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ok 2024 byt niezwykle
Rpracowity dla Enroll-HD!

Prace nad stworzeniem i
sfinalizowaniem zaktualizowanego
protokotu dla Enroll-HD 2.0 zostaty
prawie ukoriczone, co zmodernizuje
badania nad HD. Spotkanie EHDN i
Enroll-HD 2024 w Strasburgu sta-
nowito wazng okazje do podzielenia
sie tymi aktualizacjami z szersza
spotecznoscig HD. Wspaniale byto
widzie¢ tam tak wielu z Was. Zywa
i dynamiczna atmosfera, ktoéra dzie-
lili sie klinicy$ci, badacze i osoby
dotkniete HD, sprawita, ze spotka-
nie stworzyto trwate wspomnienia,
a takze odnowione poczucie celu.

Nie ma watpliwosci, ze badania nad
HD sa zakrojone na szeroka skale.
Dane Enroll-HD pochodzace od
ponad 30 000 uczestnikéw w bazie
danych — z ktérych ponad 21 000

Atmosfera na EHDN i Enroll-HD 2024 byta ozywiona i podnoszqca na duchu

jest nadal zapisanych w ponad 150
os$rodkach w 23 krajach na catym
$wiecie — zostaty wykorzystane do
wsparcia projektowania i wdrazania
ponad 25 badan klinicznych. Jeste-
$my bardzo dumni z tego, co Enrol-
I-HD osiagneto w ciggu ostatnich 12

lat. Wprowadzajgc w 2025 r. pro-
gram Enroll-HD 2.0, mamy nadzieje
na jeszcze wieksze postepy w bada-
niach nad chorobg Huntingtona.

Cristina Sampaio
Chief Medical Officer, CHDI
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EHDN & Enroll-HD 2024

e wrzesniu tego roku Enroll-HD i EHDN na-

wigzaty wspétprace, aby stworzy¢ wyjatkowe
wydarzenie taczace plenarne spotkanie EHDN od-
bywajace sie co dwa lata (dzien 1), wspdlny program
EHDN i Enroll-HD (dzien 2) z Kongresem Enroll-HD
(dzien 3). Ponad 1100 delegatéw zebrato sie w
miescie Strasburg we Francji, aby wziag¢ udziat w
naukowych i klinicznych prezentacjach, specjalnych
spotkaniach, okazjach do nawigzywania kontaktéw i
wydarzeniach towarzyskich. Ponizej dzielimy sie kil-
koma najwazniejszymi momentami z tego spotkania.

WYKLADY PLENARNE

Sarah Tabrizi (University College
London) oméwita mechanizmy
patogenezy, terapie w trakcie
opracowywania, HD-YAS (dtugofa-
lowe badanie mtodych dorostych z
rozszerzonym genem) i obiecujace opinie od Food
and Drug Administration (FDA) na temat integracji
biomarkeréw z procesem opracowywania lekéw.

Harry Orr (University of Minnesota)
przedstawit prezentacje na temat
zaburzen powtdérzen CAG i zapropo-
nowat, ze jesli lepiej zrozumiemy
patogenne podobienstwa i réznice
miedzy HD a innymi dziedzicznymi schorzeniami,
takimi jak ataksja rdzeniowo-mézdzkowa typu 1
(SCAT1), mozemy zblizy¢ sie do nadrzednego celu,
jakim jest opracowanie skutecznych metod leczenia.

Michael Panzara (Neurvati Neuro-
sciences) wygtosit inspirujacy
wyktad na temat wykorzystania
innowacyjnych projektéw badan w
celu przyspieszenia opracowywania
lekéw, czerpigc ze swojego bogatego doswiadczenia
w opracowywaniu terapii zaburzen neurologicznych.

Modyfikatory genetyczne i mozaikowos¢ somatyczna
(sesje réwnolegte)
Bob Handsaker (Harvard Medical School)
przedstawit ,tykajacy zegar DNA" niesta-
bilnosci somatycznej. Proces, w ktérym
juz rozszerzony region powtérzen CAG w
zmutowanym genie huntingtyny (mHTT)
z czasem staje sie jeszcze wiekszy.

Davina Hensman Moss (University College
London) omdwita niedawny projekt bada-
jacy DNA plemnikdw i krwi mezczyzn z HD
(Sperm-CAG) oraz jakiedalsze badania
beda prowadzone w tym zakresie.

Rozwéj i starzenie sie w HD (sesje réwnolegte)
Oliver Bartley (Cardiff University) opisat
prace wykorzystujgca srednie neurony
kolczaste pochodzace z ludzkich pluripo-
tentnych komédrek macierzystych i przypo-
mniat nam o potrzebie zrozumienia zalet i
wad réznych modeli eksperymentalnych.

Sandrine Humbert (Paris Brain Institute)
przedstawita podejscie neurorozwojowe,
$ledzac Sciezke od rozwoju embrionalnego
i postnatalnego do przed- i po- klinicznej
diagnozy ruchowej w wieku dorostym.

Praktyczne zastosowanie HD-ISS w badaniach klinicznych
Cristina Sampaio (CHDI) podsumowata
rozwdj Zintegrowanego Systemu Stadiacji
Choroby Huntingtona (HD-ISS) i scharak-
teryzowata mozliwosci i wyzwania, jakie
obecnie oferuje jako narzedzie badawcze.

Jeffrey Long (University of lowa) konty-
nuowat ten temat i pokazat, w jaki sposéb
HD-ISS moze by¢ wykorzystywany w
planowaniu badan klinicznych.

Sesja zakonczyta sie interesujacg dyskusjg panelowa,

w ktérej udziat wzieli Abi-Saab Walid (uniQure), Peter
McColgan (Roche), Amy-Lee Bredlau (PTC Therapeutics)
i Glenn Morrison (Annex-on Biosciences).
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Od lewej do prawej: Sarah Tabrizi, Jeff Long, Cristina Sampaio, Amy-Lee Bredlau, Abi-Saab Walif, Peter McColgan, Glenn Morrison, Chris Ross

Postepy uzyskane dzieki Enroll-HD

Trzy kolejne sesje byty poswiecone postepom uzyska- Patrick Weydt (Uniwersytet w Bonn i EHDN) zakon-
nym dzieki platformie badan klinicznych i badawczych czyt sesje wnikliwg dyskusjg na temat kolejnych
Enroll-HD. krokéw w kierunku osiggniecia korzysci klinicznych z

badan klinicznych.

Dodatkowe relacje z EHDN i Enroll-HD 2024 zostaty
opublikowane w listopadowym wydaniu EHDN
News (patrz https://ehdn.org/ehdn-newsletter-
53rd-edition/), a nagrane prezentacje ze spotkania
W pierwszej sesji Katrin Barth (EHDN), Jong-Min Lee Enroll-HD sa teraz dostepne na stronie internetowej
(Harvard Medical School), Douglas Langbehn (University  Enroll-HD (https:/www.enroll-hd.org/).
of lowa) i James Mills (University of lowa) przedstawili
biomarkery i modelowanie.

W drugiej sesji Jenny Townhill (EHDN), Marcelo Boareto
(Roche), Jamie Hamilton (CHDI) i Joaquim Ferreira (Uni-
versity of Lisbon) oméwili rézne aspekty wsparcia badan
klinicznych oraz projektéw naukowych nad HD.

W trzeciej sesji Priyantha Herath (Alnylam), Andrew
Wood (CHDI) i Tiago Mestre (University of Ottawa) omé-
wili nowe podejscia do projektowania badan klinicznych,
dostarczajac ekscytujgcych spostrzezen na temat przy-

sztosci badan nad HD. Od lewej do prawej: Fiona Loveday, Jolie Lewis i Marta Laciak (koordy-
natorzy obszaru jezykowego)
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Enroll-HD 2.0: Co, dlaczego, kiedy?

wati Sathe jest wiceprezesem ds. medycznych

CHDI. Oproécz kierowania zespotem ds. statystyk i
modelowania, jej rola obejmuje dostarczanie informacji
na temat kluczowych kwestii medycznych i naukowych
zwigzanych z badaniami klinicznymi w ramach wielu
projektow. Jak przedstawiono na konferencji, Enroll-HD
2.0 wnosi kilka bardzo ekscytujgcych zmian do badan
nad HD. Spotkalismy sie ze Swati, aby dowiedzie¢ sie
wiecej o tym, co Enroll-HD 2.0 oznacza dla uczestni-
kow.

Dlaczego Enroll-HD sie zmienia?

Enroll-HD odniosto sukces — spetnito swoje cele,
zrekrutowato ogromng liczbe uczestnikéw i dostarczyto
wartosciowych danych i wynikéw w ciggu ostatnich 12

Delegaci EHDN i Enroll-HD 2024 chcieli ustyszec o Enroll-HD 2.0

lat. Teraz musimy zmieni¢ Enroll-HD, aby dostosowa¢
sie do zmieniajgcego sie krajobrazu badan nad HD. W
szczegolnosci badania kliniczne, ktére koncentrujg sie
na uczestnikach na znacznie wczesniejszym etapie cho-
roby. Enroll-HD powinno by¢ przygotowane na zaspo-
kojenie tej potrzeby.

Enroll-HD 2.0 to poprawka do oryginalnego protokotu,
a nie nowe badanie, a kluczowe zmiany beda dotyczy¢
rekrutacji, kohort i ocen.

Jak zmieni sie rekrutacja w Enroll-HD 2.0?

Zamiast rekrutowac jak najwiecej uczestnikéw, Enrol-
I-HD 2.0 bedzie dazy¢ do zrekrutowania tacznie okoto
25 000 aktywnych uczestnikéw. Korzystajac z HD-ISS,
wdrozymy strategie, aby zapewnic¢ udziat wiekszej
liczby uczestnikéw na wczesnych etapach choroby.
Skala HD-ISS zostata opracowana z myslg o obiektyw-
nym opisie przebiegu HD w ciggu catego zycia, aby
utatwic badania kliniczne (wiecej szczeg6téw na temat
skali HD-ISS mozna znalez¢ w naszym wywiadzie ze
Swati z 2023 r.: https://www.enroll-hd.org/enrollhd
documents/newsletters/winter-2023.pdf).
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Liczba uczestnikow Enroll-HD na przestrzeni
czasu: 2012 - obecnie

ever enrolled

current

active

Number of participants

Enroll-HD prowadzito szeroko zakrojong rekrutacje przez ostatnie
12 lat

Jak zmienig sie kohorty?

Uczestnicy zostang poczatkowo umieszczeni w jednej
z trzech kohort (A, B lub C). W przypadku uczestni-
kéw z HD przydziat ten bedzie oparty na ich wyniku
HD-ISS (tj. stadia 0-1: przed kliniczng diagnoza
motoryczng; stadium 2: wczesne; stadium 3: pézne).
Przejscie miedzy kohortami zostanie okreslone na
podstawie stanu klinicznego kazdego uczestnika i

Przerwy oferowaty doskonatq platforme wymiany

wynikéw oceny oraz w petni wyjasnione przed rekru-
tacjg i przez caty czas trwania badania. Jak zawsze
uczestnicy beda mieli mozliwos$¢ zadawania pytan.

Jak zmienig sie oceny?

Gtéwna zaletg umieszczania uczestnikéw w kohor-
tach jest to, ze oceny bedga teraz dostosowane do
kazdej kohorty, co oznacza, ze uzytecznosc¢ zebranych
danych, takich jak obrazowanie i prébki biologiczne,
zostanie zmaksymalizowana, a obcigzenie uczestni-
kow testami zostanie zmniejszone. Wieksza elastycz-
nos¢ zostanie réwniez zaoferowana dzieki wprowa-
dzeniu wizyt online/telefonicznych dla niektérych
uczestnikow.

Oprécz Enroll-HD 2.0 nowy protokét biobankowa-
nia umozliwi CHDI przechowywanie i dystrybucje
waznych danych, a takze zbieranie dodatkowych
bioprébek. Biobank CHDI stworzy ujednolicony i
jasno zdefiniowany proces zbierania, przechowywa-
nia i udostepniania prébek biologicznych i danych
od uczestnikéw z HD i uczestnikéw kontrolnych.
Zmiany te spetnig zmieniajgce sie wymogi regula-
cyjne, a takze rozszerzg dostepne dane, aby sprostad
potrzebom badawczym. Wierzymy, ze Biobank CHDI
pomoze przyspieszy¢ rozwdj biomarkeréw w bada-
niach nad HD, umozliwi dalsze badania czynnikéw
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genetycznych i Srodowiskowych, ktére wptywajg na
patofizjologie HD, i poinformuje o rozwoju modeli pro-
gresji choroby i narzedzi oceny kliniczne;.

Kiedy te zmiany zostang wprowadzone?
Planowanie Enroll-HD 2.0 rozpoczeto sie w 2023
r., a przygotowania trwaty przez caty 2024 r. Wraz

z wejsciem w 2025 r. mamy nadzieje, ze osrodki
badawcze rozpoczna prace z nowym protokotem. Z
niecierpliwoscig czekamy na wdrozenie tych waz-
nych zmian i udostepnienie aktualizacji w odpowied-
nim czasie.

FuRST 2.0: naukowo potwierdzona
miara zdolnosci funkcjonalnych

eha Sinha, dr nauk medycznych, jest Dyrektorem

Metodologii Oceny Klinicznej w CHDI. Odgrywa
kluczowa role w opracowywaniu i ocenie ocen wyni-
kéw klinicznych w celu lepszego zrozumienia patofi-
zjologii HD i oceny wptywu interwencji na postep
choroby. Rozmawialismy z Nehg, aby dowiedziec sig
wiecej o opracowaniu i wprowadzeniu FuRST 2.0.

Dlaczego zdolnosé¢ funkcjonalna w HD jest wazna do
zbadania?

Zdolnos¢ funkcjonalna odnosi sie do umiejetnosci
jednostki do wykonywania codziennych czynnosci
niezbednych do niezaleznosci i dobrego samopo-
czucia. Obejmuje to zaspokajanie podstawowych
potrzeb, wypetnianie rél w rodzinie i spoteczenstwie,
wykonywanie zadan zawodowych, zarzadzanie obo-
wigzkami finansowymi i utrzymanie ogélnego stanu

zdrowia. W HD zdolnos¢ funkcjonalna jest kluczowa
do oceny, poniewaz odzwierciedla praktyczny wptyw
postepu choroby na jakos$¢ zycia (Qol).

Jakie s3 pilne pytania dotyczace zdolnosci
funkcjonalnych w HD?

W HD postepujgca neurodegeneracja prowadzi do
uposledzenia motorycznego, poznawczego i beha-
wioralnego, ktére bezposrednio wptywajg na zdol-
nosci funkcjonalne. Utrata tych umiejetnosci czesto
sygnalizuje przejscie do wiekszej zaleznosci od opie-
kunoéw i spadek ogdlnej jakosci zycia. Jako taka, zdol-
no$¢ funkcjonalna jest znaczacym, zorientowanym
na uczestnika wynikiem zdrowotnym. W potaczeniu
z innymi miarami wynikéw w badaniach klinicznych
moze dostarczy¢ danych, ktére taczg zmiany neuro-
patologiczne z ich wptywem na codzienne zycie.

U oséb z HD spadek zdolnosci funkcjonalnych
zaczyna sie niepostrzezenie juz w okresie przed kli-
niczng diagnozg motoryczng i postepuje przez catg
chorobe. Czas oraz trajektoria tych zmian funkcjo-
nalnych we wczesnej fazie HD nie sg w petni znane.
Obecnie nie ma wypracowanego modelu oceny sub-
telnych zmian zdolnosci funkcjonalnych w stadiach
HD przed kliniczng diagnozg motoryczna.

W jaki sposob FURST 2.0 moze poméc odpowiedzieé¢
na te pytania?

Poniewaz projekty naukowe orasz badania kliniczne
nad HD coraz czesciej koncentruja sie na wczesniej-
szych stadiach choroby, pojawita sie potrzeba opra-
cowania bardziej czutej miary funkcjonalnej. Skala
oceny funkcjonalnej 2.0 (FURST 2.0) zostata opra-
cowana w celu zapewnienia dostosowanej do celu,
naukowo potwierdzonej miary wynikéw zgtaszanych
przez pacjentéw (ang. Patient reported outcome,
PRO) wrazliwej na najwczesniej zauwazalne spadki
czynnosciowe w HD.
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Na czym beda polega¢ ocena FURST 2.0 dla
uczestnikow?

FuRST 2.0 to 24-elementowa PRO, ktéra ocenia zdol-
nos¢ funkcjonalng bez uwzgledniania przyczyny lezacej
u jej podtoza. Obejmuje ona codzienne czynnosci
zyciowe respondenta w ciggu ostatnich dwdéch tygodni
i ocenia szereg zdolnosci funkcjonalnych, w tym zdol-
nos$c¢ do pracy, zarzadzania finansami, interakcji spo-
tecznych i niezaleznosci w srodowisku domowym.

Czy te oceny zostaty zwalidowane?

Opracowanie metody FURST 2.0 przebiegato zgodnie

z rygorystycznym, opartym na danych, iteracyjnym

procesem, aby zapewnié najwyzszg walidacje uzyska-

nych tresci, co, prosciej méwigc, oznacza, ze doktadnie
mierzy to, co ma mierzy¢. Proces ten obejmowat:

* grupy fokusowe w celu zidentyfikowania obja-
wow obecnie wystepujgcych lub zaczynajacych sie
pojawia¢;

= konsultacje Panelu Delphi w celu zebrania konsen-
susu od ekspertéw;

* wielokrotne rundy wywiadoéw z uczestnikami HD i ich
towarzyszami w celu oceny uzytecznosci i komfortu
w odniesieniu do wrazliwych tematow

* oraz dane wejsciowe od komitetu sterujgcego i agen-
cji regulacyjnych, takich jak FDA.

W jaki sposéb dane zostang wykorzystane?
Uczestnicy badania Enroll-HD koncza FURST 2.0 w
miejscu badania. Dane te zostang przeanalizowane
w celu dalszej oceny jakosci i zastosowania skali
oraz w celu wsparcia udoskonalenia i potencjalnego
zastosowania w szerszych kontekstach badawczych i
klinicznych.

W jaki sposob wprowadzenie FURST 2.0 przyniesie
szersze korzysci badaniom nad HD?

Analizy PRO odgrywaja kluczowa role w uchwyceniu
perspektyw uczestnikéw na temat wptywu choroby i
ocenie korzysci interwencji terapeutycznych. Pomimo
ich znaczenia, PRO byty niedostatecznie wykorzy-
stywane w badaniach klinicznych nad HD, gtéwnie z
powodu obaw o spetnienie rygorystycznych standar-
déw metodologicznych wymaganych przez agencje
regulacyjne.

Rozwdj FURST 2.0 podkresla wartosc iteracyjnego
zaangazowania zaréwno w populacje docelowg — w
tym przypadku osoby z HD — jak i agencje regula-
cyjne w catym procesie rozwoju analizy opartej na
PRO. Poprzez ukazanie tego podejscia skoncentrowa-
nego na pacjencie a jednoczes$nie majgcego metodolo-
giczne uzasadnienie, FURST 2.0 stanowi precedens dla
przysztego rozwoju metod PRO i szerszego przyjecia
takich analiz w badaniach nad HD.

Kontakt w sprawie Enroll-HD

luczem do sukcesu Enroll-HD jest praca oddanego

personelu placowki, ktéry kontaktuje sie z nowymi
uczestnikami i utrzymuje relacje z obecnymi uczestni-
kami. SpotkaliSmy sie z cztonkami zespotu Enroll-HD z
réznych krajow, aby dowiedziec sie wiecej o ich rolach i
obowiazkach.

Julie Koeppel petni role Specjalisty ds. Badan i Koor-
dynatora Enroll-HD w Centrum Doskonatosci Choroby
Huntingtona na Uniwersytecie w lowa. Huntington's
Disease Center of Excellence.

Jak wyglada Twéj typowy dzien pracy?

Wizyty Enroll-HD zaczynam od spotkania z uczestni-
kami. Uwielbiam stuchac o tym, co wydarzyto sie w
ciggu ostatniego roku i doceniam mozliwos¢ ponow-
nego nawigzania kontaktu z uczestnikami. Kazdy ma

Od lewej po prawej: Peggy Nopoulos, Julie Koeppel, Amy Lemke,
Annie Killoran
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wazng historie do opowiedzenia. Po zakoriczeniu
wizyty lubie wprowadzac dane tak szybko, jak tylko
to mozliwe, gdy wszystko jest jeszcze Swieze w mojej
pamieci.

W dni, w ktére nie mam wizyt Enroll-HD, spedzam
dzien na kontaktowaniu sie z uczestnikami i utrzy-
mywaniu z nimi kontaktéw w celu skoordynowania
wizyt w klinice (lub innych wydarzen, ktére maja
miejsce) z wizytami Enroll-HD. Jestem réwniez w
bardzo bliskim kontakcie z koordynatorem naszej
kliniki HD — poniewaz w dowolnym momencie pro-
wadzimy szereg badan, spotykam wiele oséb i rodzin
dotknietych HD, a jesli nie sg jeszcze zaangazowani,
zawsze moge skontaktowac ich z placéwka Enrol-
|-HD blisko domu. Zasadniczo pracujemy nad tym,
aby badania byty zgodne z tym, co jest najlepsze dla
uczestnikow.

Jak Enroll-HD wpisuje sie w inne badania w Twojej
klinice?

Prowadzimy wiele ré6znorodnych badan nad roz-
wojem oraz etiopatogenezg HD, w tym badania

nad wptywem farmakoterapii. Mysle, ze Enroll-HD
przydaje sie réwniez do tego, by ludzie dowiedzieli
sie o tych innych badaniach. Uczestnicy Enroll-HD
czesto dziela sie informacjami o badaniu z cztonkami
rodziny i przyjaciétmi. Tutaj, w srodkowo-zachodnich
Stanach Zjednoczonych, nasze rodziny sg czesto
duze i powigzane, i niezwykle oddane badaniom nad
HD, w ktérych Enroll-HD odgrywa kluczowa role.

Co wyréznia sie w kontekscie pracy ze spotecznoscia
HD?

Przeprowadzitam wiele badan i przez caty ten czas
najtrudniejszg czescig jest zazwyczaj rekrutacja.

W przesztosci czasami czutam sie jak sprzedawca
wygtaszajacy przemowe w nadziei na pozyskanie
kolejnego uczestnika. W przypadku uczestnikéw
Enroll-HD jest zupetnie odwrotnie. Ci ludzie sg nie-
samowicie chetni i petni energii do brania udziatu w
badaniach, poniewaz chcg mieé wptyw na przyszte
pokolenia. Nie sgdze, zeby czesto mozna byto to
znalez¢ w badaniach, a niekonczace sie poswiecenie,
wytrwatosc i odwaga, ktére widze kazdego dnia u
naszych uczestnikéw, sg niesamowicie inspirujgce.

Joie Hucko jest koordynatorka ds. zasiegu w Hunting-
ton Disease Care, Education, and Research Center w

Georgetown. Joie dotaczyta do tego Centrum Dosko-

natosci w 2022 .

Na czym polega Twoja rola?

Jestem koordynatorem ds. kontaktéw zewnetrznych
w os$rodku, co oznacza, ze jestem odpowiedzialna za
rozpropagowanie informacji! Jesli cos sie zmieni w
ktéryms z badan lub jesli bedziemy mieé nowe bada-
nie, moim zadaniem jest informowanie wszystkich.
Robie to, wysytajgc komunikaty prasowe, aktuali-
zujac nasz miesieczny newsletter itd. Kiedy zaczy-
natam, kluczowym celem byto ponowne nawigzanie
kontaktu z uczestnikami i rodzinami po COVID-19.
Tego rodzaju rola wczesniej nie istniata w osrodku,
wiec miatem duzy wptyw na rozwdj projektu.

Kiedy po raz pierwszy spotykam sie z osobami z HD
i ich rodzinami, mdwie im, ze Enroll-HD to swietne
badanie wprowadzajgce dla oséb chcacych zaan-
gazowac sie w projekty naukowe. Zdecydowana
wiekszos$¢ uczestnikéw Enroll-HD bierze réwniez
udziat w innych badaniach. Enroll-HD jest integralng
czescig wszystkich naszych wysitkow badawczych.
Na co dzien skupiam sie na komunikacji z uczestni-
kami i rodzinami, a takze dostawcami ustug spo-
tecznych, takimi jak placéwki opieki dtugotermino-
wej, terapeuci i inne zespoty, do ktérych mozemy
kierowac pacjentdéw. Rozwdj tych relacji obejmuje

Enroll-HD Dezember 2024

www.enroll-hd.org



Wydarzenia spotecznosciowe sq popularne w Georgetown

dzielenie sie wiedzg na temat HD i prace nad uspraw-
nieniem procesu kierowania pacjentdw.

Mamy wiele grup wsparcia. Jedng prowadze w ramach
edukacji wirtualnej zas inng dla opiekundéw oraz
kolejng dla grupy mtodych dorostych. Organizujemy
réowniez kwartalne wydarzenia spotecznosciowe, ktére
sg bezptatnymi wydarzeniami, takimi jak kregle, ,paint
and sip” — prowadzone przez instruktora z napo-

jami i przekgskami! — oraz gry i wieczory quizowe.
Naszym gtéwnym celem jest zgromadzenie wszystkich
i zapewnienie mozliwosci rozmowy, zadawania pytan i
dowiedzenia sie wiecej o naszych badaniach i tym, co
robimy.

Z iloma uczestnikami pracujecie?

Pracujemy z okoto 250 osobami z HD i ich rodzinami.
Poniewaz obstugujemy Maryland, Wirginie i Waszyng-
ton, mamy bardzo duzy obszar ustug. Docieramy réw-
niez do sgsiednich standéw i osoby przyjezdzajgce do
nas z dalszych miejsc po opieke kliniczna. Nasi obecni
uczestnicy sg bardzo zaangazowani — co jest wspa-
niate! Staramy sie réwniez, aby osoby, ktére obecnie
nie majg dostepu do tej specjalistycznej opieki, wie-
dziaty, kim jestesmy i co robimy.

W jaki sposéb utrzymujecie kontakt z tak wieloma
uczestnikami?

Czesto utrzymuje kontakt z uczestnikami za posred-
nictwem poczty e-mail i mamy kilka réznych kanatéw

komunikacji, w tym kanat YouTube (https:/www.
youtube.com/channel/UCA1dvafghO8rP17DIGT-
t2wg), gdzie publikujemy wyktady oséb z naszego
centrum na tematy takie jak edukacja, badania i
praca, ktéra odbywajg sie w naszej placéwce. Pro-
wadze réwniez strone na Instagramie (https:/www.
instagram.com/georgetown_hd_cerc/) i publikuje
tam wszystkie nasze aktualnosci, w tym newslettery.

Jaka jest przysztos¢ badan nad HD?

Wszedzie obserwujemy zmiane w kierunku badania
wczesniejszych stadiow HD u mtodszych oséb. Jest
to klucz do Enroll-HD 2.0, a wszystkie strony bio-
rgce udziat w projektowaniu i prowadzeniu badan
klinicznych beda zastanawiac sie, jak najlepiej to
utatwic. Jak wspomniatam, mamy grupe wsparcia
dla mtodych dorostych — i nie jest to tradycyjna
grupa wsparcia. Gtéwnie korzystamy z aplikacji do
przesytania wiadomosci, aby pozostaé w kontakcie.
To podejscie wydaje sie o wiele bardziej dostepne

i angazujace dla naszych mtodych dorostych i
pozwala nam budowac wspdlne relacje. Wiemy, ze u
wiekszosci mtodych dorostych objawy nie pojawia sie
przez co najmniej kolejne 5 do 10 lat, wiec Enroll-HD
2.0 zapewni sposéb zaangazowania sie bez obcigze-
nia, umozliwiajac uczestnikom kontynuowanie pracy
i zycia rodzinnego, jednoczesnie wnoszac namacalny
wktad w badania.
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Danielle Buchanan i Elizabeth Huitz s3 kluczowymi
cztonkami Programu Choroby Huntingtona w Van-
derbilt University Medical Center, ktéry otrzymat
oznaczenie Centrum Doskonatosci Poziomu 1 od
Huntington's Disease Society of America w 2017
roku.

lle oséb przyjmujecie w klinice?

Elizabeth: Do naszej kliniki przychodzi okoto 400
0s6b z HD, a okoto 500 oséb bierze udziat w pro-
gramie Enroll-HD, poniewaz obejmuje to réwniez
cztonkéw rodzin. Chociaz obejmujemy gtéwnie
potudniowo-wschodnig cze$¢ Ameryki, ludzie
przyjezdzajg réwniez z Florydy, Karoliny Pétnocnej,
Pittsburgha czy lllinois.

Danielle: Dotaczyli do nas nawet ludzie z Kanady!
Niektore z naszych rodzin sg dos¢ duze i majg wiele
pokolen. Nawet jesli nie mieszkaja blisko siebie,
ludzie nadal kierujg swoich cztonkéw rodziny do
Vanderbilt na podstawie ich pozytywnych doswiad-
czen tutaj i mozliwosci zaangazowania sie w
badania.

Jak utrzymujecie kontakt z tak wieloma
uczestnikami?

Danielle: Jesli ktos$ przychodzi na wizyte Enroll-HD,
lubie wpasc i zobaczyé, jak sobie radzi. Pracujac

z kazdg osobg przez ostatnie 7 lat, nawigzalismy
kontakt i Swietnie jest spotkac sie osobiscie. Nasz
zespot ds. pracy socjalnej organizuje cotygodniowe
spotkanie grupy wsparcia, zwane ,,happy hour”, w
ktérym moga uczestniczyd pacjenci jak i opiekuno-
wie. Spotkania te cieszg sie duzym zainteresowa-
niem i odzewem.

Jak wspétpracujecie z osobami, ktore nigdy
wczesniej nie byty w klinice?

Elizabeth: Osoby, ktére nigdy wczesniej nie byty,
mogg by¢ bardzo zdenerwowane. Nasze numery
telefonow sa tatwo dostepne i w petni rozumiemy,
ze wykonanie pierwszego potgczenia moze by¢
przerazajgce. Kiedy ktos sie zgtasza pierwszy raz,
opowiadamy troche o klinice, o tym, co robimy

i jakie sg dostepne mozliwosci. Zapraszamy ich
réwniez do przyjscia, zadawania pytan osobiscie,
spotkania sie z zespotem itd. Poniewaz jestesmy
wielodyscyplinarnym zespotem sktadajgcym sie z
doradcéw genetycznych, pracownikéw socjalnych,
logopeddw, neurologdw, koordynatoréw badan i
innych, mamy co$ waznego do zaoferowania na
kazdym etapie tej podrdzy dla catej rodziny.

Co wyroéznia Cie w pracy w HD?

Danielle: Nadzieja, odpornosc¢ i zaangazowanie w
badania w naszych rodzinach z HD sg niesamowite.
By¢ moze najwazniejsze jest to, ze nasi uczestnicy
nie biorg udziatu w badaniach dla siebie, ale dla
nastepnego pokolenia i dalej. To niesamowite by¢
tego swiadkiem i czescia tego.
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Kate Fayer (koordynatorka badan) i Olivia Thackeray
(asystentka ds. badan) pracujg w University College
London w Wielkiej Brytanii, gdzie wspotpracuja z
profesor Sarah Tabrizi nad rozbudowanym programem
badan nad HD.

Jak wyglada typowy
dzien pracy kazdej z
Was?

Kate: Pracuje po stro-
nie zarzadzania projek-
tami, co oznacza,

ze upewniam sie, ze
nasze pliki i notatki sa
aktualne i ze wszystko
jest rejestrowane tak,
jak powinno. Biore
udziat w réznych pro-
jektach badawczych,
ale Enroll-HD jest
podstawa wiekszosci
tej pracy.

Olivia: Pracuje nad

wieloma codziennymi

dziataniami Enroll-HD,

w tym nad planowa-

niem wizyt z uczest-

nikami i upewnianiem

sie, ze wszystko jest

na swoim miejscu.

Zawsze mito jest widzie¢ uczestnikéw, a poniewaz
widzimy kazdego uczestnika kazdego roku, mamy
okazje zbudowac relacje.

Z iloma uczestnikami Enroll-HD wspétpracujesz na
ucL?

Kate: Mamy od 300 do 400 uczestnikdéw, a niektérzy
pokonujg spore odlegtosci, aby nas odwiedzi¢! Profe-
sor Tabrizi jest dobrze znany w dziedzinie HD, wiec

mamy uczestnikéw przyjezdzajacych nawet ze Szkocji.

Wysitek, jaki wktadajg uczestnicy, jest niesamowity,
a motywacja do pracy nad poszerzaniem wiedzy na
temat HD jest ogromna. To wysitek spotecznosci.

Jak Enroll-HD wpisuje sie w inne projekty badawcze

prowadzone na UCL?

Kate: Uwazam, ze Enroll-HD to pierwszy krok w

kierunku badan. Zapewnia naprawde dobre pierwsze

doswiadczenie i pozwala uczestnikom dowiedziec sie
o procesie badaw-
czym i ustyszeé o
innych trwajacych
projektach. Uwa-
Zam, ze nasi uczest-
nicy budujg poczucie
wspolnoty, poczucie
bycia czescig czegos
wiekszego, poniewaz
wiedza, ile oséb jest
zaangazowanych i
ze dane sg wykorzy-
stywane do lepszego
zrozumienia patoge-
nezy HD.

Olivia: Zdecydowa-
nie istnieje poczucie
~Spotecznosci Enrol-
I-HD", a uczestnicy
uwielbiajg stuchac o
tym, co robimy. Che¢
uczestnikéw do
zaangazowania sie w
Enroll-HD i inne pro-
jekty naprawde sie
wyrdznia. Biorac pod uwage genetyczna nature HD,
wielu uczestnikow byto swiadkami, jak cztonkowie
ich rodzin przechodzili przez rézne trudnosci, i mysle,
ze motywuje ich to do angazowania sie w badania i
odgrywania roli w dokonywaniu zmian.

Co dla Ciebie oznacza wprowadzenie Enroll-HD 2.0?
Kate: To ekscytujacy czas! Wprowadzenie Enroll-HD
2.0 oznacza duze zmiany, ktére majg na celu przybli-
zenie nas do znalezienia metod leczenia HD.

Olivia: Obecnie jestesmy na wczesnym etapie prac
nad wdrozeniem Enroll-HD 2.0. Jak zawsze, uczest-
nicy sg na pierwszej linii tego, co robimy, wiec
bedziemy z nimi rozmawiaé, stuchac ich opinii i
upewniac sie, ze mozemy odpowiedzie¢ na wszelkie
pytania w miare postepu tych prac.
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Delegaci na EHDN i Enroll-HD 2024

Na koniec ...
Konczymy wydanie
Enroll! z2024 .
refleksjami Eileen
Neacy, dyrektor

operacyjnej w CHDI.

Eileen pracuje w

CHDI 0od 2007 r.

i odpowiada za

dziatalnos¢ CHDI,

w tym za platforme
Enroll-HD.

Niniejsze wydanie Enroll! przedstawia fascynujacy
przeglad tego, jak wiele mozna osiggnac w ciggu roku!
Od niezwykle udanego spotkania w Strasburgu po
postepy we wdrazaniu protokotu Enroll-HD 2.0. Deter-
minacja i duch wspoétpracy uczestnikéw, badaczy i
klinicystéw sprawiaja, ze Enroll-HD jest pionierskim
badaniem przetomowym. Osiggniecia Enroll-HD sg
wyjatkowe nie tylko w dziedzinie badan nad HD, ale
takze w badaniu rzadkich choréb i nauk medycznych w
szerszym ujeciu.

Patrzac w przysztosé, jestem przekonana, ze zmiany w
Enroll-HD 2.0 zapewnig jeszcze wiekszy katalizator dla
rozwoju klinicznego i badan. Ogélnie rzecz biorac, jest

wiele powoddéw do dumy i jestem podekscytowana, ze

moge by¢ czescig tego projektu.

Enroll! to publikacja CHDI Foundation, Inc., orga-
nizacji non-profit zajmujacej sie badaniami biome-
dycznymi, ktéra jest wytgcznie oddana wspdélnemu
opracowywaniu terapii, ktére przyniosg znaczne
korzysci osobom dotknietym choroba Hunting-
tona. W ramach tej misji CHDI Foundation sponso-
ruje i zarzadza Enroll-HD. Wiecej informacji mozna
znalez¢ na stronie: www.chdifoundation.org

Redaktor: Simon Noble, PhD
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Uktad i zdjecia na stronach od 1do 4 oraz 12 (géra):
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Enroll! jest licencjonowane na
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ted License. Oznacza to, ze kazdy moze pobrac
zawartosc Enroll! i ponownie wykorzystac jg w

dowolnym miejscu, pod warunkiem, ze wspomni o
Enroll! i poda link do www.enroll-hd.org.

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