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With kind and grateful referral to the following:
This Care Standard document was translated into Portuguese
by Jodo Miguel Alves Ferreira (cc.14647467 8ZW1)
from the Faculty of Medicine — University of Coimbra, Portugal.
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Este documento de Normas de Cuidados foi traduzido para portugués
por Jodo Miguel Alves Ferreira (cc.14647467 8ZW1)
da Faculdade de Medicina da Universidade de Coimbra, Portugal.
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A REDE EUROPEIA DE REFERENCIA PARA AS DOENCAS NEUROLOGICAS
RARAS (ERN-RND):

A ERN-RND é uma rede europeia de referéncia criada e aprovada pela Unido Europeia. A ERN-RND é uma
infraestrutura de cuidados de saude que se centra nas doencas neuroldgicas raras (DNR). Os trés
principais pilares da ERN-RND sdo: (i) rede de peritos e centros especializados, (ii) geracdo, agregacao e
difusdo de conhecimentos sobre DNR, e (iii) implementacdo da saide em linha para permitir que os
especialistas se desloquem em vez dos doentes e das familias.

A ERN-RND reune 32 dos principais centros de peritos da Europa em 13 Estados-Membros e inclui
organizacdes de doentes altamente ativas. Os centros estdo localizados na Bélgica, Bulgdaria, Republica
Checa, Franca, Alemanha, Hungria, Itdlia, Lituania, Paises Baixos, Poldnia, Eslovénia, Espanha e Reino
Unido.

Os seguintes grupos de doencas sdao abrangidos pelo ERN-RND:
e Ataxias e paraplegias espasticas hereditarias
e Parkinsonismo atipico e doenca de Parkinson genética
e Distonia, perturbacao paroxistica e neurodegeneracdao com acumulacdo de ferro no cérebro
e Deméncia frontotemporal
e Doenca de Huntington e outras Coréias
e lLeucodistrofias

Informagdes especificas sobre a rede, os centros especializados e as doencas abrangidas podem ser
encontradas no Website da rede www.ern-rnd.eu.

Recomendacgéo para uso clinico:

A Rede Europeia de Referéncia para as Doengas Neurolégicas Raras desenvolveu os Fluxogramas de
Diagnostico para as Leucodistrofias para ajudar a orientar o diagnodstico dos doentes com
Leucodistrofia. A Rede de Referéncia recomenda a utilizagéo destes Fluxogramas de Diagnéstico.

EXCLUSAO DE RESPONSABILIDADE:

As diretrizes clinicas, recomendacOes praticas, revisoes sistemdaticas e outras diretrizes publicadas,
apoiadas ou confirmadas quanto a sua validade pela ERN-RND sdo avaliacdes de informacdes clinicas e
cientificas atuais que se disponibilizam como oferta educativa.

As informacgdes (1) podem ndo compreender todos os tratamentos e métodos de cuidados de saude
apropriados e ndo devem ser considerados como constatacdo de padrdo de cuidados de saude; (2) ndo
sdo atualizadas continuamente e podem ndo representar os conhecimentos mais recentes (podem surgir
novas informacgdes entre a data da redacdo destas informagdes e a sua publicacdo e/ou leitura); (3)
referem-se apenas as questdes especificamente indicadas; (4) ndo impdem determinado tratamento
médico; (5) ndo substituem o juizo profissional independente do médico assistente, visto que as
informacgdes ndo consideram diferencas individuais entre os doentes. Em todo o caso, o médico assistente
deverd adaptar o modo de procedimento escolhido as necessidades do respetivo paciente. A utilizagdo
das informacdes é facultativa. As informacdes sdo disponibilizadas pela ERN-RND com base no estado real
e a ERN-RND ndo assume qualquer garantia, expressa ou tdcita, em relacdo as informacgdes. A ERN-RND
declina expressamente qualquer garantia pela aptiddo para utilizacdo e adequacdo para uma
determinada aplicacdo ou finalidade. A ERN-RND ndo assume responsabilidade alguma por danos
pessoais ou materiais resultantes da utilizacdo destas informacgdes ou relacionadas com estas, nem por
quaisquer erros ou omissoes.
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METODOLOGIA:

O desenvolvimento dos Fluxogramas de Diagndstico para a Distonia foi efetuado pelo Grupo de Doengas
para Leucodistrofias da ERN-RND.

Grupo de doencas para Leucodistrofias:
Coordenadores de grupos de doengas:

Ingeborg Krageloh-Mann?; Odile Boespflug-Tanguy?

Membros do grupo de doencgas:

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

LUniversitatsklinikum Tubingen, Alemanha; 2Assistance Publique-Hopitaux de Paris, Hopital Robert-Debré, Francga: Centro de referéncia para
as leucodistrofias; 3Pediatric hospital Bambino Gesu, Roma, Italia; *University Medical Center Groningen, Paises Baixos; >AOU Siena, Itélia;
6Semmelweis University, Hungria; 7Klinikum der Universitat Miinchen, Alemanha; 8Foundation IRCCS neurological institute Carlo Besta -
Milan, Italia; °VU University Medical Center Amsterdam, Paises Baixos.

Processo de desenvolvimento de fluxogramas:

e Elaboracdo de fluxogramas - junho de 2017 - junho de 2018

e Discussdo/Revisdo no grupo de doencas ERN-RND durante a reunido anual ERN-RND 2018 -
08/06/2018

e Consentimento sobre o documento por todo o grupo de doencas - 02/10/2018



Fluxograma de diagndstico para Leucodistrofias
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Um guia para reconhecimento de padroes nas leucodistrofias

(adaptado de Schiffmann e van der Knaap 2009)
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Legenda

APDB: Doenga dos corpos poliglucosanos do adulto

ADLD: Leucodistrofia autossémica dominante com sintomas autonémicos

CRMCC: Microangiopatia cerebro-retiniana com calcificagdes e quistos

CTX: Xantomatose cerebrotendinosa

DRPLA: Atrofia dentatorubro-palidoluisiana

Doengas relacionadas com o EIF2B: Doenga da substancia branca desaparecida ou CACH
HDLS: Leucoencefalopatia difusa hereditaria com esferéides/ Leucodistrofia neuroaxonal com

HBSL: Hipomielinizagdo com envolvimento do tronco cerebral e da medula espinal e das pernas
LTBL: Leucoencefalopatia com envolvimento talamico e do tronco cerebral e lactato elevado
LBSL: Leucoencefalopatia com envolvimento do tronco cerebral e da medula espinal e elevagdo do

MLC: Leucodistrofia megalencefélica com quistos subcorticais
ODDD: Displasia oculodentodigital
X-ALS: Adrenoleucodistrofia ligada ao X




Algumas das diferen¢as em relacao ao fluxograma de diagnostico
original de Schiffmann et al. sao as seguintes:

Fluxograma ERN-RND Fluxograma de Schiffmann, van der
Knaap
"pode ser" confluente ou "pode ser" Confluente ou multifocal
multifocal
Pode ser confluente: grandes lesdes NA

assimétricas

Pode ser confluente: predominancia NA
temporal
"pode ser multifocal", 3 subcategorias: Multifocal, sem subcategorias

espacos perivasculares progressivos,
estaticos e proeminentes

NA Hipomielinizacdo: envolvimento PNS tipico
ou nenhum envolvimento PNS tipico

REFERENCIAS:

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



ABREVIATURAS:

ADP6:
ADLD:
CRMCC:
CTX:
DRPLA:

doenca dos corpos poliglucosanos do adulto

leucodistrofia autossdmica dominante com sintomas autondmicos
microangiopatia cerebro-retiniana com calcificagdes e quistos
xantomatose cerebrotendinosa

atrofia dentatorubro-pallidoluisiana

Perturbacdo relacionada com o EIF2B:

HDLS:
HBSL:

LTBL:

LBSL:

MLC:
ODDD:
X-ALD:

doenca da substancia branca desaparecida ou CACH
leucoencefalopatia difusa hereditaria com esferdides

hipomielinizagao com envolvimento do tronco cerebral e da medula espinal e
espasticidade das pernas

leucoencefalopatia com envolvimento do talamo e do tronco cerebral e
lactato elevado

leucoencefalopatia com envolvimento do tronco cerebral e da espinal medula
e elevacdo do lactato

Leucoencefalopatia megalencefalica com quistos subcorticais
displasia oculodentodigital

adrenoleucodistrofia ligada ao X
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