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Exclusdo de responsabilidade:

"0 apoio da Comissdo Europeia a produgdo desta publicagdo ndo constitui uma aprovacgdo do seu conteudo, que reflete apenas

as opiniGes dos autores, e a Comissdo ndo pode ser responsabilizada por qualquer utilizagdo que possa ser feita das
informacdes nela contidas."

Para mais informages sobre a Unido Europeia, consultar a Internet (http://europa.eu).
Luxemburgo: Servigco das Publicagdes da Unido Europeia, 2019
© Unido Europeia, 2019

Reprodugdo autorizada mediante indicagdo da fonte.
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With kind and grateful referral to the following:
This Care Standard document was translated into Portuguese
by Jodo Miguel Alves Ferreira (cc.14647467 8ZW1)
from the Faculty of Medicine — University of Coimbra, Portugal.

Com uma referéncia gentil e grata ao seguinte:
Este documento de Normas de Cuidados foi traduzido para portugués
por Jodo Miguel Alves Ferreira (cc.14647467 8ZW1)
da Faculdade de Medicina da Universidade de Coimbra, Portugal.
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A REDE EUROPEIA DE REFERENCIA PARA AS DOENCAS NEUROLOGICAS
RARAS (ERN-RND):

A ERN-RND é uma rede europeia de referéncia criada e aprovada pela Unido Europeia. A ERN-RND é uma
infraestrutura de cuidados de saude que se centra nas doencas neuroldgicas raras (DNR). Os trés
principais pilares da ERN-RND sdo: (i) rede de peritos e centros especializados, (ii) geracdo, agregacao e
difusdo de conhecimentos sobre DNR, e (iii) implementacdo da saide em linha para permitir que os
especialistas se desloquem em vez dos doentes e das familias.

A ERN-RND reune 32 dos principais centros de peritos da Europa em 13 Estados-Membros e inclui
organizacdes de doentes altamente ativas. Os centros estdo localizados na Bélgica, Bulgdria, Republica
Checa, Franca, Alemanha, Hungria, Itdlia, Lituania, Paises Baixos, Poldnia, Eslovénia, Espanha e Reino
Unido.

Os seguintes grupos de doencas sdao abrangidos pelo ERN-RND:
e Ataxias e paraplegias espasticas hereditarias
e Parkinsonismo atipico e doenca de Parkinson genética
e Distonia, perturbacao paroxistica e neurodegeneracdao com acumulacdo de ferro no cérebro
e Deméncia frontotemporal
e Doenca de Huntington e outras Coréias
e Leucodistrofias

Informagdes especificas sobre a rede, os centros especializados e as doencas abrangidas podem ser
encontradas no Website da rede www.ern-rnd.eu.

Recomendacgdo para dados de MRI nas publicagoes:

A Rede Europeia de Referéncia para as Doengas Neuroldgicas Raras recomenda vivamente que sejam
fornecidas, pelo menos, as seguintes informagdes adicionais aquando da apresentagdo de imagens de
MRI em publicagdes.

EXCLUSAO DE RESPONSABILIDADE:

As diretrizes clinicas, recomendacOes praticas, revisoes sistemdaticas e outras diretrizes publicadas,
apoiadas ou confirmadas quanto a sua validade pela ERN-RND sdo avaliacGes de informagGes clinicas e
cientificas atuais que se disponibilizam como oferta educativa.

As informacgdes (1) podem ndo compreender todos os tratamentos e métodos de cuidados de saude
apropriados e ndo devem ser considerados como constatacao de padrdo de cuidados de saude; (2) ndo
sao atualizadas continuamente e podem ndo representar os conhecimentos mais recentes (podem surgir
novas informacGes entre a data da redacdo destas informacdes e a sua publicacdo e/ou leitura); (3)
referem-se apenas as questbes especificamente indicadas; (4) ndo impdem determinado tratamento
médico; (5) ndo substituem o juizo profissional independente do médico assistente, visto que as
informacdes ndo consideram diferencgas individuais entre os doentes. Em todo o caso, o médico assistente
deverd adaptar o modo de procedimento escolhido as necessidades do respetivo paciente. A utilizagdo
das informacdes é facultativa. As informacdes sdo disponibilizadas pela ERN-RND com base no estado real
e a ERN-RND ndo assume qualquer garantia, expressa ou tdcita, em relacdo as informagdes. A ERN-RND
declina expressamente qualquer garantia pela aptiddo para utilizacdo e adequacdo para uma
determinada aplicacdo ou finalidade. A ERN-RND ndo assume responsabilidade alguma por danos
pessoais ou materiais resultantes da utilizacdo destas informacgdes ou relacionadas com estas, nem por
quaisquer erros ou omissoes.
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METODOLOGIA:

Os requisitos de informacdo adicional para as imagens de MRI nas publicagcdes foram compilados pelo
Grupo de Doencas para Leucodistrofias da ERN-RND.

Grupo de doencas para Leucodistrofias:
Coordenadores de grupos de doengas:

Nicole Wolf?, Caroline Sevin?

Membros do grupo de doengas:

Anna Ardissone?; Patrick Aubourg?; Enrico Bertini* Daniel Boesch®; Sylvia Boesch®; Odile Boespflug-
Tanguy?; Fran Borovecki®; Kldra BroZzova’; Kyproula Christodoulou®; Tom de Koning®; Antonio Federico®?;
leva Glazere'!; Samuel Grdschel'?; Zoltan Grosz!3; Mario Habek!4; Hans Hartmann'®; Dimitri Hemelsoet!®;
Lena Elisabeth Hjermind!’; Klara Hruba'®, Thomas Klopstock?!®; Pierre Kolber??; Anneli Kolk?!; Ingeborg
Krageloh-Mann'%; Lucia Laugwitz!'?; Tobias Mentzel?%; Angel Martin Montes?3; Isabella Moroni3; Jorgen
Erik Nielsen’; Elina Pucite?*; Ettore Salsano3; Ludger Schoéls'?; Johanna Uusimaa®>; Marjo S. van der
Knaap?; Eleni Zamba- Papanicolaou?®

VU University Medical Center Amsterdam, Paises Baixos; 2Assistance Publique-Hopitaux de Paris, HOpital Robert-Debré, Franga: Centro de
referéncia para leucodistrofias; 3Foundation IRCCS neurological institute Carlo Besta, Mildo, Itélia; *Pediatric Hospital Bambino Gesu, Roma,
Italia; SCenter for Rare Movement Disorders / Dpt. of Neurology, Medical University Innsbruck, Austria; éUniversity Hospital Cente Zagreb,
University Department of Neurology, Croacia; “Thomayer Hospital Prague, Republica Checa; 8Cyprus Foundation for Muscular Dystony
Research; University Medical Center Groningen, Paises Baixos; 19°A0U Siena, Italia; 11Pauls Stradins Clinical University Hospital, Riga, Letdnia;
2Universitatsklinikum Tibingen, Alemanha; 13Semmelweis University, Hungria; 14Klinicki bolnicki centar Zagreb, Croécia; 1*Hannover Medical
School, Alemanha; %Ghent University Hospital, Bélgica; 17Rigshospitalet Copenhagen, Dinamarca; 8Motol University Hospital, Republica
Checa; *Klinikum der Universitat Miinchen, Alemanha; 2°Centre Hospitalier du Luxembourg; 21Tartu University Hospital, Estonia; 22European
Leukodystrophy Association - ELA Deutschland; 22Hospital Universitario La Paz, Madrid, Espanha; 24Pauls Stradins Clinical University Hospital,
Riga, Letdnia; Northern Ostrobothnia Hospital District Oulu; Oulu University Hospital (OUH), Finlandia

Processo de desenvolvimento de fluxogramas:

e Elaboracdo de fluxogramas - junho de 2017 - junho de 2018

e Discussdo/Revisdo no grupo de doengas ERN-RND durante a reunido anual ERN-RND 2018 -
08/06/2018

e Consentimento sobre o documento por todo o grupo de doencas - 02/10/2018
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REQUISITOS MINIMOS PARA A INFORMAGAO A FORNECER COM

IMAGENS DE RMN MRI NAS PUBLICACOES:

Estrutura Afetado / ndo afetado

Substancia branca periventricular (par occ / temp /
fron)

Substancia branca central (par occ / temp / fron)

Substadncia branca subcortical (par occ / temp / fron)

Corpo caloso (genu)

Corpo caloso (corpo)

Corpo caloso (esplénio)

Coértex

Ganglios basais

Talamo

Mesencéfalo

Tronco cerebral

Matéria branca cerebelar

Nucleo denteado

Cértex cerebelar

Medula espinal

Colunas dorsais

tratos corticoespinhais laterais

tractos corticoespinhais ventrais

massa cinzenta

Geral

Atrofia supratentorial: espacos interiores do LCR

Atrofia supratentorial: espagos exteriores do LCR

Atrofia cerebelar: vermis

Atrofia cerebelar: hemisférios

Outras conclusGes importantes
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llustragdo (requisitos minimos)

nivel

axial t2

centro semioval

Ganglios basais / talamos

(mesencéfalo)

substancia branca cerebelar

imagem sag (T1 ou T2)

sagital médio

Indicar SEMPRE a idade aquando da ressonancia

magnética

imagens adicionais consoante a patologia

T1 (com / sem contraste)

FLAIR

SWI

DWI (incluindo ADC)

Descrever os achados da
substancia branca utilizando
a terminologia padrao

predominante onde?

confluente / multifocal

aumento do contraste?

cistica/rarefeita?

simétrico / assimétrico ?

outras caracteristicas (calcificagdes, micro-hemorragias...)

intensidade de sinalem T2 e T1




°° i*v Reference
o5’ Network
o0 etwor
for rare or low prevalence
complex diseases

European
v Reference
Network

rora or o

European
"\ Reference

ir Network

Neurological Diseases
(ERN-RND)

® Coordinator
Universitatsklinikum
Tiibingen — Deutschland

Co-funded by the European Union -

www.ern-rnd.eu

L CHY)
LY)

\
* Networks



