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Felel6sségi nyilatkozat:

"Az Eurdpai Bizottsag e kiadvany elkészitéséhez nyujtott tamogatdsa 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 Unidrol tovabbi informacidk az interneten talalhatok (http://europa.eu).
Luxemburg: Az Eurdpai Unio Kiaddhivatala, 2019.
© Eurdpai Unig, 2019

A sokszorositas a forras megjeltlésével engedélyezett.
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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 infrastruktura, amely a ritka neuroldgiai betegségekre (RND) dsszpontosit. Az ERN-RND harom
f6 pillére a kovetkezd: (i) szakértSk és szakértdi kdzpontok hdldzata, (ii) az RND-kkel kapcsolatos tudas
létrehozdsa, Gsszegylijtése 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 tagallamban, és
rendkivll aktiv betegszervezeteket foglal magdban. A kodzpontok Ausztridban, Belgiumban, Bulgaridaban,
Horvatorszagban, Cipruson, a Cseh Koztarsasdgban, Danidban, Esztorszagban, Finnorszagban,
Franciaorszagban, Németorszagban, Gordgorszagban, Magyarorszagon, Irorszag, Olaszorszagban,
Lettorszagban, Litvanidban, Luxemburgban, Maltan, Hollandidban, Lengyelorszagban, Szlovénidban,
Spanyolorszagban és Svédorszagban taldlhatok.

Az ERN-RND a kovetkez6 betegségcsoportokra terjed ki:
o Ataxiak és orokletes spasztikus paraplegiak
e Atipikus parkinsonizmus és genetikai Parkinson-kor
¢ Dystonia, paroxizmalis rendellenesség és neurodegeneracid agyi vasfelhalmozddassal
e Frontotempordlis demencia
¢ Huntington-kor és mas koreai korképek
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 kifejlesztett a felnéttkori
ataxiak diagnosztikai folyamatabrdja a diagnaozis feldllitasahoz. A Reference Network a
diagnosztikai folyamatabra hasznadlatat ajanlja.

FELELOSSEG KIZARASA

Az ERN-RND altal kozzétett, tdmogatott, értékilkben megerdsitett klinikai irdnyelvek, gyakorlati ajanlasok,
szisztematikus attekintések és egyéb iranyelvek esetében naprakész tudomanyos és klinikai informaciok
értékelésérdl van szé, amelyeket képzési ajanlatként bocsatanak rendelkezésre.

Az informacidk (1) nem feltétlendl tartalmazzak az 0sszes megfelel6 kezelést és dpolasi mddszert, és nem
tekintend6k az apolasi norma meghatarozasanak; (2) nem frissiilnek folyamatosan és nem feltétlendl tikrozik
a legujabb ismereteket (jelen informacidk |étrehozasa és a kozzétételik, ill. elolvasasuk kozott Uj informaciok
merilhetnek fel); (3) csak a konkrétan megadott kérdésfelvetésekre vonatkoznak; (4) nem irnak el6
meghatarozott orvosi ellatast; (5) nem helyettesitik a kezelGorvos fiiggetlen szakmai itéletét, mivel az
informdacidk nem veszik figyelembe az egyes paciensek kozotti egyedi eltéréseket. A kezelGorvosnak minden
esetben egyedileg kell meghatdroznia a valasztott eljardsmddot az adott beteg szamara. Az informacidk
felhasznaldsa onkéntes. Az ERN-RND az informdcidkat a tényleges allapot alapjan bocsatja rendelkezésre, és
az ERN-RND nem vdllal semmiféle kifejezett vagy hallgatélagos garanciat az informacidkra vonatkozéan. Az
ERN-RND kifejezetten elutasitja a haszndlhatdsag, valamint egy meghatarozott felhaszndalasra vagy célra valé
alkalmassag garantdlasat. Az ERN-RND nem vallal felel6sséget azokért a személyi sériilésekért vagy anyagi
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karokért, amelyek jelen informacidk felhaszndldsdabdl adddnak vagy azokkal Osszefliggésben allnak, és az
el6forduld hibakért és mulasztasokért sem.

MODSZERTAN

A feln6ttkori ataxidak diagnosztikai folyamatabrdinak kidolgozdsat az ERN-RND Ataxia és orokletes spasztikus
paraplegidk betegségcsoportja végezte.

Ataxia és orokletes spasztikus paraplegiak betegségcsoport:

Betegségcsoport-koordinatorok:

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

Betegségcsoport tagjai:

Egészségligyi szakemberek:

Aki Hietaharju'4; Alejandra Darling'’; Alena Zumrova?®; Alexander Minchau*!; 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 Gdmez*°; Bart van de Warrenburg3; Bela Melegh*’; Berry Kremer®3; Borut Peterlin®; Carlos
Ortez!’; Caroline Scicluna® Caterina Garone?’; Caterina Mariotti'®; 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 Bertini®%; Esteban Mufioz!’; Eugenia Amato'’; Fran Borovecki®’; Francesco Nicita®’,
Francisco Javier Rodriguez de Rivera?3; Franco Taroni'’; Gabriele Siciliano*; Georgia Karadima?!!; Georgios
Koutsis'?; Gessica Vasco®’; Gilles Naeije'®; Ginevra Zanni3°; Giovanna De Michele?; Giovanni Rizzo?°; Giulia
Coarelli®; Harri Rusanen'*; Helena Sarac®’; Hendrik Rosewich*?; leva Glazere?®; Isabella Moroni'% Iwona
Stepniak!®; Jan Lykke Scheel Thomsen?; Jeroen Vermeulen?>; Jiri Klempir'®; Joanna Pera3?; Jon Infante?®; Judith
van Gaalen3!; Kathleen Gorman?!; Kevin Peikert**; Kinga Hadziev4’; Krista Lazdovska?®; Kristl Claeys*’; Kyproula
Christodolou'®; Laszlo Szpisjak®*; Laura Carrera'’; Laurine Virchien®; Lena Hjermind3?; Luca Solina20; Lucie
Pierron®; Ludger Schéls*’; Mar O'Callaghan'’; Marcus Grobe-Einsler3®; Margit Lill*®>; Maria Victoria Gonzalez
Martinez*8; Marit Otto!; Marta Blazquez Estrada’; Marta Correa®®; Martin Paucar Arce??; Martin Vyhnalek?;
Martje Pauly*!; Matthis Synofzik*’; Maurizio Petrarca®’; Michael Bayat?; Michél Willemsen3!; Michelangelo
Mancuso*; Miryam Carecchio®; Norbert Briiggemann®!; Norbert Kovacs?’; Pablo Mir*; Perrine Charles®; Peter
Balicza®3; Péter Klivényi3*; Peter Martus*?; Petya Bogdanova-Mihaylova?!; Pierre Kolber®; Rachele Danti'’;
Ramona Valante?’; Richard Walsh?!; Sara Davisonova®; Sinead Murphy?!; Susanne Petril®; Susanne
Schneider?; Sylvia Boesch?’; Veronica Di Pisa?’; Viktor Molnar33; Vincenzo Montano?; Virginie Destrebecq'3;
Wolfgang Koehler®; Wolfgang Nachbauer?’; Yorck Hellenbroich®*

A beteg képviselgije:

John Gerbild*?; Juliane Krabath?; Lori Renna Linton?; Mary Kearney*?
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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-Salpétriére Hospital, Paris, France; 7Asturias Central University Hospital, Oviedo, Spain; 8CHL - Luxembourg
Hospital Center, Luxembourg; °CHU de Toulouse, France; °Cyprus Institute of Neurology and Genetics, Egkomi, Cyprus; 1Eginitio
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; 1>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; 2XIrish 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; 34Szent-Gyorgyi Albert Medical Center, Szeged, Hungary; 3>Tartu University Hospital, Estonia;
36University Hospital Bonn, Germany; 3’University Hospital Center Zagreb, Croatia; 38University Hospital Heidelberg, Germany;
39University Hospital in Krakow, Poland; 4°University Hospital Leuven, Belgium; #tUniversity Hospital Schleswig-Holstein, Germany;
42University Hospital Tlbingen, Germany; 43University 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

Folyamatdiagram fejlesztési folyamat:

e Folyamatdiagram kidolgozasa: 2017. junius - 2017. november

e Megbeszélés az ERN-RND betegségekkel foglalkozé csoportjdban: 2017. november - 2018. junius
e Hozzdjarulas a diagnosztikai folyamatabrahoz: 2018.11.30.

e Hozzdjarulds a dokumentumhoz a teljes betegségcsoport szerint: 2019.02.05.

o A folyamatdbra fellilvizsgdlata: 2024. februar

e Hozzajarulas a fellilvizsgalathoz a teljes betegségcsoport szerint: 2024. szeptember
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Diagnosztikai folyamatabra - Ataxia

A szerzett okok kizarasa, ha (szub)akut kezdet, specifikus kortorténet vagy MRI-lelet. Gyakori szerzett okok: autoimmun betegségek,
toxinok, fejsérulés, hypoxia, tumor, stroke, fert6zések, vitaminhiany, paraneoplasztikus szindromak.

Megjegyzés: A koran kialakulo ataxiak esetében kérjiik, tekintse meg az ERN-RND folyamatabrat.

Vizsgalja meg a kbvetkez8k meglétét/hianyat: (1) periférias neuropatia-érzékszervi neuronopatia; (2) kisagyi/agytorzsi/agyi MRI-leletek.

Autoszomalis recessziv Szorvanyos __ Autoszomalis dominans
(nem informativ csaladi kortorténet)
FRDA,SCA1,2,3,6,7,17,DRPLA . .
FRDA ’ A ’ Epizodikus SCA1,2,3,6,7,17,DRPLA,
CANVAS/RFC1 A FCX1T :gfmb/F i tiinetek SCA27b/FGF14
negativ P negativ és I 1 negativ I
P A MSA-C val6sziniitien | | '
NGS nem I | '
elérhetd I | |
| I
! HA ELERHETO 4
Sakk: ha ez segit NGS Panel, WES, WGS | if
« Alfa-fetoprotein, E-vitamin, albumin, <::| azNGS v N(IB’Shn?'r'n
koleszterin, laktat, ceruloplazmin, eredmeények v _ elerneto
fitansav, VLCFA, kreatin-kinaz. ertelmezeéseben o if
« vizelet szerves savak, plazma ' NGS nem 1
aminosavak, lizoszomalis enzimek, — Ne?é?hr;?? elérhetd
B!, OREAEED < Ritka ismétisdések
» Voros zaszlos jelek az MRI-ben t o
° ’ vizsgalata/
meghatarozott betegségekre . -
e R . X atrendez6dések
» Latéidegsorvadas, szlrkehalyog CACNA1A** SCA10.12 37 15) &
* Szemészeti telangiektazia Jeldlt SCA27b/FGF1’4 ( o ) es
i i , gyakori, hagyomanyos
rondellenes génelemze EA1-KCNA1 mutéciok altal okozott
s

tesztje SCA-k



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

** Mind a hagyomanyos mutaciok (2. tipusu epizodikus ataxia és a hemiplegikus migrén/epizodikus ataxia
atfedési szindromak), mind a CAG-expanziok (SCA6 korai epizodikus tinetekkel) vizsgalata.

Roviditések:

CANVAS - Kisagyi ataxia, neuropatia, vestibularis areflexia szindroma
DRPLA - Dentatorubralis-pallidoluiloszi atréfia

EA1 - Epizodikus ataxia 1. tipus

FRDA - Friedreich-féle ataxia

FXTAS - Fragilis X-asszocialt Tremor/Ataxia Szindroma
MRI - Magneses rezonancia képalkotas

MSA-C - Kisagyi tipusu multiplex rendszeratréfia

NGS - Kovetkez6 generaciés szekvenalas

SCA - Spinocerebellaris ataxia

VLCFA - Nagyon hosszu lancu zsirsavak

WES - Teljes exom szekvenalas

WGS - teljes genom szekvenalas
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