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Haftungsausschluss:

"Die Unterstlitzung der Europaischen Kommission fir die Erstellung dieser Veroffentlichung stellt keine
Billigung des Inhalts dar, der ausschlieRlich die Meinung der Autoren wiedergibt, und die Kommission kann
nicht fur die Verwendung der darin enthaltenen Informationen verantwortlich gemacht werden."

Weitere Informationen tiber die Européische Union finden Sie im Internet (http://europa.eu).
Luxemburg: Amt fir Veroffentlichungen der Europdischen Union, 2019
© Europaische Union, 2019

Die Vervielfaltigung ist unter Angabe der Quelle gestattet.
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DAS EUROPAISCHE REFERENZNETZWERK FUR SELTENE NEUROLOGISCHE
ERKRANKUNGEN (ERN-RND)

ERN-RND ist ein europaisches Referenznetzwerk, das von der Europdischen Union eingerichtet und genehmigt
wurde. ERN-RND ist eine Gesundheitsinfrastruktur, die sich auf seltene neurologische Erkrankungen (RND)
konzentriert. Die drei Hauptsdulen von ERN-RND sind (i) ein Netzwerk von Experten und Fachzentren, (ii) die
Generierung, Biindelung und Verbreitung von RND-Wissen und (iii) die Implementierung von e-Health, damit
das Fachwissen anstelle von Patienten und Familien reisen kann.

ERN-RND vereint 64 der fihrenden europdischen Expertenzentren sowie 4 Affiliated Partner in 24
Mitgliedstaaten und umfasst sehr aktive Patientenorganisationen. Die Zentren befinden sich in Belgien,
Bulgarien, Danemark, Deutschland, Estland, Finnland, Frankreich, Griechenland, Italien, Kroatien, Lettland,
Litauen, Luxemburg, Malta, den Niederlanden, Osterreich, Polen, Schweden, Slowenien, Spanien, der
Tschechischen Republik, Ungarn und Zypern.

Die folgenden Erkrankungsgruppen werden von ERN-RND abgedeckt:
¢ Ataxien und hereditare spastische Paresen
e Atypischer Parkinsonismus und genetische Parkinson-Krankheit
¢ Dystonie, paroxysmale Stérungen und Neurodegeneration mit Eisenablagerungen im Gehirn
e Frontotemporale Demenz
¢ Chorea-Huntington-Krankheit und andere Choreas
e Leukodystrophien

Weitere Informationen liber das Netzwerk, die Expertenzentren und die abgedeckten Erkrankungen finden Sie
auf der Website des Netzwerkes www.ern-rnd.eu.

Empfehlung fiir die klinische Anwendung:
ERN-RND empfiehlt die Verwendung der folgenden klinischen Bewertungsskala fiir
Pantothenatkinase-Assoziierte Neurodegeneration (PKAN).

HAFTUNGSAUSSCHLUSS

Bei den klinischen Leitlinien, Praxisempfehlungen, systematischen Ubersichtsarbeiten und anderen Leitlinien,
die von ERN-RND veroffentlicht, beflirwortet oder in ihrem Wert bestatigt werden, handelt es sich um die
Bewertung aktueller wissenschaftlicher und klinischer Informationen, die als Bildungsangebot zur Verfiigung
gestellt werden.

Die Informationen (1) umfassen moglicherweise nicht alle geeigneten Behandlungen und Pflegemethoden und
sollen nicht als Feststellung des Pflegestandards betrachtet werden; (2) werden nicht laufend aktualisiert und
spiegeln moglicherweise nicht die neuesten Erkenntnisse wider (zwischen der Erstellung dieser Informationen
und ihrer Veroffentlichung bzw. Lektiire kdnnen sich neue Informationen ergeben haben); (3) beziehen sich
nur auf die spezifisch angegebenen Fragestellungen; (4) schreiben keine bestimmte medizinische Versorgung
vor; (5) ersetzen nicht das unabhangige professionelle Urteil des behandelnden Arztes, da die Informationen
keine individuellen Unterschiede zwischen den Patienten berticksichtigen. In jedem Fall sollte die gewahlte
Vorgehensweise vom behandelnden Arzt individuell auf den jeweiligen Patienten abgestimmt werden. Die
Nutzung der Informationen ist freiwillig. Die Informationen werden vom ERN-RND auf der Basis des Ist-
Zustands zur Verfligung gestellt und ERN-RND tbernimmt keine ausdriickliche oder stillschweigende Gewahr
in Bezug auf die Informationen. ERN-RND lehnt ausdriicklich jegliche Gewahr der Gebrauchstauglichkeit und
der Eignung fiir eine bestimmte Verwendung oder einen bestimmten Zweck ab. ERN-RND (bernimmt keine
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Verantwortung fiir Personen- oder Sachschaden, die sich aus der Verwendung dieser Informationen ergeben
oder damit im Zusammenhang stehen, noch fir irgendwelche Fehler oder Unterlassungen.

METHODOLOGIE

Die Billigung der klinischen Bewertungsskala fiir PKAN erfolgte durch die Erkrankungsgruppe fir Dystonie,
paroxysmale Stérungen und NBIA des ERN-RND. Die Skalen, die in der klinischen Praxis der Mitglieder der
Erkrankungsgruppe verwendet werden, wurden einander zugeordnet, und die Entscheidung dartber, welche
Skala vorgeschlagen werden sollte, wurde durch anonyme Mehrheitsabstimmung getroffen

Datum der Bewilligung: 18.06.2019

Erkrankungsgruppe fir Dystonie, paroxysmale Storungen und NBIA:

Koordinatoren der Erkrankungsgruppe:

Javier Perez Sanchez®>; Sylvia Boesch?®

Mitglieder der Erkrankungsgruppe:

Angehoérige der Gesundheitsberufe:

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'4; 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
Burgazlieva34; 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*®

Patientenvertreter:

Monika Benson??
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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; °Cyprus Institute of Neurology and Genetics, Egkomi, Cyprus; 1Eginitio
Hospital, National and Kapodistrian University of Athens, Greece; 12ePAG representative; 13Finland Consortium: University Hospitals in Oulu,
Tampere and Helsinki, Finland; *General University Hospital Prague, Czech Republic; 1>Gregorio Maraiidén 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; ZMaastricht University Medical Center, Netherlands; 26Medical University Innsbruck, Austria; 2’Pauls Stradins Clinical University
Hospital, Riga, Latvia; 28Pediatric Hospital Bambino Gesl, Rome, Italy; 22Radboud University Medical Centre, Nijmegen, Netherlands; 3°RWTH
- 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; 3Tartu 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; *University Medical Centre Ljubljana, Slovenia; *University of Pécs, Hungary; 4’Vall d'Hebron University Hospital, Barcelona,
Spain; “8Virgen del Rocio University Hospital, Sevilla, Spain

Billigungsprozess:

e Zustimmung zur Billigung des Dokuments von der gesamten Erkrankungsgruppe - 18.06.2019
e Zustimmung zu Uberarbeitung von der gesamten Erkrankungsgruppe - 16.12.2024

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, Gavildn Iglesias T, Tustin K, Lin JP, Zorzi G, Nardocci N, Martorell L, Lorenzo
Sanz G, Gutiérrez F, Garcia PJ, Vela L, Herndndez 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 Dueiias B. (2017) Clinical rating scale for pantothenate kinase-associated neurodegeneration: A pilot
study. Mov Disord. 32(11):1620-1630

Aufgrund der Regelungen zum Schutz des geistigen Eigentums ist es uns nicht erlaubt, die tatsdchlichen
Bewertungsskalen in diesem Dokument abzudrucken.
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