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Zastrzezenie:

"Wsparcie Komisji Europejskiej dla powstania tej publikacji nie stanowi poparcia dla jej tresci, ktéra
odzwierciedla jedynie poglady autoréw, a Komisja nie ponosi odpowiedzialnosci za jakiekolwiek wykorzystanie
zawartych w niej informaciji."

Wiecej informacji na temat Unii Europejskiej mozna znalez¢ w Internecie (http://europa.eu).
Luksemburg: Urzad Publikacji Unii Europejskiej, 2019 r.
© Unia Europejska, 2019 r.

Powielanie jest dozwolone pod warunkiem podania Zrédta.
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WPROWADZENIE DO EUROPEJSKIEJ SIECI REFERENCYJINEJ DLA
RZADKICH CHOROB NEUROLOGICZNYCH (ERN-RND)

ERN-RND jest europejska siecig referencyjng ustanowiong i zatwierdzong przez Unie Europejskg. ERN-RND jest
infrastruktura opieki zdrowotnej, ktdra skupia sie na rzadkich chorobach neurologicznych (RND). Trzy gtéwne
filary ERN-RND to: (i) sie¢ ekspertow i osrodkéw eksperckich, (ii) generowanie, gromadzenie i
rozpowszechnianie wiedzy na temat RND oraz (iii) wdrazanie e-zdrowia, aby umozliwi¢ podrézowanie wiedzy
zamiast pacjentéw i rodzin.

ERN-RND zrzesza 64 wiodgce europejskie osrodki eksperckie, a takie 4 partnerdw stowarzyszonych w 24
panstwach cztonkowskich i obejmuje bardzo aktywne organizacje pacjentéw. Osrodki znajdujg sie w Austrii,
Belgii, Butgarii, Chorwacji, na Cyprze, w Czechach, Danii, Estonii, Finlandii, Francji, Niemczech, Grecji, na
Wegrzech, we Wtoszech, na totwie, Litwie, w Luksemburgu, na Malcie, w Holandii, Polsce, Stowenii, Hiszpanii
i Szwecji.

Nastepujace grupy chordb sg objete ERN-RND:

e Ataksje i dziedziczne paraplegie spastyczne

e Atypowy parkinsonizm i genetycznie uwarunkowana choroba Parkinsona

e Dystonia, zaburzenia napadowe i neurodegeneracja z akumulacjg zelaza w moézgu
e Otepienie czotowo-skroniowe

e Choroba Huntingtona i inne plgsawice

o Leukodystrofie

Szczegdtowe informacje na temat sieci, osrodkow eksperckich i choréb objetych programem mozna znalezé
na stronie internetowej sieci www.ern-rnd.eu.

Zalecenia dotyczgce stosowania klinicznego:

Europejska Sie¢ Referencyjna ds. Rzadkich Chorob Neurologicznych zaleca stosowanie
ujednoliconej skali oceny zaniku wieloukfadowego (UMSARS) jako najlepszej praktyki
klinicznej do oceny i oceny zaniku wielouktadowego.

WYLACZENIE ODPOWIEDZIALNOSCI:

Wytyczne kliniczne, zalecenia dotyczgce praktyki, przeglady systematyczne i inne wskazéwki opublikowane lub
zatwierdzone przez ERN-RND albo ktérych wartos¢ zostata potwierdzona przez ERN-RND, stanowig ocene
aktualnych informacji naukowych i klinicznych, udostepnianych jako materiat edukacyjny.

Informacje te (1) moga nie obejmowac wszystkich wtasciwych metod leczenia i opieki i nie powinny by¢
traktowane jako wyznacznik standardu opieki; (2) nie sg stale aktualizowane i mogg nie odzwierciedlaé
najnowszej wiedzy (nowe informacje mogty pojawic¢ sie w okresie miedzy przygotowaniem tych informacji a
ich opublikowaniem lub odczytaniem); (3) odnoszg sie jedynie do konkretnie okreslonych zagadnien; (4) nie
nakazujg okreslonej opieki medycznej; (5) nie zastepujg niezaleznej profesjonalnej opinii lekarza
prowadzgcego, poniewaz nie uwzgledniajg indywidualnych réznic miedzy pacjentami. W kazdym przypadku
lekarz prowadzacy powinien dostosowac wybrany sposdb postepowania indywidualnie do danego pacjenta.
Korzystanie z informacji jest dobrowolne. Informacje sg udostepniane przez ERN-RND w oparciu o rzeczywisty
stan rzeczy, a ERN-RND nie udziela ani wyraznych ani dorozumianych gwarancji w odniesieniu do tych
informacji. ERN-RND oswiadcza wyraznie, ze nie gwarantuje ani mozliwosci wykorzystania tych informacji, ani
tez ich przydatnosci do okreslonego zastosowania lub celu. ERN-RND nie ponosi odpowiedzialnosci za szkody
osobowe lub rzeczowe, wynikajgce z wykorzystania tych informacji lub z nimi zwigzane, a takze za ewentualne
btedy lub zaniechania.
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METODOLOGIA

Proces zatwierdzania zostat przeprowadzony przez grupe ds. chordb zwigzanych z nietypowym
parkinsonizmem i genetyczng PD ERN-RND.

Grupa chorobowa ds. nietypowego parkinsonizmu i genetycznej PD:

Koordynatorzy grupy chorobowej:

Alessandra Fanciulli?®; Pietro Guaraldi?*; Johannes Levin?®

Cztonkowie grupy chorobowej:

Pracownicy stuzby zdrowia:

Albert Acewicz?!; Archontia Adamou?3; Alberto Albanese??; Angelo Antonini%; David Bendetowicz!?; Martina
Bockova?®’; Daniel Boesch?®; Agnita Boon®®; Fran Borovecki*'; Norbert Briiggemann**; Giovanna Calandra
Buonaura?*; Myriam Carrecchio®; Fatima Carrillo Garcia®!; Roberto Ceravolo®; Roberto Cilia??; Colin Clarke?;
Yaroslau Compta?%; David Crosiers?; Erik Hvid Danielsen?'; Sara Davisonova'’; Oriol de Fabregues®’; Anna De
Rosa®; Matgorzata Dec-Cwie*?; Eleonora Del Prete®; Elisa Dopper'; Roberto Eleopra??; Antonio Elia??; Marta
Blazquez Estrada®; Claire Ewenczyk’; Margherita Fabbri''; Antonio Federico® Daniela Frosini®; Barbara
Garavaglia??; Rocio Garcia Ramos®; Giacomo Garone3!; Thomas Gasser®; Beatrice Heim?®; Lena Hjermind33;
Giinter Hoglinger?®; Florian Holtbernd®*; Franziska Hépfner?®; Silvia Jesus®'; Erik Johnsen?!; Liis Kadastik-
Eerme3?; Christine Klein®*; Jifi Klempif!’; Martin Klietz!®; Péter Klivényi®®; Thomas Klopstock?®; Maija Koivu'®;
Maja Kojovi¢*; Pierre Kolber!?; Vassilis Konstantinidis'4; Christos Koros!4; Norbert Kovécs*®; Florian Krismer?;
Bernhard Landwehrmeier?®; Krista Lazdovska3’; Valentina Leta??; Gerrit Machetanz®®; Virginia Maltese*’; Maria
Jose Marti?%; Allan McCarthy?>; Wassilios Meissner!?; Andrea Mignarri®; Pablo Mir>!; Maria Judit Molnar¢;
Mette Mgller!; Laura Mufioz®}; Thomas Musacchio Musacchio?’; Francesco Nicita®!; Joergen Nielsen33; Sean
0'Dowd?’; Elena Ojeda Lepe®!; Marios Pantzaris'3; Anne Pavy-Le Traon'!; Javier Perez Sanchez'®; Bart Post3?;
Irena Rektorova®’; Ana Rodriguez?’; Evien RGzZi¢kal’; Katarzyna Sawczynska*?; Soledad Serrano?’; Leonidas
Stefanis!¥; Per Svenningsson?®; Lars Toenges’; Marzena Ulamek-Koziol?!; Ramona Valante3’; Francesc
Valldeoriola?’; Wim Vandenberghe®3; Richard Walsh?®; Ullrich Wiillner?®; Emil Ylikallio*®

Przedstawiciele pacjentow:

Lubomir Mazouch?®?

1Aarhus University Hospital, Denmark; 2Antwerp University Hospital, Edegem, Belgium; 3A0U - Federico Il University Hospital, Naples, Italy;
4A0U - University Hospital Padua, Italy; >AOU - University Hospital Pisa, Italy; SAOU - University Hospital Siena, Italy; APHP - Reference Centre
for Rare Diseases 'Neurogenetics', Pitié-Salpétriere Hospital, Paris, France; 8Asturias Central University Hospital, Oviedo, Spain; °Catholic
Clinic Bochum, Germany; 1°CHL - Luxembourg Hospital Center, Luxembourg; 1CHU - Reference Center for Rare Multiple System Atrophy
diseases, University Hospital Toulouse, France; 12CHU - Reference Center for Rare Multiple System Atrophy, University Hospital Bordeaux,
France; 13Cyprus Institute of Neurology and Genetics, Egkomi, Cyprus; Eginitio Hospital, National and Kapodistrian University of Athens,
Greece; 15Erasmus University Medical Center Rotterdam, Netherlands; °Finland Consortium: University Hospitals in Oulu, Tampere and
Helsinki, Finland; ’General University Hospital Prague, Czech Republic; ¥Gregorio Marafion General University Hospital, Madrid, Spain;
Hannover Medical School, Germany; 2°Hospital Clinic Barcelona and Sant Joan de Déu Hospital, Barcelona, Spain; 2institute of Psychiatry
and Neurology, Warsaw, Poland; 22IRCCS - Foundation of the Carlo Besta Neurological Institute, Milan, Italy; 22IRCCS - Humanitas Clinical
Institute of Rozzano, Milan, Italy; 24IRCCS - Institute of Neurological Sciences of Bologna, Italy; 25Irish Consortium: Tallaght University Hospital
and Children's Health Ireland; 26Karolinska University Hospital, Stockholm, Sweden; ?’La Paz University Hospital, Madrid, Spain; 28Ludwig
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Maximilian University Hospital, Munich, Germany; 22Medical University Innsbruck, Austria; 3°Pauls Stradins Clinical University Hospital, Riga,
Latvia; 3'Pediatric Hospital Bambino Gesu, Rome, Italy; 32Radboud University Medical Centre, Nijmegen, Netherlands; 33Rigshospitalet
University Hospital Copenhagen, Denmark; 3*RWTH - University Hospital Aachen, Germany; 35San Carlos Clinical Hospital, Madrid, Spain;
36Semmelweis University, Budapest, Hungary; 37St. Anne’s University Hospital Brno, Czech Republic; 38Szent-Gyorgyi Albert Medical Center,
Szeged, Hungary; 3°Tartu University Hospital, Estonia; “°University Hospital Bonn, Germany; 4*University Hospital Center Zagreb, Croatia;
4“2University Hospital in Krakow, Poland; 43University Hospital Leuven, Belgium; #*University Hospital Schleswig-Holstein, Liibeck, Germany;
45University Hospital Tubingen, Germany; “¢University Hospital Ulm, Germany; 4’University Hospital Wirzburg, Germany; “8University
Medical Centre Ljubljana, Slovenia; “University of Pécs, Hungary; 3%Vall d'Hebron University Hospital, Barcelona, Spain; 51Virgen del Rocio
University Hospital, Sevilla, Spain; 52ePAG

Proces zatwierdzania:

e Mapowanie stosowanych skal choréb wedtug grup choréb: czerwiec 2017 - maj 2018

e Propozycja zatwierdzenia skali oceny przez koordynatorow grup choréb ERN-RND: 15/05/2018

e Dyskusja w grupie choréb ERN-RND podczas dorocznego spotkania: 08/06/2018

e 7goda na zatwierdzenie skali choroby podczas dorocznego spotkania ERN-RND 2018: 08/06/2018
Zgoda na zatwierdzenie przez catg grupe ds. Chordb: 25/09/2018
e Zatwierdzenie zaktualizowanego dokumentu: 11/10/2024

Wenning Gregor K, et al. Development and validation of the Unified Multiple System Atrophy Rating Scale
(UMSARS), Mov Disord. 2004 Dec;19(12):1391-402.

Hoehn MM, Yahr MD, Parkinsonizm: poczatek, progresja i Smiertelnos¢. Neurology. 1967; 17(5):427-
427.
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