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Dos grandes estudios observacionales
sobre la EH - COHORT y Registry - se
combinan para crear ENROLL-HD

La unidn de los dos estudios observacionales mas grandes sobre enfermedad de
Huntington crea ENROLL-HD
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uando tenemos que estudiar una enfermedad que progresa lentamente como la

EH, hay que poner énfasis en la cantidad. El estudiar un gran numero de pacientes

a lo largo de varios afos nos puede dar informacidon importante que no puede ser
obtenida con otras técnicas. Por eso se van a unir los dos mayores estudios
observacionales, COHORT y REGISTRY para crear ENROLL-HD, el mayor estudio de
pacientes de EH del mundo.

Estudios observacionales

La enfermedad de Huntington (EH) es una enfermedad complicada. Los investigadores
pueden estudiar determinados aspectos de la enfermedad en células, moscas, gusanos y
ratones, pero en definitiva lo que importa es lo que ocurre en humanos. Las personas con
EH y las que son portadoras del gen mutado son nuestra mejor fuente de informacion para
saber lo que no funciona bien en la EH.

COHORT y REGISTRY han incluido miles de sujetos - y ENROLL-HD sera aun mayor
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Cuando los médicos visitan a un paciente es dificil saber de antemano el tipo de
informacidn que necesitaran los investigadores, por o que a menudo la estrategia es
recoger la mayor cantidad de informacion posible y poner esta informacion a disposicion
de la mayor cantidad de investigadores.

Los estudios “observacionales” son estudios en los que las personas que desean participar
de manera voluntaria facilitan su informacion o sus muestras bioldgicas para la
investigacion. No se prueba el efecto de ningun farmaco o ninguna terapia y el unico
objetivo es aprender todo lo posible sobre la EH.

Una serie de estudios observacionales recogen datos de personas afectadas por la EH.
Algunos estudios incluyen evaluaciones mas complejas como pruebas de imagen cerebral,
muestras bioldgicas, cuestionarios mas especificos y otras pruebas. Los estudios PREDICT-
HD y TRACK-HD son ejemplos de estos estudios.

Pero estos estudios no pueden ser realizados por todos los investigadores por eso los
estudios PREDICT-HD y TRACK-HD solo pueden reclutar a unos pocos cientos de
voluntarios.

COHORT y REGISTRY

Hay dos estudios a largo plazo que pretenden recoger toda la informacion posible del
mayor numero de familias con EH como sea posible, sin tener en cuenta la condicion
genética de la persona. COHORT es un estudio observacional de la EH llevado a cabo en 42
centros en los EEUU, Canada y Australia pertenecientes al Huntington Study Group (Grupo
de Estudio de Huntington). Se han incluido 1500 personas afectas de la EH y sus familiares
en el estudio COHORT. Estos participantes son vistos una vez al aiio y facilitan muestras de
sangre, se les realiza una valoracion neurodlogica basica y un examen médico y pueden
facilitar informacion adicional.

Un estudio similar esta siendo llevado a cabo en Europa fundamentalmente por el Grupo
Europeo de Huntington (EHDN) y se llama REGISTRY. Al igual que COHORT, REGISTRY
recoge toda la informacion posible de las familias afectadas con la EH. Se han incluido mas
de 7000 voluntarios en el estudio REGISTRY hasta ahora. En REGISTRY se administran
cuestionarios basicos, un examen neuroldgico y se recogen muestras bioldgicas (sangre y
orina), que se pueden analizar con una serie de técnicas para buscar cambios asociados
con la EH. El objetivo del estudio REGISTRY es recoger e integrar todos estos datos en la
poblacion europea de EH.
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Al combinar el poder de COHORT y de REGISTRY, el estudio ENROLL-HD permitira a los
cientificos hacer descubrimientos sobre la EH

ENROLL-HD

Esta claro que los estudios COHORT y REGISTRY tienen objetios muy parecidos y cubren
dos areas geograficas diferentes. Pero la EH es la misma en EEUU, en Europa y en Australia
por lo que tiene mucho sentido aunar estos estudios. Y eso es precisamente lo que los
investigadores han decidido hacer. El nuevo estudio “ENROLL-HD” es una combinacion de
COHORT y REGISTRY y dara como resultado una base de datos mayor que estara a
disposicion de los investigadores para su estudio. Las visitas de los participantes seran
muy parecidas a las actuales en los estudios COHORT y REGISTRY, pero aunque no sea
aparente, la base de datos con la informacidn de los pacientes sera mucho mayor.

La aspirina es un buen ejemplo de la necesidad de estudios con una gran cantidad de
participantes. Algunos estudios han demostrado que el sistema inmunolégico de los
pacientes con EH es mas susceptible que el de las personas sin EH. ;Y esto es bueno o
malo? Una forma de averiguarlo es administrar a diario un farmaco que inhibe la respuesta
inmune, como la aspirina, a personas portadoras del gen de la EH y comparar sus sintomas
con los de las personas que no la tomen. Si las personas que han tomado aspirina
desarrollan sintomas mas tarde o una progresion mas lenta, concluiriamos que la reaccion
inmunoldgica observada en los pacientes con EH es algo malo. Pero para poder contestar a
esta pregunta necesitaremos un numero “enorme” de pacientes que tomen aspirina y otro
grupo enorme que sea similar al anterior pero que no tome aspirina - seria el grupo control.
En el estudio ENROLL-HD es mas sencillo encontrar personas que cumplan los criterios
pues la muestra es mayor. Este es precisamente el tipo de preguntas que los
investigadores de la EH desearian poder hacer.

Acceso a los datos

Una pregunta que suele hacer la comunidad Huntington es cdmo se va a utilizar la
informacion tras la donacion. Primero hay aspectos relativos a la privacidad de los datos -
los participantes estan donando una cantidad de informacion delicada que ha de ser
protegida. Todos los estudios mencionados tienen procedimientos robustos para proteger
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y anonimizar los datos de los participantes. En segundo lugar, hay que asegurar que la
informacion recogida es lo mas util posible. La base de datos de los estudios REGISTRY y
COHORT estan a disposicion de los investigadores para responder preguntas especificas.
En la practica, los investigadores que deseen utilizar las bases de datos deben hacer una
solicitud al comité cientifico. Cuando tengamos mas informacidn acerca del estudio
ENROLL-HD seremos capaces de asegurar que la informacion estara anonimizada
adecuadamente y a disposicion del mayor numero de investigadores posible, lo que
permitara a los cientificos realizar nuevos descubrimientos.

Los autores no tienen ningun conflicto de intereses que declarar Mas informacion sobre
nuestra politica de privacidad en las Preguntas frecuentes

GLOSARIO

observacional un estudio en el que se realizan mediciones a voluntarios humanos pero
no se les administran farmacos ni tratamientos
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