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RED EUROPEA DE REFERENCIA PARA ENFERMEDADES NEUROLOGICAS
RARAS (ERN-RND)

La ERN-RND es una red de referencia europea establecida y aprobada por la Unién Europea. La ERN-RND
es una infraestructura de atencion médica que se enfoca hacia las enfermedades neuroldgicas raras. Los
tres pilares principales de la ERN-RND son (i) red de expertos y centros expertos, (ii) generacion,
agrupacion y difusidon de conocimiento sobre enfermedades neuroldgicas raras, y (iii) implementacion de
e-salud para permitir que viaje el conocimiento en lugar de los pacientes y sus familias.

La ERN-RND une a 32 de los principales centros de expertos de Europa en 13 Estados miembros e incluye
organizaciones de pacientes muy activas. Los centros estan ubicados en Bélgica, Bulgaria, Republica
Checa, Francia, Alemania, Hungria, Italia, Lituania, Paises Bajos, Polonia, Eslovenia, Espafia y el Reino
Unido.

Los siguientes grupos de enfermedades estan cubiertos por la ERN-RND:

e Ataxias y paraplejias espasticas hereditarias

e Parkinsonismo atipico y enfermedad de Parkinson genética

e Distonia, trastornos paroxisticos y neurodegeneracién con acumulo cerebral de hierro
e Demencia frontotemporal

e Enfermedad de Huntington y otras Coreas

e lLeucodistrofias

Puede encontrar informacion especifica sobre la red, los centros expertos y las enfermedades cubiertas en
el sitio web de la red: www.ern-rnd.eu.

Recomendacion de uso clinico:

La Red Europea de Referencia para Enfermedades Neuroldgicas Raras recomienda
encarecidamente el uso del siguiente algoritmo terapéutico para la distonia focal y
generalizada.

EXENCION DE RESPONSABILIDAD

Las pautas clinicas, buenas practicas, revisiones sistematicas y demds indicaciones orientativas
publicadas, avaladas o confirmadas por la ERN-RND son evaluaciones de la informacion cientifica y clinica
actual que se ofrece como material educativo.

La informacion 1) no debe considerarse como inclusiva de todos los tratamientos y terapias apropiados
ni como afirmacion de un determinado estandar de cuidados; 2) no se actualiza constantemente y es
posible que tampoco refleje el estado actual de conocimientos (desde el momento de la redaccion de
esta informacién y su publicacién y lectura puede haber surgido nueva informacién); 3) se refiere solo a
las cuestiones expresamente indicadas; 4) no prescriben ninguna medida sanitaria especifica; 5) no
sustituyen el criterio independiente y profesional del médico, ya que dichas informaciones no tienen en
cuenta las diferencias individuales entre los pacientes. En todos los casos, el médico debe adaptar el modo
de proceder elegido a cada paciente en su contexto individual. El uso de las informaciones es voluntario.
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La ERN-RND proporciona la informacion partiendo de la situacién actual y no ofrece ninguna garantia
expresa ni tacita respecto de ellas. La ERN-RND rechaza expresamente cualquier responsabilidad en
relacion con la comerciabilidad o adecuacidon para un uso o propdsito especificos. La ERN-RND no se
responsabiliza de ningln dafio personal ni material resultante del empleo de esta informaciéon o en
relacion con ellam ni de ningun error u omision.

METODOS

La aprobacidn del algoritmo terapéutico para la distonia focal y generalizada fue realizada por el grupo de
Enfermedades para Distonia, Trastorno Paroxistico y NBIA de ERN-RND.

Grupo de enfermedades para Distonia, Trastorno Paroxistico y NBIA:
Coordinadores de grupos de enfermedades:

Tobias Baumer®>, Belén Pérez Dueias?!, Giovanna Zorzi'!

Miembros del grupo de enfermedades:

Alberto Albanese!, Enrico Bertini* ; Kailash Bhatia® ; Elena Chorbadgieva® ; Yaroslau Compta’ ; Adrian
Danek?; Alejandra Darling” ; Tom de Koning® ; Marina de Koning-Tijssen® ; Malgorazate Dec-Cwiek® ; Maria
Teresa Dottil® ; Petr Dusek?® , Antonio Eliall ; Antonio Federicol® ; Dusan Flisar'? ; Thomas Gasser®3 ;
Kathrin Grundmann®? ; Kinga Hadzsiev!* ; Petra Havrankovd?® , Robert Jech?® , Christine Klein®> ; Jiri
Klempir®® ; Thomas Klopstock? , Maja Kojovic'” ; Norbert Kovacs'® ; Bernhard Landwehrmeier® ; Ebba
Lohmann?®3 ; Katja Lohmann?®>, Sebastian Lons'®> ; Maria Jose Marti’ ; Maria Judit Molnar'® ; Alexander
Miinchau®® ; Juan Dario Ortigoza Escobar’ ; Damjan Osredkar!? ; Sebastian Paus?® ; Bart Post?? ; Evien
RUZi¢ka?® ; Susanne A. Schneider? ; Sinem Tunc?® ; Marie Vidailhet? , Michel Willemsen?2

Representante de los pacientes:

Marek Parkovic, AHC 18Plus, Alemania

IInstituto Clinico IRCCS Humanitas - Rozzano, Italia;2 Klinikum der Universitdt Miinchen, Alemania;3 Assistance Publique - Hépitaux de Paris,
Hoépital Pitié-Salepétriere, Francia: Reference Centre for Rare Diseases 'Neurogenetics';* Pediatric hospital Bambino Gesu, Roma, Italia;>
University College London Hospitals NHS Foundation Trust, Reino Unido;® University Neurological Hospital "St. Naum" Sofia, Bulgaria;’
Hospital Clinic i Provincial de Barcelona y Hospital de Sant Joan de Déu, Espafia;® University Medical Center Groningen, Paises Bajos; ? Hospital
Universitario de Cracovia, Polonia;1® AOU Siena, Italia; 1'Fundacién IRCCS Instituto Neuroldgico Carlo Besta - Milan, Italia;12 Centro Médico
Universitario de Liubliana, Eslovenia;'3 Universitatsklinikum Tibingen, Alemania;!* Universidad de Pécs, Hungria;'> Universitatsklinikum
Schleswig-Holstein, Alemania; 1General University Hospital in Prague, Republica Checa;!” University Medical Centre Ljubljana, Eslovenia;!®
Universitatsklinikum Ulm, Alemania;® Semmelweis University, Hungria;2° Universitatsklinikum Bonn, Alemania;2! Hospital Universitari Vall
d'Hebron, Espafia;22 Stichting Katholieke Universiteit, doing business as Radboud University Medical Center Nijmegen, Paises Bajos;23> Motol
University Hospital, Republica Checa.

Proceso de aprobacion:

e Consentimiento para aprobar el documento por parte de todo el grupo de enfermedades -
18.06.2019

Balint, B., Mencacci, N.E., Valente, E.M. et al. Distonia. Nat Rev Dis Primers 4, 25 (2018).
https://doi.org/10.1038/s41572-018-0023-6
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