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Felel6sségi nyilatkozat:

"Az Eurdpai Bizottsag e kiadvany elkészitéséhez nyujtott tamogatdsa nem jelenti a tartalom jovahagyasat,
amely kizardlag a szerz6k véleményét tiikrozi, és a Bizottsdg nem tehet6 feleléssé a benne foglalt informaciok
barmilyen felhasznalasaért."

Az Eurdpai Unidrdl tovébbi informacidk az interneten taldlhatok (http://europa.eu).
Luxemburg: Az Eurdpai Unid Kiadohivatala, 2019.
© Eurdpai Unig, 2019

A sokszorositas a forrds megjelolésével engedélyezett.
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RITKA NEUROLOGIAI BETEGSEGEK EUROPAI REFERENCIAHALOZATANAK

(ERN-RND)

Az ERN-RND az Eurdpai Unié altal Iétrehozott és jovahagyott eurdpai referenciahalézat. Az ERN-RND egy olyan
egészséglgyi infrastruktura, amely a ritka neuroldgiai betegségekre (RND) 6sszpontosit. Az ERN-RND harom
f6 pillére a kovetkezd: (i) szakértSk és szakértSi kdzpontok haldzata, (ii) az RND-kkel kapcsolatos tudas
létrehozdsa, Gsszegylijtése és terjesztése, valamint (iii) az e-egészségiigy megvaldsitasa, hogy a betegek és
csalddok helyett a szakértelem utazhasson.

Az ERN-RND Eurdpa 64 vezetd szakért6i kozpontjat, valamint 4 tarsult partnerét egyesiti 24 tagallamban, és
rendkivll aktiv betegszervezeteket foglal magdban. A koézpontok Ausztridban, Belgiumban, Bulgaridban,
Horvatorszagban, Cipruson, a Cseh Koztarsasdgban, Danidban, Esztorszagban, Finnorszagban,
Franciaorszagban, Németorszagban, Gorogorszagban, Magyarorszagon, Olaszorszdgban, Lettorszagban,
Litvdniaban, Luxemburgban, Maltan, Hollandidban, Lengyelorszagban, Szlovéniaban, Spanyolorszagban és
Svédorszagban talalhatok.

Az ERN-RND a kovetkez6 betegségcsoportokra terjed ki:
o Ataxiak és orokletes spasztikus paraplegiak
e Atipikus parkinsonizmus és genetikai Parkinson-kor
¢ Dystonia, paroxizmalis rendellenesség és neurodegeneracid agyi vasfelhalmozddassal
e Frontotempordlis demencia
¢ Huntington-kor és mas koreai korképek
o Leukodisztrofidk

A hdlozatrol, a szakértSi kézpontokrdl és a lefedett betegségekrél a hdlozat honlapjdn (www.ern-rnd.eu)
taldlhatok részletes informdciok.

Ajanlds klinikai haszndlatra: A Ritka Neuroldgiai Betegségek Europai Referenciahalozata
hatdrozottan ajdnlja az alabbi skdla hasznadlatat a Pantotenat Kindz-asszocialt
Neurodegeneracio (PKAN) klinikai értékelési skalajakeént.

FELELOSSEG KIZARASA

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

Az informacidk (1) nem feltétlendl tartalmazzak az 0sszes megfelel6 kezelést és dpolasi mddszert, és nem
tekintend6k az apolasi norma meghatarozasanak; (2) nem frissiilnek folyamatosan és nem feltétlendl tikrozik
a legujabb ismereteket (jelen informacidk |étrehozasa és a kozzétételik, ill. elolvasasuk kozott Uj informaciok
merilhetnek fel); (3) csak a konkrétan megadott kérdésfelvetésekre vonatkoznak; (4) nem irnak el6
meghatarozott orvosi ellatast; (5) nem helyettesitik a kezelGorvos fiiggetlen szakmai itéletét, mivel az
informdacidk nem veszik figyelembe az egyes paciensek kdzotti egyedi eltéréseket. A kezel6orvosnak minden
esetben egyedileg kell meghataroznia a valasztott eljarasmddot az adott beteg szamdara. Az informacidk
felhasznaldsa onkéntes. Az ERN-RND az informdcidkat 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 haszndlhatdsdg, valamint egy meghatdrozott felhasznalasra vagy célra valé
alkalmassag garantdlasat. Az ERN-RND nem vallal felel6sséget azokért a személyi sériilésekért vagy anyagi
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karokért, amelyek jelen informacidk felhaszndldsdabdl adddnak vagy azokkal Osszefliggésben allnak, és az
el6forduld hibakért és mulasztasokért sem.

MODSZERTAN

A PKAN klinikai min&sitési skalajanak jévahagydsat az ERN-RND disztdnia, paroxizmalis rendellenesség és NBIA
betegségcsoportja végezte. A betegségcsoport tagjai altal a klinikai gyakorlatban hasznalt skaldkat
feltérképezték, és a dontést, hogy melyik skdlat javasoljdk, anonim maj oritasos szavazassal hoztak meg.

Dystonia, paroxizmalis rendellenességek és NBIA betegségcsoport:

Betegségcsoport-koordinatorok:

Javier Perez Sanchez®; Sylvia Boesch?®

Betegségcsoport tagjai:

Egészségligyi szakemberek:

Mette Mgller; Erik Johnsen?; Erik Hvid Danielsen?; Laura van de Pol?; Anna De Rosa3®; Myriam Carecchio?;
Roberto Ceravolo®; Elisa Unti°; Giovanni Palermo®; Andrea Mignarri®; Antonio Federico®; Marie Vidailhet’;
Aurelie Meneret’; Marta Blazquez Estrada®; Pierre Kolber®; Giorgos Pitsas!®; Christos Koros!!; Evangelos
Anagnostou'?!; Leonidas Stefanis!!; Heli Helander?3; Jiri Klempir4; Sdra Davisonova'#; Francisco Grandas'’; Dirk
Dressler®; Alejandra Darling?’; Juan Dario Ortigoza Escobar'’; Eugenia Amato?’; Maria Jose Marti'’; Yaroslau
Comptal’; Marta Skowronska!®; Michal Sobstyl*®; Antonio Elia!®; Giovanna Zorzi'%; Roberto Cilia'®; Roberto
Eleopra'®; Alberto Albanese?’; Giulia Giannini?!; Luca Solina?!; Duccio Maria Cordelli?!; Caterina Garone?};
Veronica Di Pisa?!; Anna Fetta?!; Richard Walsh??; Kathleen Gorman??; Aoife Mahony??; Ana Rodriguez?3;
Soledad Serrano?3; Franziska Hopfner?*; Thomas Klopstock?*; Jeroen Vermeulen?>; Philipp Mahlknecht?;
Daniel Boesch?®; Wolfgang Nachbauer?®; Krista Ladzdovska?’; Ramona Valante?’; Elina Pucite?’; Enrico
Bertini%®; Francesco Nicita®; Giacomo Garone28; Bart Post?; Michel Willemsen?®; Anke Snijders?’; Manuel
Dafotakis3’; Rocio Garcia-Ramos3!; Maria Judit Molnar3?; Marek BaldZ33; Martina Bockovd®?; Ognyana
Burgazlieva34; Andras Salamon3>; Aive Liigant3®; Pawel Tacik3’; Fran Borovecki®%; Ivana Jurjevic3®; Malgorazate
Dec-Cwiek3®; Katarzyna Sawczynska®’; Alexander Miinchau®; Katja Lohmann*%; Norbert Briiggemann?;
Sebastian Ldéns*’; Tobias Biumer®’; Ebba Lohmann*'; Kathrin Grundmann*!; Thomas Gasser®!; Hendrik
Rosewich*; Bernhard Landwehrmeier®?; Thomas Musacchio®®; Martin Reich?}; Marina de Koning-Tijssen**;
Tom de Koning*; Damjan Osredkar®*; Maja Kojovic*; Kinga Hadzsiev*®; Norbert Kovacs®®; Belén Pérez
Duefias*’; Maria Victoria Gonzalez Martinez?’; Silvia Jesis Maestre*®; Astrid Daniela Adarmes®®; Pablo Mir*é;
Elena Ojeda Lepe®; Marta Correa*®

A beteg képviselGje:

Monika Benson??

1Aarhus University Hospital, Denmark; 2Amsterdam UMC - Amsterdam University Medical Center, Netherlands; 3A0U - Federico Il University
Hospital, Naples, Italy; “AOU - University Hospital Padua, Italy; SAOU - University Hospital Pisa, Italy; ®AOU - University Hospital Siena, Italy;
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7APHP - Reference Centre for Rare Diseases 'Neurogenetics', Pitié-Salpétrieére Hospital, Paris, France; 8Asturias Central University Hospital,
Oviedo, Spain; °CHL - Luxembourg Hospital Center, Luxembourg; 1°Cyprus Institute of Neurology and Genetics, Egkomi, Cyprus; 1Eginitio
Hospital, National and Kapodistrian University of Athens, Greece; 12ePAG representative; 13Finland Consortium: University Hospitals in Oulu,
Tampere and Helsinki, Finland; *General University Hospital Prague, Czech Republic; 1>Gregorio Maraiidén General University Hospital,
Madrid, Spain; *®Hannover Medical School, Germany; ’Hospital Clinic Barcelona and Sant Joan de Déu Hospital, Barcelona, Spain; 18Institute
of Psychiatry and Neurology, Warsaw, Poland; °IRCCS - Foundation of the Carlo Besta Neurological Institute, Milan, Italy; 22IRCCS - Humanitas
Clinical Institute of Rozzano, Milan, Italy; 21IRCCS - Institute of Neurological Sciences of Bologna, Italy; 22Irish Consortium: Tallaght University
Hospital and Children's Health Ireland; 23La Paz University Hospital, Madrid, Spain; 2*Ludwig Maximilian University Hospital, Munich,
Germany; Maastricht University Medical Center, Netherlands; 26Medical University Innsbruck, Austria; 2’Pauls Stradins Clinical University
Hospital, Riga, Latvia; 28Pediatric Hospital Bambino Gesl, Rome, Italy; 2°Radboud University Medical Centre, Nijmegen, Netherlands; 3°RWTH
- University Hospital Aachen, Germany; 31San Carlos Clinical Hospital, Madrid, Spain; 32Semmelweis University, Budapest, Hungary; 33St.
Anne’s University Hospital Brno, Czech Republic; 34St. Naum University Neurological Hospital, Sofia, Bulgaria; 35Szent-Gyorgyi Albert Medical
Center, Szeged, Hungary; 3%Tartu University Hospital, Estonia; 3’University Hospital Bonn, Germany; 38University Hospital Center Zagreb,
Croatia; 3University Hospital in Krakow, Poland; 4%University Hospital Schleswig-Holstein, Lilbeck, Germany; 4'University Hospital Tiibingen,
Germany; “2University Hospital Ulm, Germany; “3University Hospital Wirzburg, Germany; #*University Medical Center Groningen,
Netherlands; 4*University Medical Centre Ljubljana, Slovenia; “¢University of Pécs, Hungary; 4’Vall d'Hebron University Hospital, Barcelona,
Spain; “8Virgen del Rocio University Hospital, Sevilla, Spain

Jovahagyasi folyamat:

e Hozzajarulds a dokumentum jévahagyasdhoz a teljes betegségcsoport dltal - 2019.06.18.
e Hozzajarulas a fellilvizsgalathoz a teljes betegségcsoport altal - 2024.12.16.

Darling A, Tello C, Marti MJ, Garrido C, Aguilera-Albesa S, Tomas Vila M,

Gaston |, Madruga M, Gonzadlez Gutiérrez L, Ramos Lizana J, Pujol M,
Gavilan lIglesias T, Tustin K, Lin JP, Zorzi G, Nardocci N, Martorell L,
Lorenzo Sanz G, Gutiérrez F, Garcia PJ, Vela L, Hernandez Lahoz C,
Ortigoza Escobar JD, Marti Sanchez L, Moreira F, Coelho M, Correia
Guedes L, Castro Caldas A, Ferreira J, Pires P, Costa C, Rego P, Magalh3es
M, Stamelou M, Cuadras Palleja D, Rodriguez-Blazquez C, Martinez-
Martin P, Lupo V, Stefanis L, Pons R, Espinds C, Temudo T, Pérez Duenas
B. (2017) A pantotenat-kinazzal dsszefiggd neurodegeneracid klinikai
mindsitési skaldja: A pilot study. Mov Disord. 32(11):1620-1630
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