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Inleiding: Er komen ​​nieuwe behandelingen voor metachromatische leukodystrofie (MLD), waardoor de behoefte aan een hoogwaardige onderzoeksinfrastructuur toeneemt om behandelingen te vergelijken en postmarketingsurveillance en health technology assessments (HTA) uit te voeren. Daarom startte een groep MLD-experts ‘the MLD initiative’ (MLDi), een academie geleid Europees MLD-register. In dit onderzoek hebben we bepaald welke data-elementen nodig zijn om academische en regulatoire onderzoeksvragen te beantwoorden.
Methode: We deden een modified-Delphi-procedure met 13 MLD-experts uit 11 centra wereldwijd. Een systematisch literatuuronderzoek en de raadpleging van belanghebbenden en patiënten dienden als input. 164 potentiële data-elementen werden beoordeeld en, indien opgenomen, toegewezen aan de verschillende sets data-elementen.
Resultaten: De minimale set (n=13) bevat demografische gegevens en basale ziektekarakteristieken. De kernset (n=55) omvatte functionele statusscores over motorische, manuele, spraak- en eetvaardigheden, behandelkenmerken en kwaliteit-van-leven-vragenlijsten. De optionele set (n = 31) bevatte aanvullende klinische aspecten, zoals het neurologisch onderzoek en perifere neuropathie.
Discussie: Met een ‘modified Delphi-procedure’ met artsen van de belangrijkste expertisecentra is consensus bereikt op een kernset van gegevens die retrospectief en prospectief kunnen worden verzameld. Deze consensusbenadering is een belangrijke stap op weg naar harmonisatie in het MLD-veld. Deze unieke dataset ondersteunt het genereren van kennis over de ziekte en faciliteert de toegang tot nieuwe behandelingen.
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