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ERN-RND je evropská referenční síť zřízená a schválená Evropskou unií. ERN-RND je zdravotnická 
infrastruktura, která se zaměřuje na vzácná neurologická onemocnění (RND). Třemi hlavními pilíři ERN-
RND jsou (i) síť odborníků a odborných center, (ii) vytváření, sdružování a šíření znalostí o RND a (iii) 
zavádění elektronického zdravotnictví, které umožní, aby odborné znalosti cestovaly místo pacientů a 
rodin. 
 
ERN-RND sdružuje 32 předních evropských odborných center ve 13 členských státech a zahrnuje vysoce 
aktivní pacientské organizace. Centra se nacházejí v Belgii, Bulharsku, České republice, Francii, Itálii, Litvě, 
Maďarsku, Německu, Nizozemsku, Polsku, Slovinsku, Španělsku a Velké Británii. 
 
ERN-RND pokrývá následující skupiny onemocnění: 

 Ataxie a dědičné spastické paraplegie 

 Atypický parkinsonismus a genetická Parkinsonova choroba 
 Dystonie, paroxysmální porucha a neurodegenerace s akumulací železa v mozku 
 Frontotemporální demence 

 Huntingtonova choroba a další úkoly 
 Leukodystrofie 

 
Konkrétní informace o síti, odborných centrech a nemocích, kterými se zabývá, lze získat na adrese 
najdete na internetových stránkách sítě www.ern-rnd.eu.  
 
 

Doporučení pro klinické použití: 

Evropská referenční síť pro vzácná neurologická onemocnění je schválila pokyny pro X-ALD, které 

pomáhají při diagnostice. Referenční síť doporučuje používání pokynů. 

 

U klinických pokynů, doporučených postupů, systematických souhrnných prací a další metodiky, které 
ERN-RND zveřejňuje, schvaluje či považuje za přínosné, se jedná o hodnocení současných vědeckých a 
klinických poznatků, které jsou k dispozici jako studijní materiály.  

Je možné, že tyto informační materiály (1) nezmiňují veškeré možné způsoby léčby a péče o pacienta, a 
nelze je tudíž považovat za pečovatelské standardy; (2) nejsou průběžně aktualizovány, a možná tedy 
nereflektují nejnovější poznatky (v době mezi zpracováním a publikací resp. četbou či studiem 
informačního materiálu se vývoj může posunout opět o něco dále); (3) jsou zaměřeny jen na explicitně 
uvedenou tematiku; (4) nepředepisují konkrétní lékařskou péči; (5) nenahrazují nezávislý, profesionální 
názor ošetřujícího lékaře, jelikož nezohledňují individuální rozdíly mezi pacienty. Ošetřující lékař by měl v 
každém případě volit léčebný postup individuálně podle konkrétního pacienta. Využití těchto informací je 
dobrovolné. Informace poskytované ERN-RND odrážejí současný stav poznatků a ERN-RND za ně neručí 
ani explicitně, ani implicitně. ERN-RND výslovně odmítá jakoukoliv záruku za praktickou použitelnost a 
vhodnost s ohledem na konkrétní způsob použití nebo konkrétní účel. ERN-RND nepřejímá žádnou 
odpovědnost za případnou újmu na zdraví nebo věcnou škodu, která vznikla na základě nebo v souvislosti 
s využíváním těchto informací, ani za případné omyly a opomenutí. 

 

  

EVROPSKÁ REFERENČNÍ SÍŤ PRO VZÁCNÁ NEUROLOGICKÁ ONEMOCNĚNÍ 
(ERN-RND): 

VYLOUČENÍ ODPOVĚDNOSTI:  



 

Proces schvalování provedla skupina pro leukodystrofie ERN-RND. Souhlas se schválením udělila celá 
skupina pro onemocnění dne: 1. února 2023 

 

Skupina nemocí pro leukodystrofie: 

Koordinátoři skupin nemocí: 

Caroline Sevin2, Nicole Wolf28 

 

Členové skupiny nemocí: 

Zdravotničtí pracovníci: 

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 

 

Zástupci pacientů: 

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 

 

International Recommendations for the Diagnosis and Management of Patients With Adrenoleukodystrophy - A Consensus-
Based Approach 

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 

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

 

 

 

METODIKA: 

ODKAZ: 

MEZINÁRODNÍ DOPORUČENÍ PRO DIAGNOSTIKU A LÉČBU PACIENTŮ S 
ADRENOLEUKODYSTROFIÍ 3 PŘÍSTUP ZALOŽENÝ NA KONSENZU: 






























