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Felel6sségi nyilatkozat:

"Az Eurdpai Bizottsag e kiadvany elkészitéséhez nyujtott tdmogatdsa nem jelenti a tartalom jovahagyasat,
amely kizardlag a szerz6k véleményét tiikrozi, és a Bizottsdg nem tehet6 feleléssé a benne foglalt informaciok
barmilyen felhasznalasaért."

Az Eurdpai Unidrodl tovabbi informécidk az interneten taldlhatok (http://europa.eu).
Luxemburg: Az Eurdpai Unid Kiadohivatala, 2019.
© Eurdpai Unig, 2019

A sokszorositas a forrds megjelolésével engedélyezett.


https://ec.europa.eu/health/ern_en
https://www.ern-rnd.eu

European .
eference Neurologca Diseases °
o' Network

European
v Reference
Networks

A RITKA NEUROLOGIAI BETEGSEGEK EUROPAI
REFERENCIAHALOZATANAK (ERN-RND)

Az ERN-RND az Eurdpai Unié altal Iétrehozott és jovahagyott eurdpai referenciahalézat. Az ERN-RND egy olyan
egészséglgyi infrastruktira, amely a ritka neuroldgiai betegségekre (RND) 6sszpontosit. Az ERN-RND harom
f6 pillére a kovetkezd: (i) szakértbk és szakértGi kdzpontok haldzata, (ii) az RND-kkel kapcsolatos tudas
létrehozdasa, Osszegylijtése és terjesztése, valamint (iii) az e-egészségiigy megvaldsitasa, hogy a betegek és
csalddok helyett a szakértelem utazhasson.

Az ERN-RND Eurdpa 64 vezetd szakért6i kozpontjat, valamint 4 tarsult partnerét egyesiti 24 tagdllamban, és
rendkivll aktiv betegszervezeteket foglal magdban. A kodzpontok Ausztridban, Belgiumban, Bulgaridban,
Horvatorszagban, Cipruson, a Cseh Koztarsasdgban, Ddnidban, Esztorszagban, Finnorszagban,
Franciaorszagban, Németorszagban, Gorogorszagban, Magyarorszagon, Olaszorszdgban, Lettorszagban,
Litvaniaban, Luxemburgban, Maltan, Hollandidban, Lengyelorszagban, Szlovéniaban, Spanyolorszdgban és
Svédorszagban taldlhatok.

Az ERN-RND a kdvetkez6 betegségcsoportokra terjed ki:
o Ataxiak és orokletes spasztikus paraplegiak
e Atipikus parkinsonizmus és genetikai Parkinson-kér
¢ Dystonia, paroxizmalis rendellenesség és neurodegeneracié agyi ionfelhalmozddassal
e Frontotemporalis demencia
¢ Huntingtons-kér és mas hazimunkak
o Leukodisztrofidk

A hdlozatrol, a szakértSi kézpontokrdl és a lefedett betegségekrél a hdlozat honlapjdn (www.ern-rnd.eu)
taldlhatok részletes informdciok.

Ajanlas klinikai haszndlatra:

A Ritka Neurologiai Betegségek Europai Referenciahdlozata hatdrozottan ajanlja az
alabbi skdla haszndlatat a legjobb klinikai gyakorlatként a disztonia értékelésére és
mindsitésére.

FELELOSSEGI NYILATKOZAT

Az ERN-RND 4dltal kozzétett, jovahagyott vagy megerdsitett klinikai gyakorlati irdnymutatasok, gyakorlati
tanacsok, szisztematikus attekintések és egyéb Uutmutatdk az aktualis tudomanyos és klinikai informacidk
értékelését jelentik, amelyeket oktatasi szolgaltatasként nyujtanak.

Az informacidk (1) nem tekinthet6k az 6sszes megfelel6 kezelést, ellatasi mddszert tartalmazdénak, vagy az
ellatasi standardot meghatarozé nyilatkozatnak; (2) nem folyamatosan frissiilnek, és nem feltétlendl tikrozik
a legfrissebb bizonyitékokat (az informacidk kidolgozdsa és kdzzététele vagy olvasdsa kdzott Gj informdacidk
jelenhetnek meg); (3) csak a konkrétan meghatarozott kérdés(ek)re vonatkoznak; (4) nem irnak elé semmilyen
konkrét orvosi ellatdsi mddot; és (5) nem helyettesitik a kezel6 szolgaltatd fliggetlen szakmai megitélését,
mivel az informacidk nem veszik figyelembe a betegek kozotti egyéni eltéréseket. Minden esetben a
kivalasztott cselekvési irdnyt a kezel6 szolgdltaténak az adott beteg kezelésének Osszefliggésében kell
mérlegelnie. Az informacidok hasznalata onkéntes. Az ERN-RND ezt az informaciét "ahogy van" alapon
bocsatotta rendelkezésre, és nem vallal semmilyen kifejezett vagy hallgatdlagos garanciat az informacidval
kapcsolatban. Az ERN-RND kifejezetten kizarja az eladhatdsagra vagy a meghatarozott felhasznaldasra vagy
célra valé alkalmassagra vonatkozd garancidkat. Az ERN-RND nem vallal felel6sséget az ezen informacidk
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haszndlatabdl eredd vagy azzal kapcsolatos személyi vagy vagyoni sérilésekért vagy karokért, illetve az
esetleges hibakért vagy kihagyasokért.

MODSZERTAN

A disztonia klinikai értékelési skdlaira vonatkozé ajanldsokat a Dystonia, paroxysmalis zavarok és az NBIA az
ERN-RND betegségcsoportja dolgozta ki. A betegségcsoport tagjai altal a klinikai gyakorlatban hasznalt skaldkat
feltérképezték, és anonim tobbségi szavazassal dontottek arrdl, hogy mely skaldkat javasoljak.

Dystonia, paroxizmalis rendellenességek és NBIA betegségcsoport:

Betegségcsoport-koordinatorok:

Javier Perez Sanchez'®; Sylvia Boesch?®

Betegségcsoport tagjai:

Egészségligyi szakemberek:

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 Blazquez Estrada®; Pierre Kolber®; Giorgos Pitsas!?; Christos Koros'!; Evangelos
Anagnostou'?!; Leonidas Stefanis'!; Heli Helander®3; Jiri Klempir#; 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 Hopfner?*; Thomas Klopstock?*; Jeroen Vermeulen?; Philipp Mahlknecht?;
Daniel Boesch?®; Wolfgang Nachbauer?®; Krista Ladzdovska?’; Ramona Valante?’; Elina Pucite?’; Enrico
Bertini?®; Francesco Nicita?®; Giacomo Garone28; Bart Post?°; Michél Willemsen?®; Anke Snijders?’; Manuel
Dafotakis3®; Rocio Garcia-Ramos3!; Maria Judit Molnar3?; Marek Baldz33; Martina Bockova®3; Ognyana
Burgazlieva3¥; Andras Salamon3?; Aive Liigant3®; Pawel Tacik®’; Fran Borovecki®; Ivana Jurjevic3®; Malgorazate
Dec-Cwiek3?; Katarzyna Sawczynska3’; Alexander Miinchau®’; Katja Lohmann*®; Norbert Briiggemann?;
Sebastian Ldns*’; Tobias Biaumer®; Ebba Lohmann?*'; Kathrin Grundmann*!; Thomas Gasser*!; Hendrik
Rosewich*; Bernhard Landwehrmeier®?; Thomas Musacchio*®; Martin Reich*?; Marina de Koning-Tijssen**;
Tom de Koning*; Damjan Osredkar®; Maja Kojovic*; Kinga Hadzsiev*®; Norbert Kovacs*®; Belén Pérez
Duefias*’; Maria Victoria Gonzalez Martinez?’; Silvia Jestis Maestre*®; Astrid Daniela Adarmes*®; Pablo Mir?;
Elena Ojeda Lepe*®; Marta Correa®®

A beteg képviselGje:

Monika Benson??

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-Salpétrieére Hospital, Paris, France; 8Asturias Central University Hospital,
Oviedo, Spain; °CHL - Luxembourg Hospital Center, Luxembourg; 1°Cyprus Institute of Neurology and Genetics, Egkomi, Cyprus; 1Eginitio
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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; *Gregorio Marafiéon General University Hospital,
Madrid, Spain; *®Hannover Medical School, Germany; 7Hospital Clinic Barcelona and Sant Joan de Déu Hospital, Barcelona, Spain; 18Institute
of Psychiatry and Neurology, Warsaw, Poland; 1°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; 22Radboud 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; 3*St. 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; 4'University Hospital Tiibingen,
Germany; “2University Hospital Ulm, Germany; #3University Hospital Wurzburg, Germany; “*University Medical Center Groningen,
Netherlands; 4*University Medical Centre Ljubljana, Slovenia; “¢University of Pécs, Hungary; 47Vall d'Hebron University Hospital, Barcelona,

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

Jovahagyasi folyamat:

A hasznadlt betegségskaldk feltérképezése betegségcsoportonként: 2018. junius - december
Felmérés, hogy névtelen tobbségi szavazdssal dontsenek a skaldkrdl: 31.01. - 24.02.2019

e Hozzdjarulas a dokumentumhoz a teljes betegségcsoport dltal: 26.03.2019
Az aktualizalt ajanlasok jovahagydsa a teljes betegségcsoport altal: 11.10.2024
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Domain Skala

Generalizalt dystonia

Fahn-Marsden Dystonia Rating Scale:

Burke RE, Fahn S, Marsden CD, Bressman SB, Moskowitz C, Friedman
J. Az elsGdleges torzids dystonidk értékelési skaldjanak érvényessége
és megbizhatdsaga. Neurology 1985;35:73-77.

Generalizalt dystonia gyermekeknél

A 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: Megbizhatésdg és érvényesség. Pediatr Neurol
2008;39:259-265.

Blepharospasmus

Defazio G, Hallett, M, lJinnah HA, Stebbins GT, Gigante AF,
Ferrazzano G, Conte A, Fabbrini G, Berardelli A. A Blepharospasmus
sulyossdaganak értékelésére szolgdld klinikai skala kifejlesztése és
validalasa. 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: Megbizhatésag és érvényesség. Pediatr Neurol
2008;39:259-265.

Nyaki disztdnia

Torontdi Nyugati Spasmodikus Torticollis Ertékel§ Skala a nyaki
dystonia esetében
- Consky, E, Basinski, A, Belle, L, Ranawaya, R és Lang, AE. A
Toronto Western Spasmodic Torticollis Rating Scale
(TWSTRS): az érvényesség és az értékel6k kozotti
megbizhatdsag értékelése (absztrakt). Neuroldgia. 1990;
40: 445
- Consky ES, Lang AE. Nyaki dystonias betegek klinikai
értékelése. In: Jankovic J, Hallett M, szerk. Terdpia
botulinum toxinnal. New York, NY: Marcel Dekker, Inc.:
1994;211-237.

Gégedystonia

Vokalis teljesitmény kérdGiv (VPQ):

Carding PN, Horsley |IA, Docherty GJ. A hangterdpia
hatékonysaganak vizsgdlata 45, nem szervetlen diszfénidban
szenvedd beteg kezelésében. J Voice. 1999; 13:72-104.

A neuroldgiai fogyatékossag mértéke

Mddositott Rankin-skdla (mRS):
Rankin J. Agyi érkatasztréfak 60 év feletti betegeknél: Il. Prognozis.
Scottish Medical Journal. 1957;2(5):200-215.
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https://www.academia.edu/13734912/Movement_Disorder-Childhood_Rating_Scale_Reliability_and_Validity
https://www.academia.edu/13734912/Movement_Disorder-Childhood_Rating_Scale_Reliability_and_Validity
https://eprovide.mapi-trust.org/instruments/toronto-western-spasmodic-torticollis-rating-scale
https://eprovide.mapi-trust.org/instruments/toronto-western-spasmodic-torticollis-rating-scale
https://eprovide.mapi-trust.org/instruments/toronto-western-spasmodic-torticollis-rating-scale
https://catalog.loc.gov/vwebv/search?searchCode=LCCN&searchArg=93045267&searchType=1&permalink=y
https://catalog.loc.gov/vwebv/search?searchCode=LCCN&searchArg=93045267&searchType=1&permalink=y
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/10223677
https://journals.sagepub.com/doi/10.1177/003693305700200504
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