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L'ERN-RND est un réseau européen de référence établi et approuvé par l'Union européenne. L'ERN-RND 
est une infrastructure de soins de santé qui se concentre sur les maladies neurologiques rares (MNR). Les 
trois principaux piliers de l'ERN-RND sont (i) un réseau d'experts et de centres d'expertise, (ii) la 
génération, la mise en commun et la diffusion des connaissances sur les maladies neurologiques rares, et 
(iii) la mise en œuvre de l'e-santé pour permettre à l'expertise de voyager à la place des patients et de 
leurs familles. 
 
L'ERN-RND réunit 32 des principaux centres d'expertise européens dans 13 États membres et comprend 
des organisations de patients très actives. Les centres sont situés en Belgique, en Bulgarie, en République 
tchèque, en France, en Allemagne, en Hongrie, en Italie, en Lituanie, aux Pays-Bas, en Pologne, en 
Slovénie, en Espagne et au Royaume-Uni. 
 
Les groupes de maladies suivants sont couverts par l'ERN-RND : 

 Ataxies et paraplégies spastiques héréditaires 
 Parkinsonisme atypique et maladie de Parkinson génétique 
 Dystonie, troubles paroxystiques et neurodégénérescence avec accumulation de fer dans le 

cerveau 
 Démence frontotemporale 
 La maladie de Huntington et autres corvées 
 Leucodystrophies 

 
 
Des informations spécifiques sur le réseau, les centres d'expertise et les maladies couvertes peuvent être 

obtenues à l'adresse suivante sur le site web du réseau www.ern-rnd.eu.  
 
 

Recommandation pour l'utilisation clinique : 

Le réseau européen de référence pour les maladies neurologiques rares a approuvé ces 

recommandations pour l'X-ALD afin d'aider à orienter le diagnostic. Le réseau de référence recommande 

l'utilisation des lignes directrices. 

 

Concernant les directives cliniques, les recommandations pratiques, les revues systématiques et d’autres 
lignes directrices qui sont publiées et adoptées ou dont la valeur a été confirmée par ERN-RND, il s’agit 
de l’évaluation d’informations scientifiques et cliniques actuelles qui sont mises à disposition comme offre 
de formation.  

Les informations (1) n’incluent éventuellement pas l’ensemble des traitements et des méthodes de soin 
adaptés et ne doivent pas être considérées comme une constatation de la qualité des soins, (2) ne sont 
pas mises à jour de façon permanente et ne reflètent éventuellement pas les connaissances les plus 
récentes (de nouvelles informations peuvent être disponibles entre la création de ces informations et leur 
publication et/ou lecture), (3) ne concernent que les questions spécifiques, (4) n’exigent aucune prise en 
charge médicale définie, (5) ne remplacent pas l’appréciation professionnelle indépendante du médecin 
traitant car les informations ne tiennent pas compte des différences individuelles entre les patients. Dans 
tous les cas, la procédure choisie par le médecin traitant doit être définie individuellement en fonction 
des patients. L’utilisation des informations est facultative. Les informations sont mises à disposition par 
ERN-RND sur la base de lְֹ’état actuel et ERN-RND décline toute garantie explicite ou implicite concernant 
les informations. ERN-RND exclut formellement toute garantie d’aptitude à l’emploi et de conformité à 
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un usage ou une finalité spécifique. ERN-RND décline toute responsabilité en cas de dommages corporels 
ou matériels résultant de l’utilisation de ces informations ou en rapport avec celles-ci ainsi qu’en cas 
d’erreurs ou d’omissions quelconques. 

 

Le processus d'approbation a été effectué par le groupe de maladies pour les leucodystrophies de l'ERN-
RND. Le consentement à l'approbation a été donné par l'ensemble du groupe de maladies le : 1er février 
2023 
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Coordinateurs des groupes de maladies: 

Caroline Sevin2 , Nicole Wolf28 

Membres du groupe maladie: 

Les professionnels de la santé : 

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 

Représentants des patients: 

Sara Hunt7 

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 
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