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Ерм-Рнз е европейска референтна мрежа, създадена и одобрена от Европейския съюз. Ерм-Рнз е 
здравна инфраструктура, която се фокусира върху редките неврологични заболявания (РНЗ). Трите 
основни стълба на Ерм-Рнз са: (i) мрежа от експерти и експертни центрове, (ii) генериране, 
обединяване и разпространение на знания за РНР и (iii) прилагане на електронно здравеопазване, 
за да може експертизата да пътува вместо пациентите и семействата. 
 
Ерм-Рнз обединява 32 от водещите експертни центрове в Европа, както и 10 асоциирани партньори 
в 20 държави-членки и включва изключително активни пациентски организации. Центровете се 
намират в Австрия, Белгия, България, Германия, Дания, Естония, Испания, Италия, Латвия, Литва, 
Люксембург, Малта, Обединеното кралство, Полша, Словения, Унгария, Финландия, Франция, 
Холандия и Чехия.  
 
Следните групи заболявания са обхванати от Ерм-Рнз:  

 Атаксии  и наследствени спастични параплегии 
 Атипичен  паркинсонизъм и генетична болест на Паркинсон 
 Дистония, пароксизмални дистонии и Синдром на невродегенрация с натрупване на желязо 

в мозъка 
 Фронтотемпорална  деменция 
 Болест на Хънтингтън и други видове хорея  
 Левкодистрофии 

 
Конкретна информация за мрежата, експертните центрове и обхванатите заболявания може да 
бъде намерена на уебсайта на мрежата www.ern-rnd.eu.  
 
 

Препоръка за клинична употреба: 

Европейската референтна мрежа за редки неврологични заболявания одобри тези 

насоки за X-ALD, които да помогнат при поставянето на диагнозата. Референтната мрежа 

препоръчва 

използването на насоките. 

 

 

При клиничните насоки, препоръките за лекарски практики, системните обзорни работи и другите 
насоки, които се публикуват, подкрепят или чиято стойност се потвърждава от ERN-RND, се касае за 
оценка на актуална научна и клинична информация, която се предоставя като предложение за 
обучение.  

Информацията (1) не обхваща може би всички подходящи лечения и методи за обгрижване и не 
трябва да се смята за констатация на стандарта за обгрижване; (2) не се актуализира непрекъснато 
и е възможно да не отразява най-новите познания (от изготвянето на тази информация и нейното 
публикуване респ. прочитане може да се е появила нова информация); (3) се отнася само за 
специфично посочените въпроси; (4) не представлява предписание за определено медицинско 
обслужване; (5) не замества независимото професионално решение на лекуващия лекар, тъй като 
не взема под внимание индивидуалните различия между отделните пациенти. Във всеки случай 
лекуващият лекар трябва да процедира индивидуално със съответния пациент. Използването на 
информацията е доброволно. Информацията се предоставя от ERN-RND въз основа на 

ВЪВЕДЕНИЕ В ЕВРОПЕЙСКАТА РЕФЕРЕНТНА МРЕЖА ЗА  

РЕДКИ НЕВРОЛОГИЧНИ ЗАБОЛЯВАНИЯ (ЕРМ-РНЗ) 

ИЗКЛЮЧВАНЕ НА ОТГОВОРНОСТ:  



 

действителното състояние и ERN-RND не дава изрична или мълчалива гаранция по отношение на 
тази информация. ERN-RND изрично отхвърля даването на всякаква гаранция за годност за 
приложение и годност за определена употреба или определена цел. ERN-RND не поема отговорност 
за телесни повреди или материални щети, които произтичат от използването на тази информация 
или са във връзка с нея, както и за грешки или пропуски. 

 

Процесът на одобряване е извършен от групата по левкодистрофии на ERN-RND. Съгласието за 
одобряване беше дадено от цялата група по заболяванията на: 1 февруари 2023 г. 

 

Група болести за левкодистрофии: 

Координатори на групата по заболяванията: 

Caroline Sevin2, Nicole Wolf28 

 

Членове на групата по заболяването: 

Специалисти по здравни грижи: 

Leonardo Ulivi1; Nicola Giannini1; Andrea Mignarri1; Rosa Cortese1; Antonio Federico1; Odile Boespflug-
Tanguy2; Giovanna De Michele3; Daniel Boesch4; Sylvia Boesch4; Pierre Kolber5; Kleopas Kleopa6; Anna 
Ardissone8; Ettore Salsano8; Isabella Moroni8; Rachele Danti8; Dimitri Hemelsoet9; Bart Dermaut9; Hans 
Hartmann10; Mar O'Callaghan11; Pedro Oliva Nacarino12; Ángel Martin13; Beata Błażejewska-Hyżorek14; 
Karolina Ziora-Jakutowicz14; Iwona Stępniak14; Mario Habek15; Fran Borovecki15; Thomas Klopstock16; Ales 
Tomek17; Johanna Uusimaa18; Arina Novasa19; Natalja Predkele19; Ieva Glazere19; Enrico Bertini20; 
Francesco Nicita20; Jørgen Erik Nielsen21; Lena Elisabeth Hjermind21; Peter Balicza22; Laszlo Szpisjak23; 
Anneli Kolk24; Klára Brožová25; Ingeborg Krägeloh-Mann26; Lucia Laugwitz26; Ludger Schöls26; Samuel 
Gröschel26; Tom de Koning27; Marjo S. van der Knaap28; Marc Engelen28; Wolfgang Koehler29 

 

Представители на пациентите: 

Sara Hunt 

 
1 AOU Pisana, Italy; 2 Assistance Publique-Hôpitaux de Paris, Hôpital Robert-Debré, France: Reference centre for Leukodystrophies; 3 Azienda 
Ospedaliera Universitaria Federico II Napoli, Italy; 4 Center for Rare Movement Disorders / Dpt. of Neurology, Medical University Innsbruck; 
5 Centre Hospitalier du Luxembourg; 6 Cyprus Foundation for Muscular Dystony Research; 7 ePAG; 8 Foundation IRCCS neurological institute 
Carlo Besta – Milan, Italy; 9 Ghent University Hospital; 10 Hannover Medical School; 11 Hospital Clínic i Provincial de Barcelona y Hospital de 
Sant Joan de Déu, Spain; 12 Hospital Universitario Central de Asturias Oviedo; 13 Hospital Universitario La Paz Madrid; 14 Institute of Psychiatry 
and Psychology Warsaw; 15 Klinicki bolni ki centar Zagreb; 16 Klinikum der Universität München, Germany; 17 Motol University Hospital, Czech 
Republic; 18 Oulu University Hospital; 19 Pauls Stradins Clinical University Hospital, Riga Latvia; 20 Pediatric hospital Bambino Gesù, Rome, 
Italy; 21 Rigshospitalet Copenhagen; 22 Semmelweis University, Hungary; 23 Szent-Györgyi Albert Medical School; 24 Tartu University Hospital, 
Estonia; 25 Thomayer University Hospital Prague; 26 Universitätsklinikum Tübingen, Germany; 27 University Medical Center Groningen, 
Netherlands; 28 VU University Medical Center Amsterdam, Netherlands; 29 University of Leipzig Medical Center 

 

  

МЕТОДИ   



 

Международни препоръки за диагностика и лечение на пациенти с адренолевкодистрофия - консенсусен подход 

Marc Engelen, Wouter J.C. van Ballegoij, Eric James Mallack, Keith P. Van Haren, Wolfgang Köhler, Ettore Salsano, A.S.P. van 
Trotsenburg, Fanny Mochel, Caroline Sevin, Molly O. Regelmann, Nicholas A. Tritos, Alyssa Halper, Robin H. Лахман, Джеймс 
Дейвисън, Джералд В. Реймънд, Трой К. Лунд, Пол Й. Орчард, Йоерн-Свен Кюел, Каролин А. Линдеманс, Пол Карузо, 
Бела Руи Тюрк, Ан Б. Мозер, Фредерик М. Ваз, Саша Фердинандусе, Стефан Кемп, Али Фатеми, Флориан С. Айхлер, 
Ирене К. Хъфнагел 

Neurology Nov 2022, 99 (21) 940-951; DOI: 10.1212/WNL.0000000000201374 
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