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Felel6sségi nyilatkozat:

"Az Eurdpai Bizottsag e kiadvany elkészitéséhez nyujtott tdmogatasa nem jelenti a tartalom jévahagyasat, amely kizardlag a
szerz6k véleményét tlikrozi, és a Bizottsag nem tehet6 felelGssé a benne foglalt informaciok barmilyen felhasznaldsaért."

Az Eurdpai Unidrdl tovabbi informaciok az interneten taldlhatok (http://europa.eu).
Luxemburg: Az Eurdpai Unid Kiaddhivatala, 2019.
© Eurdpai Unig, 2019

A sokszorositas a forras megjel6lésével engedélyezett.
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A RITKA NEUROLOGIAI i
BETEGSEGEK EUROPAI REFERENCIAHALOZATA

(ERN-RND)

Az ERN-RND egy eurdpai referenciahaldzat, amelyet az Eurdpai Bizottsdg hozott |étre és hagyott jova.
Unid. Az ERN-RND egy olyan egészségligyi infrastruktura, amely a ritka neuroldgiai betegségekre
Osszpontosit. (RND). Az ERN-RND harom f6 pillére a kovetkez6: (i) szakértGi és szakértGi kézpontok
halézata, (ii) az RND ismeretek létrehozasa, Osszegylijtése és terjesztése, és (iii) az e-egészségigy
megvaldsitasa hogy a betegek és a csaladok helyett a szakértelem utazhasson.

Az ERN-RND Eurdpa 32 vezetd szakértdi kozpontjat egyesiti 13 tagallamban, és a kdvetkez6ket foglalja
magaban rendkivil aktiv betegszervezetek. A kodzpontok Belgiumban, Bulgdridban és a Cseh
Ko6ztarsasagban talalhatdk, Franciaorszag, Németorszdg, Magyarorszag, Olaszorszag, Litvania, Hollandia,
Lengyelorszag, Szlovénia, Spanyolorszag és az Egyesilt Kiralysag.

Az ERN-RND a kovetkez8 betegségcsoportokra terjed ki:
e Ataxiak és drokletes spasztikus paraplegiak
e Atipikus parkinsonizmus és genetikai Parkinson-kor
e Dystonia, paroxizmalis rendellenesség és neurodegenerdcid agyi ionfelhalmozédassal
e Frontotemporalis demencia
e Huntingtons-kér és mas hazimunkak
e Leukodisztrofiak

A hdldzatra, a szakértGi kozpontokra és a lefedett betegségekre vonatkozd konkrét informacidk a
kovetkez6k lehetnek a haldozat honlapjan taldlhatd: www.ern-rnd.eu.

Ajdnlds az MRI-adatokra a publikdciokban:

A Ritka Neuroldgiai Betegségek Eurdpai Referenciahdlézata hatdrozottan ajdanlja, hogy az MRI-
felvételek publikaciokban térténé bemutatdsakor legaldabb a kévetkezd kiegészité informdcidokat adjak
meg.

FELELOSSEGI NYILATKOZAT

Az ERN-RND 4ltal kdzzétett, jovahagyott vagy megerdsitett klinikai gyakorlati iranymutatasok, gyakorlati
tandcsok, szisztematikus attekintések és egyéb Utmutatdk az aktualis tudomanyos és klinikai informaciok
értékelését jelentik, amelyeket oktatasi szolgaltatasként nyujtunk. Az informacidk (1) nem tekinthet6k az
0sszes megfelel§ kezelést, ellatdsi mddszert magaba foglalonak, vagy az ellatas standardjanak
kijelentéseként; (2) nem folyamatosan frissiilnek, és nem feltétlenl tikrozik a legfrissebb bizonyitékokat
(az informacidk kidolgozasa és a kdzzététel vagy olvasas kozott Uj informdacidk jelenhetnek meg); (3) csak
a konkrétan meghatdrozott kérdés(ek)re vonatkoznak; (4) nem irnak el6 semmilyen konkrét orvosi ellatasi
modot; és (5) nem helyettesitik a kezeld szolgdltaté fliggetlen szakmai megitélését, mivel az informacidk
figyelembe veszik a betegek kdzotti egyéni eltéréseket. Minden esetben a kivalasztott cselekvési iranyt a
kezel6 szolgdltaténak az adott beteg kezelésének Osszefliggésében kell mérlegelnie. Az informacidk
hasznalata 6nkéntes. Az ERN-RND ezt az informaciot "ahogy van" alapon bocsatotta rendelkezésre, és
nem vallal semmilyen kifejezett vagy hallgatélagos garanciat az informdaciéval kapcsolatban. Az ERN-RND
kifejezetten kizarja az eladhatdsagra vagy a meghatarozott felhasznalasra vagy célra valé alkalmassagra
vonatkozd garancidkat. Az ERN-RND nem vdllal felel§sséget az ezen informacidk haszndlatabdl eredé vagy
azzal kapcsolatos személyi vagy anyagi karokért vagy sériilésekért, illetve az esetleges hibakért vagy
kihagyasokeért.
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MODSZERTAN

Az ERN-RND Leukodisztréfiak Betegségcsoportja allitotta 6ssze a publikacidkban szereplé MRI-képekhez
szikséges kiegészit6 informaciok kovetelményeit.

Leukodisztrofidak betegségcsoportja:
Betegségcsoport-koordinatorok:

Nicole Wolf!, Caroline Sevin?

Betegségcsoport tagjai:

Anna Ardissone3? ; Patrick Aubourg? ; Enrico Bertini* ; Daniel Boesch® ; Sylvia Boesch® ; Odile Boespflug-
Tanguy? ; Fran Borovecki® ; Klara BroZzova’ ; Kyproula Christodoulou® ; Tom de Koning? ; Antonio
Federicol? ; leva Glazere!! ; Samuel Gréschel? ; Zoltan Grosz!® ; Mario Habek!* ; Hans Hartmann?®®;
Dimitri Hemelsoet'® ; Lena Elisabeth Hjermind!’ ; Klara Hruba'® ; Thomas Klopstock!® ; Pierre Kolber??;
Anneli Kolk?! ; Ingeborg Kriageloh-Mann'? ; Lucia Laugwitz!? ; Tobias Mentzel?? ; Angel Martin Montes? ;
Isabella Moroni? ; Jorgen Erik Nielsen'’ ; Elina Pucite?* ; Ettore Salsano? ; Ludger Schéls'? ; Johanna
Uusimaa?® ; Marjo S. van der Knaap? ; Eleni Zamba- Papanicolaou®

1 VU University Medical Center Amsterdam, Hollandia;? Assistance Publique-Hdpitaux de Paris, Hopital
Robert-Debré, Franciaorszag: Leukodisztréfidk referenciakézpontja;?® Foundation IRCCS neurolégiai
intézet Carlo Besta, Miland, Olaszorszag;* Bambino Gesu gyermekkdrhaz, Réma, Olaszorszag;> Center for
Rare Movement Disorders / Dpt. of Neurology, Medical University Innsbruck, Ausztria;® University
Hospital Cente Zagreb, University Department of Neurology, Horvatorszag;’ Thomayer Hospital Prague,
Cseh Kéztarsasag;® Cyprus Foundation for Muscular Dystony Research;® University Medical Center
Groningen, Hollandia; 1° AOU Siena, Olaszorszag;!! Pauls Stradins Klinikai Egyetemi Kérhaz, Riga,
Lettorszag;'? Universitatsklinikum Tiibingen, Németorszag;'® Semmelweis Egyetem, Magyarorszag;*
Klinicki bolni¢ki centar Zagreb, Horvatorszag;'® Hannover Medical School, Németorszag; 1° Genti
Egyetemi Kdrhaz, Belgium;’ Rigshospitalet Koppenhaga, Dania;'® Motol Egyetemi Korhaz, Cseh
Kéztarsasag;®® Klinikum der Universitat Miinchen, Németorszag;?° Centre Hospitalier du Luxembourg;??
Tartui Egyetemi K6rhaz, Esztorszag; 22 European Leukodystrophy Association - ELA Deutschland;?
Hospital Universitario La Paz, Madrid, Spanyolorszag;?* Pauls Stradins Klinikai Egyetemi Kérhaz, Riga,
Lettorszag;?> Northern Ostrobothnia Hospital District Oulu; Oulu University Hospital (OUH), Finnorszag.

Folyamatdiagram fejlesztési folyamat:

e Folyamatabrak kidolgozasa - 2017. junius - 2018. junius

e Vita/fellilvizsgalat az ERN-RND betegségcsoportban az ERN-RND éves taldlkozéjan 2018 -
08/06/2018

e Hozzajarulds a dokumentumhoz az egész betegségcsoport altal - 02/10/2018
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MINIMALIS KOVETELMENYEK AZ MRI-KEPEKKEL KAPCSOLATOS

INFORMACIOKRA VONATKOZOAN A KIADVANYOKBAN:

Szerkezet Erintett / nem érintett

Periventrikularis fehérallomany (par occ / temp / fron)

Kozponti fehérallomany (par occ / temp / fron)

Kéreg alatti fehérallomany (par occ / temp / fron)

Corpus callosum (genu)

Corpus callosum (test)

Corpus callosum (splenium)

Cortex

Basalis ganglionok

Thalamus

Mesencephalon

Agytorzs

Kisagyi fehérallomany

Dentate mag

Kisagyi kéreg

Gerincvel6

Dorsalis oszlopok

lateralis corticospinalis palyak

ventralis corticospinalis palyak

szlirkeallomany

Altalanos

Supratentorialis atréfia: belsé liquorterek

Supratentorialis atréfia: kilsé liquorterek

Kisagyi atrdéfia: vermis

Kisagyi atrdfia: féltekék

Egyéb fontos megallapitasok
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lllusztracio (minimalis kovetelmények)

szint

axialis t2

centrum semiovale

Basalis ganglionok / thalami

(mezencephalon)

kisagyi fehérallomany

sag-kép (T1 vagy T2)

kozéps6 sagittalis

MINDIG adjon meg életkort az MRI-nél

tovabbi képek a patologiatol fiiggéen

T1 (kontrasztanyaggal / anélkiil)

FLAIR

SWI

DWI (beleértve az ADC-t is)

irja le a anyagvizsgélati hol dominal?

eredményeket a szabvanyos | konfluens / multifokalis

terminoldgia hasznalatdval. | kontrasztnévels?

cisztas/ritkult?

szimmetrikus / aszimmetrikus ?

egyéb jellemz6k (meszesedés, mikrovérzés...)

jelintenzitds T2 és T1 méréseken
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