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UVOD DO EVROPSKE REFERENCNI SITE PRO VZACNA NEUROLOGICKA ONE
(ERN-RND)

ERN-RND je evropska referencni sit zfizena a schvalend Evropskou unii. ERN-RND je zdravotnicka
infrastruktura, ktera se zaméruje na vzacna neurologicka onemocnéni (RND). Tfemi hlavnimi pilifi ERN-
RND jsou (i) sit odbornikd a odbornych center, (ii) vytvafeni, sdruzovani a Sifeni znalosti o RND a (iii)
zavadéni elektronického zdravotnictvi, které umozni, aby odborné znalosti cestovaly misto pacientl a
rodin.

ERN-RND sdruZuje 32 prednich evropskych odbornych center a 10 pfidruzenych partnert ve 20 ¢lenskych
statech a zahrnuje velmi aktivni pacientské organizace. Centra se nachazeji v Rakousku, Belgii, Bulharsku,
Ceské republice, Dansku, Estonsku, Finsku, Francii, Némecku, Madarsku, [tlii, Loty$sku, Litvé,
Lucembursku, Malté, Nizozemsku, Polsku, Slovinsku, Spanélsku a Velké Britanii.

ERN-RND pokryva nasledujici skupiny onemocnéni:

e Ataxie a dédi¢né spastické paraplegie

e Atypicky parkinsonismus a genetickd Parkinsonova choroba

e Dystonie, paroxysmalni porucha a neurodegenerace s akumulaci mozkovych iont(
e Frontotemporalni demence

e Huntingtonova choroba a dalsi ukoly

e Leukodystrofie

Konkrétni informace o siti, odbornych centrech a onemocnénich, kterymi se zabyvd, najdete na webovych
strankach sité www.ern-rnd.eu.

Doporuceni pro klinické pouziti:

Evropskad referenéni sit pro vzdcnd neurologickd onemocnéni vypracovala Diagnosticky
diagram pro ¢asné ataxie, ktery ma pomoci pfi diagnostice. Referenéni sit doporuéuje
pouZivat tento diagnosticky diagram.

YLOUCENI ODPOVEDNOSTI

U klinickych pokyn(, doporucenych postupd, systematickych souhrnnych praci a dalsi metodiky, které
ERN-RND zverejnuje, schvaluje Ci povaZuje za prinosné, se jedna o hodnoceni soucasnych védeckych a
klinickych poznatkd, které jsou k dispozici jako studijni materialy.

Je moiné, Ze tyto informacni materidly (1) nezminuji veskeré mozné zpUsoby lécby a péce o pacienta, a
nelze je tudiz povazovat za pecovatelské standardy; (2) nejsou pribézné aktualizovany, a mozna tedy
nereflektuji nejnovéjsi poznatky (v dobé mezi zpracovdanim a publikaci resp. cCetbou ¢i studiem
informacniho materialu se vyvoj mizZe posunout opét o néco dale); (3) jsou zaméreny jen na explicitné
uvedenou tematiku; (4) nepredepisuji konkrétni Iékafskou péci; (5) nenahrazuji nezavisly, profesiondlni
nazor osetfujiciho Iékare, jelikoZ nezohlednuji individualni rozdily mezi pacienty. OSetfujici Iékar by mél v
kazdém pripadé volit Ié¢ebny postup individudiné podle konkrétniho pacienta. VyuzZiti téchto informaci je
dobrovolné. Informace poskytované ERN-RND odrazZeji soucasny stav poznatkd a ERN-RND za né neruci
ani explicitné, ani implicitné. ERN-RND vyslovné odmita jakoukoliv zaruku za praktickou pouzitelnost a
vhodnost s ohledem na konkrétni zplsob pouziti nebo konkrétni Ucel. ERN-RND nepfejimd Zadnou
odpovédnost za pfipadnou Ujmu na zdravi nebo vécnou Skodu, ktera vznikla na zakladé nebo v souvislosti
s vyuZivanim téchto informaci, ani za pfipadné omyly a opomenuti.
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METODIKA

Vyvoj diagnostického schématu provedla skupina pro onemocnéni ataxii a hereditarnich spastickych
paraplegii ERN-RND.

comlex diseases

Skupina pro onemocnéni ataxii a dédi¢nych spastickych paraplegii:
Koordinatofi skupiny pro onemocnéni:

Caterina Mariotti'®; Rebecca Schuele-Freyer!4.

Clenové skupiny pro onemocnéni:

Zdravotnicti pracovnici:

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®.

Zastupci pacientu:

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

1 Assistance Publique-Hopitaux de Paris, Hopital Pitié-Salepétriere, 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; 10 Patient representative; 11
General University Hospital in Prague, Czech Republic; 12 Universitdtsklinikum Bonn, Germany; 13 Klinikum der Universitdt Miinchen,
Germany; ™ Universitdtsklinikum Tubingen,Germany; 1> 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 vyvoje vyvojového diagramu:

e Vyvoj vyvojového diagramu - ¢erven az listopad 2017

e Diskuse/revize ve skupiné pro onemocnéni ERN-RND - listopad 2017 - ¢erven 2018
e Soubhlas s diagnostickym vyvojovym diagramem: 30. listopadu 2018

e (Qdsouhlaseni dokumentu celou skupinou pro danou nemoc - 5. 2. 2019
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DIAGNOSTICKE SCHEMA - ATAXIE

Diagnostickeé vyvojové diagramy -Ataxie

***Cbvyklé ziskans pfifiny: autcimunitni onemacnéni (RS, sarkoiddéza, celiakie atd ), toxicka reakce, (raz hlavy, mozkova
cbrna, nador, mrivice, infekce, nedostatek vitaminu, paransoplasticke syndramy
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ZKRATKY

ADCK3:
ARSACS:
CACNA1A:
CK:
DRPLA:
FRDA:
FXTAS:
KCNA1:
MRI:
MSA-C:
NGS:
OCT:
SCA:
SPG7:
VLCF:
WES:
WGS:

proteinova kinaza 3 obsahujici doménu aarF

autozomalné recesivni spasticka ataxie Charlevoix-Saguenay
podjednotka alfal kandlu fizeného napétim s vapnikem A
kreatinkinaza

dentatorubralni-pallidoluysni atrofie

friedreichova ataxie

syndrom tremoru/ataxie spojeny s kiehkou chromozomalni vadou X
draslikovy kanal fizeny napétim, ¢len podrodiny A 1
magnetickd rezonance

atrofie mnohocetného systému, cerebelarni typ
sekvenovani nové generace

opticka koherentni tomografie

spinocerebelarni ataxie

spasticka paraplegie typu 7

mastné kyseliny s velmi dlouhym tfetézcem

celoexomové sekvenovani

celogenomové sekvenovani
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