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Zastrzezenie:

"Wsparcie Komisji Europejskiej dla powstania tej publikacji nie stanowi poparcia dla jej tresci, ktora
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 czotfowo-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 Sie¢ Referencyjna ds. Rzadkich Chorob Neurologicznych zdecydowanie zaleca
stosowanie Skali oceny i klasyfikacji ataksji (Scale for the Assessment and Rating of
Ataxia - SARA) jako najlepszej praktyki klinicznej do oceny i oceny pacjentow z ataksjq
pacjenci.

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) 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 niezaleinej profesjonalnej opinii lekarza
prowadzacego, poniewaz nie uwzgledniajg indywidualnych rdéznic miedzy pacjentami. W kazdym
przypadku lekarz prowadzacy powinien dostosowac¢ 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 domniemanych 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 zwigzanych, a takze za ewentualne btedy lub zaniechania.

METODOLOGIA

Proces zatwierdzania zostato wykonane przez Grupe Chordb dla Ataksji i Dziedzicznych Paraplegii
Spastycznych ERN-RND.

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

Caterina Mariotti'®; Rebecca Schuele-Freyer'#

Cztonkowie grupy chorobowej:

Pracownicy stuzby zdrowia:

Segolene Ayme?; Enrico Bertini?; Kristl Claeys3; Maria Teresa Dotti# Alexandra Durr!; Antonio Federico?;
Josep Gdmez>; Paola Giunti®; David Gdmez-Andrés>; Kinga Hadziev’; York Hellenbroich®; Jaroslav Jerabek®;
Jiri Klempir!; Thomas Klockgether!?; Thomas Klopstock!3; Norbert Kovacs’; Ingeborg Krageloh-Mann4;
Berry Kremer®; Alfons Macaya®; Bela Melegh’; Maria Judit Molnar®; Isabella Moroni'®; Alexander
Miinchau®; Esteban Mufioz!’; Lorenzo Nanetti'®; Andrés Nascimento!’; Mar O'Callaghan!’; Damjan
Osredkar'®; Massimo Pandolfo'®; Joanna Pera?’; Borut Peterlin'®; Maria Salvadd® Ludger Schols'?;
Deborah Sival*>; Matthis Synofzik!#; Franco Taroni'®; Sinem Tunc®; Bart van de Warrenburg?!; Judith van
Gaalen?!; Martin Vyhnalek?®; Michél Willemsen?!; Ginevra Zanni?; Judith Zima’; Alena Zumrova®

Przedstawiciele pacjentéw:

Lori Renna Linton®, Mary Kearney??, Cathalijne van Doorne??

1 Assistance Publique-Hbpitaux de Paris, HOpital Pitié-Salepétriére, France: Reference Centre for Rare Diseases 'Neurogenetics’; 2 Pediatric
hospital Bambino Gesu, Rome, Italy; 3 University Hospitals Leuven, Belgium; 4 AOU Siena, Italy; > Hospital Universitari Vall d'Hebron, Spain;
6 University College London Hospitals NHS Foundation Trust, United Kingdom; 7 University of Pécs, Hungary; 8 Semmelweis University,
Hungary; 8 Universitatsklinikum Schleswig-Holstein, Germany; ° Motol University Hospital, Czech Republic; 1 Patient representative;
11 General University Hospital in Prague, Czech Republic; 12 Universitatsklinikum Bonn, Germany; 13 Klinikum der Universitat Mlnchen,
Germany; 14 Universitatsklinikum Tiibingen,Germany; > University Medical Center Groningen, Netherlands; 16 Foundation IRCCS neurological
institute Carlo Besta — Milan, Italy; 17 Hospital Clinic i Provincial de Barcelona y Hospital de Sant Joan de Déu, Spain; '8 University Medical
Centre Ljubljana, Slovenia; 1° Université libre de Bruxelles, Belgium; 20 University Hospital in Krakow, Poland; 2! Stichting Katholieke
Universiteit, doing business as Radboud University Medical Center Nijmegen, Netherlands.

Proces zatwierdzania:

e |dentyfikacja skal chordb wedtug grup chordb — Czerwiec - grudzien 2018 r.

e Propozycja zatwierdzenia skali oceny przez koordynatoréw grup choréb ERN-RND — 15/05/2018
e Dyskusja w grupie choréb ERN-RND — 08/06/2018

e 7goda na zatwierdzenie skali chordb podczas dorocznego spotkania ERN-RND 2018 — 08/06/2018
e 7goda na zatwierdzenie przez catg grupe choréb — 13/07/2018
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SKALE

1) Chéd

Proband jest proszony (1) o przejscie w
bezpiecznej odlegtosci réwnolegle do S$ciany,
witaczajagc w to poétobréot (obrét w  strone
przeciwng do kierunku chodu) i (2) chodzenie w
tandemie (piety-palce) bez podparcia.

0 Normalny, bez trudnosci w chodzeniu,
skrecaniu i chodzeniu w tandemie
(dozwolony maksymalnie jeden btad).

1 Niewielkie trudnosci, widoczne tylko
podczas wykonywania 10 kolejnych krokow
w tandemie.

2 Woyraznie nieprawidtowe, chodzenie w
tandemie >10 krokéw niemozliwe

3 Znaczne zataczanie sie, trudnosci w
potobrocie, ale bez wsparcia

4 Wymagane wyrazne zataczanie sie,
przerywane podparcie $ciany

5 Powazne zataczanie sie, wymagane state
podparcie jedng laskg lub lekkie podparcie
jednym ramieniem

6 Spacer > 10 m tylko z silnym wsparciem
(dwie specjalne laski, wozek lub osoba
towarzyszgca)

7 Spacer < 10 m tylko z silnym wsparciem
(dwie specjalne laski, wozek lub osoba
towarzyszgca)

8 Brak mozliwosci chodzenia, nawet z
podparciem

2) Postawa

Proband jest proszony o stanie (1) w naturalnej
pozycji, (2) ze stopami rownolegle (duze palce
dotykajg sie nawzajem) i (3) w tandemie (obie
stopy na jednej linii, bez odstepu miedzy pietg a
palcami). Proband nie nosi butdw, oczy s3
otwarte. Dla kazdego warunku dozwolone sg trzy
proby. Najlepsza p r b a jest oceniana.

0 Normalny, zdolny do stania w tandemie
przez>10s

1 Zdolnos¢ do stania ze ztgczonymi stopami
bez kotysania sie, ale nie w tandemie przez >
10 sekund.

2 Zdolnos¢ do stania ze ztgczonymi stopami
przez > 10 s, ale tylko z kotysaniem.

3 Zdolnos$¢ do stania przez > 10 s bez
podparcia w naturalnej pozycji, ale nie ze
zfaczonymi stopami.

4 Zdolnos$¢ do stania przez >10 s w naturalnej
pozycji tylko z przerywanym podparciem

5 Zdolno$¢ do stania >10 s w naturalnej
pozycji tylko ze statym podparciem jednego
ramienia

6 Niemoznos¢ stania przez >10 s nawet przy

Wynik

Wynik

3) Siedzenie

Proband jest proszony o usigs$¢ na tdzku do badan
bez podparcia stop, z otwartymi oczami i rekami
wyciggnietymi do przodu.

0 Normalne, brak trudnosci z siedzeniem >10
sek.

1 Niewielkie trudnosci, przerywane kotysanie

2 Ciggte kotysanie, ale zdolno$¢ do siedzenia >
10 s bez podparcia

4) Zaburzenia mowy
Mowa jest oceniana podczas normalnej rozmowy.

0 Normalny

1 Sugerowanie zaburzen mowy
2 Uposledzona mowa, ale
zrozumienia

Sporadyczne stowa trudne do zrozumienia
Wiele stéw trudnych do zrozumienia

5 Tylko pojedyncze stowa zrozumiate

fatwa do

B W
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3 Zdolnos$¢ do siedzenia przez > 10 s tylko z
przerywanym podparciem

4 Niemoznos¢ siedzenia przez >10 s bez
ciggtego wsparcia

6 Niezrozumiata mowa / anartria

Wynik

Wynik

5) Poscig palcami
Oceniane oddzielnie dla kazdej strony

Proband siedzi wygodnie. W razie potrzeby
dozwolone jest podparcie stép i tutowia.
Egzaminator siada przed probantem i wykonuje 5
kolejnych nagtych i szybkich ruchéw wskazujgcych
w nieprzewidywalnych kierunkach w ptaszczyznie
czotowej, w odlegtosci okoto 50% zasiegu
probanta. Ruchy majg amplitude 30 cm |
czestotliwos¢ 1 ruchu co 2 s. Probant proszony jest
o nasladowanie ruchéw palcem wskazujgcym, tak
szybko i precyzyjnie, jak to mozliwe. Oceniana jest

6) Test nos-palec
Oceniane oddzielnie dla kazdej strony

Proband siedzi wygodnie. W razie potrzeby
dozwolone jest podparcie stép i tutowia. Probant
proszony jest o wielokrotne wskazywanie palcem
wskazujgcym od nosa do palca egzaminatora,
ktory znajduje sie przed probantem w odlegtosci
okoto 90% zasiegu probanta. Ruchy wykonywane
sg z umiarkowang pre d k o $ ci g . Srednia
wydajnos¢ ruchdow jest oceniananapodstawi
e amplitudy drzenia kinetycznego.

$rednia wydajnos¢ z ostatnich 3 ruchdéw. 0 Brakdrzenia
1 Drzenie o amplitudzie<2 cm
0 Brak dysmetrii 2 Drzenie o amplitudzie<5cm
1 Dysmetria, zanizenie/przekroczenie wartosci | 3 Drzenie o amplitudzie >5 cm
docelowej <5 cm 4 Brak mozliwosci wykonania 5 ruchdéw
2 Dysmetria, zanizenie/przekroczenie celu < 15 wskazujgcych
cm
3 Dysmetria, zanizenie/przekroczenie celu > 15
cm
4 Brak mozliwosci wykonania 5 ruchdéw
wskazujacych
Wynik Prawo Lewa Wynik Prawo Lewa

Srednia z obu stron (P+L)/2

Srednia z obu stron (P+L)/2

7) Szybkie naprzemienne ruchy rak
Oceniane oddzielnie dla kazdej strony

Proband siedzi wygodnie. W razie potrzeby
dozwolone jest podparcie stép i tutowia. Osoba
badana proszona jest o wykonanie 10 cykli
powtarzalnych naprzemiennych ruchéw pro- |
supinacji reki na udzie tak szybko i precyzyjnie, jak
to mozliwe. Ruch jest demonstrowany przez

8) Wilizg pieta-golenie
Oceniane oddzielnie dla kazdej strony

Proband lezy na tézku do badania, nie widzac
swoich nég. Proband jest proszony o podniesienie
jednej nogi, wskazanie pieta na przeciwlegte
kolano, zsuniecie sie wzdfuz goleni do kostki i
potozenie nogi z powrotem na tdzku
egzaminacyjnym. Zadanie jest wykonywane 3
razy. Ruchy zeslizgu w dot powinny by¢ wy kon a
n e w ciggu 1 s. Jesli badany zeslizgnie sie w doét
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egzaminatora z predkoscig ok. 10 cykli w ciggu 7 s. | bez kontaktu z golenig we wszystkich trzech
Nalezy okresli¢ doktadny czas wykonania ruchu. prdobach, ocena 4.
0 Normalny, bez nieprawidtowosci (dziata | 0 Normalny
<10s) 1 Lekko nienormalne, kontakt z golenig
1 Lekko nieregularne (wydajnos¢ <10s) zachowany
2 Woyraznie nieregularne, pojedyncze ruchy | 2 Wyraznie nienormalny, wyfacza sie az do 3
trudne do rozréznienia lub istotne przerwy, razy podczas 3 cykli
ale wykonuje <10s 3 Powazne odchylenie od normy, wytgcza sie 4
3 Bardzo nieregularne, pojedyncze ruchy lub wiecej razy w ciggu 3 cykli.
trudne do rozrdznienia lub istotne przerwy, | 4 Nie mozna wykonac zadania
czas trwania >10s
4 Nie mozna ukonczy¢ 10 cykli
Wynik Prawo Lewa Wynik Prawo Lewa
Srednia z obu stron (P+L)/2 Srednia z obu stron (P+L)/2

Schmitz-Hibsch T, Tezenas du Montcel S, Baliko L, Berciano J, Boesch S, Depondt C, Giunti P, Globas C,

Infante J, Kang JS, Kremer B, Mariotti C, Melegh B, Pandolfo M, Rakowicz M, Ribai P, Rola R, Schdls L,

Szymanski S, van de Warrenburg BP, Diirr A, Klockgether T. Scale for the assessment and rating of ataxia

- Development of a new clinical scale.

Neurology Jun 2006, 66

(11) 1717-1720; DOLI:

10.1212/01.wnl.0000219042.60538.92
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