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Ziel der Studie

Ziel der Studie ist es den natirlichen Verlauf der CACNA1E-
assoziierten Erkrankung mittels jahrlicher Online-Fragebdgen besser
zu verstehen und geeignete Behandlungsmaoglichkeiten zu finden.
Zusatzlich méchten wir geno- und phanotypische Subpopulationen
identifizieren.

Hintergrund

Die CACNA1E-DEE (OMIM # 618285) ist ein seltenes schweres
Syndrom bei dem es zu einer kognitiven Entwicklungsverzégerung,
einer oft pharmakoresistenten Epilepsie und einer komplexen
Bewegungsstorung mit extrapyramidalmotorischen Aspekten und
Hypotonie kommt. Die Erkrankung wird meist durch Varianten im
CACNA1E-Gen ausgelost, die zu einem Funktionsgewinn des durch
das Gen kodierten spannungsgesteuerten R-Typ Calciumkanals
flihren. Das bisherige Wissen zur Erkrankung ist limitiert. Vor allen
Dingen fehlen Daten zum nattirlichen Verlauf und zur optimalen
Behandlung der Erkrankung.

Einschlusskriterien
e Patienten, die eine nach ACMG-Kriterien pathogene oder
wahrscheinlich pathogene Variante in CACNA1E tragen und
mindestens eines der Kernsymptome der CACNA1E-DEE
zeigen:
o Epilepsie
o Kognitive Entwicklungsverzégerung oder -regression
o (extrapyramidalmotorische) Bewegungsstérung

Logistik fiir meldende Arzte und teilnehmende Familien

Sollten Sie einen Patienten einschlieflen wollen, melden Sie sich bitte
Uber ESNEK. Wenn Sie Fragen zur Studie haben, bitten wir um
Kontaktaufnahme an decade@med.uni-tuebingen.de.

Wir wirden uns freuen, wenn Sie als Kooperationspartner den
RedCap-basierten online Fragebogen einmal jahrlich gemeinsam mit
Eltern und Patient ausfiillen und fakultativ Videos der Patienten zur
Verfligung stellen, um die Bewegungsstorung besser zu klassifizieren.
Sollte ein Einschluss durch Sie nicht méglich sein, bieten wir auch
einen Einschluss Gber ein Online-Interview an.

Ethikvotum
Die Studie wurde unter der Nummer 353/2023B0O1 von der
Ethikkommission der Universitat Tibingen genehmigt.
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