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Disclaimer:

"De steun van de Europese Commissie voor de productie van deze publicatie houdt geen goedkeuring in
van de inhoud, die uitsluitend de standpunten van de auteurs weergeeft, en de Commissie kan niet

verantwoordelijk worden gehouden voor het gebruik dat eventueel wordt gemaakt van de informatie die
erin is vervat."

Meer informatie over de Europese Unie is beschikbaar op internet (http://europa.eu).
Luxemburg: Bureau voor publicaties van de Europese Unie, 2019
© Europese Unie, 2019

Reproductie is toegestaan op voorwaarde dat de bron wordt vermeld.
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EUROPEES REFERENTIENETWERK VOOR ZELDZAME
NEUROLOGISCHE AANDOENINGEN (ERN-RND)

ERN-RND is een Europees referentienetwerk dat is opgericht en goedgekeurd door de Europese Unie.
ERN-RND is een gezondheidszorginfrastructuur die zich richt op zeldzame neurologische ziekten (RND).
De drie belangrijkste pijlers van ERN-RND zijn (i) een netwerk van experts en expertisecentra, (ii) het
genereren, bundelen en verspreiden van RND-kennis en (iii) de implementatie van e-health om de
expertise te laten reizen in plaats van patiénten en families.

ERN-RND verenigt 64 van Europa's toonaangevende expertisecentra en 4 aangesloten partners in 24
lidstaten en omvat zeer actieve patiéntenorganisaties. De centra bevinden zich in Belgié, Bulgarije,
Cyprus, Denemarken, Duitsland, Estland, Finland, Frankrijk, Griekenland, Hongarije, Itali€¢, Letland,
Litouwen, Luxemburg, Malta, Nederland, Oostenrijk, Polen, Slovenié, Spanje, Tsjechié en Zweden.

De volgende ziektegroepen worden gedekt door ERN-RND:

e Ataxias en erfelijke spastische paraplegieén

e Atypisch parkinsonisme en de genetische ziekte van Parkinson

e Dystonie, paroxysmale stoornissen en neurodegeneratie met ophoping van ionen in de hersenen
e Frontotemporale dementie

e Ziekte van Huntington en andere taken

e Leukodystrofieén

Specifieke informatie over het netwerk, de expertisecentra en de behandelde ziekten is te vinden op de
netwerkwebsite www.ern-rnd.eu.

Aanbeveling voor klinisch gebruik:
ERN-RND beveelt het gebruik van de volgende schaal sterk aan als klinische
beoordelingsschaal voor Pantothenate Kinase-Associated Neurodegeneration (PKAN).

DISCLAIMER

Bij de klinische richtsnoeren, aanbevelingen voor de praktijk, systematische reviews en andere
richtsnoeren die het ERN RND publiceert, aanbeveelt of in hun waarde bevestigt, gaat het om
beoordelingen van actuele wetenschappelijke en klinische informatie die als educatief materiaal wordt
verstrekt.

De informatie (1) bestrijkt mogelijk niet alle passende behandelingen en zorgmethoden en mag niet
worden beschouwd als een bepaling van de zorgstandaard; (2) wordt niet voortdurend geactualiseerd en
weerspiegelt mogelijk niet het meest recente inzicht (tussen het opstellen van deze informatie en het
moment waarop deze wordt gepubliceerd of gelezen, kan nieuwe informatie ontstaan); (3) heeft alleen
betrekking op de specifiek vermelde vragen; (4) schrijft geen specifieke medische zorg voor; en (5) is niet
bedoeld ter vervanging van het onafhankelijke professionele oordeel van de behandelend arts, aangezien
de informatie geen rekening houdt met individuele verschillen tussen patiénten. In ieder geval moet de
gekozen behandelwijze door de behandelend arts worden afgestemd op de individuele patiént. Het
gebruik van de informatie is vrijwillig. Het ERN RND verstrekt deze informatie op een as-isbasis en geeft
geen enkele garantie, expliciet of impliciet, met betrekking tot de informatie. Het ERN RND wijst
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uitdrukkelijk elke garantie van bruikbaarheid of geschiktheid voor een bepaald doel van de hand. Het ERN
RND aanvaardt geen aansprakelijkheid voor persoonlijk letsel of materiéle schade die ontstaan als gevolg
van of in verband met het gebruik van deze informatie, noch voor eventuele fouten of weglatingen.

METHODOLOGIE

De bekrachtiging van de klinische beoordelingsschaal voor PKAN werd gedaan door de
Ziektebeeldengroep Dystonie, Paroxismale Stoornis en NBIA van ERN-RND. Schalen gebruikt in de
klinische praktijk van de leden van de ziektegroep werden in kaart gebracht, en de beslissing over welke
schaal zou worden voorgesteld werd genomen door anonieme maj ority voting.

Ziektebeeldgroep voor Dystonie, Paroxysmale stoornis en NBIA:
Coordinatoren van de ziektegroepen:

Tobias Baumer?®>, Belén Pérez Duefias?!, Giovanna Zorzi!

Ziektegroepleden:

Alberto Albanese!, Enrico Bertini%; Kailash Bhatia®; Elena Chorbadgieva®; Yaroslau Compta’; Adrian
Danek?; Alejandra Darling’; Tom de Koning®; Marina de Koning-Tijssen®, Malgorazate Dec-Cwiek®; Maria
Teresa Dottil%; Petr Dusek?3, Antonio Elia'l; Antonio Federicol® Dusan Flisar?; Thomas Gasser!3; Kathrin
Grundmann?3; Kinga Hadzsiev'4; Petra Havrankova??, Robert Jech??, Christine Klein®>; Jiri Klempir¢;
Thomas Klopstock?, Maja Kojovic’; Norbert Kovacs'4; Bernhard Landwehrmeier'®; Ebba Lohmann?3; Katja
Lohmann?®, Sebastian Lons'®; Maria Jose Marti’; Maria Judit Molnar'®; Alexander Miinchau®®; Juan Dario
Ortigoza Escobar’; Damjan Osredkar'?; Sebastian Paus?®; Bart Post??; Evien R0Zicka?3; Susanne A.
Schneider?; Sinem Tunc!®; Marie Vidailhet?, Michel Willemsen??

Patiéntenvertegenwoordiger:

Marek Parkovic, AHC 18Plus, Germany

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;
SUniversity College London Hospitals NHS Foundation Trust, United Kingdom; ¢University 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;
SUniversity Hospital in Krakow, Poland; 1°AQU Siena, Italy; 12Foundation IRCCS neurological institute Carlo Besta — Milan, Italy; 22University
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

Goedkeuringsproces:

e Goedkeuring document door hele ziektegroep - 18.06.2019
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Darling A, Tello C, Marti MJ, Garrido C, Aguilera-Albesa S, Tomas Vila M, Gastén |, Madruga M, Gonzdlez
Gutiérrez L, Ramos Lizana J, Pujol M, Gavilan Iglesias T, Tustin K, Lin JP, Zorzi G, Nardocci N, Martorell L,
Lorenzo Sanz G, Gutiérrez F, Garcia PJ, Vela L, Hernandez Lahoz C, Ortigoza Escobar JD, Marti Sanchez L,
Moreira F, Coelho M, Correia Guedes L, Castro Caldas A, Ferreira J, Pires P, Costa C, Rego P, Magalhdes M,
Stamelou M, Cuadras Palleja D, Rodriguez-Blazquez C, Martinez-Martin P, Lupo V, Stefanis L, Pons R,
Espinds C, Temudo T, Pérez Dueias B. (2017) Klinische beoordelingsschaal voor pantothenaat kinase-
geassocieerde neurodegeneratie: Een pilotstudie. Mov Disord. 32(11):1620-1630
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