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A NON-PKAN GENETIKAI HIBAK
KEZELESE

ERN-RND altal jovahagyott attekinto cikkek

EUROPEAN REFERENCE NETWORKS
FOR RARE, LOW PREVALENCE AND COMPLEX DISEASES

Share. Care. Cure.

Az ERN-RND altal jévahagyva: 2020. junius 16.
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BEVEZETES A RITKA BETEGSEGEK EUROPAI REFERENCIAHALOZATABA

NEUROLOGIAI BETEGSEGEK (ERN-RND)

Az ERN-RND az Eurdpai Unio altal |étrehozott és jovahagyott eurdpai referenciahalézat. Az ERN-RND egy
olyan egészségugyi infrastruktura, amely a ritka neuroldgiai betegségekre (RND) 6sszpontosit. Az ERN-
RND harom f6 pillére a kovetkezG: (i) szakért6k és szakért6i kézpontok haldzata, (ii) az RND-kkel
kapcsolatos tudas |étrehozasa, 0sszegyljtése és terjesztése, valamint (iii) az e-egészségligy megvaldsitasa,
hogy a betegek és csaladok helyett a szakértelem utazhasson.

Az ERN-RND Eurdpa 32 vezet6 szakért6i kozpontjat egyesiti 13 tagallamban, és rendkivil aktiv
betegszervezeteket foglal magaban. A koézpontok Belgiumban, Bulgaridban, a Cseh Koztarsasagban,
Franciaorszagban, Magyarorszagon, Németorszagban, Olaszorszagban, Litvaniaban, Hollandiaban,
Lengyelorszagban, Szlovénidban, Spanyolorszagban és az Egyesilt Kiralysagban talalhatdk.

Az ERN-RND a kovetkezd betegségcsoportokra terjed ki:

e Ataxiak és drokletes spasztikus paraplegiak

e Atipusos Parkinsonizmus és genetikai Parkinson-koér

e Dystonia, paroxizmalis zavarok és agyi vasfelhalmozddassal jaré neurodegeneracié
e Frontotempordlis demencia

e Huntingtons-kér és mas hazimunkak

e Leukodisztrofidk

A hdldézatrdl, a szakértdi kézpontokrdl és a lefedett betegségekrél a haldzat honlapjan (www.ern-rnd.eu)
taldlhatdk részletes informdciok.

Ajanlds klinikai haszndlatra:

Jelenleg nem dllnak rendelkezésre iranymutatasok a nem-PKAN genetikai
rendellenességek kezelésére. A Ritka Neuroldgiai Betegségek Europai
Referenciahalozata hatarozottan ajdnlja, hogy a nem-PKAN genetikai rendellenességek
kezelésére vonatkozoan kévessék az alabbi dttekinté cikkekben talalhato
utmutatdsokat.

DISCLAIMER

Az ERN-RND 4ltal kdzzétett, jovahagyott vagy megerdsitett klinikai gyakorlati iranymutatasok, gyakorlati
tandcsok, szisztematikus attekintések és egyéb Utmutatdk az aktudlis tudomanyos és klinikai informaciok
értékelését jelentik, amelyeket oktatasi szolgdltatasként nyujtanak.

Az informaciok (1) nem tekinthet6k az 6sszes megfelel6 kezelést, ellatasi modszert tartalmazénak, vagy
az ellatasi standardot meghatarozoé nyilatkozatnak; (2) nem folyamatosan frisslilnek, és nem feltétlendil
tikrozik a legfrissebb bizonyitékokat (az informacidk kidolgozasa és kozzététele vagy olvasasa kozott Uj
informacidk jelenhetnek meg); (3) csak a konkrétan meghatarozott kérdés(ek)re vonatkoznak; (4) nem
irnak el6 semmilyen konkrét orvosi ellatasi modot; és (5) nem helyettesitik a kezel6 szolgaltaté fliggetlen
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szakmai megitélését, mivel az informacidok nem veszik figyelembe a betegek k6zotti egyéni eltéréseket.
Minden esetben a kivalasztott cselekvési iranyt a kezel6 szolgaltatonak az adott beteg kezelésének
Osszefliggésében kell mérlegelnie. Az informacidk hasznalata dnkéntes. Az ERN-RND ezt az informaciot
"ahogy van" alapon bocsatotta rendelkezésre, és nem vallal semmilyen kifejezett vagy hallgatdlagos
garanciat az informaciéval kapcsolatban. Az ERN-RND kifejezetten kizarja az eladhatdsagra vagy a
meghatarozott felhasznaldsra vagy célra vald alkalmassagra vonatkozd garanciakat. Az ERN-RND nem
vallal felelGsséget az ezen informaciok hasznalatabdl eredd vagy azzal kapcsolatos személyi vagy anyagi
karokért vagy sériilésekért, illetve az esetleges hibakért vagy kihagyasokért.

A nem-PKAN genetikai rendellenességekre vonatkozd attekint6 cikkek jovdhagyasat az ERN-RND
Dystonia, Paroxysmalis Rendellenességek és NBIA betegségcsoportja végezte.

Dystonia, paroxizmalis rendellenességek és NBIA betegsegcsoport:
Betegségcsoport-koordinatorok:

Tobias Bdumer®>, Belén Pérez Dueias?!, Giovanna Zorzi'!

Betegségcsoport tagjai:

Alberto Albanese!, Enrico Bertini* ; Kailash Bhatia® ; Elena Chorbadgieva® ; Yaroslau Compta’ ; Adrian
Danek?; Alejandra Darling” ; Tom de Koning® ; Marina de Koning-Tijssen® ; Malgorazate Dec-Cwiek® ; Maria
Teresa Dottil? ; Petr Dusek?® , Antonio Eliall ; Antonio Federico!® ; Dusan Flisar'? ; Thomas Gasser®? ;
Kathrin Grundmann?'? ; Kinga Hadzsiev!* ; Petra Havrankovd?® , Robert Jech?® , Christine Klein®> ; Jiri
Klempir®® ; Thomas Klopstock? , Maja Kojovicl’ ; Norbert Kovacs'® ; Bernhard Landwehrmeier® ; Ebba
Lohmann?®? ; Katja Lohmann?®>, Sebastian Lons'®> ; Maria Jose Marti’ ; Maria Judit Molnar'® ; Alexander
Miinchau®® ; Juan Dario Ortigoza Escobar’ ; Damjan Osredkar!? ; Sebastian Paus?® ; Bart Post?? ; Evien
RUZi¢ka?3 ; Susanne A. Schneider? ; Sinem Tunc?® ; Marie Vidailhet? , Michel Willemsen?2

A beteg képviselGje:
Marek Parkovic, AHC 18Plus, Németorszag

1|RCCS Klinikai Intézet Humanitas - Rozzano, Olaszorszag;? Klinikum der Universitat Minchen, Németorszag;? Assistance Publique-Hb6pitaux
de Paris, HOpital Pitié- Salepétriére, Franciaorszag: “Bambino Gesu gyermekkdrhaz, Réma, Olaszorszag;> University College London Hospitals
NHS Foundation Trust, Egyestlt Kiralysag;® University College London Hospitals NHS Foundation Trust, Egyesilt Kiralysag; University
Neurological Hospital "St. Naum" Sofia, Bulgaria;” Hospital Clinic i Provincial de Barcelona y Hospital de Sant Joande Déu, Spanyolorszag;®
University Medical Center Groningen, Hollandia;® University Hospital in Krakow, Lengyelorszdg;1% AOU Siena, Olaszorszag;!! Foundation IRCCS
neuroldgiai intézet Carlo Besta - Miland, Olaszorszag;12 University Medical Centre Ljubljana, Szlovénia;3 Universitatsklinikum Tlbingen,
Németorszag;14 University of Pécs, Magyarorszag;> Universitatsklinikum Schleswig-Holstein, Németorszag; 16 Pragai Egyetemi Altalanos
Korhdz, Cseh Koéztarsasdg;'’ University Medical Centre Ljubljana, Szlovénia;® Universitatsklinikum Ulm, Németorszég;® Semmelweis
Egyetem, Magyarorszag;2® Universitatsklinikum Bonn, Németorszag;2! Hospital Universitari Vall d'Hebron, Spanyolorszag;?? Stichting
Katholieke Universiteit, m(ikod6 Radboud University Medical Center Nijmegen, Hollandia; 23 Motol University Hospital, Cseh Koztarsasag.

Jévahagyasi folyamat:

- Hozzdjarulds a dokumentumok jévahagydsahoz a teljes betegségcsoport altal - 16.06.2020
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- PLA2G6-Associated Neurodegeneration. Allison Gregory, Manju A Kurian, Eamonn R Mabher,
Penelope Hogarth, Susan J Hayflick, Margaret P Adam, Holly H Ardinger, Roberta A Pagon, Stephanie
E Wallace, Lora JH Bean, Karen Stephens, Anne Amemiya, editors. In: GeneReviews® [Internet].
Seattle (WA): University of Washington, Seattle; 1993—2020. 2008 Jun 19 [updated 2017 Mar 23].

- Mitochondrial Membrane Protein-Associated Neurodegeneration. Allison Gregory , Monika Hartig
, Holger Prokisch, Tomasz Kmiec, Penelope Hogarth, Susan J Hayflick, Margaret P Adam, Holly H
Ardinger, Roberta A Pagon, Stephanie E Wallace, Lora JH Bean, Karen Stephens, Anne Amemiya,
editors. In: GeneReviews® [Internet]. Seattle (WA): University of Washington, Seattle; 1993-2020.
2014 Feb 27 (Update 2021 Mar 4).

- Beta-Propeller Protein-Associated Neurodegeneration. Allison Gregory, Manju A Kurian, Tobias
Haack, Susan J Hayflick, Penelope Hogarth, Margaret P Adam, Holly H Ardinger, Roberta A Pagon,
Stephanie E Wallace, Lora JH Bean, Karen Stephens, Anne Amemiya, editors. In: GeneReviews®
[Internet]. Seattle (WA): University of Washington, Seattle; 1993—2020. 2017 Feb 16.

A szellemi tulajdon védelmére vonatkozd elGirasok miatt a tényleges terapias algoritmust ebben a
dokumentumban nem nyomtathatjuk ki.
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