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ERN-RND jest europejską siecią referencyjną ustanowioną i zatwierdzoną przez Unię Europejską. ERN-
RND jest infrastrukturą opieki zdrowotnej, która skupia się na rzadkich chorobach neurologicznych (RND). 
Trzy główne filary ERN-RND to: (i) sieć ekspertów i ośrodków eksperckich, (ii) generowanie, gromadzenie 
i rozpowszechnianie wiedzy na temat RND oraz (iii) wdrażanie e-zdrowia, aby umożliwić podróżowanie 
wiedzy zamiast pacjentów i rodzin. 
 
ERN-RND zrzesza 32 wiodące europejskie ośrodki eksperckie, jak również 10 partnerów stowarzyszonych 
w 20 krajach członkowskich i obejmuje bardzo aktywne organizacje pacjentów. Ośrodki znajdują się w: 
Austrii, Belgii, Bułgarii, Czechach, Danii, Estonii, Finlandii, Francji, Niemczech, Węgrzech, Włoszech, 
Łotwie, Litwie, Luksemburgu, Malcie, Holandii, Polsce, Słowenii, Hiszpanii i Wielkiej Brytanii. 
 
Następujące grupy chorób są objęte ERN-RND:  

 Ataksje i dziedziczne paraplegie spastyczne 

 Atypowy parkinsonizm i genetycznie uwarunkowana choroba Parkinsona 

 Dystonia , zaburzenia napadowe i neurodegeneracja z akumulacją żelaza w mózgu 

 Otępienie czołowo-skroniowe 

 Choroba Huntingtona i inne pląsawice 

 Leukodystrofie 
 
Szczegółowe informacje na temat sieci, ośrodków eksperckich i chorób objętych programem można 
znaleźć na stronie internetowej sieci www.ern-rnd.eu.  
 
 

Zalecenia dotyczące stosowania klinicznego: 

Europejska Sieć Referencyjna ds. Rzadkich Chorób Neurologicznych zatwierdziła te zasady 

wytyczne dotyczące X-ALD, aby pomóc w postawieniu diagnozy. Sieć referencyjna zaleca 

stosowanie wytycznych. 

 

Wytyczne kliniczne, zalecenia dotyczące praktyki, przeglądy systematyczne i inne wskazówki 
opublikowane lub zatwierdzone przez ERN-RND albo których wartość została potwierdzona przez ERN-
RND, stanowią ocenę aktualnych informacji naukowych i klinicznych, udostępnianych jako materiał 
edukacyjny.  

Informacje te (1) mogą nie obejmować wszystkich właściwych metod leczenia i opieki i nie powinny być 
traktowane jako wyznacznik standardu opieki; (2) nie są stale aktualizowane i mogą nie odzwierciedlać 
najnowszej wiedzy (nowe informacje mogły pojawić się w okresie między przygotowaniem tych informacji 
a ich opublikowaniem lub odczytaniem); (3) odnoszą się jedynie do konkretnie określonych zagadnień; (4) 
nie nakazują określonej opieki medycznej; (5) nie zastępują niezależnej profesjonalnej opinii lekarza 
prowadzącego, ponieważ nie uwzględniają indywidualnych różnic między pacjentami. W każdym 
przypadku lekarz prowadzący powinien dostosować wybrany sposób postępowania indywidualnie do 
danego pacjenta. Korzystanie z informacji jest dobrowolne. Informacje są udostępniane przez ERN-RND 
w oparciu o rzeczywisty stan rzeczy, a ERN-RND nie udziela ani wyraźnych ani dorozumianych gwarancji 
w odniesieniu do tych informacji. ERN-RND oświadcza wyraźnie, że nie gwarantuje ani możliwości 
wykorzystania tych informacji, ani też ich przydatności do określonego zastosowania lub celu. ERN-RND 
nie ponosi odpowiedzialności za szkody osobowe lub rzeczowe, wynikające z wykorzystania tych 
informacji lub z nimi związane, a także za ewentualne błędy lub zaniechania. 

 

WPROWADZENIE DO EUROPEJSKIEJ SIECI REFERENCYJNEJ DLA 
RZADKICH CHORÓB NEUROLOGICZNYCH  (ERN-RND 

WYŁĄCZENIE ODPOWIEDZIALNOŚCI 



 

Proces zatwierdzania został przeprowadzony przez Grupę Chorób Leukodystrofii ERN-RND. Zgoda na 
zatwierdzenie została wydana przez całą Grupę Chorób w dniu: 1 lutego 2023 r. 

 

Grupa chorób dla leukodystrofii: 

Koordynatorzy grupy chorobowej: 

Caroline Sevin2, Nicole Wolf28 

 

Członkowie grupy chorobowej: 

Pracownicy służby zdrowia: 

Leonardo Ulivi1; Nicola Giannini1; Andrea Mignarri1; Rosa Cortese1; Antonio Federico1; Odile Boespflug-
Tanguy2; Giovanna De Michele3; Daniel Boesch4; Sylvia Boesch4; Pierre Kolber5; Kleopas Kleopa6; Anna 
Ardissone8; Ettore Salsano8; Isabella Moroni8; Rachele Danti8; Dimitri Hemelsoet9; Bart Dermaut9; Hans 
Hartmann10; Mar O'Callaghan11; Pedro Oliva Nacarino12; Ángel Martin13; Beata Błażejewska-Hyżorek14; 
Karolina Ziora-Jakutowicz14; Iwona Stępniak14; Mario Habek15; Fran Borovecki15; Thomas Klopstock16; Ales 
Tomek17; Johanna Uusimaa18; Arina Novasa19; Natalja Predkele19; Ieva Glazere19; Enrico Bertini20; 
Francesco Nicita20; Jørgen Erik Nielsen21; Lena Elisabeth Hjermind21; Peter Balicza22; Laszlo Szpisjak23; 
Anneli Kolk24; Klára Brožová25; Ingeborg Krägeloh-Mann26; Lucia Laugwitz26; Ludger Schöls26; Samuel 
Gröschel26; Tom de Koning27; Marjo S. van der Knaap28; Marc Engelen28; Wolfgang Koehler29 

 

Przedstawiciele pacjentów: 

Sara Hunt7 
1 AOU Pisana, Italy; 2 Assistance Publique-Hôpitaux de Paris, Hôpital Robert-Debré, France: Reference centre for Leukodystrophies; 3 Azienda 
Ospedaliera Universitaria Federico II Napoli, Italy; 4 Center for Rare Movement Disorders / Dpt. of Neurology, Medical University Innsbruck; 
5 Centre Hospitalier du Luxembourg; 6 Cyprus Foundation for Muscular Dystony Research; 7 ePAG; 8 Foundation IRCCS neurological institute 
Carlo Besta – Milan, Italy; 9 Ghent University Hospital; 10 Hannover Medical School; 11 Hospital Clínic i Provincial de Barcelona y Hospital de 
Sant Joan de Déu, Spain; 12 Hospital Universitario Central de Asturias Oviedo; 13 Hospital Universitario La Paz Madrid; 14 Institute of Psychiatry 
and Psychology Warsaw; 15 Klinicki bolni ki centar Zagreb; 16 Klinikum der Universität München, Germany; 17 Motol University Hospital, Czech 
Republic; 18 Oulu University Hospital; 19 Pauls Stradins Clinical University Hospital, Riga Latvia; 20 Pediatric hospital Bambino Gesù, Rome, 
Italy; 21 Rigshospitalet Copenhagen; 22 Semmelweis University, Hungary; 23 Szent-Györgyi Albert Medical School; 24 Tartu University Hospital, 
Estonia; 25 Thomayer University Hospital Prague; 26 Universitätsklinikum Tübingen, Germany; 27 University Medical Center Groningen, 
Netherlands; 28 VU University Medical Center Amsterdam, Netherlands; 29 University of Leipzig Medical Center 

 

Międzynarodowe zalecenia dotyczące diagnostyki i leczenia pacjentów z adrenoleukodystrofią - podejście oparte na 
konsensusie 

Marc Engelen, Wouter J.C. van Ballegoij, Eric James Mallack, Keith P. Van Haren, Wolfgang Köhler, Ettore Salsano, A.S.P. van 
Trotsenburg, Fanny Mochel, Caroline Sevin, Molly O. Regelmann, Nicholas A. Tritos, Alyssa Halper, Robin H. Lachmann, James 
Davison, Gerald V. Raymond, Troy C. Lund, Paul J. Orchard, Joern-Sven Kuehl, Caroline A. Lindemans, Paul Caruso, Bela Rui 
Turk, Ann B. Moser, Frédéric M. Vaz, Sacha Ferdinandusse, Stephan Kemp, Ali Fatemi, Florian S. Eichler, Irene C. Huffnagel. 

Neurology Nov 2022, 99 (21) 940-951; DOI: 10.1212/WNL.0000000000201374 

 

 

 

METODOLOGIA 

ODNIESIENIE 
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