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Felelősségi nyilatkozat: 

 "Az Európai Bizottság e kiadvány elkészítéséhez nyújtott támogatása nem jelenti a tartalom jóváhagyását, 
amely kizárólag a szerzők véleményét tükrözi, és a Bizottság nem tehető felelőssé a benne foglalt 
információk bármilyen felhasználásáért." 

 

Az Európai Unióról további információk az interneten találhatók (http://europa.eu). 
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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 határozottan ajánlja az 

alábbi skála használatát a Pantotenát Kináz-asszociált Neurodegeneráció (PKAN) 

klinikai értékelési skálájaként. 

 

 

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 
bocsátja rendelkezésre, és az ERN-RND nem vállal semmiféle kifejezett vagy hallgatólagos garanciát az 
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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 PKAN klinikai minősítési skálájának jóváhagyását az ERN-RND disztónia, paroxizmális rendellenesség és 
NBIA betegségcsoportja végezte. A betegségcsoport tagjai által a klinikai gyakorlatban használt skálákat 
feltérképezték, és a döntést, hogy melyik skálát javasolják, anonim maj oritásos szavazással hozták meg. 

 

Dystonia, paroxizmális rendellenesség és NBIA betegségcsoport: 

Betegségcsoport-koordinátorok: 

Tobias Bäumer15, Belén Pérez Dueñas21, Giovanna Zorzi11 

 

Betegségcsoport tagjai: 

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 

 

A beteg képviselője: 

Marek Parkovic, AHC 18Plus, Germany 

 

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 

 

 

 

Jóváhagyási folyamat: 

 Hozzájárulás a dokumentum jóváhagyásához a teljes betegségcsoport által - 18.06.2019 

 

MÓDSZEREK  



 

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) A pantotenát-kinázzal összefüggő neurodegeneráció klinikai 
minősítési skálája: A pilot study. Mov Disord. 32(11):1620-1630 

 

LINK AZ EREDETI PUBLIKÁCIÓHOZ: 



 
  

 

https://ec.europa.eu/health/ern_en 

www.ern-rnd.eu 


