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Hva er et pasientregister?

Et pasientregister samler informasjon om pasienter som er affisert av en bestemt tilstand.

Det internasjonale FKRP pasientregisteret samler genetiske og kliniske data om pasienter
som er affisert av en mutasjon i FKRP genet. Mutasjoner i dette genet forarsaker limb girdle
muskeldystrofi (LGMD) typen LGMD2I og kongenitt muskeldystrofi (CMD) typen MDC1C. |
veldig sjeldne tilfeller kan ogsa FKRP mutasjoner ogsa forarsake en tilstand som kalles Muscle
Eye Brain disease og Walker — Warburg syndrom. LGMD2I er helt klart den vanligste av disse
sykdommene forarsaket av FKRP mutasjon. For a gjgre forskningen pa behandlingsmetoder
for alle disse forholdene, er det viktig at forskere har presis informasjon om de genetiske
mutasjoner som forarsaker disse tilstandene. Verdifulle anonymiserte medisinske data fra
registeret vil bli gjort tilgjengelig for utvalgte forskere rundt omkring i verden og pa denne
maten fremskynde forskningen pa tilstander forarsaket av FKRP mutasjoner og de mulige
behandlingene av disse.

For enkelte nevromuskulaere sykdommer gjares det kliniske studier, og ved a vaere registrert

i et pasientregister kan pasienter som er kvalifisert for visse kliniske studier lett identifiseres

- og dermed kan de inkluderes i studien om de gnsker. Registeret inneholder ngyaktig og
oppdatert informasjon om pasientens genetiske mutasjoner og deres kliniske tilstand. Denne
informasjonen gis bade av pasienten selv og helsepersonellet som er involvert i pasientens
behandling, men kun etter at pasienten selv har gitt sitt samtykke. FKRP-mutasjon er en sjelden
tilstand, og uten et pasientregister hvor man har samlet pasientdata fra FKRP-pasienter pa
verdensbasis, vil det veere veldig vanskelig og ta veldig lang tid a finne pasienter nok til en
meningsfull studie, noe som vil forsinke testingen av potensielle behandlinger.

e Pasienter med Limb Girdle muskeldystrofi 21 (LGMD2I) eller en medfgdt muskeldystrofi 1C
(MDC1C) og en bekreftet mutasjon i genet FKRP kan registreres, og barn og unge under
16 ar ma registreres av sine foreldre eller foresatte.

o Dette registeret er for alle pasienter over hele verden.

Det er flere grunner til pasienter for & registrere deg:

o Registeret legger il rette for pasientrekruttering til kliniske studier, og registrerte pasienter
vil enklere kunne fa delta i studier.

e Registeret tar sikte pa a fremskynde forskning pa nye behandlingsformer for LGMD2lI,
MDC1C og andre FKRP-relaterte tilstander.

e Registrerte pasienter holdes informert om forskningsresultater, slik som nye
behandlingsmetoder for disse tilstandene, samt om TREAT-NMD sine aktiviteter.

o Registeret bidrar slik at spesialister kan fa mer kunnskap om prevalens og
sykdomsutvikling hos personer med LGMD2i, MDC1c og andre FKRP-relaterte tilstander.

e Registeret kan bidra til & oppna likeverdig behandling for alle pasienter med disse
tilstandene over hele verden.

Det globale pasientregisteret for FKRP er bare et av TREAT-NMD'’s aktiviteter som har som mal & ha nytte for pasienter over
hele verden. Mer informasjon om TREAT-NMD nettverket og dets aktiviteter er tilgjengelig pa www.treat-nmd.eu.
Mer informasjon om FKRP-relaterte sykdommer kan bli funnet pa LGMD2I Research Fund nettsted (www.lgmd2ifund.org),
en non-profit organisasjon fokusert for a paskynde oppdagelsen av nye behandlingsmetoder for LGMD2I.



