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WITAMY W ENROLL! 2025

Enroll! 2025 prezentuje najnowsze
postepy w badaniach nad chorobg
Huntingtona (HD). Z zadowoleniem
podkreslamy kluczowa role plat-
formy Enroll-HD w dostarczaniu
krytycznych zasoboéw do projek-
towania i prowadzenia badan oraz
préb klinicznych, a takze pokazu-
jemy, jak jej dane i prébki biolo-
giczne pogtebiajg naszg wiedze na
temat HD.

Przy ponad 22 100 aktywnych
uczestnikach w 157 osrodkach w 23
krajach, Enroll-HD stale sie rozwija.
Do tej pory ponad 175 opubliko-
wanych artykutéw wykorzystato
dane z Enroll-HD, a dynamika ta
utrzymata sie we wrzesniu wraz z
publikacjg siodmego okresowego
zbioru danych.

Enroll-HD 2.0 zostat opracowany z
uwzglednieniem ostatnich poste-
péw naukowych i terapeutycznych.
Przygotowania do przejscia na
Enroll-HD 2.0 sg w toku. Zapewni to,
ze bedziemy optymalnie przygoto-
wani do zaspokojenia najnowszych
potrzeb badan HD oraz spetnienia
ewoluujgcych wymogow regulacyj-
nych w poszukiwaniu efektywnych
terapii HD.

Pozostajemy szczerze wdzieczni
osobom i rodzinom dotknietym HD
za ich niezmienne zaangazowanie w
zaawansowanie badan klinicznych.

Cristina Sampaio, MD, PhD
Chief Medical Officer, CHDI

Inauguracyjny Kongres
Badan Klinicznych Cho-
roby Huntingtona 2025

Pierwszy Kongres Badan Klinicz-
nych HD odbyt sie 11-13 paz-
dziernika w Nashville w Tennessee,
zorganizowany wspdlnie przez Hun-

tington Study Group i Fundacje CHDI.

Spotkanie przyciggneto delegatow
z osrodkow Enroll-HD dziatajgcych
w Ameryce Pétnocnej, Potudniowej
i Australazji, a takze przedstawi-

cieli przemystu. Wybor prezentacji
dostepny jest na stronie Enroll-HD:
enroll-hd.org/2025-clinical-research-
congress-video-gallery/.

Kongres rozpoczat sie Dniem Badan
Spotecznosci HD (11 pazdziernika).
Panelowa dyskusja majacg na celu
wyjasnienie badan klinicznych
chorym iich rodzinom, poprowa-
dzona byta przez Arika Johnsona
(Huntington's Disease Society of
America). Brali w niej udziat tez:
Daniel Claassen (Huntington Study
Group), William Alexander (Alex)
Dalrymple (University of Virginia) i
Frances Saldana (HD-Care). Nastep-
nie Lisa Hale (Teva Pharmaceuticals)
i Alex Dalrymple oméwili role oséb

z HD jako partneréw w badaniach
klinicznych i podejmowaniu decy-

zji dotyczacych udziatu. Danielle
Buchanan i McKenzie Luxmore (oboje
reprezentujgce Huntington Study
Group) wyjasnity proces $wiadomej
zgody. Phyllis Foxforth (Huntington’s
Disease Society of America) zapre-
zentowata role FDA i zapewnita, ze
gtos rodzin jest styszany. Katherine
McDonell (Vanderbilt University
Medical Center) i Danielle Buchanan
omodwity, na czym polegajg wizyty
badawcze, przypominajac nam, ze
zespoty badawcze sg dostepne w celu
zapewnienia wsparcia i wskazéwek.
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Victor Sung (Uniwersytet Alabama w Birmingham)
podzielit sie spostrzezeniami na temat zakresu terapii
aktualnie badanych w leczeniu HD. Po dyskusji panelowej
dzien zakonczyt sie mozliwoscig zadawania pytan przez
uczestnikdéw w sesji ,,Zapytaj ekspertow”.

Merit Cudkowicz

Dzien Badan Klinicznych (12 pazdziernika) rozpoczat sie
przemoéwieniem programowym Merit Cudkowicz (Mass
General Brigham Neuroscience Institute i Harvard Medi-
cal School) na temat postepu w rozwoju klinicznym, w
szczegdlnosci elastycznego projektowania badan klinicz-
nych. W sesji poswieconej aktualizacjom préb klinicznych
HD Victor Sung zaprezentowat najnowsze topowe wyniki
terapii genowej AMT-130 firmy uniQure. Beth Borow-

sky (Novartis) podzielita sie aktualizacjami dotyczacymi
doustnego podawania leku obnizajgcego poziom huntinginy
- votoplam (PTC-518) i planami badania fazy 3 w wiekszej
grupie uczestnikdw na wczesnym etapie HD. Peter McCol-
gan (Roche) dostarczyt najnowszych informacji na temat
tominersenu i innych strategii obnizajacych poziom huntin-
giny opracowywanych w Roche. Meghan Miller (Skyhawk
Therapeutics) zaprezentowata SKY-0515, kolejny doustny
lek obnizajacy poziom huntinginy, oraz podzielita sie infor-
macja, ze test fazy 2/3 FALCON-HD, obecnie prowadzony
w Australii i Nowej Zelandii, moze zostac rozszerzony sie na
dodatkowe kraje. W trakcie sesji dotyczacej biomarkeréw
Hilary Wilkinson (CHDI) omdwita korzysci wynikajgce z
niestabilnosci powtdrzen CAG jako biomarkera HD. David
Hawellek (Roche) przedstawit wartos¢ pomiaru poziomu
zmutowanej huntingtyny i neurofilamentéw w procesie
decyzyjnym w badaniach klinicznych oraz przedstawit
zblizajace sie badanie HARMONISE: HD-NfL. Killian Hett
(Centrum Medyczne Uniwersytetu Vanderbilt) podzielit
sie spostrzezeniami na temat biomarkeréw wystepujacych
w ptynie mézgowo-rdzeniowym oraz implikacjami dla

dostarczania potencjalnych lekéw na HD. Jamie Adams
(University of Rochester) podkreslit, jak cyfrowe srodki w
HD mogg usprawnié projektowanie badan, monitorowa-
nie i opieke.

Jeff Long

Ostatnia sesja tego dnia skupiata sie na spostrzezeniach z
badan klinicznych. Jeff Long (Uniwersytet lowa) przekony-
wat do kontrolowanych badan klinicznych w celu potwier-
dzenia, czy leki antydopaminergiczne nasilajg objawy HD.
Stan Lazic (Prioris.ai) analizowat, w jaki sposdb objawy
psychologiczne, takie jak depresja i stany lekowe, moga
wptywad na przewidywalnos¢ stopnia zaawansowa-

nia choroby w zintegrowanym systemie oceny stopnia
zaawansowania choroby Huntingtona (HD-ISS).

Sam Frank

Dzien Praktyki Klinicznej (13 pazdziernika) rozpoczat sie
sesjg na temat problemoéw translacyjnych prowadzonag
przez Sarah Tabrizi (University College London). Sam
Frank (Beth Israel Deaconess Medical Center i Harvard
Medical School) przedstawit, jak HD-ISS, opracowany
do celéw badawczych, moze byé rowniez uzywany jako
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Renomowani méwcy i entuzjastyczni delegaci spotkali sie na kongresie.

narzedzie kliniczne. Dirk Keene (Uniwersytet Waszyng-
tonski) przedstawit wysitki na rzecz unowoczesnienia
analizy neuropatologicznej w badaniach nad choroba
Alzheimera oraz zamiarach zastosowania podobnych
analiz w HD. Joel Braunstein (C2N Diagnostics) podzielit
sie refleksjami na temat opracowania pierwszego bardzo
doktadnego badania krwi do diagnozowania choroby
Alzheimera.

W sekcji ,Nauka dla klinicystow: gorace tematy wazne
do przekazania w klinice” Davina Hensman-Moss (Uni-
versity College London Institute of Neurology) omdwita
terapeutyczne ukierunkowanie niestabilnosci soma-
tycznej - procesu, w ktérym powtarzajace sie sekwen-
cje DNA, takie jak powtérzenia CAG, wydtuzajg sie w
okreslonych komérkach wraz z wiekiem. David Howland
(CHDI) opisat jak potencjalne terapie mogtyby jedno-
czesnie wptywac na poziom zmutowanej huntingtyny

i niestabilno$¢ somatyczna. Jeff Carroll (University of
Washington) zaprezentowat wyktad pt.: ,HD Insights of
the Year" podkreslajac, ze rozne podejscia do obnizania
poziomu huntingtyny maja rézne efekty i implikacje dla
obecnych préb klinicznych.

Erin Furr Stimming

Sesja poswiecona mtodziezy i HD zostata wprowa-
dzona przez Erin Furr Stimming (UTHealth Houston
Neurosciences). Bruce Compas (Vanderbilt University)
analizowat pojawienie sie objawdw poznawczych w

HD, opierajac sie na podejsciu rozwojowym do funkcji
mozgu. Cristina Sampaio (CHDI) méwita o kryteriach
wiaczenia i wykluczenia dla préb klinicznych oraz réz-
nych wymogach regulacyjnych w USA i Europie. Martha
Nance (Hennepin HealthCare HD Center of Excellence

i Struthers Parkinson's Center) omodwita aspekty opieki
klinicznej nad pacjentami mtodymi z HD, przypominajac
nam, ze HD wptywa na cata rodzine.

L

Zywe sesje plakatowe stworzyty przestrzeri do wymiany miedzy
prezenterami i delegatami.

Ostatecznie trzy krotkie referaty zostaty wybrane

do ustnych prezentacji z nadestanych plakatéw. Bla-

ir Leavitt (Incisive Genetics) omdwit terapie genowa
obnizajacg poziom huntinginy proponowang przez firme,
Christopher Mezias (Critical Path Institute) zaprezento-
wat ramy naukowo-regulacyjne i walidacje biomarkerdw,
a Jang-Ho Cha (Latus Bio) omoéwit biatko MSH3 ukierun-
kowane na naprawe DNA co w konsekwencji ma miec na
celu zapobieganie rozszerzaniu sie powtérzen CAG.
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Emily Gantman

Zaawansowanie Badan Klinicznych:
Zintegrowany System Skalowania
Choroby Huntingtona

D-ISS zapewnia biologiczne, oparte na dowodach

ramy opisujgce postep HD od urodzenia do konca
zycia. Dyrektor medyczny CHDI, dr Cristina Sampaio
i wiceprezes, dr Emily Gantman, wyjasnity znaczenie
HD-ISS dla spotecznosci naukowej, podkreslajac jego
wartos¢ w zapewnianiu badaczom wspdlnego jezyka.

Dlaczego opracowano HD-ISS?

Emily: HD-ISS opracowany wraz z Sarah Tabrizi i kole-
gami, zostat opublikowany juz w 2022 roku. Powstato
z potrzeby syntezy postepu naukowego w naszym
rozumieniu HD poprzez opracowanie ram koncepcyj-
nych, ktére wyznaczajg sposéb méwienia o badaniach
klinicznych w tej dziedzinie i prowadzenia ich. Oprécz
opublikowanego artykutu, niedawno stworzylismy
infografike [patrz ponizej], aby w przystepny sposéb
wyjasnic etapy HD.

Zgodnie z HD-ISS, Etap O rozpoczyna sie w momen-
cie urodzenia i obejmuje wszystkich, ktérzy majg 40
lub wiecej powtdérzen CAG i nie wykazujg klinicznie
istotnych oznak, objawdéw, biomarkeréw HD lub zmian
funkcjonalnych zwigzanych z HD. W Etapie 1 mie-
rzalne zmiany w biomarkerach HD mozna zidentyfi-
kowac za pomoca MRI. Na etapie 2 HD postepuje do
punktu, w ktérym objawy kliniczne HD sg widoczne
w ocenach takich jak Catkowity Wynik Motoryczny

w Zunifikowanej Skali Oceny Choroby Huntingtona

i Test Modalnosci Symboli Cyfrowych. W stadium 3
postep HD objawia sie utratg funkcji lub trudnosciami

Cristina Sampaio

w samodzielnym wykonywaniu codziennych zadan i
czynnosci.

Cristina: Znaczna ilos¢ danych zgromadzonych w ciggu
ostatnich dwdch dekad data bardziej szczegétowe rozu-
mienie HD, wiaczajac w to niekwestionowane uznanie,
ze HD jest obecne od urodzenia. Od czasu odkrycia
genu przyczynowego w 1993 roku, testy genetyczne
umozliwity szybka i doktadng identyfikacje mutacji w
dowolnym momencie zycia, eliminujgc potrzebe czeka-
nia na pojawianie sie objawéw klinicznych dla diagnozy.

Przy ustalaniu HD-ISS, zdefiniowali§my HD jako obec-
nos¢ mutacji w petni penetrujacej - konkretnie, dtugosé
powtdérzenia CAG 40 lub wiecej. Stanowi to znaczny
przesuniecie od poprzedniej zaleznosci od klinicznej
diagnozy motorycznej, ktéra opiera sie na niepetno-
sprawnosci ruchowe;j i typowo wystepuje stosunkowo
pézno w biologicznym przebiegu choroby, czesto w
potowie zycia.

Jak to podejscie s zgodne z badaniami innych
choréb?

Cristina: Szeroko zakrojone badania wykazaty, ze
zmiany strukturalne w mézgu zwigzane z HD rozpoczy-
najg sie wiele lat, a czesto dziesiecioleci, zanim pojawig
sie jakiekolwiek zauwazalne oznaki i objawy, w tym

te wymagane do klinicznej diagnostyki motoryczne;.
WHO definiuje chorobe jako kazde odchylenie od pra-
widtowych funkcji fizjologicznych lub strukturalnych,
nawet przy braku wyraznych objawdw klinicznych.
Wedtug tego standardu HD stanowi chorobe na dtugo
zanim stanie sie klinicznie oczywista. Z genetycznego
punktu widzenia mutacja sprawcza wystepuje od
poczecia. £acznie te perspektywy podkreslajg potrzebe
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Biomarker
rozwoju choroby

Obecnosé
rozszerzonego

Wykrycie biologii
HD w testach

genu HD laboratoryjnych (jak wyniki

(= 40 CAGs). skanéw moézgu).

Kliniczny znak
lub objaw funkcjonalna

Trudnosé w lub
niemoznos¢ niezaleznego
wykonywania rutynowych

czynnosci.

Obserwacja cech HD
w umiejetnosciach
motorycznych i/lub
zdolnosciach poznawczych.

Przeglqd Zintegrowanego Systemu Skalowania Choroby Huntingtona (HD-ISS). HD-ISS to system skalowania opracowany dla badan klinicznych,

dzielgcy postep HD na cztery odrebne etapy.

uznania HD jako choroby trwajgcej cate zycie, a nie
takiej, ktora zaczyna sie dopiero wraz z pojawieniem
sie klinicznie rozpoznawalnych objawoéw. Jest to
spdéjne z szersza perspektywa FDA na choroby neuro-
degeneracyjne, o czym swiadczy poparcie dla podob-
nych podejs$¢ przy opracowywaniu metod leczenia
takich schorzen jak choroba Alzheimera.

Jakie sg zalety HD-ISS?

Cristina: Jak zauwazylismy, HD byta historycznie defi-
niowana przez kliniczng diagnoze motoryczna. Kiedy
badacze chcieli badac osoby przed tym punktem - od
urodzenia do obecnosci niekwestionowanych oznak

i objawdéw HD - uzywano niespéjnych i zamiennych
definicji, takich jak ,przed manifestacyjne”, ,prodro-
malne” i ,przed objawowe". Dodatkowo, ,wczesne
HD" byto uzywane do okreslenia okresu po diagnozie
motorycznej, ale przed znaczng niepetnosprawnoscia
funkcjonalng, co nie odzwierciedla najwczesniejszych
etapow choroby. HD-ISS rozwigzuje te niejasnosci
poprzez zapewnienie jasnej, spdjnej terminologii,
umozliwienie precyzyjnej definicji etapéw choroby i
wspieranie efektywnej komunikacji w badaniach HD,
wiaczajgc w to w badania kliniczne.

Emily: Tak jak HD-ISS zostat opracowany w oparciu o
obecna wiedze naukowg, tak bedzie nadal integrowat
przyszte spostrzezenia. Chociaz same etapy pozo-
stang niezmienione, aby zapewni¢ badaczom cig-
gtosc, bardziej szczegbétowe zrozumienie biologii eta-
pow bedzie ewoluowaé wraz z postepem nauki o HD.
Na przyktad, gdy lepiej zrozumiemy biomarkery, ktére

definiujg i roznicujg cztery etapy HD-ISS, bedziemy w
stanie natozy¢ je na HD-ISS, umozliwiajgc utworzenie
bardziej precyzyjnych kohort do préb klinicznych i
innych badan.

Jakie sg implikacje HD-ISS dla terminologii?
Emily: Poniewaz HD-ISS opiera sie na genetycz-

nej definicji HD, termin ,nosiciel genu"” nie jest juz
odpowiedni. Nieprzydatne jest sugerowanie, ze
procesy chorobowe nie rozpoczety sie, zanim objawy
nie staty sie widoczne. Podobnie odwotywanie sie
do ,,poczatku” HD jest mylace, poniewaz choroba
wystepuje od urodzenia, co jest koncepcja centralng
dla ram HD-ISS. Zamiast tego doktadniejsze jest
opisywanie 0séb przy uzyciu systemu stopniowa-
nia HD-ISS: etap O lub 1 w okresach, gdy oznaki i
objawy nie s3 tatwo widoczne, oraz etap 2 lub3 w
celu wskazania postepu choroby objawowe;j. Dla
jasnosci powinnismy unikac stowa ,stadium”, chyba
ze méwimy konkretnie o HD-ISS. Stowa ,,poczatek”
powinnismy uzywac wytgcznie w odniesieniu do
poczatku czegos konkretnego, na przyktad ,poczatku
objawoéw klinicznych”. W stosownych przypadkach,
aby przekazac koncepcje okreslane wczesniej jako
.przed wystgpieniem” lub ,po wystagpieniu”, zale-
camy zamiast tego przyjecie przed lub po klinicznej
diagnostyce motorycznej.

Wiele z dotychczasowej terminologii dotyczacej
postepu HD mozna skopiowac i wykorzystaé w kon-
tekscie HD-ISS. Na przyktad kliniczna diagnostyka
motoryczna zwykle nastepuje pod koniec etapu 2

Enroll-HD Grudzien 2025

www.enroll-hd.org



HD-ISS. Dodatkowa istniejgca terminologia, taka jak ta
wprowadzona przez Shoulsona i Fahna w celu opisania
ciezkosci choroby, pokrywa sie i pozostaje bardzo uzy-
teczna, szczegdlnie w kontekscie etapu 3 HD-ISS. Aby
zachowac spdjnoscé z HD-ISS i opisac to, co wczesniej
nazywalismy ,etapem 4 Shoulsona i Fahna", zalecamy
uzycie cyfr rzymskich w kontekscie nowego systemu:
HD-ISS 3-IV.

Cristina: P Doktadna terminologia wprowadzona przez
HD-ISS bedzie miata kluczowe znaczenie dla roz-
woju dziedziny. Poniewaz HD-ISS stuzy obecnie jako
standardowa struktura klasyfikacji uczestnikdw badan
obserwacyjnych i klinicznych, spéjne stosowanie
zawartej w nim terminologii jest niezbedne - szcze-
g6lnie w celu wspierania dostosowania przepisow i
podejmowania decyzji.

Swati Sathe

Aktualizacja ENROLL-HD 2.0

wati Sathe, lekarz jest wiceprezesem medycznym

ds. badan klinicznych w CHDI. W 2024 r. podzielita
sie z czytelnikami ‘'why, what, and when' Enroll-HD 2.0.
Rozmawialismy ze Swati, aby podsumowac kluczowe
zmiany i pozna¢ najnowsze postepy w kierunku tego
ekscytujgcego nowego rozdziatu w badaniach nad HD.

Jaki jest cel Enroll-HD 2.0?

Badanie Enroll-HD jest czesciag Platformy Enroll-HD.
Enroll-HD 2.0 jest aktualizacjg oryginalnego protokotu
badania Enroll-HD. Kluczowe rozwiniecia, w szczegdl-
nosci HD-ISS i pojawienie sie potencjalnych strategii
terapeutycznych ukierunkowanych na pierwotng przy-
czyne choroby, podkreslity znaczenie badania HD na
wczesniejszym etapie jego przebiegu, wymagajgc zmian
w protokole.

Jakie zmiany wprowadzi Enroll-HD 2.0?
Aktualizacje protokotu beda gtéwnie wptywac na
rekrutacje i oceny. Enroll-HD 2.0 bedzie skupia¢ sie na
utrzymaniu kohorty okoto 25 000 aktywnych uczest-
nikéw. Ten cel zapewni, ze badanie pozostanie tatwe w

zarzadzaniu, zmaksymalizuje efektywnos¢ wsparcia
operacyjnego zapewnianego przez platforme Enrol-
[-HD i umozliwi badaniu kontynuowanie spetniania
swoich celéw naukowych.

Jak zmieni sie rekrutacja?

Enroll-HD 2.0 ma na celu rekrutowanie mtodszych
uczestnikdw, aby lepiej zrozumied petne spektrum
postepu choroby i rekrutowac uczestnikéw z wcze-
snymi procesami choroby, ktére sg obecnie niedore-
prezentowane w badaniu. Ramy HD-ISS sg niezbedne
dla Enroll-HD 2.0. Wszyscy uczestnicy, nowi i ist-
niejgcy, zostang przypisani do kohorty badawcze;j:
Kohorta A, Kohorta B, Kohorta C lub Kontrola. Kohorty
sg szeroko wyréwnane z etapami HD-ISS, przy czym
Kohorta A obejmuje uczestnikéw do 44 lat i typowo
reprezentuje etapy HD-ISS O i 1. Kohorta B bedzie
obejmowac uczestnikdw w wieku 45 lat i starszych,
typowo reprezentujgcych HD-ISS 2 - wczesne 3.
Kohorta C bedzie obejmowac uczestnikow z bardziej
zaawansowanym postepem choroby, czyli HD-ISS

3. Przejscie do Kohorty C bedzie oparte na cechach
klinicznych, a nie wieku.

Jak zmienig sie oceny?

Wazna cecha Enroll-HD 2.0 jest to, Zze badanie bedzie
ewoluowac wraz z uczestnikami i zapewni, ze oceny
beda odpowiednio dostosowane do przypisanej
kohorty kazdej osoby. Po doktadnym przegladzie
naukowym i wnioskach, w Enroll-HD 2.0 uwzgled-
niono wybdér nowych i zmodyfikowanych ocen, pod-
czas gdy kilka ocen z poprzedniego protokotu zostato
usunietych. Zmiany te umozliwiajg maksymalng uzy-
tecznos¢ zebranych danych, przy jednoczesnym utrzy-
maniu ciezaru testowania w zasiegu uczestnikow.

Co to sg badania dodatkowe?
Enroll-HD 2.0 wprowadza do platformy dodatkowa
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kategorie badan czgstkowych. Badanie czastkowe to
rodzaj badania zagniezdzonego, w ktérym wykorzy-
stuje sie dane uzyskane juz za pomoca oprogramowa-
nia Enroll-HD, ale wigze sie to z dodatkowymi wyma-
ganiami. Uczestnicy Enroll-HD mogag miec dostep do
dwéch kluczowych badan dodatkowych: iEnroll, w
ktorym zostang zebrane dodatkowe dane obrazowe,
oraz Origin-HD, w ktérym pobrane zostanie nasienie
od uczestnikéw ptci meskiej.

Jakie inne zmiany sa w przygotowaniu?

Oprécz Enroll-HD 2.0 nowa platforma biobankowania
umozliwi CHDI przechowywanie i dystrybucje waz-
nych danych, a takze odbieranie i przechowywanie
prébek biologicznych. Wspdlny biobank Enroll-HD
ustanowi ustandaryzowany, jasno zdefiniowany pro-
ces przyjmowania, przechowywania i udostepniania
prébek biologicznych i danych od os6b chorych na HD
i uczestnikéw z grupy kontrolnej. Inicjatywa ta ma na
celu przyspieszenie rozwoju biomarkeréw w badaniach
nad HD, umozliwienie dalszych badan czynnikéow

genetycznych i Srodowiskowych wptywajacych na
patofizjologie HD oraz umozliwienie opracowania
modeli progresji choroby i narzedzi oceny klinicznej w
HD iinnych schorzeniach neurodegeneracyjnych.

Kiedy nastapia te zmiany?

Przygotowania do przejscia na Enroll-HD 2.0 sg w pet-
nym toku. Infrastruktura operacyjna przechodzi zna-
czace modyfikacje w celu wspierania nowych funkcji
zawartych w zmienionym badaniu. Prowadzone prace
majg na celu opracowanie nowych i zmienionych
procedur badawczych tam, gdzie jest to konieczne, a
takze innych niezbednych zasobdw, takich jak mate-
riaty szkoleniowe dla zespotéw osrodkéw, system
elektronicznego przechowywania danych i ttumacze-
nia jezykowe. Krytycznym aspektem przejscia jest
opracowanie sszczegétowego planu wdrazania na
poziomie kraju i osrodkéw. To wdrazanie bedzie wyko-
nane w fazach i bedzie trwac kilka lat. Czeka nas wiele
pracy, ale stale postepujemy do przodu w kierunku
Enroll-HD 2.0.

PDS7
PDS6
PDS5
PDS4
PDS3
PDS2
PDS1 1,457

Wielkos¢ préby Enroll-HD
przez wydanie PDS.

Jen Ware

Zestawy Danych ENROLL-HD: Klu-
czowy Zasob Dla Badaczy HD

latforma Enroll-HD zapewnia badaczom dostep

do wysokiej jakosci klinicznych zbioréw danych i
probek biologicznych w celu przyspieszenia badan i
opracowan HD. Jennifer Ware, PhD, Director of Expe-
rimental Design w CHDI, opowie wiecej o dostepnych
zbiorach danych i ich wptywie.

15,300

Dlaczego platforma Enroll-HD oferuje kliniczne
zbiory danych?

Aby napedzac badania nad HD! Platforme Enroll-HD
zaprojektowano jako ,centrum” zasobdéw dla badaczy
HD i zgodnie z t3 filozofig stuzymy jako bezptatne
~punkt kompleksowej obstugi” dla klinicznych zbioréw
danych i prébek biologicznych z wielu badan nad HD.
Oprécz okresowych i spersonalizowanych zbioréw
danych platforma oferuje badaczom dostep do
klinicznych zbioréw danych z innych badan HD, w tym
HDClarity, TRACK-HD i Track-On HD, PREDICT-HD,
REGISTRY, IMAGE-HD, HD-YAS i innych.
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Opowiedz nam o najnowszym wydaniu danych Enroll-
HD - PDS7!

Siodmy okresowy zbiér danych Enroll-HD zostat udo-
stepniony we wrzesniu 2025. PDS7 zawiera dane od 30
511 uczestnikow badania Enroll-HD i obejmuje 112 992
wizyt badawczych, co czyni go najwiekszym dostepnym
dla badaczy zborem danych kohorty HD. PDS7 overview
zawiera streszczenie zestawu danych, wielkos¢ préby,
wizyty oraz cechy socjodemograficzne i kliniczne kohorty.

Co ciekawe, badanie PDS7 obejmuje okoto 1000 uczest-
nikéw z prébkami RNA po pobraniu w ramach tej inicja-
tywy w lutym 2024 r. Nie mozemy sie juz doczekaé, w jaki
sposéb dane i probki od tych uczestnikéw zostang wyko-
rzystane! Kolejng atrakcja tej wers;ji jest to, ze zawiera
dane od prawie 1000 uczestnikéw, ktorzy odbyli 10 lub
wiecej wizyt studyjnych Enroll-HD. Ten przeglad podtuzny
jest bezcenny dla wielu badaczy i naprawde swiadczy o
zaangazowaniu uczestnikéw badania Enroll-HD

Okresowe zbiory danych Enroll-HD zapewniaja badaczom
HD dostep do wysokiej jakosci, dtugofalowych danych

w szerokim zakresie ocen z niezwykle duzej kohorty.
Atrybuty te w potaczeniu stanowig cenne mozliwosci dla
badaczy.

Jak sg wykorzystywane zbiory danych?

Spotecznos¢ badaczy HD entuzjastycznie zareagowata na
Enroll-HD - otrzymali$my setki présb o dane Enroll-HD

i probki biologiczne od badaczy z catego swiata. Kiedy
badacze prosza o dostep do tych zasobdw, prosimy ich o
dostarczenie krotkiego opisu ich planowanego projektu,

i publikujemy te opisy na naszej stronie. Intencjg tego

jest dwojaka: zachecanie do badan wspoétpracujgcych

i, krytycznie, poinformowanie uczestnikéw badania, jak
ich dane i prébki biologiczne sg uzywane. Zachecam do
przejrzenia tych projects i zobaczenia co sie dzieje!

Enroll-HD zostat zaprojektowany, aby wspierac¢ badania
kliniczne, poszerza¢ nasza wiedze na temat HD i ulep-
szac opieke kliniczna. Dane i prébki biologiczne dostar-
czone przez uczestnikow projektu Enroll-HD umozliwity
naszej spotecznosci badawczej doktadnie to zrobic.

Widzieli$my, jak firmy wykorzystujg dane Enroll-HD do
badan klinicznych (np. uniQure), a badacze wykorzystali
dane Enroll-HD do opracowania HD-ISS, do postepu w
badaniach nad biomarkerami, opracowania testéw do
pomiaru poziomu huntigtyny, opracowania atlasu feno-
typu HD i identyfikacji kilku genetycznych modyfikatoréw
kamieni milowych HD - co wskazuje na nowe cele, dla
ktorych obecnie opracowywane sg leki. Jesli chodzi o
opieke kliniczng, dane Enroll-HD dostarczyty waznych
informacji na temat zachowan samobdjczych i wptywu
modyfikowalnych czynnikéw srodowiskowych na postep
choroby.

Sledzimy i wyrézniamy wszystkie publications wykorzy-
stujace dane Enroll-HD, prébki biologiczne i infrastruk-
ture - jak dotad jest ich 175 i ta liczba wciaz rosnie.

Zbiory danych Enroll-HD widocznie przyczynity sie do
naszego wiekszego rozumienia HD. Co wazne, nic z tego
nie bytoby mozliwe bez ciggtego zaangazowania i zobo-
wigzania rodzin HD i personelu o$rodkéw badawczych
Enroll-HD. Dziekujemy!

Arun Karpur

Aplikacje Danych ENROLL-HD W
Badaniach Klinicznych

run Karpur jest lekarzem, naukowcem i epide-

miologiem z ponad 20-letnim doswiadczeniem
w prowadzeniu badan klinicznych, zdrowia publicz-
nego i polityki publicznej, ktéry dotgczyt do CHDI
w 2025 r. jako dyrektor ds. statystyk klinicznych.
ChcieliSmy dowiedzie¢ sie, w jaki sposob dane
Enroll-HD zostaty wykorzystane w kluczowych
projektach.
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Jak dane Enroll-HD przyczynity sie do opracowania
HD-ISS?

Skale HD-ISS opracowano przy udziale wybitnych bada-
czy i specjalistow klinicznych HD, ktérzy wykorzystali
dane Enroll-HD do potwierdzenia jego wykonalnosci i
uzytecznosci w opisywaniu postepu choroby. Bogactwo
i spéjnosc danych klinicznych i prébek biologicznych
Enroll-HD pokazato, ze postep kliniczny mozna podzie-
li¢ na cztery etapy, co umozliwia precyzyjne okreslenie
progresji na poziomie indywidualnym.

Czym jest opisowy atlas fenotypowy i jaki wkiad w
jego powstanie miaty dane Enroll-HD?

Opisowy atlas fenotypowy zostat opublikowany przez
Douglasa Langbehna i wspétpracownikéw w 2023 r.
Podsumowuje zakres i rozktad fenotypéw HD - lub

cech - zwigzanych z HD, w tym cechy motoryczne,
poznawcze, psychiatryczne i funkcjonalne w zaleznosci
od dtugosci powtdrzen CAG, wieku i pozioméw funkcjo-
nalnych. Ponadto stworzono internetowe kompendium
podsumowujgce wartosci réznych klinicznych markeréw
postepu choroby, aby zapewni¢ praktykom i badaczom
dane umozliwiajace lepsze zrozumienie postepu choroby
i wsparcie w podejmowaniu decyzji klinicznych.

Na przyktad, wprowadzajac wartosci dla danej dtugo-
$ci CAG, lekarz moze zbada¢ $redni rozktad wynikow
wedtug wieku w ramach komponentu Total Motor Score
w Ujednoliconej Skali Oceny Choroby Huntingtona. Na
tej podstawie moga uzyskac wglad w tempo progres;ji

u konkretnego pacjenta w poréwnaniu z szybkoscig
typowo obserwowang w populacji HD uczestniczacej w
badaniu Enroll-HD. Te spostrzezenia mogg dostarczyc
informacji, jakie dodatkowe testy i oceny bytyby przy-
datne, aby zapewni¢ skuteczne monitorowanie i wspar-
cie. Jest to przydatne narzedzie dla pacjentéw i ich opie-
kundw, a takze lekarzy. Mozna je znalez¢ pod adresem
enroll-hd.org/for-researchers/atlas-of-hd-phenotype/

Jak opracowano standaryzowany wynik CAP i dlaczego
jest on przydatny dla badaczy HD?

Woynik CAP to iloczyn wieku CAG, obliczany poprzez
pomnozenie dtugosci powtdérzen CAG w genie Hun-
tingtyny danej osoby przez jej wiek. Wyzszy wynik CAP
sugeruje wieksza skumulowang ekspozycje na toksyczne
dziatanie zmutowanego biatka Huntingtyny i bardziej
zaawansowang progresje HD. Niestety, niewielkie, ale
istotne réznice w sposobie obliczenia tej wartosci utrud-
niajg poréwnywanie badan. Standaryzowany wynik CAP

opublikowany przez Johna Warnera i wspétpracowni-
kow w 2022 r. rozwigzuje to ograniczenie, zapewniajac
wspolny punkt odniesienia do poréwnywania réznych
badan i pomagajac w projektowaniu badan klinicznych
poprzez doktadniejszg rekrutacje i stratyfikacje.

Jak dane Enroll-HD byty bezposrednio
wykorzystywane w badaniach klinicznych?

Dane Enroll-HD byty wykorzystywane na wiele spo-
soboéw. Po pierwsze, wykorzystano je jako zewnetrzne
ramie poréwnawcze w badaniach klinicznych. Na
przyktad w niedawnym badaniu 1/2 fazy AMT-130 firmy
uniQure wykorzystano dopasowang grupe poréwnaw-
czg wybrang na podstawie danych Enroll-HD, ktéra
wykazata znaczne spowolnienie postepu choroby.
Ponadto, biorgc pod uwage jakosé i dtuzszy czas groma-
dzenia danych, sponsorzy wykorzystujg dane Enroll-HD
jako dodatkowe poréwnanie z grupami pozorowanymi
lub placebo.

Po drugie, dane Enroll-HD sg wykorzystywane przez
wielu sponsoréw do wspierania planowania badan
klinicznych, okreslenia klinicznie znaczgcych punktow
konicowych badania, obliczenia liczby potrzebnych
uczestnikéw i opracowania zoptymalizowanych projek-
téw badan i podejsé.

Wreszcie, dane Enroll-HD wykorzystano jako dowdd

w Swiecie rzeczywistym. W badaniu GENERATION
HD1 dane Enroll-HD poréwnano z grupg kontrolng,
aby wykazac dtugoterminowe efekty placebo w grupie
pozorowanej. Zrozumienie efektu placebo w HD ma
kluczowe znaczenie, poniewaz moze maskowac postep
choroby i zaktéca¢ ocene eksperymentalnych terapii.

Jak wyobrazasz sobie, ze dane Enroll-HD beda
wykorzystywane w przysztosci?

Enroll-HD to kluczowa platforma dostarczajaca rzeczy-
wistych danych naukowych na temat postepu klinicz-
nego HD. Zmieniony i zaktualizowany protokdét umozliwi
gromadzenie jeszcze bardziej istotnych i ukierunko-
wanych informacji klinicznych i biomarkerdéw, w tym
danych na temat waznych markeréw genetycznych.
Informacje te pogtebig nasza wiedze na temat postepu
HD i czynnikéw wptywajacych na ogdlne doswiadcze-
nia pacjenta. Co najwazniejsze, dane Enroll-HD moga
potencjalnie pomdc w odkryciu leku, ktéry moze opdz-
ni¢ lub nawet zatrzymac postep choroby we wczesnych
stadiach HD.
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Terapia Genowa Amt-130 uniQure:
Obecny Status | Nastepne Kroki

MT-130 to eksperymentalna terapia genowa, ktora

dostarcza do mézgu niewielka czes¢ materiatu
genetycznego. Ten materiat genetyczny méwi komérkom
moézgowym, aby wytworzyty mata czgsteczke RNA, ktéra
obniza poziom zaréwno normalnej, jak i zmutowane;j
huntingtyny. Terapia jest podawana bezposrednio do
prazkowia przy uzyciu zmodyfikowanego, nieszkodliwego
wirusa (AAVb5), ktory stuzy jako nosnik w tym jednorazo-
wym zabiegu chirurgicznym.

24 wrzesnia firma uniQure ogtosita obiecujgce wyniki
pierwszego i drugiego etapu badania AMT-130 w HD -
uniQure announced promising topline results for their
phase 1/2 study of AMT-130. Wysoka dawka AMT-130
osiggneta pierwszorzedowy punkt koricowy badania,
wykazujac statystycznie istotne spowolnienie postepu
choroby (oceniane za pomoca ztozonej ujednoliconej
skali oceny choroby Huntingtona) po 36 miesigcach

w pordéwnaniu z zewnetrzng kontrolg dopasowang do

punktacji sktonnosci (dane historii naturalnej Enroll-HD).
Wysoka dawka AMT-130 wykazata takze statystycz-

nie istotne spowolnienie postepu choroby, mierzone
catkowita zdolnos$cig funkcjonalng po 36 miesigcach

w poréwnaniu z zewnetrzng kontrolg dopasowang do
wskaznika sktonnosci. W grupach otrzymujacych duza i
mata dawke byto 12 uczestnikéw, a AMT-130 byt ogdlnie
dobrze tolerowany i miat mozliwy do opanowania profil
bezpieczenstwa.

Firma uniQure ogtosita 3 listopada, ze rozmowy z FDA
wykazaty, Ze jest mato prawdopodobne, aby dane pocho-
dzace z kontroli zewnetrznej postuzyty jako gtéwna
podstawa do ztozenia wniosku o licencje na lek AMT-130
Biologics. Zostato to potwierdzone 4 grudnia w kolejnym
komunikacie prasowym uniQure.

uniQure przewiduje dalsze dyskusje z FDA na poczatku

2026 r. Badanie jest obecnie w toku, a spotecznosé HD

z niecierpliwoscig oczekuje naukowej publikacji petnych
wynikow, a takze dodatkowych danych w miare postepu
badania.

Amy Brown, Spencer Diehl i Katherine McDonell z cztonkami zespotu

Zaangazowanie Rodzin,
Wzmocnienie Badan

my Brown, MD, MSCI, adiunkt neurologii, Spen-

cer Diehl, LCSW, pracownik socjalny i Katherine
McDonell, MD, MSCI, adiunkt neurologii, sg inte-
gralnymi cztonkami dedykowanego i dynamicznego
Programu Choroby Huntingtona w Vanderbilt Univer-
sity Medical Center, USA. RozmawialiSmy z nimi, aby
dowiedziec sie wiecej o ich waznej pracy i skupieniu
sie na angazowaniu rodzin w badania nad HD.

Jak zaangazowates sie w
Enroll-HD?

Amy: Od okoto szesciu

lat zajmuje sie badaniami
nad HD w Vanderbilt jako
specjalista ds. zaburzen
ruchowych. Obecnie petnie
funkcje wspotdyrektora
naszego Centrum Doskona-
tosci Choroby Huntingtona
oraz gtéwnego badacza w
programach Enroll-HD i
HD-Clarity. Objgtem te role po Danielu Claassenie, ktéry
zbudowat nasz wyjatkowy program Vanderbilt i potozyt
podwaliny pod jego dalszy sukces.

Katherine: Jestem tu od okoto 11 lat, po raz pierwszy
przyjechatam jako stypendystka w 2014 r., kiedy klinika
dopiero powstawata. Od poczatku szczegdlnie pocia-
gata mnie praca z mtodymi ludZzmi dotknietymi HD i
zaangazowatam sie w zapewnianie poradnictwa gene-
tycznego i wsparcia osobom rozwazajacym wykonanie
badan. Praca z tymi mtodymi osobami i ich rodzinami
uksztattowata wiele moich zainteresowan klinicznych i
badawczych.

Enroll-HD Grudzier 2025
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Spencer: Dotgczytam do Centrum Doskonatosci Vander-
bilta w 2021 roku, wywodzac sie ze srodowiska zajmuja-
cego sie zdrowiem psychicznym. Rozmawiajgc z Danielem,
zdatem sobie sprawe, jak bardzo moja poprzednia praca
pokrywa sie z wyzwaniami stojgcymi przed osobami z

HD - szczegdlnie w zakresie objawdw psychiatrycznych

i obaw zwigzanych z postepem choroby. Wzietam udziat
w przyspieszonym kursie HD i szybko zakochatam sie w
spotecznosci i tym multidyscyplinarnym zespole skupio-
nym na pacjencie.

Opowiedz nam o multidyscyplinarnym podejsciu
Vanderbilta.

Katherine: Raz w tygodniu prowadzimy specjalng cato-
dobowa klinike, w ktérej pacjenci przyjmuja lekarze, pie-
legniarka, wielu pracownikéw socjalnych i logopeda. Nasz
doradca genetyczny jest réwniez obecny na miejscu kilka
razy w miesigcu. Zapewnienie opieki w odpowiednim czasie
jest priorytetem, dlatego staramy sie przyjmowac wszyst-
kich nowych pacjentéw w ciggu 4 do 8 tygodni od pierw-
szego kontaktu z nami. Pracujemy réwniez nad dodaniem
do naszego zespotu wiedzy z zakresu fizjoterapii i terapii
zajeciowej. Wiele oséb pokonuje duze odlegtosci, aby uzy-
skad tutaj opieke, a my chcemy zaoferowac kazdej osobie
mozliwie najbardziej wszechstronne wsparcie kliniczne.

Jak jeszcze mozna wspiera¢ osoby z HD?

Amy: Koncentrujemy sie na zaspokajaniu potrzeb kazdej
osoby, ale takze catej rodziny. Nasz zesp6t pracownikow
socjalnych specjalizuje sie w docieraniu do pacjentow
przed wizytami, aby zrozumiec ich priorytety i najlepsze
sposoby ich wspierania. Kolejnym kluczowym elementem
naszego podejscia jest zakres oferowanych przez nas
mozliwosci badawczych, w tym Enroll-HD. Poniewaz w
naszg opieke kliniczng w naturalny sposéb angazuje sie
cata rodzina, jestesmy dobrze przygotowani, aby wspie-
ra¢ pacjentdw zainteresowanych udziatem w badaniach.
Woczesne poznanie rodzin - i umozliwienie im poznania nas
- sprawia, ze przejscie do badan naukowych jest znacznie
mniej zniechecajgce, nawet dla mtodych dorostych. W
rzeczywistosci odkrylismy, ze chociaz niektérzy mtodzi
dorosli wolg nie by¢ widziani w klinice, wiele z nich nadal
jest chetnych do wziecia udziatu w programie Enroll-HD.

Katherine: Pracujgc nad zapewnieniem opieki prawdzi-
wie skoncentrowanej na rodzinie, dostrzegliSmy znaczna
luke w ustugach dla dzieci w rodzinach dotknietych HD.
Aby rozwigzad ten problem, nawigzaliSmy wspétprace z
psychologiem dzieciecym w Vanderbilt, ktéry wnosi do

naszego multidyscyplinarnego zespotu HD rozlegta wie-
dze na temat stresu w dziecinstwie i radzenia sobie z nim.
Wspélnie opracowali$my program badawczy obejmujacy
rekrutacje rodzicéw z HD i ich dzieci w wieku od 6 do

30 lat. Ta praca pozwala nam zbada¢ dynamike rodziny,
komunikacje i izolacje spoteczng oraz zastanowic sie, jak
najlepiej wspiera¢ mtodych ludzi, w tym tych, ktérzy sag
zbyt mtodzi, aby poddac¢ sie badaniom genetycznym.

Jak utrzymac zaangazowanie spoteczne?

Spencer: Utrzymujemy kontakt z rodzinami poprzez wyda-
rzenia takie jak nasz coroczny dzien edukacji i réznorodne
zajecia przez caty rok, w tym comiesieczne edukacyjne
rozmowy online. Na przyktad niedawno neuropsycholog
przedstawit prezentacje na temat modyfikowalnych czyn-
nikéw ryzyka dla zdrowia mézgu. Obszar ten niezmien-
nie cieszy sie duzym zainteresowaniem osdb chcacych
dowiedziec¢ sie, w jaki sposéb mogg wspierac¢ swoje dobre
samopoczucie przez cate zycie.

Widzimy takze odnowione zaangazowanie, gdy pojawiaja
sie wydarzenia zewnetrzne, takie jak niedawne pozytywne
wyniki badania uniQure, ktére sktonity wiele oséb, od
ktorych od jakiegos czasu nie styszeliSmy, do nawigzania
kontaktu. Chociaz nie kazdy moze wzig¢ udziat w badaniu
uniQure, panuje duzy entuzjazm dla wktadu w badania, a
Enroll-HD zapewnia dostepny i znaczacy sposdéb zaanga-
zowania ludzi.

Co Enroll-HD 2.0 oferuje mtodym ludziom?

Amy: Najwieksza atrakcja dla mtodych ludzi jest moz-
liwos¢ wniesienia wktadu w szerszg spotecznosc HD.

Na poziomie indywidualnym uczestnictwo w Enroll-HD
pozwala im pozosta¢ w kontakcie z klinikg bez konieczno-
$ci korzystania z opieki klinicznej, dopdki nie beda gotowi.
Zapewnia takze mozliwos$¢ uzyskania informacji na temat
uprawnien do dodatkowych badan, takich jak HDClarity.

Katherine: Z szerszego obszaru badan nad chorobami neu-
rodegeneracyjnymi wiemy réwniez, ze aby osiggna¢ zna-
czacy efekt terapeutyczny, interwencje nalezy rozpoczac¢ jak
najwczesniej. Podobnie potrzebujemy gtebszego zrozumie-
nia, ktére miary poznawcze i behawioralne sg najbardziej
wrazliwe na postep choroby w réznym wieku. Na przyktad
kontrola impulséw moze wymagac wiekszej uwagi i bar-
dziej precyzyjnych narzedzi oceny. Enroll-HD 2.0 zapewnia
ogromng szanse na zbadanie tych pytan i zbudowanie
znacznie wyrazniejszego obrazu najwczesniejszych zmian
poznawczych i behawioralnych zwigzanych z HD.
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taczenie Norwegii

Z Globalna

Spotecznoscig HD
ako jedyny aktywny osro-

dek Enroll-HD w Norwe-
gii, Oslo University Hospital

stat sie waznym punktem
kontaktu dla rodzin do-
tknietych HD. Rozmawiali z
Lasse Pihlstrem, MD, PhD,
liderem Huntington'’s Dise-
ase and Neurodegenerative
Genomics Group i gtéwnym
badaczem Enroll-HD, o tym,
co Enroll-HD oznacza dla
spotecznosci HD w Norwe-
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Zespdt Oslo Enroll-HD, od lewej: Nora Raaf, Solveig Jacobsen Dalbro, Ellen Hoven Maurtveten, Marleen van

Walsem i Lasse Pihlstram. Cztonkowie zespotu Ahmad Kaddoura i Sjur Prestsaeter byli nieobecni, gdy zdjecie
zostato wykonane. Autorstwo: Asne Rambal Hillestad, UiO

Jak zaangazowates sie w
Enroll-HD?

Nasza placéwka brata juz
udziat w programie REGISTRY, a kiedy tu przybytem, jed-
nym z moich pierwszych zadan byto dopetnienie formal-
nosci zwigzanych z etyka i pomoc w zatozeniu Enroll-HD.
Obecnie do naszej kliniki regularnie uczeszcza okoto 100
pacjentow, z ktérych wielu jest we wczesnym stadium
HD. Oprdécz zapewnienia wielodyscyplinarnej opieki
klinicznej oferujemy rowniez mozliwosé wziecia udziatu
w badaniach Enroll-HD i innych badaniach. Z mozliwosci
tych chetnie korzystajg szczegdlnie nasi mtodsi pacjenci.

Dlaczego tak wielu mtodszych uczestnikéw
zaangazowato sie w projekt?

Mamy bliskie powigzania z Zaktadem Genetyki Medycz-
nej Szpitala Uniwersyteckiego w Oslo, a takze z innymi
klinikami uniwersyteckimi zajmujgcymi sie diagnostyka
choréb rzadkich i dziedzicznych w catej Norwegii. Zespot
odpowiedzialny za predykcyjne badania genetyczne
buduje silne relacje z pacjentami podczas serii wizyt w
tym krytycznym okresie i rutynowo dzieli sie informa-
cjami na temat Enroll-HD. W rezultacie otrzymujemy
wiele polecen za posrednictwem tej Sciezki.

Inng wazna Sciezka skierowan jest Norweskie Stowa-
rzyszenie ds. Choroby Huntingtona, ktére zapewnia
informacje online, spotkania i seminaria internetowe,
tworzac dla nas rézne mozliwosci nawigzania kontaktu
ze spotecznoscig HD i dostarczania informacji na temat

A =S B P . -
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Enroll-HD. Maja niesamowitych ambasadordw, ktérzy
otwarcie opowiadajg o swoich do$wiadczeniach zwigza-
nych z korzystaniem z Enroll-HD i dzielg sie tym, ze jest
to naprawde korzystne doswiadczenie.

Dlaczego Enroll-HD jest tak wazny?

Enroll-HD to przedsiewziecie globalne, a bycie jego cze-
$cig wiele znaczy dla wielu cztonkéw spotecznosci HD.
Uczestnicy doceniajg mozliwos¢ przychodzenia raz w
roku, spotkania ze specjalistami i oméwienia wszelkich
watpliwosci, jakie moga miec. Szczegdlnie w przypadku
mtodszych dorostych te coroczne wizyty mogg by¢
bardzo podnoszace na duchu i dajg nam mozliwos¢ zbu-
dowania sieci wsparcia na dtugo przed pojawieniem sie
jakichkolwiek oznak i symptoméw HD. Zawsze zache-
camy uczestnikéw, aby na wizyty przyprowadzali czton-
kow rodziny, ktérzy czesto sami chetnie sie angazuja.

Wielu uczestnikédw docenia takze mozliwos¢ wniesienia
wktadu w badania nad terapig modyfikujgca przebieg
choroby. Enroll-HD odgrywa w tym kluczowa role,
dostarczajac wysokiej jakosci dane obserwacyjne, jak
podkreslono w ostatnich wynikach badania uniQure.
Uczestnicy rozumieja, ze obecnosc¢ w bazie danych nie
gwarantuje udziatu w badaniach sponsorowanych przez
branze, ale zwieksza prawdopodobienstwo wziecia pod
uwage takich mozliwosci.
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Naszg ambicjg jest utrzymywanie $cistych kontaktéw z
miedzynarodowa spotecznoscig badawcza oraz uczy-
nienie naszej witryny atrakcyjnym i widocznym partne-
rem dla sponsoréw branzowych, a takze potencjalnych
miedzynarodowych badan akademickich. £gczy nas

wspalny cel, jakim jest udoskonalanie terapii modyfi-
kujgcych przebieg choroby HD i chociaz Norwegia jest
matym krajem, bycie czescig Enroll-HD przypomina nam
o postepie, jaki dokonuje sie w tej dziedzinie - i 0 waznej
roli, jakg wszyscy mozemy odegrac¢ w tym wysitku.

HDID: taczenie Danych
Uczestnika Miedzy
Badaniami
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Doktor Rebecca Fuller jest wicepreze-
sem ds. wynikéw klinicznych w CHDI
i ekspertem w dziedzinie badan poznaw-
czych z udziatem oséb z zaburzeniami
ruchowymi i chorobami psychicznymi.

Jej ostatnia praca obejmuje opracowanie
nowej inicjatywy dla uczestnikéw Enrol-
I-HD na temat ich HDID. Rozmawialismy z
Rebeccy, aby dowiedziec sig o korzysciach Rebecca Fuller
dla uczestnikéw i badaczy.

Co to jest HDID?

Numer identyfikacyjny HD, czyli HDID, to unikalny dzie-
wieciocyfrowy identyfikator przydzielany kazdemu uczest-
nikowi badania Enroll-HD. Jest on generowany jednora-
zowo przy uzyciu bezpiecznego algorytmu i ten sam numer
pozostaje przy uczestniku przez caty czas jego podrézy do
Enroll-HD. HDID jest powigzany z danymi zebranymi pod-
czas kazdej corocznej wizyty, ale nigdy nie jest powigzany
z danymi osobowymi, takimi jak imie i nazwisko czy adres.
HDID jest niezwykle przydatny zaréwno dla uczestnikéw
Enroll-HD, jak i badaczy.

Dlaczego HDID jest wazny?

Uzywamy HDID do taczenia danych uczestnikéw z réznych
badan, w tym danych Enroll-HD. Jesli zatem uczestnik
bierze udziat w innym badaniu lub badaniu klinicznym,
takim jak badanie online lub badanie typu pop-up, nie
musi powtarzac tych samych testéw. Dzieki ogromnemu
zaangazowaniu uczestnikéw Enroll-HD dysponujemy juz
bogatym i rozbudowanym zbiorem danych. HDID zwiek-
sza wartos¢ tego zasobu, umozliwiajgc badaczom tatwe
potaczenie go z danymi z mniejszych, krétkoterminowych
badan, ktére prowadza.

Opowiedz nam wiecej o badaniach pop-up!
Kilka lat temu rozpoczeli$my badania typu pop-up, aby

zebrac dane podczas wydarzen takich jak
doroczna konwencja Amerykanskiego
Towarzystwa Choréb Huntingtona. Pod-
czas tych wydarzen zapraszamy dele-
gatéw do wziecia udziatu w wydarzeniu
poprzez odwiedzenie naszego stoiska lub
dedykowanej przestrzeni, w zaleznosci
od uktadu obiektu. W ostatnich latach

te wyskakujace badania pomogty nam
zebrad dane na potrzeby opracowania
nowatorskich srodkéw cyfrowych, takich
jak ocena chodu, a takze inne wazne dane
pilotazowe i kwestionariuszowe. Uczest-
nictwo jest szybkie i wygodne, dzieki
czemu badania typu pop-up sa dla ludzi tatwym sposobem
na wniesienie wktadu w badania. Dzieki HDID mozemy
teraz bezproblemowo tgczy¢ dane zebrane w ramach
wyskakujgcego badania lub ankiety z danymi uczestnika
Enroll-HD.

W jaki sposéb uczestnicy uzyskuja swéj HDID?
Obecnie najlepszym sposobem uzyskania identyfikatora
HDID jest skontaktowanie sie z osrodkiem badawczym,
gdzie personel moze go udostepni¢ na zgdanie. Two-
rzymy takze nowe aplikacje internetowe i mobilne, ktére
w przysztosci umozliwig uczestnikom generowanie i
bezpieczne przechowywanie wtasnego HDID.

Jakie sg implikacje dla badan wykraczajacych poza HD?
Zalezy nam na wykorzystaniu nowych technologii i dzieki
temu procesowi zyskujemy nowy wglad w to, w jaki spo-
s6b mozemy pogtebié naszg wiedze na temat HD. Wiele
z tych spostrzezen moze réwniez przyniesc korzysci w
badaniach nad innymi rzadkimi chorobami, w przypadku
ktorych innowacyjne metody sg niezbedne, aby w petni
zmaksymalizowa¢ warto$¢ danych wniesionych przez
kazda osobe.

Mozesz dowiedzied sie wiecej o badaniach online
na stronie Enroll-HD: enroll-hd.org/for-hd-families/
current-studies-online/
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Gtosy Mtodych, Wielki Wptyw

rganizacja Mtodziezy Choroby Huntingtona (HDYO)
ma na celu wspieranie, edukowanie i wzmacnia-
nie pozycji mtodych ludzi dotknietych HD. Dyrektor
wykonawcza Jenna Heilman niestrudzenie pracuje nad
osiggnieciem tych celéw. SpotkaliSmy sie z Jenng, aby
omoéwic najnowsze wydarzenia i kluczowa role mtodych
ludzi w dziataniach HDYO.

Jak HDYO rozwineto sie w ostatnich latach?

Kiedy wyszli§my z pandemii COVID-19, bylismy wielo-
narodowi, ale nie tak miedzynarodowi, jak chcieliSmy.
Stajac sie organizacjg parasolowa, ktéra pomaga wtgczaé
mtodych ludzi do spotecznosci HD, nawigzalismy wspét-
prace z krajowymi i lokalnymi stowarzyszeniami w kaz-
dym kraju, aby zapewnié poszczegdlnym osobom bardzo
potrzebne wspdlne wsparcie. Udato nam sie pokazaé, w
jaki sposéb HDYO moze by¢ pomocne lokalnym stowa-
rzyszeniom, a takze w jaki sposéb lokalne stowarzyszenia
moga wspotpracowac z HDYO.

Rozwijanie tych powigzan juz sie optaca i widzielismy,

ze wielu mtodych ludzi pragnie bardziej zaangazowac

sie w role kierownicze i nasz program ambasadorski.
Nasi ambasadorzy to mtodzi Swiatowi liderzy, ktorzy

sg wolontariuszami, wspierajg sie nawzajem, podnoszg
Swiadomosc¢ i zbieraja fundusze na rzecz HDYO. Obecnie

mamy ponad 120 ambasadoréw z 32 réznych krajéw. W
miare nawigzywania kontaktu z ludzmi nasi ambasadorzy
polecajg nam coraz wiecej mtodych ludzi.

Spotecznos¢ jest naprawde wazna i zbyt czesto styszymy
o mtodych ludziach, ktérzy wczesniej czuli, ze nie maja

do kogo sie zwrdcic¢. Oprécz wydarzen osobistych i grup
wsparcia mamy duzg spotecznos¢ oséb potaczonych za
posrednictwem WhatsApp. Dla mtodych ludzi media spo-
tecznosciowe i komunikatory internetowe sg kluczowymi
drogami wsparcia, dlatego stale rozwijamy naszg oferte.

Pracowali$my takze nad internetowymi zasobami edu-
kacyjnymi, takimi jak , Przetamywanie barier” i innymi
tresciami dostepnymi na naszym kanale YouTube, a
takze badalismy sposoby, aby uczynic te zasoby jeszcze
bardziej przydatnymi dla spotecznosci. Zdajemy sobie
sprawe, ze w HD liczne napietnowania, wyzwania i leki
wigzg sie z dzieleniem sie swoja historig, dlatego zba-
dalismy sposoby umozliwienia poszczegdlnym osobom
anonimowego wnoszenia wktadu, na przyktad za pomoca
awatarow. Wzmacnianie pozycji spotecznosci znajduja-
cych sie w niekorzystnej sytuacji ma ogromng wartos¢
dzieki ludziom, ktérzy méwia i wygladajg jak oni, a awa-
tary moga pomoc w osiagnieciu tego celu.

OBSCRVATIONAL STUDIES
DATING GAME

Gra randkowa badari obserwacyjnych na kongresie 2025

Jakie dziatania osobiscie oferuje HDYO?

W 2023 r. zorganizowali$my nasz pierwszy osobisty
kongres w Glasgow, a w marcu 2025 r. odbyt sie on w
Pradze i wzieto w nim udziat ponad 370 mtodych ludzi, a
okoto 90-95% uczestnikéw pozostato na ostatniej sesji.
ZaprezentowaliSmy nasza terminologie badawcza, ktéra
stale sie rozwija i jest obecnie ttumaczona. Nasza gra
randkowa dotyczgca badan obserwacyjnych okazata sie
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wielkim hitem i ogdlnie rzecz biorgc, kongres naprawde spotecznosci, ktéra kontynuuje swoja podréz z HD.

przygotowat grunt pod naszg dalszg prace.. Rozmowa z naszymi ambasadorami oznacza, ze mozemy
zadac wtasciwe pytania.

Oproécz wiekszych spotkan prowadzimy réowniez obozy

HD, ktére pozwalajg nam zapewnic¢ wsparcie w matych Co Enroll-HD 2.0 moze zaoferowaé mtodym ludziom?
grupach. taczymy specjalistéw HD, zazwyczaj pracowni- Enroll-HD 2.0 moze zapewni¢ mtodym ludziom naprawde
kéw socjalnych, zdwoma lub trzema mtodymi wolonta- wazne miejsce przy stole badawczym, szczegdlnie
riuszami, ktérzy majg doswiadczenie, w grupie obozowej jesli myslimy o biomarkerach i zrozumieniu wczesnego
sktadajacej sie z nie wiecej niz siedmiu mtodych ludzi. postepu choroby. Oczywiscie wiek i postep choroby cze-
Wszystko opiera sie na specyficznych potrzebach kaz- sto idg w parze i wszyscy chcemy terapii interwencyjnej,
dej grupy, co moze obejmowac na przyktad zbadanie ktora moze powstrzymac HD tak dtugo, jak to mozliwe,
takich kwestii, jak badania genetyczne lub zatoba i strata. zapewniajac jednoczesnie maksymalny poziom jakosci
Gtéwny nacisk potozony jest na uczynienie tresci odpo- zycia. Enroll-HD 2.0 ma potencjat, aby naprawde tym
wiednimi i znaczagcymi w ramach bezpieczeristwa matej sterowad.

grupy. Chociaz obozy znajdujg sie obecnie w Ameryce

Pétnocnej, szukamy obecnie sposobéw budowania relacji Aby mtodzi ludzie czuli sie wzmocnieni i zmotywowani

z lokalnymi systemami wsparcia, aby rozszerzy¢ format do udziatu w badaniach, musimy zapewni¢ im wsparcie
programu na dalsze obszary i edukacje. Odbylismy juz wspaniate dyskusje na temat

wspotpracy ze spotecznosciami zawodowymi, aby wspie-
W jaki sposéb mtodzi ludzie angazujg sie w planowanie  raé mtodych ludzi i zapewnic, ze Enroll-HD 2.0 odniesie

tych dziatan? tak duzy sukces, jak to tylko mozliwe. Otwarty dialog
Kazdy nowy program, ktéry tworzymy, przechodzi pro- jest naprawde ekscytujgcy. Bedziemy nadal wspierac
ces weryfikacji z udziatem naszych ambasadoréw, a te wspotprace.

spostrzezenia sg naprawde przydatne. Po wydarzeniach,

takich jak kongresy, uzyskujemy informacje zwrotne HDYO zapewnia kompleksowy zakres zasobdw dla dzieci,
od ambasadordéw i uczestnikéw poprzez sprawozda- mtodych ludzi, rodzin, przyjaciét i profesjonalistow.
nia i ankiety oraz zadajemy pytania na temat tego, co Dowiedz sie wiecej tutaj: hdyo.org.

sie sprawdzito, a co nie. Nawet jesli myslimy o logo i YouTube: youtube.com/hdyofeed

towarach, ambasadorzy stojg na czele naszego procesu Twitter: @HDYOFeed

decyzyjnego. Przez ostatnie kilka lat prowadziliSmy serie Facebook: facebook.com/HDYouthOrg

ankiet, aby lepiej zrozumiec rézne aspekty zycia naszej Instagram: instagram.com/hdyofeed

Kongres Badan Kli-
nicznych EHDN 2026

ongres Badan Klinicznych
EHDN odbedzie sie w Kra-
kowie, w Polsce, w dniach 22-24

pazdziernika 2026 r. [

Hoa Nguyen Nayana Lahiri
Komitet Programowy, pod prze-
wodnictwem Hoa Nguyen (Ruhr University Bochum) EHDN & Enroll-HD w 2024 r. w Strasburgu i w dal-
i Nayana Lahiri (St George's University Hospital Lon- szym ciggu rozszerzac integracje rozwoju klinicznego
don) z Komitetu Wykonawczego EHDN, zauwaza, ze program. Podobnie jak w poprzednich latach, podczas
wydarzenie bedzie opierac sie na sukcesie spotkania odbywajacego sie co dwa lata spotkania odbedzie sie
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spotkanie biznesowe EHDN, podczas ktérego duzy nacisk Nagrody Nobla Aarona Ciechanovera, znanego eksperta

zostanie potozony na trwajgce i nadchodzace badania kli- w zakresie roli uktadu ubikwitynowego w HD i innych
niczne oraz prezentacje na temat najnowoczesniejszych chorobach neurodegeneracyjnych. Dalsze szczegdty, w
osiggniec naukowych. Szczegélnym wydarzeniem kon- tym informacje o programie i rejestracji, zostang udo-
gresu w 2026 roku bedzie wyktad programowy laureata stepnione na poczatku 2026 r.
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onczymy naszego wydania 2025 Enroll! refleksja-
mi od Robi Blumenstein, Prezesa CHDI.

To byt znaczacy rok dla spotecznosci HD.

W lutym, 20-ta coroczna konferencja terapeutyczna
HD w Palm Springs w Kalifornii przygotowata grunt
pod nadchodzacy pracowity i inspirujacy rok. Inau-
guracyjny Kongres Badan Klinicznych HD zorganizo-
wany przez Huntington Study Group i CHDI okazat
sie ogromnym sukcesem. Spogladajac w rok 2026, z
niecierpliwoscig czekamy na 21. coroczng Konferen-
cje Terapeutyczng HD i Kongres Badan Klinicznych
EHDN w Krakowie w Polsce, w pazdzierniku.

Postep terapeutyczny napawa ostroznym optymi-
zmem w poszukiwaniu metod leczenia HD modyfi-
kujacych przebieg choroby. Opisane powyzej naj-
lepsze wyniki uniQure dla AMT-130 po raz pierwszy

sugeruja, ze obnizenie poziomu zmutowanej hunting-
tyny u ludzi zapewnia rzeczywiste korzysci kliniczne;
wazny biologiczny dowdd zasady. Jednak jeszcze wiele
pracy przed nami. Jak podkreslono w tym numerze
Enroll!, platforma Enroll-HD w dalszym ciggu odgrywa
istotng i wyjatkowa role w rozwoju badan naukowych,
klinicznych i terapeutycznych.

Kazdy krok naprzéd w rozumieniu HD byt mozliwy
dzieki zaangazowaniu o0séb i rodzin dotknietych ta
chorobg, a takze klinicystéw, badaczy i specjalistéw
pracujgcych w tej dziedzinie. W miare zblizania sie
roku 2026 sita spotecznosci HD i wartos$é jednosci
stajg sie wyrazZniejsze niz kiedykolwiek.

Enroll! jest publikacjg CHDI Foundation, Inc., organizacji
badan biomedycznych non-profit, ktéra jest wytgcznie
dedykowana wspdlnie opracowywaniu terapii, ktére
beda znacznie korzystac dla tych dotknietych Chorobg
Huntingtona. W ramach tej misji, CHDI Foundation
sponsoruje i zarzadza Enroll-HD. Wiecej informacji
mozna znalez¢ na: https://chdifoundation.org
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