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UVOD DO EVROPSKE REFERENCNI SITE PRO VZACNA NEUROLOGICKA
ONEMOCNENI (ERN-RND)

ERN-RND je evropska referencni sit zfizend a schvdlena Evropskou unii. ERN-RND je zdravotnicka
infrastruktura, kterd se zaméruje na vzacna neurologickd onemocnéni (RND). Tfemi hlavnimi pilifi ERN-
RND jsou (i) sit odbornikd a odbornych center, (ii) vytvareni, sdruZovani a Sifeni znalosti o RND a (iii)
zavadéni elektronického zdravotnictvi, které umozni, aby odborné znalosti cestovaly misto pacientl a
rodin.

ERN-RND sdruzuje 32 prednich evropskych odbornych center ve 13 ¢lenskych statech a zahrnuje vysoce
aktivni pacientské organizace. Centra se nachazeji v Belgii, Bulharsku, Ceské republice, Francii, Italii, Litvé,
Madarsku, Némecku, Nizozemsku, Polsku, Slovinsku, Spanélsku a Velké Britanii.

ERN-RND pokryva nasledujici skupiny onemocnéni:

e Ataxie a dédi¢né spastické paraplegie

e Atypicky parkinsonismus a geneticka Parkinsonova choroba

e Dystonie, paroxysmalni porucha a neurodegenerace s akumulaci Zeleza v mozku
e Frontotemporalni demence

¢ Huntingtonova choroba a dalsi ukoly

e Leukodystrofie

Konkrétni informace o siti, odbornych centrech a nemocech, kterymi se zabyvd, najdete na webovych
strdnkdch sité www.ern-rnd.eu.

Doporuceni pro klinické pouziti:

Evropska referencni sit pro vzdcnd neurologickd onemocnéni Evropskd referencni sit pro
vzdcnd neurologicka onemocnéni diirazné doporucuje pouZivat ndsledujici skaly jako
nejlepsi klinickou praxi pro hodnoceni a posuzovdni Huntingtonovy choroby a dalsich
chorei.

YLOUCENI ODPOVEDNOSTI:

U klinickych pokyn(, doporucenych postupd, systematickych souhrnnych praci a dalsi metodiky, které
ERN-RND zverejnuje, schvaluje ¢i povazuje za prinosné, se jedna o hodnoceni soucasnych védeckych a
klinickych poznatkd, které jsou k dispozici jako studijni materialy.

Je moiné, Ze tyto informacni materialy (1) nezminuji veskeré mozné zplsoby léCby a péce o pacienta, a
nelze je tudiz povaZovat za pecovatelské standardy; (2) nejsou pribéiné aktualizovany, a moina tedy
nereflektuji nejnovéjsi poznatky (v dobé mezi zpracovanim a publikaci resp. cetbou ¢i studiem
informacniho materidlu se vyvoj mizZe posunout opét o néco dale); (3) jsou zaméreny jen na explicitné
uvedenou tematiku; (4) nepredepisuji konkrétni Iékafskou péci; (5) nenahrazuji nezavisly, profesionalni
nazor oSetfujiciho lékare, jelikoZ nezohlednuji individualni rozdily mezi pacienty. Osettujici lékar by mél v
kazdém ptipadé volit IéCebny postup individualné podle konkrétniho pacienta. VyuzZiti téchto informaci je
dobrovolné. Informace poskytované ERN-RND odrazZeji soucasny stav poznatkd a ERN-RND za né neruci
ani explicitné, ani implicitné. ERN-RND vyslovné odmita jakoukoliv zaruku za praktickou pouzitelnost a
vhodnost s ohledem na konkrétni zplUsob pouzZiti nebo konkrétni Ucel. ERN-RND nepfejimd Zadnou
odpovédnost za pfipadnou Ujmu na zdravi nebo vécnou Skodu, ktera vznikla na zakladé nebo v souvislosti
s vyuzivanim téchto informaci, ani za pfipadné omyly a opomenuti.
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METODIKA

Skupina pro onemocnéni HD a Chorea se rozhodla schvdlit stupnice pouzivané Enroll-HD (www.enroll-
hd.org) pro ERN-RND.

Skupina onemocnéni pro HD a choreu:
Koordinatofi skupin nemoci:

Anne-Catherine Bachoud-Lévi?, Juan Dario Ortigoza Escobar?, Bernhard Landwehrmeier3

Clenové skupiny nemoci:

Zdravotnicti pracovnici:

Alberto Albanese® , Enrico Bertini®> , Adrian Danek® , Tom de Koning’ , Maria Teresa Dotti® , Antonio
Federico® , Josep Gamez® , Cinzia Gellera?, Jifi Klempii! , 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?®,
Evien RGZi¢kal” , Susanne Schneider® , Ludger Schéls'® , Sarah Tabrizi'®, Sinem Tunc'#, Algirdas Uktus'®,
Katia Youssov!, Giovanna Zorzi'®

Zastupci pacienta:

Astri Arnesen??

1Assistance Publique-Hépitaux de Paris, Hopital Henri-Mondor, Francie: Referencni centrum pro Huntingtonovu chorobu; 2Hospital Clinic i
Provincial de Barcelona y Hospital de Sant Joan de Déu, Spanélsko; 3Universitatsklinikum Ulm, Némecko; 4IRCCS Clinical Institute Humanitas
- Rozzano, Itélie; SPediatric hospital Bambino Gesu, Rim, Itélie; 6Klinikum der Universitat Miinchen, Némecko; 7University Medical Center
Groningen, Nizozemsko; 8AOU Siena, Itdlie; Hospital Universitari Vall d'Hebron, Spanélsko; 1°Foundation IRCCS neurologicky institut Carlo
Besta - Mildn, Italie; 1'Vieobecnd fakultni nemocnice v Praze, Ceskd republika; 2University of Pécs, Madarsko; 13Semmelweis University,
Madarsko; #Universitatsklinikum Schleswig-Holstein, Némecko; SUniversity Medical Centre Ljubljana, Slovinsko; 6University College
London Hospitals NHS Foundation Trust, Velka Britanie; Fakultni nemocnice Motol, Ceska republika; 18Universitatsklinikum Tiibingen,
Némecko, ®Vilnius University Hospital Santariskiy Klinikos, Litva; 2° Patient representative

Proces tvorby vyvojovych diagramd:

e Soubhlas se schvdlenim nasledujicich stupnic pro HD a Choreas béhem vyro¢niho zasedani ERN-RND
2019 - 18/06/2019
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DOPORUCENE VAHY

Doména

Hodnoceni motoru

Méritko

Jednotna stupnice hodnoceni Huntingtonovy choroby
(UHDRS) '99 Motorikal

Diagnosticky index divéry UHDRS!

Funkcni hodnoceni

UHDRS '99 Celkova funkéni kapacita?

Stupnice funkéniho hodnoceni UHDRS '991

Stupnice nezavislosti UHDRS '991

Hodnoceni chovani

Kratké hodnoceni problémového chovani (PBA-s)?

Skala hodnoceni nemocni¢ni tizkosti/deprese (HADS)3
a Snaithova Skala podrazdénosti (SIS)* , dohromady.

Kolumbijska stupnice zavaznosti sebevrazd (CSSRS)>

Kognitivni hodnoceni

Symbol Digit Modality Test!

Stroopovo pojmenovani barev?

Cteni Stroopovych slov!

Kategorialni slovni plynulost®

Stroopova interference!

Tvorba trasy A a B’

Plynulost slovniho vyjadfovani®

Mini vySetfeni dusevniho stavu (MMSE)?

Globalni

Celkovy klinicky dojem?

Vysledna opatreni fyzioterapie

Casované vstavani a chiize (TUG)1°

30sekundovy test stani na zidlil!

Kvalita Zivota

Kratky formular zdravotniho dotazniku 12 (SF-12)12

Dotaznik kvality Zivota pecujicich osob?3

Ekonomika zdravotnictvi

Inventar prijatych sluzeb pro klienty (CSRI)*

Dotaznik o pracovni produktivité a zdravotnich
problémech (Work Productivity and Activity
Impairment-Specific Health Problem Questionnaire,
WPAI-SHP)!5
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! Unified Huntington's Disease Rating Scale: reliability and consistency. Huntington Study Group.(1996)
Movement Disorders, 11(2): 136-42.

2 McNally, G, Rickards, H, Horton, M et al. (2015) Exploring the Validity of the Short Version of the Problem
Behaviours Assessment (PBA-s) for Huntington's disease: A Rasch Analysis. Journal of Huntington's
disease, 4 (4). pp. 347-369.

3 https://www.svri.org/sites/default/files/attachments/2016-01-13/HADS.pdf

4Snaith RP, Constantopoulos AA, Jardine MY, McGuffin P. (1978) A clinical scale for the self-
assessment of irritability. British Journal of Psychiatry,132:164—-171.

5 https://depts.washington.edu/ebpal/sites/default/files/C-SSRS-LifetimeRecent-Clinical.pdf

6 Rosser A, Hodges JR (1994) Initial letter and semantic category fluency in Alzheimer's
disease, Huntington's disease, and progressive supranuclear palsy. Journal of Neurology,
Neurosurgery, and Psychiatry 57: 1389-1394.

7 Reitan RM. (1958) Validity of the Trail Making Test as an indication of organic brain
damage. Percept Mot Skills, 8:271-276.

8 Folstein MF, Folstein SE, McHugh PR(1975) Mini mental state: a practical guide for grading
the mental state of patients for the clinician. J Psychiatr Res, 12:189-198.

9 Guy.W (ed.): ECDEU Assessment for psychopharmacology. Rev. Ed. Rockville Maryland
(1976).

0 Podsiadlo D, Richardson S (1991) The timed “Up & Go”: a test of basic functional mobility
for frail elderly persons. J Am Gertr Soc , 39:142-8.

1 https://www.sralab.org/rehabilitation-measures/30-second-sit-stand-test

2 Ware J, Kosinski M, Keller S (1996) A 12-ltem Short-Form Health Survey: Construction of
Scales and Preliminary Tests of Reliability and Validity, Medical Care. 34(3):220-33.

3 Weitzner, M A, Jacobsen, P B, Wagner, H, Friedland, J, & Cox, C (1999). The Caregiver
Quality of Life Index—Cancer (CQOLC) Scale: development and validation of an instrument to
measure quality of life of the family caregiver of patients with cancer. Quality of Life
Research, 8, 55-63.

4 Chisholm D, Knapp M, Knudsen HC, Amaddeo F, Gaite L, van Wijngaarden B, EPSILON
Study Group (2000) Client Socio-Demographic and Service Receipt Inventory - European
Version: development of an instrument for international research. EPSILON Study 5. British
Journal of Psychiatry 177 Supplement 39 28-33.

15 hitp://www.reillyassociates.net/WPAI SHP.html
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