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EINFUHRUNG IN DAS EUROPAISCHE REFERENZNETZ FUR SELTENE
NEUROLOGISCHE KRANKHEITEN (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 Sadulen des ERN-RND sind: (I) Netzwerk bestehend aus Experten und Spezialzentren, (Il)
Entwicklung, Zusammenfihrung und Verbreitung von versorgungsrelevantem Wissen Uber seltene
neurologische Erkrankungen, und (lll) die Einrichtung und Nutzung von e-health Strukturen, die es

ermoglichen, fallbezogen Expertenwissen auszutauschen, ohne dass Patienten und Angehdrige reisen
mussen.

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

ERN-RND deckt die folgenden Erkrankungsgruppen ab:

e Ataxien und hereditare spastische Paresen

e Atypischer Parkinsonismus und genetische Parkinson-Erkrankungen

e Dystonie, paroxysmale Storungen und Neurodegeneration mit Eisenakkumulation im Gehirn
e Frontotemporale Demenz

e Die Chorea Huntington Krankheit und andere Choreas

e Leukodystrophien

Weitere Informationen iiber das Netzwerk, die Expertenzentren und die abgedeckten Krankheiten sind
auf der Webseite www.ern-rnd.eu des Netzwerkes zu finden.

Empfehlung fiir die klinische Anwendung:

Derzeit gibt es keine Leitlinien fiir die Behandlung von genetischen Defekten, die nicht
zu den PKAN gehdren. Das Europdische Referenznetzwerk fiir seltene neurologische
Erkrankungen empfiehlt dringend, die in den nachstehenden Ubersichtsartikeln
enthaltenen Leitlinien fiir die Behandlung von genetischen Defekten, die nicht zu den
PKAN gehéren, zu befolgen.

HAFTUNGSAUSSCHLUSS

Bei den klinischen Leitlinien, Praxisempfehlungen, systematischen Ubersichtsarbeiten und anderen
Leitlinien, die von ERN-RND veroffentlicht, beflirwortet oder in ihrem Wert bestétigt werden, handelt es
sich um die Bewertung aktueller wissenschaftlicher und klinischer Informationen, die als
Bildungsangebot zur Verfligung gestellt werden.
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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 unabhédngige
professionelle Urteil des behandelnden Arztes, da die Informationen keine individuellen Unterschiede
zwischen den Patienten berlicksichtigen. In jedem Fall sollte die gewéhlte 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
Verfiigung gestellt und ERN-RND Gbernimmt keine ausdriickliche oder stillschweigende Gewahr in Bezug
auf die Informationen. ERN-RND lehnt ausdriicklich jegliche Gewahr der Gebrauchstauglichkeit und der
Eignung fur eine bestimmte Verwendung oder einen bestimmten Zweck ab. ERN-RND tbernimmt keine
Verantwortung flr Personen- oder Sachschaden, die sich aus der Verwendung dieser Informationen
ergeben oder damit im Zusammenhang stehen, noch fir irgendwelche Fehler oder Unterlassungen.

METHODIK

Die Unterstlitzung der Reviewsartikel fiir genetische Defekte, die nicht zu den PKAN gehdren, wurde von
der Erkrankungsgruppe fir Dystonie, paroxysmale Stérungen und NBIA der ERN-RND beschlossen.

Erkrankungsgruppe flr Dystonie, paroxysmale Storungen und NBIA:
Koordinatoren der Erkrankungsgruppe:

Tobias Badumer?®®, Belén Pérez Duefias?!, Giovanna Zorzil!

Mitglieder der Erkrankungsgruppe:

AABepto AABavese!, Evpiyo Beptivit; Kaudaon Bnotia®; Exeva XnopBadyiemal’; Yaposiav Xo
umta’; Adpiov Aavek?; Ahepavdpa Aopiivy’; Tou 8 Kovivy®; Mapiva 8 Kovivy—-Tipooevs; Mal
yopalate Agx—Xwmiek’; Mapia Tepeoa Aotti!'?; Tletp Avoek??, Avtovio Eawall; Avtovio ®edepiyo!
0. Avcav Prhcop'?; Tnopas Facoep’?; Katnpy Fpovduavy!3; Kivya Hadloew!'; Tetpa Howmp(v
kow(?, PoPBept Yexn??, Xnprotive Khewv!s; Sipt Khepmip!s; Tnopas Khonotoyk?, Maga Kopowmiy
17: NopBept Komwayc'4; Bepvnapd Aavdmenpueiep'®; EBBa Aonuavv!3; Kateo Aonuoavv'>, Zefoc
niav Ave!'S; Mopto 3ooe Mapti’; Mapio Sudit Moivap!?; AkeEovdep M vynav!s; Svav Aaplo
Optryoto Eoyopap’; Aappav Ocpedkap'?; Sepactiav [Tows?; Bapt [oot??; Ewllev P [Tlka?;
voavve A. Zynvedep?; ivep Tovy P, Mapie cidaiinet®, Miynek Qidiepcev??

Patientenvertreter:

Marek Parkovic, AHC 18Plus, Deutschland

TTPXXZ XAwviyod Ivetitute Hopavitas — Pollavo, Itaiiev;? Khvucop Sep Yvimepoit™t M) vynev, Asvtoyniovs;? Acciotovye
TTuBMbve-H | mravé d¢ [apie, H | mro el - Eaken‘_rpl\pe, Dpavipeyn: Pedepevye Xevipe dop Pape Atceaces sNevpoyevett
x03;* [edratpiy noonitor Boppivo Teol, Pop, Itariev;’ Yviwepoity Xoireye Aovdov Hoomitads NHE dovvdartiov Tpuort, gepet
viytes Kviypeiyn:® Yvimepoity Nevporoyiyad Hoomtad VET. NavpV Sodio, Buiyapiev;’ Hoomitod XAd viy 1 ITpowivyiol 8¢ B
apyerovo y Hoomitoh de Savt Joovde Al v, Znoviev; Yvimepotty Mediyoh Xeviep Ipovivyev, Niedephavde:? Yviwepott™ okt
vikop v Kpakav, ITorev;'? AOY Zieva, Itariev;'! dovvdatiov IPXXE vevporoyryad tvetitute Xapho Beoto — Midav, Itaiev;'?
Yviwepoity Mediyak Xevipe Apuprgava, Shomeviev;3 Yvimepott™iokivikop T Bivyev, Asvtoyniovs;* Yvimeport™rt I yo, Y
vyapv;® Yvimeport™ioxivikou Tyniecoty-Holotewy, Asutoyniavs; ¢ AAdyepeives Yvimepott™iokpavievnovs Ipay, Toyne
xnioyne PenvPiik;!” Medilivioynes Yvimepoit™iolevipou ApuPreava, Zhomeviev;'® Yvimepoit™iokAivicop YAR, Asutoyniay
3;1 Teppelweic-Yvimepott™r, Yvyopv;? Yvimepoit™rokAivikop Bovy, Asutoyniavs;?! Hoonitad Yvimepoitapt card 53HeBpov
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, Zraviev;?? Tuyntvy Katnoieke Yvimepottett, navdedvd alo Padfoud Yviwepoity Mediyad Xeviep Nipueyev, Niedephavde; 2
3 MotoA Yviwepotry Hoomital, Toxneynioyne Perufiuc

Bestatigungsverfahren:

e Zustimmung zur Unterstitzung von Dokumenten durch die gesamte Erkrankungsgruppe -
16.06.2020

- 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.

Aufgrund der Bestimmungen zum Schutz des geistigen Eigentums ist es uns nicht gestattet, den
eigentlichen therapeutischen Algorithmus in diesem Dokument abzudrucken.
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