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Sammanfattning:

Den 291:a ENMC-workshopen dgde rum den 16—18 januari 2026. Under motet
diskuterade internationella experter fran olika omraden, inklusive patientrepresentanter,
svérigheterna med att hantera data vid séllsynta neuromuskuléra sjukdomar. En stor
utmaning ar att data ofta samlas in pé olika sitt av olika team, vilket gor det svart att
kombinera eller jimfora resultat. Forbattrad dataharmonisering — det vill séga att
beskriva och registrera data pd samma sétt 1 olika studier — identifierades som en central
prioritering for att underldtta samarbete.

For att stodja detta anvander vissa projekt gemensamma “ordbdcker” eller
klassificeringssystem. Till exempel anvinds Human Phenotype Ontology (HPO) for att
beskriva symtom pa ett standardiserat sétt, och International Classification of
Functioning, Disability and Health (ICF) anvinds for att beskriva hur en sjukdom
paverkar daglig funktion. Dessa ordbocker kombineras ocksa med metoder inom
artificiell intelligens for att battre analysera data. Inom olika europeiska och
internationella projekt utvecklas klassificeringssystem specifika for neuromuskuléra
sjukdomar baserade pa HPO och ICF, med bidrag fran experter fran olika discipliner.

! Redigerad maskindversattning



Gruppen noterade dock att det fortfarande saknas harmonisering av insamlade utfallsmétt
mellan studier, och detta ar fortsatt ett viktigt otillgodosett behov.

Forskningsframsteg &r beroende av mdjligheten att anvdnda och koppla samman manga
typer av data, sdsom medicinska bilder och klinisk information. Datadelning kan dock
vara svar pd grund av integritets- och juridiska begrinsningar. En lovande 16sning som
diskuterades var federerad inlérning. Detta tillvigagangssitt gor det mdjligt for forskare
att analysera data som lagras pé olika platser utan att flytta eller direkt dela kénsliga
patientuppgifter, vilket bidrar till att skydda personliga hilsodata. For att underlétta
anvindningen av alla typer av data diskuterades d4ven anvéndningen av verktyg baserade
pa artificiell intelligens for att extrahera anvéndbar information fran ostrukturerade data,
inklusive medicinska bilder och kliniska rapporter.

Nya regelverk, sdsom de som ar kopplade till det europeiska hédlsodataomréadet
(European Health Data Space), forviantas piaverka hur hilsodata kan delas. Dessa regler
kan medfora badde nya mojligheter och nya utmaningar for forskning om séllsynta
sjukdomar. Samtyckets roll vid datadelning kraver fortsatt dialog for att sékerstélla att
alla forstar hur deras data anvinds, vem som har tillgéng till dem och vilka
sakerhetsatgarder som finns for att skydda integriteten. Patienter med séllsynta sjukdomar
uttryckte en stark vilja att dela sina data for att stodja forskning och klinisk vérd, sa ldnge
det finns dmsesidighet. Patienter vill att deras data anvinds etiskt och ansvarsfullt samt
att de, nér det &r mojligt, far aterkoppling eller resultat. Nér det géller dgandeskap behdvs
ytterligare diskussioner for att forena olika intressen kring kontroll dver data, och
gruppen foreslog att utforska modeller for gemensam tillgang till data mellan patienter,
kliniker och forskare. Detta dr sdrskilt viktigt eftersom fler datatyper som &r relevanta
inom omréadet muskelsjukdomar (2D- och 3D-klinisk fotografering, klinisk
rorelseregistrering, rostinspelning) i allt hogre grad kommer att samlas in p4 ménga
platser under de kommande aren.

Workshopen avslutades med enighet om behovet av en gemensam, samarbetsinriktad
struktur och en tydlig fardplan for att driva dessa prioriteringar framat. Huvudmalet ar att
forbattra forskningens effektivitet, 6ka patienternas delaktighet, framja tvérvetenskapligt
samarbete och sédkerstélla att datadelning direkt gynnar personer som lever med séllsynta
neuromuskuléra sjukdomar.

En fullstdndig rapport kommer att publiceras i Neuromuscular Disorders.



