Enrolll

Kontaktujte nas na
info@enroll-hd.org

Aktuality z
globalni komunity
Enroll-HD

PROSINEC 2024

VITEJTE V ENROLL! 2024

Cristina Sampaio

ok 2024 byl pro Enroll-HD
RneuvéFiteIné rusny! Byly témér

dokonceny prace na vyvoji
afinalizaci aktualizovaného protokolu
pro Enroll-HD 2.0, ktery zmoderni-
zuje vyzkum HCH. Kongres EHDN
aEnroll-HD 2024 ve Strasburku
predstavoval vyznamnou pfilezitost,
abychom o téchto aktualizacich
informovali Sirsi komunitu HCH, a
bylo skvélé vidét tam tolik z vas. Diky
zivé a dynamické atmosfére, ktera
panovala mezi klinickymi pracovniky,
vyzkumniky a témi, kdo maji HCH,
budou ucastnici na tento kongres
dlouho vzpominat a budou znéj cer-
pat obnovené ujisténi, ze jejich usili
ma smysl.

Neni pochyb o tom, ze vyzkum
HCH je robustni. Studie Enroll-HD

Atmosféra na kongresu EHDN a Enroll-HD 2024 byla Zivd a povzndsejici

obsahuje udaje od vice nez 30000
ucastnikd - z nichz vice nez 21000

je v soucasné dobé stale zafazeno na
vice nez 150 pracovistich ve 23 zemich
svéta, a tyto Udaje uz byly pouzity k
podpofe planovani a realizace vice
nez 25 klinickych studii a dalsich
projektl. Jsme velmi hrdi na to, ¢eho

studie Enroll-HD za poslednich 12 let
dosahla. TéSime se, Ze az v roce 2025
zavedeme Enroll-HD 2.0, budeme
prispivat k vyzkumu HCH jesté vyraz-
néjsim zpusobem.

Cristina Sampaio
Hlavni lIékarka CHDI
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EHDN & Enroll-HD
Strasbourg 12-14 Sep 2024

EHDN a Enroll-HD 2024

Vzél"l' tohoto roku Enroll-HD a EHDN spolupraco-
valy na uskutecnéni jedine¢né akce, ktera kom-
binovala plenarni zasedani EHDN, konané kazdé dva
roky (1. den), spole¢ny program EHDN a Enroll-HD (2.
den) a kongres Enroll-HD (3. den). Do francouzského
Strasburku se sjelo vice nez 1100 delegatti, aby si
uzili védecké a klinické prednasky, specialni setkani,
moznosti navazovani kontaktt a spoleéenské akce.
Zde se s vami podélime o nékteré zajimavosti z ¢asti
kongresu tykajici se Enroll-HD.

HLAVNi PREDNASKY

Sarah Tabrizi (University College

London) mluvila o patogenetickych

mechanismech, vyvijenych meto-

dach Iécby, HD-YAS (longitudinalni

studii mladych dospélych, ktefi maji
expandovany gen) aoslibné zpétné vazbé od americ-
kého Uradu pro kontrolu potravin a lé&iv (FDA)
ohledné zaé&lenéni biomarker( do procesu vyvoje
1éka.

Harry Orr (University of Minnesota)

predstavil poruchy s opakovanim

CAG a uved|, Ze pokud Iépe porozu-

mime patogenetickym podobnostem

a rozdilim mezi HCH a jinymi
dédi¢nymi onemocnénimi, jako je spinocerebelarni
ataxie typu 1 (SCA1), miZeme se p¥ibliZit k hlavnimu
cili, kterym je vyvoj ucinné lécby.

Michael Panzara (Neurvati Neuros-
ciences) mél podnétnou prednasku
o vyuziti inovativnich plana studii k
urychleni vyvoje 1ék(, pFicemz
vychazel ze svych rozsahlych
zku$enosti s vyvojem lékl na neurologické poruchy.

Genetické modifikatory a somaticky mozaicizmus
(paralelni blok programu)

Bob Handsaker (Harvard Medical School)
prednasel o ,tikajicich hodinach DNA"
somatické nestability, coz je proces, pfi
kterém se jiz rozsifena oblast opakovani
CAG v mutantnim genu huntingtin

(mHTT) vprabéhu ¢asu jesté zvétsuje.

Davina Hensman Mosso (University
College London) mluvila onedavném
projektu zkoumajicim DNA ve spermiich a
krvi muzt s HCH (Sperm-CAG) a o tom,
jak by tato prace mohla pokracovat.

Vyvoj a starnuti u HCH (paralelni blok programu)

Oliver Bartley (Cardiff University) popsal
praci, pti niz byly pouzity stfedni ostnaté

neurony odvozené z lidskych pluripotent-
nich kmenovych bunék, a pfipomnél nam,
Ze je tfeba porozumét vyhodam anevyho-

dam rdznych experimentalnich modeld.

této diagnodze.

Sandrine Humbert (Paris Brain Institute)
pouzila neurovyvojovy pristup ke sledo-
vani cesty od embryonalniho a postnatal-
niho vyvoje aZ po obdobi pred klinickou
motorickou diagnézou v dospélosti a po

Praktické vyuziti HD-ISS v klinickém vyzkumu

Cristina Sampaio (CHDI) zrekapitulovala
vyvoj integrovaného systému urcovani
stadia Huntingtonovy choroby (HD-ISS) a
zhodnotila pfilezitosti a vyzvy, které nyni
nabizi jako vyzkumny nastroj.

Jeffrey Long (University of lowa) navazal
na toto téma a ukazal, jak Ize HD-ISS
vyuzit pfi planovani klinickych studii.
Programovy blok byl zakoncéeno
podnétnou panelovou diskusi, které se
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Zleva doprava: Sarah Tabrizi, Jeff Long, Cristina Sampaio, Amy-Lee Bredlau, Abi-Saab Walif, Peter McColgan, Glenn Morrison a Chris Ross

zucastnili Abi-Saab Walid (uniQure), Peter McColgan
(Roche), Amy-Lee Bredlau (PTC Therapeutics) a Glenn
Morrison (Annexon Biosciences).

Pokroky dosazené prostrednictvim Enroll-HD

Tri programové bloky byly vénovany zejména pokroku
dosazenému diky studii a platformé klinického vyzkumu
Enroll-HD.

V prvnim prednaseli Katrin Barth (EHDN), Jong-Min Lee
(Harvard Medical School), Douglas Langbehn (Univer-
sity of lowa) a James Mills (University of lowa) o
biomarkrech amodelovani.

V druhém bloku mluvili Jenny Townhill (EHDN),
Marcelo Boareto (Roche), Jamie Hamilton (CHDI) a
Joaquim Ferreira (Universita v Lisabonu) o riznych
aspektech podpory pro klinickd hodnoceni a klinické
studie HCH.

Ve tfetim bloku rozebirali Priyantha Herath (Alnylam),
Andrew Wood (CHDI) a Tiago Mestre (University of
Ottawa) nové pfistupy k planovani klinickych studii a

nabidli vzrusujici pohled na budoucnost vyzkumu
HCH. Patrick Weydt (Bonnska univerzita a EHDN)
zakoncil zasedani zasvécenym pojednanim o dal-
sich krocich, které by mély vést ktomu, aby klinicky
vyzkum ptinesl uzitek pro klinickou praxi.

Dalsi informace o spolecné akci EHDN a Enroll-HD
2024 byly zverejnény v listopadovém cisle EHDN
News (viz https://ehdn.org/ehdn-newsletter-53rd-e-
dition/) a nahravky prednasek z ¢asti kongresu tyka-
jici se Enroll-HD jsou nyni k dispozici na webovych
strankach Enroll-HD (https://www.enroll-hd.org/).

Zleva doprava: Fiona Loveday, Jolie Lewis a Marta Laciak (Koordindtor-
ky jazykovych oblasti)
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Enroll-HD 2.0: Prog, co, kdy?

wati Sathe je IékaFska mistopredsedkyné nadace

CHDI. Kromé toho, Ze vede tym statistiky amo-
delovani, se podili na Feseni zasadnich lékafskych a
védeckych otazek tykajicich se klinického vyzkumu
v ramci mnoha studii. Jak bylo prezentovano na kon-
gresu EHDN a Enroll-HD 2024, Enroll-HD 2.0 vnasi
do vyzkumu HCH nékolik velmi zajimavych novinek.
Se Swati jsme se sesli, abychom se dozvédéli vic o
tom, co Enroll-HD 2.0 znamena pro ticastniky.

Proc se Enroll-HD méni?

Studie Enroll-HD je uspésna - za poslednich 12 let
splnila své cile, ziskala obrovské mnozstvi tcast-
nikd a poskytla cenné tdaje a vystupy. Nyni je tfeba

zménit ji tak, aby odpovidala ménicim se podminkam
vyzkumu HCH. Zejména jde o to, Ze klinické studie
onemocnéni, takze Enroll-HD by méla byt na tuto
potfebu pfipravena.

Enroll-HD 2.0 neni novou studii, ale zmé&nou plvod-
niho protokolu, a hlavni zmény se budou tykat regist-
race, naboru, kohort a hodnoceni.

Jak se v Enroll-HD 2.0 zméni registrace a nabor?
Enroll-HD 2.0 se nebude snazit nabrat co nejvétsi
pocet ucastnikd, ale bude usilovat o nabor zvladnu-
telného poctu ucastnikd, celkem asi 25 000 aktivnich
ucastnikd, a pomoci systému HD-ISS bude uplatrio-
vat pristup, ktery zajisti, aby se studie ztucastnilo vic
Gcastnikd v ¢asnych stadiich onemocnéni. HD-ISS byl
navrzen tak, aby objektivné popsal trajektorii HCH

v pribéhu Zivota a usnadnil tak klinicky vyzkum (vic
informaci o HD-ISS najdete v nasem rozhovoru se
Swati z roku 2023: https://www.enroll-hd.org/enro-
[lhd documents/newsletters/winter-2023.pdf).

Delegdti kongresu EHDN a Enroll-HD 2024 se zdjmem naslouchali informacim o Enroll-HD 2.0
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Poéet u€astnikii Enroll-HD v priibéhu ¢asu:
2012 - soucasnost

ever enrolled

current

active

Number of participants

Enroll-HD provddéla v uplynulych 12 letech rozsdhly ndbor

Jak se zméni kohorty?

Uc¢astnici budou zpo&atku zafazeni do jedné ze tFi
kohort (A, B nebo C). Zafazeni ucastnika s HCH
bude vychazet z jejich skore HD-ISS (tj. stadium
0-1: pfed klinickou motorickou diagndzou; stadium
2: Casné; stadium 3: pozdni). Pfechod mezi kohor-
tami bude urcen na zakladé klinického stavu a skére

Prestdvky nabidly skvély prostor pro vyménu zkusenosti

hodnoceni kazdého ucastnika a bude plné vysvétlo-
véan pred naborem a v pribéhu celé studie. Uéast-
nici budou mit jako vzdy moznost klast otazky.

Jak se zméni hodnoceni?

Hlavni vyhodou rozdéleni Géastnikl do kohort je, ze
hodnoceni budou nyni pfizptisobena kazdé kohortég,
coz znamena, ze bude maximalizovana uzite¢nost
shromazdénych udajd, jako je zobrazovani abiolo-
gické vzorky, a zaroven se snizi zatéz acastnikl p¥i
provadéni vysetfeni. A diky tomu, Ze budou nékte-
rym ucastnikdim umoznény online nebo telefonické
navstévy, zvysi se flexibilita.

Vedle Enroll-HD 2.0 se bude také pouzivat novy
protokol pro biobanku, ktery bude umoznovat
nadaci CHDI ukladat a distribuovat zasadni tdaje
a shromazdovat dalsi biologické vzorky. Biobanka
CHDI vytvori standardizovany a jasné definovany
proces sbéru, uchovavani a sdileni biologickych
vzorkd adat od ucastnik( s HCH a ucastniki z kon-
trolnich skupin. Tyto zmény budou vyhovovat vyvi-
jejicim se regulaénim pozadavkim a také se diky
nim roz$ifi mnozstvi dostupnych tdaja pro potieby
vyzkumu. Véfime, Ze biobanka CHDI pomize
urychlit vyvoj biomarkerd ve vyzkumu HCH,

Enroll-HD Prosinec 2024

www.enroll-hd.org



umozni dalsi zkoumani genetickych a environmen-
talnich faktorq, které ovliviuji patofyziologii HCH,
a poskytne informace pro vyvoj modeld progrese
onemocnéni a nastroju klinického hodnoceni.

Kdy ktémto zménam dojde?

Planovani Enroll-HD 2.0 zacalo v roce 2023 a priprava
probihala po cely rok 2024. Doufame, Ze s pfechodem
do roku 2025 zacnou studijni pracovisté pracovat s
novym protokolem. TéSime se, az uvidime, jak se tyto
dulezité zmény budou zavadét, a budeme vam véas
davat aktualni informace.

FuRST 2.0:
Védecky ovérené méritko funkcnich
schopnosti

eha Sinh, PhD, je vedouci metodiky klinického

hodnoceni v CHDI. Hraje klicovou roli pFi vyvoji
avyhodnocovani toho, jak se hodnoti klinické vysle-
dky, aby bylo mozné lépe porozumét patofyziologii
HCH a hodnotit dopad intervenci na progresi onemoc-
néni. S Nehou jsme mluvili, abychom se dozvédéli vic
o vyvoji a zavadéni skaly FURST 2.0.

Proé je dulezité studovat u HCH funkéni schopnosti?
Funkcénimi schopnostmi se rozumi schopnost jedince
vykonavat kazdodenni ¢innosti, které jsou nezbytné
pro jeho nezavislost a pohodu. Pat¥i sem uspokojovani
zakladnich potfeb, plnéni roli v rodiné a spolecnosti,
vykonavani pracovnich ukold, zvladani finanénich

povinnosti a udrzovani celkového zdravi. U HCH jsou
funkéni schopnosti zasadnim hodnocenim, protoze
odrazeji prakticky dopad progrese onemocnéni na
kvalitu Zivota (Qol).

Jaké naléhavé otazky existuji ohledné funkénich
schopnosti u HCH?

U HCH vede progresivni neurodegenerace k moto-
rickym, kognitivnim a behavioralnim porucham, kte-
rymi jsou funkéni schopnosti pfimo ovlivnény. Ztrata
téchto schopnosti ¢asto signalizuje, Ze se pacient
dostava do vétsi zavislosti na pecovatelich a zhor-
Suje se jeho celkova kvalita zivota. Funkéni schop-
nosti jsou tedy vyznamnym zdravotnim vysledkem

z hlediska dcastnikd a v kombinaci s dal3imi vysled-
nymi ukazateli v klinickych studiich mohou poskyt-
nout udaje, které spojuji neuropatologické zmény s
jejich dopadem na kazdodenni zivot.

U lidi s HCH zacina pokles funkcnich schopnosti
nenapadné uz v obdobi pred klinickou motorickou
diagndzou a v prib&éhu onemocnéni postupuje;
nacasovani a trajektorie téchto funkcnich zmén u
c¢asné HCH nejsou zcela objasnény. V soucasné
dobé vsak neexistuje hodnoceni funkénich schop-
nosti, které by bylo citlivé na zmény ve stadiich HCH
pred klinickou motorickou diagnézou.

Jak miize s FeSenim téchto otazek pomoci

FuRST 2.0?

Vzhledem k tomu, Zze vyzkum HCH a klinické stu-
die se stale vice zaméfuji na casnéjsi stadia one-
mocnéni, bylo tfeba vyvinout citlivéjsi méritko
funkcnosti. Funkéni hodnotici skala 2.0 (Functional
Rating Scale 2.0, FURST 2.0) byla vyvinuta, aby
poskytla vhodné, védecky ovéfené méritko funkénich
vysledkt hlagenych pacientem (PRO), které je citlivé
na nejcasnéjsi funkéni zhorseni u HCH.
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Co bude hodnoceni FURST 2.0 pro uicastniky obnaset?
FuRST 2.0 je 24polozkovy dotaznik PRO, kterym se
hodnoti funkéni schopnosti bez ohledu na zakladni
pfic¢inu. Zahrnuje funkéni schopnosti respondenta za
posledni dva tydny a hodnoti fFadu funkcnich schop-
nosti, véetné schopnosti pracovat, hospodareni s
financemi, socidlnich interakci a nezavislosti vdoma-
cim prostredi.

Byla tato hodnoceni validovana?

Vyvoj Skaly FURST 2.0 probihal pomoci ptisného, na
datech zaloZzeného a opakovaného procesu, aby byla
zajisténa validita jeho obsahu, cozZ jednoduse zna-
mena, aby Skala pfesné mérila to, co ma mérit. Tento
proces zahrnoval ohniskové skupiny, jejichz ucastnici
identifikovali pfiznaky, které se u nich vsoucasné dobé
vyskytovaly nebo se zacinaly objevovat, konzultace v
ramci delfského panelu pro ziskani konsenzu odbor-
nikd, nékolik kol rozhovort s Géastniky s HCH a jejich
doprovazejicimi osobami, aby se posoudila pouzitel-
nost a komfortnost skaly u citlivych témat, a podnéty
od Fidiciho vyboru aregulacnich Gfadd, jako je FDA.

Jak se budou uidaje pouzivat?
Ué¢astnici studie Enroll-HD vypliuji dotaznik FURST
2.0 na svém studijnim pracovisti. Tyto idaje budou

analyzovany s cilem dale vlastnosti skaly vyhodno-
covat, aby se zdokonalila a mohla pouzivat v Sirsim
vyzkumném a klinickém kontextu.

Jaky pfinos bude mit zavedeni FURST 2.0 pro
vyzkum HCH v Sir§im méFritku?

Hodnoceni PRO hraje zasadni roli pfi zachycovani
pohledu uéastniki na dopady onemocnéni a pFi
hodnoceni pfinost |éZebnych intervenci. Navzdory
svému vyznamu se PRO v klinickych studiich HCH
dosud nevyuzivaji dostateéné, zejména kvuli oba-
vam, zda vyhovi pfisnym metodickym standardim
vyzadovanym regulacnimi urady.

Na vyvoji skaly FURST 2.0 se ukazuje, jakou hodnotu
ma opakované zapojeni cilové populace - v tomto
pfipadé osob s HCH - a regula¢nich afadd v pribéhu
celého procesu vyvoje PRO. Tim, ze je FURST 2.0
pfikladem tohoto metodicky spravného pristupu
zaméreného na pacienta, vytvari precedens pro
budouci vyvoj PRO a pro Sirsi prijeti takovych méri-
tek ve vyzkumu HCH.

Rozvijeni zajmu o Enroll-HD

licem k tispéchu Enroll-HD je prace obétavych praco-

vniku na pracovistich, ktefi oslovuji nové tiéastniky a
udrzuji vztahy se zavedenymi ticastniky. Setkali jsme se
s ¢leny naseho tymu nap¥ic celym projektem Enroll-HD,
abychom se dozvédéli vic o jejich ulohach rolich a povin-
nostech.

Julie Koeppel zastava funkci vyzkumné specialistky a
koordinatorky Enroll-HD v Centru excelence pro Huntin-
gtonovu chorobu na univerzité v lowé.

Jak vypada vas bézny pracovni den?

Navstévy v ramci Enroll-HD zacinam tim, ze si s icast-
nikem popovidam, co je nového. Rada si vyslechnu, co
se za uplynuly rok udalo, a ocenuji pfilezitost obnovit s
ucastniky kontakt. Kazdy ma dulezity p¥ibéh, ktery mize
vypravét. Po skonceni navstévy rada co nejdfiv zadavam

Zleva doprava: Peggy Nopoulos, Julie Koeppel, Amy Lemke, Annie
Killoran
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udaje, dokud mam jesté vSsechno znavstévy cerstvé v
paméti.

Ve dnech, kdy nemam navstévy Enroll-HD, travim
den kontaktovanim ucastnik( a komunikaci s nimi,
abych koordinovala navstévy kliniky (nebo jiné
akce, které se pro né konaji) s navstévami vramci
Enroll-HD. Jsem také ve velmi tizkém kontaktu s
koordinatorem nasi kliniky pro HCH - protoZe u nas
probiha fada studii, setkdvam se s mnoha jednot-
livci a rodinami postizenymi HCH, a pokud jesté
nejsou zapojeni, muzu lidem vzdycky zprostfed-
kovat kontakt na pracovisté Enroll-HD v blizkosti
jejich bydlisté. V podstaté se snazime zajistit, aby
vyzkum probihal v souladu s tim, co je pro ucastniky
nejlepsi.

Jaky je vztah mezi Enroll-HD a ostatnimi
studiemi na vasi klinice?

V oblasti HCH mame spoustu dalsich studii, véetné
klinickych hodnoceni Iékd. Myslim, Ze Enroll-HD
dobfe umoznuje, abychom lidem dali o téchto
dalSich studiich védét, a ucastnici Enroll-HD c¢asto
sdileji informace o dané studii s rodinnymi pfislus-
niky a prateli. Tady na stfedozapadé USA jsou nase
rodiny casto velké a propojené a nesmirné oddané
vyzkumu HCH, ve kterém hraje Enroll-HD klicovou
roli.

Co je pro vas nejvyznamnéjsi, pokud jde o praci s
komunitou HCH?

vSem byva nabor. V minulosti jsem si nékdy pfi-
padala jako obchodnik, ktery pofad dokola néco
vyklada v nadéji, ze ziska dalsiho ucastnika. S
ucastniky programu Enroll-HD je to pfesné naopak.
Tito lidé jsou neuvéritelné dychtivi a zapaleni pro
Ucast ve vyzkumu, protoze chtéji néco udélat pro
budouci generace. Myslim, Ze to ve vyzkumu casto
nenajdete, a to nekonecné odhodlani, vytrvalost a
odvaha, které u nasich uc¢astnikd kazdy den vidim,
jsou neuvéritelné inspirujici.

Joie Hucko je koordinatorkou prace s verejnosti v
Centru pro péci, vzdélavani a vyzkum Huntingto-
novy choroby v Georgetownu. Joie se k tomuto
centru excelence pfipojila v roce 2022.

Co je naplni vasi prace?

Jsem vnasem centru koordinatorkou prace s
verejnosti, coz znamena, Ze jsem zodpovédna za
sifeni informaci. Pokud se v nékteré ze studii néco
zméni nebo pokud mame novou studii, je mym tko-
lem vSechny informovat, a to délam tak, ze rozesi-
|am tiskové zpravy, doplfiuji nds mésicni zpravodaj
apodobné. Kdyz jsem nastoupila, bylo mym hlav-
nim cilem obnovit po skonceni pandemie covid-19
kontakt s ucastniky a rodinami. Tato funkce d¥iv v
centru neexistovala, takze jsem se hodné podilela
na jejim utvareni.

Kdyz se poprvé setkdam s lidmi s HCH a jejich
rodinami, Fikam jim, Ze Enroll-HD je skvéla dvodni
studie pro lidi, ktefi se chtéji zapojit do vyzkumu.
Naprosta vétsina acastnik Enroll-HD je zapojena
ido dalSich studii - Enroll-HD je nedilnou soucasti
veskerého naseho vyzkumného usili.

Kazdy den se zamérfuji na komunikaci s ucastniky a
rodinami a také s komunitnimi sluzbami, jako jsou
zarizeni dlouhodobé péce, terapeuti a dalsi tymy,
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Komunitni akce jsou v Georgetownu oblibené

které mizeme doporucovat. K rozvijeni téchto
vztah pat¥i, Ze pfeddvam znalosti o HCH a pracuji
na zefektivnéni procesu doporucovani.

Maéame fadu podptrnych skupin a ja vedu jednu
skupinu pro virtualni vzdélavani, dalsi pro pecujici
osoby a skupinu pro mladé dospélé. Poradame také
Ctvrtletné komunitni akce, coz jsou bezplatné akce,
jako je bowling, ,malovani a popijeni” - které vede
instruktor, s napoji a obcerstvenim - a vecery her
akvizd. Nasim hlavnim cilem je dat vSechny dohro-
mady a poskytnout jim pfileZitost popovidat si, ptat
se a dozvédét se vic o nasem vyzkumu a o tom, co
délame.

S kolika ticastniky pracujete?

Pracujeme s asi 250 jednotlivci s HCH a jejich
rodinami. Vzhledem k tomu, ze poskytujeme sluzby
v Marylandu, Virginii a Washingtonu DC, pokry-
vame sluzbami velmi rozsahlou oblast. Dostavame
se ido sousednich statd a za klinickou péci k nam
prijizdéji jedinci ze vzdalenéjsich mist. Nasi sta-
vajici ucastnici jsou velmi propojeni a angazovani,
coz je skvélé! Snazime se také o to, aby ti, ktefi v
soucasné dobé nemaji pristup k této specializované
péci, védéli, kdo jsme a co délame.

Jak udrzujete kontakt s tolika ucastniky?

S ucastniky jsem casto v kontaktu prostfednictvim
e-mailu a mame nékolik riznych komunikacnich
kanall, véetné kanalu na YouTube (https://www.you-
tube.com/channel/UCA1dvafghO8rP17DIGTt2wg),
kde uverejnujeme prednasky lidi z naseho centra na
témata, jako je vzdélavani, vyzkum a prace, ktera
probiha na nasem pracovisti. Spravuji také stranku
na Instagramu (https:/www.instagram.com/george-
town_hd cerc/) auvefejnuji na ni vSechny nase
aktudIni informace, véetné zpravodaju.

Jaka je budoucnost vyzkumu HCH?

Celkové pozorujeme posun ke studiu casnéjsich
stadii HCH u mladsich lidi. To je pro klicova véc pro
Enroll-HD 2.0 a vSechna pracovisté budou premyslet
o tom, jak to co nejlépe umoznit. Jak jsem uz zminila,
mame podplrnou skupinu pro mladé dospélé - ale
nejedna se o tradi¢ni podpurnou skupinu: kudrzovani
kontaktu pouzivame pfedevsim aplikaci pro zasilani
zprav. Zda se, ze tento ptistup je pro nase mladé
dospélé mnohem jednodussi a ptitazlivéjsi a umoz-
nuje nam vybudovat si vzajemny vztah. Vime, Zze u
vétsSiny mladych dospélych se pfiznaky neobjevi dfiv
nez za dalsich 5 az 10 let, takze Enroll-HD 2.0 bude
pfedstavovat nendroény zpUsob, jak se zapojit, coz
uéastnikim umozni pokracovat v pracovnim a rodin-
ném zivoté a zaroven realné prispét k vyzkumu.
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Danielle Buchanan a Elizabeth Huitz jsou klicové
¢lenky Programu pro Huntingtonovu chorobu v
Lékatském centru Vanderbiltovy univerzity, které v
roce 2017 ziskalo od Americké spolecnosti pro Hun-
tingtonovu chorobu oznaceni Centrum excelence 1.
stupné.

S kolika lidmi se na klinice setkavate?

Elizabeth: Na nasi kliniku dochazi asi 400 osob s
HCH a asi 500 osob se ucastni studie Enroll-HD,
ktera zahrnuje i rodinné prislusniky. Pfestoze pokry-
vame predevsim jihovychod USA, pfijizdéji k nam
také lidé az z Floridy, Severni Karoliny, Pittsburghu
a lllinois.

Danielle: Dokonce se k nam ptipojili i lidé z Kanady!
Nékteré nase rodiny jsou pomérné velké a maji vice
generaci. | kdyz nebydli blizko sebe, pfesto lidé na
zakladé svych pozitivnich zkuSenosti a moznosti
zapojit se do vyzkumu doporucuji své rodinné p¥i-
slusniky na Vanderbiltovu univerzitu.

Jak udrzujete kontakt s tolika ticastniky?
Danielle: Pokud nékdo ptijde na navstévu v rdmci
programu Enroll-HD, rada se za nim zastavim,
abych zjistila, jak se mu dafi. Vzhledem k tomu, ze s
kazdym z nich pracuji uz sedm let, vybudovali jsme
si mezi sebou vztah a je skvélé, kdyZ si miZeme
popovidat osobné. Nas tym socialnich pracovniki
porada kazdy tyden podpurnou skupinu nazvanou
~Stastna hodinka”, kterou mohou navstévovat paci-
enti i peCovatelé a ktera ma skvélou zpétnou vazbu
a ucast.

Jak pracujete s lidmi, ktefi na klinice jesté nebyli?
Elizabeth: Lidé, ktefi u nas jesté nebyli, mohou byt
pochopitelné velmi nervézni. Nase telefonni ¢isla
jsou snadno dostupna a my si plné uvédomujeme,
Ze se z prvniho telefondtu mdzou mit velké obavy.
Kdyz se nékdo ozve, vysvétlime mu néco malo o
klinice, o tom, co délame, a o moznostech, které
jsou k dispozici. Také je pozveme, aby pFisli, zeptali
se osobné, seznamili se s tymem a tak dale. Pro-
toze jsme multidisciplinarni tym slozeny z gene-
tickych poradcd, socialnich pracovniki, logopedu,
neurologl, koordinatorl vyzkumu a dalsich, mame
v kazdé fazi cesty néco dilezitého, co mizeme
nabidnout celé rodiné.

Cim je pro vas prace tykajici se HCH vyjimeéna?
Danielle: Rodiny s HCH se vyznacuji Uzas-

nou nadéji, odolnosti a odhodlanim vénovat se

nici se vyzkumu neudastni kvili sobé, ale kvali dalsi
generaci a generacim. Je neuvéritelné byt toho
svédkem a zaroven soucasti.
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Kate Fayer (koordinatorka vyzkumu) a Olivia Thackeray
(asistentka vyzkumu) pdsobi na University College
London (UCL) ve Velké Britanii, kde spolecné s pro-
fesorkou Sarah Tabriziovou pracuji na rozsahlém
vyzkumném programu HCH.

Jak vypada vas bézny
den?

Kate: Pracuji na fizeni
projektl, coz zna-
mena3, ze se stardm o
to, aby nase soubory

a poznamky byly
aktualni a aby vse bylo
zaznamenano tak, jak
ma byt. Podilim se

na riznych vyzkum-
nych projektech, ale
zakladem vétsiny této
prace je Enroll-HD.
Olivia: Pracuji na
mnoha kazdodennich
¢innostech tykajicich
se Enroll-HD, vcetné
planovani navstév
ucastnikl a zajistovani
toho, abychom pro né
méli vSe pFipraveno.
Je vzdycky skvélé ty
Ucastniky vidét, a
protoze se s kazdym
Ucastnikem vidame kazdy rok, mame moznost si
vybudovat blizsi vztah.

S kolika ucastniky studie Enroll-HD na UCL
pracujete?

Kate: Mame 300 az 400 ucastnik( a néktefi za nami
cestuji z velké dalky! Profesorka Tabriziova je voboru
HCH dobfe znama, takze k nam jezdi ucastnici
dokonce aZ ze Skotska. Usili, které ucastnici vynakla-
daji, je zasné a jejich motivace pracovat na rozvoji
znalosti o HCH je obrovska. Je to skutecné kolektivni
asili.

Jaky ma Enroll-HD vztah k dalSim vyzkumnym
projektiim provadénym na UCL?

Kate: Povazuji studii Enroll-HD za prvni krok do oblasti
vyzkumu - poskytuje opravdu dobrou prvni zkuse-
nost a umoznuje uc¢astnikim dozvédét se o procesu

vyzkumu a slyset o dalSich probihajicich projektech.
Zjistuji, Ze si nasi ucastnici spoluvytvareji pocit
komunity, pocit, Ze jsou soucasti néceho vétsiho,
protoze védi, kolik lidi je do projektu zapojeno a zZe
data jsou vyuzivana k lepSimu pochopeni HCH.

Olivia: Pocit , komu-
nity Enroll-HD"
urcité existuje a
ucastnici radi slysi
o tom, co délame.
Podle mne opravdu
vynika ochota
ucastnikd zapo-

jit se do projektu
Enroll-HD a dalSich
projektl. Vzhledem
ke genetické povaze
HCH bylo mnoho
ucastnikd svédky
toho, jak jejich
rodinni pfislusnici
prochazeji nejriz-
néjsimi tézkostmi,
a myslim, Ze je to
motivuje k tomu,
aby se zapojili do
vyzkumu a podi-
leli se na zméné
klepsimu.

Co pro vas znamena zavedeni Enroll-HD 2.0?
Kate: Je to vzrusujici doba! Se zavedenim Enroll-HD
2.0 nas cekaji velké zmény, jejichz cilem je pFiblizit
se k nalezeni lé¢by HCH.

Olivia: V soucasné dobé se nachazime v pocatecni
fazi praci na zavadéni Enroll-HD 2.0. Jako vzdy
jsou v popredi nasi ¢innosti Gcastnici, takze s nimi
budeme mluvit, naslouchat jejich zpétné vazbé a
budeme se snazit zodpovédét vSechny dotazy, jak
bude tento vyvoj postupovat.
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Delegdti na kongresu EHDN a Enroll-HD 2024

A nakonec...

Vydani zpravodaje
Enroll! pro rok
2024 uzavirame
uvahami Eileen
Neacey, provozni
feditelky nadace
CHDI. Eileen pra-
cuje v CHDI od roku
2007 a je zodpo-
védna za fungovani CHDI, v¢etné platformy Enroll-HD.

Toto Cislo Enroll! pfinasi fascinujici pfehled o tom,
kolik se toho da za rok stihnout! Od mimoradné
ispésného setkani ve Strasburku aZ po pokrok v zava-
déni protokolu Enroll-HD 2.0 - odhodlani a duch spo-
luprace Gcastnikl, vyzkumnych pracovnikl a l1ékafd
nadale délaji z Enroll-HD prikopnickou, pfelomovou
studii. Uspéchy studie Enroll-HD jsou jedine¢né

nejen v rdamci vyzkumu HCH, ale také vramci studia
vzacnych onemocnéni a lékafské védy v Sirsim slova
smyslu.

PFi pohledu do budoucnosti jsem presvédcena,
ze zmény v Enroll-HD 2.0 se stanou jesté vétsim

katalyzatorem klinického vyvoje a vyzkumu. Celkové
mame byt na co hrdi a jsem nadsena, Ze mohu byt sou-
casti této prace.

Enroll! je publikace nadace CHDI Foundation, Inc.,
neziskové organizace pro biomedicinsky vyzkum,
ktera se vénuje vyhradné spolupraci na vyvoji |é¢eb-
nych postupt, jez budou vyznamnym pFinosem pro
osoby postizené Huntingtonovou chorobou. V ramci
tohoto poslani nadace CHDI sponzoruje aspravuje
studii Enroll-HD. Dalsi informace najdete na adrese:
www.chdifoundation.org
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