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UVOD DO EVROPSKE REFERENCNI SITE PRO VZACNA ONEMOCNENI

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 piliti 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 ve 13 ¢lenskych statech a zahrnuje vysoce
aktivni pacientské organizace. Centra se nachazeji v Belgii, Bulharsku, Ceské republice, Francii, Italii, Litvé,
Madarsku, Némecku, Nizozemsku, Polsku, Slovinsku, Spanélsku a Velké Britanii.

ERN-RND pokryva nasledujici skupiny onemocnéni:

e Ataxie a dédi¢né spastické paraplegie

e Atypicky parkinsonismus a geneticka Parkinsonova choroba

e Dystonie, paroxysmalni poruchy a neurodegenerace s akumulaci Zeleza v mozku
e Frontotemporalni demence

e Huntingtonova choroba a dalsi ukoly

e Leukodystrofie

Konkrétni informace o siti, odbornych centrech a nemocech, kterymi se zabyvd, najdete na internetovych
strdnkdch sité www.ern-rnd.eu.

Doporuceni pro klinické pouziti:

V soucasné dobé nejsou k dispozici Zadné pokyny pro lécbu genetickych vad jinych nez
PKAN. Evropska referenéni sit pro vzdcnd neurologické onemocnéni diirazné doporucéuje
Fidit se pokyny uvedenymi v nize uvedenych prehledovych ¢lancich pro lécbu
genetickych vad jinych nez PKAN.

YHLASENI

Pokyny pro klinickou praxi, doporuceni pro praxi, systematické prehledy a dalsi pokyny publikované,
schvélené nebo potvrzené ERN-RND jsou vyhodnocenim aktudlnich védeckych a klinickych informaci
poskytovanych jako vzdélavaci sluzba.

Tyto informace (1) by nemély byt povazovany za souhrn vSech spravnych lé¢ebnych postupl, metod péce
nebo za vyjadieni standardu péce; (2) nejsou pribézné aktualizovdny a nemusi odrazet nejnové;jsi dikazy
(v dobé mezi vypracovanim informaci a jejich zverejnénim nebo prectenim se mohou objevit nové
informace); (3) zabyvaji se pouze konkrétné urcenou otdzkou (otazkami); (4) nepredepisuji zadny
konkrétni postup lékafské péce a (5) nemaji nahrazovat nezdavisly odborny Usudek osetfujiciho lékare,
protoZe informace nezohlednuji individualni rozdily mezi pacienty. Ve vSech pripadech by mél oSetrujici
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poskytovatel zvoleny postup zvazit v kontextu lécby konkrétniho pacienta. Pouziti informaci je
dobrovolné. ERN-RND poskytla tyto informace tak, jak jsou, a neposkytuje Zadnou vyslovnou ani implicitni
zaruku tykajici se téchto informaci. Spolecnost ERN-RND se vyslovné zfika jakychkoli zaruk prodejnosti
nebo vhodnosti pro konkrétni pouziti nebo ucel. Spoleénost ERN-RND nenese zadnou odpovédnost za
jakékoli zranéni nebo Skodu na osobach nebo majetku, ktera by vznikla v disledku pouziti téchto informaci
nebo v souvislosti s nimi, ani za jakékoli chyby nebo opomenuti.

METODIKA

Schvaleni prehledovych ¢lankl pro genetické vady jiné nez PKAN provedla skupina pro dystonie,
paroxysmalni poruchy a NBIA ERN-RND.

Skupina nemoci pro dystonii, paroxysmalni poruchy a NBIA:
Koordinatofi skupin nemoci:

Tobias Baumer®>, Belén Pérez Dueias?!, Giovanna Zorzi'!

Clenové skupiny nemoci:

AABepto AABavese! , Evpiyo Beptuivit ; Kaudaon Bnoatia® ; Ereva XnopBadyiemal ; Yapociav
Xounta' ; Adprav Aaver? ; Ahepavdpa Aapivy’ ; Tou 8¢ Kovivy? ; Mapiva 8 Kovivy-Tipooev®
; Madyopolate Agy—Xmiek’ ; Mapra Tepeoa Aotti!? ; Tletp Avllek?® , Avtovio EMal!! ; Avtovio @
£8ep1y 0!’ ; Avllav ®Moap!? ; Thopao lacoep'? ; Katnpiy Fpuvduovv!3 ; Kivyo Hadloew'* ; Tlet
pa Howp(vkow(?* , PoPBept 9exn?? , Xnpiotive Khev! ; Jipt Khepmp'® ; Tnopas Khonotoyk? , M
apa Kopowiy!” ; NopBept Komayc'? ; Bepvnapd Aavdmenpueiep'® ; EBpa Aonuavv!? ; Katpo A
onpavv!s | Tefaoctiav Alve!d ; Mapia 3oce Mapti? ; Mapto Judit Modvap!® ; AkeEovdep M vyn
av’’ ; vav Aapro Optiyola EcyoBap’ ; Aapeav Ocpedkop'? ; Tefactiay [Mavs? ; Bapt [Moct?

: Ewllev P [1il\ko23 ; Sucavve A. Synvedep? ; Sivep Tovy S ; Mapie cidainet® , Muyneh Qulkepoe
V2

Zastupce pacientt:
Marek Parkovic, AHC 18Plus, Némecko

TIPXXZ XAwviryod Ivetitute Hopavitas — Pollavo, It(iie;2 KhMvikop Sep Yvimepott™t M] vynev, N fusxKof Acociotavye TTuBit
Oue—H | mravé d¢ [Mapie, H | mto v - Eakeﬂ:l_rpl\ps, dpavyie: Pepepevye Xevipe pop Pape Atceaces sNegvpoyevetyos;* Tedt
atpty, noomitar Bappivo Tes |, — p, It(he;’ Yviwepoity XoAreye Aovdov Hoomtoho NHE dovvdatiov Tpuot, cerk( Bpir(vies Y
viwepoity Nevporoyiyar Hoomitak VET. NavpV Sodie, Buinapoko;’ Hoomitak XA3 viy t Ipowivyiai 8¢ Bapyeiovo y Hoomto
2 8¢ avt Soovde Al v, Urnov [ Loko:® Yviweporty Mediyoh Xeviep Ipovivyev, NiColepoko:® Yvimepotty Hoomitoh tv Kpakow, IT
oAox0;'0 AQY Zieva, It(hig;!! @ovvdartiov IPXXE vevporoyly tvetitute Xapro Beoto — Midav, It{he;'? Yviwepoity Mediryod Xe
vipe ApuBrpava, Thomivoko;? Yvimepott™rokhivikop Tl Bvyev, Nl pexko:* Yviwepoiry of IT xo, Mal apoko;!s Yviweport™o
KAvikop Syniecwory—-Holotewy, N peyico; 16 clleoBeyv( dpaxvitvy vepoxvixe w Ipate, Usok( pemufiika;!” Yvimepotry Meduyoh
Xevipe ApuBrpova, Shomivoko;® Yvimeport™rokivikop Yau, N pexio;!? Zeppehoeio Yvimepoity, Mol apoko;? Yviwepott™t
okhvikop Bovy, N peyko;2! Hoomtah Yviwepottapt ol §3Heppov, Unav [Aoko;2 Stiynrivy Katnorieke YVImePSLTELT, TOSVIK
apd 3 mod v(Cwep PadBouvd Yviwepoity Mediyad Xeviep Nipueyev, Nilolepnoko; 23 Goxvdtvi vepoyvixe Motod, Usok( pemupit
Kal.

Proces schvalovani:

- Souhlas se schvalenim dokumentu celou skupinou nemocnych - 16.06.2020
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- PLA2G6-Associated Neurodegeneration. Allison Gregory, Manju A Kurian, Eamonn R Mabher,
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 predpisiim o ochrané dusevniho vlastnictvi nemidZzeme v tomto dokumentu otisknout
skutecny terapeuticky algoritmus.



o L
o\ European
® 4.0 Reference

.. '.o °
[ PN so? Networks

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

%
‘.“l\ KY European i Network
O : ;
.... :. Reference giﬁtg’l\lo[;g)lcal Diseases
0240
. 0 Network @ Coordinator

for rare or low prevalence Universitdtsklinikum
complex diseases Tlbingen — Deutschland

www.ern-rnd.eu

Co-funded by the European Union -



