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Fragiles-X Syndrom

Klinische Studie

Studieneckpunkte

Das Fragile-X Syndrom ist die haufigste
Form erblicher geistiger Behinderung, aus-
geldst durch die Veranderung eines Genes
auf dem X-Chromosom.

Kinder mit Fragilem-X Syndrom erkennt
man oft nicht sofort. Erst im Laufe der ers-
ten Lebensjahre zeigen sich Entwicklungs-
verzdgerungen gepaart mit Verhaltensauf-
falligkeiten, wie Bewegungsunruhe,
Stereotypien, autistische Ziige und Uberre-
aktionen in Stress-Situationen. Dabei sind
Madchen/Frauen oft anders oder weniger
stark betroffen als Jungen/Manner. In
Deutschland leben nach aktuellen Schat-
zungen ca. 20.000 Menschen mit dieser
genetischen Veranderung.

Eine Diagnose ist heute durch einen ein-
fachen molekularbiologischen Test még-
lich, zu dem lediglich eine Blutentnahme
noétig ist. Neben der Férderung von Bewe-
gung, Sprache und Sozialverhalten, stehen
betroffenen Familien nur wenige thera-
peutische Méglichkeiten zur Verfigung.

In der klinischen Forschung wurden jedoch
nun erste Erfolge bei der Entwicklung
eines Medikaments verzeichnet.

Bevor ein Medikament in der Apothe-

ke verfugbar ist, missen die Sicherheit
und Wirksamkeit des Medikaments in
klinischen Studien belegt werden. Ju-
gendliche (12-17 Jahre) und erwachsene
Personen (18 - 45 Jahre) mit Fragilem X
kénnen aktuell in Deutschland bei einer
solchen Wirksamkeitsstudie mit einem Glu-
tamatantagonisten von der Firma Novartis
teilnehmen. Studienzentren befinden sich
in Tibingen, Mainz, Minchen (Jugendli-
che) sowie in Tubingen, Mainz und Berlin
(Erwachsene).

In dieser Studie soll herausgefunden wer-
den, ob und wie das Medikament wirkt.
Die Teilnehmer werden von Arzt und Stu-
dienteam engmaschig begleitet.

Vorausgesetzt wird unter anderem, dass
Teilnehmer zwischen 12-17 Jahre (Jugend-
liche bzw. 18 - 45 Jahre (Erwachsene) alt
sind, eine genetisch bestatigte Diagnose
des Fragilen X vorliegt und nicht mehr als
2 Psychopharmaka eingenommen werden.

Bei Interesse kdnnen Sie sich bei den Stu-
dienteams in den Studienzentren infor-
mieren - die Kontaktdaten stehen auf der
Vorderseite des Flyers.

In dieser Studie werden die Teilnehmer
in 4 verschiedene Gruppen zufallig ver-
teilt. In drei Gruppen erhalten die Teil-
nehmer verschiedene Dosierungen des
Studienmedikaments. Die vierte Gruppe
erhalt ein Placebo (Medikament ohne
Wirkstoff). Dies ist nétig um Teilnehmer
mit und ohne Wirkstoffeinnahme mitei-
nander vergleichen zu kénnen. Ob und
wenn ja welche Dosierung ein Teilnehmer
erhalt, wird erst am Ende der Studie be-
kannt gegeben.

Uber einen Zeitraum von ca. 20 Wochen
werden die Studienteilnehmer zu 8 Ter-
minen an das Zentrum gebeten. Dies

ist wichtig um die Vertraglichkeit und
Wirksamkeit des Studienmedikaments zu
Uberprifen. Eine Teilnahme ist freiwillig
und kann jederzeit abgebrochen werden.
Des Weiteren besteht die Moéglichkeit frei-
willig an einer Anschlussstudie teilzuneh-
men, bei der jeder Teilnehmer die optima-
le Dosis des Studienmedikaments erhalt.

Weitere Details zur Studie werden lhnen
am Prufzentrum erlautert.



