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ERN-RND je evropská referenční síť zřízená a schválená Evropskou unií. ERN-RND je zdravotnická 
infrastruktura, která se zaměřuje na vzácná neurologická onemocnění (RND). Třemi hlavními pilíři ERN-
RND jsou (i) síť odborníků a odborných center, (ii) vytváření, sdružování a šíření znalostí o RND a (iii) 
zavádění elektronického zdravotnictví, které umožní, aby odborné znalosti cestovaly místo pacientů a 
rodin.  

ERN-RND sdružuje 32 předních evropských odborných center ve 13 členských státech a zahrnuje vysoce 
aktivní pacientské organizace. Centra se nacházejí v Belgii, Bulharsku, České republice, Francii, Itálii, Litvě, 
Maďarsku, Německu, Nizozemsku, Polsku, Slovinsku, Španělsku a Velké Británii. 

 

ERN-RND pokrývá následující skupiny onemocnění: 

 Ataxie a dědičné spastické paraplegie 

 Atypický parkinsonismus a genetická Parkinsonova choroba 

 Dystonie, paroxysmální poruchy a neurodegenerace s akumulací železa v mozku 

 Frontotemporální demence 

 Huntingtonova choroba a další úkoly 

 Leukodystrofie 

 

 

Konkrétní informace o síti, odborných centrech a nemocech, kterými se zabývá, najdete na internetových 

stránkách sítě www.ern-rnd.eu.  

 

 

Doporučení pro klinické použití: 

V současné době nejsou k dispozici žádné pokyny pro léčbu genetických vad jiných než 

PKAN. Evropská referenční síť pro vzácná neurologická onemocnění důrazně doporučuje 

řídit se pokyny uvedenými v níže uvedených přehledových článcích pro léčbu 

genetických vad jiných než PKAN. 

  

Pokyny pro klinickou praxi, doporučení pro praxi, systematické přehledy a další pokyny publikované, 
schválené nebo potvrzené ERN-RND jsou vyhodnocením aktuálních vědeckých a klinických informací 
poskytovaných jako vzdělávací služba.  

Tyto informace (1) by neměly být považovány za souhrn všech správných léčebných postupů, metod péče 
nebo za vyjádření standardu péče; (2) nejsou průběžně aktualizovány a nemusí odrážet nejnovější důkazy 
(v době mezi vypracováním informací a jejich zveřejněním nebo přečtením se mohou objevit nové 
informace); (3) zabývají se pouze konkrétně určenou otázkou (otázkami); (4) nepředepisují žádný 
konkrétní postup lékařské péče a (5) nemají nahrazovat nezávislý odborný úsudek ošetřujícího lékaře, 
protože informace nezohledňují individuální rozdíly mezi pacienty. Ve všech případech by měl ošetřující 
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poskytovatel zvolený postup zvážit v kontextu léčby konkrétního pacienta. Použití informací je 
dobrovolné. ERN-RND poskytla tyto informace tak, jak jsou, a neposkytuje žádnou výslovnou ani implicitní 
záruku týkající se těchto informací. Společnost ERN-RND se výslovně zříká jakýchkoli záruk prodejnosti 
nebo vhodnosti pro konkrétní použití nebo účel. Společnost ERN-RND nenese žádnou odpovědnost za 
jakékoli zranění nebo škodu na osobách nebo majetku, která by vznikla v důsledku použití těchto informací 
nebo v souvislosti s nimi, ani za jakékoli chyby nebo opomenutí. 

 

Schválení přehledových článků pro genetické vady jiné než PKAN provedla skupina pro dystonie, 
paroxysmální poruchy a NBIA ERN-RND. 

Skupina nemocí pro dystonii, paroxysmální poruchy a NBIA: 

Koordinátoři skupin nemocí: 

Tobias Bäumer15 , Belén Pérez Dueñas21 , Giovanna Zorzi11 

Členové skupiny nemocí: 












Zástupce pacientů: 

Marek Parkovic, AHC 18Plus, Německo 














 

Proces schvalování: 

- Souhlas se schválením dokumentů celou skupinou nemocných - 16.06.2020 
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- PLA2G6-Associated Neurodegeneration. Allison Gregory, Manju A Kurian, Eamonn R Maher, 
Penelope Hogarth, Susan J Hayflick, Margaret P Adam, Holly H Ardinger, Roberta A Pagon, Stephanie 
E Wallace, Lora JH Bean, Karen Stephens, Anne Amemiya, editors. In: GeneReviews® [Internet]. 
Seattle (WA): University of Washington, Seattle; 1993–2020. 2008 Jun 19 [updated 2017 Mar 23]. 
 
-  Mitochondrial Membrane Protein-Associated Neurodegeneration. Allison Gregory , Monika Hartig 
, Holger Prokisch, Tomasz Kmiec, Penelope Hogarth, Susan J Hayflick, Margaret P Adam, Holly H 
Ardinger, Roberta A Pagon, Stephanie E Wallace, Lora JH Bean, Karen Stephens, Anne Amemiya, 
editors. In: GeneReviews® [Internet]. Seattle (WA): University of Washington, Seattle; 1993–2020. 
2014 Feb 27 (Update 2021 Mar 4). 
 
- Beta-Propeller Protein-Associated Neurodegeneration. Allison Gregory, Manju A Kurian, Tobias 
Haack, Susan J Hayflick, Penelope Hogarth, Margaret P Adam, Holly H Ardinger, Roberta A Pagon, 
Stephanie E Wallace, Lora JH Bean, Karen Stephens, Anne Amemiya, editors. In: GeneReviews® 
[Internet]. Seattle (WA): University of Washington, Seattle; 1993–2020. 2017 Feb 16. 
 
 
Vzhledem k předpisům o ochraně duševního vlastnictví nemůžeme v tomto dokumentu otisknout 
skutečný terapeutický algoritmus. 
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