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Felel6sség kizarasa:

"Az Eurdpai Bizottsag e kiadvany elkészitéséhez nyujtott tamogatasa nem jelenti a tartalom jévahagyasat,
amely kizardlag a szerz6k nézeteit tiikrozi, és a Bizottsag nem tehet6 felel6ssé a benne foglalt informacidk
barmilyen felhasznaldsaért."

Az Eurdpai Unidrdl tovabbi informaciok az interneten taldlhatdk (http://europa.eu).
Luxemburg: Az Eurdpai Unio Kiaddhivatala, 2019.
© Eurdpai Unio, 2019

A sokszorositas a forras megjel6lésével engedélyezett.
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A RITKA NEUROLOGIAI BETEGSEGEK EUROPAI

REFERENCIAHALOZATANAK (ERN-RND) BEMUTATASA:

Az ERN-RND az Eurdpai Unid altal |étrehozott és jovahagyott eurdpai referenciahalézat. Az ERN-RND egy
olyan egészséglgyi infrastruktura, amely a ritka neurolégiai betegségekre (RND) dsszpontosit. Az ERN-
RND harom f6 pillére a kovetkezd: (i) szakért6k és szakért6i kozpontok haldzata, (ii) az RND-kkel
kapcsolatos tudas létrehozdasa, 6sszegylijtése és terjesztése, valamint (iii) az e-egészségligy megvaldsitasa,
hogy a betegek és csaladok helyett a szakértelem utazhasson.

Az ERN-RND Eurdpa 32 vezet6 szakértSi kozpontjat egyesiti 13 tagallamban, és rendkivil aktiv
betegszervezeteket foglal magaban. A koézpontok Belgiumban, Bulgaridban, a Cseh Koztarsasagban,
Franciaorszagban, Magyarorszagon, Németorszagban, Olaszorszagban, Litvanidban, Hollandidaban,
Lengyelorszagban, Szlovénidban, Spanyolorszagban és az Egyesilt Kiralysagban taldlhatok.

Az ERN-RND a kovetkez8 betegségcsoportokra terjed ki:

e Ataxiak és drokletes spasztikus paraplegiak

e Atipikus parkinsonizmus és genetikai Parkinson-kér

e Dystonia, paroxizmalis rendellenesség és neurodegenerdcio agyi vasfelhalmozdddssal
e Frontotemporalis demencia

e Huntington-kdr és mas hazimunkak

e Leukodisztrofiak

A hdlozatrdl, a szakértdi kézpontokrol és a lefedett betegségekrdl a haldzat honlapjdn (www.ern-rnd.eu)
taldlhatdk részletes informdciok.

Ajanlds klinikai haszndlatra:

A Ritka Neuroldgiai Betegségek Eurdpai Referenciahdlozata a diagnozis feldllitasanak
segitésére kidolgozta a gyermekkori chorea diagnosztikai folyamatdbrajat. A
referenciahdlozat ennek a diagnosztikai folyamatabranak a hasznalatdt ajanlja.

FELELOSSEG KIZARASA:

Az ERN-RND altal kozzétett, tdmogatott, értékiikben megerdésitett klinikai iranyelvek, gyakorlati ajanlasok,
szisztematikus attekintések és egyéb iranyelvek esetében naprakész tudomanyos és klinikai informacidk
értékelésérdl van szo, amelyeket képzési ajanlatként bocsatanak rendelkezésre.

Az informaciok (1) nem feltétleniil tartalmazzak az 6sszes megfelel kezelést és apoldsi mddszert, és nem
tekintenddk az apolasi norma meghatdrozasanak; (2) nem frissiilnek folyamatosan és nem feltétlendl
tikrozik a legujabb ismereteket (jelen informacidk |étrehozasa és a kozzététellk, ill. elolvasasuk kozott Uj
informacidk merilhetnek fel); (3) csak a konkrétan megadott kérdésfelvetésekre vonatkoznak; (4) nem
irnak el6 meghatarozott orvosi ellatast; (5) nem helyettesitik a kezelGorvos fliggetlen szakmai itéletét,
mivel az informaciok nem veszik figyelembe az egyes paciensek kozotti egyedi eltéréseket. A
kezel6orvosnak minden esetben egyedileg kell meghataroznia a valasztott eljarasmddot az adott beteg
szamara. Az informacidk felhasznalasa dnkéntes. Az ERN-RND az informaciokat a tényleges allapot alapjan
bocsatja rendelkezésre, és az ERN-RND nem vallal semmiféle kifejezett vagy hallgatdlagos garanciat az
informacidkra vonatkozéan. Az ERN-RND kifejezetten elutasitja a haszndlhatdsag, valamint egy
meghatarozott felhasznaldsra vagy célra valé alkalmassag garantaldsat. Az ERN-RND nem vallal
felel6sséget azokért a személyi sérilésekért vagy anyagi karokért, amelyek jelen informaciok
felhasznaldasabdl adddnak vagy azokkal 6sszefliggésben allnak, és az el6forduld hibakért és mulasztasokért
sem.
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MODSZERTAN:

A diagnosztikai folyamatabra kidolgozasat az ERN-RND HD és Chorea betegségcsoportja végezte.

comlex diseases

HD és Chorea betegségcsoport:

Betegségcsoport-koordinatorok:

Anne-Catherine Bachoud-Lévi' , Juan Dario Ortigoza Escobar? , Bernhard Landwehrmeier?

Betegségcsoport tagjai:

Egészségligyi szakemberek:

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 RUZi¢ka'4, Klaus Seppi®, Susanne Schneider3, Ludger Schols??, Sarah
Tabrizi?3, Sinem Tunc?®, Algirdas Uktus?®, Katia Youssov?, Giovanna Zorzi°.

A betegek képvisel6i:

Astri Arnesen?®, Natalia Grigorova?’

1Assistance Publique-Hopitaux de Paris, Hopital Henri-Mondor, Franciaorszag: 2Hospital Clinic i Provincial de Barcelona y Hospital de Sant
Joan de Déu, Spanyolorszag; 3Universitatsklinikum Ulm, Németorszag; 4IRCCS Clinical Institute Humanitas - Rozzano, Olaszorszag; >Bambino
Gesu gyermekkorhaz, Rdma, Olaszorszag; 6Center for Rare Movement Disorders / Dpt. of Neurology, Medical University Innsbruck, Ausztria;
7University Hospital Center Zagreb, University Department of Neurology, Szlovénia; 8Klinikum der Universitdt Miinchen, Németorszag;
SUniversity Medical Center Groningen, Hollandia; 1°A0U Siena, Olaszorszag; 1Alapitvany IRCCS neuroldgiai intézet Carlo Besta - Miland,
Olaszorszag; 12Motol Egyetemi Kérhaz, Cseh Koztarsasag; 130ulu Egyetemi Kérhaz (OUH), Finnorszég; 4Pragai Egyetemi Altaldnos Kérhéz,
Cseh Koztérsasag; 1°Centre Hospitalier du Luxembourg, Luxemburg; 16Pécsi Tudoméanyegyetem, Magyarorszag; 7Pauls Stradins Klinikai
Egyetemi Kérhdz, Riga, Lettorszag; 18Aarhus Universitetshospital, Aarhus, Dania; °Semmelweis Egyetem, Budapest, Magyarorszag;
20yniversitatsklinikum Schleswig-Holstein, Németorszag; 2'Hospital Universitari Vall d'Hebron, Spanyolorszag; 22University Medical Centre
Ljubljana, Szlovénia; 23University College London Hospitals NHS Foundation Trust, Egyesilt Kiralysag; 2*Universitatsklinikum Tibingen,
Németorszag; 2>Vilnius University Hospital Santariskiy Klinikos, Litvania; 25European Huntington Association, Sggne, Norvégia; 2’Bulgarian
Huntington Association, Szdéfia, Bulgaria.

Folyamatdiagram fejlesztési folyamat:

e A folyamatabra kidolgozdsa az ERN-RND partnere, a Hospital Clinic i Provincial de Barcelona y
Hospital de Sant Joan de Déu, Spanyolorszag 3ltal

e Hozzajarulas a diagnosztikai folyamatabrahoz az ERN-RND 2019-es éves talalkozdjan - 18/06/2019

e AHospital Clinici Provincial de Barcelona y Hospital de Sant Joan de Déu, Spanyolorszag altal 2021
aprilisdban rendelkezésre bocsatott frissitett valtozat.

IRANYELV:
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Klinikai diagnézis
"Gyermekkori chorea"

Koros kortorténet, fizikalis vizsgalat! ,
laboratériumi tanulmanyok? és/vagy

MRI 3
Kezdet < 5 éves / Kezdet > 5 éves /
Alattomos kezdet Akut kezdet
Genetikai chorea feltételezése 4 Nem A szerzett chorea esetében javasolt >
Célzott szekvenalas a Igen
leggyakoribb gének *
Genetikai chorea Igen
Deléciés/duplikaciés genetikai e R
vizsgalat ** K6zos ismétlodési bovitési
panelek
Nem

Besorolhatatlan chorea

* Egy gén célzott, tébb gén célzott (TruSightOne (63/77 koreaval kapcsolatos gént elemez) vagy Expanded TruSightOne (72/77 koreaval kapcsolatos gént elemez) szekvenalas), WES, WGS.
** kvantitativ PCR, hosszu tavu PCR, multiplex ligaciéfiggd szondaamplifikacié (MLPA), ArrayCGH vagy géncélu mikroarray

MEGJEGYZES: Ez az algoritmus a gyermekkori chorea diagnosztizalasara szolgal. Vannak olyan genetikai chorea okok, amelyeknél a tiinetek 5 éves kor utan kezdddnek
(choreoakantocitézis stb.), és olyan szerzett chorea okok, amelyeknél a tiinetek 5 éves kor el6tt kezd6dnek (diszkinetikus agyi bénulas, kernicterus stb. ). Ezekben az esetekben egyéb
klinikai adatok vagy neuroimaging segithet elddnteni a chorea val6szinl eredetét.
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Strukturalis bazalis-ganglionalis
elvaltozasok

Athetotikus agyi bénulas
Bilirubin encephalopathia
(kernicterus)

Extrapontin myelinosis
Témeges elvaltozasok (tumorok)
Sclerosis multiplex’ ADEM

A kéregallomany fejlédési
rendellenessége

(pl. holoprosencephalia stb.)
Szivm(tét utan

Vaszkularis chorea (Moya Moya
betegség)/sztrok

* Laboratériumi vizsgalatok:

Sant Joan de Deu
Barcelona - Hospital

Parainfektiv és autoimmun

Akut nekrotizalé agyvel6gyulladas
Foszfolipid antitest szindroma
Chorea gravidum

NeuroBehget betegség

NMDAr agyvelégyulladas
Paraneoplasztikus chorea
Posztinfekcios vagy posztvakcinalis
Sydenham-kor

Szisztémas lupus erythematosus
CNS vasculitis

Szerzett chorea >

Fert6z6 chorea

Bakterialis endokarditis
Cysticercosis

Difteria

EBV/CMV fert6zés
HSV encephalitis

HIV enkefalopatia
Legionella

Lyme-kor

Mycoplasma
Neuroszifilisz
Parvovirus B19
Skarlat

Toxoplazmoézis
Virusos agyvel6égyulladas
(mumpsz, kanyaro,
varicella)

Metabolikus vagy toxikus

Akut intermittalo porfiria
Hepatikus/veseelégtelenség
Hipokalcémia
Hipo-/hiperglikémia
(Cukorbetegséggel
Osszefiiggd chorea)
Hypo/hypernatremia
Hypoparathyreosis
Pajzsmirigy talmikodés
Mérgezés (bizmut, szén
monoxid, mangan,
metanol, higany,
szerves foszfat, tallium,
toluol)
B12-vitamin-hiany

» Veérkép, ESR, CRP, gliikoz, vérgazok, elektrolitok, kalcium, foszfat, PTH, TSH, FT4, T3, ALP, B12, ASLO, ANA, anti-dsDNS, antifoszfolipid

antitestek, hCG terhességi teszt.

* LP: rutin (fehérje, glikdz, sejtszam/differencial, GRAM festés, tenyésztés), IgG index, OCB, antineuronalis antitestek (antiNMDAr, MOG,
antineurokondrin, LGI1, GABAB, autoantitestek stb.).
» Fontolja meg 1) a fert6zéses vizsgalatot, 2) a prothrombotikus kockazati tényezdk vizsgalatat (V Leyden faktor, protein C, protein S,
lipoprotein(a), antitrombin [ll, prothrombin génmutacié, homocisztein/lMTHFR génmutacié és 3) nehézfém- és drogsziirést a klinikai

forgatékonyv alapjan.
* EKG
*** MRI agy gaddal és anélkiil

**** Szivgyogyaszati vizsgalat Sydenham-kor gyanuja esetén.

Gyodgyszer okozta chorea

Dopamin receptor blokkolé szerek
Fenotiazinok

Butyrofenonok

Benzamidok
Parkinsonellenes gyogyszerek
L-dopa

Dopamin agonista
Antikolinergikumok
Epilepsziaellenes gyogyszerek
Fenitoin

Karbamazepin

Valproinsav

Phenobarbital
Pszichostimulansok
Amfetaminok

Kokain

Kalcium-csatorna blokkolok
Cinnarizine

Flunarizin

Verapamil

Egyéeb

Azitromicin

Baclofen

Ciklosporin

Digoxin

Litium

SSRI-k

Szteroid/szajon at szedhetd
fogamzasgatldk

Teofillin

Triciklikus antidepresszansok



Sant Joan de Deu
Barcelona - Hospital
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Autosomalis dominans

Gyermekkori valtakozé féloldali bénulas - ATP1AS3,
ATP1A2

Basalis ganglionok meszesedése, idiopatias -
XPR1, PDGFB,

PDGFRB, és SLC20A2

Chorea, joindulatu 6rokletes - NKX2-1
Dentatorubro-pallidoluysiai atréfia - ATN1
Diszkinézia, familiaris, arcizomzavarral - ADCY5
Dystonia, DOPA-ra reagalo, DOPA-val vagy anélkil
hiperfenilalaninémia - GCH1

Epizodikus kinesztetikus diszkinézia 1 - PRRT2,
SCNB8A

Epilepszias enkefalopatia, korai csecsemékori -
SCN2A,

KCNQ2,

Huntington-kor - HTT

Neurodegeneracié agyi vasfelhalmozddassal - FTL,
3-as latéidegsorvadas sziirkehalyoggal - OPA3
Paroxizmalis nem kinézigén diszkinézia 1 - PNKD
Rett-szindrdma, veleszliletett valtozat - FOXG1
Rohamok, jéindulatu ujsziléttkori rohamok -
KCNQ2, KCNQ3

Spinocerebellaris ataxia 1 - ATXN1
Spinocerebellaris ataxia 7 - ATXN7
Spinocerebellaris ataxia 17 - TBP

* HTT - A konszenzus szerint a 18 évesnél fiatalabb, tlinetmentes egyéneknél, akiknél fennall a felnéttkori rendellenességek kockazata, nem kell vizsgalatot végezni. A 18 évesnél fiatalabb,

Genetikai chorea ?

Autoszomalis recessziv

2,4-dienoil-CoA reduktaz hiany - NADK2
3-metilglutaconsavhiany, lll. tipus - OPA3
Aceruloplasminemina - CP

Aromas L-aminosav dekarboxilaz hiany - DDC
Ataxia-telangiectasia - ATM

Ataxia-telangiectasia-szer( rendellenesség - MRE11

Ataxia, korai kezdetl, oculomotoros apraxiaval és hypoalbuminémia - APTX
Koreoakantocitézis - VPS13A

Kombinalt oxidativ foszforilaciés hiany 13 - PNPT1
Velesziletett sziirkehalyog, arcdiszmorfizmus és neuropatia - CTDP1
Diszkinézia, végtag- és orofacialis, csecsemdkori kezdetl - PDE10A
és PDE2A

Dystonia, DOPA-rezisztens, DOPA-val vagy anélkiil
hiperfenilalaninémia - GCH1, SPR

Epilepszias enkefalopatia, korai 29 - AARS

Epilepszias enkefalopatia, korai 17 - GNAO1

Glutarsavhiany, I. tipus - GCDH

Hiperfenilalaninémia, BH4-hianyos - QDPR és PTS
Leukodisztrofia, hypomyelinizald és Spasztikus paraplégia - GJB2, HSPD1
Metakromatikus leukodisztréfia - ARSA

Metilmalonsavhiany, mut(0)-tipus - MUT

Mitokondrialis DNS-csokkenés - FBXL4 és POLG

Tobbszoros veleszuletett rendellenesség —
hipoténia-gércsrohamok szindréma 1 - PIGN

2S tipusu izomdisztrofia, végtag-ovi izomdisztréfia - TRAPPC11
Extrapiramidalis tinetekkel jaré6 myopathia - MICU1
Nasu-Hakola betegség - TREM2, TYROBP

Neurodegeneracié agyi vasfelhalmozédassal - PANK2
Parkinsonizmus-dysténia, csecsemdékori - SLC6A3
Pontocerebellaris hipoplazia - TSEN2, TSEN34 és CHMP1A
Piruvat-dehidrogenaz E2 hianya - DLAT

S6 és bors fejlédési regresszios szindroma - ST3GALS
Sneddon-szindréma - CERC1

Spinocerebellaris ataxia, autoszomalis recessziv 1 - SETX
Striatonigralis degeneracid, gyermekkori - NUP62
Szulfit-oxidaz hiany - SOUX

Woodhouse-Sakati szindréma - DCAF17

Xeroderma pigmentosum - XPA, ERRC2 és ERCC6
Wilson-kér - ATP7B

PLA2G6

X-hez kotott
Agyi kreatinhiany - SLC6A8

Epilepszias enkefalopatia, korai gyermekkori, 1 -

ARX

Dystonia-Parkinsonizmus, X-kapcsolt - TAF1
HSD10 mitokondrialis betegség - HSD17B10
Lesch-Nyhan-szindroma - HPRT1
McLeod-szindroma - XK

Menkes-kér - ATP7A

Metilmalonsavhiany és homociszteinémia,
cblX tipus - HCFC1

Pelizaeus-Merzbacher betegség és
spasztikus paraplégia 2 - PLP1
Piruvat-dehidrogenaz E1-alfa hiany - PDHA1
Rett-szindréma - MECP2

tineteket mutaté egyéneknek altalaban elényds, ha specifikus diagnozist allitanak fel/ ** Az arnyék betitipussal jelolt gének a Repeat Expansion altal okozott
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Barcelona - Hospital Genetikai chorea #

1El6zmények és fizikalis vizsgalat

Neurolégiai tiinetek

* Ataxia: APTX, ARSA, ATM, ATN1, ATP1A3, ATXN1, ATXN7, FBXL4, GCH1, HTT, MECP2, MICU1, MRE11, PLA2G6, POLG, OPA3, PLP1, SETX, TBP, VPS13A

» Viselkedési rendellenesség/autizmus spektrumzavar: ADA2, ADCY5, ARSA, ATN1, ATP1A3, ATP7A, ATP7B, CERC1, CP, DECAF17, DDC, DELAT, ERC2, ERC6, FOXG1, FTL,
GCDH,

GCH1, HSD17B10, HTT, KCNQ2, KCNQ3, MECP2, NKX2-1, PANK2, PDGFB, PDGFRB, PDE10A, PLA2G6, POLG, PRRT2, PTS, QDPR, SCN2A, SCNS8A, TBP, TREM2,

TYROBP, VPS13A, XPA, XPR1

» Fejl6dési visszafejlédés: ADA2, ARX, ATP7A, ERCC2, FOXG1, FTL, GCDH, HTT, MECP2, NUP62, POLG, PLA2G6, SCN2A, SCN8A, ST3GAL5, TREM2, VPS13A, XPA.

» Csokkent vagy hianyzé mély innyuijto reflexek: AARS, ARSA, ATP7A, ERRC2, ERCC6, PIGN, SETX, VPS13A, XPA, XK

» Dystonia - parkinsonizmus: AARS, ADCY5, APTX, ARSA, ATM, ATP1A2, ATP1A3, ATP7B, CP, DCAF17, DDC, DLAT, FBXL4, FOXG1, FTL, GCDH, GCH1, GNAO1, GCDH, HCFC1,

HPRT1, KCNQ2, MECP2, MICU1, MUT, NDK2, NKX2-1, NUP62, PDGFB, PDGFRB, PDHA1, PLA2G6, PLP1, PRRT2, PTS, SETX, SLC6A3, SPR, SUOX, TAF1 (Fll6p-szigetek), TBP,

TSEN2, TSEN34, VPS13A

* Hypotonia: ADCY5, ARSA, ARX, ATP7A, DDC, FBXL4, FOXG1, HCFC1, HPRT1, HSD17B10, HSPD1, MECP2, NADK2, PDE10A, PLP1, PIGN, SLC6A3, SLC6A8, SCN2A, SCN8A,

SPR, SUOX

* Gyermekkori gorcsok: ARX, KCNQ2, SCN2A, SCN8A

+  Ertelmi fogyatékossag: DCAF17, DLAT, ERRC2, ERCC6, FOXG1, FTL, GNAO1, HCFC1, HPRT1, HSD17B10, HSPD1,

KCNQ2, KCNQ3, MECP2, MICU1, MUT, NXK2-1, NUP62, OPA3, PDE10A, PDHA1, PIGN, PLA2G6, PLP1, PRRT2, SCN8A, SPR, TBP, TRAPPC11, SCN8A, SLC6A8, SOUX, XPA.

* Mikrokefalia: AARS, ARX, ATP7A, ERRC2, ERCC6, FBXLA, FOXG1, HCFC1, MECP2, MICU1, MRE11, NADK2, PDGFB, PDGFRB, PDHA1, PLP1, POLG, SCN8A,

SOUX, ST3GALS5, XPA, XPR1

* Myoclonus: ARX, ATN1, ATM, KCNQ2, KCNQ3, POLG, PRRT2, TAF1 (Fll6p-szigetek), TYROBP,

* Myopathia: XK

* Paroxizmalis chorea: ADCY5, ATP1A3, ATP1A2, PKND, PRRT2, SCNSA

» Periférias neuropatia: ADA2, AARS, APTX, ARSA, ATM, ATP7A, ATP7B, ATXN1, ERRC2, ERCC6, GJB2, KCNQ2, KCNQ3, MICU1, OPAS3, PLP1, POLG, PRRT2,

SCL2A1, SCN2A, SCN8A, SETX, XPA, XK, VPS13A, SCL2A1, SCN2A, SCN8A, SETX, XPA, XK, VPS13A.

» Piramisszerd jelek: ARSA, ATN1, ATP1A3, ATXN1, ATXN7, DDC, FTL, GCDH, GCH1, GJB2, HPRT1, HSPD1, HSD17B10, TBP, MECP2, NDK2, OPA3, PANK2, PDGFB, PDGFRB,

PLA2G6, PLP1, SCL6AS8, SPR, SETX, ST3GAL5, TAF1, SPR, SETX, ST3GALS5, TAF1

* Rohamok: FBXL4, FOXG1, GJB2, GNAO1, HCFC1, HSD17B10, HSPD1, HTT, KCNQ2, KCNQ3,

MECP2, MUT, NDK2, PDGFB, PDGFRB, PIGN, PLA2G6, POLG, PRRT2, SCN2A, SCN8A, SLC2A1, SLC6A8, ST3GAL5, SOUX, TBP, TYROBP, VPS13A, XPA, XPR1, XK

»  Oncsonkitas: HPRT1, SLC6A8, VPS13A

* Remegés: OPA3, PDE10A, PDGFB, PDGFRB, PIGN, PLA2G6, PLP1, POLG,

SCN2A, SETX, SLC20A2, SPR, SLC6A3, TAF1 (Fiilép-szigetek), TRAPCC11, VPS13C

Bérmegnyilvanulasok

» Alopecia: DCAF17

+ Bérrendellenességek: ADA2, ATP7A, ARX, ATM, CERC1, ERRC2, ERRC6, GJB2, KCNQ2, MECP2, MRE11, PANK2, PDGFB, PDGFRB, SCN2A, SETX, SLC2A1, ST3GAL5,
SUOX,

TRAPPC11, XPA, XPR1

* Napérzékenység: ERRC2, ERCC6, SCN2A, XPA
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Basalis ganglionok
rendellenességei

Vas lerakédas: CP, DCAF17, FTL,
PANK2, PL2G6

Caudate-atréfia: HPRT1, HTT,
TREM2, TYROBP, VPS13A, XK

Hypoplasztikus globus pallidus
NKX2-1

Hiperintenzitas: ATP7B, DLAT,
FBXL4, FTL, GCDH, KCNQ?2,
MICU1, MUT, NADK2, NDK2,
NUPG62, PDE10A, PDHA1, PNPT1,
POLG, SCN2A, SCN8A, XK.

Meszesedés

ATP7A, ERRC2, ERCC6, PDGFB,
PDGFRB, PTS, QDPR, SLC20A2,
SOUX, XPA, XPR1

Sant Joan de Deu
Barcelona - Hospital

Genetikai chorea 4

3 MRI

Fehérallomany-rendellenességek

Hypomyelinizacid/hibas myelinizacio - AARS, ARX, ATP7A, CTDP1, DDC,
FBXL4, FOXG1, GNAO1, HCFC1, SCN2A, PLP1, PNPT1, PTS, PTS

Leukoencephalopathia / Nem specifikus periventrikularis gliézis - ARSA, ATM,
CTDP1, DCAF17, DDC, FBXL4, GJB2, HSPD1, NADK2, POLG, PTS, QDPR,
SCN2A, SLC6A8, ST3GALS5, TREM2, TYROBP, SCN2A, SLC6A8, ST3GALS,
TREM2, TYROBP

MR spektroszkoépia

Laktatcsucs - DLAT, FBXL4, HSD17B10, PNPT1, PDHA1, POLG

Agyi kreatinhiany - SLC6A8

Koros fehérallomanyi N-acetil-aszpartat (NAA) szintek - PLP1, MECP2,
HSPD1

Emelkedett citrat-, glicin- és kreatin-AARS-értékek

Normal
ADCY5, ATP1A3, ATP1A2, KCNQ3, DDC, GCH1, PDE2A, PKND, SLC6AS3,
SPR, TAF1, TRAPPC11

Egyéeb
Arachnoid cisztak: FBXL4

Agysorvadas: AARS, ARX, ATRX, ATXN7, ATN1, CTDP1,
DDC, ERRC2, ERRC6, FBXL4, FOXG1, GJB2, GNAO1,
HPRT1, HSD17B10, HTT, KCNQ2, MECP2, NADK?2,
PDHA1, PIGN, POLG, SCN8A, ST3GALS, TBP, TYROBP,
VPS13A, XPA

Kisagyi atrofia: APTX, ATM, ATXN1, ATXN7, CTDP1,
ERRCC6, HTT, MECP2, MRE11, OPA3, PIGN, PLA2G6,
POLG, SCN2A, SCN8A, SETX, TBP, VPS13A

Hypoxias-ischaemias encephalopathia-szer, beleértve
a kovetkezoket cisztas leukomalacia: SOUX

Ischaemias elvaltozasok: CERC1, FBXL4
A kéregallomany fejlédésének rendellenessége: ARX

Pontocerebellaris atréfia - ATXN1, ATN1, CHMP1A,
HSPD1, SETX, TSEN2, TSEN34

Sella turca cisztak NKX2-1

Gerincvel6 atroéfia - CTDP1

Vékony corpus callosum - ARX, AARS, CTDP1, FBXL4,
FOXG1, GJB2, GNAO1, KCNQ2, MECP2, SCNB8A,
TYROBP

Erkeringés - ATP7A

Kamrai megnagyobbodas - AARS, ARX, ATP7A, ERRC2,
ERCC6, FOXG1, HTT, MECP2, NADK2, PDGFB,

PDGFRB, PDHA1, PIGN, TSEN2, TYROBP, SLC6AS,
SLC20A2, VPS13A, XPA, XPR1, XK



Barmilyen észrevételt vagy javitast szivesen fogadnék ezzel az
algoritmussal kapcsolatban.
Kérjik, vegye fel a kapcsolatot: jortigoza@sjdhospitalbarcelona.org
Dr. Juan Dario Ortigoza-Escobar - Mozgaszavarok osztalya, Sant Joan de
Déu korhaz, Barcelona, Spanyolorszag
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