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Betreff: Abschlussbericht: Web-Basiertes Register zur Erfassung der Progression der HSP
Liebe Mitglieder der HSP Selbsthilfegruppe e.V.,

Hiermit mochten wir abschlieRend Uber unser Projekt zur Progression der Hereditaren
Spastischen Spinalparalysen (HSP) berichten. Diesen Bericht dirfen Sie gerne auch auf der
Website der Selbsthilfegruppe veroffentlichen.

HSPs sind seltene Erkrankungen. In Deutschland sind schatzungsweise 6000-8000 Menschen
von einer der Gber hundert genetisch definierten Unterformen der HSP betroffen.
Insbesondere fiir die seltenen Formen der HSP ist wenig Gber den Verlauf und die klinische
Auspragung der Erkrankung bekannt. Aber auch fiir die haufigeren HSP-Formen wie die SPG4
oder SPG7 fehlen zuverlassige Instrumente, mit denen wir den Verlauf der Erkrankung
messen konnen. Dies hat nicht nur Relevanz fiir die Beratung und Betreuung von
Betroffenen mit HSP, sondern ist auch ein wesentliches Hemmnis flir die Durchfiihrung
klinischer Studien. Diese konnen nur erfolgreich geplant und durchgefihrt werden, wenn
der spontane Verlauf der Erkrankung bekannt ist und mogliche Therapieeffekte auch
zuverlassig gemessen werden kénnen. So hangt das Verstdndnis des Fortschreitens (=
Progression) der HSP direkt mit der Entwicklung neuer und verbesserter Therapieoptionen
zusammen,

Seit vielen Jahren arbeiten Arzte und Wissenschaftler aus Deutschland und weit dariiber
hinaus zusammen, um die Lebenssituation von Menschen mit HSP zu verbessern und die
Entwicklung neuer Therapien voranzutreiben. Durch diese Zusammenarbeit hat sich ein
Netzwerk von Spezialambulanzen fir HSP gebildet, die verteilt Gber ganz Deutschland und
im Européischen Ausland kompetente Anlaufstellen fiir Betroffene und Familien mit HSP
darstellen. In den letzten Jahren wurde Forschungsprojekte dieses Netzwerkes unter dem
Namen TreatHSP vom Bundesministerium fir Bildung und Forschung, jetzt
Bundesministerium fur Forschung, Technologie und Raumfahrt (BMFTR) mit Fordermitteln
unterstutzt.

Herzstiick des TreatHSP Netzwerkes ist ein gemeinsames klinisches Register, das wir durch
die Unterstitzung der HSP Selbsthilfegruppe e.V. aufbauen und weiterfiihren konnten. Im
TreatHSP Register erfassen Arzte in den klinischen Ambulanzen des TreatHSP Netzwerkes
detaillierte Daten zur Auspragung und dem klinischen Verlauf der HSP, die im Rahmen der
Studien- oder Ambulanzbesuche erhoben werden. Natirlich werden die Daten nur in
pseudonymisierter Form, d.h. kodiert durch eine Studiennummer und ohne identifizierende
Daten wie Name oder Geburtsdatum, in der Datenbank erfasst. Die Daten im TreatHSP
Register stehen auf Antrag Forschern aus aller Welt zur Verfligung. So konnten durch das
Register klinisch-genetische Studien zu einer Vielzahl von HSP-Untertypen durchgefiihrt
werden, z.B. zur SPG4 [1-6], SPG5 [7], SPG7 [6, 8-10], SPG11 [11-13], SPG15 [12, 14], SPG35
[15-17] und vielen anderen Formen der HSP [8, 18-29].
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Seit Beginn der Forderung durch die HSP Selbsthilfegruppe e.V. wurden tiber 5000 Studienvisiten nach dem
TreatHSP Protokoll durchgefiihrt und im TreatHSP Register dokumentiert (siehe Abbildung). Besonders die
langjdhrigen Verlaufe erlauben uns eine zuverldssige Beurteilung der Progression der HSP. Die jahrlichen
Verlaufsuntersuchungen, mit denen viele HSP-Betroffene das Projekt unterstiitzen, tragen also ganz wesentlich zum

Erfolg des Registers und der Vorbereitung von Therapiestudien bei.
n

Studienvisiten im TreatHSP Register
Wie geht es nun mit dem Register weiter? Auch wenn die Forderung der Forschung an Seltenen Erkrankungen in

Stand: Marz 2025
Deutschland und Europa aus offentlicher Hand immer knapper wird, werden wir versuchen, die Arbeit am Register
der letzten zwei Jahrzehnte weiterzufiihren und auszubauen. Basierend auf unseren Erkenntnissen aus der
Registerarbeit optimieren wir derzeit das klinische Untersuchungsprotokoll. So arbeiten wir beispielsweise derzeit
an der Anpassung der Spastic Paraplegia Rating Scale, um den Einsatz der Skala auch fur Kinder zu erméglichen.
AuRerdem soll das Register so erweitert werden, dass kiinftig auch direkte Selbsteinschatzung von Betroffenen liber
Beeintrachtigungen durch die Erkrankung im Alltag erfasst werden kann.
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Abbildung 1: Studienvisiten im TreatHSP Register

Wir bedanken uns flr die Unterstlitzung der Selbsthilfegruppe beim Aufbau und der Aufrechterhaltung des Registers
in den letzten Jahren. Auch bei den vielen HSP Betroffenen, die die Forschung an der HSP durch regelmafige
Studienbesuche in  einer der TreatHSP  Spezialambulanzen (https://www.treathsp.net/klinik/hsp-
spezialambulanzen) unterstlitzen, mochten wir uns aufrichtig bedanken und freuen uns auf eine gute
Zusammenarbeit auch in den kommenden Jahren!

Mit herzlichen GriRRen,

ANV o S

Prof. Dr. Rebecca Schiile Prof. Dr. Ludger Schols

Koordinatorin des TreatHSP Netzwerkes Stellvertretender Direktor der Abteilung fiir

Leiterin der Sektion Neurodegeneration der Neurologie, Schwerpunkt neurodegenerative

Neurologischen Klinik, Universitdt Heidelberg Erkrankungen, Hertie-Zentrum fiir Neurologie,
Tiibingen
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