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A LEUKOENCEFALOPATIAK KLINIKAI MINOSITESI
SKALAJA
A METAKROMATIKUS LEUKODISZTROFIA BRUTTO MOTOROS
FUNKCIOINAK OSZTALYOZASA (GMFC-MLD)
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Az ERN-RND altal jévdhagyva: 2025.03.10.
Kozzétette ERN-RND on 2025.05.05



https://www.ern-rnd.eu
https://ec.europa.eu/health/ern_en

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 Unidrol tovabbi informacidk az interneten talalhatok (http://europa.eu).
Luxemburg: Az Eurdpai Unio Kiaddhivatala, 2019.
© Eurdpai Unig, 2019

A sokszorositas a forras megjeltlésével engedélyezett.



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, Osszegylijtése 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, Olaszorszagban, Irorszag,
Lettorszagban, Litvanidban, Luxemburgban, Maltan, Hollandidban, Lengyelorszagban, Szlovénidban,
Spanyolorszagban és Svédorszagban taldlhatok.

Az ERN-RND a kdvetkez6 betegségcsoportokra terjed ki:
o Ataxiak és orokletes spasztikus paraplegiak
e Atipikus parkinsonizmus és genetikai Parkinson-kér
e Dystonia, paroxizmalis rendellenesség és neurodegenerativ betegség agyi vasfelhalmozddassal
¢ Frontotemporidlis demencia
¢ Huntingtons-kér és egyéb choreak
¢ Leukoencephalopathidk

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

Ajanlas klinikai haszndlatra:

A Ritka Neurologiai Betegségek Eurdpai Referenciahadlozata a GMFC-MLD haszndlatat
ajanlja a legjobb klinikai gyakorlatként a leukoencefalopatidk értékelésére és
mindsitésére.

Kérjiik, ne feledje, hogy ezt a skdlat a metakromatikus leukodisztrofiara (MLD)
fejlesztették ki, és csak a brutto motoros funkciokat értékeli. A leukencefalopatiakra
vonatkozo specifikus és daltalanos skala hianyaban az ERN-RND mindazondltal a GMFC-
MLD hasznalatat ajdanlja.

FELELOSSEG KIZARASA

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

Az informacidk (1) nem feltétlenil tartalmazzdk az 0sszes megfelel6 kezelést és dpolasi mddszert, és nem
tekintend6k az apolasi norma meghatarozasanak; (2) nem frissiilnek folyamatosan és nem feltétlendl tikrozik
a leguljabb ismereteket (jelen informacidk |étrehozdsa és a kozzétételiik, ill. elolvasdsuk kozott Gj informaciok
merilhetnek fel); (3) csak a konkrétan megadott kérdésfelvetésekre vonatkoznak; (4) nem irnak el6
meghatdrozott orvosi ellatdst; (5) nem helyettesitik a kezel6orvos fliggetlen szakmai itéletét, mivel az
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informdacidk nem veszik figyelembe az egyes paciensek kdzotti egyedi eltéréseket. A kezelGorvosnak minden
esetben egyedileg kell meghatdroznia a valasztott eljardsmddot az adott beteg szamara. Az informacidk
felhasznaldsa onkéntes. Az ERN-RND az informdcidkat a tényleges allapot alapjan bocsatja rendelkezésre, és
az ERN-RND nem vdllal semmiféle kifejezett vagy hallgatélagos garanciat az informacidkra vonatkozéan. Az
ERN-RND kifejezetten elutasitja a haszndlhatdsdg, valamint egy meghatdrozott felhaszndlasra vagy célra valé
alkalmassag garantdlasat. Az ERN-RND nem vallal felel6sséget azokért a személyi sériilésekért vagy anyagi
karokért, amelyek jelen informaciok felhaszndldsdbdl adddnak vagy azokkal Osszefliggésben allnak, és az
el6forduld hibakért és mulasztasokért sem.

METODOLOGIA

A jévahagydsi folyamatot az ERN-RND leukoencefalopdtidkkal foglalkozd betegségcsoportja végezte.

Leukoencefalopatiakkal betegségcsoport:

Betegségcsoport-koordinatorok:

Kleopas Kleopa?®; Nicole Wolf!; Samuel Gréschel3®

Betegségcsoport tagjai:

Egészségligyi szakemberek:

Ales Tomek?%; Andrea Mignarri®; Angel Martin’’; Anna Ardissone'®; Anna Fetta!®; Anneli Kolk?%; Aoife
Mahony?®; Arina Novasa?’; Bart Dermaut?’; Beata Btazejewska-Hyzorek3; Caroline Sevin®; Caterina Garone®>;
Christa-Caroline Bergner3?; Daniel Boesch?; Dimitri Hemelsoet?’; Duccio Maria Cordelli*>; Enrico Bertini®?;
Ettore Salsano!¥; Fran Borovecki?®; Francesco Nicita??; Giovanna De Michele?; Hanna Kiipper®®; Hans
Hartmann!!; Hendrik Rosewich3’; leva Glazere??; Isabella Moroni'4; lwona Stepniak'®; Johanna Uusimaa®?;
Jorgen Erik Nielsen?3; Karolina Ziora-Jakutowicz'3; Kldra BroZova?’; Laszlo Szpisjak?>; Lena Elisabeth Hjermind?3;
Leonardo Ulivi®; Luca Solina®®; Lucia Laugwitz3%; Ludger Schéls3?; Mar O'Callaghan'?; Marc Engelen?; Mario
Habek?®; Marjo van der Knaap?!; Natalja Predkele?!; Nicola Giannini®; Odile Boespflug-Tanguy®; Pedro Oliva
Nacarino®; Peter Balicza?®; Pierre Kolber’; Rachele Danti'4; Rosa Cortese?®; Sabine Groenborg?3; Steffi Dreha-
Kulaczewski'%; Sylvia Boesch!®; Thomas Klopstock®®; Tom de Koning3!; Veronica Di Pisa'®; Wolfgang Koehler3?-

A beteg képviselGje:

Sara Hunt®

IAmsterdam UMC - Amszterdami Egyetemi Orvosi Kozpont, Hollandia; 2A0U - Federico |l Egyetemi Kérhdz, Napoly, Olaszorszég; 3A0U - Pisai
Egyetemi Korhaz, Olaszorszag; *AOU - Sienai Egyetemi Kérhaz, Olaszorszag; >APHP - Leukodisztréfiak Referencia K6zpontja, Robert-Debré
Egyetemi Korhdz, Parizs, Franciaorszag; ®Asturias Central University Hospital, Oviedo, Spanyolorszag; 7CHL - Luxembourg Hospital Center,
Luxemburg; 8Cyprus Institute of Neurology and Genetics, Egkomi, Ciprus; °ePAG; 1°Finland Consortium: Oulu, Tampere és Helsinki Egyetemi
Korhazak, Finnorszég; 'Hannoveri Orvosi F&iskola, Németorszag; 2Hospital Clinic Barcelona és Sant Joan de Déu Kérhaz, Barcelona,
Spanyolorszag; 13Pszichidtriai és Neuroldgiai Intézet, Varsd, Lengyelorszag; IRCCS - Carlo Besta Neuroldgiai Intézet Alapitvany, Miland,
Olaszorszag; SIRCCS - Bolognai Neuroldgiai Tudomanyos Intézet, Olaszorszag; 6ir konzorcium: Tallaght University Hospital és Children's
Health Ireland; 17La Paz University Hospital, Madrid, Spanyolorszag; ¥Ludwig Maximilian University Hospital, Mlinchen, Németorszag;
1BMedical University Innsbruck, Ausztria; 2°Motol University Hospital, Praga, Cseh Koztérsasag; 2'Pauls Stradins Clinical University Hospital,
Riga, Lettorszag; 22Pediatric Hospital Bambino Gesu, ROma, Olaszorszag; 23Rigshospitalet University Hospital Copenhagen, Ddnia;
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2Semmelweis Egyetem, Budapest, Magyarorszag; 25Szent-Gyoérgyi Albert Orvosi K6zpont, Szeged, Magyarorszag; 26Tartui Egyetemi Korhaz,
Esztorszag; 2’Thomayer Egyetemi Kérhdaz, Praga, Csehorszag; 28Zagrabi Egyetemi Kérhdz, Horvatorszag; 2°Genti Egyetemi Kérhaz, Belgium;
30T{bingeni Egyetemi Korhaz, Németorszag; 3!Groningeni Egyetemi Orvosi Kézpont, Hollandia; 32Lipcsei Egyetem Orvosi Kézpont,
Németorszag.

Jovahagyasi folyamat:

//////

2024.12.18.
Megbeszélés az ERN-RND betegségcsoportban 2024.12.18.
Hozzdjarul3s a teljes betegségcsoport jovahagyasahoz - 2025.03.10.

LINK AZ EREDETI KIADVANYHOZ

KEHRER, C., BLUMENSTOCK, G., RAABE, C. és KRAGELOH-MANN, |. (2011), A metakromatikus leukodisztréfids

gyermekek bruttd motoros funkcidinak osztalyozdsi rendszerének fejlesztése és megbizhatdsaga.

Developmental Medicine & Child Neurology, 53: 156-160. https://doi.org/10.1111/j.1469-8749.2010.03821 .x.

https://doi.org/10.1111/j.1469-8749.2010.03821.x

AZ MLD BRUTTO MOTOROS FUNKCIOINAK ERTEKELO SKALAJA: GMFC-MLD

Az eredeti skdla alapjdn adaptdlva és leforditva (ldsd hivatkozas)

o

. szint

=

. szint

N

. szint

w

. szint

SN

. szint

Ul

. szint

(o)}

. szint

Segitség nélkili gyaloglas, az életkornak megfelel teljesitménymindséggel.

Jaras tdmogatds nélkil, de csdkkent teljesitménymindséggel, azaz instabilitds allva vagy jaras
kozben.

Gyaloglas tdmogatassal. Tdmogatas nélkili jaras nem lehetséges (kevesebb, mint 6t |épés).

Ulés tdmasz nélkil és helyvaltoztatds, példaul kuszas vagy gurulds. Jaras tdmasszal vagy
anélkil nem lehetséges

(a) Ulés tdmasz nélkiil, de mozgés nélkiil vagy
(b) Ulés tdmasz nélkiil nem lehetséges, de a mozgds, példaul kiiszas vagy gurulds lehetséges.
Nincs mozgas, sem Ulés tdmasz nélkiil, de a fej irdnyitasa lehetséges.

Barmilyen mozgdasképesség elvesztése, valamint a fej és a torzs irdnyitdsanak elvesztése.
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