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SKALA OCENY KLINICZNEJ DLA

LEUKOENCEFALOPATII

KLASYFIKACJA FUNKCJI MOTORYCZNYCH W LEUKODYSTROFII
METACHROMATYCZNEJ (GMFC-MLD)
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Zatwierdzony przez ERN-RND: 10 marca 2025 r.
Opublikowany przez ERN-RND w dniu 05 maja 2025.



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

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 informacji."

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

Powielanie jest dozwolone pod warunkiem podania zrddta.
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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 Europejska. ERN-RND jest
infrastrukturg 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 takze 4 partnerédw 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, Irlandia, 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 mézgu
e Otepienie czotowo-skroniowe

e Choroba Huntingtona i inne plgsawice

e Leukoencefalopatie

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

Zalecenia dotyczqgce stosowania klinicznego:

Europejska Sie¢ Referencyjna ds. Rzadkich Chorob Neurologicznych zaleca stosowanie
GMFC-MLD jako najlepszej praktyki klinicznej do oceny i klasyfikacji leukoencefalopatii.
Nalezy pamietac, ze skala ta zostata opracowana dla leukodystrofii metachromatycznej
(MLD), oceniajqc jedynie funkcje motoryki duzej. Ze wzgledu na brak specyficznej i ogolnej
skali dla leukoencefalopatii, ERN-RND zaleca jednak stosowanie GMFC-MLD.

WYLACZENIE ODPOWIEDZIALNOSCI:

Wytyczne kliniczne, zalecenia dotyczace praktyki, przeglady systematyczne iinne wskazowki 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 byé
traktowane jako wyznacznik standardu opieki; (2) nie sg stale aktualizowane i mogg nie odzwierciedla¢
najnowszej wiedzy (nowe informacje mogty pojawi¢ sie w okresie miedzy przygotowaniem tych informacji a
ich opublikowaniem lub odczytaniem); (3) odnoszg sie jedynie do konkretnie okreslonych zagadnien; (4) nie
nakazuja okreslonej opieki medycznej; (5) nie zastepujg niezaleznej profesjonalnej opinii lekarza
prowadzgcego, poniewaz nie uwzgledniajg indywidualnych réznic miedzy pacjentami. W kazdym przypadku
lekarz prowadzgcy 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
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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, wynikajace z wykorzystania tych informacji lub z nimi zwigzane, a takze za ewentualne
btedy lub zaniechania.

METODOLOGIA

Proces zatwierdzania zostat przeprowadzony przez Grupe Choréb Leukoencefalopatii ERN-RND.

Grupa chorobowa ds. Leukoencefalopatii:
Koordynatorzy grupy chorobowej:

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

Cztonkowie grupy chorobowej:

Pracownicy stuzby zdrowia:

Ales Tomek?; Andrea Mignarri; Angel Martin'’; Anna Ardissone!; Anna Fetta®; Anneli Kolk?; Aoife
Mahony'®; Arina Novasa?!; Bart Dermaut?’; Beata Bfazejewska-Hyzorek'3; 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 Rosewich®’; leva Glazere??; Isabella Moroni4; lwona Stepniak!?; Johanna Uusimaa??;
Jorgen Erik Nielsen!®®; Karolina Ziora-Jakutowicz®3; Kldra Brozova?’; Llaszlo Szpisjak?>; Lena Elisabeth
Hjermind?3; Leonardo Ulivi3; Luca Solina®); Lucia Laugwitz®%; Ludger Schéls®®; Mar O'Callaghan?; Marc
Engelen; Mario Habek?®; Marjo van der Knaap?; Natalja Predkele?!; Nicola Giannini3; Odile Boespflug-
Tanguy®; Pedro Oliva Nacarino® Peter Balicza?*; Pierre Kolber’; Rachele Danti'%; Rosa Cortese?; Sabine
Groenborg?3; Steffi Dreha-Kulaczewski'!; Sylvia Boesch'%; Thomas Klopstock!®; Tom de Koning3!; Veronica Di
Pisa'>; Wolfgang Koehler3?

Przedstawiciele pacjentow:

Sara Hunt®

IAmsterdam UMC - Amsterdam University Medical Center, Holandia; 2A0OU - Federico Il University Hospital, Neapol, Wtochy; 320U - University
Hospital Pisa, Wtochy; 4AOU - University Hospital Siena, Wtochy; 5) APHP - Reference Centre for Leukodystrophies, Robert-Debré University
Hospital, Paryz, Francja; ® Asturias Central University Hospital, Oviedo, Hiszpania; 7 CHL - Luxembourg Hospital Center, Luksemburg; & Cyprus
Institute of Neurology and Genetics, Egkomi, Cypr; °® ePAG; 10 Finland Consortium: Szpitale Uniwersyteckie w Oulu, Tampere i Helsinkach,
Finlandia; YHannover Medical School, Niemcy; 2Hospital Clinic Barcelona i Sant Joan de Déu Hospital, Barcelona, Hiszpania; 3Instytut
Psychiatrii i Neurologii, Warszawa, Polska; #IRCCS - Foundation of the Carlo Besta Neurological Institute, Mediolan, Wtochy; 3IRCCS -
Institute of Neurological Sciences of Bologna, Wtochy; 6Irish Consortium: Tallaght University Hospital and Children's Health Ireland; 17)La
Paz University Hospital, Madryt, Hiszpania; 8Ludwig Maximilian University Hospital, Monachium, Niemcy; 1®Medical University Innsbruck,
Austria; 2°Motol University Hospital, Praga, Czechy; 2'Pauls Stradins Clinical University Hospital, Ryga, totwa; 22Pediatric Hospital Bambino
GesUl, Rzym, Wtochy; (3)Rigshospitalet University Hospital Copenhagen, Dania; 24 Uniwersytet Semmelweisa, Budapeszt, Wegry; 25)Centrum
Medyczne Szent-Gyorgyi Albert, Szeged, Wegry; 26 Szpital Uniwersytecki w Tartu, Estonia; 27 Szpital Uniwersytecki Thomayer, Praga, Czechy;
28 Centrum Szpitala Uniwersyteckiego w Zagrzebiu, Chorwacja; 2° Szpital Uniwersytecki w Gandawie, Belgia; 3¢ Szpital Uniwersytecki w
Tybindze, Niemcy; 31 Uniwersyteckie Centrum Medyczne w Groningen, Holandia; 32 Centrum Medyczne Uniwersytetu w Lipsku, Niemcy.
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Proces zatwierdzania:

e Propozycja zatwierdzenia skali oceny przez koordynatoréw grup choréb ERN-RND: 18 grudnia
2024 r.

e Dyskusja w grupie choréb ERN-RND w dniu 18 grudnia 2024 .

e Zgoda na zatwierdzenie przez catg grupe ds. choréb - 10 marca 2025 r.

LINK DO ORYGINALNEJ PUBLIKACII

KEHRER, C., BLUMENSTOCK, G., RAABE, C. i KRAGELOH-MANN, |. (2011), Development and reliability of a

classification system for gross motor function in children with metachromatic leucodystrophy.

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

SKALA OCENY FUNKCJI MOTORYKI DUZEJ W MLD: GMFC-MLD

Zaadaptowano i przettumaczono z oryginalnej skali (patrz odniesienie)

Poziom O

Poziom 1

Poziom 2

Poziom 3

Poziom 4

Poziom 5

Poziom 6

Chodzenie bez wsparcia z jakoscig wykonania normalng dla wieku

Chodzenie bez wsparcia, ale z obnizong jakoscig funkcjonowania, tj. niestabilnos$é podczas
stania lub chodzenia.

Chodzenie z podparciem. Chodzenie bez wsparcia niemozliwe (mniej niz pie¢ krokéw)

Siedzenie bez podparcia i lokomocja, taka jak czotganie sie lub turlanie. Chodzenie z
podparciem lub bez nie jest mozliwe

(a) Siedzenie bez podparcia, ale bez lokomocji lub

(b) Siedzenie bez podparcia nie jest mozliwe, ale lokomocja, taka jak petzanie lub turlanie
sie, jest mozliwa.

Brak lokomocji lub siedzenie bez podparcia, ale mozliwa kontrola gtowy

Utrata jakiejkolwiek lokomocji, a takze utrata kontroli nad gtowg i tutowiem.
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