep ERN: bestaande (10 talen, 35 landen, 600 families)
richtlijnen omzetten in
Europese richtlijn l Consensus bijeenkomst
(12 landen, 5 patiéntvertegenwoordigers)
v Selectie van topics
Europees consortium
(14 landen, 12 ouders) l

Working groups

(minimaal 1 patiéntvertegenwoordiger)

1€ online consortium
meeting
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European Journal of Medical Genetics

Supports open access

Phelan-McDermid syndrome; towards a
European consensus guideline

Edited by Dr. Conny Van Ravenswaaij-Arts, Dr. Sarah |esse, Dr. Maria Clara Bonaglia, Dr. Ingrid DC van Balkom

ITHACH

For Clinicians

HOME > DOCUMENTATION > PHELAN-MCDERMID GUIDELINE

Phelan-McDermid Guideline

Website met:

* Samenvatting voor clinici
* Surveillance scheme

* Emergency card

and neurological examinations

AT DIAGNOSIS | 0-2 YEARS 2-12 YEARS | 12-16 YEARS | =»16 YEARS
Height
H Investigate anly if | Investigate anly if] investigate onby i | Investigate only if
behavioural behavioural behavioural behavioursl
changes. changes changes changes
TsH
Hypothyrokdism consistent with | eansistent with | consistent with | consistent with
thyraid thyraid thyraid thyraid
egulati yaregulati ion | dysregulation
1 Congenital abnormalities: vesicoureteral reflux, . p““"'.' U5 of
E cystic or dysplastic kidneys, or hydronephrosis ‘:Imk D":E
& Exclude:
E underhying
Recurrent urinary tract infections problems and
o consider
prophjtacs |
g Birth control and family planning
Dysplastic, thin toenails that frequently become
F ingrown
H Consider referral | Consder referral
=] Primary lymphedema, prevalence increasing with e e
o age lymphedema mphedema
g Be alert to overheating andfor decreased
perspiration
Monitoring for potential NF2-tumours, including eye Every 1102 years | Every 102

g Baseline cerebral/spinal imaging (MRI)
£

MRI In case of symptoms of lethargy, unilateral
weakness andfor ataxia and hearing loss

Assistance with preparing the individual for
procedures lke an MRI or anaesthesla should be

§ discussed with parents

Close monitering of anaesthetic depth®
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General note: The coloured boxes in the scheme indicate when a spedfic check Is recommended. The columns contain items that are
advisad at least once when making the diagnosis. All follow-up appolntments may be more often when indicated.

PHELAN-MCDERMID

SYNDROME

220Q13 DELETION SYNDROME

2025

an Increased sensithity to anaesthetics, basad on
ywever, to date there is no dear hint of anaesthesia

Network

for rare or low prevalence

<o lex dlzecses
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. VOORBEELD 2: VAN REGIONALE ZORG NAAR NATIONAAL EN EUROPEES

Zorg voor patiénten met zeldzame vormen van systemische vasculitis

Tiseradestnl S0t Dannd 2
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. VOORBEELD 3: METABERN + VKS + WWW.EMERGENCYPROTOCOL.NET

" '
r T hascabene

' Emergency Home  Patientengids  About Maak een Noodbrief
,‘ Protocol

-;_0 ® Deutsch

Enylsh

//-a\esswm

Noodbrief voor patiénten

1o kot jo oon maedische noodbrie] rmakan voor stolwisolingssskicen wiaiekng rnetaboke

poisponing vixorkom el bobbien van een nondbne! onwolen hoe 1o nken,
e Y.ﬂ.'l"ll“'iﬂ('l Al pmenen ||l‘ focnmurn LSS DS risarn vorion WLy
Hut gaat hior am Gy ke ingsaekton van deo lever (GSD) en Vetauuraxdatiestonrnissan

(FAOD), Inde 2d, waarty| metabo

2 onts ng ean

kenmerk 15, Het online prot

atEnten mec

over ERN's kun Je mat filmpje beldiken

© Introductie MEP

@ Waarom een noodbrief
%TFML.MW Aatluvcinya .LULdJ”‘ SRS U Qitstanc Quor G ontrak el heblien'eah xroot st op Apl’l| 4, 2025 13




. UITWERKING VAN AANBEVELING
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