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Study Protocol of Registry — version 3.0 — European
Huntington's Disease Network (EHDN)
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REGISTRY 3.0 —jest europejskim obserwacyjnym, prospektywnym,
wieloosrodkowym projektem badawczym nad osobami
dotknietymi choroba Huntingtona (HD) w jej wszystkich stadiach,
przedobjawowymi, osobami z grupy ryzyka zachorowania na
HD oraz dobranych pod wzgledem wieku i ptci osobami z grupy
kontrolnej. Gtéwnym celem REGISTRY jest uzyskanie informacji
na temat naturalnego przebiegu choroby od szerokiego spektrum
osob z mutacjg warunkujaca HD i oséb ktére pochodza z rodzin
dotknigtych HD, aby umozliwi¢ odniesienie charakterystyki obrazu
klinicznego do czynnikéw genetycznych i biomarkeréw HD. Projekt
ma réwniez na celu przyspieszenie identyfikacji i rekrutacji oséb
do badan klinicznych, rozwojowi i walidacji czutych i miarodajnych
pomiarow klinicznych celem obserwacji zachorowania i zmian
w przebiegu HD, ktére mogtyby by¢ wykorzystanie do pomiaru
skutecznosci metod leczenia w przysztych badaniach klinicznych.
Bateria testéw klinicznych jest ztozona z powszechnie znanych skal
oceny dla 0séb z objawami HD, np.: Unified Huntington’s Disease
Rating Scale z roku 1999, pobiera sie takze prébki biologiczne na
DNA, osocze, hodowle limfoblastow i limfocyty. Projekt zostat
zapoczatkowany w 2004 roku i podlegat trzykrotnej zmianie
protokotu. Najnowszy przedstawiany protokét zawiera badania
dodatkowe w ramach REGISTRY. Badania dodatkowe maja na celu
ocene czutosci i wiarygodnosci nowo skonstruowanych testow
do mierzenia specyficznodci rzadkich postaci klinicznych choroby
niemozliwych do oceny przy wykorzystaniu obecnych technik.
Wyniki tych badan dodatkowych w znacznej mierze umozliwia
odpowiedz na pytanie, do jakich celéw powinno sie zdazac
prowadzac badania kliniczne.

Stowa kluczowe: choroba Huntingtona, Europejska Sie¢ Choroby
Huntingtona, Registry 3.0

REGISTRY is a European-based observational, prospective, multi-
centre study of individuals affected by Huntington’s disease (HD)
in all stages, premanifest, people at risk of HD, and includes age
and sex-matched controls. The major aim of REGISTRY is to
obtain natural history data on a wide spectrum of HD mutation
carriers and individuals who are part of an HD family in order to
relate phenotypical characteristics with genetic factors and disease
biomarkers. It also aims to expedite identification and recruitment
for clinical trials and develop and validate sensitive and reliable clinical
measures for detecting onset and change over the natural course
of the disease which may also be potential outcome measures for
use in future clinical trials and clinical care. The clinical assessment
battery uses well-established standard rating scales for manifest
HD, for example, the Unified Huntington’s Disease Rating Scale
’99, and collects biosamples for DNA, plasma, the generation of
lymphoblastoid cell lines and lymphocytes. The study was initiated
in 2004 and has undergone three protocol revisions. The most
recent protocol amendment includes the REGISTRY sub-studies
component. Substudies aim to assess the sensitivity and reliability of
novel assessments designed to measure specific and/or rare clinical
phenotypes currently not captured by standard clinical tools. The
results of these substudies will make a valuable contribution to
refining which clinical endpoints should be included into clinical
trials.

Key words: Huntington disease, European Huntington’s Disease
Network, Registry 3.0
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