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ERN-RND jest europejską siecią referencyjną ustanowioną i zatwierdzoną przez Unię Europejską. ERN-

RND jest infrastrukturą opieki zdrowotnej, która skupia się na rzadkich chorobach neurologicznych (RND). 

Trzy główne filary ERN-RND to: (i) sieć ekspertów i ośrodków eksperckich, (ii) generowanie, gromadzenie 
i rozpowszechnianie wiedzy na temat RND oraz (iii) wdrażanie e-zdrowia, aby umożliwić podróżowanie 
wiedzy zamiast pacjentów i rodzin. 

 

ERN-RND zrzesza 32 wiodące europejskie ośrodki eksperckie, jak również 10 partnerów stowarzyszonych 
w 20 krajach członkowskich i obejmuje bardzo aktywne organizacje pacjentów. Ośrodki znajdują się w: 
Austrii, Belgii, Bułgarii, Czechach, Danii, Estonii, Finlandii, Francji, Niemczech, Węgrzech, Włoszech, 
Łotwie, Litwie, Luksemburgu, Malcie, Holandii, Polsce, Słowenii, Hiszpanii i Wielkiej Brytanii. 
 

Następujące grupy chorób są objęte ERN-RND:  

• Ataksje i dziedziczne paraplegie spastyczne 

• Atypowy parkinsonizm i genetycznie uwarunkowana choroba Parkinsona 

• Dystonia , zaburzenia napadowe i neurodegeneracja z akumulacją żelaza w mózgu 

• Otępienie czołowo-skroniowe 

• Choroba Huntingtona i inne pląsawice 

• Leukodystrofie 

 

Szczegółowe informacje na temat sieci, ośrodków eksperckich i chorób objętych programem można 
znaleźć na stronie internetowej sieci www.ern-rnd.eu.  
 

 

Zalecenia dotyczące stosowania klinicznego: 
Europejska Sieć Referencyjna ds. Rzadkich Chorób Neurologicznych opracowała schematy 
diagnostyczne dla leukodystrofii, aby pomóc w diagnozowaniu pacjentów z leukodystrofią. Sieć 
referencyjna zaleca stosowanie tych schematów diagnostycznych. 

 

Wytyczne kliniczne, zalecenia dotyczące praktyki, przeglądy systematyczne i inne wskazówki 

opublikowane lub zatwierdzone przez ERN-RND albo których wartość została potwierdzona przez ERN-

RND, stanowią ocenę aktualnych informacji naukowych i klinicznych, udostępnianych jako materiał 
edukacyjny.  

Informacje te (1) mogą nie obejmować wszystkich właściwych metod leczenia i opieki i nie powinny być 
traktowane jako wyznacznik standardu opieki; (2) nie są stale aktualizowane i mogą nie odzwierciedlać 
najnowszej wiedzy (nowe informacje mogły pojawić się w okresie między przygotowaniem tych informacji 
a ich opublikowaniem lub odczytaniem); (3) odnoszą się jedynie do konkretnie określonych zagadnień; (4) 
nie nakazują określonej opieki medycznej; (5) nie zastępują niezależnej profesjonalnej opinii lekarza 
prowadzącego, ponieważ nie uwzględniają indywidualnych różnic między pacjentami. W każdym 
przypadku lekarz prowadzący powinien dostosować wybrany sposób postępowania indywidualnie do 
danego pacjenta. Korzystanie z informacji jest dobrowolne. Informacje są udostępniane przez ERN-RND 

w oparciu o rzeczywisty stan rzeczy, a ERN-RND nie udziela ani wyraźnych ani dorozumianych gwarancji 
w odniesieniu do tych informacji. ERN-RND oświadcza wyraźnie, że nie gwarantuje ani możliwości 
wykorzystania tych informacji, ani też ich przydatności do określonego zastosowania lub celu. ERN-RND 

nie ponosi odpowiedzialności za szkody osobowe lub rzeczowe, wynikające z wykorzystania tych 
informacji lub z nimi związane, a także za ewentualne błędy lub zaniechania. 
 

WPROWADZENIE DO EUROPEJSKIEJ SIECI REFERENCYJNEJ DLA 
RZADKICH CHORÓB NEUROLOGICZNYCH  (ERN-RND 

WYŁĄCZENIE ODPOWIEDZIALNOŚCI:  



 

Opracowaniem schematów diagnostycznych dla dystonii zajęła się grupa ds. leukodystrofii ERN-RND. 

 

Grupa chorób dla leukodystrofii: 

Koordynatorzy grupy chorobowej: 

Ingeborg Krägeloh-Mann1; Odile Boespflug-Tanguy2 

 

Członkowie grupy chorobowej: 
Patrick Aubourg2; Segolene Ayme2; Enrico Bertini3; Tom de Koning4; Maria Teresa Dotti5; Antonio 

Federico5; Samuel Gröschel1; Zoltan Grosz6; Thomas Klopstock7; Ettore Salsano8; Ludger Schöls1, 

Caroline Sevin2; Davide Tonduti8; Marjo van der Knaap9; Nicole Wolf9 

 

1 Universitätsklinikum Tübingen, Germany; 2 Assistance Publique-Hôpitaux de Paris, Hôpital Robert-

Debré, France: Reference centre for Leukodystrophies; 3 Pediatric hospital Bambino Gesù, Rome, Italy; 4 

University Medical Center Groningen, Netherlands; 5 AOU Siena, Italy; 6 Semmelweis University, 

Hungary; 7 Klinikum der Universität München, Germany; 8 Foundation IRCCS neurological institute Carlo 

Besta – Milan, Italy; 9 VU University Medical Center Amsterdam, Netherlands. 

 

Proces tworzenia schematu blokowego: 

• Opracowanie schematów blokowych - czerwiec 2017 r. - czerwiec 2018 r. 

• Dyskusja/rewizja w grupie chorób ERN-RND podczas dorocznego spotkania ERN-RND 2018 - 

08/06/2018 

• Zgoda na dokument wyrażona przez całą grupę chorobową - 02/10/2018 

 

 

 

  

METODOLOGIA 



Czy to leukodystrofia?

Sugerujący wzór MRI? Odpowiednie podejście 
diagnostyczne 

Ukierunkowane testy 

(genetyczne, biochemiczne)

Diagnoza?

Zarządzanie specyficzne dla 
choroby

Diagnoza?

NGS/WES

Należy rozważyć pomiar ASA, 
beta-Gal, VLCFS i homocysteiny.

Skierowanie do 

multidyscyplinarnego panelu 

ekspertów (CPMS)

Tak

Nie

Tak

Tak

Tak

Nie

Nie

Nie

Tak

Schemat diagnostyczny dla leukodystrofii
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Przewodnik po rozpoznawaniu wzorców w leukodystrofiach

(zaadaptowane z Schiffmann i van der Knaap 2009)

Legenda
APDB: choroba ciałek wieloglukozanowych u dorosłych 
ADLD: autosomalna dominująca leukodystrofia z objawami autonomicznymi 
CRMCC: mikroangiopatia mózgowo-siatkówkowa ze zwapnieniami i torbielami

CTX: Cerebrotendinous Xanthomatosis 

DRPLA: atrofia dentatorubro-pallidoluysian 

Zaburzenia związane z EIF2B: Choroba zanikającej istoty białej lub CACH 
HDLS: dziedziczna rozlana leukoencefalopatia ze sferoidami/ leukodystrofia neuroaksonalna ze 

sferoidami 

HBSL: hipomielinizacja z zajęciem pnia mózgu i rdzenia kręgowego oraz nóg 
LTBL: Leukoencefalopatia z zajęciem wzgórza i pnia mózgu oraz wysokim stężeniem mleczanów
LBSL: Leukoencefalopatia z zajęciem pnia mózgu i rdzenia kręgowego oraz podwyższeniem stężenia 
mleczanów 

MLC: leukodystrofia megalencefaliczna z torbielami podkorowymi

ODDD: dysplazja oczodołowo-czołowo-cyfrowa 

X-ALS: Adrenoleukodystrofia sprzężona z chromosomem X

Lub może być WIELOFUNKCYJNY 

Progresywny (może ewoluować do 
konfluencji)
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APBD
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Wrodzony wirus CMV 
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Nieprawidłowości chromosomalne lub 
mozaikowatość genetyczna 

Zespół Lowe'a

Zaburzenia związane z PTEN 
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Wyraźne przestrzenie 
okołonaczyniowe 



Niektóre z różnic w stosunku do oryginalnego schematu 
diagnostycznego Schiffmanna i wsp. obejmują następujące 
elementy: 

 

Schemat blokowy ERN-RND 

 

Schemat blokowy Schiffmann, van 

der Knaap 

 

"może być" zbieżny lub "może być" 
wieloogniskowy 

Konfluentny lub wieloogniskowy 

 

Mogą być konfluentne: duże zmiany 
asymetryczne 

NA 

 

Może być zbieżny: przewaga czasowa NA 

 

"może być wieloogniskowy", 3 
podkategorie: 

progresywne, statyczne i wyraźne 
przestrzenie okołonaczyniowe 

 

Wieloogniskowe, bez podkategorii 

 

NA Hipomielinizacja: typowe zajęcie PNS lub 
brak typowego zajęcia PNS 

 

 

 

ODNIESIENIA 

Schiffmann R, van der Knaap MS (2009) An MRI-based approach to the diagnosis of white 

matter disorders, Neurology 72(8): 750-759. 

  



SKRÓTY: 

 

ADP6: choroba dorosłych ciał poliglukozanowych 

ADLD: autosomalna dominująca leukodystrofia z objawami autonomicznymi 
CRMCC: mikroangiopatia mózgowo-siatkówkowa ze zwapnieniami i torbielami 

CTX: ksantomatoza cerebrotendinowa 

DRPLA: atrofia zębowo-miedniczno-lędźwiowa 

Zaburzenie związane z ElF2B: zanikająca choroba istoty białej lub CACH 

HDLS: dziedziczna rozlana leukoencefalopatia ze sferoidami 

HBSL: hipomielinizacja z zajęciem pnia mózgu i rdzenia kręgowego oraz spastycznością nóg 

LTBL: leukoencefalopatia z zajęciem wzgórza i pnia mózgu oraz wysokim stężeniem 
mleczanów 

LBSL: leukoencefalopatia z zajęciem pnia mózgu i rdzenia kręgowego oraz podwyższeniem 
stężenia mleczanów 

MLC: leukoencefalopatia megalencefaliczna z torbielami podkorowymi 

ODDD: dysplazja okulodentodigitalna 

X-ALD: adrenoleukodystrofia sprzężona z chromosomem X 



 

 

 

 

 

  

https://ec.europa.eu

/health/ern_en 

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