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Az ERN-RND az Európai Unió által létrehozott és jóváhagyott európai referenciahálózat. Az ERN-RND egy olyan 
egészségügyi infrastruktúra, amely a ritka neurológiai betegségekre (RND) összpontosít. Az ERN-RND három 
fő pillére a következő: (i) szakértők és szakértői központok hálózata, (ii) az RND-kkel kapcsolatos tudás 
létrehozása, összegyűjtése és terjesztése, valamint (iii) az e-egészségügy megvalósítása, hogy a betegek és 
családok helyett a szakértelem utazhasson. 

Az ERN-RND Európa 64 vezető szakértői központját, valamint 4 társult partnerét egyesíti 24 tagállamban, és 
rendkívül aktív betegszervezeteket foglal magában. A központok Ausztriában, Belgiumban, Bulgáriában, 
Horvátországban, Cipruson, a Cseh Köztársaságban, Dániában, Észtországban, Finnországban, 
Franciaországban, Németországban, Görögországban, Magyarországon, Írország, Olaszországban, 
Lettországban, Litvániában, Luxemburgban, Máltán, Hollandiában, Lengyelországban, Szlovéniában, 
Spanyolországban és Svédországban találhatók. 

 

Az ERN-RND a következő betegségcsoportokra terjed ki:  
• Ataxiák és örökletes spasztikus paraplegiák 
• Atipikus parkinsonizmus és genetikai Parkinson-kór 
• Dystonia, paroxizmális rendellenesség és neurodegeneráció agyi vasfelhalmozódással 
• Frontotemporális demencia 
• Huntington-kór és más koreai kórképek 
• Leukodisztrófiák 

 
 
A hálózatról, a szakértői központokról és a lefedett betegségekről a hálózat honlapján (www.ern-rnd.eu) 

találhatók részletes információk. 

 

 

Ajánlás klinikai használatra:  

A Ritka Neurológiai Betegségek Európai Referenciahálózata kifejlesztett a felnőttkori 
ataxiák diagnosztikai folyamatábrája a diagnózis felállításához. A Reference Network a 

diagnosztikai folyamatábra használatát ajánlja. 

 

 

Az ERN-RND által közzétett, támogatott, értékükben megerősített klinikai irányelvek, gyakorlati ajánlások, 
szisztematikus áttekintések és egyéb irányelvek esetében naprakész tudományos és klinikai információk 
értékeléséről van szó, amelyeket képzési ajánlatként bocsátanak rendelkezésre.  

Az információk (1) nem feltétlenül tartalmazzák az összes megfelelő kezelést és ápolási módszert, és nem 
tekintendők az ápolási norma meghatározásának; (2) nem frissülnek folyamatosan és nem feltétlenül tükrözik 
a legújabb ismereteket (jelen információk létrehozása és a közzétételük, ill. elolvasásuk között új információk 
merülhetnek fel); (3) csak a konkrétan megadott kérdésfelvetésekre vonatkoznak; (4) nem írnak elő 
meghatározott orvosi ellátást; (5) nem helyettesítik a kezelőorvos független szakmai ítéletét, mivel az 
információk nem veszik figyelembe az egyes páciensek közötti egyedi eltéréseket. A kezelőorvosnak minden 
esetben egyedileg kell meghatároznia a választott eljárásmódot az adott beteg számára. Az információk 
felhasználása önkéntes. Az ERN-RND az információkat a tényleges állapot alapján bocsátja rendelkezésre, és 
az ERN-RND nem vállal semmiféle kifejezett vagy hallgatólagos garanciát az információkra vonatkozóan. Az 
ERN-RND kifejezetten elutasítja a használhatóság, valamint egy meghatározott felhasználásra vagy célra való 
alkalmasság garantálását. Az ERN-RND nem vállal felelősséget azokért a személyi sérülésekért vagy anyagi 
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károkért, amelyek jelen információk felhasználásából adódnak vagy azokkal összefüggésben állnak, és az 
előforduló hibákért és mulasztásokért sem. 

 

 

A felnőttkori ataxiák diagnosztikai folyamatábráinak kidolgozását az ERN-RND Ataxia és örökletes spasztikus 

paraplegiák betegségcsoportja végezte. 

 

Ataxia és örökletes spasztikus paraplegiák betegségcsoport:  

Betegségcsoport-koordinátorok:  

Elisabetta Indelicato27; Lorenzo Nanetti19; Rebecca Schuele-Freyer38 

 

Betegségcsoport tagjai: 

Egészségügyi szakemberek: 

Aki Hietaharju14; Alejandra Darling17; Alena Zumrová28; Alexander Münchau41; Alexandra Durr6; Alfons 

Macaya48; Ana Lara Pelayo26; Andrea Mignarri5; Andrés Nascimento17; Angelo Antonini3; Anna Ardissone19; 

Anna Fetta20; Anna Heinzmann6; Anna Sobanska18; Anna Sulek18; Antonio Federico5; Aoife Mahony21; Astrid 

Daniela Adarmes Gómez49; Bart van de Warrenburg31; Bela Melegh47; Berry Kremer43; Borut Peterlin45; Carlos 

Ortez17; Caroline Scicluna6; Caterina Garone20; Caterina Mariotti19; Charlotte Haaxma31; Chiara Criscuolo2; 

Chiara Pane2; Christa-Caroline Bergner46; Claire Ewenczyk6; Colin Clarke21; Damjan Osredkar45; Daniel Boesch27; 

David Gómez-Andrés48; David Neubauer45; Deborah Sival43; Duccio Maria Cordelli20; Eleni Zamba-

Papanicolaou10; Enrico Bertini30; Esteban Muñoz17; Eugenia Amato17; Fran Borovecki37; Francesco Nicita30; 

Francisco Javier Rodríguez de Rivera23; Franco Taroni19; Gabriele Siciliano4; Georgia Karadima11; Georgios 

Koutsis11; Gessica Vasco30; Gilles Naeije13; Ginevra Zanni30; Giovanna De Michele2; Giovanni Rizzo20; Giulia 

Coarelli6; Harri Rusanen14; Helena Sarac37; Hendrik Rosewich42; Ieva Glazere29; Isabella Moroni19; Iwona 

Stępniak18; Jan Lykke Scheel Thomsen1; Jeroen Vermeulen25; Jiri Klempir15; Joanna Pera39; Jon Infante26; Judith 

van Gaalen31; Kathleen Gorman21; Kevin Peikert44; Kinga Hadziev47; Krista Lazdovska29; Kristl Claeys40; Kyproula 

Christodolou10; Laszlo Szpisjak34; Laura Carrera17; Laurine Virchien9; Lena Hjermind32; Luca Solina20; Lucie 

Pierron6; Ludger Schöls42; Mar O'Callaghan17; Marcus Grobe-Einsler36; Margit Lill35; Maria Victoria Gonzalez 

Martinez48; Marit Otto1; Marta Blázquez Estrada7; Marta Correa49; Martin Paucar Arce22; Martin Vyhnálek28; 

Martje Pauly41; Matthis Synofzik42; Maurizio Petrarca30; Michael Bayat1; Michèl Willemsen31; Michelangelo 

Mancuso4; Miryam Carecchio3; Norbert Brüggemann41; Norbert Kovacs47; Pablo Mir49; Perrine Charles6; Peter 

Balicza33; Péter Klivényi34; Peter Martus42; Petya Bogdanova-Mihaylova21; Pierre Kolber8; Rachele Danti19; 

Ramona Valante29; Richard Walsh21; Sára Davisonová15; Sinead Murphy21; Susanne Petri16; Susanne 

Schneider24; Sylvia Boesch27; Veronica Di Pisa20; Viktor Molnar33; Vincenzo Montano4; Virginie Destrebecq13; 

Wolfgang Koehler46; Wolfgang Nachbauer27; Yorck Hellenbroich41 

 

A beteg képviselője: 

John Gerbild12; Juliane Krabath12; Lori Renna Linton12; Mary Kearney12 

MÓDSZERTAN 
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1Aarhus University Hospital, Denmark; 2AOU - Federico II University Hospital, Naples, Italy; 3AOU - University Hospital Padua, Italy; 
4AOU - University Hospital Pisa, Italy; 5AOU - University Hospital Siena, Italy; 6APHP - Reference Centre for Rare Diseases 
'Neurogenetics', Pitié-Salpêtrière Hospital, Paris, France; 7Asturias Central University Hospital, Oviedo, Spain; 8CHL - Luxembourg 
Hospital Center, Luxembourg; 9CHU de Toulouse, France; 10Cyprus Institute of Neurology and Genetics, Egkomi, Cyprus; 11Eginitio 
Hospital, National and Kapodistrian University of Athens, Greece; 12ePAG representative; 13Erasmus Hospital, Université libre de 
Bruxelles, Brussels, Belgium; 14Finland Consortium: University Hospitals in Oulu, Tampere and Helsinki, Finland; 15General University 
Hospital Prague, Czech Republic; 16Hannover Medical School, Germany; 17Hospital Clinic Barcelona and Sant Joan de Déu Hospital, 
Barcelona, Spain; 18Institute of Psychiatry and Neurology, Warsaw, Poland; 19IRCCS - Foundation of the Carlo Besta Neurological 
Institute, Milan, Italy; 20IRCCS - Institute of Neurological Sciences of Bologna, Italy; 21Irish Consortium: Tallaght University Hospital and 
Children's Health Ireland, Dublin, Ireland; 22Karolinska University Hospital, Stockholm, Sweden; 23La Paz University Hospital, Madrid, 
Spain; 24Ludwig-Maximilian University Hospital, Munich, Germany; 25Maastricht University Medical Center, Netherlands; 26Marques de 
Valdecilla University Hospital, Santander, Spain; 27Medical University Innsbruck, Austria; 28Motol University Hospital, Prague, Czech 
Republic; 29Pauls Stradins Clinical University Hospital, Riga, Latvia; 30Pediatric Hospital Bambino Gesù, Rome, Italy; 31Radboud 
University Medical Centre, Nijmegen, Netherlands; 32Rigshospitalet University Hospital Copenhagen, Denmark; 33Semmelweis 
University, Budapest, Hungary; 34Szent-Györgyi Albert Medical Center, Szeged, Hungary; 35Tartu University Hospital, Estonia; 
36University Hospital Bonn, Germany; 37University Hospital Center Zagreb, Croatia; 38University Hospital Heidelberg, Germany; 
39University Hospital in Krakow, Poland; 40University Hospital Leuven, Belgium; 41University Hospital Schleswig-Holstein, Germany; 
42University Hospital Tübingen, Germany; 43University Medical Center Groningen, Netherlands; 44University Medical Center Rostock, 
Germany; 45University Medical Centre Ljubljana, Slovenia; 46University of Leipzig Medical Center, Germany; 47University of Pécs, 
Hungary; 48Vall d'Hebron University Hospital, Barcelona, Spain; 49Virgen del Rocio University Hospital, Sevilla, Spain 

 

Folyamatdiagram fejlesztési folyamat: 

• Folyamatdiagram kidolgozása: 2017. június  -  2017. november 
• Megbeszélés az ERN-RND betegségekkel foglalkozó csoportjában:  2017. november  -  2018. június  
• Hozzájárulás a diagnosztikai folyamatábrához: 2018.11.30. 
• Hozzájárulás a dokumentumhoz a teljes betegségcsoport szerint: 2019.02.05. 
• A folyamatábra felülvizsgálata: 2024. február  
• Hozzájárulás a felülvizsgálathoz a teljes betegségcsoport szerint: 2024. szeptember  
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Epizodikus 

tünetek

A szerzett okok kizárása, ha (szub)akut kezdet, specifikus kórtörténet vagy MRI-lelet. Gyakori szerzett okok: autoimmun betegségek, 

toxinok, fejsérülés, hypoxia, tumor, stroke, fertőzések, vitaminhiány, paraneoplasztikus szindrómák.

Megjegyzés: A korán kialakuló ataxiák esetében kérjük, tekintse meg az ERN-RND folyamatábrát.

Autoszomális dominánsAutoszomális recesszív Szórványos 
(nem informatív családi kórtörténet)

rendellenes

Jelölt 

génelemzé

s

Sakk:

• Alfa-fetoprotein, E-vitamin, albumin, 

koleszterin, laktát, ceruloplazmin, 

fitánsav, VLCFA, kreatin-kináz.

• vizelet szerves savak, plazma 

aminosavak, lizoszomális enzimek, 

kolesztanol, oxiszterolok 

• Vörös zászlós jelek az MRI-ben 

meghatározott betegségekre

• Látóidegsorvadás, szürkehályog

• Szemészeti telangiektázia

FRDA 

CANVAS/RFC1

FRDA,SCA1,2,3,6,7,17,DRPLA, 

CANVAS/RFC1, SCA27b/FGF14

FXTAS*

SCA1,2,3,6,7,17,DRPLA, 

SCA27b/FGF14

Diagnosztikai folyamatábra - Ataxia 

HA ELÉRHETŐ 
NGS Panel, WES, WGS 

negatív és 

MSA-C valószínűtlenif 

NGS nem

elérhető

Vizsgálja meg a következők meglétét/hiányát: (1) perifériás neuropátia-érzékszervi neuronopátia; (2) kisagyi/agytörzsi/agyi MRI-leletek.

ha ez segít

az NGS

eredmények

értelmezésében

negatív

if 

NGS nem

elérhető

if 

NGS nem

elérhető

if 

NGS nem

elérhető

CACNA1A**, 

SCA27b/FGF14, 

EA1-KCNA1 

tesztje

Ritka ismétlődések
vizsgálata/

átrendeződések 
(SCA10,12,37,15) és

gyakori, hagyományos 

mutációk által okozott 

SCA-k

negatív



Megjegyzések:

* Fontolja meg az FXTAS-t, ha a tremor-ataxia szindróma és a betegség kezdete > 50 év.

** Mind a hagyományos mutációk (2. típusú epizodikus ataxia és a hemiplegikus migrén/epizodikus ataxia 

átfedési szindrómák), mind a CAG-expanziók (SCA6 korai epizodikus tünetekkel) vizsgálata.

Rövidítések:

CANVAS - Kisagyi ataxia, neuropátia, vestibuláris areflexia szindróma

DRPLA - Dentatorubrális-pallidoluiloszi atrófia 

EA1 - Epizodikus ataxia 1. típus

FRDA - Friedreich-féle ataxia

FXTAS - Fragilis X-asszociált Tremor/Ataxia Szindróma

MRI - Mágneses rezonancia képalkotás

MSA-C - Kisagyi típusú multiplex rendszeratrófia

NGS - Következő generációs szekvenálás

SCA - Spinocerebelláris ataxia

VLCFA - Nagyon hosszú láncú zsírsavak

WES - Teljes exom szekvenálás

WGS - teljes genom szekvenálás
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