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A ritka neuroldgiai betegségek eurdpai referenciahaldézatanak
(ERN-RND) bemutatasa:

Az ERN-RND az Eurdpai Unio altal Iétrehozott és jovahagyott eurdpai referenciahdldzat. Az
ERN-RND egy olyan egészségligyi infrastruktura, amely a ritka neurolégiai betegségekre (RND)
Osszpontosit. Az ERN-RND harom fé pillére a kévetkezd: (i) szakért6k és szakértdi kozpontok
haldzata, (ii) az RND-kkel kapcsolatos tudas létrehozasa, 6sszegylijtése és terjesztése, valamint
(iii) az e-egészségligy megvalOdsitasa, hogy a betegek és csaladok helyett a szakértelem
utazhasson.

Az ERN-RND Eurdpa 32 vezetd szakért8i kozpontjat egyesiti 13 tagallamban, és rendkivil aktiv
betegszervezeteket foglal magaban. A kodzpontok Belgiumban, Bulgaridban, a Cseh
Koztarsasagban, Franciaorszagban, Magyarorszagon, Németorszagban, Olaszorszagban,
Litvanidban, Hollandidban, Lengyelorszagban, Szlovéniaban, Spanyolorszagban és az Egyesiilt
Kirdlysagban talalhatok.

Az ERN-RND a kovetkez6 betegségcsoportokra terjed ki:

e Ataxidk és orokletes spasztikus paraplegiak

e Atipusos Parkinsonizmus és genetikai Parkinson-koér

e Dystonia, paroxizmalis rendellenesség és neurodegeneracio agyi ionfelhalmozddassal
e Frontotemporalis demencia

e Huntingtons-kér és mas hazimunkak

e Leukodisztrofiak

A haldzatrdl, a szakért6i kozpontokrdl és a lefedett betegségekrdl a haldzat honlapjan, a
www.ern-rnd.eu oldalon taldlhaték részletes informaciok.

Ajanlas klinikai hasznalatra:

A Ritka Neurologiai Betegségek Eurdpai Referenciahdlézata kidolgozta a
Dystonia diagnosztikai folyamatabrait, hogy segitsen eligazodni a dystonias
betegek diagnosztizalasdban. A referenciahdlézat e diagnosztikai
folyamatabrak hasznalatat ajanlja.

Ez a dokumentum a Ritka Neuroldgiai Betegségek Eurdpai Referenciahalézata (ERN-RND) tamogatasaval és annak keretében
készllt. Az ERN-RND egyike a 24 eurdpai referenciahdlézatnak (ERN), amelyet a tagallamok ERN-tanacsa hagyott jova. Az
ERN-eket az Eurdpai Bizottsag tarsfinanszirozza (ERN-RND: 3HP 767231).
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FelelGsségi nyilatkozat:

Az ERN-RND altal kozzétett, jdvahagyott vagy megerdsitett klinikai gyakorlati iranymutatasok,
gyakorlati tanacsok, szisztematikus attekintések és egyéb utmutatdk az aktualis tudomanyos
és klinikai informacidk értékelését jelentik, amelyeket oktatasi szolgaltatasként nyujtanak. Az
informacidk (1) nem tekinthet6k az Osszes megfelelé kezelést, ellatasi mdédszert magaba
foglalonak, vagy az ellatas standardjanak kijelentésének; (2) nem folyamatosan frissilnek, és
nem feltétlenll tikrozik a legfrissebb bizonyitékokat (az informacidk kidolgozasa és
kdzzététele vagy olvasdsa kozott Uj informacidk jelenhetnek meg); (3) csak a konkrétan
meghatarozott kérdés(ek)re vonatkoznak; (4) nem irnak el6 semmilyen konkrét orvosi ellatasi
madot; és (5) nem helyettesitik a kezel6 szolgaltatd fliggetlen szakmai megitélését, mivel az
informacidk figyelembe veszik a betegek kozotti egyéni eltéréseket. Minden esetben a
kivalasztott cselekvési irdnyt a kezel6 szolgdltatdbnak az adott beteg kezelésének
Osszefliggésében kell mérlegelnie. Az informdcidk hasznalata onkéntes. Az ERN-RND ezt az
informaciét "ahogy van" alapon bocsatotta rendelkezésre, és nem vallal semmilyen kifejezett
vagy hallgatdlagos garanciat az informacidoval kapcsolatban. Az ERN-RND kifejezetten kizarja
az eladhatésagra vagy a meghatarozott felhasznalasra vagy célra vald alkalmassagra
vonatkozo garancidkat. Az ERN-RND nem vallal felel6sséget az ezen informacidk hasznalatabdl
ered6 vagy azzal kapcsolatos személyi vagy anyagi karokért vagy sérilésekért, illetve az
esetleges hibakért vagy kihagyasokeért.

MODSZEREK

A diszténia diagnosztikai folyamatdbrainak kidolgozasat az ERN-RND disztdnia, paroxizmalis
rendellenesség és NBIA betegségcsoportja végezte.

Dystonia, paroxizmalis rendellenesség és NBIA
betegségcsoport:

Betegségcsoport-koordinatorok:

Alberto Albanese! ; Thomas Klopstock? ; Marie Vidailhet3

Betegségcsoport tagjai:

Enrico Bertini* ; Kailash Bhatia® ; Elena Chorbadgieva® ; Yaroslau Compta’ ; Adrian Danek? ;
Alejandra Darling’ ; Tom de Koning® ; Marina de Koning-Tijssen® ; Malgorazate Dec-Cwiek® ;
Maria Teresa Dottil? ; Antonio Elial! ; Antonio Federicol® ; Dusan Flisar'? ; Thomas Gasser'? ;

Ez a dokumentum a Ritka Neuroldgiai Betegségek Eurdpai Referenciahalézata (ERN-RND) tamogatasaval és annak keretében
készllt. Az ERN-RND egyike a 24 eurdpai referenciahdlézatnak (ERN), amelyet a tagallamok ERN-tanacsa hagyott jova. Az
ERN-eket az Eurdpai Bizottsag tarsfinanszirozza (ERN-RND: 3HP 767231).
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Kathrin Grundmann®3 ; Kinga Hadzsiev!* ; Christine Klein®® ; Jiri Klempir!® ; Maja Kojovicl” ;
Norbert Kovacs'* ; Bernhard Landwehrmeier!® ; Ebba Lohmann?3 ; Sebastian Léns'® ; Maria
Jose Marti’ ; Maria Judit Molnar?® ; Alexander Miinchau® ; Juan Dario Ortigoza Escobar’ ;
Damjan Osredkar!? ; Sebastian Paus?° ; Belén Pérez Duefias?? ; Bart Post?? ; Evien RuZicka®? ;
Sinem Tunc®® ; Michel Willemsen?? ; Giovanna Zorzi.1

1 IRCCS Klinikai Intézet Humanitas - Rozzano, Olaszorszag;? Klinikum der Universitat Miinchen, Németorszag;? Assistance
Publique-Hopitaux de Paris, HOpital Pitié-Salepétriére, Franciaorszag: *Bambino Gesu gyermekkorhaz, Roma, Olaszorszag;®
University College London Hospitals NHS Foundation Trust, Egyesiilt Kirdlysag;® University College London Hospitals NHS
Foundation Trust, Egyesiilt Kiralysag; University Neurological Hospital "St. Naum" Sofia, Bulgaria;” Hospital Clinic i Provincial
de Barcelona y Hospital de Sant Joan de Déu, Spanyolorszag;® University Medical Center Groningen, Hollandia;® University
Hospital in Krakow, Lengyelorszag;1® AOU Siena, Olaszorszag;!! Foundation IRCCS neuroldgiai intézet Carlo Besta - Milang,
Olaszorszag;? University Medical Centre Ljubljana, Szlovénia;!3 Universitatsklinikum TUbingen, Németorszag;1* University of
Pécs, Magyarorszag; 15 Universitatsklinikum Schleswig-Holstein, Németorszag;16 Pragai Egyetemi Altaldnos Kérhaz, Cseh
Koztarsasag;l” University Medical Centre Ljubljana, Szlovénia;'® Universitatsklinikum Ulm, Németorszag;'® Semmelweis
Egyetem, Magyarorszag;2® Universitatsklinikum Bonn, Németorszag;2! Hospital Universitari Vall d'Hebron, Spanyolorszag;??
Stichting Katholieke Universiteit, Radboud University Medical Center Nijmegen, Hollandia;23 Motol University Hospital, Cseh
Koztarsasag.

Folyamatdiagram fejlesztési folyamat:

e Folyamatabrak kidolgozdasa - 2017. junius - november

e Megbeszélés/fellilvizsgalat az ERN-RND betegségcsoportban- 2017. november - 2018.
junius

e Egyetértés a diagnosztikai folyamatabrakrdl az ERN-RND éves talalkozéjan 2018 -
08/06/2018

e Hozzajarulds a dokumentumhoz az egész betegségcsoport altal - 26/09/2018
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Neuroldgiai vizsgalat (I. tengely)

Szegmentalis vagy Park betekintés
generalizalt

Szindromaspecifikus strukturalt vizsgalatok
1. Képalkotas (degenerativ, statikus vagy elvaltozas nélkiili)
2. A szerzett torzulasok (metabolikus stb.) vizsgalata.
3. Genetikai vizsgalat (egyetlen génvizsgélat vagy US panel)

| _ | |

Etiologiai diagndzis (II.

Kezelési terv

|

Tlneti kezelés Mechanizmus-specifikus
kezelés
v !
Szajon at szedhetd MAS
gyogyszerek

2. abra Klinikai stratégia a vizsgalattdl a kezelési tervig. A vizsgalatot kdvet6en a fenomenoldgia iranyitja
a diagnosztikai vizsgalatot. Az 0sszegy(ijtott informaciok lehetové teszik a kezelési terv meghatarozasat,
legyen az tlineti vagy mechanizmusspecifikus. A kozelmultban Osszeallitottdk a dystonia-szindromak
specifikus betegségmaddositd kezeléseinek listajat [94]. BoNT, botulinum neurotoxin; MAS, mély agyi
stimulacid; US, Ujgeneracios szekvenalas. [A szines abra megtekintheté a wileyonlinelibrary.com oldalon].
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A gyermek- és serdiilokori dystonia diagnosztikai algoritmusa

nincs

1. Iépés. Dystonia?

igen

A4

2. lépés. Lehet, hogy a dystonia
gyogyszeres kezelés vagy

igen

Dystonia mimikara (1. Tablazat)
vagy mas mozgdaszavarokra
irdnyuld diagnosztikai vizsgalat

toxikus szerek okozzak? (2.
Tablazat)

nincs
\\ 4

Agyi MRI elvégzése

A4

3. Iépés. Nyilvanvalé nyomok
a megszerzett egyéb formak
esetében

igen

Allitsd le a gydgyszert,
Ha lehetséges: kezdje el a
méregtelenitést

dystonia? (3. Tablazat)

nincs

A4

Specialis diagnosztikai munka

Vv

Az okot azonositottak?

nincs igen
\ 4 \ 4

4. lépés. Ajanlott biokémiai vizsgalatok elvégzése
(4. tablazat), amelyek a kezelheté IEM-ekre iranyulnak (3.

Kiegészités)

és elkezdjiik a levodopa vizsgalatot

Ha lehetséges:
Kezdje meg a
kezelést

A4

és

5. Iépés. Ujgeneracios szekvenalds (1. Kiegészités)
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