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Robi Blumenstein

en rok byt niezwykle

wazny dla Enroll-HD.

Obchody dziesieciolecia

stanowity cenng okazje
do podziekowania uczestnikom
badania i ich rodzinom, ktérzy
bezinteresownie poswiecili swoj
czas, a takze personelowi, ktéry
odegrat kluczowa role w sukcesie
rozwoju tego projektu. Jako naj-
bardziej obszerne badanie obser-
wacyjne w zakresie HD, Enroll-HD
nieustannie rozwija sie, dostarcza-
jac bogata i kompleksowg baze da-
nych, wspierajgca badania klinicz-
ne nad HD i ustalajgcg standard w
badaniach nad rzadkimi choroba-
mi. Autorzy tej gazetki dzielg sie
swoimi spostrzezeniami i wnio-
skami na temat tego, co sprawia,
ze Enroll-HD jest tak wyjatkowym
i cennym zasobem.

Obchody 10-lecia pozwolity podzielic sie szczesciem i dumg, ktére czujemy dzieki dotychczasowym
sukcesom Enroll-HD. Od lewej do prawej: Claudia Perandones, Jamie Levey, Selene Capodarca,
Cristina Sampaio, G. Bernhard Landwehrmeyer

Z danymi pochodzacymi od ponad napedzanego nieztomng pracg i en-
30 000 uczestnikéw w bazie, z kto- tuzjazmem wszystkich tych, ktérzy
rych 21 000 nadal jest aktywnych w tworza naszg globalng spotecznosé

156 osrodkach zlokalizowanych w 23 Enroll-HD.
krajach na catym swiecie, jestesmy

dumni z tego, co osiggnelismy w Robi Blumenstein
Enroll-HD i pewni dalszego sukcesu,  Prezydent, CHDI
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Osobiste odczucia po obchodach
10-lecia Enroll-HD

elene Capodarca, Globalny Dyrektor Badania

Enroll-HD, jest czescig tego badania od samego
poczatku i wnikliwie opowiada o swojej roli w Enroll-HD,
zaangazowaniu w spotecznos¢, a takze o obchodach
10-lecia.

Jak to sie stato, ze zaangazowatas sie w Enroll-HD?

Pracuje z EHDN od ponad 10 lat i dotaczytam do tego tej

organizacji w momencie, kiedy badanie REGISTRY prze-

ksztatcato sie w Enroll-HD. Zaczetam jako LanCo, czyli

Koordynator Jezykowy dla obszaru Wtoch, a po zastgpie-

niu kolezanki na urlopie macierzynskim, ktora pracowata Alzbeta Miihlbdck (po lewej) i Selene Capodarca w Taufkirchen w
wéwczas jako Regionalny Menedzer dla obszaru Europy, Niemczech
dostatam propozycje stanowiska Globalnego Menedzera

Projektu. W roku 2023 zostatam mianowana Globalnym

Dyrektorem Badania. Jedna z wielu zalet pracy w zespole

Enroll-HD jest mozliwos¢ rozwoju i podejmowania

nowych wyzwan.

Jakie sg obowigzki Globalnego Dyrektora Badania?
Kluczowym elementem jest zapewnienie ciggtosci

Taufkirchen, Niemcy; od lewej do prawej: Lisanne Walter, Martha
Hoyos, Selene Capodarca, Michael Bachmaier, Katrin Barth, Eileen
Neacy, Elisabeth Singer-Mikosch, Annika Zeller, Theresia Kelm, Olga
Kuvarzina

wspotpracy miedzy réznymi zespotami, zadaniami

i aspektami badania, gtdéwnie z perspektywy operacyjne;.
Mowa tutaj o Zespole Zarzadzania Danymi, Zespole Za-
rzadzania Regionami i Dyrektorze Regionalnym, Zespole
Zarzadzania Projektem oraz, oczywiscie, Dyrektorze
Platformy Globalnej Enroll-HD, Olivii Handley. Moim
zadaniem jest “tgczeniem kropek” i wspomaganie tego
zespotowego wysitku, aby wszystko byto ze sobg spdjne.
Uczestnicze takze w spotkaniach, takich jak posiedze-
nia plenarne EHDN i konferencje poza granicami kraju.
Dobrym przyktadem jest tez Miedzynarodowy Kongres
Mtodych Dorostych HDYO, ktéry odbyt sie w 2023 roku,
Od lewej do prawej: Jamie Levey, Selene Capodarca, Jenny Callaghan, gdzie nawigzatam nowe kontakty, oméwitam nowiny ze
Ruth Fullam swietujq dziesieciolecie na posiedzeniu plenarnym EHDN, $wiata nauki, a takze celebrowatam dziesieciolecie bada-

Bolonia 2022 . A , . . .
nia wspdlnie ze spotecznosciag HD. To byto niesamowite
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doswiadczenie, méc poznaé mtodych ludzi z rodzin do-
tknietych ta chorobg i Swietowac z nimi, réwnie wspania-
le byto widzie¢ personel Enroll-HD i EHDN pomagajacy

i angazujacy sie.

Co najbardziej lubisz w swojej roli?
Dla mnie, szczegdlnie wazne jest spotykanie rodzin
HD na wydarzeniach i konferencjach. Czuje ogromna

wdziecznos¢ za zaangazowanie uczestnikéw Enroll-HD w
wsparcie badan nad ta choroba. Obchody 10-lecia w tym
roku byty niezwyktg okazja, poniewaz moglismy przed-
stawi¢ uczestnikom i ich rodzinom najnowsze osiggniecia
badania oraz, co wazniejsze, serdecznie podziekowac im
za ich wktad w rozwdj wiedzy o chorobie Huntingtona.
Moja wdziecznos¢ za to, do czego uczestnicy Enroll-HD
daza i osiggajg, motywuje mnie kazdego dnia.

Zapewnienie ochrony i bezpieczenstwa
danych

mily Gantman jest Wiceprezesem, a David Rankin

jest Dyrektorem Prawnym i Inspektorem Ochrony
Danych w CHDI. Dzieki ich zaangazowaniu, CHDI jest w
stanie zapewnic przestrzeganie najwyzszych standar-
déw prywatnosci danych uczestnikéow wszystkich badan
CHDI, w tym Enroll-HD.

Czym jest ochrona danych i dlaczego jest wazna?

David: Jednym z najwazniejszych aspektow kazdego
badania, w ktérym uczestniczy CHDI, jest ochrona pouf-
nosci i prywatnosci uczestnikéw. W 2018 roku Rozporza-
dzenie o Ochronie Danych Osobowych (RODO) okreslito
wymagania dotyczace ochrony danych zbieranych od
obywateli i mieszkarncéow UE. Ale bez wzgledu na prawo

i wymogi prawne, CHDI zawsze przywigzywato ogromna
wage do zapewnienia, ze dane sg pozyskiwane, przecho-
wywane i wykorzystywane w odpowiedni sposdb.

Poniewaz Enroll-HD to badanie o zasiegu globalnym,
czy pojawiajq sie trudnosci w zarzadzaniu wymagania-
mi dla réznych krajéw i regionow?

Emily: Nie - stosujemy najwyzsze standardy we wszyst-
kich lokalizacjach, poniewaz naszym gtéwnym celem jest
ochrona uczestnikéw i ich danych oraz zapewnienie im
komfortu podczas uczestnictwa w naszych badaniach.
Na przyktad, nawet jesli przepisy w Stanach Zjednoczo-
nych réznia sie od tych w Europie, stosujemy te same
standardy we wszystkich krajach uczestniczagcych w
Enroll-HD, aby upewnic sig, ze uczestnicy sg réwnie
chronieni, bez wzgledu na ich kraj zamieszkania. Prywat-
nos¢ danych uczestnikéw jest fundamentalnym elemen-
tem protokotu Enroll-HD i Formularza Swiadomej Zgody.

Czy istnieja jakies kwestie zwigzane z ochrong danych,
ktore sg szczegoélnie istotne dla badan nad HD?

David: Zbieramy dane genetyczne. Biorgc pod uwage
charakter HD, a takze fakt, ze dane genetyczne sg kla-
syfikowane jako wrazliwe informacje zgodnie z RODO,

Emily Gantman

ochrona danych jest szczegdlnie istotng kwestig. Aby
chroni¢ uczestnikéw badania, nawet w CHDI nie znamy
tozsamosci uczestnikéw, poniewaz dane s3 kodowane,
co oznacza, ze nazwiska i pozyskiwane informacje nie
mogg by¢ dopasowane przez CHDI. Podobnie kazdy ba-
dacz, ktéry chce korzystaé z danych Enroll-HD, otrzymu-
je tylko zanonimizowane dane i musi najpierw zawrzec
formalng umowe kontraktowa z CHDI, w ramach ktoérej
musi zgodzi¢ sie miedzy innymi na odpowiednie zabez-
pieczenie i obstuge danych oraz na niekorzystanie

z tychze danych w celu ustalenia tozsamosci jakiegokol-
wiek uczestnika.

Emily: HD to choroba rodzinna, dlatego wazne jest, aby-
$my chronili prywatnos¢ nie tylko osoby, ktéra zgodzita
sie uczestniczy¢ w naszych badaniach, ale pamietali,

ze inni cztonkowie rodziny réwniez mogg byc¢ dotknieci

chorobg i musimy chronié takze ich prywatnosé.

Co to oznacza?
David: Celem zbierania danych jest katalizowanie po-
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stepu badan nad HD. Zbiory danych, ktére regularnie
udostepniamy, zostaty starannie sprawdzone, przeanali-
zowane i skatalogowane, aby bardzo trudno byto zidenty-
fikowa¢ kogokolwiek. Mamy komitety oceniajgce wnioski
sktadane przez badaczy, ktérzy chca otrzymac unikalny,
wyspecjalizowany podzbiér danych Enroll-HD, aby upew-
ni¢ sie, ze zamierzone wykorzystanie tychze danych jest
odpowiednie. Dla wszystkich wnioskéw musimy najpierw
uzyska¢ wewnetrzne zgody i obejmujg one réwniez
starannos¢ w zapewnieniu, ze firma lub instytucja, ktéra
chce uzyskaé dane od CHDI, ma odpowiednie $rodki
bezpieczenstwa, aby skutecznie je chronié. Wszystko to
naktada dodatkowe obcigzenie administracyjne na kazda
ze stron, ale jest to konieczne - i wtasciwe.

Emily: Procesy stale ewoluujg. RODO weszto w zycie
w 2018 roku i od tego czasu coraz wiecej odpowie-
dzialnosci spoczywa na nas jako sponsorze Enroll-HD
i spotecznosci badawczej. Ciezko pracujemy, aby
zapewni¢, ze nasze osrodki stosujg dobre praktyki i
przestrzegajg standardéw bezpieczerstwa, ponie-
waz sg one "bramg” miedzy uczestnikami, a danymi.
Jestesmy ogromnie wdzieczni naszym uczestnikom i
traktujemy ich wktad w Enroll-HD bardzo powaznie.
Oznacza to, ze naprawde zalezy nam na integralnosci
zachowania danych uczestnikéw w sposéb bezpieczny
i pewny oraz zapewnieniu, ze sg one wykorzystywane
w sposob witasciwy i zgodny z najlepszymi praktykami
i w stusznym celu.

N owoscig w przypadku naszych
osrodkéw badawczych w USA w

tym roku byto usuniecie Certyfikatu
Poufnosci (CoC) wydanego przez
Narodowy Instytut Zdrowia (NIH).
Noopur Modi, menedzer regionalny
Enroll-HD dla Ameryki i Australii,
wyjasnia, co sie stato i dlaczego.

Niedawne zmiany polityki w NIH ozna-
czaty, ze CoC nie bedzie juz wydawany
badaniom niefinansowanym przez NIH
i uwazanym za platformy badawcze,
takim jak Enroll-HD. W zwigzku z tym,
od lipca 2023 roku, osrodki Enroll-HD w USA nie
byty juz objete zakresem CoC NIH, co wymagato
usuniecia wszelkich informacji dotyczacych tego
certyfikatu. Wystalismy zaktualizowane formularze
Swiadomej Zgody do wszystkich naszych osrodkéw
dotknietych t3 zmiang, a one przekazaty je odpo-
wiednim komisjom etycznym. Szczerze dziekujemy
wszystkim osrodkom za ich ciggte wsparcie - do daty
wygasniecia certyfikatéw, udato nam sie pomysinie
uzyskac zatwierdzenia dla 63% naszych osrodkéw,

Noopur Modi

a ponad 85% komisji etycznych dato
nam zielone swiatto, aby kontynu-
owac wizyty do czasu zatwierdzenia
zaktualizowanych formularzy Swia-
domej Zgody. Obecnie uzyskalismy
akceptacje dla 98% osrodkow,
gtéwnie dzieki wspoétpracy i poswie-
ceniu ich personelu. Przebieg badania
pozostaje bez zmian, a wszystkie
dane zbierane w Enroll-HD nadal sg
chronione przez rygorystyczne srodki
bezpieczenstwa i obowigzujgce
przepisy dotyczgce ochrony danych.
Zaangazowanie personelu osrodkéw
w celu zapewnienia komfortu uczestnikom i roz-
woju badan odegrato kluczowa role w skutecznym
nawigowaniu przez te zmiany i jesteSmy naprawde
wdzieczni za ich pomoc.

Photo: Noopur Modi

Indianapolis, Stany Zjednoczone; od lewej do prawej: Swati Sathe,
Courtney Treharn-Gatza, Christopher James
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Rozumienie Postepu Choroby
Huntingtona

wati Sathe jest Wiceprezesem ds. Medycznych w

CHDIL. Oprécz kierowania zespotem statystycznym i
modelowym, angazuje sie we wszystkie kwestie medycz-
ne i naukowe zwigzane z badaniami klinicznymi.

Opowiedz o swoim zaangazowaniu w Enroll-HD.

Scisle wspétpracuje z zespotem Enroll-HD nad
protokotami, Swiadoma Zgoda oraz pojawiajacymi sie
aspektami medycznymi i naukowymi, takimi jak kwestie
monitorowania medycznego, ktére wymagajg doktad-
niejszego rozwazenia. Jako lider Zespotu ds. Statystyk

i Modelowania w CHDI pracuje z danymi Enroll-HD w
réznych projektach - na przyktad po to, aby zrozumieé
postep HD i zidentyfikowac istotne statystycznie punkty
koncowe badania klinicznego. Wspédtpracujemy przy tym
z wieloma osobami, przede wszystkim z grupg statysty-
kéw z Uniwersytetu lowa. Czesto dziatamy blisko takze

z IBM, firma biotechnologiczng AITIA i naukowcami z
Uniwersytetu Yale oraz nadzorujgc szereg innych wspét-
prac badawczych, wszystko w tym samym celu - lepszego
zrozumienia postepu choroby Huntingtona i rozwojem
prac nad skutecznymi interwencjami. Enroll-HD jest waz-
ny dla wszystkich tych dziatan.

Co sprawia, ze Enroll-HD jest tak istotny?

Enroll-HD to wyjgtkowe badanie obserwacyjne, by¢é moze
nawet najwieksze w obszarze rzadkich choréb, biorac
pod uwage liczbe uczestnikow, fakt, ze obejmuje cztery
kontynenty oraz szeroka liczbe o$rodkéw badawczych,
dtugos¢ uczestnictwa pacjentéw i inne istotne czynniki.
Jako projekt, w ktérym dane s3 zbierane bezposrednio od
uczestnikoéw, Enroll-HD przyczynia sie do rozwoju rozma-
itych badan, w tym klinicznych. Jest to istotne z uwagi na
mozliwos$¢ identyfikacji znaczgcych punktéw koricowych,
okreslenia przydatnosci réznych skal i ocen oraz dostar-
czania prébek biologicznych do dalszych badan.

Enroll-HD dostarcza takze danych do badarn majgcych na
celu poznanie genetycznych modyfikatoréw choroby oraz
w sytuacjach, gdy zaobserwujemy interesujgce odkrycie
na modelu zwierzecym i chcemy ustalié jego znaczenie
dla ludzi. W przypadku wielu rzadkich zaburzen gene-
tycznych wiemy, Zze najlepszym momentem jest inter-
wencja tak wczesnie, jak to mozliwe, a poprzez rekru-
tacje uczestnikéw i badanie ich przez lata - a wiasciwie
dziesieciolecia, jak w przypadku Enroll-HD - uzyskujemy
znacznie jasniejszy obraz tego, jak choroba Huntingtona
postepuje w czasie. Ta wiedza jest istotna dla badan kli-
nicznych, ktére moga przebiegac szybciej w precyzyjnie

Photo: Swati Sathe

Cristina Sampaio (po lewej) i Swati Sathe Swietujq Diwali

skalibrowanych grupach uczestnikéw (eng. cohort), z
punktami koicowymi, ktére bedg mierzy¢ skutecznosé
znacznie wczesniej.

Dlaczego mtodzi uczestnicy sa tak niezbedni w bada-
niach nad choroba Huntingtona?

We wszystkich chorobach neurodegeneracyjnych,

ale szczegdlnie w chorobie Huntingtona, interwencja
jest najbardziej skuteczna we wczesnym stadium. W
przypadku HD, prognozowany czas trwania choroby
moze wynosi¢ 25 lat lub wiecej, ale badanie jej we
wczeshym etapie rozwoju daje nam najwieksze szanse
na znalezienie czegos, co bedzie podatne na leczenie.
To zadanie staje sie coraz trudniejsze w miare postepu
choroby. Coraz czesciej firmy farmaceutyczne starajag
sie celowaé we wczesne etapy rozwoju tej choroby - co
jest wtasciwym rozwigzaniem - ale nie wiemy jeszcze,
jak przetestowac lub wykazad skutecznos¢ tej mozli-
wosci. Badania nad HD sg z natury trudne ze wzgledu
na jej rzadkos¢, ztozonosc i przebieg, dlatego musimy
lepiej jg zrozumiec tak wczesnie, jak to mozliwe - za-
nim zostang zidentyfikowane objawy.
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W jaki sposéb Zintegrowany System Oceny Stopnia Za-
awansowania Choroby Huntingtona (HD-ISS) pomoze
W zrozumieniu postepu HD?

Potrzeba stworzenia systemu klasyfikacji HD wynikata z
wymogow regulacyjnych dotyczacych zatwierdzenia leku.
Wazne jest, aby badacze, firmy farmaceutyczne i inne
zainteresowane strony mogty uzywac jednolitego jezyka
do opisania projektu badawczego i kohorty uczestnikéw
w prébie klinicznej, co utatwitoby rekrutacje. Dotychcza-
sowe definicje, ktére przeniesiono z praktyki klinicznej,
byty bardzo subiektywne i nie pasowaty dobrze do ram
regulacyjnych. Niezbedne okazato sie stworzenie takiej
charakterystyki, aby$my mogli opisac trajektorie HD na

przestrzeni zycia i okresli¢ momenty, w ktérych mozemy
podja¢ interwencje w badaniach klinicznych.

Enroll-HD dostarczyt istotnych danych w opracowaniu
HD-ISS. Pozwolito nam to zidentyfikowad i opisac cztery
odrebne etapy od O do 3, przy czym O oznacza brak
objawodw, ale obecnos¢ mutacji genetycznej, a 3 - najbar-
dziej zaawansowany etap postepu choroby. Mozliwosé
klasyfikacji choroby Huntingtona w ten sposéb otwiera
potencjat identyfikacji biomarkeréw nawet przed wysta-
pieniem widocznych objawéw HD. Firmy farmaceutyczne
chca leczy¢ chorobe we wczesnych etapach - a te bada-
nia umozliwia HD-ISS.

Jak Platforma Enroll-HD Wspiera
Badania Kliniczne

J enny Townlhill, Dyrektor ds. Partnerstwa w Enroll-HD,
oraz Tim McLean, Wspétlider Platformy Enroll-HD,
wyjasniajg dedykowane wsparcie, ktére platforma
Enroll-HD zapewnia badaniom klinicznym nad chorobg
Huntingtona.

Jenny: Blisko wspétpracujemy z firmami opracowujacy-
mi programy kliniczne w obszarze choroby Huntingtona
na wszystkich etapach rozwoju i jestesSmy w doskonate;j

pozycji, aby wspieraé badania kliniczne od ich poczatku do
zakonczenia, wykorzystujac zasoby z Enroll-HD. Zazwyczaj
zaczynamy od spotkania wprowadzajgcego ze sponsorami,

aby oméwic dostepne wsparcie, przedyskutowac ich cele,
a nastepnie ustalamy, w jaki sposéb najlepiej zaspokoic
potrzeby kazdego takiego badania. Mamy dedykowanych
ekspertéw w dziedzinie choroby Huntingtona i rozwoju le-
kéw, zaréwno w CHDI, jak i w niezaleznym panelu [Komi-

tet ds. Badan Klinicznych Enroll-HD], ktérzy moga wspie-

ra¢ rozwdj programodw i protokotédw oraz udziela¢ opinii
na tematy takie jak identyfikacja optymalnej populacji
pacjentéw docelowych i odpowiednich sposobéw pomia-
ru rezultatéw, takich jak neuroobrazowanie, biomarkery,
wyniki cyfrowe i te zgtaszane przez pacjentéw.

Platforma Enroll-HD posiada rozbudowanga i dobrze
rozwinietg miedzynarodowg sie¢ osrodkéw i badaczy,

z ktérymi nasz zespot utrzymuje dtugotrwate relacje.

Ta infrastruktura oraz dane zebrane w ramach badania
Enroll-HD, umozliwiajg wykonanie analiz obliczeniowych
pozwalajacych na identyfikacje najodpowiedniejszych
osrodkéw do prowadzenia badan klinicznych. Schemat
Certyfikacji Osrodkéw Badan Klinicznych Enroll-HD
zapewnia, Ze sponsorzy znajg wszystkie certyfikowane
osrodki, ktore majg mozliwosé prowadzenia badan nad

Jenny Townhill i Tim McLean

HD w ich regionach zainteresowania. Ponadto mozemy
takze pomagac w identyfikacji potencjalnie kwalifiku-
jacych sie uczestnikdw w danej lokalizacji przy uzyciu
aktualnej bazy danych Enroll-HD.

Badania mozna ,zagniezdza¢” w Enroll-HD, aby zmniej-
szy¢ obcigzenie uczestnikéw testami poprzez przepro-
wadzanie niezbednych ocen w ramach ich corocznej
wizyty, natomiast niezalezne badania moga wykorzy-
stywac istniejgce dane Enroll-HD do wspierania wta-
snych analiz. Historyczne dane dotyczace uczestnikéw
badania mozna réwniez wykorzystac do sprawdzenia
postepu choroby u kazdej z oséb przed udziatem w
badaniu interwencyjnym.

Swobodnie oferujemy nasze wsparcie sponsorom ba-
dan klinicznych. Wszystko, o co prosimy, to informowa-
nie nas na biezgco o statusie wspieranych badan i, jesli
to mozliwe, dzielenie sie swoimi danymi ze spoteczno-
$cig badawczag HD.

Nasze zaangazowanie to zobowigzanie wobec spon-
sora na lata najbardziej intensywnego i dynamicznego
okresu projektowania i realizacji programu klinicznego.

Enroll-HD Grudzien 2023

www.enroll-hd.org

Photos: Gabriele Stautner - artifox.com



Wiedza zdobyta dzieki platformie Enroll-HD i CHDI
okazata sie kluczowa dla wielu badan HD.

Co udato sie dotychczas osiggnac?

Tim: Platforma Enroll-HD zapewnia kluczowe zasoby do
projektowania i prowadzenia badan oraz testow klinicz-
nych. Jak opisuje Jenny, platforma Enroll-HD gwarantuje
nieocenione wsparcie naukowe i operacyjne dla projek-
towania i prowadzenia badan akademickich oraz badan
klinicznych sponsorowanych przez przemyst. Do tej pory
w réznym stopniu wsparlismy ponad 20 préb klinicz-
nych, z udziatem ponad 10 réznych sponsoréw.

Mozemy zilustrowac zakres wsparcia, udzielajac przy-
ktadu bliskiej wspdtpracy z jednym konkretnym spon-
sorem: relacja rozpoczeta sie od poproszenia nas o
przeprowadzenie doradczego przegladu pierwszej wersji
protokotu badania w ramach programu klinicznego. Po
kolejnych seriach przegladu, formalnie zaakceptowano
ostateczny protokdt, wyrazajac jednoczesnie zgode na
obstuge danych pochodzacych z platformy Enroll-HD.
Poczatkowe wsparcie obejmowato doradztwo w zakresie
identyfikacji i wyboru lokalizacji o$rodkéw w preferowa-
nych przez sponsora regionach oraz wsparcie operacyj-
ne, obejmujgce zapewnienie standardowych skal ocen

i ich ttumaczen oraz certyfikacji lekarzy oceniajgcych.
Dtugoletnie relacje miedzy personelem Enroll-HD,

a osrodkami, wykorzystano przy kilku okazjach, aby
poméc w poczatkowych interakcjach miedzy organiza-
cjami zajmujgcymi sie badaniem klinicznymi sponsora, a
osrodkami podczas ich konfiguracji. Rekrutacja uczestni-

kéw do tego badania wigzata sie ze szczegdlnie trudny-
mi, specyficznymi dla badania aspektami, wymagaja-
cymi stosunkowo wysokiego poziomu kontroli kazdego
uczestnika, dlatego zapewniono wsparcie w zakresie re-
krutacji przy uzyciu list potencjalnie kwalifikujacych sie
uczestnikéw wygenerowanych z bazy danych Enroll-HD.
Ponadto udzielono porad dotyczacych rekomendowa-
nych osrodkéw niebioracych udziatu w badaniu. Pracow-
nicy Enroll-HD byli zapraszani do udziatu w regionalnych
spotkaniach badaczy w celu przedstawienia procesow i
strategii rekrutacyjnych.

W zwigzku z wtgczaniem dodatkowych badan do
programu, przeprowadzono odpowiednie przeglady
doradcze kolejnych protokotéw i poprawek do protoko-
téw. Co wiecej, wraz ze zmieniajgcymi sie wymaganiami
rekrutacyjnymi programu klinicznego zespét Enroll-HD
mogt wykorzystaé swojg wiedze, aby doradzaé w spra-
wie dodatkowych lokalizacji w pierwotnie wybranych
regionach, a takze doradzac w sprawie potencjalnego
wigczenia dodatkowych krajéw, czy osrodkow. Zespoét
Enroll-HD, ktéry pozostat niezmieniony, pomdgt réwniez
w utrzymaniu ciggtosci w zespole projektowym sponso-
ra w trakcie trwania programu.

Ten dtugoterminowy program kliniczny nadal jest w
toku, a sponsor poprosit o dane z programéw Enroll-HD i
HDClarity w celu dalszego wykorzystania ich analiz. Nie
ma watpliwosci, ze platforma Enroll-HD przyczynita sie
do rozwoju tego badania.

Blizsze spojrzenie na Okresowy Zbior
Danych Enroll

Katrin Barth, Dyrektor ds. Technologii Informa-
cyjnych Platformy Enroll-HD, wyjasnia szczegoty
dotyczace kwestii Okresowego Zbioru Danych (PDS)

- jednego z najwiekszych zbioréw danych kohortowych,
ktory jest publicznie udostepniany badaczom.

Czym jest PDS?

Dane uczestnikéw sg udostepniane zainteresowanym
badaczom jako PDS. Od 2015 roku

ukazujg sie one co dwa lata. W 2022

roku najnowsze wydanie (PDS6) za-

wierato dane od 25 550 uczestnikéw.

PDS jest rowniez wzbogacony danymi

z europejskiego badania REGISTRY.

Zanim dane zostang uwzglednione,

Katrin Barth (z prawej) z Anne Rosser w Bolonii

przechodzg one przez okreslony zestaw kontroli jakosci,
aby zapewni¢, ze uzyskano odpowiednie zgody oraz ze
dane sg mozliwie doktadne i kompletne.
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Jak przygotowywany jest kazdy PDS?

Zaangazowanych jest kilka zespotéw Enroll-HD - zespét
monitorujacy, ktéry regularnie odwiedza osrodki badaw-
cze, zespot kodujacy, ktéry zapewnia dostepnos¢ danych
dotyczacych lekéw i chordb wspéfistniejacych w zro-
zumiatej formie oraz statystycy, ktorzy przeprowadzaja
doktadna kontrole jakosci i oceniajg ryzyko identyfikacji
kazdej osoby, zapewniajac, ze uczestnicy o wysokim
ryzyku identyfikacji nie zostang uwzglednieni. Nastepnie
zespot IT wyodrebnia i przeksztatca dane z bazy, korzy-
stajac z kilku predefiniowanych regut dla kwalifikujacych
sie uczestnikow i wizyt. Zespoty przeprowadzaja kilka
serii testowych ciec¢ danych, aby oczyscic je i naprawié

wszelkie problemy, ktére uniemozliwiatyby ich uwzgled-
nienie - zajmuje to okoto szesciu miesiecy. Na koniec
tworzona jest dokumentacja towarzyszaca wydaniu - do-
kumenty te opisujg PDS oraz wykorzystanie i obchodzenie
sie z danymi. Wreszcie, gdy PDS jest gotowy do publikacji,
Zespot Zarzadzania Danymi i Zespoty IT dbajg o to, aby
PDS zostat udostepniony zaufanym badaczom.

Kiedy mozemy spodziewac sie nastepnego wydania?
Ostatni PDS6 zostat wydany w grudniu 2022 roku i udo-
stepniona w styczniu 2023 roku. Nastepne wydanie jest
planowane na pierwsza potowe 2025 roku!

Cenne Zasoby Dla Badaczy HD

by dowiedzie¢ sie wiecej na temat wykorzystania

danych, w tym Okresowego Zbioru Danych Enroll
-HD, rozmawialismy z Darrenem Freemanem, Menedze-
rem Danych w Fundacji CHDI, i Christine Capper-Loup,
Dyrektorem Administracji Danych Biologicznych na
Platformie Enroll-HD.

Kto moze korzystaé z danych Enroll-HD?

Darren: Czescig misji CHDI jest swobodne udostepnie-
nie danych badaczom HD, aby zmniejszy¢ bariery dla
wszystkich chcacych prowadzi¢ badania nad ta choroba,
jednak jednym z warunkdw jest to, ze dane moga by¢
udostepniane wytgcznie zweryfikowanym badaczom.

W ramach Enroll-HD uczestnicy wyrazajg zgode na
udostepnianie swoich danych, a te dane sg oczywiscie
bardzo wrazliwe, dlatego doktadamy wszelkich sta-

ran, aby zapewnic ich odpowiednie wykorzystanie. Jak
ttumacza David Rankin i Emily Gantman, RODO jest dla
nas bardzo wazne. Oczywiscie, celem jest ochrona osdb,
ktére przekazaty swoje dane spotecznosci badawcze;.
Whioski o udostepnienie tych informacji naptywaja
szybko i gesto!

W jaki sposéob badacze mogg ubiegac sie o korzystanie
z tych danych?

Darren: Jest to dos¢ proste. Zgtoszenia kierujemy na na-
szg strone internetowg, gdzie badacz musi podad rézne
informacje, w tym szczegdty dotyczace bezpieczenstwa
danych w jego osrodku. Zazwyczaj, jesli instytucja
spetnia wymagania dotyczace bezpieczenstwa i ochro-
ny danych, wystarczy ztozy¢ odpowiednie dokumenty i
przygotowaé umowe. Jednak jesli badacz prosi o specja-
listyczne informacje lub dane dotyczace bioprébek, to

Photo: Christine Capper-loup

musi on rowniez przejsc¢
przez proces recenzji
Komitetu ds. Przegladu
Naukowego (SRC).

Christine: Czasami bada-
cze wnioskuja o specja-
listyczne dane [ktére
nazywamy ,zestawami
danych okreslonych -
SPS"]. Istniejg rézne
rodzaje tych wnioskow.
Moga na przyktad do-
tyczyc informacji, ktére
zostaty zebrane, ale nie
sg rutynowo udostepniane w ramach PDS. Gdy to sie
zdarza, prosimy badacza o dostarczenie opisu projektu,
ktéry jest nastepnie analizowany przez SRC, aby upewnic
sie, ze te dostep do tych dodatkowych informacji jest
uzasadniony i odpowiedni. Pytamy réwniez, czy mozemy
opublikowaé szczegédty dotyczace badania na stronie
internetowej Enroll-HD, poniewaz chcemy, aby spotecz-
nos¢ badawcza HD, uczestnicy badania i ich rodziny, a
takze inne spotecznosci zainteresowane chorobg wie-
dziaty, jakie badania sg prowadzone i przez kogo.

Christine Capper-Loup

Kto wnioskuje o udostepnienie tych danych i w jaki

sposéb sg one wykorzystywane?

Christine: Jak wida¢ na Schemacie 1, wiekszo$¢ wnioskéw
Naukowcy 40%

CHDI

41%

Przemyst 18%
Non-profit 1%

Schemat 1
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o dane pochodzi od
$rodowisk akade-
mickich i CHDI, a
nastepnie od firm
biotechnologicznych
i farmaceutycznych.

Standardowe SPS
Whioski operacyjne
Powigzane z bioprébkami
Dane zbiorcze

Dane dot. wtasnego osrodka 6%

Dane historyczne/poczatkowe 5%

Oprécz wnioskéw o

dane nieuwzglednione w PDS lub dane nieprzetworzone,
ktére stanowig wiekszo$¢ wnioskéw o zestawy danych
SPS (,,standardowe SPS" na Schemacie 2), czasami
udostepniamy dane pozyskane z analizy bioprébek lub
jedynie informacje metryczne, znane jako dane zagrego-
wane (np. liczba uczestnikéw ktoérzy przyjeli lub przy;j-
muja okreslony rodzaj lekéw). Gtéwni badacze osrodkéw
Enroll-HD moga réwniez poprosic¢ o dostep do danych
tylko od swoich wtasnych uczestnikéw (,,dane dot.
wiasnego osrodka”). Niektdre firmy biotechnologiczne

i farmaceutyczne re-
krutujg uczestnikéw
Enroll-HD do swoich

41%

23%

14%

12%

badan i prosza o
dostep do danych En-
roll-HD tych uczest-
nikéw (nazywamy to
~danymi historyczny-
mi/poczatkowymi™).
Zespdt Platformy Enroll-HD moze takze zwrécic sie o
dostep do danych w ramach wniosku operacyjnego. Nie-
dawnym tego przyktadem byta prosba o dane do analizy
rozmieszczenia uczestnikdw spetniajacych kryteria na
réznych etapach HD-ISS w kazdym osrodku, aby poméc
w okresleniu potrzeb rekrutacyjnych.

Schemat 2

Petna lista publikacji, ktére powstaty przy uzyciu danych
Enroll-HD jest dostepna na stronie internetowej:
https://enroll-hd.org/for-researchers/publications/

Udostepnianie statystyk i analiz danych klinicznych

Animowany film dostepny na stronie badania zawiera krétkie wprowadzenie do dziatan Enroll-HD wraz z przeglgdem kazdego artykutu z tej serii
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Photo: Jen Ware

Jen Ware jest Dyrekto- Wizualizacja Danych 4 okazji 10-lecia

rem ds. Projektowania Enroll-HD
Eksperymentalnego w

CHDI. Niedawno stworzyta Osrodki badawcze Enroll-HD: 2012-2022 | Region, rekru-

serie filmow i artykutow, tacja, staz | Data Viz zostato zaprojektowane i stworzone
aby poméc badaczom przez Jen Ware, Daisy Abreu (statystyki; AIDFM, Uni-
W zrozumieniu i analizie wersytet w Lizbonie) i Gabi Stautner (projekt graficzny;
danych obserwacyjnych ARTIFOX.com), aby doceni¢ niesamowicie ciezka prace
dotyczacych HD: https:// i wytrwatosc¢ pracownikéw w 183 osrodkach badawczych,
enroll-hd.org/for-resear- ktérzy przyczynili sie do sukcesu Enroll-HD w ciggu
chers/analyzing-data/ pierwszych 10 lat jego istnienia. Wizualizacja zostata
wydrukowana na szkle i dostarczona do kazdego osrod-
Jen Ware Pierwotnym celem byto ka jako wyraz uznania za ich prace. Nazwy wszystkich
opracowanie klasycznego os$rodkow sg umieszczone na obwodzie. Zaraz obok
przewodnika, skupiajgcego sie na analizie danych znajduja sie kolorowe gwiazdki, odpowiadajgce réznym
z Enroll-HD i innych obserwacyjnych zbioréw danych regionom geograficznym (rézowy = Europa; z6tty = Ame-
dotyczacych HD, ktéry miat zosta¢ udostepniony spo- ryka Pétnocna; zielony = Australazja; niebieski = Ame-
tecznosci. Celem byto ukazanie najlepszych praktyk ryka tacinska). Catkowita rekrutacja (na 25 lipca 2022

w badaniach oraz podkreslenie korzysci i wyzwan
zwigzanych z praca z danymi obser-
wacyjnymi, poprzez przedstawienie
praktycznych przyktadéw opartych
na danych Enroll-HD.

Co najwazniejsze, chcieli$my, aby
informacje te byty przystepne i zro-
zumiate, dlatego zdecydowalismy sie
zmienic¢ format z tradycyjnej publika-
cji drukowanej na serie artykutéw w
internecie. Kazdy artykut skupiat sie
na konkretnym temacie, z towarzy-
szgcym filmem wprowadzajgcym.
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Film jest dostepny na stronie

internetowej wraz z nastepujacymi

artykutami:

* Zanim zaczniesz...

* Charakterystyka danych dotycza-
cych HD

* Wiek pacjenta orazilos¢ CAG w
analizie danych HD

* Korzysci i wyzwania wynikajace z
pracy z danymi obserwacyjnymi
(Enroll-HD)

* Praktyczne wskazéwki dotycza-
ce obstugi i zarzadzania danymi

\
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Enroll-HD

* Wykorzystanie danych obserwa- ENROLL-HD STUDY SITES: 2012-2022
cyjnych do projektowania badan REGION; RECRUITMENT; TENURE
k|inicznych DATA SOURCE: ENROLL-HD | DATA CUT: JULY 25, 2022
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roku) jest reprezentowana przez szare
kétka umieszczone na osi; im wieksza
rekrutacja w danym osrodku, tym wyzej
znajduje sie kétko (zakres = 1do 1030).
Wreszcie, staz osrodka - czyli data wi-
zyty pierwszego pacjenta w tym miejscu
i ostatniej/najbardziej aktualnej - jest
przedstawiony przez dtugos¢ centralnej

teczowej belki (zakres = 0 do 10 lat).
Co ciekawe, wizualizacja znalazta sie
na liscie konkursu ,, 2023 Information
is Beautiful Awards” - prestizowej na-
grody doskonatosci i piekna w wizuali-
zacjach danych, infografikach i sztuce
informacyjnej. Gratulacje, Jen, Daisy i
Gabi!

Uniwersytet Georgetown, Waszyngton, USA; od lewej do prawej: Erin Koppel, Mara McCartin, Jamie Levey, Karen Anderson, Samantha Abbruzzese,

Robin Kuprewicz, Emilee Piechota

Na Zakonczenie

Zamykamy nasz numer Enroll na
rok 2023! refleksjami i spostrze-
zeniami od Jamie Levey, Wspétliderki
Platformy Enroll-HD w CHDI. Jamie od
prawie 20 lat jest Scisle zaangazowana
w rozwoj badan nad HD i dzieli sie z
nami spostrzezeniami na temat do-
tychczasowego postepu oraz swoimi
nadziejami na przysztosc.

Czytajac ten numer Enroll!, czuje
dume, ze jestem czescig tego niezwy-
ktego globalnego wysitku, ktéry osig-
gnat tyle kamieni milowych i wnidst

tak znaczacg wartos¢ do postepu badan nad HD na wiele
sposobow opisanych w tym numerze - i nie tylko! Nasza
zgrana spotecznosc¢ HD, w sktad ktérej wchodzg osrodki

Jamie Levey (po lewej) z Ralfem Reilmannem,
George Huntington-Institute, Miinster, Niemcy

badawcze, badacze (akademiccy

i przemystowi) oraz rodziny, taczy
sity od samego poczatku, aby zapew-
ni¢ jak najszybsza realizacje celéw
Enroll-HD. Nie tak dawno temu tylko
garstka firm pracowata nad HD, a
dostep do zbioréw danych albo nie
istniat, albo byt utrudniony. Obecnie,
dzieki opartemu na wspoétpracy
charakterowi naszej spotecznosci

i naszemu zbiorowemu wktadowi

w projekt Enroll-HD, powstato wiele
programow badan i rozwoju kli-
nicznego, ktére przyblizajg nas do
ostatecznego celu, jakim jest opraco-
wanie skutecznego leczenia. Wierze,

ze Enroll-HD osiggnat wszystko, czego mozna byto
oczekiwad opracowujac zrédto informacji majace na
celu przyspieszenie postepu w badaniach nad HD.
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Szpital Sw. Jézefa i Elzbiety, Bochum, Niemcy; Jannis Achenbach (po
lewej) i Tim McLean

W przysztosci, Enroll-HD bedzie nadal stuzy¢ spoteczno-
$ci HD gromadzac okreslone dane i bioprébki potrzebne
do osiggniecia najbardziej obiecujgcych postepdéw ba-
dawczych oraz rekrutujac okreslone populacje do réz-
nych procedur badawczych (w tym obrazowania, pobie-
rania dodatkowych prébek biologicznych i nowatorskich
ocen) potrzebne do realizacji naszej misji. Caty zespét
Enroll-HD cieszy sie na mysl o dalszej wspdlnej pracy,
ktéra przybliza nas wszystkich do ostatecznego celu!

St George Health Trust, Wielka Brytania; od lewej do prawej: Marianne
Novak, Fiona Loveday, Hae-Ree Seo, Merrie Gowie, Venessa Miller,
Nayana Lahiri, Akshay Nair, Patricia Ribeiro

Uniwersytet Alabama, Birmingham, Alabama, USA; od lewej do prawej:
Tenisha Franklin, Eileen Neacy, Marissa Dean, Victor Sung, Candace
Cromer

CHU, Angers, Francja; od lewej do prawej: Marie-Anne Guerid, Charlotte
Abrial, Adrien Tchatalian, Marie Chene, Mireille Loiseau, Marie Bost,
Audrey Olivier, Pr Christophe Verny, Jamie Levey, Adriana Prundean,
Clarisse Scherer-Gagou, Jeanne Muller, Eric Décorte, Philippe Allain

Charité, Berlin, Niemcy; od lewej do prawej: Tina Mainka-Frey, Christos
Ganos, Eike Spruth, Maria Gemenetzi, Diana Prychynenko, Josef Priller,
Elisabeth Singer-Mikosch

Enroll! to publikacja CHDI Foundation, Inc., organizacji
non-profit zajmujacej sie badaniami biomedycznymi, ktérej
wytgcznym celem jest wspdlne opracowywanie terapii,
przynoszacych korzysci osobom dotknietym chorobg Hun-
tingtona. W ramach tej misji Fundacja CHDI sponsoruje
i zarzadza Enroll-HD. Wiecej informacji mozna znalez¢ na
stronie: www.chdifoundation.org

Redaktor: dr Simon Noble

Starszy autor tekstow naukowych:

dr Catherine Deeprose

Ttumaczenie: mgr inz. Marta taciak
Uktad: Gabriele Stautner, artifox.com

Enroll! jest objety licencjg Creati-
ve Commons Attribution-ShareAlike BY SA
4.0 Unported. Oznacza to, ze kazdy moze pobraé¢ zawar-
tos¢ z Enroll! i uzywac jej ponownie w dowolnym miejs-
cu, pod warunkiem, ze poda nazwe zrddta i link do strony
www.enroll-hd.org.

Skontaktuj sie z nami: info@enroll-hd.org
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