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AZ OROKLETES SPASZTIKUS PARAPLEGIAK (HSP)
DIAGNOSZTIKUS FOLYAMATABRAJA

javaslatok a HSP atfogo fenotipizalasara

EUROPEAN REFERENCE NETWORKS
FOR RARE, LOW PREVALENCE AND COMPLEX DISEASES

Share. Care. Cure.
. 9
0

oo

o 9.
000
o

Kiadja az ERN-RND: 2019. februdr 11.




« European
v Reference
! Network

3» European
24

v Reference
* Networks

comlex diseases

Felel6sségi nyilatkozat:

"Az Eurdpai Bizottsag e kiadvany elkészitéséhez nyujtott tamogatasa nem jelenti a tartalom jovahagyasat,
amely kizardlag a szerz6k véleményét tiikrozi, és a Bizottsdg nem tehetd felel6ssé a benne foglalt
informacidk barmilyen felhasznalasaért."

Az Eurdpai Unidrdl tovabbi informaciok az interneten taldlhatok (http://europa.eu).
Luxemburg: Az Eurdpai Unid Kiaddhivatala, 2019.
© Eurdpai Unig, 2019

A sokszorositas a forras megjel6lésével engedélyezett.
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BEVEZETES AZ EUROPAI REFERENCIAHALOZATBA RITKA
NEUROLOGIAI BETEGSEGEK (ERN-RND)

Az ERN-RND az Eurdpai Unid altal |étrehozott és jovahagyott eurdpai referenciahalézat. Az ERN-RND egy
olyan egészséglgyi infrastruktura, amely a ritka neurolégiai betegségekre (RND) dsszpontosit. Az ERN-
RND harom f6 pillére a kovetkezd: (i) szakért6k és szakért6i kozpontok haldzata, (ii) az RND-kkel
kapcsolatos tudas létrehozdasa, 6sszegylijtése és terjesztése, valamint (iii) az e-egészségligy megvaldsitasa,
hogy a betegek és csaldadok helyett a szakértelem utazhasson.

Az ERN-RND 32 vezet6 eurdpai szakért6i kdzpontot, valamint 10 tarsult partnert egyesit 20 tagallamban,
és rendkivil aktiv betegszervezeteket foglal magaban. A kodzpontok Ausztridban, Belgiumban,
Bulgaridban, a Cseh Koztarsasdgban, Danidban, Esztorszdgban, Finnorszagban, Franciaorszagban,
Németorszagban, Magyarorszdgon, Olaszorszagban, Lettorszagban, Litvdniaban, Luxemburgban, Maltan,
Hollandidban, Lengyelorszagban, Szlovénidban, Spanyolorszagban és az Egyesiilt Kiralysagban taldlhatok.

Az ERN-RND a kovetkez8 betegségcsoportokra terjed ki:

e Ataxiak és orokletes spasztikus paraplegiak

e Atipikus parkinsonizmus és genetikai Parkinson-kor

e Dystonia, paroxizmalis rendellenesség és neurodegeneracié agyi ionfelhalmozdddssal
e Frontotempordlis demencia

e Huntingtons-kér és mas hazimunkak

e Leukodisztrofiak

A haldzatrdl, a szakért6i kozpontokrdl és a lefedett betegségekrél a halézat honlapjan (www.ern-rnd.eu)
taldlhatok részletes informaciok.

Ajanlds klinikai haszndlatra:

A Ritka Neuroldgiai Betegségek Eurdpai Referenciahdlozata a diagnozis feldllitasanak
segitésére kidolgozta a korai ataxiak diagnosztikai folyamatdbrajat. A referenciahalozat
a diagnosztikai folyamatabra haszndlatadt ajanlja.

FELELOSSEG KIZARASA

Az ERN-RND altal kozzétett, tdmogatott, értékiikben megerdsitett klinikai iranyelvek, gyakorlati ajanlasok,
szisztematikus attekintések és egyéb iranyelvek esetében naprakész tudomanyos és klinikai informaciok
értékelésérdl van szo, amelyeket képzési ajanlatként bocsatanak rendelkezésre.

Az informaciok (1) nem feltétleniil tartalmazzak az 6sszes megfelel kezelést és apoldsi mddszert, és nem
tekintenddk az apolasi norma meghatdrozasanak; (2) nem frissiilnek folyamatosan és nem feltétlendl
tikrozik a legujabb ismereteket (jelen informacidk |étrehozasa és a kozzététellk, ill. elolvasasuk kozott Uj
informacidk merilhetnek fel); (3) csak a konkrétan megadott kérdésfelvetésekre vonatkoznak; (4) nem
irnak el6 meghatarozott orvosi ellatast; (5) nem helyettesitik a kezelGorvos fliggetlen szakmai itéletét,
mivel az informaciok nem veszik figyelembe az egyes paciensek kozotti egyedi eltéréseket. A
kezel6orvosnak minden esetben egyedileg kell meghataroznia a valasztott eljarasmddot az adott beteg
szamara. Az informacidk felhasznalasa dnkéntes. Az ERN-RND az informaciokat a tényleges allapot alapjan
bocsatja rendelkezésre, és az ERN-RND nem vallal semmiféle kifejezett vagy hallgatdlagos garanciat az
informacidkra vonatkozéan. Az ERN-RND kifejezetten elutasitja a haszndlhatdsag, valamint egy
meghatdrozott felhasznaldsra vagy célra valé alkalmassag garantalasat. Az ERN-RND nem vdllal
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felel6sséget azokért a személyi sérilésekért vagy anyagi karokért, amelyek jelen informaciok
felhasznaldsabdl adddnak vagy azokkal 6sszefliggésben allnak, és az el6forduld hibakért és mulasztasokért
sem.

METODOLOGIA

A diagnosztikai folyamatdbra kidolgozasat az ERN-RND Ataxia és oOrokletes spasztikus paraplegidk
betegségcsoportja végezte.

Az Ataxia és orokletes spasztikus paraplegiak betegségcsoportja:
A betegségcsoport koordinatorai:

Caterina Mariotti'®; Rebecca Schuele-Freyer'#

Betegségcsoport tagjai:

Egészségligyi szakemberek:

Segolene Ayme?; Enrico Bertini?; Kristl Claeys3; Maria Teresa Dotti* Alexandra Durr!; Antonio Federico?;
Josep Gdmez>; Paola Giunti®; David Gdmez-Andrés>; Kinga Hadziev’; York Hellenbroich®; Jaroslav Jerabek®;
Jiri Klempir!; Thomas Klockgether!?; Thomas Klopstock!3; Norbert Kovacs’; Ingeborg Krageloh-Mann4;
Berry Kremer®; Alfons Macaya®; Bela Melegh’; Maria Judit Molnar®; Isabella Moroni'®; Alexander
Miinchau®; Esteban Mufioz!’; Lorenzo Nanetti'®; Andrés Nascimento!’; Mar O'Callaghan!’; Damjan
Osredkar'®; Massimo Pandolfo'®; Joanna Pera?’; Borut Peterlin'®; Maria Salvadd® Ludger Schols'?;
Deborah Sival*>; Matthis Synofzik!#; Franco Taroni'®; Sinem Tunc®; Bart van de Warrenburg?!; Judith van
Gaalen?!; Martin Vyhnalek?®; Michél Willemsen?!; Ginevra Zanni?; Judith Zima’; Alena Zumrova®

Betegképvisel6k:

Lori Renna Linton®, Mary Kearney??, Cathalijne van Doorne??

1 Assistance Publique-Hbpitaux de Paris, HOpital Pitié-Salepétriére, France: Reference Centre for Rare Diseases 'Neurogenetics’; 2 Pediatric
hospital Bambino Gesl, Rome, Italy; 3 University Hospitals Leuven, Belgium; 4 AOU Siena, Italy; > Hospital Universitari Vall d'Hebron, Spain; &
University College London Hospitals NHS Foundation Trust, United Kingdom; 7 University of Pécs, Hungary; 8 Semmelweis University,
Hungary; 8 Universitatsklinikum Schleswig-Holstein, Germany; ® Motol University Hospital, Czech Republic; 1° Patient representative; 11
General University Hospital in Prague, Czech Republic; 12 Universitdtsklinikum Bonn, Germany; 13 Klinikum der Universitdt Miinchen,
Germany; 14 Universitatsklinikum Tiibingen,Germany; > University Medical Center Groningen, Netherlands; 16 Foundation IRCCS neurological
institute Carlo Besta — Milan, Italy; 17 Hospital Clinic i Provincial de Barcelona y Hospital de Sant Joan de Déu, Spain; '8 University Medical
Centre Ljubljana, Slovenia; 1° Université libre de Bruxelles, Belgium; 20 University Hospital in Krakow, Poland; 2! Stichting Katholieke
Universiteit, doing business as Radboud University Medical Center Nijmegen, Netherlands.

Folyamatdiagram kidolgozasi folyamata:

e A folyamatdbra kidolgozasa - 2017. junius - november

e Megvitatas/felulvizsgalat az ERN-RND betegségcsoportban - 2017. november - 2018. junius
e Hozzajarulas a diagnosztikai folyamatabrahoz az ERN-RND 2018-as éves (ilésén - 2018.06.08.
e Hozzajarulas a teljes betegségcsoport altal készitett dokumentumhoz - 15/11/2018
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