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ERN-RND è una rete di riferimento europea istituita e approvata dall'Unione Europea. L'ERN-RND è 
un'infrastruttura sanitaria incentrata sulle malattie neurologiche rare (RND). I tre pilastri principali 
dell'ERN-RND sono (i) la rete di esperti e centri di competenza, (ii) la generazione, la condivisione e la 
diffusione delle conoscenze sulle RND e (iii) l'implementazione dell'ehealth per consentire alle 
competenze di viaggiare al posto dei pazienti e delle famiglie. 
 
L'ERN-RND riunisce 32 dei principali centri europei di esperti in 13 Stati membri e comprende 
organizzazioni di pazienti molto attive. I centri si trovano in Belgio, Bulgaria, Repubblica Ceca, Francia, 
Germania, Ungheria, Italia, Lituania, Paesi Bassi, Polonia, Slovenia, Spagna e Regno Unito. 
 
I seguenti gruppi di malattie sono coperti da ERN-RND: 

 Atassie e paraplegie spastiche ereditarie 

 Parkinsonismo atipico e malattia di Parkinson genetica 

 Distonia, disturbo parossistico e neurodegenerazione con accumulo die ferro nel cervello 

 Demenza frontotemporale 

 Malattia di Huntingtons e altre cose da fare 

 Leucodistrofie 
 
Informazioni specifiche sulla rete, sui centri esperti e sulle patologie trattate possono essere 

sul sito web della rete www.ern-rnd.eu.  
 
 

Raccomandazione per l'uso clinico: 

La Rete di Riferimento Europea per le Malattie Neurologiche Rare ha approvato queste 

linee guida per la X-ALD per aiutare a guidare la diagnosi. La rete di riferimento raccomanda 

l'utilizzo delle linee guida. 

 

Le linee guida cliniche, le raccomandazioni pratiche, le revisioni sistematiche e altre direttive pubblicate, 
sostenute o avvalorate da ERN-RND sono un'analisi delle attuali informazioni cliniche e scientifiche, che 
vengono messe a disposizione come offerta formativa.  

Le informazioni (1) possono non comprendere tutti i trattamenti e i metodi di cura idonei e non sono da 
considerarsi come standard di cura; (2) non vengono aggiornate di continuo e possono non riflettere le 
ultime conoscenze (è possibile che tra l'elaborazione di dette informazioni e la loro pubblicazione o lettura 
ne siano emerse di nuove); (3) si riferiscono unicamente alle problematiche specifiche indicate; (4) non 
impongono un determinato trattamento medico; (5) non sostituiscono il parere professionale 
indipendente del medico curante, dal momento che non tengono conto delle singole differenze tra i 
pazienti. L'approccio scelto deve essere in ogni caso modulato dal medico curante in funzione delle 
specifiche esigenze del paziente. L'utilizzo delle informazioni ha luogo su base volontaria. ERN-RND mette 
a disposizione informazioni che riflettono lo stato attuale e non presta alcuna garanzia, esplicita o 
implicita, in ordine a dette informazioni. ERN-RND non rilascia espressamente alcuna garanzia in ordine 
all'utilizzabilità e all'idoneità delle informazioni per un impiego o uno scopo specifico. ERN-RND non si 
assume alcuna responsabilità per danni a persone o cose derivanti dall'utilizzo delle informazioni o a ciò 
correlati, o per eventuali errori od omissioni. 

  

LA RETE DI RIFERIMENTO EUROPEA PER LE MALATTIE NEUROLOGICHE  
RARE (ERN-RND): 

ESCLUSIONE DI RESPONSABILITÀ:  



 

Il processo di approvazione è stato eseguito dal gruppo di malattie per le leucodistrofie di ERN-RND. Il 
consenso all'approvazione è stato dato dall'intero gruppo di malattie il: 1 febbraio 2023 

 

Gruppo di malattie per le leucodistrofie: 

Coordinatori del gruppo malattia: 

Caroline Sevin2, Nicole Wolf28 

 

Membri del gruppo malattia: 

Operatori sanitari: 

Leonardo Ulivi1; Nicola Giannini1; Andrea Mignarri1; Rosa Cortese1; Antonio Federico1; Odile 
Boespflug-Tanguy2; Giovanna De Michele3; Daniel Boesch4; Sylvia Boesch4; Pierre Kolber5; Kleopas 
Kleopa6; Anna Ardissone8; Ettore Salsano8; Isabella Moroni8; Rachele Danti8; Dimitri Hemelsoet9; Bart 
Dermaut9; Hans Hartmann10; Mar O'Callaghan11; Pedro Oliva Nacarino12; Ángel Martin13; Beata 
Błażejewska-Hyżorek14; Karolina Ziora-Jakutowicz14; Iwona Stępniak14; Mario Habek15; Fran 
Borovecki15; Thomas Klopstock16; Ales Tomek17; Johanna Uusimaa18; Arina Novasa19; Natalja 
Predkele19; Ieva Glazere19; Enrico Bertini20; Francesco Nicita20; Jørgen Erik Nielsen21; Lena Elisabeth 
Hjermind21; Peter Balicza22; Laszlo Szpisjak23; Anneli Kolk24; Klára Brožová25; Ingeborg Krägeloh-
Mann26; Lucia Laugwitz26; Ludger Schöls26; Samuel Gröschel26; Tom de Koning27; Marjo S. van der 
Knaap28; Marc Engelen28; Wolfgang Koehler29 

 

Rappresentanti dei pazienti: 

Sara Hunt7 

 
1 AOU Pisana, Italy; 2 Assistance Publique-Hôpitaux de Paris, Hôpital Robert-Debré, France: Reference centre for Leukodystrophies; 3 Azienda 
Ospedaliera Universitaria Federico II Napoli, Italy; 4 Center for Rare Movement Disorders / Dpt. of Neurology, Medical University Innsbruck; 
5 Centre Hospitalier du Luxembourg; 6 Cyprus Foundation for Muscular Dystony Research; 7 ePAG; 8 Foundation IRCCS neurological institute 
Carlo Besta – Milan, Italy; 9 Ghent University Hospital; 10 Hannover Medical School; 11 Hospital Clínic i Provincial de Barcelona y Hospital de 
Sant Joan de Déu, Spain; 12 Hospital Universitario Central de Asturias Oviedo; 13 Hospital Universitario La Paz Madrid; 14 Institute of Psychiatry 
and Psychology Warsaw; 15 Klinicki bolni ki centar Zagreb; 16 Klinikum der Universität München, Germany; 17 Motol University Hospital, Czech 
Republic; 18 Oulu University Hospital; 19 Pauls Stradins Clinical University Hospital, Riga Latvia; 20 Pediatric hospital Bambino Gesù, Rome, 
Italy; 21 Rigshospitalet Copenhagen; 22 Semmelweis University, Hungary; 23 Szent-Györgyi Albert Medical School; 24 Tartu University Hospital, 
Estonia; 25 Thomayer University Hospital Prague; 26 Universitätsklinikum Tübingen, Germany; 27 University Medical Center Groningen, 
Netherlands; 28 VU University Medical Center Amsterdam, Netherlands; 29 University of Leipzig Medical Center 

 

International Recommendations for the Diagnosis and Management of Patients With Adrenoleukodystrophy - A Consensus-
Based Approach 

Marc Engelen, Wouter J.C. van Ballegoij, Eric James Mallack, Keith P. Van Haren, Wolfgang Köhler, Ettore Salsano, A.S.P. van 
Trotsenburg, Fanny Mochel, Caroline Sevin, Molly O. Regelmann, Nicholas A. Tritos, Alyssa Halper, Robin H. Lachmann, James 
Davison, Gerald V. Raymond, Troy C. Lund, Paul J. Orchard, Joern-Sven Kuehl, Caroline A. Lindemans, Paul Caruso, Bela Rui 
Turk, Ann B. Moser, Frédéric M. Vaz, Sacha Ferdinandusse, Stephan Kemp, Ali Fatemi, Florian S. Eichler, Irene C. Huffnagel 

Neurology Nov 2022, 99 (21) 940-951; DOI: 10.1212/WNL.0000000000201374 

 

METODOLOGIA: 

RIFERIMENTO: 

RACCOMANDAZIONI INTERNAZIONALI PER LA DIAGNOSI E LA GESTIONE 
DEI PAZIENTI CON ADRENOLEUCODISTROFIA 3 UN APPROCCIO BASATO 
SUL CONSENSO 






























