MetabERN — Euroopa parilike ainevahetuste tugivorgustik

Holbustamaks juurdepaasu parimale ravile haruldaste parilikele metaboolste haigustega patsientidele
I6i Euroopa Liit Euroopa paérilike ainevahetuste tugivorgustiku — MetabERN. Vérgustiku eesmark on
pakkuda Euroopa-ileselt teenuseid, mis parandavad patsientide ja nende perede elukvaliteeti. Selleks
teevad omavahel koost66d erinevad ainevahetushaigustele spetsialiseerunud keskused lile Euroopa.

MetabERNi juhivad oma ala eksperdid ja patsientide organisatsiooni esindajad. Patsientide kogemuste
ning ekspertide teadmiste koondamine Euroopa-ileselt loob vdimaluse rakendada innovaatilisi
meditsiinilisi lahendusi ning kohandada neid patsientide vajadustele vastavaks.

Vorgustiku fookuses on harvaesinevate parilike ainevahetushaiguste alase ennetuse, diagnostika,
patsientide kasitluse, teadust6o kogemuste koondamine.

Vorgustiku konkreetsed eesmargid on:

1. MetabERN liikmete vahelise informatsiooni ja teadmiste vahetamine;

2. Harvikhaiguste diagnostika ja ravito6 ekspertiisi koondamine;

3. Toetada koiki liikkmesriike haruldaste parilike ainevahetushaigustega patsientidele abi
osutamisel;

4. Meditsiiniteaduse ja  tervishoiutehnoloogiate innovatsiooni edendamine parilike
ainevahetushaiguste valdkonnas;

5. PiiriGleste koolituste ja teadusuuringute pakkumine;

6. Patsientide algatuste toetamise nende raviteekonna lihtlustamiseks ja parandamiseks.

Parilikud ainevahetushaigused mdéjutavad nii lapsi kui tdiskasvanuid. Siia haiguste gruppi kuulub enam
kui 1400 geneetilist haigust. Arvestades parilike ainevahetushaiguste keerukust, jagatakse need 7
gruppi, mis on omakorda aluseks MetabERN alamvdrgustike moodustamiseks:

1. Amino- ja orgaaniliste hapetega seotud héaired (AOA)

2. Piruvaadi metabolismi haired, Krebsi tsikli defektid, mitokondriaalsed hingamishaela
defektid, tiamiini transpordi haired (PM-MD)

3. Susivesikute, rasvhapete okslidatsiooni ja ketokehade haired (C-FAQ)

4. Lisosomaalsed ladestushaigused (LSD)

5. Peroksiisomaalsed haigused (PD)

6. Kaasasiindinud gliikostulimishaired ja intratsellulaarsed haired (CDG)

7. Neuromodulaatorite ja teiste vaikeste molekulide ja rakusisese transpordi hdired (NOMS)
Igal MetabERN-i liikmel, nagu ka juhatuse liikmeil, on roll (ihes v6i mitmes vorgustiku alagrupis.

Lisainfo saamiseks votke (thendust MetabERN-i koordinaator prof Maurizio Scarpaga, MD, PhD e-post:
maurizio.scarpa@metab.ern-net.eu
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