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BEVEZETES AZ EUROPAI REFERENCIAHALOZATBA RITKA NEUROLOGIAI
BETEGSEGEK (ERN-RND)

Az ERN-RND az Eurdpai Unid altal |étrehozott és jovahagyott eurdpai referenciahalézat. Az ERN-RND egy
olyan egészséglgyi infrastruktura, amely a ritka neurolégiai betegségekre (RND) dsszpontosit. Az ERN-
RND harom f6 pillére a kovetkezd: (i) szakért6k és szakért6i kozpontok haldzata, (ii) az RND-kkel
kapcsolatos tudas létrehozdasa, 6sszegylijtése és terjesztése, valamint (iii) az e-egészségligy megvaldsitasa,
hogy a betegek és csaldadok helyett a szakértelem utazhasson.

Az ERN-RND 32 vezet6 eurdpai szakért6i kdzpontot, valamint 10 tarsult partnert egyesit 20 tagallamban,
és rendkivil aktiv betegszervezeteket foglal magaban. A kodzpontok Ausztridban, Belgiumban,
Bulgaridban, a Cseh Koztdrsasdgban, Danidban, Esztorszdgban, Finnorszagban, Franciaorszagban,
Németorszagban, Magyarorszdgon, Olaszorszagban, Lettorszagban, Litvdniaban, Luxemburgban, Maltan,
Hollandidban, Lengyelorszagban, Szlovénidban, Spanyolorszagban és az Egyesiilt Kirdlysagban taldlhatdk.

Az ERN-RND a kovetkezd betegségcsoportokra terjed ki:

e Ataxiak és orokletes spasztikus paraplegiak

e Atipikus parkinsonizmus és genetikai Parkinson-kér

e Dystonia, paroxizmalis rendellenesség és neurodegeneracid agyi ionfelhalmozddassal
e Frontotempordlis demencia

e Huntingtons-kér és mas hazimunkak

e Leukodisztrofiak

A hdlozatrdl, a szakértdi kbzpontokrol és a lefedett betegségekrdl a halézat honlapjan (www.ern-rnd.eu)
taldlhatok részletes informdciok.

Ajanlds klinikai haszndlatra:

A Ritka Neurologiai Betegségek Eurdopai Referenciahalozata a paroxizmadlis
rendellenességek esetében hatarozottan ajanlja az alabbi terapias algoritmus
alkalmazasat.

FELELOSSEG KIZARASA

Az ERN-RND altal kozzétett, tdmogatott, értékiikben megerdésitett klinikai iranyelvek, gyakorlati ajanlasok,
szisztematikus attekintések és egyéb iranyelvek esetében naprakész tudomanyos és klinikai informacidk
értékelésérdl van szo, amelyeket képzési ajanlatként bocsatanak rendelkezésre.

Az informaciok (1) nem feltétleniil tartalmazzak az 6sszes megfelel6 kezelést és dpoldsi modszert, és nem
tekintenddk az dpolasi norma meghatarozasanak; (2) nem frissiilnek folyamatosan és nem feltétlentl
tlkrozik a legujabb ismereteket (jelen informacidk lIétrehozdsa és a kbzzétételik, ill. elolvasasuk kozott Gj
informdaciék merilhetnek fel); (3) csak a konkrétan megadott kérdésfelvetésekre vonatkoznak; (4) nem
irnak el6 meghatdrozott orvosi ellatast; (5) nem helyettesitik a kezelGorvos flggetlen szakmai itéletét,
mivel az informaciok nem veszik figyelembe az egyes pdciensek kozotti egyedi eltéréseket. A
kezel6orvosnak minden esetben egyedileg kell meghataroznia a valasztott eljardasmddot az adott beteg
szamara. Az informacidk felhaszndaldsa dnkéntes. Az ERN-RND az informacidkat a tényleges allapot alapjan
bocsatja rendelkezésre, és az ERN-RND nem vallal semmiféle kifejezett vagy hallgatdlagos garanciat az
informaciékra vonatkozdéan. Az ERN-RND kifejezetten elutasitja a haszndlhatdsdg, valamint egy
meghatarozott felhasznaldsra vagy célra valé alkalmassag garantaldsat. Az ERN-RND nem vallal
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felel6sséget azokért a személyi sérilésekért vagy anyagi karokért, amelyek jelen informaciok
felhasznaldasabdl adddnak vagy azokkal 6sszefliggésben allnak, és az el6forduld hibakért és mulasztasokért
sem.

METODOLOGIA

A paroxizmalis rendellenességek terapidas algoritmusanak jovahagyasat az ERN-RND Dystonia,
paroxizmalis rendellenességek és NBIA betegségcsoportja végezte.

Dystonia, paroxizmalis rendellenesség és NBIA betegségcsoport:
Betegségcsoport-koordinatorok:

Tobias Baumer?®>, Belén Pérez Duefias?!, Giovanna Zorzi!

Betegségcsoport tagjai:

Alberto Albanese!, 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'?; Petr Dusek?3, Antonio Elia'l; Antonio Federicol®; Dusan Flisar'?; Thomas Gasser'3; Kathrin
Grundmann?®3; Kinga Hadzsiev'®; Petra Havrdnkova?3, Robert Jech??, Christine Klein®; Jiri Klempir'®;
Thomas Klopstock?, Maja Kojovic'’; Norbert Kovacs'*; Bernhard Landwehrmeier'®; Ebba Lohmann?3; Katja
Lohmann?®, Sebastian Lons'®; Maria Jose Marti’; Maria Judit Molnar??; Alexander Miinchau®®; Juan Dario
Ortigoza Escobar’; Damjan Osredkar'?; Sebastian Paus?’; Bart Post??; Evien R0Zicka?3; Susanne A.
Schneider?; Sinem Tunc!®>; Marie Vidailhet3, Michel Willemsen??

A beteg képviselgje:
Marek Parkovic, AHC 18Plus, Germany

1IRCCS Clinical Institute Humanitas — Rozzano, Italy; 2Klinikum der Universitdt Minchen, Germany; 3Assistance Publique - Hépitaux de Paris,
Hopital Pitié-Salepétriére, France: Reference Centre for Rare Diseases 'Neurogenetics'; “Pediatric hospital Bambino Gesu, Rome, Italy;
5University College London Hospitals NHS Foundation Trust, United Kingdom; éUniversity Neurological Hospital “St. Naum” Sofia, Bulgaria;
7Hospital Clinic i Provincial de Barcelona y Hospital de Sant Joan de Déu, Spain; 8University Medical Center Groningen, Netherlands;
SUniversity Hospital in Krakow, Poland; 1°AQU Siena, Italy; *Foundation IRCCS neurological institute Carlo Besta — Milan, Italy; 12University
Medical Centre Ljubljana, Slovenia; BUniversitdtsklinikum Tibingen, Germany; 4University of Pécs, Hungary; *Universitatsklinikum
Schleswig-Holstein, Germany; 6General University Hospital in Prague, Czech Republic; 7University Medical Centre Ljubljana, Slovenia;
8Universitdtsklinikum Ulm, Germany; 1Semmelweis University, Hungary; 2°Universitatsklinikum Bonn, Germany; 2'Hospital Universitari Vall
d'Hebron, Spain; 22Stichting Katholieke Universiteit, doing business as Radboud University Medical Center Nijmegen, Netherlands; 23Motol
University Hospital, Czech Republic

Jovahagyasi folyamat:

e Hozzdjarulds a dokumentum jévahagyasahoz a teljes betegségcsoport altal - 18.02.2020

HIVATKOZAS

Zhang XJ, Xu ZY, Wu YC, Tan EK (2019): Paroxysmal movement disorders: Recent advances and proposal
of a classification system. Parkinsonism & Related Disorders, 59: 131-139.
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