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DAS EUROPAISCHE REFERENZNETZWERK FUR SELTENE NEUROLOGISCHE

ERKRANKUNGEN (ERN-RND)

Das ERN-RND ist ein Europdisches Referenznetzwerk, das von der Europdischen Union eingerichtet wurde. ERN-RND ist ein
Verbund der Krankenhauser in der EU, die fiir die Versorgung von Menschen mit seltenen neurologischen Erkrankungen eine
besondere Expertise besitzen. Ziel ist es eine verbesserte Versorgung von Patienten mit seltenen neurologischen
Erkrankungen (rare neurological diseases - RND) zu erreichen. Die drei Sdulen des ERN-RND sind: (I) Netzwerk bestehend aus
Experten und Spezialzentren, (II) Entwicklung, Zusammenfihrung und Verbreitung von versorgungsrelevantem Wissen tber
seltene neurologische Erkrankungen, und (lll) die Einrichtung und Nutzung von e-health Strukturen, die es ermdglichen,
fallbezogen Expertenwissen auszutauschen, ohne dass Patienten und Angehdrige reisen missen.

ERN-RND umfasst gegenwartig 32 europaische Spezialzentren in 13 Mitgliedsstaaten, sowie mehrere, sehr aktive
Patientenorganisationen. Die Spezialzentren befinden sich in Belgien, Bulgarien, Tschechien, Frankreich, Deutschland,
Ungarn, ltalien, Litauen, Niederlande, Polen, Slowenien, Spanien und Grol3britannien.

ERN-RND deckt die folgenden Erkrankungsgruppen ab:

e Ataxien und hereditére spastische Spinalparalysen (HSP)

e Atypische Parkinsonsyndrome und genetische Parkinsonerkrankungen

e Dystonien, Paroxysmale Erkrankungen und Neurodegeneration mit Eisenablagerungen im Gehirn (NBIA)
e Frontotemporale Demenz

e Huntington Erkrankung und andere Choreas

e Leukodystrophien

Mehr Informationen zum Netzwerk, den Spezialzentren und den oben genannten Erkrankungsgruppen finden Sie unter
www.ern-rnd.eu

Empfehlung fiir die klinische Verwendung:
ERN-RND empfiehlt die Verwendung der folgenden klinischen Bewertungsskalenfiir Dystonie.

HAFTUNGSAUSSCHLUSS

Bei den klinischen Leitlinien, Praxisempfehlungen, systematischen Ubersichtsarbeiten und anderen Leitlinien, die von ERN-
RND veroffentlicht, beflirwortet oder in ihrem Wert bestdtigt werden, handelt es sich um die Bewertung aktueller
wissenschaftlicher und klinischer Informationen, die als Bildungsangebot zur Verfligung gestellt werden.

Die Informationen (1) umfassen moglicherweise nicht alle geeigneten Behandlungen und Pflegemethoden und sollen nicht
als Feststellung des Pflegestandards betrachtet werden; (2) werden nicht laufend aktualisiert und spiegeln moglicherweise
nicht die neuesten Erkenntnisse wider (zwischen der Erstellung dieser Informationen und ihrer Veroffentlichung bzw. Lektiire
konnen sich neue Informationen ergeben haben); (3) beziehen sich nur auf die spezifisch angegebenen Fragestellungen; (4)
schreiben keine bestimmte medizinische Versorgung vor; (5) ersetzen nicht das unabhangige professionelle Urteil des
behandelnden Arztes, da die Informationen keine individuellen Unterschiede zwischen den Patienten bericksichtigen. In
jedem Fall sollte die gewahlte Vorgehensweise vom behandelnden Arzt individuell auf den jeweiligen Patienten abgestimmt
werden. Die Nutzung der Informationen ist freiwillig. Die Informationen werden vom ERN-RND auf der Basis des Ist-Zustands
zur Verfligung gestellt und ERN-RND {bernimmt keine ausdriickliche oder stillschweigende Gewahr in Bezug auf die
Informationen. ERN-RND lehnt ausdriicklich jegliche Gewahr der Gebrauchstauglichkeit und der Eignung flr eine bestimmte
Verwendung oder einen bestimmten Zweck ab. ERN-RND Ubernimmt keine Verantwortung fiir Personen- oder Sachschaden,
die sich aus der Verwendung dieser Informationen ergeben oder damit im Zusammenhang stehen, noch fir irgendwelche
Fehler oder Unterlassungen.

METHODIK

Die Billigung der klinischen Bewertungsskala fiir Dystonie erfolgte durch die ERN-RND Expertengruppe Dystonien,
Paroxysmale Erkrankungen und NBIA. Der Billigungsprozess umfasste zwei Schritte. Im Schritt 1 wurde ein Mapping der
Skalen durchgefiihrt, die im klinischen Alltag der einzelnen Spezialzentren verwendet werden. Im Schritt 2 wurde eine mittels
Abstimmung ein Konsens herbeigefiihrt, welche Skala fiir die Anwendung in der klinischen Praxis beflirwortet wird.
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Datum der Billigung: 26.03.2019

Expertengruppe fiir Dystonien, Paroxysmale Erkrankungen und NBIA:
Koordinatoren der Expertengruppe:

Alberto Albanese!; Thomas Klopstock?; Marie Vidailhet?

Mitglieder der Expertengruppe:

Enrico Bertini* Kailash Bhatia®; Elena Chorbadgieva®; Yaroslau Compta’; Adrian Danek?; Alejandra Darling’; Tom de Koning?;
Marina de Koning-Tijssen®; Malgorazate Dec-Cwiek®; Maria Teresa Dotti'’; Antonio Elia''; Antonio Federico®; Dusan Flisar'?;
Thomas Gasser®3; Kathrin Grundmann?3; Kinga Hadzsiev!?; Christine Klein®>; Jiri Klempir'®; Maja Kojovic'’; Norbert Kovacs!#;
Bernhard Landwehrmeier!®; Ebba Lohmann?!3; Sebastian Loéns'®; Maria Jose Marti’; Maria Judit Molnar'®; Alexander
Miinchau®®; Juan Dario Ortigoza Escobar’; Damjan Osredkar!?; Sebastian Paus?’; Belén Pérez Duefias?!; Bart Post??; Evien
RGZi¢ka?3; Susanne A. Schneider?; Sinem Tunc'®; Michel Willemsen??; Giovanna Zorzi*!

1IRCCS Clinical Institute Humanitas — Rozzano, Italy; 2 Klinikum der Universitat Munchen, Germany; 3 Assistance Publique- Hopitaux de Paris, Hopital Pitie-
Salepetriere, France: Reference Centre for Rare Diseases 'Neurogenetics';  Pediatric hospital Bambino Gesu, Rome, Italy; ® University College London
Hospitals NHS Foundation Trust, United Kingdom; © University Neurological Hospital “St. Naum” Sofia, Bulgaria; 7 Hospital Clinic i Provincial de Barcelona y
Hospital de Sant Joan de Deu, Spain; & University Medical Center Groningen, Netherlands; ° University Hospital in Krakow, Poland; *° AOU Siena, Italy; **
Foundation IRCCS neurological institute Carlo Besta — Milan, Italy; 2 University Medical Centre Ljubljana, Slovenia; '3 Universitatsklinikum Tubingen,
Germany; * University of Pecs, Hungary; ¥ Universitatsklinikum Schleswig-Holstein, Germany; 1 General University Hospital in Prague, Czech Republic; ¥’
University Medical Centre Ljubljana, Slovenia; & Universitatsklinikum Ulm, Germany; *° Semmelweis University, Hungary; 2 Universitatsklinikum Bonn,
Germany; 2! Hospital Universitari Vall d'Hebron, Spain; 2 Stichting Katholieke Universiteit, doing business as Radboud University Medical Center Nijmegen,
Netherlands; 22 Motol University Hospital, Czech Republic
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EMPFOHLENE SKALEN

Domadne Skala

Fahn-Marsden Dystonia Rating Scale, Burke RE, Fahn S,
Marsden CD, Bressman SB, Moskowitz C, Friedman J. Validity
and reliability of a rating scale for the primary torsion
dystonias. Neurology 1985;35:73-77.

Generalisierte Dystonie

The Movement Disorder-Childhood Rating Scale, Battini R,
Sgandurra G, Petacchi E, Guzzetta A, Di Pietro R, Giannini MT,
Leuzzi V, Mercuri E, Cioni G. Movement disorderchildhood
rating scale: Reliability and validity. Pediatr Neurol
2008;39:259-265

Generalisierte Dystonie bei Kindern

Defazio G, Hallett, M, Jinnah HA, Stebbins GT, Gigante AF,
Ferrazzano G, Conte A, Fabbrini G, Berardelli A. Development
and Validation of a Clinical Scale for Rating the Severity of
Blepharospasm. Mov Disord. 2015 April; 30(4): 525-530.
Battini R, Sgandurra G, Petacchi E, Guzzetta A, Di Pietro R,
Giannini MT, Leuzzi V, Mercuri E, Cioni G. Movement
disorder-childhood rating scale: Reliability and validity.
Pediatr Neurol 2008;39:259-265

Blepharospasmus

Toronto Western Spasmodic Torticollis Rating Scale for
cervical dystonia
e  Consky, E, Basinski, A, Belle, L, Ranawaya, R, and
Lang, AE. The Toronto Western Spasmaodic
Torticollis Rating Scale (TWSTRS): assessment of
validity and inter-rater reliability (abstract).
Neurology. 1990; 40: 445
e - Consky ES, Lang AE. Clinical assessments of
patients with cervical dystonia. In: Jankovic J,
Hallett M, eds. Therapy with Botulinum Toxin.
New York, NY: Marcel Dekker, Inc.:1994;211-
237

Zervikale Dystonie

Vocal Performance Questionnaire (VPQ), Carding PN, Horsley
IA, Docherty GJ. A study of the effectiveness of voice therapy
in the treatment of 45 patients with nonorganic dysphonia. J
Voice. 1999; 13:72-104.

Laryngeale Dystonie

Aufgrund der Regelungen zum Schutz des geistigen Eigentums ist es uns nicht erlaubt, die tatsachlichen
Bewertungsskalen in diesem Dokument abzudrucken.




3, European
Reference

o,-:_{\ European
.‘.'. iV Reference

0o0® Networks

https://ec.europa.eu/health/ern_en

LAY
oY, European # Network

... i K 1oy Reference R}EE:i(R)Lng)ical Diseases
0s0' Network

for rare or low prevalence
complex diseases

@® Coordinator
Universitdtsklinikum
Tibingen — Deutschland

www.ern-rnd.eu

Co-funded by the European Union -

European
v Reference
Networks



