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Disclaimer:

"De steun van de Europese Commissie voor de vervaardiging van deze publicatie houdt geen goedkeuring
van de inhoud in; deze geeft uitsluitend de mening van de auteurs weer, en de Commissie kan niet
verantwoordelijk worden gesteld voor het gebruik dat eventueel van de daarin vervatte informatie wordt
gemaakt."

Meer informatie over de Europese Unie is te vinden op internet (http://europa.eu).
Luxemburg: Bureau voor publicaties van de Europese Unie, 2019
© Europese Unie, 2019

Reproductie met bronvermelding is toegestaan.
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INLEIDING TOT HET EUROPEES REFERENTIENETWERK VOOR
ZELDZAME NEUROLOGISCHE ZIEKTEN (ERN-RND)

ERN-RND is een door de Europese Unie opgericht en goedgekeurd Europees referentienetwerk. ERN-RND
is een infrastructuur voor gezondheidszorg die zich richt op zeldzame neurologische ziekten (RND). De
drie belangrijkste pijlers van ERN-RND zijn (i) netwerk van deskundigen en expertisecentra, (ii) genereren,
bundelen en verspreiden van RND-kennis, en (iii) implementatie van e-health om de expertise te laten
reizen in plaats van patiénten en families.

ERN-RND verenigt 32 van Europa's toonaangevende expertisecentra en 10 aangesloten partners in 20
lidstaten en omvat zeer actieve patiéntenorganisaties. De centra bevinden zich in Belgié, Bulgarije,
Denemarken, Duitsland, Estland, Finland, Frankrijk, Hongarije, Itali€, Letland, Litouwen, Luxemburg,
Malta, Nederland, Oostenrijk, Polen, Slovenié, Spanje, Tsjechié en het Verenigd Koninkrijk.

De volgende ziektegroepen vallen onder ERN-RND:

e Ataxias en Erfelijke Spastische Paraplegieén

e Atypisch Parkinsonisme en de genetische ziekte van Parkinson

e Dystonie, Paroxysmale Stoornis en Neurodegeneratie met Ophoping van Hersenionen
e Frontotemporale Dementie

e Ziekte van Huntingtons en andere klusjes

e Leukodystrophies

Specifieke informatie over het netwerk, de expertisecentra en de behandelde ziekten is te vinden op de
website van het netwerk www.ern-rnd.eu.

Aanbeveling voor klinisch gebruik:

Het European Reference Network for Rare Neurological Diseases heeft het Diagnostic
Flowchart for early-onset Ataxias ontwikkeld als leidraad voor de diagnose. Het
referentienetwerk beveelt het gebruik van dit Diagnostic Flowchart aan.

DISCLAIMER

Bij de klinische richtsnoeren, aanbevelingen voor de praktijk, systematische reviews en andere
richtsnoeren die het ERN RND publiceert, aanbeveelt of in hun waarde bevestigt, gaat het om
beoordelingen van actuele wetenschappelijke en klinische informatie die als educatief materiaal wordt
verstrekt.

De informatie (1) bestrijkt mogelijk niet alle passende behandelingen en zorgmethoden en mag niet
worden beschouwd als een bepaling van de zorgstandaard; (2) wordt niet voortdurend geactualiseerd en
weerspiegelt mogelijk niet het meest recente inzicht (tussen het opstellen van deze informatie en het
moment waarop deze wordt gepubliceerd of gelezen, kan nieuwe informatie ontstaan); (3) heeft alleen
betrekking op de specifiek vermelde vragen; (4) schrijft geen specifieke medische zorg voor; en (5) is niet
bedoeld ter vervanging van het onafhankelijke professionele oordeel van de behandelend arts, aangezien
de informatie geen rekening houdt met individuele verschillen tussen patiénten. In ieder geval moet de
gekozen behandelwijze door de behandelend arts worden afgestemd op de individuele patiént. Het
gebruik van de informatie is vrijwillig. Het ERN RND verstrekt deze informatie op een as-isbasis en geeft
geen enkele garantie, expliciet of impliciet, met betrekking tot de informatie. Het ERN RND wijst
uitdrukkelijk elke garantie van bruikbaarheid of geschiktheid voor een bepaald doel van de hand. Het ERN
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RND aanvaardt geen aansprakelijkheid voor persoonlijk letsel of materiéle schade die ontstaan als gevolg
van of in verband met het gebruik van deze informatie, noch voor eventuele fouten of weglatingen.

METHODOLOGIE

De ontwikkeling van het Diagnostisch Stroomschema is gedaan door de Ziektebeeldengroep Ataxie en
Erfelijke Spastische Paraplegieén van ERN-RND.

Ziektebeeldengroep voor Ataxie en Erfelijke Spastische Paraplegieén:
Coodrdinatoren van de ziektegroep:

Caterina Mariotti'®; Rebecca Schuele-Freyer'#

Leden van de ziektegroep:

Zorgverleners:

Segolene Ayme?; Enrico Bertini?; Kristl Claeys3; Maria Teresa Dotti* Alexandra Durr!; Antonio Federico?;
Josep Gdmez>; Paola Giunti®; David Gdmez-Andrés>; Kinga Hadziev’; York Hellenbroich®; Jaroslav Jerabek®;
Jiri Klempir!; Thomas Klockgether!?; Thomas Klopstock!3; Norbert Kovacs’; Ingeborg Krageloh-Mann4;
Berry Kremer®; Alfons Macaya®; Bela Melegh’; Maria Judit Molnar®; Isabella Moroni'®; Alexander
Miinchau®; Esteban Mufioz!’; Lorenzo Nanetti'®; Andrés Nascimento!’; Mar O'Callaghan!’; Damjan
Osredkar'®; Massimo Pandolfo'®; Joanna Pera?’; Borut Peterlin'®; Maria Salvadd® Ludger Schols'?;
Deborah Sival*>; Matthis Synofzik!#; Franco Taroni'®; Sinem Tunc®; Bart van de Warrenburg?!; Judith van
Gaalen?!; Martin Vyhnalek?®; Michél Willemsen?!; Ginevra Zanni?; Judith Zima’; Alena Zumrova®

Vertegenwoordigers van patiénten:

Lori Renna Linton®, Mary Kearney??, Cathalijne van Doorne??

1 Assistance Publique-Hbpitaux de Paris, HOpital Pitié-Salepétriére, France: Reference Centre for Rare Diseases 'Neurogenetics’; 2 Pediatric
hospital Bambino Gesl, Rome, Italy; 3 University Hospitals Leuven, Belgium; 4 AOU Siena, Italy; > Hospital Universitari Vall d'Hebron, Spain; &
University College London Hospitals NHS Foundation Trust, United Kingdom; 7 University of Pécs, Hungary; 8 Semmelweis University,
Hungary; 8 Universitatsklinikum Schleswig-Holstein, Germany; ® Motol University Hospital, Czech Republic; 1° Patient representative; 11
General University Hospital in Prague, Czech Republic; 12 Universitdtsklinikum Bonn, Germany; 13 Klinikum der Universitdt Miinchen,
Germany; 14 Universitatsklinikum Tiibingen,Germany; > University Medical Center Groningen, Netherlands; 16 Foundation IRCCS neurological
institute Carlo Besta — Milan, Italy; 17 Hospital Clinic i Provincial de Barcelona y Hospital de Sant Joan de Déu, Spain; '8 University Medical
Centre Ljubljana, Slovenia; 1° Université libre de Bruxelles, Belgium; 20 University Hospital in Krakow, Poland; 2! Stichting Katholieke
Universiteit, doing business as Radboud University Medical Center Nijmegen, Netherlands.

Ontwikkelingsproces stroomschema:

e Ontwikkeling stroomschema - juni - november 2017

e Bespreking/herziening in ERN-RND ziektegroep - november 2017 - juni 2018

e Instemming over diagnostisch stroomschema tijdens ERN-RND jaarvergadering 2018 - 08/06/2018
e Instemming over document door hele ziektegroep - 15/11/2018
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