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UVOD DO EVROPSKE REFERENCNI SITE PRO VZACNA NEUROLOGICKA

ONEMOCNENI (ERN-RND)

ERN-RND je evropskd referencni sit zfizend a schvalena Evropskou unii. ERN-RND je zdravotnicka
infrastruktura, ktera se zaméruje na vzacnd neurologicka onemocnéni (RND). Tfemi hlavnimi pilifi ERN-
RND jsou (i) sit odbornikd a odbornych center, (ii) vytvareni, sdruZovani a Sifeni znalosti o RND a (iii)
zavadéni elektronického zdravotnictvi, které umozni, aby odborné znalosti cestovaly misto pacientl a
rodin.

ERN-RND sdruZuje 64 prednich evropskych odbornych center a 4 pfidruzené partnery ve 24 ¢lenskych
statech a zahrnuje vysoce aktivni pacientské organizace. Centra se nachdazeji v Rakousku, Belgii, Bulharsku,
Chorvatsku, Kypru, Ceské republice, Dansku, Estonsku, Finsku, Francii, Némecku, Recku, Madarsku, Italii,
Loty$sku, Litvé, Lucembursku, Malté, Nizozemsku, Polsku, Slovinsku, Spanélsku a Svédsku.

ERN-RND pokryva nasledujici skupiny onemocnéni:
e Ataxie a dédicné spastické paraplegie
e Atypicky parkinsonismus a geneticka Parkinsonova choroba
e Dystonie, paroxysmalni porucha a neurodegenerace s akumulaci Zeleza v mozku
e Frontotempordlni demence
e Huntingtonova choroba a dalsi ukoly
e Leukodystrofie

Konkrétni informace o siti, odbornych centrech a zahrnutych onemocnénich najdete na internetovych
strdnkdch sité www.ern-rnd.eu.

Doporuceni pro klinické pouziti:

Evropskd referenéni sit pro vzdcnd neurologické onemocnéni dirazné doporuéuje
pouZivat nasledujici stupnice jako nejlepsi klinickou praxi pro hodnoceni a posuzovani
dystonie.

YLOUCENI ODPOVEDNOSTI:

U klinickych pokyn(, doporucenych postupt, systematickych souhrnnych praci a dalsi metodiky, které
ERN-RND zverejnuje, schvaluje ¢i povazuje za pfinosné, se jednd o hodnoceni soucasnych védeckych a
klinickych poznatk, které jsou k dispozici jako studijni materialy.

Je moiné, Ze tyto informacni materialy (1) nezminuji veskeré mozné zplsoby léCby a péce o pacienta, a
nelze je tudiz povazovat za pecovatelské standardy; (2) nejsou prlibézné aktualizovany, a mozna tedy
nereflektuji nejnovéjsi poznatky (v dobé mezi zpracovanim a publikaci resp. cetbou C¢i studiem
informacniho materialu se vyvoj mliZe posunout opét o néco dale); (3) jsou zaméreny jen na explicitné
uvedenou tematiku; (4) nepredepisuji konkrétni |ékarskou péci; (5) nenahrazuji nezavisly, profesionalni
nazor oSetfujiciho lékare, jelikoz nezohlednuji individualni rozdily mezi pacienty. Osetfujici Iékar by mél v
kazdém ptipadé volit Ié¢ebny postup individudlné podle konkrétniho pacienta. Vyuziti téchto informaci je
dobrovolné. Informace poskytované ERN-RND odrazZeji soucasny stav poznatk( a ERN-RND za né neruci
ani explicitné, ani implicitné. ERN-RND vyslovné odmitd jakoukoliv zaruku za praktickou pouzitelnost a
vhodnost s ohledem na konkrétni zplisob pouZiti nebo konkrétni Ucel. ERN-RND neprejima Zzadnou
odpovédnost za pfipadnou Ujmu na zdravi nebo vécnou Skodu, ktera vznikla na zakladé nebo v souvislosti
s vyuZivanim téchto informaci, ani za pfipadné omyly a opomenuti.
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METODIKA

Doporuceni klinickych hodnoticich skal pro dystonii vypracovala skupina pro onemocnéni Dystonie,
paroxysmalni poruchy a NBIA ERN-RND. Byly zmapovdany skaly pouzivané v klinické praxi ¢lend Disease
Group a o tom, které Skaly budou navrzeny, bylo rozhodnuto anonymnim vétSinovym hlasovanim.

Skupina nemoci pro dystonii, paroxysmalni poruchy a NBIA:

Koordinatofri skupin nemoci:

Javier Perez Sanchez'?; Sylvia Boesch?®

Clenové skupiny nemoci:

Zdravotnici:

Mette Mgller?; Erik Johnsen?; Erik Hvid Danielsen?; Laura van de Pol?; Anna De Rosa3; Myriam Carecchio?;
Roberto Ceravolo®; Elisa Unti°; Giovanni Palermo>; Andrea Mignarri®; Antonio Federico®; Marie Vidailhet’;
Aurelie Meneret’; Marta Bladzquez Estrada®; Pierre Kolber?®; Giorgos Pitsas'®; Christos Koros'!; Evangelos
Anagnostou®!; Leonidas Stefanis'!; Heli Helander®3; Jiri Klempirl4; Sdra Davisonova'?; Francisco Grandas®;
Dirk Dressler'®; Alejandra Darling'’; Juan Dario Ortigoza Escobar'’; Eugenia Amato?!’; Maria Jose Marti'’;
Yaroslau Comptal’; Marta Skowronska'®; Michal Sobstyl'®; Antonio Elia’’; Giovanna Zorzi'°; Roberto
Cilia'®; Roberto Eleopra®®; Alberto Albanese?%; Giulia Giannini?!; Luca Solina?; Duccio Maria Cordelli?};
Caterina Garone??; Veronica Di Pisa?!; Anna Fetta?’; Richard Walsh?%; Kathleen Gorman??; Aoife Mahony??;
Ana Rodriguez?3; Soledad Serrano?3; Franziska Hépfner?*; Thomas Klopstock®*; Jeroen Vermeulen?®;
Philipp Mahlknecht?®; Daniel Boesch?®; Wolfgang Nachbauer?®; Krista Ladzdovska?’; Ramona Valante?’;
Elina Pucite?’; Enrico Bertini?®; Francesco NicitaZ®; Giacomo Garone28; Bart Post?®; Michél Willemsen??;
Anke Snijders??; Manuel Dafotakis3?; Rocio Garcia-Ramos3!; Maria Judit Molnar3?; Marek Balaz33; Martina
Bockové?3; Ognyana Burgazlieva®*; Andras Salamon3®; Aive Liigant3®; Pawel Tacik?®’; Fran Borovecki3?; lvana
Jurjevic3®; Malgorazate Dec-Cwiek3®; Katarzyna Sawczynska3?; Alexander Miinchau®’; Katja Lohmann?’;
Norbert Briiggemann?®; Sebastian Lons*’; Tobias Biumer®; Ebba Lohmann?®!; Kathrin Grundmann?;
Thomas Gasser*!; Hendrik Rosewich?*!; Bernhard Landwehrmeier??; Thomas Musacchio??; Martin Reich*3;
Marina de Koning-Tijssen?*; Tom de Koning*; Damjan Osredkar®>; Maja Kojovic*; Kinga Hadzsiev?;
Norbert Kovacs*®; Belén Pérez Duefias*’; Maria Victoria Gonzalez Martinez*’; Silvia Jesis Maestre?3; Astrid
Daniela Adarmes?®; Pablo Mir*8; Elena Ojeda Lepe?®; Marta Correa®®

Zastupce pacientu:

Monika Benson!2

1Aarhus University Hospital, Denmark; 2Amsterdam UMC - Amsterdam University Medical Center, Netherlands; 3AOU - Federico Il University
Hospital, Naples, Italy; “AOU - University Hospital Padua, Italy; SAOU - University Hospital Pisa, Italy; ®AOU - University Hospital Siena, Italy;
7APHP - Reference Centre for Rare Diseases 'Neurogenetics', Pitié-Salpétriére Hospital, Paris, France; 8Asturias Central University Hospital,
Oviedo, Spain; °CHL - Luxembourg Hospital Center, Luxembourg; °Cyprus Institute of Neurology and Genetics, Egkomi, Cyprus; 1Eginitio
Hospital, National and Kapodistrian University of Athens, Greece; 12ePAG representative; 3Finland Consortium: University Hospitals in Oulu,
Tampere and Helsinki, Finland; *General University Hospital Prague, Czech Republic; 1>Gregorio Maraidn General University Hospital,
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Madrid, Spain; *®Hannover Medical School, Germany; 7Hospital Clinic Barcelona and Sant Joan de Déu Hospital, Barcelona, Spain; 18Institute
of Psychiatry and Neurology, Warsaw, Poland; °IRCCS - Foundation of the Carlo Besta Neurological Institute, Milan, Italy; 22IRCCS - Humanitas
Clinical Institute of Rozzano, Milan, Italy; 21IRCCS - Institute of Neurological Sciences of Bologna, Italy; 22Irish Consortium: Tallaght University
Hospital and Children's Health Ireland; 23La Paz University Hospital, Madrid, Spain; 2*Ludwig Maximilian University Hospital, Munich,
Germany; 2Maastricht University Medical Center, Netherlands; 26Medical University Innsbruck, Austria; 2’Pauls Stradins Clinical University
Hospital, Riga, Latvia; 28Pediatric Hospital Bambino GesU, Rome, Italy; 2Radboud University Medical Centre, Nijmegen, Netherlands; 3RWTH
- University Hospital Aachen, Germany; 31San Carlos Clinical Hospital, Madrid, Spain; 32Semmelweis University, Budapest, Hungary; 33St.
Anne’s University Hospital Brno, Czech Republic; 34St. Naum University Neurological Hospital, Sofia, Bulgaria; 3°Szent-Gyorgyi Albert Medical
Center, Szeged, Hungary; 3%Tartu University Hospital, Estonia; 3’University Hospital Bonn, Germany; 38University Hospital Center Zagreb,
Croatia; 3University Hospital in Krakow, Poland; 4%University Hospital Schleswig-Holstein, Lilbeck, Germany; 4University Hospital Tiibingen,
Germany; “University Hospital Ulm, Germany; #3University Hospital Wurzburg, Germany; “*University Medical Center Groningen,
Netherlands; 4*University Medical Centre Ljubljana, Slovenia; *¢University of Pécs, Hungary; 4’Vall d'Hebron University Hospital, Barcelona,

Spain; #8Virgen del Rocio University Hospital, Sevilla, Spain

Proces schvalovani:

e Mapovani pouzitych stupnic nemoci podle skupin nemoci: ¢erven az prosinec 2018

e Prlzkum, ktery rozhodne o stupni anonymnim vétSinovym hlasovanim: 31.01. - 24.02.2019
e Souhlas s dokumentem od celé skupiny nemocnych: 26.03.2019

e Schvaéleni aktualizovanych doporuceni celou skupinou nemocnych: 11.10.2024
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DOPORUCENE STUPNICE

Doména Méritko

Generalizovana dystonie Fahn-Marsdenova stupnice hodnoceni dystonie:

Burke RE, Fahn S, Marsden CD, Bressman SB, Moskowitz C,
Friedman J. Validita a spolehlivost hodnotici Skaly pro primarni
torzni dystonie. Neurology 1985;35:73-77.

Generalizovand dystonie u déti Stupnice hodnoceni pohybovych poruch v détstvi:

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

Blefarospasmus Defazio G, Hallett, M, Jinnah HA, Stebbins GT, Gigante AF,
Ferrazzano G, Conte A, Fabbrini G, Berardelli A. Vyvoj a validace
klinické skaly pro hodnoceni zavaZnosti blefarospazmu. 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: Reliabilita a platnost. Pediatr Neurol
2008;39:259-265

Cervikalni dystonie Toronto Western Spasmodic Torticollis Rating Scale pro cervikalni
dystonii
- Consky, E, Basinski, A, Belle, L, Ranawaya, R a Lang, AE.
The Toronto Western Spasmodic Torticollis Rating Scale
(TWSTRS): assessment of validity and inter-rater
reliability (abstrakt). Neurologie: Neurology. 1990; 40:
445
- Consky ES, Lang AE. Klinické hodnoceni pacient( s
cervikdlni dystonii. In: Jankovic J, Hallett M, eds. Therapy
with Botulinum Toxin. New York, NY: Marcel Dekker,
Inc.:1994;211-237

Laryngealni dystonie Dotaznik hlasového vykonu (VPQ):

Carding PN, Horsley IA, Docherty GJ. Studie Ucinnosti hlasové
terapie pfti lécbé 45 pacientl s neorganickou dysfonii. J Voice.
1999; 13:72-104.

Stupen neurologického postizeni Modifikovana Rankinova skala (mRS):
Rankin J. Cévni mozkové prihody u pacientl starSich 60 let: Il.
Progndza. Scottish Medical Journal. 1957;2(5):200-215.
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