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Felel6sség kizarasa:

"Az Eurdpai Bizottsag e kiadvany elkészitéséhez nyujtott tamogatasa nem jelenti a tartalom jovahagyasat,
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 Unid, 2019

A sokszorositds a forras megjelolésével engedélyezett.
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A RITKA NEUROLOGIAI BETEGSEGEK EUROPAI

REFERENCIAHALOZATANAK (ERN-RND) BEMUTATASA:

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 csaldadok helyett a szakértelem utazhasson.

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

Az ERN-RND a kovetkez8 betegségcsoportokra terjed ki:

e Ataxiadk és orokletes spasztikus paraplegiak

e Atipusos Parkinsonizmus és genetikai Parkinson-kor

e Dystonia, paroxizmalis rendellenesség és neurodegeneracié agyi vasfelhalmozédassal
¢ Frontotemporalis demencia

e Huntington-kér és mas hazimunkak

e Leukodisztrofiak

A hdlozatrdl, a szakértdi kézpontokrol és a lefedett betegségekrél a haldzat honlapjdn (www.ern-rnd.eu)
talalhatodk részletes informdciok.

Ajanlds klinikai haszndlatra:

A Ritka Neurologiai Betegségek Eurdpai Referenciahdlozata A Ritka Neurologiai
Betegségek Europai Referenciahdlozata a Huntington-kor és mas koredk értékelésére
és mindsitésére a kovetkezo skalak hasznalatat ajanlja a legjobb klinikai gyakorlatként.

FELELOSSEG KIZARASA:

Az ERN-RND altal kozzétett, tdmogatott, értékiikben megerdésitett klinikai iranyelvek, gyakorlati ajanlasok,
szisztematikus attekintések és egyéb iranyelvek esetében naprakész tudomanyos és klinikai informaciok
értékelésérdl van szo, amelyeket képzési ajanlatként bocsatanak rendelkezésre.

Az informaciok (1) nem feltétleniil tartalmazzak az 6sszes megfelel kezelést és apoldsi mddszert, és nem
tekintenddk az apolasi norma meghatdrozasanak; (2) nem frissiilnek folyamatosan és nem feltétlendl
tikrozik a legujabb ismereteket (jelen informacidk |étrehozasa és a kozzététellk, ill. elolvasasuk kozott Uj
informacidk merilhetnek fel); (3) csak a konkrétan megadott kérdésfelvetésekre vonatkoznak; (4) nem
irnak el6 meghatarozott orvosi ellatast; (5) nem helyettesitik a kezelGorvos fliggetlen szakmai itéletét,
mivel az informaciok nem veszik figyelembe az egyes paciensek kozotti egyedi eltéréseket. A
kezel6orvosnak minden esetben egyedileg kell meghataroznia a valasztott eljarasmddot az adott beteg
szamara. Az informacidk felhasznalasa dnkéntes. Az ERN-RND az informaciokat a tényleges allapot alapjan
bocsatja rendelkezésre, és az ERN-RND nem vallal semmiféle kifejezett vagy hallgatdlagos garanciat az
informacidkra vonatkozéan. Az ERN-RND kifejezetten elutasitja a haszndlhatdsag, valamint egy
meghatarozott felhasznaldsra vagy célra valé alkalmassag garantaldsat. Az ERN-RND nem vallal
felel6sséget azokért a személyi sérilésekért vagy anyagi karokért, amelyek jelen informaciok
felhasznaldsabdél adddnak vagy azokkal 6sszefliggésben dlinak, és az el6forduld hibdkért és mulasztasokért
sem.
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MODSZERTAN:

A HD és a Chorea betegségcsoport Ugy dontott, hogy az ERN-RND esetében az Enroll-HD
(www.enroll-hd.org) altal hasznalt skaldkat tdmogat;ja.

HD és Chorea betegségcsoport:

Betegségcsoport-koordinatorok:
Anne-Catherine Bachoud-Lévi?, Juan Dario Ortigoza Escobar?, Bernhard Landwehrmeier?

Betegségcsoport tagjai:

Egészségligyi szakemberek:

Alberto Albanese*, Enrico Bertini®, Adrian Danek®, Tom de Koning’, Maria Teresa Dottié, Antonio
Federico®, Josep Gamez®, Cinzia Gellera'®, Jiri Klempir'l, Thomas Klopstock®, Norbert Kovacs'?, Berry
Kremer’, Caterina Mariotti'®, Renaud Massart!, Bela Melegh'?, Maria Judit Molnar!?, Alexander
Miinchau'®, Esteban Mufioz?, Lorenzo Nanetti'®, Belén Pérez Duefias®, Borut Peterlin®, Daniela Rae’®,
EvZen ROZicka'’, Susanne Schneider®, Ludger Schéls'8, Sarah Tabrizi'®, Sinem Tunc!?, Algirdas Uktus'®,
Katia Youssov!, Giovanna Zorzil®

A betegek képviselGi:
Astri Arnesen?®

1Assistance Publique-Hépitaux de Paris, Hopital Henri-Mondor, France: Reference centre for Huntington's disease; 2Hospital Clinic i
Provincial de Barcelona y Hospital de Sant Joan de Déu, Spain; 3Universitdtsklinikum Ulm, Germany; 4IRCCS Clinical Institute Humanitas
— Rozzano, Italy; SPediatric hospital Bambino Gesl, Rome, Italy; éKlinikum der Universitdt Minchen, Germany; 7University Medical
Center Groningen, Netherlands; 8AQU Siena, Italy; °Hospital Universitari Vall d'Hebron, Spain; 1°Foundation IRCCS neurological institute
Carlo Besta — Milan, Italy; 'General University Hospital in Prague, Czech Republic; 2University of Pécs, Hungary; 13Semmelweis
University, Hungary; #Universitatsklinikum Schleswig-Holstein, Germany; *University Medical Centre Ljubljana, Slovenia; ®University
College London Hospitals NHS Foundation Trust, United Kingdom; 1’Motol University Hospital, Czech Republic; 18Universitatsklinikum
Tlbingen, Germany; *Vilnius University Hospital Santariskiy Klinikos, Lithuania; 2°Patient representative

Folyamatdiagram fejlesztési folyamat:
e Az ERN-RND 2019. évi éves Ulésén - 18/06/2019 - a kovetkez6 HD és Choreas skalak
jovahagydasardl sz6lé hozzajarulas.
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AJANLOTT MERLEGEK:

Domain

Motoros értékelések

Skala

Egységes Huntington-betegség értékel6 skala (UHDRS) '99
Motoros?

UHDRS diagnosztikai bizalmi index!

Funkcionalis értékelések

UHDRS '99 Teljes funkcionalis kapacitas!

UHDRS '99 funkcionalis értékeld skdalal

UHDRS '99 Fiiggetlenségi skala?

Viselkedési értékelés

Problémas viselkedésfelmérés-révid (PBA-s)?

Korhdazi szorongas/depresszid értékeld skala (HADS)® & Snaith
Irritabilitdsi skala (SIS)* , kombindlva.

Columbia 6ngyilkossagi sulyossagi skala (CSSRS)®

Kognitiv értékelések

Szimbdlumszam-modalitds teszt!

Stroop szinmegnevezés?

Stroop sz6 olvasasa?

Kategorikus beszédkészség®

Stroop interferencia?

Trail Making A & B’

Levél szébeli folyékonysag®

Mini mentdlis allapotvizsgalat (MMSE)?

Globalis

Globalis klinikai benyomds?®

Fizioterapias kimeneti
intézkedések

Timed Up and Go (TUG)®

30 masodperces székallas teszt!!

Eletmindség

Rovid egészségligyi felmérés-12 (SF-12)*?

Az dpoldk életmin8ségi kérdGive!3

Egészségiigyi kozgazdasagtan

Ugyfélszolgalati atvételi jegyzék (CSRI)*

Munkatermelékenység és tevékenységkarosodas - specifikus
egészséglgyi problémak kérd&iv (WPAI-SHP)®®
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