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Az ERN-RND az Európai Unió által létrehozott és jóváhagyott európai referenciahálózat. Az ERN-RND egy 
olyan egészségügyi infrastruktúra, amely a ritka neurológiai betegségekre (RND) összpontosít. Az ERN-
RND három fő pillére a következő: (i) szakértők és szakértői központok hálózata, (ii) az RND-kkel 
kapcsolatos tudás létrehozása, összegyűjtése és terjesztése, valamint (iii) az e-egészségügy megvalósítása, 
hogy a betegek és családok helyett a szakértelem utazhasson. 

Az ERN-RND Európa 64 vezető szakértői központját, valamint 4 társult partnerét egyesíti 24 tagállamban, 
és rendkívül aktív betegszervezeteket foglal magában. A központok Ausztriában, Belgiumban, 
Bulgáriában, Horvátországban, Cipruson, a Cseh Köztársaságban, Dániában, Észtországban, 
Finnországban, Franciaországban, Németországban, Görögországban, Magyarországon, Olaszországban, 
Lettországban, Litvániában, Luxemburgban, Máltán, Hollandiában, Lengyelországban, Szlovéniában, 
Spanyolországban és Svédországban találhatók. 

 

Az ERN-RND a következő betegségcsoportokra terjed ki:  
 Ataxiák és örökletes spasztikus paraplegiák 
 Atipikus parkinsonizmus és genetikai Parkinson-kór 
 Dystonia , paroxizmális rendellenesség és neurodegeneráció agyi ionfelhalmozódással 
 Frontotemporális  demencia 
 Huntingtons-kór és más házimunkák 
 Leukodisztrófiák 

 
 
A hálózatról, a szakértői központokról és a lefedett betegségekről a hálózat honlapján (www.ern-rnd.eu) 

találhatók részletes információk. 

 

 

Ajánlás klinikai használatra:  

A Ritka Neurológiai Betegségek Európai Referenciahálózata jóváhagyta ezt az 

algoritmust a teljes exom szekvenálás diagnosztikai sikerességének előrejelzésére a 

dystoniában szenvedő egyéneknél. A referenciahálózat az iránymutatások használatát 

ajánlja.  

 

 

Az ERN-RND által közzétett, támogatott, értékükben megerősített klinikai irányelvek, gyakorlati ajánlások, 
szisztematikus áttekintések és egyéb irányelvek esetében naprakész tudományos és klinikai információk 
értékeléséről van szó, amelyeket képzési ajánlatként bocsátanak rendelkezésre.  

Az információk (1) nem feltétlenül tartalmazzák az összes megfelelő kezelést és ápolási módszert, és nem 
tekintendők az ápolási norma meghatározásának; (2) nem frissülnek folyamatosan és nem feltétlenül 
tükrözik a legújabb ismereteket (jelen információk létrehozása és a közzétételük, ill. elolvasásuk között új 
információk merülhetnek fel); (3) csak a konkrétan megadott kérdésfelvetésekre vonatkoznak; (4) nem 
írnak elő meghatározott orvosi ellátást; (5) nem helyettesítik a kezelőorvos független szakmai ítéletét, 
mivel az információk nem veszik figyelembe az egyes páciensek közötti egyedi eltéréseket. A 
kezelőorvosnak minden esetben egyedileg kell meghatároznia a választott eljárásmódot az adott beteg 
számára. Az információk felhasználása önkéntes. Az ERN-RND az információkat a tényleges állapot alapján 
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bocsátja rendelkezésre, és az ERN-RND nem vállal semmiféle kifejezett vagy hallgatólagos garanciát az 
információkra vonatkozóan. Az ERN-RND kifejezetten elutasítja a használhatóság, valamint egy 
meghatározott felhasználásra vagy célra való alkalmasság garantálását. Az ERN-RND nem vállal 
felelősséget azokért a személyi sérülésekért vagy anyagi károkért, amelyek jelen információk 
felhasználásából adódnak vagy azokkal összefüggésben állnak, és az előforduló hibákért és mulasztásokért 
sem. 

 

A jóváhagyási folyamatot az ERN-RND disztónia, paroxizmális rendellenességek és NBIA 
betegségcsoportja végezte. 

A jóváhagyásra vonatkozó hozzájárulást a teljes betegségcsoport megadta: 20.09.2023. 

 

Dystonia, paroxizmális rendellenességek és NBIA betegségcsoportja:  

Betegségcsoport-koordinátorok:  

Sylvia Boesch25; Belen Perez47; Tobias Bäumer40 

 

Betegségcsoport tagjai: 

Egészségügyi szakemberek: 

Aive Liigant35; Alberto Albanese19; Alejandra Darling16; Alexander Münchau40; Ana Rodríguez22; Andras Salamon34; 
Andrea Mignarri5; Anke Snijders28; Anna De Rosa2; Anne Koy36; Antonio Elia18; Antonio Federico5; Aoife Mahony21; 
Astrid Daniela Adarmes48; Aurelie Meneret6; Bart Post28; Bernhard Landwehrmeier42; Christos Koros10; Damjan 
Osredkar45; Daniel Boesch25; Dirk Dressler15; Ebba Lohmann41; Elena Ojeda Lepe48; Elina Pucite26; Elisa Unti4; Enrico 
Bertini27; Erik Johnsen1; Erik Hvid Danielsen1; Evangelos Anagnostou10; Fran Borovecki38; Francesco Nicita27; 
Francisco Grandas14; Giacomo Garone27; Giorgos Pitsas9; Giovanna Zorzi18; Giovanni Palermo4; Giulia Giannini20; Heli 
Helander12; Ivana Jurjevic38; Javier Perez Sanchez14; Jeroen Vermeulen24; Jiri Klempir13; Juan Dario Ortigoza 
Escobar16; Julian Zimmermann37; Kathleen Gorman21; Kathrin Grundmann41; Katja Kollewe15; Katja Lohmann40; 
Kinga Hadzsiev46; Krista Ladzdovska26; Leonidas Stefanis10; Maja Kojovic45; Malgorazate Dec-Cwiek39; Manuel 
Dafotakis29; Marek Baláž32; Maria Jose Marti16; Maria Judit Molnar31; Maria Victoria Gonzalez Martinez47; Marie 
Vidailhet6; Marina de Koning-Tijssen44; Marta Skowronska17; Marta Correa48; Marta Blázquez Estrada7; Martina 
Bočková32; Mette Møller1; Michal Sobstyl17; Michèl Willemsen28; Myriam Carecchio3; Norbert Brüggemann40; 
Norbert Kovacs46; Ognyana Burgazlieva33; Pablo Mir48; Pawel Tacik37; Pierre Kolber8; Ramona Valante26; Richard 
Walsh21; Robero Cilia18; Roberto Ceravolo4; Roberto Eleopra18; Rocío García-Ramos30; Sebastian Löns40; Silvia Jesús 
Maestre48; Soledad Serrano22; Susanne Schneider23; Thomas Klopstock23; Thomas Gasser41; Thomas Musacchio43; 
Tom de Koning44; Wolfgang Nachbauer25; Yaroslau Compta16. 

 

A betegek képviselői: 

Monika Benson11 

 

1Aarhus University Hospital, Denmark; 2AOU - Federico II University Hospital, Naples, Italy; 3AOU - University Hospital Padua, Italy; 4AOU - 
University Hospital Pisa, Italy; 5AOU - University Hospital Siena, Italy; 6APHP - Reference Centre for Rare Diseases 'Neurogenetics', Pitié-
Salpêtrière Hospital, Paris, France; 7Asturias Central University Hospital, Oviedo, Spain; 8CHL - Luxembourg Hospital Center, Luxembourg; 
9Cyprus Institute of Neurology and Genetics, Egkomi, Cyprus; 10Eginitio Hospital, National and Kapodistrian University of Athens, Greece; 
11ePAG representative; 12Finland Consortium: University Hospitals in Oulu, Tampere and Helsinki, Finland; 13General University Hospital 
Prague, Czech Republic; 14Gregorio Marañón General University Hospital, Madrid, Spain; 15Hannover Medical School, Germany; 16Hospital 
Clinic Barcelona and Sant Joan de Déu Hospital, Barcelona, Spain; 17Institute of Psychiatry and Neurology, Warsaw, Poland; 18IRCCS - 
Foundation of the Carlo Besta Neurological Institute, Milan, Italy; 19IRCCS - Humanitas Clinical Institute of Rozzano, Milan, Italy; 20IRCCS - 
Institute of Neurological Sciences of Bologna, Italy; 21Irish Consortium: Tallaght University Hospital and Children's Health Ireland; 22La Paz 
University Hospital, Madrid, Spain; 23Ludwig Maximilian University Hospital, Munich, Germany; 24Maastricht University Medical Center, 
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Netherlands; 25Medical University Innsbruck, Austria; 26Pauls Stradins Clinical University Hospital, Riga, Latvia; 27Pediatric Hospital Bambino 
Gesù, Rome, Italy; 28Radboud University Medical Centre, Nijmegen, Netherlands; 29RWTH - University Hospital Aachen, Germany; 30San Carlos 
Clinical Hospital, Madrid, Spain; 31Semmelweis University, Budapest, Hungary; 32St. Anne´s University Hospital Brno, Czech Republic; 33St. 
Naum University Neurological Hospital, Sofia, Bulgaria; 34Szent-Györgyi Albert Medical Center, Szeged, Hungary; 35Tartu University Hospital, 
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in Krakow, Poland; 40University Hospital Schleswig-Holstein, Lübeck, Germany; 41University Hospital Tübingen, Germany; 42University 
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