Ensayo clinico en fase |l

abierto, para investigar la eficacia
y la seguridad de la administracién
de EROO4 intraamniético
en participantes varones con displasia
ectodérmica hipohidrética ligada
al cromosoma X (DEHLX)

_

Le invitamos a participar en un estudio de investigacién.

Este folleto tiene por objeto explicarle qué es el estudio EDELIFE
y qué se espera por su parte.

W espeRare (O

pIOR Pierre Fabre



Cuestiones importantes que necesita saber
sobre el estudio EDELIFE

Queremos someter a ensayo y encontrar
un tratamiento para los nifios afectados con DEHLX.

Estamos realizando un estudio sobre un tratamiento
denominado ER004, un medicamento experimental.
EROO4 se ha creado para sustituir una proteina
que no tienen las personas afectadas por la DEHLX

y se administrard antes del nacimiento.

El estudio se realiza en varios centros de Europa
y los EE. UU. En Espafia, habré un centro abierto, en Murcia.

Se le invita a participar en este estudio por las siguientes razones:

Estd embarazada de un nifio N

varén y el feto padece DEHLX:

El tratamiento se administrard
al feto en las semanas 26, 28-29
y 31-32 del embarazo.

No se realizard ningdn tratamiento
después de que nazca.

Su hijo permanecerd en el estudio
para someterse a revisiones
de seguimiento durante 5 afos
después de su nacimiento con el
fin de comprender todos los efectos
del tratamiento.

Este estudio se sumard a su
atencién normal para el embarazo
y requerird visitas especificas del
estudio en Murcia.

N

Es un varén con DEHLX
y es familiar de una mujer ‘
embarazada cuyo feto padece DEHLX
y esta participando en el estudio:

Solo es necesario que acuda a una
visita como parte de su participacién
en el estudio para recopilar datos
sobre sus sintomas de DEHLX.

G: 3Por qué estamos haciendo este estudio?

@ 3Quién puede participar en el estudio?

@ 3Qué debo saber sobre el medicamento experimental,
EROO4, y el procedimiento para administrarlo?

4. Estoy embarazada: 3qué tendré que hacer
si decido participar?

<5: 3Cudles son los posibles efectos secundarios del tratamiento?

@: Cuestiones a considerar antes de decidir participar
en el estudio para las mujeres embarazadas

@ Soy un familiar consanguineo varén de una mujer
embarazada afectado por la DEHLX:
3qué tendré que hacer si decido participar?

(8. Més informacién acerca de la participacién

) Cémo ponerse en contacto con nosotros —

Si algo no le queda claro o si tiene preguntas sobre este estudio,
hable con el médico del estudio que esté a cargo del estudio,

Dra.med Encarnacion Guillén Navarro:
quillen.encarna@gmail.com

o la asociacién de pacientes:
infos@displasiaectodermica.org

J
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@ 3Por qué estamos haciendo este estudio?

Como usted sabe, actualmente no existe ningdn tratamiento para la DEHLX.

Pierre Fabre y la Fundacién EspeRare, conocidas como los promotores* del estudio,
estdn llevando a cabo un estudio de investigacién o un estudio clinico*, denominado
EDELIFE, sobre la seguridad* y los posibles beneficios para la salud de un medicamento
experimental para la DEHLX denominado ERO04*.

Anteriormente, seis nifios afectados por la DEHLX recibieron el tratamiento con ER004
antes del nacimiento (tratamiento prenatal*). Después del nacimiento, los seis bebés
mostraron una mejoria en algunos sinfomas, especialmente en cuanto a su capacidad
de sudar. Algunos de estos resultados se han comunicado en una revista cientifica
(N Engl J Med 2018; 378:1604-1610).

Estos tratamientos prenatales que utilizan EROO4 indicaron el potencial de este
medicamento experimental para prevenir o, como minimo, reducir de forma
significativa la intensidad de algunos sintomas de la DEHLX.

Ahora queremos confirmar estos resultados preliminares en un estudio clinico sélido,
con 2 objetivos:

Queremos averiguar si el tratamiento prenatal con ER004 se tolera bien

Queremos averiguar si el tratamiento prenatal con ERO04 puede dar lugar
a una mejoria duradera de algunos sintomas en nifios afectados por la DEHLX

Si es satisfactorio, este estudio podria dar lugar a que EROO4 se autorice como
el primer tratamiento disponible en el mercado para la DEHLX.

@ 3Quién puede participar en el estudio?

Buscamos dos perfiles diferentes de participantes en nuestro estudio EDELIFE.

Estos dos grupos nos ayudarén a evaluar y cuantificar mejor los efectos del tratamiento
comparando los datos recopilados de los nifios que han recibido ERO04 con los
datos recopilados de varones afectados por la DEHLX que no han recibido ERO0A4.
Si no se puede incluir en el estudio un familiar consanguineo varén, utilizaremos
los datos existentes y recopilados previamente para la comparacién.
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El grupo de comparacién

El grupo de participantes tratados* ¢ N
(comparativo o de control)

Necesitamos aproximadamente
20 participantes* para participar
en nuestro estudio y que recibirdn

tratamiento con EROOA4.
Este «grupo de participantes
tratados» estard compuesto
por mujeres embarazadas

con un diagnéstico genético Este grupo no recibird
confirmado* de PEHLX' el tratamiento con EROO4.
\_ Y que esperan un hijo varén. ) \_ )

También necesitamos
20 participantes que sean
familiares consanguineos
varones afectados por la DEHLX
de la mujer embarazada
para formar
un «grupo de comparacién».

B e invitamos a participar en este estudio por las siguientes razones:

Usted es una mujer embarazada (de 18 afos o mds) con un diagnéstico genético
confirmado de DEHLX que espera un hijo varén y cuyo hijo podria verse afectado
por la DEHLX.

Como el tratamiento se administrard a su hijo afectado por la DEHLX antes de que
nazca, se le pide que participe en este estudio y que acepte el tratamiento de su hijo
mientras estd en el dtero.

Le pediremos los datos de contacto de un familiar consanguineo varén con DEHLX
que quisiera participar en el grupo de comparacién. Si no tiene esta informacién
o si su familiar no puede participar, esto no deberia afectar a su participacién en este
estudio, ya que los datos de comparacién se pueden obtener de otras fuentes.

Usted es un familiar consanguineo varén afectado por la DEHLX de una mujer
embarazada cuyo hijo recibird tratamiento en el estudio.
No recibird ningin tratamiento si decide participar en este estudio. Sin embargo,
su participacién en el grupo de comparacién* es fundamental para el éxito de este
estudio, ya que necesitamos recopilar datos de varones no tratados con DEHLX para
demostrar si el tratamiento ha funcionado o no.

*Glosario: paginas 18 & 19 5
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@ 3Qué debo saber sobre el medicamento experimental, ER004,
y el procedimiento para administrarlo?

mm ;Qué es ERO042

EROO4 es un medicamento experimental*. Su uso no estd autorizado, excepto
en estudios clinicos, y no estd disponible para la venta.

Se espera que EROO4 sustituya una proteina importante llamada EDA
(ectodisplasina-A) que no tienen las personas afectadas por la DEHLX. La ausencia
de esta proteina durante el desarrollo del bebé en el dtero conlleva que algunas
estructuras importantes no se formen correctamente (glédndulas sudoriparas,
pelo, dientes, etc.). Al administrarse a los bebés varones afectados por la DEHLX
en el momento adecuado en el Gtero, ERO04 debe actuar como sustitucion de la
EDA que falta y desencadenar el proceso que da lugar al desarrollo normal de
la piel, los dientes, el pelo y las gldndulas sudoriparas del bebé, lo que conlleva
una mejor formacién de estas estructuras.

/

Ectodisplasina Falta de ectodisplasina ~ ERO04 como sustitucién )
en desarrollo normal (EDA-A1) en la DEHLX de la ectodis?losino
Una proteina llamada «ectodisplasina» En la DEHLX falta la ectodisplasina. (EDA-A )

es necesaria para que las glandulas, el pelo, Debido a esto, las glandulas, el pelo, los dientes di imal dios clinicos d
los dientes y la piel se desarrollen correctamente. y la piel no se desarrollan correctamente. En estudios con animales y estudios clinicos de casos,
sustituyé a la ectodisplasina y ayudé a algunas
EROO4 sustituyé a la ectodispl d [

Esto sucede al inicio de la vida. A
estructuras relacionadas con la DEHLX a desarrollarse.
Ahora se esté estudiando en un ensayo clinico prenatal.

_ f “‘u: “ supacficie celular
“e 3z :
< _EE &!ﬂ e
|ECUA) g H -L ectodisplaing ."-'*
TOSPRADY i (ECA1} .
\_ e e x

Administrar ERO04 a su bebé mientras ain esté en el Gtero puede sonar un poco
peligroso. Sin embargo, creemos que este es el Gnico momento en el que puede
funcionar el tratamiento. Puede que recuerde que, Edimer Pharmaceuticals,
que previamente desarrollé el tratamiento, realizé un estudio de investigacién
en el que se administraba EROO04 a los recién nacidos afectados durante
los primeros catorce dias de vida. Aunque EROO4 no conlleva ningin efecto
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secundario importante o significativo, no funcioné a la hora de mejorar
los sintomas de la DEHLX. En la actualidad, entendemos que la sustitucién de la
proteina EDA que falta por ERO04 tras el nacimiento se realizé demasiado tarde
ya que el desarrollo de las estructuras ya se habia producido. Por lo tanto, para
que la sustitucion de ERO04 tenga posibilidades de funcionar, se debe administrar
durante el desarrollo de las estructuras importantes (glandulas sudoriparas, pelo,
dientes, efc.) antes del nacimiento.

mm >Cémo se le administra ER0O04 a su hijo en el Gtero?

EROO4 se administra en un procedimiento que se parece mucho a una
amniocentesis*. Con una aguja y una jeringuilla cargada con ERO04 y guidndose
mediante ecografia*, un médico experimentado inyectard ERO04 en el liquido
(liquido amnidtico*) que rodea a su bebé. Durante esta fase del embarazo,
los bebés suelen tragar liquido amnidtico y, por lo tanto, deberian tragar
el ERO04 anadido al mismo tiempo. Una vez tragado, el bebé absorberd ERO04.
Este procedimiento se repetird dos veces més durante su embarazo (es decir, tres
tratamientos en fotal).

Creemos que EROO4 no pasa a la mujer embarazada y, por lo tanto, no se prevé
ningn beneficio en su propia salud. Durante el periodo de tratamiento, y hasta
1 mes después del nacimiento de su bebé, su salud se supervisard de cerca junto
con la de su bebé.

*Glosario: paginas 18 & 19 7



@: Estoy embarazada: 3qué tendré que hacer si decido participar?

(si es un familiar varén de la mujer embarazada, puede saltarse esta parte
e ir directamente a la parte 7)

Para las mujeres embarazadas que reciben el tratamiento, el estudio
se divide en 3 partes:

Un periodo Un periodo

Un periodo
de seleccion* de tratamiento*

de seguimiento*

Y A continuacién, se muestra una representacién grdfica del estudio, N
sus distintas fases, las diferentes visitas y cudnto tiempo duran:

)
& -

Nifio: desde el nacimiento hasta los 5 afios de edad

Mujer embarazada Madre: hasta 1 mes después del parto

Periodo de seleccion  Periodo de tratamiento Periodo de seguimiento

OO0 0O0 g o) ojojoj>

vi V2 v3 va Vs ve vz V8 Vo V10 vi1 vi2 vi2 vi2
Entre las semanas Semana  Dela  Dela  Nacimiento Mes Mes Mes Mes Mes Afio Afio Afo Afio
19y24 26 semana semana delbebé 1 3 6 12 18 2 3 4 5
28ala29 31ala32
v
De % diaa1dia 2 dias (estancia nocturna) De % dia a 1 dia en el centro
\ en el centro en el centro para cada visita para cada visita

Si decide participar en este estudio, se le pedird que acuda a visitas en el centro
clinico de Murcia durante cada periodo del estudio. También se recomienda
que dé a luz en Murcia. En conjunto, habrd 14 visitas a lo largo de 5 afios.

8 *Glosario: paginas 18 & 19

Periodo de seleccion:

La seleccién consiste en 1 visita al centro clinico de Murcia. Se prevé que esta
visita dure de medio dia a un dia entero y tenga lugar entre las semanas 19 y 24
del embarazo.

En esta visita se confirmard que espera un hijo varén. El equipo del estudio
comprobard si su hijo estd afectado o no por la DEHLX mediante una ecografia*
no invasiva.

Los médicos tomardn una muestra de sangre y llevarén a cabo una serie
de pruebas médicas no invasivas distintas en usted para determinar si usted
y el feto pueden participar en el estudio (es decir, decidir si usted es apta*).

Tendrd la oportunidad de hablar sobre el estudio en persona con Dra.med
Encarnacién Guillén Navarro, el médico responsable del estudio en Murcia,
o con su delegado.

A continuacién, se muestra una ilustracién gréfica de las ————
pruebas a las que se someterd en la visita de seleccién:

Infarmacidn y Idoneidad, incluido el

consentimiento diagndstico de la DEHLY del bebé Si es ap’ro* y decide
participar en el estudio, volverd
Antacdetat mds tarde para el fratamiento
médicos
del feto.

Exploracidn Si decide no participar o si no

VISITA DE fisica | dird
SELECCION es apta, no se le pedird que

vuelva al centro en Murcia para
De % dia 8 1 dia

E Andhsis de sangre el estudio. Tenga en cuenta que
¥ orina su atencién médica no se verd

. afectada por esta decisién.
@~
Exploratisn @ @ Prueba cardiaca
obstétrica para usted y su bebé
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Periodo de tratamiento:

El tratamiento para el feto tendré lugar en el centro de Murcia durante 3 visitas,
con aproximadamente 3 semanas de diferencia, en las semanas 26, 28-29
y 31-32 de embarazo.

En cada visita, recibird una inyeccién de EROO4. Cada visita requerird que
acuda al centro durante 2 dias. Antes de cada inyeccién, se realizard una revisién
de la salud tanto suya como de la de su bebé, para asegurarse de que todo esté
bien y que puedan recibir el tratamiento. Después de la inyeccién, descansard
y serd necesario que pase la noche en el centro para permanecer en observacién.

En la primera visita de tratamiento, le pediremos que se someta a una RM*
con el fin de evaluar el desarrollo de los dientes de su bebé antes del tratamiento
con EROO4. El procedimiento no se considera generalmente doloroso,
pero la méquina hace un ruido fuerte. El procedimiento no deberia durar mds
de 90 minutos.

Como parte de la primera visita de tratamiento, le pediremos entrevistarle.
Esta entrevista se realizard de forma remota y no tendré que acudir al centro
de Murcia para ello. Esta entrevista la realizard un entrevistador capacitado,
cuyo objetivo es escuchar sus puntos de vista, las experiencias, las sensaciones
y las opiniones sobre la DEHLX y el tratamiento con EROO4. Esta entrevista
se grabard (sonido solamente) y debe durar aproximadamente 30 minutos.

No se realizard ningin tratamiento después de que nazca su bebé.
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— A continuacién, se muestra una ilustracién grdfica de los
procedimientos a los que se someterd en una visita de tratamiento:

de sxtisfaccidn mibdicos

Entrevista Idoneidad
Cuestionario .@ .. Antecadarte

Obtencidn

Explaracian
: _demu.?!-lf_iﬂ- VISITA DE @ fisica
R TRATAMIENTO

Imyeccion Anafisis de

de ERDOH SANEre ¥ 07ina

AM ? @ Ecografia
Explaracian @ @I‘rwha cardlaca

abstétrca para usted y su bebé

Seguimiento:

El periodo de seguimiento empieza con el nacimiento de su hijo y durard hasta
que su hijo tenga 5 afios de edad.

Tras el parto, se le pedird que acuda al centro clinico para realizarle 9 visitas
mds con su hijo.

Cuando tenga
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Las exploraciones médicas de su hijo nos permitirdn evaluar si el tratamiento
ha funcionado vy si es seguro.

Cada visita durard entre medio dia y un dia entero. Le hardn pruebas ligeramente
distintas en las diferentes visitas.

En estas visitas de seguimiento, su hijo se someterd a varias pruebas
para comprobar sus sintomas de la DEHLX y para asegurarse de que esté bien.
Ninguna de estas pruebas es invasiva.

Los médicos extraerdn una muestra de sangre de su hijo en 3 visitas
de seguimiento diferentes. El andlisis de la sangre de su hijo mostrard informacién
muy importante sobre cémo se ha enfrentado al tratamiento. En conjunto,
el volumen de sangre extraido en estas 3 visitas representard aproximadamente
una cucharadita (6 ml). Un profesional capacitado habituado a tratar bebés
pequefios le extraerd la sangre.

Es importante evaluar el resultado del tratamiento observando el crecimiento
de los dientes de su hijo, por lo que estos se examinardn en cada visita.

— Se prevé una evaluacién mediante RM entre los 3 y 6 meses de edad.
Para ello, su hijo no necesitard sedacién. A lo largo de este procedimiento,
usted estard junto a su hijo. El procedimiento no se considera generalmente
doloroso, pero la mdquina hace un ruido fuerte. El procedimiento completo
no deberia durar mdas de 90 minutos.

— Se realizard una radiografia entre los 36 y 60 meses de edad.

En algunas visitas, se le pedird que rellene cuestionarios sobre su calidad
de vida y la de su hijo. No tardard mds de 40 minutos en hacerlo.

Como se menciona en el periodo de tratamiento, le pediremos entrevistarle
de nuevo. Estas entrevistas se realizardn de la misma forma que durante
el periodo de tratamiento. Su hijo no necesita estar presente. Esta entrevista
se grabard (sonido solamente) y durard aproximadamente 1 hora.

También se someterd a algunas pruebas, pero solo en el parto y en la visita
de seguimiento inmediatamente después del parto para garantizar que su salud
no se haya visto afectada por el tratamiento de su hijo.
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A continuacién, se muestra una ilustracién gréfica del panel de pruebas
a las que se someterd su hijo en una visita de seguimiento habitual:

Salivackin Exploracidn
fisica
Entrevista @ @ ¢Qué ocurre si no quiero
{sodo para Evaluacitin . fici do?
la madre} ﬂ del crecimienta seguir partficipando:

rvaluachon \ISTEA DE l Antecedantes Recuerde que tiene derecho
SEGUIMIENTO - a decidir, en cualquier momento

durante el estudio, no seguir
Evaluacién
ocular

participando, aunque hubiera
elegido inicialmente participar.
En eada visita: . )

wvaluscion de lod dienie bre e desarrolio Esta decisién no afectard de

50

En una visita: ® v la calidad de vida L, L,

wna (nica radiogratia el i ningdn modo a la atencién
An

d v, una dirica BM Sl i g médica que reciba.
Prispbas

de capatidad de sudar
. J

<5: 3Cudles son los posibles efectos secundarios del tratamiento?

Los efectos secundarios pueden provenir del medicamento experimental, ERO04,
y del procedimiento de la inyeccién en si mismo. Si desea obtener mds informacién
sobre los posibles riesgos asociados a la inyeccién de ER004, pregunte al médico
del estudio.

~N

Hasta el momento, no se ha detectado que el EROO4 tenga efectos
secundarios importantes indeseables, pero es un producto en desarrollo v,
por lo tanto, puede tener efectos secundarios desconocidos. Si decide
participar en el estudio, se le informard mds adelante.

El procedimiento de inyeccién es como una amniocentesis y creemos que
los riesgos asociados a este son los mismos. Las complicaciones van desde
molestias leves en el momento de la inyeccién hasta el parto prematuro
de su bebé, y problemas de salud que puedan ser graves para él debido
al parto prematuro. Estos riesgos y la probabilidad de que se produzcan
se aclararén més adelante.

. J

la seguridad del participante siempre es nuestra primera preocupacién en un estudio
de investigacién, y su seguridad y la del feto se supervisardn de cerca para detectar cualquier
acontecimiento adverso durante su participacién en el estudio EDELIFE.
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@ Cuestiones a considerar antes de decidir participar en el estudio
para mujeres embarazadas

Venir del extranjero: las mujeres embarazadas que crean que cumplen
los criterios de inclusién, pero vivan en un pais en el que no existe ningln centro
del estudio abierto podrian participar en el estudio y, por tanto, se recomienda
encarecidamente que se pongan en contacto con los investigadores de los centros.

Deberé tener una confirmacién genética de su estado de portadora de DEHLX
para poder participar en el estudio. Si no estd segura de ello, péngase
en contacto con su médico de cabecera o con un genetista clinico, que deberia
poder ayudarle con este requisito.

Le informamos de que los procedimientos y las pruebas a los que se someterd
como parte del estudio no sustituyen de ninguna manera su atencién médica
habitual para el embarazo, que tendrd que continuar como de costumbre.
Las visitas del estudio se suman al resto de la atencién médica habitual.

Tenga en cuenta que el tratamiento con EROO4 no es un ftratamiento
de terapia génica y no hard ningdn cambio en el ADN del interior de las células
de su bebé. En su lugar, EROO4 estd disefiado para corregir el desarrollo
de su bebé Gnicamente durante el tercer trimestre. Su hijo podrd transmitir el gen
DEHLX defectuoso a sus hijas.

Le pedimos que considere dar a luz en el centro de Murcia. Aunque esto no es
obligatorio, se prefiere, ya que la recopilacién de datos importantes es mds
probable que sea satisfactoria aqui.

Si planea un nacimiento en casa, no se le puede incluir en este estudio. Aunque
no se permite el nacimiento en casa, los bebés nacidos fuera del hospital debido
a circunstancias imprevistas permanecerdn en el estudio.

La vacuna contra la covid no es un requisito para participar en el estudio.
Sin embargo, se le pedird que se haga una prueba para la deteccién de la covid
antes de cada visita para las inyecciones de ERO04. Si da positivo para
el coronavirus en ese momento, la decisiéon de continuar o no con el tratamiento
la tomard el médico del estudio y los promotores teniendo en cuenta cada caso
particular. También se realizard una prueba para la deteccién de la covid en el parto.
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Le pedimos que tenga en cuenta que este estudio es un compromiso a largo
plazo. Se le realizard un seguimiento a su hijo en Murcia hasta que tenga
5 afos de edad y se realizardn 10 visitas al centro de Murcia desde el nacimiento
en adelante. Sabemos que esto es una gran peticién, pero debemos asegurarnos
de que los posibles beneficios del tratamiento duren mucho tiempo para que
el medicamento se considere adecuadamente probado. Para confirmar esto,
necesitamos ver a su hijo de forma regular hasta que tenga 5 afios.

Mientras usted y su hijo participen en el estudio, no se le permitird participar
en ofro estudio de investigacion.

Podria resultarle molesto que le entrevistemos y le grabemos como parte
del estudio. Podrd detener o finalizar la entrevista en cualquier momento.
También se le ofrecerdn indicaciones para obtener asistencia.

Si participa en este estudio, el promotor o sus representantes no le pagardn
ni le recompensardn de ningin otro modo material. Los gastos en los que se
incurra por la participacién en el estudio se reembolsarén segin la normativa
local. Durante su participacién en el estudio, le ofreceremos la posibilidad de
organizar y gestionar los servicios del desplazamiento para sus visitas del estudio.
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C Soy un familiar consanguineo varén de una mujer embarazada
afectado por la DEHLX: 3qué tendré que hacer si decido participar2

(si es una mujer embarazada, puede saltarse esta parte)

Para participar, debe tener entre 6 meses y 75 afios de edad y debe ser un familiar
consanguineo de la mujer embarazada afectado por la DEHLX. No se le debe
haber tratado previamente con ERO04.

Se le pedird que acuda al centro clinico en Murcia solo para una visita. Esta visita
debe tener lugar antes de que el bebé tratado alcance los 6 meses de edad.
Antes de la visita, el equipo médico de Murcia habrd compartido con usted
informacién mds detallada sobre el estudio para ayudarle a decidir si desea
participar o no.

Si decide no participar, su participacién en el estudio terminard y no nos pondremos en contacto
con usted de nuevo. Tenga en cuenta que su atencién médica no se verd afectada por esta decisién.
Si decide participar en el estudio, acudiré a una visita al centro médico de Murcia.

Esta visita durard entre medio dia y un dia entero.

Se le realizardn pruebas médicas. La mayoria de estas pruebas no son invasivas
y no deberian provocarle molestias importantes, pero podria ser necesaria
una muestra de sangre para confirmar la mutacién de la DEHLX.

A continuacién, se muestra una ilustracién gréfica de las —/
pruebas a las que se someterd cuando acuda a su visita:

Infarmcitn
¢Qué ocurre si no quiero seguir

rcmmhizmue @m‘dﬂ
b @ ooy participando?

Recuerde que tiene derecho a decidir,
E_:pl-urauél'l q !
fiskca en cualquier momento durante

el estudio, no seguir participando,

Az aunque hubiera elegido inicialmente
participar. Esta decisién no afectard
de ningin modo a la atencién
médica que reciba.

Evaluachdn
futinga @ @ :Eﬂm"
""""“’“"“@ ecm.mmm dientes

(8. Més informacién sobre la participacién

Si estd interesado en el estudio, pdngase en contacto con Dra.med Encarnacién
Guillén Navarro, el médico responsable del estudio en Espaiia, que, posteriormente,
compartird mds informacién con usted sobre el estudio, como, en caso de que
desee, la hoja de informacién completa en la que se detalla todo el estudio.

Témese todo el tiempo que necesite para reflexionar antes de la visita de selecciédn.
Si ayuda, comente el estudio con su familia, sus amigos o su equipo médico
(matrona, médico de cabecera, etc.) antes de dar su consentimiento o decidir
no participar.

En la visita de seleccién, tendrd la oportunidad de hablar sobre el estudio
en persona con Dra.med Encarnacién Guillén Navarro. Podria ser una buena
idea preparar y tener listas algunas preguntas escritas.

Sitio web del ensayo clinico de EDELIFE: htips://edelifeclinicalirial.com/

Informacién sobre ensayos clinicos:
hitps: //clinicaltrials.gov/ct2 /show/NCT049806 382term=EDELIFE&draw=28&rank=1
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Glosario

Estudio/ensayo
clinico

Estudio de investigacién o experimental con personas cuyo objetivo
es obtener un conocimiento médico.

Participantes,
sujetos

Se denominan asi las personas que participan en un estudio clinico.

Promotor

Las partes responsables de iniciar o financiar el estudio EDELIFE.

Médico del estudio

El médico que dirige el estudio o algunas de sus actividades.

Ecografia Tipo de exploracién que utiliza ondas de sonido de alta frecuencia
para crear una imagen de parte del interior del cuerpo.

RM Tipo de exploracién que usa campos magnéticos potentes y ondas
de radio para producir imégenes detalladas del interior del cuerpo.

Grupo Los bebés y los nifios que habrdn participado en el estudio

de participantes
tratados

y que habrdn recibido el tratamiento, ERO04.

Liquido amnidtico

Liquido que rodea al bebé durante el embarazo.

Grupo
de comparacién

Los familiares varones de la mujer embarazada afectados por DEHLX
que no hayan recibido tratamiento y que servirdn como punto
de referencia para conocer cémo son los sintomas sin recibir tratamiento.

Datos Informacién recopilada en estudios para ayudar a abordar cuestiones
de investigacién, como la evaluacién de los efectos del tratamiento.
Genotipo Constitucién genética de un organismo.

Medicamento
experimental

Medicamento que ain no ha sido autorizado para su uso vy,
por lo tanto, no estd disponible en el mercado.

Seleccién

Parte del tratamiento en la que la mujer embarazada decide
si participar o no en el estudio y se comprueba su idoneidad.

Tratamiento

Parte del estudio en la que se realiza el tratamiento, durante el embarazo.

Consentimiento
informado

Proceso en el que se conocen los datos clave sobre un estudio clinico
antes de decidir si desea participar o no.

Seguimiento

Parte del estudio en la que se evalia a los nifios para comprobar el
efecto del tratamiento, desde el nacimiento hasta los 5 afios de edad.

Tratamiento
de referencia

Plan de tratamiento que la mayoria de la comunidad médica
aceptaria como apropiado.

Apto

Confirmacién de que un participante ha cumplido todos los requisitos
para ser incluido en el estudio.

Efecto secundario

Cualquier accién o efecto no deseado de un farmaco o tratamiento.

Tratamiento
prenatal

Tratamiento administrado al feto antes de que nazca, en el Gtero
de su madre.

Seguridad Deteccién, evaluacién, comprensién y prevencién de los efectos
secundarios.
EROO4 Una sustitucién de la proteina EDA que se produce en un laboratorio.

Amniocentesis

Procedimiento utilizado durante el embarazo para extraer
una pequefa muestra de liquido amniético para su andlisis.

Diagnéstico

genético confirmado

Anglisis de ADN.
Prueba médica para identificar los cambios (mutacién)
en el gen EDA.
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