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A DISZTONIA DIAGNOSZTIKAI FOLYAMATABRAI:
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Felel6sségi nyilatkozat:

"Az Eurdpai Bizottsag e kiadvany elkészitéséhez nyujtott tamogatasa nem jelenti a tartalom jévahagyasat,
amely kizardlag a szerz6k véleményét tiikrozi, és a Bizottsdg nem tehetd felel6ssé a benne foglalt
informacidk barmilyen felhasznalasaért."

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 BETEGSEGEK EUROPAI
REFERENCIAHALOZATANAK (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 csaladok helyett a szakértelem utazhasson.

Az ERN-RND Eurdpa 32 vezet6 szakértSi kozpontjat egyesiti 13 tagallamban, és rendkivil aktiv
betegszervezeteket foglal magaban. A koézpontok Belgiumban, Bulgaridban, a Cseh Koztarsasagban,
Franciaorszagban, Magyarorszagon, Németorszagban, Olaszorszagban, Litvanidban, Hollandidaban,
Lengyelorszagban, Szlovénidban, Spanyolorszagban és az Egyesilt Kiralysagban taldlhatok.

Az ERN-RND a kovetkez8 betegségcsoportokra terjed ki:

e Ataxidk és orokletes spasztikus paraplegiak

e Atipusos Parkinsonizmus és genetikai Parkinson-kor

e Dystonia, paroxizmalis rendellenesség és neurodegeneracié agyi ionfelhalmozdddssal
e Frontotemporalis demencia

e Huntingtons-kor és mas hazimunkak

¢ Leukodisztrofiak

A hadldzatrdl, a szakértdi kozpontokrdl és a lefedett betegségekrdl a halozat honlapjan, a www.ern-rnd.eu
oldalon taldlhatdk részletes informdciok.

Ajanlds klinikai haszndlatra:

A Ritka Neurologiai Betegségek Europai Referenciahalozata kidolgozta a Dystonia
diagnosztikai folyamatabradit, hogy segitsen eligazodni a dystonias betegek
diagnosztizalasaban. A referenciahdlozat e diagnosztikai folyamatdbrak haszndlatat
ajdanlja.

FELELOSSEGI NYILATKOZAT

Az ERN-RND 3&ltal kozzétett, jdvahagyott vagy megerdsitett klinikai gyakorlati iranymutatasok, gyakorlati
tandcsok, szisztematikus attekintések és egyéb utmutatdk az aktualis tudomanyos és klinikai informaciok
értékelését jelentik, amelyeket oktatasi szolgaltatasként nyujtanak.

Az informacidk (1) nem tekinthet6k az 6sszes megfelel6 kezelést, ellatasi moédszert magaba foglalonak,
vagy az ellatds standardjanak kijelentésének; (2) nem folyamatosan frissiilnek, és nem feltétlendl tlikrozik
a legfrissebb bizonyitékokat (az informacidok kidolgozasa és kozzététele vagy olvasdsa kozott (j
informacidk jelenhetnek meg); (3) csak a konkrétan meghatarozott kérdés(ek)re vonatkoznak; (4) nem
irnak el6 semmilyen konkrét orvosi ellatasi modot; és (5) nem helyettesitik a kezel6 szolgaltaté fliggetlen
szakmai megitélését, mivel az informaciok figyelembe veszik a betegek kdzotti egyéni eltéréseket. Minden
esetben a kivalasztott cselekvési iranyt a kezel§ szolgdltatonak az adott beteg kezelésének
Osszefliggésében kell mérlegelnie. Az informacidk haszndlata 6nkéntes. Az ERN-RND ezt az informaciot
"ahogy van" alapon bocsatotta rendelkezésre, és nem vallal semmilyen kifejezett vagy hallgatdlagos
garanciat az informacioval kapcsolatban. Az ERN-RND kifejezetten kizarja az eladhatdsagra vagy a
meghatdrozott felhasznalasra vagy célra vald alkalmassdgra vonatkozé garancidkat. Az ERN-RND nem
vallal felel6sséget az ezen informacidk hasznalatabol eredd vagy azzal kapcsolatos személyi vagy anyagi
karokért vagy sériilésekért, illetve az esetleges hibakért vagy kihagyasokért.




« European
v Reference
! Network

3» European
S

v Reference
* Networks

A diszténia diagnosztikai folyamatabrdinak kidolgozasat az ERN-RND disztdnia, paroxizmalis
rendellenesség és NBIA betegségcsoportja végezte.

comlex diseases

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

Alberto Albanese?, Thomas Klopstock?; Marie Vidailhet3

Betegségcsoport tagjai:

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?'3; Kinga
Hadzsiev'#; Christine Klein®>; Jiri Klempir®; Maja Kojovic'’; Norbert Kovacs'#; Bernhard Landwehrmeier??;
Ebba Lohmann?3; Sebastian Léns'>; Maria Jose Marti’; Maria Judit Molnar!®; Alexander Miinchau®>; Juan
Dario Ortigoza Escobar’; Damjan Osredkar'?; Sebastian Paus?%; Belén Pérez Duefias?’; Bart Post??; Evien
RUzi¢ka?3; Sinem Tunc!®; Michel Willemsen??; Giovanna Zorzi'!

1IRCCS Clinical Institute Humanitas — Rozzano, Italy; 2Klinikum der Universitdt Miinchen, Germany; 3Assistance Publique- Hopitaux de Paris,
Hopital Pitié-Salepétriere, France: Reference Centre for Rare Diseases 'Neurogenetics'; *Pediatric hospital Bambino Geslu, Rome, Italy;
SUniversity College London Hospitals NHS Foundation Trust, United Kingdom; ¢University 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°A0U Siena, Italy; lFoundation IRCCS neurological institute Carlo Besta — Milan, Italy; 2University
Medical Centre Ljubljana, Slovenia; BUniversitdtsklinikum Tibingen, Germany; “4University of Pécs, Hungary; *Universitatsklinikum
Schleswig-Holstein, Germany; ®General University Hospital in Prague, Czech Republic; ’University 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

Folyamatdiagram fejlesztési folyamat:

e Folyamatabrak kidolgozasa - 2017. junius - november

e Megbeszélés/felllvizsgalat az ERN-RND betegségcsoportban- 2017. november - 2018. junius
e Egyetértés a diagnosztikai folyamatabrakrol az ERN-RND éves taldlkozéjan 2018 - 08/06/2018
e Hozzdjarulas a dokumentumhoz az egész betegségcsoport altal - 26/09/2018



Felnottek dystoniajanak diagnosztikai folyamatabraja

(A. Albanese, M. Di Giovanni és S. Lalli szerint: Dystonia: Diagnosis and Management, Eur J
Neurol. 2018 Jul 23. doi: 10.1111/ene.13762. [Epub ahead of print])

Neuroldgiai vizsgalat (1. tengely)

r

Elszigetelt

Parkinsonizmu
s

Szegmentalis vagy generalizalt Egyéb

Szindrémaspecifikus strukturalt vizsgalatok

1. Képalkotas (degenerativ, statikus vagy elvaltozas nélkuli)
2. A szerzett formak (metabolikus stb.) vizsgalata.
3. Genetikai vizsgalat (egyetlen génvizsgalat vagy NGS panel)

| | | |

Etiolégiai diagndzis (II. tengely)

Kezelési terv

Mechanizmus-specifikus kezelés

gyogyszerek

2. abra Klinikai stratégia a vizsgalattdl a kezelési tervig. A vizsgalatot kovet6en a fenomenoldgia irdnyitja a diagnosztikai vizsgalatokat. Az

Osszegy(ijtott informacidk lehetévé teszik a tineti vagy mechanizmusspecifikus kezelési terv meghatarozdsat. A dystorna-szindroma
specifikus betegségmaddositd kezeléseinek listdjat nemrégiben allitottak G6ssze [94] BoNT, botulinum neurotoxin; DBS, mély agyi

stimuldcié; NGS, ujgeneracids szekvenalas. (A szines abra megtekinthet6 a wileyonlinelibrary.com oldalon.)

Szerzdbi jog © 1999-2019 John Wiley & Sons, Inc. Minden jog fenntartva



A gyermek- és serdiilokori diszténia diagnosztikai
folyamatabraja

(van Egmond ME, Kuiper A, Eggink H, et al. J Neurol Dystonia in children and adolescents: a systematic

review and a new diagnostic algorithm Neurosurg Psychiatry 2015;86:774-781 szerint.)
A teljes cikk itt olvashatd: http://dx.doi.org/10.1136/jnnp-2014-309106

A gyermek- és serdiil6kori dystonia diagnosztikai algoritmusa
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Agyi MRI elvégzése
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léné . nincs Dystonia mimikara (1. tablazat) vagy
1. lepes. Dystonia: > mas mozgaszavarra iranyuld
diagnosztikai vizsgalat
igen
A 4
2. lépés. Lehet, hogy a dystonia igen | Dystonia mimikara (1. tablazat) vagy
gyogyszer okozta vagy toxikus szerek - mas mozgaszavarra iranyuld
okozzak? (2. tdblazat) diagnosztikai vizsgalat
nincs

3. Iépés. Nyilvanvalo nyomok I8EN

P Specidlis diagnosztikai munka

a megszerzett egyéb formak
esetében dystonia? (3. tablazat)

A 4

nincs

Az okot azonositottak?

ninc
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igen
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4. |épés. Végezze el az ajanlott biokémiai vizsgdlatokat (4. tablazat),
amelyek célja a kezelhet6 IEM (3. kiegészités), és kezdje el a levodopa-
kisérletet.

Ha lehetséges:
kezdje meg a
kezelést

és
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5. lépés. Ujgeneracids szekvenalds (1. kiegészités)
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