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"Wsparcie Komisji Europejskiej przy tworzeniu niniejszej publikacji nie stanowi poparcia dla tresci, ktore odzwierciedlajg
jedynie poglady autoréw, a Komisja nie moze by¢ pociggana do odpowiedzialnosci za jakiekolwiek wykorzystanie zawartych w
niej informacji".

Wiecej informacji na temat Unii Europejskiej mozna znalezé w Internecie (http://europa.eu).
Luksemburg: Urzad Publikacji Unii Europejskiej, 2019
© Unia Europejska, 2019

Powielanie jest dozwolone pod warunkiem podania Zrédta.
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WPROWADZENIE DO EUROPEJSKIEJ SIECI REFERENCYJNEJ DLA

ERN-RND jest europejska siecig referencyjng ustanowiong i zatwierdzong przez Unie Europejska. ERN-
RND jest infrastrukturg opieki zdrowotnej, ktéra skupia sie na rzadkich chorobach neurologicznych (RND).
Trzy gtéwne filary ERN-RND to: (i) sie¢ ekspertéw i osrodkéw eksperckich, (ii) generowanie, gromadzenie

i rozpowszechnianie wiedzy na temat RND oraz (iii) wdrazanie e-zdrowia, aby umozliwi¢ podrézowanie
wiedzy zamiast pacjentow i rodzin.

ERN-RND zrzesza 32 wiodace europejskie osrodki eksperckie, jak rowniez 10 partnerdw stowarzyszonych
w 20 krajach cztonkowskich i obejmuje bardzo aktywne organizacje pacjentéw. Osrodki znajdujg sie w:
Austrii, Belgii, Butgarii, Czechach, Danii, Estonii, Finlandii, Francji, Niemczech, Wegrzech, Wtoszech,
totwie, Litwie, Luksemburgu, Malcie, Holandii, Polsce, Stowenii, Hiszpanii i Wielkiej Brytanii.

Nastepujace grupy chordb sg objete ERN-RND:
e Ataksje i dziedziczne paraplegie spastyczne
e Atypowy parkinsonizm i genetycznie uwarunkowana choroba Parkinsona
e Dystonia, zaburzenia napadowe i neurodegeneracja z akumulacjg zelaza w mdézgu
e Otepienie czotowo-skroniowe
e Choroba Huntingtona i inne plgsawice
e Leukodystrofie

Szczegdtowe informacje na temat sieci, osrodkéw eksperckich i choréb objetych programem mozna
znalez¢ na stronie internetowej sieci www.ern-rnd.eu.

Zalecenia dotyczgce stosowania klinicznego:

Europejska Sie¢ Referencyjna ds. Rzadkich Chorob Neurologicznych opracowata schematy
diagnostyczne dla leukodystrofii, aby pomoéc w diagnozowaniu pacjentow z leukodystrofiq. Siec
referencyjna zaleca stosowanie tych schematow diagnostycznych.

WYLACZENIE ODPOWIEDZIALNOSCI:

Wytyczne kliniczne, zalecenia dotyczace praktyki, przeglady systematyczne i inne wskazéwki
opublikowane lub zatwierdzone przez ERN-RND albo ktérych wartosé zostata potwierdzona przez ERN-
RND, stanowig ocene aktualnych informacji naukowych i klinicznych, udostepnianych jako materiat
edukacyjny.

Informacje te (1) mogga nie obejmowac wszystkich wtasciwych metod leczenia i opieki i nie powinny by¢
traktowane jako wyznacznik standardu opieki; (2) nie sg stale aktualizowane i mogg nie odzwierciedla¢
najnowszej wiedzy (nowe informacje mogty pojawic sie w okresie miedzy przygotowaniem tych informacji
a ich opublikowaniem lub odczytaniem); (3) odnoszg sie jedynie do konkretnie okreslonych zagadnien; (4)
nie nakazujg okreslonej opieki medycznej; (5) nie zastepujg niezaleznej profesjonalnej opinii lekarza
prowadzgcego, poniewaz nie uwzgledniajg indywidualnych rdéinic miedzy pacjentami. W kazdym
przypadku lekarz prowadzacy powinien dostosowaé¢ wybrany sposéb postepowania indywidualnie do
danego pacjenta. Korzystanie z informacji jest dobrowolne. Informacje sg udostepniane przez ERN-RND
W oparciu o rzeczywisty stan rzeczy, a ERN-RND nie udziela ani wyraznych ani dorozumianych gwarancji
w odniesieniu do tych informacji. ERN-RND oswiadcza wyraznie, ze nie gwarantuje ani mozliwosci
wykorzystania tych informacji, ani tez ich przydatnosci do okreslonego zastosowania lub celu. ERN-RND
nie ponosi odpowiedzialnosci za szkody osobowe lub rzeczowe, wynikajgce z wykorzystania tych
informacji lub z nimi zwigzane, a takze za ewentualne btedy lub zaniechania.
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METODOLOGIA

Opracowaniem schematow diagnostycznych dla dystonii zajeta sie grupa ds. leukodystrofii ERN-RND.

Grupa chordéb dla leukodystrofii:
Koordynatorzy grupy chorobowej:

Ingeborg Krageloh-Mann?; Odile Boespflug-Tanguy?

Cztonkowie grupy chorobowe;j:

Patrick Aubourg?; Segolene Ayme?; Enrico Bertini®; Tom de Koning*, Maria Teresa Dotti®; Antonio
Federico’; Samuel Gréschel?; Zoltan Grosz® Thomas Klopstock’; Ettore Salsano®; Ludger Schéls?,
Caroline Sevin?; Davide Tonduti®;, Marjo van der Knaap?; Nicole Wolf®

L Universitatsklinikum Tiibingen, Germany; 2 Assistance Publique-Hdpitaux de Paris, Hépital Robert-
Debré, France: Reference centre for Leukodystrophies; * Pediatric hospital Bambino Gesu, Rome, Italy; *
University Medical Center Groningen, Netherlands; > AOU Siena, Italy; ® Semmelweis University,
Hungary; 7 Klinikum der Universitat Miinchen, Germany; & Foundation IRCCS neurological institute Carlo
Besta — Milan, Italy; ° VU University Medical Center Amsterdam, Netherlands.

Proces tworzenia schematu blokowego:

e Opracowanie schematéw blokowych - czerwiec 2017 r. - czerwiec 2018 r.

e Dyskusja/rewizja w grupie choréb ERN-RND podczas dorocznego spotkania ERN-RND 2018 -
08/06/2018

e Zgoda na dokument wyrazona przez catg grupe chorobowg - 02/10/2018



Schemat diaghostyczny dla leukodystrofii
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Przewodnik po rozpoznawaniu wzorcow w leukodystrofiach

(zaadaptowane z Schiffmann i van der Knaap 2009)

Wyrazna hiperintensywnos¢ T, i wyrazna hiperintensywnos¢ T, w stosunku do struktur istoty szarej.
Patologie inne niz hipomielinizacja (demielinizacja i inne)
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Legenda

sferoidami

mleczanéw

APDB: choroba ciatek wieloglukozanowych u dorostych

ADLD: autosomalna dominujaca leukodystrofia z objawami autonomicznymi
CRMCC: mikroangiopatia mdzgowo-siatkéwkowa ze zwapnieniami i torbielami
CTX: Cerebrotendinous Xanthomatosis

DRPLA: atrofia dentatorubro-pallidoluysian

Zaburzenia zwigzane z EIF2B: Choroba zanikajacej istoty biatej lub CACH

HDLS: dziedziczna rozlana leukoencefalopatia ze sferoidami/ leukodystrofia neuroaksonalna ze

HBSL: hipomielinizacja z zajeciem pnia mézgu i rdzenia kregowego oraz nég
LTBL: Leukoencefalopatia z zajeciem wzgdrza i pnia mézgu oraz wysokim stezeniem mleczanéw
LBSL: Leukoencefalopatia z zajeciem pnia mézgu i rdzenia kregowego oraz podwyzszeniem stezenia

MLC: leukodystrofia megalencefaliczna z torbielami podkorowymi
0ODDD: dysplazja oczodotowo-czotowo-cyfrowa
X-ALS: Adrenoleukodystrofia sprzezona z chromosomem X




Niektdre z réznic w stosunku do oryginalnego schematu
diagnostycznego Schiffmanna i wsp. obejmujg nastepujace

elementy:
Schemat blokowy ERN-RND Schemat blokowy Schiffmann, van
der Knaap
"moze byc¢" zbiezny lub "moze byc¢" Konfluentny lub wieloogniskowy
wieloogniskowy
Mogg by¢ konfluentne: duze zmiany NA
asymetryczne
Moze by¢ zbiezny: przewaga czasowa NA
"moze by¢ wieloogniskowy", 3 Wieloogniskowe, bez podkategorii
podkategorie:
progresywne, statyczne i wyrazne
przestrzenie okotonaczyniowe
NA Hipomielinizacja: typowe zajecie PNS lub
brak typowego zajecia PNS

Schiffmann R, van der Knaap MS (2009) An MRI-based approach to the diagnosis of white
matter disorders, Neurology 72(8): 750-759.



SKROTY

ADP6: choroba dorostych ciat poliglukozanowych

ADLD: autosomalna dominujgca leukodystrofia z objawami autonomicznymi

CRMCC: mikroangiopatia mézgowo-siatkbwkowa ze zwapnieniami i torbielami

CTX: ksantomatoza cerebrotendinowa

DRPLA: atrofia zebowo-miedniczno-ledZzwiowa

Zaburzenie zwigzane z EIF2B: zanikajgca choroba istoty biatej lub CACH

HDLS: dziedziczna rozlana leukoencefalopatia ze sferoidami

HBSL: hipomielinizacja z zajeciem pnia mdézgu i rdzenia kregowego oraz spastycznoscig nég
LTBL: leukoencefalopatia z zajeciem wzgdrza i pnia mdzgu oraz wysokim stezeniem
mleczanéw

LBSL: leukoencefalopatia z zajeciem pnia moézgu i rdzenia kregowego oraz podwyzszeniem
stezenia mleczanow

MLC: leukoencefalopatia megalencefaliczna z torbielami podkorowymi

ODDD: dysplazja okulodentodigitalna

X-ALD: adrenoleukodystrofia sprzezona z chromosomem X
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