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ERN-RND je evropská referenční síť zřízená a schválená Evropskou unií. ERN-RND je zdravotnická 
infrastruktura, která se zaměřuje na vzácná neurologická onemocnění (RND). Třemi hlavními pilíři ERN-
RND jsou (i) síť odborníků a odborných center, (ii) vytváření, sdružování a šíření znalostí o RND a (iii) 
zavádění elektronického zdravotnictví, které umožní, aby odborné znalosti cestovaly místo pacientů a 
rodin. 

ERN-RND sdružuje 64 předních evropských odborných center a 4 přidružené partnery ve 24 členských 
státech a zahrnuje vysoce aktivní pacientské organizace. Centra se nacházejí v Rakousku, Belgii, Bulharsku, 
Chorvatsku, Kypru, České republice, Dánsku, Estonsku, Finsku, Francii, Německu, Řecku, Maďarsku, Itálii, 
Lotyšsku, Litvě, Lucembursku, Maltě, Nizozemsku, Polsku, Slovinsku, Španělsku a Švédsku. 

 

ERN-RND pokrývá následující skupiny onemocnění:  
 Ataxie a dědičné spastické paraplegie 
 Atypický parkinsonismus a genetická Parkinsonova choroba 
 Dystonie , paroxysmální porucha a neurodegenerace s akumulací mozkových iontů 
 Frontotemporální demence 
 Huntingtonova choroba a další úkoly 
 Leukodystrofie 

 
 
Konkrétní informace o síti, odborných centrech a zahrnutých onemocněních najdete na internetových 

stránkách sítě www.ern-rnd.eu. 

 
 

Doporučení pro klinické použití:  

Evropská referenční síť pro vzácná neurologická onemocnění důrazně doporučuje 

používat následující stupnici jako klinickou hodnotící škálu pro neurodegeneraci 

spojenou s pantothenátkinázou (PKAN). 

 

U klinických pokynů, doporučených postupů, systematických souhrnných prací a další metodiky, které 
ERN-RND zveřejňuje, schvaluje či považuje za přínosné, se jedná o hodnocení současných vědeckých a 
klinických poznatků, které jsou k dispozici jako studijní materiály.  

Je možné, že tyto informační materiály (1) nezmiňují veškeré možné způsoby léčby a péče o pacienta, a 
nelze je tudíž považovat za pečovatelské standardy; (2) nejsou průběžně aktualizovány, a možná tedy 
nereflektují nejnovější poznatky (v době mezi zpracováním a publikací resp. četbou či studiem 
informačního materiálu se vývoj může posunout opět o něco dále); (3) jsou zaměřeny jen na explicitně 
uvedenou tematiku; (4) nepředepisují konkrétní lékařskou péči; (5) nenahrazují nezávislý, profesionální 
názor ošetřujícího lékaře, jelikož nezohledňují individuální rozdíly mezi pacienty. Ošetřující lékař by měl v 
každém případě volit léčebný postup individuálně podle konkrétního pacienta. Využití těchto informací je 
dobrovolné. Informace poskytované ERN-RND odrážejí současný stav poznatků a ERN-RND za ně neručí 
ani explicitně, ani implicitně. ERN-RND výslovně odmítá jakoukoliv záruku za praktickou použitelnost a 
vhodnost s ohledem na konkrétní způsob použití nebo konkrétní účel. ERN-RND nepřejímá žádnou 
odpovědnost za případnou újmu na zdraví nebo věcnou škodu, která vznikla na základě nebo v souvislosti 
s využíváním těchto informací, ani za případné omyly a opomenutí.  

ÚVOD DO EVROPSKÉ REFERENČNÍ SÍTĚ PRO VZÁCNÁ NEUROLOGICKÁ  
ONEMOCNĚNÍ (ERN-RND) 

VYLOUČENÍ ODPOVĚDNOSTI 



 

Klinickou hodnotící škálu pro PKAN schválila skupina pro dystonie, paroxysmální poruchy a NBIA ERN-
RND. Byly zmapovány škály používané v klinické praxi členů skupiny pro nemoci a o tom, která škála by 
měla být navržena, bylo rozhodnuto anonymním hlasováním maj ority. 

 

Skupina onemocnění pro dystonii, paroxysmální poruchu a NBIA: 

Koordinátoři skupin nemocí: 

Tobias Bäumer15, Belén Pérez Dueñas21, Giovanna Zorzi11 

 

Členové skupiny nemocí: 

Alberto Albanese1, Enrico Bertini4; Kailash Bhatia5; Elena Chorbadgieva6; Yaroslau Compta7; Adrian 
Danek2; Alejandra Darling7; Tom de Koning8; Marina de Koning-Tijssen8; Malgorazate Dec-Cwiek9; Maria 
Teresa Dotti10; Petr Dusek23, Antonio Elia11; Antonio Federico10; Dusan Flisar12; Thomas Gasser13; Kathrin 
Grundmann13; Kinga Hadzsiev14; Petra Havránková23, Robert Jech23, Christine Klein15; Jiri Klempir16; 
Thomas Klopstock2, Maja Kojovic17; Norbert Kovacs14; Bernhard Landwehrmeier18; Ebba Lohmann13; Katja 
Lohmann15, Sebastian Löns15; Maria Jose Marti7; Maria Judit Molnar19; Alexander Münchau15; Juan Dario 
Ortigoza Escobar7; Damjan Osredkar12; Sebastian Paus20; Bart Post22; Evžen Růžička23; Susanne A. 
Schneider2; Sinem Tunc15; Marie Vidailhet3, Michel Willemsen22 

 

Zástupce pacientů: 

Marek Parkovic, AHC 18Plus, Německo 

 

1IRCCS Clinical Institute Humanitas – Rozzano, Italy; 2Klinikum der Universität München, Germany; 3Assistance Publique-Hôpitaux de Paris, 
Hôpital Pitié-Salepétrière, France: Reference Centre for Rare Diseases 'Neurogenetics'; 4Pediatric hospital Bambino Gesù, Rome, Italy; 
5University College London Hospitals NHS Foundation Trust, United Kingdom; 6University Neurological Hospital “St. Naum” Sofia, Bulgaria; 
7Hospital Clínic i Provincial de Barcelona y Hospital de Sant Joan de Déu, Spain; 8University Medical Center Groningen, Netherlands; 
9University Hospital in Krakow, Poland; 10AOU Siena, Italy; 11Foundation IRCCS neurological institute Carlo Besta – Milan, Italy; 12University 
Medical Centre Ljubljana, Slovenia; 13Universitätsklinikum Tübingen, Germany; 14University of Pécs, Hungary; 15Universitätsklinikum 
Schleswig-Holstein, Germany; 16General University Hospital in Prague, Czech Republic; 17University Medical Centre Ljubljana, Slovenia; 
18Universitätsklinikum Ulm, Germany; 19Semmelweis University, Hungary; 20Universitätsklinikum Bonn, Germany; 21Hospital Universitari Vall 
d'Hebron, Spain; 22Stichting Katholieke Universiteit, doing business as Radboud University Medical Center Nijmegen, Netherlands; 23Motol 
University Hospital, Czech Republic 

 

Proces schvalování: 

 Souhlas se schválením dokumentu celou skupinou nemocných - 18.06.2019 

 

  

METODIKA 



 

Darling A, Tello C, Martí MJ, Garrido C, Aguilera-Albesa S, Tomás Vila M, Gastón I, Madruga M, González 
Gutiérrez L, Ramos Lizana J, Pujol M, Gavilán Iglesias T, Tustin K, Lin JP, Zorzi G, Nardocci N, Martorell L, 
Lorenzo Sanz G, Gutiérrez F, García PJ, Vela L, Hernández Lahoz C, Ortigoza Escobar JD, Martí Sánchez L, 
Moreira F, Coelho M, Correia Guedes L, Castro Caldas A, Ferreira J, Pires P, Costa C, Rego P, Magalhães M, 
Stamelou M, Cuadras Pallejà D, Rodríguez-Blazquez C, Martínez-Martín P, Lupo V, Stefanis L, Pons R, 
Espinós C, Temudo T, Pérez Dueñas B. (2017) Clinical rating scale for pantothenate kinase-associated 
neurodegeneration: Pilotní studie. Mov Disord. 32(11):1620-1630 
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