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Das ERN-RND ist ein Europäisches Referenznetzwerk, das von der Europäischen Union eingerichtet wurde. 
ERN-RND ist ein Verbund der Krankenhäuser in der EU, die für die Versorgung von Menschen mit seltenen 
neurologischen Erkrankungen eine besondere Expertise besitzen. Ziel ist es eine verbesserte Versorgung 
von Patienten mit seltenen neurologischen Erkrankungen (rare neurological diseases - RND) zu erreichen. 
Die drei Säulen des ERN-RND sind: (I) Netzwerk bestehend aus Experten und Spezialzentren, (II) 
Entwicklung, Zusammenführung und Verbreitung von versorgungsrelevantem Wissen über seltene 
neurologische Erkrankungen, und (III) die Einrichtung und Nutzung von e-health Strukturen, die es 
ermöglichen, fallbezogen Expertenwissen auszutauschen, ohne dass Patienten und Angehörige reisen 
müssen.  
 
ERN-RND umfasst gegenwärtig 32 europäische Spezialzentren in 13 Mitgliedsstaaten, sowie mehrere, 
sehr aktive Patientenorganisationen. Die Spezialzentren befinden sich in Belgien, Bulgarien, Tschechien, 
Frankreich, Deutschland, Ungarn, Italien, Litauen, Niederlande, Polen, Slowenien, Spanien und 
Großbritannien.  
 
ERN-RND deckt die folgenden Erkrankungsgruppen ab:  

 Ataxien und hereditäre spastische Spinalparalysen (HSP) 

 Atypische Parkinsonsyndrome und genetische Parkinsonerkrankungen 

 Dystonien, Paroxysmale Erkrankungen und Neurodegeneration mit Eisenablagerungen im Gehirn 
(NBIA) 

 Frontotemporale Demenz 

 Huntington Erkrankung und andere Choreas 

 Leukodystrophien 
 
Mehr Informationen zum Netzwerk, den Spezialzentren und den oben genannten Erkrankungsgruppen 
finden Sie unter www.ern-rnd.eu.  
 
 

Empfehlung für die klinische Anwendung: 

Das Europäische Referenznetz für seltene neurologische Krankheiten hat diese Empfehlungen gebilligt 

Leitlinien für X-ALD, um die Diagnose zu erleichtern. Das Referenznetzwerk empfiehlt 

die Anwendung der Leitlinien. 

 

Bei den klinischen Leitlinien, Praxisempfehlungen, systematischen Übersichtsarbeiten und anderen 
Leitlinien, die von ERN-RND veröffentlicht, befürwortet oder in ihrem Wert bestätigt werden, handelt es 
sich um die Bewertung aktueller wissenschaftlicher und klinischer Informationen, die als Bildungsangebot 
zur Verfügung gestellt werden.  

 

Die Informationen (1) umfassen möglicherweise nicht alle geeigneten Behandlungen und 
Pflegemethoden und sollen nicht als Feststellung des Pflegestandards betrachtet werden; (2) werden 
nicht laufend aktualisiert und spiegeln möglicherweise nicht die neuesten Erkenntnisse wider (zwischen 
der Erstellung dieser Informationen und ihrer Veröffentlichung bzw. Lektüre können sich neue 
Informationen ergeben haben); (3) beziehen sich nur auf die spezifisch angegebenen Fragestellungen; (4) 
schreiben keine bestimmte medizinische Versorgung vor; (5) ersetzen nicht das unabhängige 
professionelle Urteil des behandelnden Arztes, da die Informationen keine individuellen Unterschiede 
zwischen den Patienten berücksichtigen. In jedem Fall sollte die gewählte Vorgehensweise vom 
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behandelnden Arzt individuell auf den jeweiligen Patienten abgestimmt werden. Die Nutzung der 
Informationen ist freiwillig. Die Informationen werden vom ERN-RND auf der Basis des Ist-Zustands zur 
Verfügung gestellt und ERN-RND übernimmt keine ausdrückliche oder stillschweigende Gewähr in Bezug 
auf die Informationen. ERN-RND lehnt ausdrücklich jegliche Gewähr der Gebrauchstauglichkeit und der 
Eignung für eine bestimmte Verwendung oder einen bestimmten Zweck ab. ERN-RND übernimmt keine 
Verantwortung für Personen- oder Sachschäden, die sich aus der Verwendung dieser Informationen 
ergeben oder damit im Zusammenhang stehen, noch für irgendwelche Fehler oder Unterlassungen. 

 

Die Krankheitsgruppe für Leukodystrophien der ERN-RND hat das Übernahmeverfahren durchgeführt. Die 
Zustimmung zur Übernahme wurde von der gesamten Krankheitsgruppe am: 1. Februar 2023 

 

Erkrankungsgruppe für Leukodystrophien: 

Koordinatoren der Erkrankungsgruppe: 

Caroline Sevin2, Nicole Wolf28 

 

Mitglieder der Erkrankungsgruppe: 

Experten des Gesundheitswesens: 

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 

 

Patientenvertreter: 

Sara Hunt7 

 
1 AOU Pisana, Italien;2 Assistance Publique-Hôpitaux de Paris, Hôpital Robert-Debré, Frankreich: Referenzzentrum für Leukodystrophien;3 
Azienda Ospedaliera Universitaria Federico II Napoli, Italien;4 Center for Rare Movement Disorders / Dpt. für Neurologie, Medizinische 
Universität 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, Spanien;12 Hospital Universitario Central de Asturias Oviedo;13 Hospital Universitario La Paz 
Madrid;14 Institut für Psychiatrie und Psychologie Warschau;15 Klinicki bolni ki centar Zagreb;16 Klinikum der Universität München, 
Deutschland; 17 Motol University Hospital, Tschechische Republik;18 Oulu University Hospital;19 Pauls Stradins Clinical University Hospital, 
Riga Lettland; 20 Pediatric hospital Bambino Gesù, Rom, Italien;21 Rigshospitalet Kopenhagen;22 Semmelweis University, Ungarn;23 Szent-
Györgyi Albert Medical School; 24 Tartu University Hospital, Estland;25 Thomayer University Hospital Prague;26 Universitätsklinikum Tübingen, 
Deutschland;27 University Medical Center Groningen, Niederlande;28 VU University Medical Center Amsterdam, Niederlande;29 University of 
Leipzig Medical Center 
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Internationale Empfehlungen für die Diagnose und Behandlung von Patienten mit Adrenoleukodystrophie - ein 
konsensbasierter Ansatz 

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. Lachmann, James 
Davison, Gerald V. Raymond, Troy C. Lund, Paul J. Orchard, Joern-Sven Kuehl, Caroline A. Lindemans, Paul Caruso, Bela Rui 
Turk, Ann B. Moser, Frédéric M. Vaz, Sacha Ferdinandusse, Stephan Kemp, Ali Fatemi, Florian S. Eichler, Irene C. Huffnagel 

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

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

  

REFERENZ 

INTERNATIONALE EMPFEHLUNGEN FÜR DIE DIAGNOSE UND 
BEHANDLUNG VON PATIENTEN MIT ADRENOLEUKODYSTROPHIE 3 EIN 
KONSENSORIENTIERTER ANSATZ 






























