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Estudio para determinar si basmisanil funcionaba en ninos
con sindrome Dup15qy la seguridad de este medicamento

Véase el titulo completo del estudio al final del resumen.

Acercade este resumen

Este documento es un resumen de los resultados de un
ensayo clinico (denominado «estudio» en este documento),
redactado para:

e Elpublicoengeneraly

e Laspersonas que participaron en el estudio.

Este resumen se basa en la informacidn conocida en el
momento de su elaboracion.

El estudio se inicid en diciembre de 2022 y el reclutamiento
de participantes seinterrumpié de forma prematura, en enero
de 2024. El promotor tomé la dificil decisién de dar por
finalizado el estudio. Ello se debié a la necesidad de
concentrar los recursos de organizaciéon e investigacién en
donde podrian tener el maximo impacto para un mayor
nimero de personas en distintas areas terapéuticas.

Ninglin estudio individual puede brindarnos toda la
informacion sobre los riesgos y beneficios de un
medicamento. Se necesita la participacidon de muchas
personas en muchos estudios para averiguar todo lo que
necesitamos saber. Los resultados de este estudio pueden
ser diferentes de los obtenidos en otros estudios realizados
con el mismo medicamento.
e Esto significa que no deberia tomar decisiones basadas en
este resumen; hable siempre con sumédico antes de tomar
decisiones relacionadas con su tratamiento.

Gracias a las personas que participaron en este estudio

Contenido del
resumen
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Informacion
general sobre este
estudio

. ¢Quién participé en
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. ¢Qué ocurrié

durante el estudio?

. ¢Cudlesfueron los

resultados del
estudio?

. ¢Cudlesfueron los

efectos adversos?

. ¢Cémo ha ayudado

este estudioala
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. ¢Esta previsto
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estudios?
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Las personas que participaron han ayudado a los investigadores a responder
preguntas importantes sobre el sindrome Dup15qy el medicamento estudiado,

«basmisanil».
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Informacidn importante sobre este estudio

¢Por qué se llevo a cabo este estudio?

e Este estudio se llevd a cabo para evaluar la eficacia de un nuevo tratamiento
potencial para el sindrome Dup15q, la seguridad de este medicamento en nifos con
sindrome Dup15q y su efecto en el organismo.

e En este estudio, los participantes recibieron el medicamento estudiado
(denominado «basmisanil») o un «placebo» inactivo; se decidio al azar el tratamiento
que recibid cada participante.

e En este estudio participaron siete personas de tres paises.
¢Cuales fueron los resultados?

e Los investigadores observaron que, después de dos semanas de tratamiento,
basmisanil redujo una senal cerebral especifica (senal de banda beta en el
electroencefalograma cuantitativo [qEEG]) que es mayor en las personas con
sindrome Dup15q. Sin embargo, estos resultados proceden de un pequeno grupo de
participantes (5) y han de valorarse con cuidado.

e Dado que el estudio se interrumpié prematuramente, los investigadores no pudieron
extraer mas conclusiones acerca de los efectos del tratamiento con basmisanil
sobre los sintomas del sindrome Dup15q.

e Ninguno de los participantes que recibieron basmisanil o placebo presenté efectos
adversos graves.

e Este estudio se interrumpid prematuramente como parte de una evaluacion de la
cartera de productos, ya que la organizacion de investigacion del promotor evalia
de manera continua sus prioridades y oportunidades de acuerdo con la estrategia
de la empresa.

1. Informacidn general sobre este estudio

¢Por qué se llevo a cabo este estudio?

El sindrome Dup15q es un trastorno raro que afecta al modo en que se desarrollan el
cerebroy los nervios. Se debe a la presencia de copias adicionales de un fragmento de
ADN del cromosoma 15. Un cromosoma es una estructura similar a un hilo en una célula
que contiene genes, que son segmentos de ADN que portan la informacion genética.

Aunque los sintomas pueden diferir mucho de un nifo a otro, pueden consistir en:

1. Tono muscular bajo (hipotonia), de modo que los misculos estan mas flacidos y
relajados de lo habitual.

2. Crisis epilépticas, que son trastornos eléctricos repentinos y no controlados
del cerebro que pueden causar cambios en el comportamiento, los
movimientos, las sensaciones o el nivel de conciencia.
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3. Retrasos del pensamiento, aprendizaje y capacidad de recordar.

4. Desarrollo mas lento de las habilidades motoras, como caminar o usar las
manos.

5. Problemas de comunicacidn y comprension de las sehales sociales,
relacionadas a menudo con autismo.

Las personas con sindrome Dup15q tienen una cantidad excesiva de unas proteinas
denominadas «receptores de GABA», que ayudan a controlar como se transmiten los
mensajes por el cerebro y cdmo responde el cuerpo a esos mensajes. Debido a los
receptores de GABA de mas, el cerebro y el cuerpo pueden reaccionar de manera
diferente a dichas senales en comparacion con las personas sin sindrome Dup15q.

En este estudio, los investigadores pretendian averiguar los efectos de un nuevo
tratamiento potencial para los nifios con sindrome Dup15q sobre el lenguaje, las
habilidades sociales y su capacidad para realizar las tareas cotidianas (como comery
vestirse).

¢Qué medicamento se estudi6?

Este estudio se centré en un medicamento llamado «basmisanil».
e Se pronuncia «bas-mi-sa-nil».
e Elbasmisanilactua atenuando el efecto de los receptores de GABA de mas.
e De este modo, podria reducir las sefales hiperactivas en el cerebro y resultar util
para controlar los sintomas del sindrome Dup15q.

Basmisanil se comparé con un placebo.

e Sepronuncia «pla-ce-bo».

e Elplacebo tenia el mismo aspecto que el basmisanil, pero no contenia ningun
medicamento de verdad, lo que supone que no ejercié ninguln efecto
farmacoldgico en el organismo.

e Losinvestigadores compararon basmisanil con un placebo para comprobar los
beneficios o efectos adversos causados realmente por el medicamento.

¢Qué querian averiguar los investigadores?

e Losinvestigadoresrealizaron este estudio para comparar basmisanil con un placebo
con el fin de determinar la eficacia de dicho medicamento y sus efectos en el cerebro
(consulte el apartado 4 «; Cuales fueron los resultados del estudio?»).

e También querian averiguar si el medicamento era seguro, para lo cual
determinaron cuantos participantes presentaron efectos adversosy su gravedad
al recibir cada uno de los medicamentos durante este estudio (consulte el
apartado 5 «; Cudles fueron los efectos adversos?»).
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La principal pregunta que querian responder los investigadores era:
e ;Qué efectos tuvo basmisanil sobre el lenguaje, las habilidades socialesy la

capacidad pararealizar las tareas cotidianas?

Otra pregunta que querian responder los investigadores era:
e ;Qué efectos tuvo basmisanil en el cerebro?

¢De qué tipo de estudio se tratd?

Se traté de un estudio de «fase lI», lo que significa que basmisanil se habia probado en
varias personas, incluidos nifos, antes de este estudio. En este estudio, nifos con
sindrome Dup15qg tomaron basmisanil o placebo. Con ello se pretendia averiguar si
basmisanil servia para mejorar el lenguaje, las habilidades sociales y la capacidad para
realizar las tareas cotidianas.

Elestudio fue «aleatorizado», lo que significa que se decidié al azar (como a cara o cruz)
el medicamento que debia recibir cada uno de los participantes en el estudio. La
eleccion al azar del medicamento que recibe cada participante hace mas probable que
los tipos de participantes incluidos en los dos grupos (por ejemplo, edad y raza) tengan
una composicion parecida. Aparte de los medicamentos exactos evaluados en cada
grupo, todos los demas aspectos relacionados con la asistencia fueron idénticos en
ambos grupos.

La primera parte del estudio fue «doble ciego», lo que significa que nadie supo el
tratamiento que se administrd, ni los participantes en el estudio ni el equipo que lo
llevd a cabo. Esto se hace para asegurar que los resultados del tratamiento no se ven
afectados por lo que esperaban los participantes del tratamiento recibido. Una vez
finalizado el estudio, los participantes pudieron solicitar informacion sobre el
tratamiento que habian recibido.

La segunda parte del estudio fue «abierta», lo que significa que todas las personas

implicadas, entre ellas, los participantes y el médico del estudio, supieron el
tratamiento del estudio que recibié cada participante.

¢Cuando y donde se llevd a cabo el estudio?

El estudio comenzd en diciembre de 2022 y el reclutamiento de participantes se
interrumpio en enero de 2024 como parte de una evaluacion de la cartera de productos,
ya que la organizacion de investigacion del promotor evalia de manera continua sus
prioridades y oportunidades de acuerdo con la estrategia de la empresa. En este
resumen se presentan los resultados del estudio hasta el momento de su interrupcidn.

Seincluyeron participantes en cinco centros de tres paises: Espana, Reino Unido y
Estados Unidos.
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2.;Quién participo en este estudio?

En este estudio participaron siete nifios con sindrome Dup15q.

Los ninos que participaron en el estudio tenian entre 6 y 11 anos de edad. Cuatro de
los siete participantes (57%) eran nifos y tres (43%), ninas.

4delos7 3delos7
participantes eran participantes eran
nifos ninas

Intervalo de edades: de 6 a 11 afos

En el estudio pudieron participar niflos con las siguientes caracteristicas:
e Edaddeentre2y 14 anos.
e Habian sido diagnosticados de sindrome Dup15qy tenian sintomas que afectaban
a suvida cotidiana.

En el estudio no pudieron participar nifios con las siguientes caracteristicas:

e Tenian epilepsia que no estaba controlada.

e Habian tenido un cancer de la sangre u otros canceres concretos en los ultimos
cinco anos.

3.:Qué ocurrio durante el estudio?

Durante el estudio se selecciond a los ninos al azar para que recibieran uno de dos
tratamientos. Un ordenador eligid los tratamientos al azar.

Los grupos de tratamiento fueron:
e Basmisanil (el medicamento estudiado) O
e Placebo.

El tratamiento se administré en forma de granulos (acondicionados en stick packs
[envase flexible y alargado de un solo uso]) para tragar con alimentos blandos, dos
veces el dia 1y luego tres veces al dia a partir del dia 2 durante un afo.
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Seleccidn B N o
Seleccion de niios para participar

en el estudio

|

2 ninos recibieron
placebo

Tratamiento

Seguimiento
Los médicos siguieron vigilando la
salud de los nifios participantes
durante un maximo de un mes

4. ;Cuales fueron los resultados del estudio?

Pregunta 1: ;Qué efectos tuvo basmisanil sobre el lenguaje, las habilidades
sociales y la capacidad pararealizar las tareas cotidianas?

Los investigadores utilizaron una herramienta denominada «escala VABS-3 [Escala de
conducta adaptativa de Vineland-tercera edicion]» para evaluar el lenguaje, las
habilidades sociales y la capacidad de los ninos para realizar las actividades
cotidianas. Se entrevisto a los nifios antes de iniciar el tratamiento y los
investigadores tenian previsto realizar entrevistas de seguimiento al cabo de seis
meses y un afio para comprobar si se habia producido algin cambio.

Se entrevisto a los siete ninos antes del tratamiento. Sin embargo, Unicamente se
entrevisto a tres de nuevo al cabo de seis meses o un ano.

Dado que en el estudio sélo participé un pequeio nimero de nifios, los investigadores
no pudieron llegar a ninguna conclusion respecto a como afectaba el tratamiento con
basmisanil a los sintomas del sindrome Dup15q.
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Pregunta 2: ;Qué efectos tuvo basmisanil en el cerebro?

Otrainformacion que recopilaron los investigadores fue como afectd el tratamiento a la
actividad eléctrica del cerebro. Midieron unas senales en el cerebro por medio de un
electroencefalograma (EEG) al inicio del estudio y en otras visitas. Los investigadores
observaron que, después de dos semanas de tratamiento, basmisanil redujo una senal
cerebral especifica (sefal de banda beta en el electroencefalograma cuantitativo
[qEEG]) que es mayor en las personas con sindrome Dup15q:

e Loscinco ninos del grupo de basmisanil tuvieron un menor nivel de actividad
eléctrica en el cerebro después de dos semanas de tratamiento.

e Unodelosdosnifos del grupo de placebo tuvo un mayor nivel de actividad y el
otro, un menor nivel de actividad después de dos semanas de tratamiento.

e Sinembargo, estos resultados proceden de un pequeio grupo de participantes (5)
y han de valorarse con cuidado.

En este apartado sélo se indican los resultados fundamentales de este estudio. En los
sitios web indicados al final de este resumen puede encontrar mas informacion sobre
todos los demas resultados (consulte el apartado 8).

5. ;Cuales fueron los efectos adversos?

Los efectos adversos son problemas médicos (por ejemplo, mareo) que se producen

durante un estudio.

e Sedescriben en este resumen porque el médico del estudio considerd que los efectos
adversos estuvieron relacionados con los tratamientos administrados en el estudio.

e No todos los participantes en este estudio presentaron todos los efectos adversos.

e Losefectosadversos pueden ser desde leves hasta muy gravesy ser diferentes en
cada persona.

e Esimportante saber que los efectos adversos aqui descritos corresponden
exclusivamente a este estudio. Por consiguiente, los efectos adversos aqui
presentados podrian ser diferentes de los observados en otros estudios.

e Enlosapartados siguientes se enumeran los efectos adversos graves y frecuentes.

Durante el estudio no se observaron problemas de seguridad con el basmisanil en
nifnos de entre 6 y 11 anos con sindrome Dup15q.

Fecha del resumen para personas legas: Noviembre de 2024 Pagina 7 de 9



Efectos adversos graves

Un efecto adverso se considera «grave» si pone la vida en peligro, requiere atencion
hospitalaria o causa problemas duraderos.

Durante este estudio, ninguno de los participantes presentd un efecto adverso grave
que se considerara relacionado con el medicamento del estudio.

Durante el estudio, ninguno de los participantes decidid dejar de recibir el
medicamento por efectos adversos.

Efectos adversos mas frecuentes

Durante este estudio, ninguno de los participantes presenté un efecto adverso
relacionado con basmisanil.

Otros efectos adversos

Puede obtener informacion sobre otros efectos adversos (no recogidos en los
apartados anteriores) en los sitios web que aparecen al final de este resumen;
consulte el apartado 8.

6. ;Como ha ayudado este estudio a la investigacion?

La informacidn que se presenta aqui procede de un Unico estudio de siete personas
con sindrome Dup15q. Estos resultados ayudaron a los investigadores a conocer mejor
la funcion de los receptores de GABA, el sindrome Dup15q y el basmisanil.

Ningun estudio individual puede brindarnos toda la informacion sobre los riesgos y
beneficios de un medicamento. Se necesita la participacién de muchas personas en
muchos estudios para averiguar todo lo que necesitamos saber. Los resultados de
este estudio pueden ser diferentes de los obtenidos en otros estudios realizados con
el mismo medicamento.

7. iEsta previsto realizar otros estudios?

No esta previsto realizar mas estudios con basmisanil.
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8. ;Donde puedo encontrar mas informacion?

Puede encontrar mas informacion sobre este estudio en los siguientes sitios web:
° https://clinicaltrials.gov/ct2/show/results/NCT05307679
° https://www.clinicaltrialsregister.eu/ctr-search/trial/2022-502165-20-
00/results
° https://forpatients.roche.com/en/trials/neurodevelopmental-
disorder/dup15g-syndrome/a-study-to-evaluate-the-safety-and-efficacy-of-
basmisan-98150.html

¢A quién puedo dirigirme si tengo preguntas sobre este estudio?

Sidespués de leer este resumen aun tiene preguntas:
e Visite la plataforma ForPatients y rellene el formulario de contacto -
https://forpatients.roche.com/en/trials/neurodevelopmental-disorder/dup15g-

syndrome/a-study-to-evaluate-the-safety-and-efficacy-of-basmisan-98150.html

e Podngase en contacto con un representante de la oficina local de Roche.

Si ha participado en este estudio y tiene alguna pregunta sobre los resultados:
e Hable con el médico o el personal del estudio en el hospital o el centro del estudio.

Si tiene preguntas sobre su propio tratamiento:
e Hable con el médico responsable de su tratamiento.

¢Quién ha organizado y financiado este estudio?

Este estudio ha sido organizado y financiado por F. Hoffmann-La Roche Ltd, con sede
en Basilea, Suiza.

Titulo completo del estudio y otra informacion identificativa

El titulo completo del estudio es: «Estudio de fase ll, aleatorizado, doble ciego,
controlado con placebo y de grupos paralelos para evaluar la seguridad, la eficaciay
la farmacodindmica del tratamiento con basmisanil durante 52 semanas en
participantes de 2 a 14 afhos con sindrome Dup15q seguido de una extension abierta
opcional de 2 anos».

El estudio se conoce como «Quindecim».
e Elcddigo del protocolo correspondiente a este estudio es: BP42992,

e Elidentificador de este estudio en ClinicalTrials.gov es: NCT05307679.
e Elnumero EudraCT de este estudio es: 2022-502165-20-00.
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