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Zastrzezenie:

"Wsparcie Komisji Europejskiej dla powstania tej publikacji nie stanowi poparcia dla jej tresci, ktora
odzwierciedla jedynie poglady autordw, a Komisja nie ponosi odpowiedzialnosci za jakiekolwiek
wykorzystanie zawartych w niej informac;ji."

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

Powielanie jest dozwolone pod warunkiem podania zrédta.
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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, ktéra skupia sie na rzadkich chorobach neurologicznych (RND).
Trzy gtéwne filary ERN-RND to: (i) sie¢ ekspertow i osSrodkéw 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.

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 czofowo-skroniowe

e Choroba Huntingtona i inne plasawice

e Leukodystrofie

Szczegdétowe informacje na temat sieci, osrodkéw eksperckich i choréb objetych programem mozna
znalez¢ na stronie internetowej sieci www.ern-rnd.eu.

Zalecenie do stosowania klinicznego:

Europejska Sie¢ Referencyjna ds. Rzadkich Chorob Neurologicznych opracowata
schematy diagnostyczne dla dystonii, aby pomoc w diagnozowaniu pacjentow z
dystonigq. Siec¢ referencyjna zaleca stosowanie tych schematow diagnostycznych.

WYLACZENIE ODPOWIEDZIALNOSCI

Wytyczne kliniczne, zalecenia dotyczace praktyki, przeglady systematyczne i inne wskazéwki
opublikowane lub zatwierdzone przez ERN-RND albo ktorych 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 informaciji
aich opublikowaniem lub odczytaniem); (3) odnoszg sie jedynie do konkretnie okreslonych zagadnien; (4)
nie nakazujg okreslonej opieki medycznej; (5) nie zastepujg niezalezinej profesjonalnej opinii lekarza
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.
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METODOLOGIA

Opracowaniem schematow diagnostycznych dla dystonii zajeta sie grupa ds. dystonii, zaburzen
napadowych i NBIA ERN-RND.

Grupa chordéb obejmujaca dystonie, zaburzenia napadowe i NBIA:
Koordynatorzy grupy chorobowej:

Alberto Albanese®; Thomas Klopstock?; Marie Vidailhet?

Cztonkowie grupy chorobowej:

Enrico Bertini* ; Kailash Bhatia® ; Elena Chorbadgieva® ; Yaroslau Compta’ ; Adrian Danek? ; Alejandra
Darling’ ; Tom de Koning® ; Marina de Koning-Tijssen® ; Malgorazate Dec-Cwiek® ; Maria Teresa Dotti'? ;
Antonio Elia'! ; Antonio Federico!® ; Dusan Flisar'? ; Thomas Gasser!® ; Kathrin Grundmann'? ; Kinga
Hadzsiev* ; Christine Klein'® ; Jiri Klempir!® ; Maja Kojovic'” ; Norbert Kovacs'* ; Bernhard
Landwehrmeier!® ; Ebba Lohmann!® ; Sebastian Léns'® ; Maria Jose Marti’ ; Maria Judit Molnar?® ;
Alexander Miinchau®® ; Juan Dario Ortigoza Escobar’ ; Damjan Osredkar!? ; Sebastian Paus?® ; Belén Pérez
Duefias?? ; Bart Post?? ; Evien R(Zi¢ka?® ; Sinem Tunc® ; Michel Willemsen?? ; Giovanna Zorzi'!

1|RCCS Clinical Institute Humanitas - Rozzano, Wtochy;?2 Klinikum der Universitat Minchen, Niemcy;3 Assistance Publique-Hopitaux de Paris,
Hopital Pitié-Salepétriere, 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 Joan de Déu, Hiszpania;8 University Medical Center Groningen, Holandia;? Szpital
Uniwersytecki w Krakowie, Polska;10 AOU Siena, Wtochy;! Foundation IRCCS neurological institute Carlo Besta - Milan, Wtochy;12 University
Medical Centre Ljubljana, Stowenia;3 Universitatsklinikum Tlbingen, Niemcy;* University of Pécs, Wegry; 1° Universitatsklinikum Schleswig-
Holstein, Niemcy;® 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;22 Stichting Katholieke Universiteit, dziatajgcy jako Radboud University Medical Center Nijmegen, Holandia;23 Motol
University Hospital, Republika Czeska.

Proces tworzenia schematu blokowego:

e Opracowanie schematéw blokowych - czerwiec - listopad 2017 r.

e Dyskusja/rewizja w grupie chorobowej ERN-RND - listopad 2017 - czerwiec 2018 r.

e Zgoda na schematy diagnostyczne podczas dorocznego spotkania ERN-RND 2018 - 08/06/2018
e Zgoda na dokument wyrazona przez cata grupe chorobowg - 26/09/2018



Schemat diagnostyczny dla dystonii u dorostych

(wedtug A. Albanese, M. Di Giovanni i S. Lalli: Dystonia: Diagnosis and Management, Eur J

Neurol. 2018 Jul 23. doi: 10.1111/ene.13762. [Epub ahead of print])

Badanie neurologiczne (0$ 1)

Potgczone

I

Ogniskowa Segmentowe lub uogdlnione Parkinsonizm

Ustrukturyzowane badania specyficzne dla zespotu

1. Obrazowanie (zwyrodnieniowe, statyczne lub bez zmian)
2. Badanie w kierunku postaci nabytych (metabolicznych itp.)
3. Badanie genetyczne (test pojedynczego genu lub panel NGS)

| | | |

Diagnoza etiologiczna (oS 1)

Plan leczenia

Leczenie specyficzne dla
mechanizmu

Rysunek 2 Strategia kliniczna od badania do planu leczenia. Po badaniu fenomenologia kieruje testami diagnostycznymi. Zebrane

informacje pozwalaja na zdefiniowanie planu leczenia, zaréwno objawowego, jak i specyficznego dla danego mechanizmu. Niedawno
opracowano liste konkretnych terapii modyfikujacych przebieg choroby w przypadku zespotéw dystorycznych [94] BoNT, neurotoksyna

botulinowa; DBS, gteboka stymulacja mézgu; NGS, sekwencjonowanie nowej generacji. (Kolorowy rysunek mozna obejrze¢ na stronie

wileyonlinelibrary.com)

Copyright © 1999-2019 John Wiley & Sons, Inc. Wszelkie prawa zastrzezone



Schemat diagnostyczny dla dystonii u dzieci i mtodziezy

(wedtug van Egmond ME, Kuiper A, Eggink H, et al. J Neurol Dystonia u dzieci i miodziezy: przeglad

systematyczny i nowy algorytm diagnostyczny Neurosurg Psychiatry 2015;86:774-781).

Petny artykut mozna znalez¢ tutaj: http://dx.doi.org/10.1136/jnnp-2014-309106

Algorytm diagnostyczny dystonii u dzieci i mtodziezy

\ 4

Wykonanie rezonansu
magnetycznego mdzgu

\ 4

. nie Diagnostyka ukierunkowana na
Krok 1. Czy to dystonia: > dystonie mimiczng (Tabela 1) lub
inne zaburzenie ruchowe
tak
A 4
Krok 2. Czy dystonia moze by¢ tak Diagnostyka ukierunkowana na
spowodowana lekami lub czynnikami - dystonie mimiczng (Tabela 1) lub
toksycznymi? (Tabela 2) inne zaburzenie ruchowe
nie

tak

Krok 3. Oczywiste wskazéwki »| Szczegdtowe badania diagnostyczne
dla innych form nabytej
(Tabela 3) l

nie

Zidentyfikowana przyczyna?

nie
\ 4 \ 4

tak
\ 4

Krok 4. Przeprowadzenie zalecanych badan biochemicznych (Tabela 4)
majgcych na celu wykrycie uleczalnych IEM (Suplement 3) i rozpoczecie
proby z lewodopa.

Jesli to mozliwe:
rozpoczgé
leczenie

oraz

\ 4

Krok 5. Sekwencjonowanie nastepnej generacji (Suplement 1)



http://dx.doi.org/10.1136/jnnp-2014-309106
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