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Z/ARZADZANIE WADAMI GENETYCZNYMI
NON-PKAN

Artykuty przegladowe zatwierdzone przez ERN-RND

EUROPEAN REFERENCE NETWORKS
FOR RARE, LOW PREVALENCE AND COMPLEX DISEASES

Share. Care. Cure.

Zatwierdzony przez ERN-RND: 16 czerwca 2020 r.
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WPROWADZENIE DO EUROPEJSKIEJ SIECI REFERENCYJINEJ DLA

RZADKICH CHOROB NEUROLOGICZNYCH (ERN-RND)

ERN-RND jest europejsky siecig referencyjng ustanowiong i zatwierdzong przez Unie Europejskg. ERN-
RND jest infrastrukturg opieki zdrowotnej, ktora skupia sie na rzadkich chorobach neurologicznych (RND).
Trzy gtéwne filary ERN-RND to: (i) sie¢ ekspertéw i osrodkow eksperckich, (ii) generowanie, gromadzenie
i rozpowszechnianie wiedzy na temat RND oraz (iii) wdrazanie e-zdrowia, aby umozliwi¢ podrézowanie
wiedzy zamiast pacjentow i rodzin.

ERN-RND zrzesza 32 wiodgce europejskie osrodki eksperckie, jak rowniez 10 partneréw stowarzyszonych
w 20 krajach cztonkowskich i obejmuje bardzo aktywne organizacje pacjentow. Osrodki znajdujg sie w:
Austrii, Belgii, Butgarii, Czechach, Danii, Estonii, Finlandii, Francji, Niemczech, Wegrzech, Wtoszech,
totwie, Litwie, Luksemburgu, Malcie, Holandii, Polsce, Stowenii, Hiszpanii i Wielkiej Brytanii.

Nastepujgce 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 czofowo-skroniowe

e Choroba Huntingtona i inne plasawice

e Leukodystrofie

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

Zalecenia dotyczgce stosowania klinicznego:

Obecnie nie sq dostepne Zadne wytyczne dotyczgce postepowania w przypadku wad
genetycznych innych niz PKAN. Europejska Sie¢ Referencyjna ds. Rzadkich Chorob
Neurologicznych zdecydowanie zaleca stosowanie sie do wytycznych podanych w
ponizszych artykutach przeglgdowych dotyczqcych postepowania w przypadku wad
genetycznych innych niz PKAN.

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) mogga 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 odzwierciedla¢
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 niezaleinej profesjonalnej opinii lekarza
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prowadzgcego, poniewaz nie uwzgledniajg indywidualnych rdézinic 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 domniemanych 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 zwigzanych, a takze za ewentualne btedy lub zaniechania.

METODOLOGIA

Zatwierdzenie artykutow przegladowych dotyczgcych wad genetycznych innych niz PKAN zostato
dokonane przez grupe ds. dystonii, zaburzen napadowych i NBIA ERN-RND.

Grupa chordéb obejmujgca dystonie, zaburzenia napadowe i NBIA:
Koordynatorzy grup choréb:

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

Cztonkowie grupy chorobowej:

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

Przedstawiciel pacjentéow:

Marek Parkovic, AHC 18Plus, Niemcy

1|IRCCS Clinical Institute Humanitas - Rozzano, Wtochy;?2 Klinikum der Universitat Minchen, Niemcy;3 Assistance Publique-Hopitaux de Paris,
Hopital Pitié-Salepétriére, Francja: Reference Centre for Rare Diseases 'Neurogenetics';* Pediatric hospital Bambino Gesu, Rzym, Wtochy;>
University College London Hospitals NHS Foundation Trust, Wielka Brytania;® University Neurological Hospital "St. Naum" Sofia, Butgaria;”
Hospital Clinic i Provincial de Barcelona y Hospital de Sant Joande Déu, Hiszpania;® University Medical Center Groningen, Holandia;? Szpital
Uniwersytecki w Krakowie, Polska;1% AOU Siena, Wtochy;! Foundation IRCCS neurological institute Carlo Besta - Milan, Wtochy;12 University
Medical Centre Ljubljana, Stowenia;!3 Universitatsklinikum Tubingen, Niemcy;* University of Pécs, Wegry;15> Universitatsklinikum Schleswig-
Holstein, Niemcy; 1 General University Hospital in Prague, Republika Czeska;'” University Medical Centre Ljubljana, Stowenia;8
Universitatsklinikum Ulm, Niemcy;?® Semmelweis University, Wegry;2° Universitatsklinikum Bonn, Niemcy;2! Hospital Universitari Vall
d'Hebron, Hiszpania;2? Stichting Katholieke Universiteit, dziatajacy jako Radboud University Medical Center Nijmegen, Holandia; 23 Motol
University Hospital, Republika Czeska.

Proces rozwoju:

- Zgoda na zatwierdzenie dokumentéw przez catg grupe chorobowg - 16.06.2020 r.
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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.

Ze wzgledu na przepisy dotyczgce ochrony witasnosci intelektualnej nie mozemy drukowad
rzeczywistego algorytmu terapeutycznego w tym dokumencie.
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