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Felel6sségi nyilatkozat:

"Az Eurdpai Bizottsag e kiadvany elkészitéséhez nyujtott tamogatasa nem jelenti a tartalom jovahagyasat,
amely kizardlag a szerz6k véleményét tiikrozi, és a Bizottsdg nem tehetd felel6ssé a benne foglalt
informacidk barmilyen felhasznalasaért."

Az Eurdpai Unidrdl tovabbi informaciok az interneten taldlhatok (http://europa.eu).
Luxemburg: Az Eurdpai Unid Kiaddhivatala, 2019.
© Eurdpai Unig, 2019

A sokszorositas a forras megjel6lésével engedélyezett.
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A RITKA NEUROLOGIAI BETEGSEGEK EUROPAI
REFERENCIAHALOZATANAK (ERN-RND)

Az ERN-RND az Eurdpai Unid altal |étrehozott és jovahagyott eurdpai referenciahalézat. Az ERN-RND egy
olyan egészséglgyi infrastruktura, amely a ritka neurolégiai betegségekre (RND) dsszpontosit. Az ERN-
RND harom f6 pillére a kovetkezd: (i) szakért6k és szakért6i kozpontok haldzata, (ii) az RND-kkel
kapcsolatos tudas létrehozdasa, 6sszegylijtése és terjesztése, valamint (iii) az e-egészségligy megvaldsitasa,
hogy a betegek és csaldadok helyett a szakértelem utazhasson.

Az ERN-RND Eurdpa 64 vezetd szakértbi kozpontjat, valamint 4 tarsult partnerét egyesiti 24 tagallamban,
és rendkivil aktiv betegszervezeteket foglal magaban. A kodzpontok Ausztridban, Belgiumban,
Bulgaridban, Horvatorszagban, Cipruson, a Cseh Koztarsasagban, Danidban, Esztorszagban,
Finnorszdgban, Franciaorszagban, Németorszagban, Gorogorszagban, Magyarorszdgon, Olaszorszagban,
Lettorszagban, Litvdniaban, Luxemburgban, Maltan, Hollandidban, Lengyelorszagban, Szlovéniaban,
Spanyolorszdgban és Svédorszagban talalhatok.

Az ERN-RND a kovetkez8 betegségcsoportokra terjed ki:
e Ataxidk és orokletes spasztikus paraplegiak
e Atipikus parkinsonizmus és genetikai Parkinson-kor
e Dystonia, paroxizmalis rendellenesség és neurodegeneracié agyi ionfelhalmozddassal
e Frontotemporalis demencia
e Huntingtons-kér és mas hazimunkak
e Leukodisztrofidk

A hdlozatrdl, a szakértdi kbzpontokrol és a lefedett betegségekrél a halézat honlapjan (www.ern-rnd.eu)
talalhatok részletes informaciok.

Ajanlds klinikai haszndlatra:

A Ritka Neurologiai Betegségek Europai Referenciahdlozata hatdrozottan ajanlja az
alabbi skdla haszndlatat a legjobb klinikai gyakorlatként a disztonia értékelésére és
mindsitésére.

FELELOSSEG KIZARASA

Az ERN-RND altal kozzétett, tdmogatott, értékiikben megerdsitett klinikai iranyelvek, gyakorlati ajanlasok,
szisztematikus attekintések és egyéb iranyelvek esetében naprakész tudomanyos és klinikai informaciok
értékelésérdl van szo, amelyeket képzési ajanlatként bocsatanak rendelkezésre.

Az informaciok (1) nem feltétleniil tartalmazzak az 6sszes megfelel kezelést és apoldsi mddszert, és nem
tekintenddk az apolasi norma meghatdrozasanak; (2) nem frissiilnek folyamatosan és nem feltétlendl
tikrozik a legujabb ismereteket (jelen informacidk |étrehozasa és a kozzététellk, ill. elolvasasuk kozott Uj
informacidk merilhetnek fel); (3) csak a konkrétan megadott kérdésfelvetésekre vonatkoznak; (4) nem
irnak el6 meghatarozott orvosi ellatast; (5) nem helyettesitik a kezelGorvos fliggetlen szakmai itéletét,
mivel az informaciok nem veszik figyelembe az egyes paciensek kozotti egyedi eltéréseket. A
kezel6orvosnak minden esetben egyedileg kell meghataroznia a valasztott eljarasmddot az adott beteg
szamara. Az informacidk felhaszndldsa dnkéntes. Az ERN-RND az informacidkat a tényleges allapot alapjan
bocsatja rendelkezésre, és az ERN-RND nem vallal semmiféle kifejezett vagy hallgatdlagos garanciat az
informaciékra vonatkozéan. Az ERN-RND kifejezetten elutasitja a haszndlhatdsdg, valamint egy
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meghatarozott felhasznaldsra vagy célra valé alkalmassag garantaldsat. Az ERN-RND nem vallal
felel6sséget azokért a személyi sérilésekért vagy anyagi karokért, amelyek jelen informaciok
felhasznaldsabdl adddnak vagy azokkal 6sszefliggésben allnak, és az el6forduld hibakért és mulasztasokért
sem.

MODSZERTAN

A disztonia diagnosztikai folyamatabrdinak kidolgozasat az ERN-RND diszténia, paroxizmalis
rendellenesség és NBIA betegségcsoportja végezte. A betegségcsoport tagjai altal a klinikai gyakorlatban
hasznalt skaldkat feltérképezték, és anonim tobbségi szavazassal dontottek arrdl, hogy melyik skalat
javasoljak.

Dystonia, paroxizmalis rendellenességek és NBIA betegségcsoportja:

Betegségcsoport-koordinatorok:

Alberto Albanese®; Thomas Klopstock?; Marie Vidailhet?

Betegségcsoport tagjai:

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!3; Kathrin Grundmann?'?; Kinga
Hadzsiev'#; Christine Klein®>; Jiri Klempir'®; Maja Kojovic'’; Norbert Kovacs'4; Bernhard Landwehrmeier?s;
Ebba Lohmann?3; Sebastian Léns'>; Maria Jose Marti’; Maria Judit Molnar®?; Alexander Miinchau®>; Juan
Dario Ortigoza Escobar’; Damjan Osredkar'?; Sebastian Paus?%; Belén Pérez Duefias?’; Bart Post??; Evien
RUzZi¢ka?3; Susanne A. Schneider?; Sinem Tunc?®; Michel Willemsen??; Giovanna Zorzi'!

1IRCCS Clinical Institute Humanitas — Rozzano, Italy; 2Klinikum der Universitat Minchen, Germany; 3Assistance Publique-Hopitaux de Paris,
Hopital Pitié-Salepétriere, France: Reference Centre for Rare Diseases 'Neurogenetics'; *Pediatric hospital Bambino Gesu, Rome, Italy;
5University College London Hospitals NHS Foundation Trust, United Kingdom; éUniversity Neurological Hospital “St. Naum” Sofia, Bulgaria;
"Hospital Clinic i Provincial de Barcelona y Hospital de Sant Joan de Déu, Spain; 8University Medical Center Groningen, Netherlands; °
University Hospital in Krakow, Poland; 1°A0U Siena, Italy; 'Foundation IRCCS neurological institute Carlo Besta — Milan, Italy; 12University
Medical Centre Ljubljana, Slovenia; 13Universitatsklinikum Tlbingen, Germany; #University of Pécs, Hungary; >Universitatsklinikum
Schleswig-Holstein, Germany; General University Hospital in Prague, Czech Republic; University Medical Centre Ljubljana, Slovenia;
18Universitatsklinikum Ulm, Germany; 1*Semmelweis University, Hungary; 2°Universitatsklinikum Bonn, Germany; 2'Hospital Universitari Vall
d'Hebron, Spain; 22Stichting Katholieke Universiteit, doing business as Radboud University Medical Center Nijmegen, Netherlands; 22Motol
University Hospital, Czech Republic

Jovahagyasi folyamat:

e A hasznalt betegségskalak feltérképezése betegségcsoportonként - 06 - 12/2018
e Felmérés, hogy névtelen tobbségi szavazassal dontsenek a skaldkrdél - 31.01. - 24.02.2019
e Hozzajarulads a dokumentumhoz az egész betegségcsoport altal - 26.03.2019
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Domain
Generalizalt dystonia

Skala

Fahn-Marsden Dystonia Rating Scale, Burke RE, Fahn S, Marsden CD,

Bressman SB, Moskowitz C, Friedman J. Validity and reliability of a
rating scale for the primary torsion dystonias. Neurology 1985;35:73-
77.

Generalizalt dystonia gyermekeknél

The Movement Disorder-Childhood Rating Scale, Battini R, Sgandurra
G, Petacchi E, Guzzetta A, Di Pietro R, Giannini MT, Leuzzi V, Mercuri
E, Cioni G. Movement disorder-childhood rating scale: Megbizhatésag
és érvényesség. Pediatr Neurol 2008;39:259-265.

Blepharospasmus

Defazio G, Hallett, M, Jinnah HA, Stebbins GT, Gigante AF, Ferrazzano
G, Conte A, Fabbrini G, Berardelli A. A Blepharospasmus
sulyossaganak értékelésére szolgdld klinikai skala kifejlesztése és
validdlasa. Mov Disord. 2015 April; 30(4): 525-530.

Battini R, Sgandurra G, Petacchi E, Guzzetta A, Di Pietro R, Giannini
MT, Leuzzi V, Mercuri E, Cioni G. Movement disorder-childhood rating
scale: Reliabilitds és érvényesség. Pediatr Neurol 2008;39:259-265.

Nyaki disztonia

Torontdi Nyugati Spasmodikus Torticollis Ertékel& Skala a nyaki
dystonia esetében
- Consky, E, Basinski, A, Belle, L, Ranawaya, R és Lang, AE. A
Toronto Western Spasmodic Torticollis Rating Scale (TWSTRS):
az érvényesség és az értékelSk kozotti megbizhatdsag
értékelése (absztrakt). Neuroldgia. 1990; 40: 445
- Consky ES, Lang AE. A nyaki dystonias betegek klinikai
értékelése. In: Jankovic J, Hallett M, szerk. Terapia botulinum
toxinnal. New York, NY: Marcel Dekker, Inc.: 1994;211-237.

Gégedystonia

Vocal Performance Questionnaire (VPQ), Carding PN, Horsley IA,
Docherty GJ. A hangterdpia hatékonysaganak vizsgdlata 45 nem
szervetlen diszfonidban szenvedd beteg kezelésében. J Voice. 1999;
13:72-104.

HIVATKOZASOK

Defazio G, Hallett, M, Jinnah HA, Stebbins GT, Gigante AF, Ferrazzano G, Conte A, Fabbrini G, Berardelli A. A Blepharospasmus

sulyossaganak értékelésére szolgalo klinikai skala kifejlesztése és validaldsa. Mov Disord. 2015 April ; 30(4): 525-530.
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