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Das Internationale Dysferlinopathie-Register wurde von der Jain Foundation
(contact@jain-foundation.org) ins Leben gerufen und teilweise finanziert.

Internationale Studie zur Untersuchung des
klinischen Erkrankungsverlaufs von Dysferlinopathien
(Klinische Outcome-Studie)

Mitte 2012 soll eine intemationale klinische Outcome-Studie zur
Dysferlinopathie in verschiedenen Studienzentren in Europa
(GroRbritannien, Spanien, Deutschland, Italien und Frankreich), in
den USA, Japan und Australien beginnen. Ziel dieser Studie ist die
wissenschaftliche Beschreibung des natiirlichen Erkrankungsverlaufs
zur Emmittlung aussagekraftiger Zielparameter fiir zukiinftige klinische
Studien (z.B. fiir die Diagnose der Dysferlinopathie aussagekraftige
Funktionstestsresultate oder Blutwerte). Die Ergebnisse sind fiir die
Durchfiihrung effektiver klinischer Studien essentiell.

Fiir diese Studie werden mindestens 150 Patienten mit genetisch
nachgewiesener Diagnose einer Dysferlinopathie ab dem Alter von
10 Jahren gesucht. Die Studie beinhaltet arztliche,
physiotherapeutische und Magnetresonanz-Untersuchungen sowie
Standardbluttests an sechs Studienzentrum-Besuchsterminen
innerhalb von drei Jahren. Die Patienten kénnen auf freiwilliger Basis
zusétzliche Blutproben und eine Hautprobe zur Identifikation von
Krankheitsmarkem sowie fiir weitere bewilligte Untersuchungen
spenden.

Bitte beachten Sie, dass Mittel zur Riickerstattung der Reisekosten
zum Studienzentrum zur Verfiligung stehen.

Um an dieser Studie teilnehmen zu kénnen, registrieren Sie sich
bitte im Intemnationalen Dysferlinopathie-Register. Mitglieder des
Internationalen Dysferlinopathie-Registers werden regelmiRig
tiber die klinische Outcome-Studie zur Dysferlinopathie auf dem
Laufenden gehalten.

Fiir weitere Informationen tiber diese klinische Studie und eine
mogliche Teilnahme wenden Sie sich bitte an lhr nichstgelegenes
Studienzentrum. Sie finden ein Verzeichnis der Studienzentren auf
der Studienwebseite (www.dysferlinoutcomestudy.org) oder auf
der Webseite des Internationalen Dysferlinopathie-Registers
(www.dysferlinregistry.org).

e Studienkoordinator: contact@dysferlinoutcomestudy.org

e Jain Foundation: contact@jain-foundation.org

Beaufsichtigt und finanziert wird diese Studie von der Jain Foundation.

Leitende Priifarztin dieser Studie ist:

Prof. Kate Bushby, Institute of Genetic Medicine,
Newcastle University, International Centre for Life, Central
Parkway, Newcastle upon Tyne, NE1 3BZ, GroRbritannien.
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Weshalb ist ein Patientenregister fiir
Dysferlinopathien wichtig?

Dysferlinopathien sind duRerst seltene Krankheiten, die nur 2 bis 5
Menschen in einer Million befallen. In Anbetracht dieser Seltenheit
ist es schwierig, genug geeignete Patienten fiir wissenschaftliche
Forschung und klinische Studien zu finden. Ein Register infrage
kommender Teilnehmer wiirde dies betrachtlich erleichtern.

Dariiber hinaus soll das Intemationale Dysferiinopathie-Register Arzte
und Forscher mit wichtigen benétigten Informationen versorgen, wie
beispielsweise den spezifischen genetischen Defekten der betroffenen
Patienten.

o Das Register hilft, potenzielle Teilnehmer fiir klinische Studien
und Forschungsprojekte ausfindig zu machen, wie zum
Beispiel die auf der Riickseite dieser Broschiire dargelegte
internationale Studie zur Untersuchung des klinischen
Erkrankungsverlaufs von Dysferlinopathien.

Mithilfe des Registers kdnnen Arzte beispielsweise Antworten auf
folgende Fragen finden: ,,Wie haufig sind Dysferlinopathien?” oder
»Welche genetischen Defekte treten genau bei Dysferlinopathien
auf>“ Dies wiederum dient der Aufklarung, verbessert die
Diagnostik und férdert die Erforschung der Dysferlinopathien.

Das Register unterstiitzt viele andere MaRnahmen fiir eine
bessere Versorgung der Patienten, wie Untersuchungen und
Verbreitung von Behandlungsstandards.
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Wer kann sich registrieren lassen?

Dieses Patientenregister wurde speziell fiir alle Patienten auf
der ganzen Welt entwickelt, die an Dysferlinopathien leiden.
Hier sollen ihre haufigsten klinischen Erscheinungsbilder,
die Gliedergiirtel-Muskeldystrophie Typ 2B (LGMD2B) und
Miyoshi-Myopathie, aber auch andere klinische
Erscheinungsformen von Dysferlin-Gendefekten erfasst werden.

Bitte tragen Sie sich im Register ein, wenn Ihre Dysferlinopathie-
Diagnose durch einen genetischen Test bestitigt wurde, der einen oder
mehrere Gendefekte (Mutationen) des Dysferlin-Gens nachgewiesen hat.

Wenn Sie nicht sicher sind, ob eine oder mehrere Mutationen
lhres Dysferlin-Gens durch einen genetischen Test bestitigt
wurden, ziehen Sie bitte Ihren Arzt zurate. Auf der Register-
Website finden Sie ein Verzeichnis von Laboratorien, die
Untersuchungen zur klinischen Diagnose der Dysferlinopathien
anbieten, sowie eine Liste von Laboratorien, die genetische Tests
durchfiihren. Die Jain Foundation (www.jain-foundation.org) ist
aulerdem gerne bereit, Patienten zu beraten, die sich ihrer
Diagnose nicht sicher sind. Bitte wenden Sie sich an Esther Hwang,
Director of Patient Relations, unter Tel. +1 425-882-1492 [USA]
oder E-Mail ehwang@jain-foundation.org.

Warum sollte ich mich registrieren lassen?

o Je mehr Informationen (iber Patienten gesammelt werden,
desto besser konnen die Arzte Behandlungsmoglichkeiten
fiir diese Krankheit finden.

o Sie erhalten relevante Informationen iiber lhre Krankheit
und deren Behandlung, beispielsweise {iber die Suche nach
besseren Therapien fiir Patienten mit Dysferlinopathien.

o Sie werden informiert, wenn Sie fiir bestimmte klinische
Studien oder Forschungsprojekte infrage kommen.

o Die gesammelten Daten sollen zeigen, wie viele Menschen
auf der ganzen Welt an der gleichen Krankheit leiden und
fiir die Arzte, die nach den besten Behandlungsmaglichkeiten
suchen, wertvolle Informationen bereitstellen.

Da Dysferlinopathien seltene Erkrankungen sind,
zdhlt jeder einzelne Patient!

Welche Daten werden gesammelt?

o Personliche Daten wie Name, Anschrift und Geburtsdatum,
damit die Patienten identifiziert und ggf. von den
Registermitarbeitern verstindigt werden kénnen, wenn es
neue klinische Studien oder neue Erkenntnisse zur Diagnose
oder Therapie der Dysferlinopathien gibt.

o Von den Patienten bereitgestellte medizinische Daten, die
fiir ihre Dysferlinopathien relevant sind.

o Bei uneingeschrankter Einwilligung der Patienten werden die
gesammelten Daten tiber die Untersuchung ihrer Mutationen
und biologischen Dysferlin-Tests den an ihrer Diagnose und
Betreuung beteiligten Arzten zur Verfiigung gestellt.

Autorisierte Dritte erhalten Zugang
zu anonymen medizinischen Daten
und konnen diese zur Erforschung
der Dysferlinopathien oder zur
Planung und Rekrutierung bei
wissenschaftlichen Studien und
klinischen Untersuchungen nutzen.
Derartige Drittorganisationen haben
jedoch keinen Zugang zu
personlichen Daten der Patienten wie
Namen oder Kontaktangaben.

Wie kann ich mich registrieren lassen?

Wenn Sie eine giiltige E-Mail-Adresse haben, kénnen Sie sich
und Ihre Kinder bzw. Angehorigen direkt im Internet bei
www.dysferlinregistry.org. eintragen. Fiir alle, die keinen
Internetzugang haben, sind auch gedruckte Formulare
erhiltlich. Diese Formulare kénnen von der Register-Website
heruntergeladen oder vom Register per Post angefordert
werden. Die Anschrift des Registers finden Sie auf der
Innenseite dieser Broschiire.

Zur Registrierung miissen Sie die Informationsschriften
lesen, eine Einwilligungserkldrung unterzeichnen sowie
zwei Online-Fragebdgen ausfiillen. Dann wird sich das
Register mit dem von lhnen im Fragebogen angegebenen
Arzt oder den Arzten in Verbindung setzen, um die
erforderlichen medizinischen Informationen einzuholen.
Sie konnen lhre eigenen Daten jederzeit online sehen und
aktualisieren. Sie konnen das Register jederzeit kontaktieren,
falls Sie Ihre Daten zuriickziehen mochten.



