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Zastrzezenie:

"Wsparcie Komisji Europejskiej dla powstania tej publikacji nie stanowi poparcia dla jej tresci, ktdra
odzwierciedla jedynie poglady autordw, a Komisja nie ponosi odpowiedzialnosci za jakiekolwiek
wykorzystanie zawartych w niej informac;ji."

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

Powielanie jest dozwolone pod warunkiem podania zrédta.
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WPROWADZENIE DO EUROPEJSKIEJ SIECI REFERENCYJINEJ DLA
RZADKICH CHOROB NEUROLOGICZNYCH (ERN-RND)

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¢ ekspertow i osSrodkéw 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 wiodgce europejskie osrodki eksperckie, jak rowniez 10 partneréw stowarzyszonych
w 20 krajach cztonkowskich i obejmuje bardzo aktywne organizacje pacjentow. 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 mézgu
e Otepienie czofowo-skroniowe

e Choroba Huntingtona i inne plasawice

e Leukodystrofie

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

Zalecenie do stosowania klinicznego:

Europejska Siec Referencyjna ds. Rzadkich Chorob Neurologicznych zdecydowanie zaleca
stosowanie ponizszych skal jako najlepszej praktyki klinicznej dla oceny i klasyfikacji
choroby Huntingtona i innych plgsawic

WYLACZENIE ODPOWIEDZIALNOSCI:

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

Informacje te (1) moga 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 niezaleinej profesjonalnej opinii lekarza
prowadzgcego, poniewaz nie uwzgledniajg indywidualnych rdézinic miedzy pacjentami. W kazdym
przypadku lekarz prowadzgcy powinien dostosowac wybrany sposdb 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
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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.

METODOLOGIA

Grupa choréb HD i Chorea postanowita zatwierdzi¢ skale stosowane przez Enroll-HD (www.enroll-hd.org)
dla ERN-RND.

Grupa chorobowa ds. ataksji i dziedzicznych paraplegii spastycznych:
Koordynatorzy grupy chorobowej:

CAnne-Catherine Bachoud-Lévi!, Juan Dario Ortigoza Escobar?, Bernhard Landwehrmeier?

Cztonkowie grupy chorobowej:

Pracownicy stuzby zdrowia:

Alberto Albanese*, Enrico Bertini®, Sylvia Boesch®, Daniel Boesch®, Fran Borovecki’, Adrian Danek®, Tom
de Koning®, Antonio Federico'?, Cinzia Gellera'!, Klara Hruba'?, Mikko Karppa®3, Jiri Klempir!4, Thomas
Klopstock®, Pierre Kolber!>, Norbert Kovacs!®, Berry Kremer®, Krista Ladzdovska'’, Caterina Mariotti'?,
Maria Victoria Gonzalez Martinez?, Renaud Massart!, Bela Melegh!®, Anne Torvin Mgller'®, Maria Judit
Molnar®, Alexander Miinchau?®, Esteban Mufioz?, Lorenzo Nanetti'!, Belén Pérez Duefias?!, Borut
Peterlin??, Daniela Rae??, Evien RGZi¢ka'4, Klaus Seppi®, Susanne Schneider?, Ludger Schols??, Sarah
Tabrizi?3, Sinem Tunc?®, Algirdas Uktus®®, Katia Youssov?, Giovanna Zorzi*°

Przedstawiciele pacjentéw:

Astri Arnesen?®, Natalia Grigorova?’

1 Assistance Publique-Hopitaux de Paris, Hopital Henri-Mondor, France: Reference centre for Huntington's disease; 2 Hospital Clinic i
Provincial de Barcelona y Hospital de Sant Joan de Déu, Spain; 3 Universitatsklinikum Ulm, Germany; 4 IRCCS Clinical Institute Humanitas —
Rozzano, Italy; > Pediatric hospital Bambino Gesu, Rome, Italy; ¢ Center for Rare Movement Disorders / Dpt. of Neurology, Medical University
Innsbruck, Austrias; 7 University Hospital Center Zagreb, University Department of Neurology, Slovenia; 8 Klinikum der Universitidt Minchen,
Germany; 2 University Medical Center Groningen, Netherlands; 10 AOU Siena, Italy; 11 Foundation IRCCS neurological institute Carlo Besta —
Milan, Italy; 12 Motol University Hospital, Czech Republic; 13 Oulu University Hospital (OUH), Finland; 14 General University Hospital in Prague,
Czech Republic; 1> Centre Hospitalier du Luxembourg, Luxemburg; 16 University of Pécs, Hungary; 17 Pauls Stradins Clinical University Hospital,
Riga Latvia; 8 Aarhus Universitetshospital, Aarhus, Denmark; ° Semmelweis University, Budapest, Hungary; 20 Universitatsklinikum
Schleswig-Holstein, Germany; 21 Hospital Universitari Vall d'Hebron, Spain; 22 University Medical Centre Ljubljana, Slovenia; 2 University
College London Hospitals NHS Foundation Trust, United Kingdom; 24 Universitatsklinikum Tubingen, Germany,2® Vilnius University Hospital
Santariskiy Klinikos, Lithuania; 26 European Huntington Association, Sggne, Norway; 27 Bulgarian Huntington Association, Sofia, Bulgaria

Proces rozwoju schematu diagnostycznego:

e 7goda na zatwierdzenie nastepujgcych skal dla HD i Choreas podczas ERN-RND spotkanie roczne
2019 - 18/06/2019 r.
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ZALECANE WAGI

Domena Skala
Oceny motoryczne Unified Huntington's Disease Rating Scale (UHDRS) '99
Motor?

Wskaznik pewnosci diagnostycznej UHDRS
Oceny funkcjonalne Catkowita zdolnos$¢ funkcjonalna UHDRS '99'

Skala oceny funkcjonalnej UHDRS '99'

Skala niezalezno$ci UHDRS '99'

Ocena zachowania Ocena zachowan problemowych - skrécona (PBA-s)?

Szpitalna Skala Oceny Leku/Depresji (HADS)® i Skala
Drazliwos$ci Snaitha (SIS)*, tgcznie

Columbia Suicide Severity Rating Scale (CSSRS)°
Oceny poznawcze Test modalnosci cyfr symbolu?!
Nazewnictwo koloréw Stroopa?
Czytanie stow Stroopa?
Kategoryczna ptynnosé stowna®
Zaktécenia Stroopa?
Tworzenie tras A i B’
Ptynnos¢ literowo-stowna®
Mini Mental State Examination (MMSE)?
Globalny Globalne wrazenie kliniczne®
Fizjoterapia Mierniki wynikéw  Wstari i idZ na czas (TUG)®
30-sekundowy test stania na krzeéle!!
Jako$¢ zycia Skrdcona ankieta dotyczaca stanu zdrowia-12 (SF-12)*2
Kwestionariusz jakos$ci zycia opiekundow?3
Ekonomia zdrowia Spis wptywow z ustug klienta (CSRI)**

Kwestionariusz upo$ledzenia produktywnosci i aktywnosci
zawodowe;j - konkretny problem zdrowotny (WPAI-SHP)*>
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! Unified Huntington's Disease Rating Scale: reliability and consistency. Huntington Study Group.(1996)
Movement Disorders, 11(2): 136-42.

2 McNally, G, Rickards, H, Horton, M et al. (2015) Exploring the Validity of the Short Version of the
Problem Behaviours Assessment (PBA-s) for Huntington's disease: A Rasch Analysis. Journal of

Huntington's disease, 4 (4). pp. 347-369.

3 https://www.svri.org/sites/default/files/attachments/2016-01-13/HADS.pdf
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6 Rosser A, Hodges JR (1994) Initial letter and semantic category fluency in Alzheimer's
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Quality of Life Index—Cancer (CQOLC) Scale: development and validation of an instrument to
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