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Podsumowanie:

291 Warsztaty ENMC odbyty si¢ w dniach 16-18 stycznia 2026 roku. Podczas spotkania, badacze
reprezentujacy rézne dziedziny nauki i kraje oraz przedstawiciele pacjentéw dyskutowali nad
trudno$ciami zwiazanymi z zarzadzaniem i wspotdzieleniem danych dotyczacych rzadkich chorob
nerwowo-mig$niowych. Zdecydowano, ze gtbwnym wyzwaniem jest fakt, ze dane sg gromadzone
w rozny sposOb przez rozne zespoly, co bardzo utrudnia ich taczenie i poréwnywanie
uzyskiwanych wynikéw. Poprawa harmenizacji danych, czyli opisywanie i rejestrowanie danych
w ten sam sposob we wszystkich badaniach, zostala uznana za priorytetowe dziatanie utatwiajace
wspotprace.

Idac w tym kierunku, niektore projekty wykorzystuja juz wspolne ,,stowniki” lub systemy
klasyfikacji. Przyktadowo, Ontologia Fenotypéw Ludzkich (ang. Human Phenotype Ontology,
HPO) stuzy do opisywania w sposéb znormalizowany objawdéw 1 cech klinicznych, a
Migdzynarodowa Klasyfikacja Funkcjonowania, Niepelnosprawno$ci 1 Zdrowia (ang.
International Classification of Functioning, Disability and Health, ICF) wykorzystywana jest



do opisywania wptywu choroby na codzienne funkcjonowanie pacjenta. Stowniki te sg czesto
faczone z narzedziami sztucznej inteligencji w celu skuteczniejszej analizy danych. Podkreslono,
ze w ramach szeregu projektow (europejskich i o szerszym, ogoélnoswiatowym zakresie), z
udziatem ekspertow z réznych dziedzin, opracowywane sa systemy klasyfikacji specyficzne dla
choréb nerwowo-mie$niowych bazujace na HPO i ICF. Grupa zauwazyla jednak, ze nadal brakuje
harmonizacji wynikdéw testow 1 oznaczen w réznych badaniach diagnostycznych, co pozostaje
niezwykle wazng niezaadresowang potrzeba.

Postepy w badaniach zaleza od mozliwo$ci wykorzystania i potaczenia wielu rodzajow danych,
takich jak obrazy medyczne i informacje kliniczne. Jednak udostepnianie danych moze by¢ trudne
ze wzgledu na ograniczenia zwigzane z prywatnoscia 1 przepisami prawnymi. Jednym
z obiecujacych rozwigzan, ktére zostalo omoéwione, bylo uczenie federacyjne. Podejscie to
pozwala badaczom ,,wspdlnie” analizowa¢ dane przechowywane w roéznych osrodkach bez
konieczno$ci ich przenoszenia czy bezposredniego udostgpniania danych wrazliwych, co pomaga
chroni¢ prywatno$¢ danych dotyczacych zdrowia osobistego. Aby ufatwi¢ wykorzystanie
wszystkich rodzajow danych, omowiono podejscie polegajace na wykorzystaniu narzedzi sztucznej
inteligencji do wydobywania uzytecznych informacji z danych nieustrukturyzowanych, w tym
obrazéw medycznych i raportow klinicznych.

Oczekuje si¢, ze nowe regulacje, takie jak te zwigzane z Europejska Przestrzenia Danych (ang.
European Health Data Space), beda miaty wptyw na sposéb udostepniania danych dotyczacych
zdrowia. Przepisy te moga przynie$¢ zarowno nowe mozliwosci, jak i nowe wyzwania dla badan
nad chorobami rzadkimi. Rola wyrazanej przez pacjenta zgody w udostgpnianiu danych wymaga
ciggtego dialogu, aby zapewni¢ wszystkim zrozumienie sposobu wykorzystania ich danych - tego,
kto ma do nich dostep oraz jakie §rodki bezpieczenstwa sa stosowane w celu ochrony prywatnosci.
Warto podkresli¢, ze pacjenci cierpigcy na rzadkie choroby silnie popierajg ide¢ udostepniania
swoich danych w celu wsparcia badan i opieki klinicznej, oczekuja jednak zachowania
wzajemnosci. Pacjenci chca, aby ich dane byly wykorzystywane w sposdb etyczny
i odpowiedzialny oraz aby, w miar¢ mozliwosci, otrzymywali informacje zwrotne lub wyniki
analiz. Uznano, ze w odniesieniu do wlasnosci konieczne sg dalsze dyskusje w celu pogodzenia
réznych interesow dotyczacych kontroli nad danymi, grupa zasugerowala przeanalizowanie
i przetestowanie roznych modeli wspolnego dostgpu do danych miedzy pacjentami, lekarzami
i badaczami. Jest to szczegdlnie wazne, poniewaz w nadchodzacych latach w wielu miejscach
bedzie gromadzonych coraz wigcej rodzajow danych istotnych w dziedzinie choréb migéni
(obrazowanie medyczne, w tym fotografia kliniczna 2D i 3D, kliniczna rejestracja ruchu, rejestracja
glosu).

Na zakonczenie warsztatow wszyscy zgodzili si¢, ze dla realizacji ustalonych powyzej priorytetow
koniecznym jest stworzenia ram dla dalszej wspotpracy oraz okreslenie jasnego planu dziatania.
Glownym celem jest poprawa efektywnosci badan, zwigkszenie udziatu pacjentow, wspieranie
wspotpracy migdzydyscyplinarnej oraz zapewnienie, ze wymiana danych przyniesie bezposrednie
korzysci osobom cierpigcym na rzadkie choroby nerwowo-mig$niowe.

Pelny raport zostanie opublikowany w czasopiSmie Neuromuscular Disorders.
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Summary:

The 291st ENMC Workshop took place from January 16 to 18, 2026. During the meeting,
international experts from different fields including patient representatives discussed the difficulties
of managing data in rare neuromuscular diseases. A major challenge is that data are often collected
in different ways by different teams, which makes it hard to combine or compare results. Improving
data harmonization—meaning describing and recording data in the same way across studies—
was identified as a key priority to facilitate collaboration.

To support this, some projects use shared “dictionaries” or classification systems. For example, the
Human Phenotype Ontology (HPO) is used to describe symptoms in a standardized way, and the
International Classification of Functioning, Disability and Health (ICF) is used to describe
how a disease affects daily functioning. These dictionaries are also combined with artificial
intelligence methods to better analyze data. In different European and International projects,
classification systems specific to neuromuscular diseases are being developed based on HPO and
ICF, with input from experts from different disciplines. However, the group noted that there is still



a lack of harmonization of collected outcome measures across studies, and this remains an
important unmet need.

Research progress depends on being able to use and connect many types of data, such as medical
images and clinical information. However, sharing data can be difficult because of privacy and
legal constraints. One promising solution discussed was federated learning. This approach allows
researchers to analyze data stored in different places without moving or directly sharing sensitive
patient data, which helps protect privacy of personal health data. To facilitate the use of all types of
data, an approach discussed was the use of artificial intelligence tools to extract useful information
from unstructured data including medical images and clinical reports.

New regulations, such as the ones associated with the European Health Data Space, are expected
to influence how health data can be shared. These rules may bring both new opportunities and new
challenges for rare disease research. The role of consent in data sharing requires ongoing dialogue
to ensure everyone understands how their data is used, who has access to it, and which security
measures are in place to protect privacy. Importantly, patients with rare diseases expressed a strong
willingness to share their data to support research and clinical care, as long as there is reciprocity.
Patients want their data to be used ethically and responsibly, and to receive feedback or results
when possible. In regard to ownership, further discussions are needed to reconcile the different
interests about control over the data, and the group suggested exploring models of shared access of
data between patients, clinicians, and researchers. This is particularly important as more data types
relevant in the field of muscular diseases (2D and 3D clinical photography, clinical movement
capture, voice capture) will be increasingly collected in numerous locations in the coming years.

The workshop ended with agreement on the need for a shared, collaborative structure and a clear
roadmap to move these priorities forward. The main goal is to improve research efficiency, increase
patients’ participation, foster multidisciplinary collaboration, and ensure that data sharing directly
benefits people living with rare neuromuscular diseases.

A full report will be published in Neuromuscular Disorders.



