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Eine einmalige Mdoglichkelit

EU Aufruf zur Antragstellung:
“Network of Excellence” sollen
Therapiemdoglichkeiten far
neuromuskulare Erkrankungen
verbessern

« “Langerfristige Neustrukturierung
der Forschung” um
Harmonisierung zu erreichen

* Antragstellung federfihrend
durch die Universitat Newcastle
(Straub und Bushby)

o 21 Partner, 5 Jahre Forderung,
10 Mio € fur Infrastruktur

 Beginn der Forderung am
1.1.2007
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TREAT-NMD Koordinationszentrale

Integration und Harmonisierung
Langfristige Finanzierung
Netzwerk ICT Infrastruktur

www.treat-nmd.eu
Email; info@treat-nmd.eu
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Standardisierung von
Tiermodellen

Protokolle fiir die molekulare
Diagnostik
Produktion, Toxikologie and

Methoden zur systemischen
Verabreichung

Klinische Studien

Behandlungsstandards
(“Standards of Care”)

Patientenregister und

Biobanken Integration von Patientenorganisationen

Ethik
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Voraussetzung fur klinische Studien: einheitliche
Behandlungsstandards

e Warum?
Um Ungleichheiten bei der
Behandlung herauszuarbeiten

Um gleiche Bedingungen fir
zukinftige neue Therapien zu

schaffen
Fur die politische Lobbyarbeit
e Wie?
Entwicklung eines Konsens Diese Aktivitat wird vom Karolinska
“Cochrane” Institut geleitet, in Zusammenarbeit

mit dem ICC und CDC
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SMA “standards of care”

2007 wurde von TREAT-NMD in Zusammenarbeit mit dem ICC flir SMA
eine fur medizinische Laien verstandliche Version des “Consensus
Statement for Standard of Care in Spinal Muscular Atrophy” erstellt

In diesem Dokument werden Empfehlungen ausgesprochen zu den
folgenden Themen: klinische Diagnose, Atmung,
Gastrointestinaltrakt/Erndhrung, orthopadische
Versorgung/Rehabilitation und palliative Massnahmen

Die TREAT-NMD Version wurde in mehrere Sprachen Ubersetzt und als
elektronisches Dokument verdoffentlicht (Deutsch: Frau Schwersenz)

Eine gedruckte, deutsche Version wird zusammen von TREAT-NMD
und der DGM verdffentlicht
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Voraussetzung fur klinische Studien:
Studienzentren und Studienkoordination

o Universitat Freiburg (MD-NET)

 Geplanter Service:
Projekt und Datenmanagement
Monitoring
Studienassistenz
Training
Bioinformatik
|dentifizierung von Studienzentren
Beratung zu EU-Richtlinien
EMEA/FDA Kontakte
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Stand Marz 2008:

» 95 Zentren sind registriert
e aus 27Landern

* mindestens 56 Zentren
haben bereits Erfahrung mit
der Durchflhrung klinischer
Studien
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Eine weitere Voraussetzung fur klinische Studien:
Patientenregister

« Vortelle fur registrierte Patienten

Informationen tber Behandlungsstandards und neue
Entwicklungen in der klinischen Forschung

Geflhl, nicht alleine mit der Diagnose zu sein
Aktuelle Informationen Uber neue Studien
Verbindung zur Wissenschaft

e \Vorteile fur die Industrie

Erleichterter Zugang zu Patienten
Genaue Vorstellung tber die Anzahl Betroffener
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Patientenregister: Ziele

Klinische Studien:
Durchfuhrbarkeit, Planung, Rekrutierung von Patienten

Forschung:

Epidemiologie; Genotyp-Phanotyp; naturlicher Verlauf der
Erkrankung; Einflussfaktoren; Therapienerfolg

Gesundheitssystem:

Planung, Bereitstellung von Hilfsmitteln und
Medizinprodukten

Politik:
Lobbyarbeit, Forschungsforderung
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Patientenregister: Inhalt

Die abgefragten Daten sollten:

einfach zu beantworten und nicht zu umfangreich
aber trotzdem von Nutzen sein
International einheitlich sein

standardisiert sein, um eine elektronische Auswertung zu
ermaoglichen:

- Listen von Antwortmadglichkeiten
- limitierter Freitext

Flexibel genug, um unterschiedliche Arten der
Datensammlung zu ermoglichen: “Professional report”,
“Patient report”
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Mandator
items

(o
! TREAT-NMD
P Neuromuscular Netwark

Global
database
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SMA Patientenregister: Inhalt des Fragebogens

Teil 1: diese Fragen missen vollstandig beantwortet werden

 Name, Geburtsdatum, Adresse

» Genetik

 derzeit beste motorische Leistung

» beste motorische Leistung, die jemals erreicht werden konnte
 Rollstuhlpflichtigkeit

 Magensonde

» Skoliose-OP
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SMA Patientenregister: Inhalt des Fragebogens

Teil 2: diese Fragen mussen nicht vollstandig beantwortet
werden

» weitere Betroffene in der Familie

* Beatmung (invasiv/nicht-invasiv)

 aktueller FVC-Wert

e Registrierung in anderem Register

« SMN2-Kopienzahl (als Tell des genet. Befundes)
 Einteilung in eine SMA-Untergruppe
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SMA-Patientenregister: optionale Daten/Module

* Verfugbarkeit von Biomaterial in einer Biobank

* Andere funktionelle Kriterien/“outcome measures”
o Lebensqualitat

 Behandlungsstandards

* So0zio-Okonomische Folgen der Erkrankung

o Zusatzliche Module sollen im Laufe des Projekts
ausgearbeitet und zugeschaltet werden!
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Patientenregister. Aufgaben der nationalen
Kuratoren

sammeln in den einzelnen Landern die Daten

- von medizinischem Personal (Genetiker, Neuropadiater, etc)
- von den Patienten (“self-report”)

Genetik: Mutationen des SMN1 Gens & SMN2 Kopienzahl
(“international mutation nomenclature”: einheitlicher Standard)

Uberprifung der genetischen & klinischen Daten, um eine
hohe Qualitat der Daten sicherzustellen
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Urspringlich geplante Patientenregister
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Aktueller Stand (April 2008)

Ukraine

assoziierte
Register:

Australien
Kanada
Japan
USA



29

The TREAT-NMD model

Working together to accelerate treatments for Neuromuscular Disorders -

Nationale TREAT-NMD Patientenregister flr
SMA & DMD (Stand Mai 2008)

www.treat-nmd.eu/registries/patients

20 Lander aus aller Welt planen derzeit
den Aufbau von TREAT-NMD Registern fur
Patienten mit DMD/BMD und SMA

Patienten aus Landern, die nicht auf dieser
Liste sind, kbnnen sich in Registern
eintragen, die das “self-report” System
verwenden (z.B. UK, Deutschland)

Patienten sollten sich nur in einem dieser
Register eintragen
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Beispiele fur bereits aktive, nationale TREAT-NMD
Register fur DMD & SMA (Mai 2008)

Website der
tschechischen und
slowakischen

DMD/BMD
Register
Website der Website der
bulgarischen deutschen
DMD/BMD DMD
und SMA und SMA
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www.sma-register.de
www.treat-nmd.eu/registries
www.treat-nmd.de
register@treat-nmd.de
Marcel Kiel, IT Dr. Sarah Baumeister

Simone Thiele
Kuratorin der deutschen Register
Ansprechpartnerin fir Patienten
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Rechtliche und ethische Vereinbarungen

 Feed-Back fur die Patienten

e Widerrufsrecht

* Einverstandniserklarung

* Pseudonymisierung der Daten
 Regelméafige Aktualisierung der Daten

Die TREAT-NMD Register verpflichten sich dazu, diese
Vereinbarungen zu befolgen, die in der ,TREAT-NMD
registry charter” festgehalten sind
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Zugang zu den Daten durch Dritte

\ /
=[S
S:'TREHTNMD —

Global

database
]

TREAT-NMD
| ocal Ethics Board <=== Qyersight Committee

Approval Approval

Third parties
(industry, academia)
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TREAT-NMD “Network in Action”

Partner aus der Industrie sind sehr interessiert, aber vor allem auch direkt
beteiligt, an den Forschungsaktivitaten von TREAT-NMD:

 Studiendesign

e Zugang zu definierten Patientengruppen
o praklinische Tests

* Produktion von Therapeutika

Zusammenarbeit besteht mit;

PTC Therapeutics Trophos
Acceleron Pharma Prosensa
AVI BioPharm Santhera
Summit Genethon
Genosafe
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FUr mehr Informationen...
www.treat-nmd.eu - ANewcastle

University

Hanns.Lochmuller@ncl.ac.uk




