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etosni rok byl pro Enroll-HD
nesmirné dalezity. Oslavy
desetiletého vyroc¢i nam
poskytly vzacnou prilezitost
podékovat ucastnikdim a jejich
rodinam, ktefi nezistné vénova-
li svdj ¢as podpore vyzkumu, a
pracovnikim, ktefi se zaslouzili o
to, Ze je studie tak Uspésna. Jako
nejrozsahlejsi observacni studie
zamérena na HCH je Enroll-HD
stale silnéjsi. Poskytuje bohatou a
komplexni databazi, ktera pod-
poruje klinicky vyzkum HCH a
nastavuje latku ve studiu vzacnych
onemocnéni. Ti, kdo prispéli do
tohoto bulletinu, se s vami podéli
o své pohledy a postfehy, diky
¢emu je Enroll-HD tak jedine¢nym
a cennym zdrojem informaci. Jsme
hrdi na to, ¢eho jsme v Enroll-HD

Aktuality z
globalni komunity
Enroll-HD

PROSINEC 2023

VITA VAS ENROLL! 2023

Oslavy 10 let ndm umoznily spolecné sdilet to, jak jsme nesmirné hrdi na dosavadni tspéchy
Enroll-HD. Zleva doprava: Claudia Perandones, Jamie Levey, Selene Capodarca, Cristina Sampaio,

G. Bernhard Landwehrmeyer

dosahli, protoze mame v databazi
Udaje od vice nez 30000 ucastnikd,
z nichz 21000 je v soucasné dobé
stale zafazeno na 156 pracovistich

ve 23 zemich svéta. Jsme presvédce-

ni, Ze budeme i nadale Uspésni, pro-

toZe nas pohani neochvéjné odhod-
lani a nadSeni vSech, ktefi tvofi nasi
celosvétovou komunitu Enroll-HD.

Robi Blumenstein
Prezident, CHDI
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Osobni pohled na oslavy 10 let
Enroll-HD

elene Capodarca je feditelkou globalni studie

Enroll-HD. Na studii se podili od samého pocatku a
vypravi o své roli v Enroll-HD, o zapojeni Sirsi komunity
HCH a v neposledni fadé o oslavach desetiletého vyroci.

Jak jste se dostala k projektu Enroll-HD?

Se siti EHDN spolupracuji uz vice nez 10 let a ptipojila
jsem se k ni ptiblizné ve stejné dobé, kdy studie REGIS-
TRY prechazela do Enroll-HD. Zacinala jsem jako LanCo,
coz je zkratka pro jazykovou koordinatorku, pro Italii, a
potom, co jsem zastupovala regionalni manazerku pro
Evropu béhem jeji matefské dovolené, mi byla nabid-
nuta pozice globalni projektové manazerky. Na zacatku
tohoto roku jsem pak byla jmenovana feditelkou globalni
studie. Jednou z mnoha skvélych véci v tymu Enroll-HD
je moznost postupovat a pfijimat nové vyzvy.

Co obnasi role Feditelky globalni studie?

Klicovou soucasti je prace v rlznych tymech, na riiz-
nych dkolech a na rdiznych aspektech studie, pfedevsim
z provozniho hlediska. Jde o tymy, které spravuji data,

Zleva doprava: Jamie Levey, Selene Capodarca, Jenny Callaghan, Ruth
Fullam slavi na plendrnim zaseddni EHDN, Boloria 2022
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Alzbeta Miihlbdck (vlevo) a Selene Capodarca v némeckém
Taufkirchenu

Taufkirchen, Némecko; zleva doprava: Lisanne Walter, Martha Hoyos,
Selene Capodarca, Michael Bachmaier, Katrin Barth, Eileen Neacy,
Elisabeth Singer-Mikosch, Annika Zeller, Theresia Kelm, Olga Kuvarzina

tym regionalniho Fizeni sregionalnim reditelem, tym
fizeni hlavniho projektu a samozrejmé feditelka glo-
balni platformy Enroll-HD Olivia Handley. Pracuji na
~propojovani jednotlivych bodd" a pomaham s celko-
vym tymovym usilim, aby vSechno drzelo pohromadé.
Ucastnim se také setkani, jako jsou plenarni zasedani
EHDN a konference ve vzdalenéjsich zemich. Dobrym
pfikladem je Mezinarodni kongres mladych dospélych
HDYO na zacatku roku 2023 - byla jsem tam, abych
navazala kontakty, zastihla osobné lidi a udrzela krok s
vyzkumem a také se slavilo desetileté vyroci Enroll-HD.
Byl to uzasny zazitek byt v kontaktu s mladymi lidmi a
oslavovat s nimi a bylo skvélé vidét, jak zaméstnanci
Enroll-HD a EHDN pomahaiji a zapojuji se.
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Co vas na vasi roli nejvice bavi?

Pro mé je velmi dulezité setkavat se na akcich a kon-

ferencich srodinami, kde maji HCH. Citim obrovskou

vdécnost za to, co tcastnici projektu Enroll-HD délaji
pro to, aby sel vyzkum kupfedu. Letosni oslava dese-

tiletého vyroci byla neuvéritelné vyjimecnou udalosti,

protoZe jsme mohli t¢astniky a jejich rodiny informo-

vat o pribéhu studie a hlavné jim up¥imné podékovat

za to, co pro podporu vyzkumu HCH délaji. Vdécnost

za to, na ¢em ucastnici Enroll-HD pracuji a ¢eho dosa-
huji, mé& motivuje kazdy den.

Zajistovani ochrany a zabezpeceni dat

mily Gantman je viceprezidentkou a David Rankin

je vedoucim pravniho oddéleni a povéfencem pro
ochranu osobnich tdajt v nadaci CHDI. Pracuji na tom,
aby CHDI ve vsech svych studiich, véetné studie

Enroll-HD, dodrzovala nejvyssi standardy ochrany
osobnich udaji uéastnikd.

Co je ochrana tidajii a pro¢ je dulezita?

David: Jednim z prvofadych pozadavki kazdé studie, na
které se CHDI podili, je ochrana divérnosti a soukro-

mi ucastnikd. V roce 2018 stanovilo obecné nafizeni o
ochrané osobnich udaji (GDPR) pozadavky na ochranu
udaju shromaZzdovanych od obé&antl a obyvatel EU. Ale
bez ohledu na zakony a pravni pozadavky CHDI jako
organizace vzdy kladla maximalni diraz na to, aby se
udaje ziskavaly, uchovavaly a pouzivaly vhodnym zpUso-
bem.

Jelikoz je Enroll-HD globalni studie, vznikaji néjaké
potize, kdyZ musite plnit riizné pozadavky v rtiznych
zemich a regionech?

Emily: Ne - na vSech nasich pracovistich uplatiujeme
nejvyssi standard, protoze nasim hlavnim cilem je chra-
nit identitu a Gdaje uc¢astnikd nasich studii a zajistit, aby
se mohli naseho vyzkumu pohodlné ucastnit. Pfestoze
napfiklad ve Spojenych statech plati jiné pfedpisy nez
v Evropé, uplatiujeme na vsech pracovistich Enroll-HD
stejné standardy, abychom zajistili stejnou ochranu
vSech ucastnikd. Ochrana udaja ucastnikd je zaklad-
ni soucasti protokolu a informovaného souhlasu pro
Enroll-HD.

Jsou néjaké zalezitosti spojené s ochranou udaiju, které
jsou pro vyzkum HCH zvlast dulezité?

David: Shromazdujeme genetické udaje. Vzhledem k
povaze HCH a k tomu, Ze genetické udaje jsou podle
GDPR klasifikovany jako zvlast citlivé informace, jedna
se v souvislosti s ochranou Gdajl o zvlast dalezitou
zalezitost. V zajmu ochrany ucastnik vyzkumu ani
vnadaci CHDI nezndame totoZnost uéastniku, protoZe

Emily Gantman

vsechny udaje, které CHDI ziskava, jsou kédované. To
znamena, ze jména a informace nelze v CHDI vza-
jemné priradit. Stejné tak kazdy vyzkumny pracovnik,
ktery chce pouzit tidaje z Enroll-HD, dostava pouze
kodované udaje a musi nejprve uzavfit s CHDI formal-
ni smluvni dohodu, v niZ se musi mimo jiné zavazat, ze
Udaje fadné zabezpeci a bude s nimi fadné nakladat

a Ze Udaje nepouzije ke zjisténi totoznosti zadného
ucastnika.

Emily: HCH je onemocnéni rodin, nejen jednotlivcd,

a proto je dulezité, abychom nejen chranili soukromi
jednotlivce, ktery souhlasil s Gi¢asti v nasem vyzkumu,
ale také abychom méli na paméti, Ze nemoc muze
ovlivnit i dalSi ¢leny rodiny a Ze musime chranit i jejich
soukromi.

Co to vSechno znamena v kazdodennim zivoté?
David: Smyslem sbéru dat je pokrok ve vyzkumu HCH.
Vsechny soubory dat, které bézné poskytujeme, byly
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peclivé zkontrolovany, analyzovany a upraveny tak,
aby bylo velmi obtizné nékoho identifikovat. Pokud
chce vyzkumnik ziskat néjakou jedinecnou, speciali-
zovanou podmnozinu z dat Enroll-HD, mame vybo-
ry, které Zadosti posuzuji, abychom se ujistili, ze je
zamyslené pouziti dat vhodné. Pro vSechny zadosti o
data mame interni proces schvaleni, ktery musi byt
ziskan navic k védeckému schvaleni. Ktomu pat¥i,

Ze se peclivé ujistime, Ze spolecnost nebo instituce,
ktera chce data od CHDI ziskat, ma zavedena odpovi-
dajici bezpecnostni opatfeni k ticinné ochrané dat. To
vSechno predstavuje pro vsechny dalsi administrativni
zatéz, ale je to nezbytné - a je spravné to tak délat.

Emily: Procesy se neustale vyvijeji. GDPR vstoupilo

v platnost v roce 2018 a od té doby prebirame stale
vice odpovédnosti za to, co to pro nas znamena jako
pro sponzora Enroll-HD a jako pro dobré obcany ve
vyzkumné komunité. Usilovné se snazime zajistit,
aby nase studijni pracovisté dodrZovala osvédce-

né postupy a bezpecnostni standardy, protoze jsou
vstupni branou od ucastnikd k datim. Jsme nasim
Géastnikim nesmirné vdééni a bereme jejich pFispév-
ky ke studii Enroll-HD nesmirné vazné. To znamena, ze
nam opravdu zalezi na integrité, aby udaje Gcéastnikd
byly zabezpecené a aby byly pouzivany spravné a pro
nejlepsi postupy a ucely.

Leto§n|' novinkou pro nase americka
studijni pracovisté bylo zruseni
certifikatu zachovani duvérnosti
(Certificate of Confidentiality, CoC)
americkych Narodnich institutt zdravi
(National Institutes of Health, NIH).
Noopur Modi, regionalni manazerka
Enroll-HD pro Ameriku/Australasii,
vysvétluje, co se délo a proc.

Nedavné zmény politiky NIH zname-
naly, Zze CoC se uz nebude vydavat
pro studie, které nejsou financova-
ny NIH a povazovany za vyzkumné
platformy - jako je Enroll-HD. Od cervence 2023 se
tak na pracovisté Enroll-HD v USA uz nevztahovala
platnost CoC NIH, a proto bylo nutné odstranit
vSechny formulace, které se toho tykaly. VsSem
nasim dotcenym pracovistim jsme zaslali revidované
formulare informovaného souhlasu, které predlozily
svym prislusnym institucionalnim kontrolnim
komisim. Upfimné dékujeme témto pracovistim

za jejich neochvéjnou podporu - do data vyprseni
platnosti jsme Uspésné zajistili souhlasy pro 63 %

Noopur Modi

nasich pracovist a vice nez 85 %
institucionalnich reviznich komisi
nam dalo souhlas k pokracovani
naslednych navstév, dokud nebudou
schvaleny revidované formulare
informovaného souhlasu. V soucas-
né dobé jsme ziskali souhlasy pro 98
% dotcenych pracovist, coz je z velké
Casti zasluhou obétavosti spolupra-
cujicich center. Zptsob provadéni
studie z(stava nezménény a viechny
Udaje shromazdéné v ramci studie
Enroll-HD jsou nadale chranény
pfisnymi bezpecnostnimi opatfenimi
a platnymi predpisy o ochrané udajd. Odhodlani
personalu pracovist dbat na prospéch ucastniku

a pokrok ve vyzkumu ptispélo k tomu, Ze se tyto
zmény podafilo efektivné zvladnout, a my jsme jim
za jejich pokracujici spolupraci opravdu vdécni.

Photo: Noopur Modi

Indianapolis, USA; zleva doprava: Swati Sathe, Courtney Treharn-
Gatza, Christopher James
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Snaha pochopit prubéh HCH

wati Sathe je IékaFskou viceprezidentkou nadace

CHDI. Kromé toho, zZe vede tym pro statistiku a
modelovani, se podili na Feseni klicovych IékaFskych a
védeckych otazek tykajicich se klinického vyzkumu v
ramci mnoha studii.

Jak se podilite na studii Enroll-HD?

Uzce spolupracuji s tymem Enroll-HD na protokolech,
informovaném souhlasu a lékafskych a védeckych
otazkach, které se vyskytnou, naptiklad na otazkach
IékaFského monitorovani, které vyzaduji dikladnéjsi
zvazeni. Jako vedouci tymu statistiky a modelovani v
CHDI pracuiji s daty Enroll-HD na riznych projektech -
napfiklad na pochopeni pribéhu HCH a na rozlusténi
toho, co by mohlo byt dilezitym cilovym parametrem
klinickych studii. V tomto sméru pracujeme s fadou
spolupracovnikd, pfedevsim se skupinou statistiki na
univerzité v lowé. Spolupracujeme také s IBM, biotech-

nologickou spole¢nosti AITIA a akademiky z Yale Univer-

sity a ja dohlizim na Fadu dalSich spolupraci v oblasti
vyzkumu, které maiji stejny cil - |épe porozumét pribéhu
HCH a ziskat informace pro vyvoj ucinnych lé¢ebnych
postupu. Studie Enroll-HD je pro toto vsechno dulezita.

Proé je studie Enroll-HD tak diilezita?

Enroll-HD je jedinecna pozorovaci studie. Je to asi
nejvétsi studie, kterou mame v oblasti vzacnych
onemocnéni k dispozici, zejména pokud vezmeme v
tvahu pocet Gcastnikd, skuteénost, Ze pokryva Ctyfi
kontinenty, pocCet zapojenych pracovist, délku ucasti atd.
Jako primarni studie, v niz jsou tdaje shromazdovany
pfimo od u&astnikl, poskytuje Enroll-HD vstupni udaje
pro vsechny druhy studii, v€etné klinického vyzkumu,
vramci kterého se hleda smysluplny cilovy parametr pro
klinické studie, zjistuje se uzite€énost riiznych hodnoceni
a poskytuji se biologické vzorky pro dalsi studium a
zkoumani v laboratofi.

Enroll-HD také poskytuje tidaje pro studie zamérené na
stanoveni genetickych modifikatort onemocnéni a pro

pfipady, kdy vypozorujeme néco zajimavého na zvifecim

modelu a chceme zjistit, zda to ma vyznam u ¢lovéka.
U mnoha vzacnych genetickych poruch vime, zZe je

nejlepsi zasahnout co nejdrive, a diky tomu, Ze Gcastniky

nabirame a studujeme je jiZ mnoho let - v ptipadé
Enroll-HD vlastné desitky let - ziskdvame mnohem jas-
Tyto znalosti jsou dilezité pro to, aby klinické studie
mohly probihat rychleji, v pfesné nastavenych kohortach

Cristina Sampaio (vlevo) a Swati Sathe slavi svdatek Diwali

cilovymi parametry, pomoci kterych bude mozné zmé-
fit i¢innost mnohem dfive a v mensich kohortach.

Proé jsou pro vyzkum HCH tak dileziti mladi
ucastnici?

U vSech neurodegenerativnich onemocnéni, ale
zasah bude ucinny na poc¢atku onemocnéni. U HCH se
predpokladané trvani nemoci pohybuje kolem 25 let a
vice, ale kdyz budeme tuto nemoc studovat ve velmi
Casné fazi vyvoje, mame nejvétsi Sanci najit néco, co
by se dalo Iécit. Jak nemoc postupuje, stava se tento
stale castéji doufaji, Ze se jim podafi |écit nemoc uz

v raném stadiu. To je spravné, ale zatim nevime, jak
ovéFit nebo prokazat, Ze takova Iécba bude Uspésna.
Vyzkum HCH je ze své podstaty naro¢ny kvdli tomu,
jak je onemocnéni vzacné, sloZité a jaky ma prubéh.
Proto mu potfebujeme Iépe porozumét tak brzy, jak je
to jen mozné - nez se objevi priznaky.

Photo: Swati Sathe
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Jak kpochopeni priibéhu HCH pomiiZe integrovany
systém stagingu Huntingtonovy choroby (HD-ISS)
Potfeba systému stagingu (neboli urcovani stadia)
HCH vyplynula z regula¢nich pozadavki pFi
schvalovani léku. Je dalezité, aby vyzkumni pracovnici,
farmaceutické spolecnosti a dalsi zicastnéné

strany mohli pFi popisu usporadani studie a kohorty
ucastnikd lékové studie pouzivat jednotny jazyk a
usnadnit tak nabor Gi¢astnikl. Pfedchozi definice,
které byly prevzaty z klinické praxe, byly velmi
subjektivni a nezapadaly dobfe do regulacniho ramce.
Abychom pokrocili v klinickém vyzkumu, potfebovali
jsme byt schopni objektivné popsat priabéh HCH

béhem zivota a to, v jakych fazich bychom mohli
zasahnout.

Enroll-HD poskytla pro vyvoj HD-ISS dllezité udaje.

To nam umoznilo identifikovat a popsat ctyfi odlis-

na stadia od O do 3, pfiéemz O je bez p¥iznaki, ale s
onemocnéni. Kdyz jsme schopni takto roz¢lenit HCH
pro vyzkumné ucely, nabizi se moznost, Ze by se daly
identifikovat biomarkery jesté predtim, nezZ se projevi
zjevné pfiznaky HCH. Farmaceutické spolecnosti se
chtéji zamérit na onemocnéni v co nejranéjsich stadiich
- a diky HD-ISS je to mozné.

Jak platforma Enroll-HD podporuje
klinické studie

J enny Townhill, Feditelka Enroll-HD pro vztahy s
partnery, a Tim McLean, jeden z vedoucich plat-
formy Enroll-HD, vysvétluji, jakou podporu platforma
Enroll-HD poskytuje klinickym studiim HCH.

Jenny: Uzce spolupracujeme se spole¢nostmi, které
planuji klinické programy tykajici se HCH ve vsech
fazich vyvoje, a mame skvélou moznost podporovat po-
moci informacnich zdrojt platformy Enroll-HD klinicka
hodnoceni od pocatku az po jejich dokonceni. Obvykle
za¢indme Uvodni schizkou se zadavateli, na které s
nimi probereme dostupné moznosti podpory, pohovo-
fime o jejich cilech a potom spolecné s nimi urcime,

jak miZeme nejlépe vyhovét potfebam kazdé konkrétni
studie. Mame specializované odborniky na HCH a vyvoj
Iékq, a to jak v ramci CHDI, tak v nezavislém panelu
[Vybor Enroll-HD pro klinické studie], ktefi mohou pod-
potit vyvoj programu a protokolu a poskytnout vstupni
informace k takovym tématidm, jako je uréeni optimalni
cilové populace pacientt a vyslednych ukazatel(, jako
je neurozobrazovani, biomarkery z biologického materi-
alu nebo digitalni a pacientem uvadéné vysledky.

Platforma Enroll-HD ma rozsahlou a dobfe zavedenou
mezinarodni sit pracovist a zkousejicich, se kterymi nas
tym dlouhodobé spolupracuje. Diky této infrastrukture
a udajum shromazdénym pro studii Enroll-HD, ktera
umoznuji vypocty analyzy proveditelnosti, je mozné
identifikovat nejvhodnéjsi pracovisté, kde by mélo dané
klinické hodnoceni probihat. Systém Enroll-HD pro
certifikaci pracovist klinickych hodnoceni zajistuje, ze
zadavatelé jsou informovani o vSech certifikovanych

Jenny Townbhill a Tim McLean

pracovistich v pfislusnych regionech, ktera jsou schopna
provadét klinickd hodnoceni HCH. Kromé toho muze-
me pracovisté podpofit tim, Ze jim s vyuzitim aktualni
databaze Enroll-HD pomuzeme identifikovat pfipadné
vhodné ucastniky na pracovistich, které zadavatel zvolil.

Studie Ize také vnotit do Enroll-HD a tak snizit zatéz
ucastnikd plynouci z vySetfeni tim, Ze se hodnoceni
provede v ramci jejich kaZdoro¢ni navstévy. Nezavislé
studie mohou mezitim vyuzivat existujici data Enroll-HD
k podpore svych vlastnich analyz. Historicka data
Enroll-HD o ucastnicich studie lze také pouzit ke zkou-
mani, jaky pribé&h onemocnéni mél kazdy jednotlivec
predtim, nez se stal ucastnikem dané studie.

Zadavatelim klinickych hodnoceni nabizime nasi pod-
poru zdarma. Zadame pouze, aby nas priibézné infor-
movali o stavu podporovanych studii a pokud mozno
sdileli sva data s vyzkumnou komunitou HCH.

Nase zapojeni pfedstavuje zavazek vici zadavateli

vvvvvv
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obdobi ptipravy a realizace klinického programu. Pokud
jde o informacni rozhovory a provozni podporu Enroll-HD,
znalosti ziskané z platformy Enroll-HD a od Sirsiho tymu
CHDI byly pro mnoho HCH studii rozhodujici.

Ceho se zatim dosahlo?

Tim: Platforma Enroll-HD poskytuje dulezité informacéni
zdroje pro planovani a provadéni klinickych studii a hod-
noceni. Jak popisuje Jenny, platforma Enroll-HD poskytuje
neocenitelnou védeckou a provozni podporu pro planovani
a provadéni akademického vyzkumu a klinickych studii za-
davanych farmaceutickymi firmami. K dnesnimu dni jsme
v rlizné mife podpotili vice nez 20 studii provadénych vice
nez 10 riznymi zadavateli.

Rozsah poskytované podpory mizeme ilustrovat na Gz-
kém pracovniho vztahu s jednim konkrétnim zadavatelem:
tento vztah zacal, kdyz jsme byli pozadani o konzultac¢ni
prezkum prvniho navrhu protokolu pocatecni studie v
klinickém programu. Po dalSich kolech pfezkumu byl ko-
necny protokol formalné pfijat, coz umoznilo plnou pod-
poru ze strany platformy Enroll-HD. Pocatecni podpora
zahrnovala konzultace k identifikaci a vybéru pracovist v
regionech preferovanych zadavatelem a provozni podpora
zahrnovala informace o standardnich hodnoticich skalach
a jejich prekladech a o certifikaci hodnotiteli. Dlouhodobé
vztahy mezi regionalnimi pracovniky Enroll-HD a pracovi-
sti byly nékolikrat vyuzity, kdyZz bylo pfi zfizovani studij-
niho pracovisté potfeba pomoci s pocate¢nimi kontakty
mezi vyzkumnymi organizacemi zadavatele a pracovisti.

Vzhledem k tomu, ze nabor ucastnikl studie byl ob-
zvlasté narocny z hlediska specifickych aspekt studie a
vyzadoval pomérné vysokou uroven vstupniho vysetfeni
kazdého ucastnika, byla studijnim pracovistim poskyt-
nuta podpora pfi ndboru v podobé seznamu p¥ipadnych
vhodnych téastnikd, které byly vytvoreny z databaze
Enroll-HD. Kromé toho byla poskytnuta konzultace o si-
tich doporucujicich pracovist, vCetné téch, ktera se stu-
die neucastni. Pracovnici Enroll-HD byli pfizvani k tcasti
na regionalnich setkanich zkousejicich, aby prezentovali
postupy a strategie naboru.

Jelikoz do programu klinického vyvoje byly zarazeny dal-
§i studie, byly u naslednych protokold a zmén protokoli
provedeny prislusné konzultacni a akceptacni prezkumy.
Kromé toho, jak se v ramci klinického programu vyvijely
pozadavky na nabor, mohl tym Enroll-HD vyuzit toho, ze
mél prehled o ménicich se pozadavcich konkurencnich
studii, a radit ohledné dalsich potencialnich pracovist v
pavodné vybranych regionech i ohledné mozného zara-
zeni dal$ich regiont. Tym Enroll-HD, ktery se neménil,
také pomohl zajistit kontinuitu, protoze v projektovém
tymu zadavatele se béhem trvani programu lidé stridali.

Tento dlouhodoby klinicky program pokracuje a zada-
vatel si vyZadal udaje z Enroll-HD a HDClarity pro dalsi
analyzy. Neni pochyb o tom, Ze platforma Enroll-HD
vyznamné pfispéla k jeho pokroku.

BlizSi pohled na periodicky soubor dat
Enroll

Katrin Barth je feditelkou IT platformy Enroll-HD a
vysvétluje zaklady periodického souboru dat (Peri-
odic Data Set, PDS) - jednoho z nejvétsich kohortovych
soubort dat o jakémkoli onemocnéni, ktery je oteviené
k dispozici vyzkumnym pracovnikim.

Co je PDS?

Udaje o G¢astnicich jsou zajemctim z fad vyzkumnych
pracovnik( zpFistupfiovany jako PDS.

Od roku 2015 jsou zvefejnovany

kazdy druhy rok. Nejnovéjsi vydani

(PDS6) z roku 2022 obsahovalo uda-

je od 25 550 ucastnikd. PDS je také

obohaceny o tdaje z evropské studie

REGISTRY. Nez jsou Udaje zarazeny,

Katrin Barth (vpravo), zde s Anne Rosser v Boloni

prochazeji definovanym souborem kontrol kvality, aby
bylo zajisténo, Ze byly ziskany pfislusné souhlasy a ze
udaje jsou co nejpresnéjsi a nejuplnéjsi.
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Jak se jednotlivé PDS pFipravuji?

Na pfipravé se podili nékolik tymt Enroll-HD - mo-
nitorovaci tym, ktery pravidelné navstévuje studijni
pracovisté, kédovaci tym, ktery zajistuje, aby Gdaje o
medikaci a soubéznych onemocnénich byly k dispozici
ve srozumitelné podobé, a statistici, ktefi provadéji
diukladnou kontrolu kvality a posuzuiji riziko identifika-
ce kazdého jednotlivce, pficemz zajistuji, aby ucastnici
s vysokym rizikem identifikace nebyli zafazeni. Tym

IT pak extrahuje a transformuje udaje o zpusobilych
Ucastnicich a navstévach z databaze pomoci nékolika
predem definovanych pravidel.

Tymy provedou nékolik testovacich cykli surcitou ¢asti
dat, aby se data vycistila a odstranily se pfipadné problé-
my, které by branily zafazeni dat - to trva ptiblizné Sest
mésicd. Nakonec se vytvoFi doprovodna dokumentace k
vydani - tyto dokumenty popisuji PDS a pouziti dat a na-
kladani s nimi. Nakonec, kdyz je PDS pfipraven k vydani,
tym pro spravu dat a tymy IT zajisti, aby byl PDS zp¥i-
stupnén davéryhodnym vyzkumnym pracovnikim.

Kdy miizeme oéekavat dalsi vydani?

Posledni verze PDS6 byla vydana v prosinci 2022 a ozna-
mena v lednu 2023. Dalsi vydani je planovano na prvni
polovinu roku 2025 - sledujte to!

Cenny zdroj pro vyzkumniky voblasti
HCH

bychom se dozvédéli vice o tom, jak se data,

véetné periodickych datovych soubort Enroll-HD,
pouzivaji, mluvili jsme s Darrenem Freemanem, ma-
nazerem dat v nadaci CHDI, a Christine Capper-Loup,
feditelkou spravy biologickych vzorki/SPS platformy
Enroll-HD.

Kdo miiZze data Enroll-HD pouzivat?

Darren: Soucasti poslani CHDI je volné zptistupnit data
vyzkumnikdim v oblasti HCH, a tim snizit pfekazky pro
vSechny, ktefi chtéji vyzkum HCH provadét. Jednim z
pozadavkd je viak to, ze data se mohou poskytovat pou-
ze provéfenym vyzkumnikdm. V rdmci Enroll-HD davaji
ucastnici povoleni ke sdileni svych Gdaju a tyto udaje
jsou samozrejmé velmi citlivé, takze maximalné dbame
na to, aby se s nimi zachazelo spravnym zplsobem. Jak
vysvétluji David Rankin a Emily Gantman, GDPR vénu-
jeme velkou pozornost. Smyslem je samozfejmé chranit
lidi, ktefi prispéli svymi udaji do vyzkumné komunity.
Zadosti o data pFichazeji rychle a zbésile!

Jak mohou vyzkumnici tyto udaje vyuzivat?

Darren: Je to docela jednoduché. Zadosti sméfujeme
na nase webové stranky, kde vyzkumnik uvede rizné
Udaje, véetné udaju o zabezpeceni dat. Obvykle, pokud
instituce vyzkumnika spliuje pozadavky na bezpecnost
a ochranu dat, je to obvykle jen otazka toho, aby se
vSe dalo dohromady a pak se pfipravila smlouva.
Pokud vsak zadaji o specializované informace nebo
neobnovitelné biologické vzorky, musi to pfezkoumat
védecky prezkumny vybor (Scientific Review
Committee, SRC).

Photo: Christine Capper-loup

Christine: Nékdy vy-
zkumnici pozaduji spe-
cializované udaje [které
nazyvame specifikované
datové sady (SPS)]. Exi-
stuji rdzné typy takovych
zadosti. Mdze se jednat
o informace, které byly
shromazdeény, ale nejsou
bézné poskytovany jako
soucast PDS, nebo o ne-
agregovana data. V ta-
kovém ptipadé zadame
vyzkumnika, aby poskytl
popis projektu, ktery
pak vybor SRC prezkouma, aby se ujistil, Ze tato vyssi
uroven informaci je opravnéna a vhodna. Ptame se také,
zda mGzeme tyto podrobnosti o vyzkumnych otazkach
zverejnit na webovych strankach Enroll-HD, protoze
chceme, aby vyzkumna komunita HCH, ucastnici studie
a jejich rodiny a také dalsi komunity, které se zajimaji o
HCH, védéli, jaky vyzkum je provadén a kym.

Christine Capper-Loup

Kdo o tyto specifikované tidaje Zada a jak se tyto udaje
pouzivaji?

Christine: Jak je vidét z prvniho obrazku, vétsina zadosti
o udaje pochazi od akademickych pracovniki a CHDI,
dale pak od biotechnologickych a farmaceutickych
spolecnosti.

Akademici 40%

CHDI

41%

18%

Firmy

Neziskové organizace | 1%

Obrdzek 1
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Kromé zadosti o
udaje, které nejsou
zahrnuty v PDS, nebo
0 neagregovana

data (viz vyse), coz
predstavuje vétsinu
Zadosti o datové sou-
bory SPS (,,standardni
datové soubory SPS" na druhém obrazku), nékdy
potfebujeme poskytnout data tykajici se biologickych
vzork, které byly pfedany vyzkumnikovi, nebo pouze
informace o metrikach, tzv. agregovana data (napt.
pocet ucastnikd, ktefi uzivali nebo uzivaji uréity typ
Iék0). Hlavni zkousejici pracovist Enroll-HD mohou
také pozadat o pFistup k udajim svych vlastnich
ucastnikd (,Gdaje z mého pracovisté"). Nékteré
biotechnologické a farmaceutické spolecnosti nabiraji
Ucastniky Enroll-HD do svych studii a nékdy pozaduji

Standardni SPS
Provozni zadost
K biologickym vzorkim
Agregovana data
Data z mého pracovisté 6%
Vstupni/historicka data 5%

14%

12%

pFistup k tdajiim
Enroll-HD o téchto
Ucastnicich (nazy-
vame je ,vstupni/
historicka data").
Tym platformy
Enroll-HD muze také
pozadat o ptistup

k idajim v ,provozni zadosti”. Nedavnym ptikladem
byla zadost o Gdaje k analyze rozloZeni uc¢astnikd, ktefi
splnuji kritéria pro jednotliva stadia HD-ISS na jednot-
livych pracovistich, aby bylo mozné definovat potfeby
naboru.

41%

23%

Obrdzek 2

Uplny seznam publikaci, jejichz vznik umoznila data
Enroll-HD, je k dispozici na webovych strankach:
https://enroll-hd.org/for-researchers/publications

Zpristupnéni statistiky a analyzy klinickych dat

Nase animované video poskytuje strucny tvod do Enroll-HD a také prehled jednotlivych ¢ldnku v této sérii
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Photo: Jen Ware

Jen Ware

J en Ware je vedouci
oddéleni vyzkumné
grafiky v CHDI. Nedav-

no vytvofrila sérii videi a
¢élanku, které maji vyzkum-
nym pracovnikiim pomoci
s pochopenim a analyzou
pozorovacich (neboli
observacnich) dat o HCH:_
https://enroll-hd.org/for
-researchers/analyzing-

data/.

Pavodnim zamérem bylo

vytvofit klasickou pFiru¢ku zamérenou na analyzu dat

z Enroll-HD a dalSich observacnich datovych souborl
HCH, ktera méla byt pro komunitu k dispozici jako zdroj
ke stazeni. Cilem bylo poukazat na osvédcené postupy
v epidemiologickém vyzkumu a upozornit na vyhody a

problémy prace s pozorovacimi daty,
a v celém textu uvadét praktické pti-
klady zaloZzené na datech Enroll-HD.

Predevsim jsme chtéli, aby tyto
informace byly srozumitelné, snadno
stravitelné a pristupné, a proto jsme
se rozhodli zménit format z tradicni

Vizualizace dat k desetiletému vyroci
Enroll-HD

Datovou vizualizaci Enroll-HD Study Sites: 2012-2022 |
Region, Recruitment, Tenure (Studijni pracovisté
Enroll-HD: 2012-2022 | Region, nabor, doba plsobeni)
navrhly a vytvorily Jen Ware, Daisy Abreu (statisticka;
AIDFM, Lisabonska univerzita) a Gabi Stautner (gra-
ficky design; ARTIFOX.com), aby ocenily neuvéfitelné
tvrdou praci a vytrvalost pracovnikd 183 studijnich pra-
covist, ktefi se podileli na studii Enroll-HD béhem prv-
nich 10 let jejiho trvani. Vizualizace byla vytisténa na
sklo a dorucena na kazdé pracovisté jako projev uznani
za veskerou jejich praci. Jak mizete vidét, po obvodu
obrazku jsou uvedena jednotliva pracovisté. Kruhova
grafika znazornuje t¥i parametry jednotlivych pracovist:
Zemépisny region je zobrazen barevnymi hvézdickami
po obvodu (fialova = Evropa; zluté = Severni Ameri-
ka; zelena = Australasie; modra = Latinska Amerika).

=

tisténé publikace na webovou sérii ,:' )
¢lankd - kazdy ¢lanek se zaméfuje na 30 X\\\ %o ‘
. » » » u 9 \\\ g %o %/ %o

jedno téma - s doprovodnym tvod- ¢ XS . . % s

nim videem. . :; E _“ 3 é ..-.

Video je k dispozici na webovych unveATio :°: % . § .:.:

strankach spolu s nasledujicimi do- k] /// e \\ °

provodnymi ¢lanky

* NezZ zacnete...

= Zvlastni charakteristiky dat o HCH

* Vék a délka CAG v analyze dat o
HCH

* Vyhody a problémy prace s pozoro-
vanymi daty (Enroll-HD)

* Tipy pro praci s daty Enroll-HD a
jejich spravu

* Vyuziti observacnich dat k informo-
vani o planu klinického hodnoceni

"

% N
F S v

ENROLL-HD STUDY SITES: 2012-2022

REGION; RECRUITMENT; TENURE

DATA SOURCE: ENROLL-HD | DATA CUT: JULY 25, 2022
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Celkovy nabor (k 25.cervenci 2022) je
znazornén Sedymi teckami na stfedni

ose, pficemz vétsi poCty jsou zobrazeny
bliz k okraji obrazku (rozsah =1az1030).
A kone¢né, délka ptsobeni pracovisté -
vymezena prvni a posledni/zatim posledni
navstévou ucastnika na daném praco-
visti - je znazornéna délkou stfredového

duhového kruhu (rozsah = 0 az 10 let).
Jsme nadseni, Ze tato vizualizace byla
zarazena do Sirsiho vybéru pro ocenéni
2023 Information is Beautiful Awards
(Informace jsou krasné), které vyzdvihu-
je dokonalost a krasu datovych vizualiza-
ci, infografiky a informacniho uméni. Milé
Jen, Daisy a Gabi, gratulujeme!

Georgetown University, Washington DC, USA; zleva doprava: Erin Koppel, Mara McCartin, Jamie Levey, Karen Anderson, Samantha Abbruzzese,

Robin Kuprewicz, Emilee Piechota

A na zaveér

ydani zpravodaje Enroll! pro

rok 2023 uzavirame tivahami a
postfehy Jamie Levey, jedné z vedou-
cich platformy Enroll-HD, pracujici v
nadaci CHDI. Jamie se jiz témér 20 let
intenzivné podili na rozvoji vyzkumu
HCH a ted'se s nami podéli o sviij po-
hled na dosavadni pokrok a ocekavani
do budoucna.

Pti Cteni tohoto vydani Enroll! citim

munita studijnich pracovist, vyzkum-
nikt (akademickych i firemnich) a
rodin se od pocatku spojila, aby bylo
mozné splnit cile studie Enroll-HD.
Neni to tak davno, co na HCH pra-
covala jen hrstka farmaceutickych
firem a pFistup k datovym souboriim
bud' neexistoval, nebo byl obtizny.
Ted, diky spolupraci nasi komuni-
tou a nasim spole¢nym ptispévkim
do Enroll-HD, existuje cela fada
vyzkumnych a klinickych vyvojovych
programd, které nas pfiblizuji ke

hrdost na to, Ze jsem soucasti tohoto
pozoruhodného celosvétového usili.
Dosahlo tolika milnikd a tolik pFispélo

k rozvoji vyzkumu HCH - mnoha zplsoby uvedenymi
v tomto Cisle, a jesté dalSimi! Nase tUzce propojena ko-

Jamie Levey (vlevo) s Ralfem Reilmannem,
Institut George Huntingtona, Miinster, Némecko

kone¢nému cili, jimz je ucinna lécba.
Vérim, ze Enroll-HD dosahla vseho,
co bylo mozné ocekavat, pokud jde

o vytvoreni informacniho zdroje uréeného k usnadnéni
pokroku ve vyzkumu HCH.
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https://www.informationisbeautifulawards.com/

Nemocnice svatého Josefa a AlZbéty, Bochum, Némecko, Jannis
Achenbach (vlevo) a Tim MclLean

Studie Enroll-HD bude slouzit komunité HCH i do
budoucna. Zamérime se na konkrétni data a vzorky
potfebné pro nejslibnéjsi pokroky ve vyzkumu a bude-
me nabirat konkrétni populace pro rozmanité postupy
v ramci studii (véetné zobrazovani, dalsich odbérd
biologickych vzorki a novych zptsobi hodnoceni),
které jsou zapotfebi, abychom dal plnili nase poslani.
Cely tym Enroll-HD se tési na spolupraci na cesté ke
kone¢nému cili!

St George Health Trust, Velkd Britdnie; zleva doprava: Marianne Novak,
Fiona Loveday, Hae-Ree Seo, Merrie Gowie, Venessa Miller, Nayana
Lahiri, Akshay Nair, Patricia Ribeiro

University of Alabama, Birmingham, Alabama, USA; zleva doprava:
Tenisha Franklin, Eileen Neacy, Marissa Dean, Victor Sung, Candace
Cromer

CHU, Angers, Francie; zleva doprava: Marie-Anne Guerid, Charlotte
Abrial, Adrien Tchatalian, Marie Chene, Mireille Loiseau, Marie Bost,
Audrey Olivier, Prof. Christophe Verny, Jamie Levey, Adriana Prundean,
Clarisse Scherer-Gagou, Jeanne Muller, Eric Décorte, Philippe Allain

Charité, Berlin, Némecko; zleva doprava: Tina Mainka-Frey, Christos
Ganos, Eike Spruth, Maria Gemenetzi, Diana Prychynenko, Josef Priller,
Elisabeth Singer-Mikosch

Enroll! je publikaci nadace CHDI Foundation, Inc.,
neziskové organizace pro biomedicinsky vyzkum,
ktera se vénuje vyhradné spolupraci na vyvoji léceb-
nych postupl, jez budou vyrazné prospésné pro oso-
by postizené Huntingtonovou chorobou. V ramci
tohoto poslani je CHDI Foundation zadavatelem a spra-
vcem studie Enroll-HD. Dalsi informace najdete na:
www.chdifoundation.org

Redakce: Simon Noble, PhD.
Vedouci védecka autorka:
MUDr. Catherine Deeprose, PhD
Prekladatel: Tomas Bernard
Graficka aprava: Mgr:

Gabriele Stautner, artifox.com
BY SA

Enroll! je licencovan jako Creative Commons Attribu-
tion-ShareAlike 4.0 Unported License. To znamena,
Ze kdokoli miZe obsah z Enroll! pfevzit a znovu kde-
koli pouzit, pokud pfitom uvede Enroll! a odkaz na
www.enroll-hd.org.

Kontaktujte nas na info@enroll-hd.org
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