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Sehr geehrte Damen und Herren,

wir mochten Sie hiermit Uber eine klinische Studie
informieren, welche wir zusammen mit einer
internationalen Studiengruppe in Heidelberg
durchfuhren.

Ziel der Studie ist es, Erkrankungen, die durch einen
Gendefekt im POLR3A-Gen verursacht werden, genauer
zu charakterisieren. Diese Informationen sind fur die
Vorbereitung einer Therapiestudie unerlasslich. Wir
mochten auBerdem Methoden entwickeln, mit welchen
sich der Erkrankungsverlauf vorhersagen lasst oder ein
Ansprechen auf eine Behandlung belegt werden kann.
Die Studie ist als sogenannte "run-in" Studie geplant, d.h.
Studienteilnehmer:innen haben die Chance, im Verlauf in
eine entsprechende Therapiestudie zu wechseln, sobald
eine Therapie zur Verfugung steht.

Die Studie wird von unserem Zentrum in Heidelberg
geleitet und durch das Bundesministerium flr Bildung
und Forschung (BMBF) gefordert. TreatPOLR3A ist eine
Studie des TreatHSP Netzwerkes.

Im Folgenden finden Sie Informationen zu den
Voraussetzungen zur Studienteilnahme sowie dem Inhalt
und Ablauf der Studie.

Gerne lassen wir lhnen auch weitere Informationen
zukommen oder beantworten lhre Fragen.

Mit herzlichen GruBen,

R S

Prof. Dr. med. Rebecca Schile
Leiterin der Sektion fir Neurodegenerative
Erkrankungen und Bewegungsstdrungen
Koordinatorin des TreatHSP Netzwerkes



WER KANN TEILNEHMEN?

® Menschen jeden Alters mit der genetisch gesicherten
Diagnose einer POLR3A-assoziierten Erkrankung (z.B.
spastische Ataxie, Leukodystrophie oder hereditare
spastische Spinalparalyse) und

e \orliegen der POLR3A-Variante c.1909+22G>A

e Eine Studienteilnahme ist unabhangig vom
Erkrankungsstadium maoglich.

STUDIENABLAUF UND GEPLANTE
UNTERSUCHUNGEN

Studienuntersuchungen sind in jahrlichen Abstanden
Uber einen Zeitraum von insgesamt zwei Jahren geplant.

Im Rahmen der Studie ist die Auswertung von Daten aus
der Routinebehandlung geplant. AuBerdem sollen
folgende Untersuchungen durchgefuhrt werden:

e Gezielte Untersuchung typischer
Krankheitssymptome (z.B. Kraftminderung,
Koordinationsstorung, Gangstorung)

® Testung der Feinmotorik und Koordination der Hande

® Untersuchung von Stand und Gang mittels tragbarer
Sensoren (sog. quantitative Ganganalyse)

e Beantwortung von Fragebogen zu Krankheitsbeginn,
Beeintrachtigung im Alltag und Lebensqualitat

e Kernspintomographie des Kopfes und der Nerven an
den Beinen*

¢ Blutentnahme

e (Ggf. die Entnahme einer Hautprobe*

e Neurophysiologische Untersuchungen zur
Vermessung der Leitfahigkeit der Nerven*

Die Teilnahme an den mit * gekennzeichneten
Untersuchungen ist optional.
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