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DIAGRAMA DE FLUJO DIAGNOSTICO PARA
TRASTORNOS PAROXISTICOS
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RED EUROPEA DE REFERENCIA PARA ENFERMEDADES NEUROLOGICAS

RARAS (ERN-RND)

ERN-RND es una red de referencia europea establecida y aprobada por la Unién Europea. ERN-RND es
una infraestructura de atencidn médica que se enfoca en enfermedades neuroldgicas raras. Los tres
pilares principales de ERN-RND son (i) red de expertos y centros expertos, (ii) generacion, agrupacién y
difusién de conocimiento sobre enfermedades neuroldgicas rara, y (iii) implementacion de e-health para
permitir que el conocimiento viaje en lugar de pacientes y familias.

ERN-RND une a 32 de los principales centros de expertos de Europa en 13 Estados miembros e incluye
organizaciones de pacientes muy activas. Los centros estan ubicados en Bélgica, Bulgaria, Republica
Checa, Francia, Alemania, Hungria, Italia, Lituania, Paises Bajos, Polonia, Eslovenia, Espafia y el Reino

Unido.
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Los siguientes grupos de enfermedades estan cubiertos por ERN-RND:

Ataxias y paraplejias espdsticas hereditarias

Parkinsonismo atipico y enfermedad de Parkinson genética

Distonia, trastorno paroxistico y neurodegeneracién con acumulacion cerebral de hierro
Demencia frontotemporal

Enfermedad de Huntington y otras Coreas

Leucodistrofias

Puede encontrar informacién especifica sobre la red, los centros expertos y las enfermedades cubiertas en el sitio web de la
red: www.ern-rnd.eu.

Recomendaciones para uso clinico:
ERN-RND recomienda el uso del siguiente diagrama de flujo diagndstico para
trastornos paroxisticos.

EXENCION DE RESPONSABILIDAD

Las guias de practica clinica, buenas practicas, revisiones sistematicas y demds indicaciones orientativas
publicadas, avaladas o confirmadas valorativamente por ERN-RND consisten en evaluaciones de
informaciones cientificas y clinicas actuales que se ofrecen como material instructivo.

Las informaciones 1) acaso no abarquen todos los tratamientos y terapias apropiados y tampoco deben
considerarse como constatacién firme de la norma actual relativa a los cuidados; 2) no se actualizan
constantemente y es posible que tampoco reflejen el estado actual de conocimientos (desde la
redaccién de estas informaciones, su publicacidn y lectura, es posible que hayan surgido nuevas
informaciones); 3) se refieren solo a las cuestiones expresamente indicadas; 4) no prescriben ninguna
medida sanitaria especifica; 5) no sustituyen el discernimiento independiente y profesional del médico,
ya que dichas informaciones no tienen en cuenta las diferencias individuales entre los pacientes. En
cualquier caso, el médico debe adaptar al paciente individualmente el modo de proceder elegido. El uso
de las informaciones es voluntario. ERN-RND proporciona las informaciones partiendo de la situacién
actual y no ofrece ninguna garantia expresa ni tacita respecto de ellas. ERN-RND rechaza expresamente
cualquier responsabilidad en relacion con la aptitud para el uso y la idoneidad para un empleo o fin
especificos. ERN-RND no se responsabiliza de ningin dafio personal ni material resultante del empleo de
estas informaciones o en relacion con ellas ni de ningn error u omision.
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METODOS

El diagrama de flujo diagndstico mencionado a continuacién fue desarrollado por el Grupo de Expertos
en Distonia, trastorno paroxistico y neurodegeneracién con acumulacion cerebral de hierro.

El desarrollo implicé tres pasos. En el paso 1, se desarrollé una propuesta para un diagrama de flujo
diagndstico que se discutid y revisd en el segundo paso en el grupo de expertos. En el paso 3, el grupo
de expertos se puso de acuerdo sobre el diagrama de flujo diagndstico final mediante votacion.

Fecha de votacion: 26.09.2018

Grupo de Expertos en Distonia, trastorno paroxistico y neurodegeneracion con
acumulacion cerebral de hierro:

Coordinadores del grupo de expertos:
Alberto Albanese®; Thomas Klopstock?; Marie Vidailhet?
Miembros del grupo de expertos:

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!?; Kathrin Grundmann?'?; Kinga
Hadzsiev!4; Christine Klein'>; Jiri Klempir'®; Maja Kojovic!’; Norbert Kovacs!¥; Bernhard
Landwehrmeier!®; Ebba Lohmann!3; Sebastian Lons!®>; Maria Jose Marti’; Maria Judit Molnar®?;
Alexander Munchau?®®; Juan Dario Ortigoza Escobar’; Damjan Osredkar'?; Sebastian Paus?’; Belen Perez
Duenas?!; Bart Post??; Evien R(Zicka?3; Sinem Tunc!®; Michel Willemsen??; Giovanna Zorzil?

1 |IRCCS 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'; 4 Pediatric hospital Bambino Gesu, Rome,
Italy; 5 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; 8 University Medical Center Groningen,
Netherlands; ° University Hospital in Krakow, Poland; 1© AOU Siena, Italy; 1! Foundation IRCCS neurological institute Carlo Besta — Milan,
Italy; 12 University Medical Centre Ljubljana, Slovenia; 13 Universitatsklinikum Tubingen, Germany; 14 University of Pecs, Hungary; 1°
Universitatsklinikum Schleswig-Holstein, Germany; 16 General University Hospital in Prague, Czech Republic; 17 University Medical Centre
Ljubljana, Slovenia; 8 Universitatsklinikum Ulm, Germany; 1° Semmelweis University, Hungary; 20 Universitatsklinikum Bonn, Germany; 2!
Hospital Universitari Vall d'Hebron, Spain; 22 Stichting Katholieke Universiteit, doing business as Radboud University Medical
Center Nijmegen, Netherlands; 22 Motol University Hospital, Czech Republic



Diagrama de flujo del diagnostico de los
trastornos paroxisticos

Disquinesias paroxisticas clasicas
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Kinesigenic Café, té, alcohol

SLC2A1

MR1
mutaciones

Mutaciones

(Glut1)
en PRRT2

mutaciones

Abreviaturas:
PKD: Discinesias paroxisticas cinesigénicas
PED: discinesia paroxistica inducida por el ejercicio

PNKD/PDC: coreoatetosis paroxistica/disquinesia no kinesigénica



Variedad de causas (Lance 1977, Demirkirin Jankovic 1995, Fahn y Bressman 1988)

o Esclerosis miiltiple (espasmo ténico, otros)
. Golpe
. Trastornos metabdlicos
m Tiroides/Paratiroides
. Lesiones de los ganglios basales
® Trauma
m Infecciones/VIH

o Psicogénico

Discinesias paroxisticas genéticas complejas (generalmente con signos

interictales)

. Mutaciones del gen ECHS1 - PED mas otras caracteristicas (Olgiati et al 2016)
. Mutaciones del gen ADCYS - nocturnas (Mencacci et al 2015)

. Mutaciones del gen ATP1A3: espasmos tonicos dolorosos

. SLC16A2 - episodios de temblores

. KCNMA1 - PNKD compleja con epilepsia
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