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UVOD DO EVROPSKE REFERENCNI SITE PRO VZACNA NEUROLOGICKA

ONEMOCNENI (ERN-RND)

ERN-RND je evropskd referencni sit zfizend a schvalend 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 pacientd 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, Irsko,
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 chorea
e Leukodystrofie

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

Doporuceni pro klinické pouziti:

Evropskad referenéni sit pro vzdcnd neurologickd onemocnéni vypracovala Diagnosticky
diagram pro ¢éasné ataxie, ktery ma pomoci pFi diagnostice. Referenéni sit doporucuje
pouzivat tento diagnosticky diagram.

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 poznatkd, 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 zpracovdnim a publikaci resp. cetbou ¢&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. Osetrujici Iékatr by mél v
kazdém ptipadé volit Ié¢ebny postup individudlné podle konkrétniho pacienta. Vyuziti téchto informaci je
dobrovolné. Informace poskytované ERN-RND odraZeji 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 zadkladé nebo v souvislosti
s vyuZivanim téchto informaci, ani za pfipadné omyly a opomenuti.
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METODIKA

Vyvoj diagnostického schématu provedla skupina pro onemocnéni ataxii a hereditarnich spastickych
paraplegii ERN-RND.

Skupina pro onemocnéni ataxii a dédi¢nych spastickych paraplegii:

Koordinatofi skupin nemoci:

Elisabetta Indelicato?’; Lorenzo Nanetti'?; Rebecca Schuele-Freyer3®

Clenové skupiny pro onemocnéni:

Zdravotnicti pracovnici:

Aki Hietaharju'#; Alejandra Darling'’; Alena Zumrova?®; Alexander Miinchau®!; Alexandra Durr®; Alfons
Macaya*®; Ana Lara Pelayo®®; Andrea Mignarri>; Andrés Nascimento!’; Angelo Antonini®; Anna
Ardissone®®; Anna Fetta?®; Anna Heinzmann6; Anna Sobanska'®; Anna Sulek!®; Antonio Federico®; Aoife
Mahony??%; Astrid Daniela Adarmes Gémez*®; Bart van de Warrenburg3!; Bela Melegh?*’; Berry Kremer?3;
Borut Peterlin®®; Carlos Ortez!’; Caroline Scicluna®; Caterina Garone?%; Caterina Mariottil®; Charlotte
Haaxma3!; Chiara Criscuolo?; Chiara Pane?; Christa-Caroline Bergner*; Claire Ewenczyk®; Colin Clarke?!;
Damjan Osredkar®’; Daniel Boesch?’; David Gomez-Andrés*; David Neubauer®®; Deborah Sival*?; Duccio
Maria Cordelli?°; Eleni Zamba-Papanicolaou'?; Enrico Bertini3?; Esteban Mufioz!’; Eugenia Amato'’; Fran
Borovecki®’; Francesco Nicita3?; Francisco Javier Rodriguez de Rivera?3; Franco Taroni'’; Gabriele
Siciliano?; Georgia Karadimal!; Georgios Koutsis!!; Gessica Vasco®®; Gilles Naeije'3; Ginevra Zanni¢;
Giovanna De Michele?; Giovanni Rizzo?°; Giulia Coarelli®; Harri Rusanen!®; Helena Sarac3’; Hendrik
Rosewich??; leva Glazere?®; Isabella Moroni'?; lwona Stepniak'®; Jan Lykke Scheel Thomsen?; Jeroen
Vermeulen?>; Jiri Klempir®>; Joanna Pera®’; Jon Infante?®; Judith van Gaalen3?; Kathleen Gorman?!; Kevin
Peikert*%; Kinga Hadziev4’; Krista Lazdovska?®; Kristl Claeys*%; Kyproula Christodolou!?; Laszlo Szpisjak34;
Laura Carreral’; Laurine Virchien®; Lena Hjermind3?; Luca Solina20; Lucie Pierron®; Ludger Schéls*’; Mar
O'Callaghan?’; Marcus Grobe-Einsler3®; Margit Lill*>; Maria Victoria Gonzalez Martinez*%; Marit Otto?;
Marta Blazquez Estrada’; Marta Correa®’; Martin Paucar Arce??; Martin Vyhndlek?®; Martje Pauly®!;
Matthis Synofzik*?; Maurizio Petrarca®’; Michael Bayat!; Michél Willemsen3!; Michelangelo Mancuso?;
Miryam Carecchio3; Norbert Briiggemann*!; Norbert Kovacs*’; Pablo Mir%’; Perrine Charles®; Peter
Balicza33; Péter Klivényi3*; Peter Martus*?; Petya Bogdanova-Mihaylova?!; Pierre Kolber®; Rachele Danti?;
Ramona Valante?®’; Richard Walsh?!; Sara Davisonova®>; Sinead Murphy?%; Susanne Petri'®; Susanne
Schneider?®; Sylvia Boesch?’; Veronica Di Pisa?’; Viktor Molnar33; Vincenzo Montano?® Virginie
Destrebecq!?; Wolfgang Koehler*®; Wolfgang Nachbauer?’; Yorck Hellenbroich*!

Zastupci pacientu:

John Gerbild*?; Juliane Krabath?®?; Lori Renna Linton'?; Mary Kearney?*?

1Aarhus University Hospital, Denmark; 2A0U - Federico Il University Hospital, Naples, Italy; 3AOU - University Hospital Padua, Italy;
4AOU - University Hospital Pisa, Italy; SAOU - University Hospital Siena, Italy; 6APHP - Reference Centre for Rare Diseases
'Neurogenetics', Pitié-Salpétriere Hospital, Paris, France; 7Asturias Central University Hospital, Oviedo, Spain; 8CHL - Luxembourg
Hospital Center, Luxembourg; °CHU de Toulouse, France; 1°Cyprus Institute of Neurology and Genetics, Egkomi, Cyprus; 1Eginitio
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Hospital, National and Kapodistrian University of Athens, Greece; 12ePAG representative; 3Erasmus Hospital, Université libre de
Bruxelles, Brussels, Belgium; #Finland Consortium: University Hospitals in Oulu, Tampere and Helsinki, Finland; >General University
Hospital Prague, Czech Republic; 1®Hannover Medical School, Germany; ’Hospital Clinic Barcelona and Sant Joan de Déu Hospital,
Barcelona, Spain; 8Institute of Psychiatry and Neurology, Warsaw, Poland; 1°IRCCS - Foundation of the Carlo Besta Neurological
Institute, Milan, Italy; 22IRCCS - Institute of Neurological Sciences of Bologna, Italy; 2!Irish Consortium: Tallaght University Hospital and
Children's Health Ireland, Dublin, Ireland; 22Karolinska University Hospital, Stockholm, Sweden; 23La Paz University Hospital, Madrid,
Spain; 2*Ludwig-Maximilian University Hospital, Munich, Germany; Z2Maastricht University Medical Center, Netherlands; 26Marques de
Valdecilla University Hospital, Santander, Spain; ??Medical University Innsbruck, Austria; 22Motol University Hospital, Prague, Czech
Republic; #°Pauls Stradins Clinical University Hospital, Riga, Latvia; 3°Pediatric Hospital Bambino Gesu, Rome, Italy; 31Radboud
University Medical Centre, Nijmegen, Netherlands; 32Rigshospitalet University Hospital Copenhagen, Denmark; 33Semmelweis
University, Budapest, Hungary; 3Szent-Gyorgyi Albert Medical Center, Szeged, Hungary; 3>Tartu University Hospital, Estonia;
36University Hospital Bonn, Germany; 37University Hospital Center Zagreb, Croatia; 38University Hospital Heidelberg, Germany;
39University Hospital in Krakow, Poland; 4°University Hospital Leuven, Belgium; #tUniversity Hospital Schleswig-Holstein, Germany;
4“2University Hospital Tlbingen, Germany; “3University Medical Center Groningen, Netherlands; *University Medical Center Rostock,
Germany; %University Medical Centre Ljubljana, Slovenia; #¢University of Leipzig Medical Center, Germany; *’University of Pécs,
Hungary; 48Vall d'Hebron University Hospital, Barcelona, Spain; 4°Virgen del Rocio University Hospital, Sevilla, Spain

Proces vyvoje vyvojovych diagramu:

e \yvoj vyvojového diagramu: ¢erven - listopad 2017

e Diskuse ve skupiné pro nemoci ERN-RND: Listopad 2017 - ¢erven 2018

e Souhlas s diagnostickym vyvojovym diagramem: 30. listopadu 2018

e Souhlas s dokumentem celé skupiny pro danou nemoc: 05/02/2019

e Revize vyvojového diagramu: Unor 2024

e Souhlas s revidovanym schématem ze strany celé skupiny nemoci: Zafi 2024
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paraneoplastické syndromy.

Diagnostické schéma - Ataxie

VyloucCeni ziskanych pficin v pfipadé (sub)akutniho zacatku, specifické anamnézy nebo nalezu na MRI. Mezi bézné ziskané pfriciny
patfi: autoimunitni onemocnéni, toxiny, uraz hlavy, hypoxie, nador, cévni mozkova pfihoda, infekce, nedostatek vitamina,

N.B.: Pro ¢asné ataxie se prosim podivejte do specialniho vyvojového diagramu ERN-RND.

KONTROLUJTE pritomnost/nepritomnost: (1) periferni neuropatie - senzoricka neuronopatie; (2) nalez na MRI mozecku /mozkového kmene/ mozku.
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Poznamky:
* Zvazte FXTAS, pokud je syndrom tremoru a ataxie a vék nastupu > 50 let.

** Test na konvenéni mutace (epizodicka ataxie typu 2 a pfekryvné syndromy hemiplegicka migréna/epizodicka
ataxie) a expanze CAG (SCAG s ¢asnymi epizodickymi pfiznaky).

Zkratky:

CANVAS - Syndrom mozeckové ataxie, neuropatie a vestibularni areflexie
DRPLA - Dentatorubralni-pallidoluidni atrofie

EA1 - Epizodicka ataxie typu 1

FRDA - Friedreichova ataxie

FXTAS - Syndrom tremoru/taxie spojeny s kiehkou chromozomaini vadou X
MRI - zobrazovani magnetickou rezonanci

MSA-C - Atrofie mnohocetného systému mozeckoveho typu

NGS - sekvenovani nové generace

SCA - spinocerebelarni ataxie

VLCFA - mastné kyseliny s velmi dlouhym fetézcem

WES - sekvenovani celého exomu

WGS - sekvenovani celého genomu
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