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SKALE DO POMIARU DYSTONII

EUROPEAN REFERENCE NETWORKS
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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 64 wiodgce europejskie osrodki eksperckie, a takze 4 partneréw stowarzyszonych w 24
panstwach cztonkowskich i obejmuje bardzo aktywne organizacje pacjentow. Osrodki znajdujg sie w
Austrii, Belgii, Butgarii, Chorwacji, na Cyprze, w Czechach, Danii, Estonii, Finlandii, Francji, Niemczech,
Grecji, na Wegrzech, w Irlandii, we Wtoszech, na totwie, Litwie, w Luksemburgu, na Malcie, w Holandii,
Polsce, Stowenii, Hiszpanii i Szwecji.

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

Szczegofowe informacje na temat sieci, osrodkow eksperckich i chorob objetych programem mozna
znalez¢ na stronie internetowej sieci www.ern-rnd.eu.

Zalecenie do stosowania klinicznego:

Europejska Sie¢ Referencyjna ds. Rzadkich Chorob Neurologicznych zdecydowanie zaleca
stosowanie ponizszej skali jako najlepszej praktyki klinicznej do oceny i klasyfikacji
dystonii.

WYLACZENIE ODPOWIEDZIALNOSCI

Wytyczne kliniczne, zalecenia dotyczgce 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) moga 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 odzwierciedlaé
najnowszej wiedzy (nowe informacje mogty pojawic sie w okresie miedzy przygotowaniem tych informacji
a ich opublikowaniem lub odczytaniem); (3) odnoszg sie jedynie do konkretnie okreslonych zagadnien; (4)
nie nakazujg okreslonej opieki medycznej; (5) nie zastepujg niezaleinej 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
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W oparciu o rzeczywisty stan rzeczy, a ERN-RND nie udziela ani wyraznych ani dorozumianych 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 zwigzane, a takze za ewentualne btedy lub zaniechania.

METODOLOGIA

Opracowanie schematow diagnostycznych dla dystonii zostato przeprowadzone przez grupe ds. dystonii,
zaburzenn napadowych i NBIA ERN-RND. Skale stosowane w praktyce klinicznej cztonkdw grupy
chorobowej zostaty zmapowane, a decyzja o tym, ktora skala powinna zosta¢ zaproponowana, zostata
podjeta w drodze anonimowego gtosowania wiekszoSciowego.

Grupa chorobowa ds. 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?'3; Kinga
Hadzsiev'#; Christine Klein®>; Jiri Klempir'®; Maja Kojovic'’; Norbert Kovacs'4; Bernhard Landwehrmeier??;
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 Universitdt Miinchen, Germany; 3Assistance Publique-Hopitaux de Paris,
Hopital Pitié-Salepétriére, 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;
7Hospital 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; B3Universitdtsklinikum Tibingen, Germany; 4University of Pécs, Hungary; *Universitatsklinikum
Schleswig-Holstein, Germany; 6General University Hospital in Prague, Czech Republic; University Medical Centre Ljubljana, Slovenia;
8Universitdtsklinikum Ulm, Germany; 1Semmelweis 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; 23Motol
University Hospital, Czech Republic

Proces rozwoju:

e Mapowanie stosowanych skal choroby wedtug grupy choréb - 06 - 12/2018
e Ankieta dotyczaca decyzji w sprawie wag w anonimowym gtosowaniu wiekszosciowym - 31.01. -
24.02.2019

e Woyrazenie zgody na dokument przez catg grupe chorobowg - 26.03.2019 r.
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Domena

Dystonia uogdlniona

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.

Dystonia uogdlniona u dzieci

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: Rzetelnos¢ i
waznosc. Pediatr Neurol 2008;39:259-265

Skurcz powiek

Defazio G, Hallett, M, Jinnah HA, Stebbins GT, Gigante AF, Ferrazzano
G, Conte A, Fabbrini G, Berardelli A. Development and Validation of a
Clinical Scale for Rating the Severity of Blepharospasm. 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: Rzetelnos¢ i wazno$¢. Pediatr Neurol 2008;39:259-265

Dystonia szyjna

Toronto Western Spasmodic Torticollis Rating Scale dla dystonii
szyjnej
- Consky, E, Basinski, A, Belle, L, Ranawaya, R, and Lang, AE. The
Toronto Western Spasmodic Torticollis Rating Scale (TWSTRS):
assessment of validity and inter-rater reliability (abstrakt).
Neurology. 1990; 40: 445
- Consky ES, Lang AE. Ocena kliniczna pacjentéw z dystonig
szyjng. In: Jankovic J, Hallett M, eds. Therapy with Botulinum
Toxin. New York, NY: Marcel Dekker, Inc.:1994;211-237

Dystonia krtaniowa

Vocal Performance Questionnaire (VPQ), Carding PN, Horsley IA,
Docherty GJ. Badanie skutecznosci terapii gtosowej w leczeniu 45
pacjentéw z dysfonig nieorganiczng. J Voice. 1999; 13:72-104.

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

Validation of a Clinical Scale for Rating the Severity of Blepharospasm. Mov Disord. 2015 April ; 30(4): 525-530.
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