246 Taller Internacional del ENMC

Localidad: Hoofddorp, Paises Bajos
Titulo: Miopatias con agregados de proteinas.
Fecha: 24-26 Mayo 2019

Organizadores: Rolf Schroder (Alemania) & Montse Olivé (Espafia)

Traductores de este resumen:
Aleman por L. Winter
Francés por A. Behin

Japonés por S. Noguchi
Espafiol por M. Olivé

Holandés por K. Claeys

Sueco por A. Oldfors

Finlandés por B. Udd

Participantes:

A. Behin (Francia), M. Brumhard (Alemania), R.J. Bryson-Richardson (Australia), K.G.
Claeys (Bélgica), A. Ferreiro (Francia), D.O. First (Alemania), H.H. Goebel (Alemania),
V.A. Gupta (EE.UU), R.A. Kley (Alemania), A. Mankodi (EE. UU.), S. Noguchi (Japdn), A.
Oldfors (Suecia), M. Olivé (Espaia), R. Schréder (Alemania), D. Selcen (EE. UU.), V.
Timmerman (Bélgica), B. Udd (Finlandia), MC Walter (Alemania), G. Wiche (Austria), L.
Winter (Austria).

Veinte participantes, incluido un representante de pacientes, provenientes de paises
europeos, EE. UU., Australia y Japdn, asistieron al taller nUmero 246 patrocinado por el ENMC
dedicado a las miopatias agregadas de proteinas (MAP).

Las miopatias con agregadas de proteinas son un grupo de trastornos neuromusculares
marcados y definidos por la acumulacién andmala y perjudicial de proteinas en las fibras
musculares y son resultado de defectos en una amplia variedad de genes. Las manifestaciones
de la enfermedad varian desde inicio en la infancia hasta la edad adulta tardia, con
presentaciones clinicas que van desde las miopatias congénitas a patrones de debilidad y
atrofia generalizada. Las manifestaciones extraesqueléticas (p. ej., miocardiopatia,
insuficiencia respiratoria, cataratas, lesiones ampollosas en la piel, demencia frontotemporal,
enfermedad de Paget del hueso, neuropatia) se presentan tipicamente en distintas formas de
MAP. Hasta la fecha, no existen tratamientos efectivos para este grupo de enfermedades.


https://www.enmc.org/wp-content/uploads/2019/01/lay_report_French_FINAL.pdf
https://www.enmc.org/wp-content/uploads/2019/01/lay_report_Japanese.pdf

El objetivo del taller del ENMC fue promover el contacto y discusién multidisciplinar entre los
investigadores clinicos y bdsicos que trabajan en temas relacionados con las MAP. Los expertos
asistentes analizaron los recientes descubrimientos de entidades nuevas y establecidas, el
espectro morfoldgico de la agregacion de proteinas en el musculo y nuevos aspectos de
tratamientos farmacolégicos vy fisiopatoldgicos derivados de modelos animales y celulares. A
pesar de los avances técnicos recientes en la secuenciacién de genes y el hecho de que
muchos genes y mutaciones ya se han caracterizado para distintas MAP, la discusién destacé
qgue el diagndstico genético de la PAM puede ser muy desafiante y que aln quedan muchos
casos sin resolver desde el punto de vista genético. El debate sobre las pautas para el
diagndstico y la clasificacion en estas enfermedades demostré ademas que este grupo
altamente heterogéneo de miopatias actualmente precisa una definicién clara y, por lo tanto,
una clasificacidn. La evaluacion preclinica de los estudios farmacoldgicos actualmente en curso
en diferentes modelos animales de MAP ayudard a allanar el camino hacia nuevas opciones de
tratamiento para los pacientes afectados. A fin de obtener mas informaciéon sobre la historia
natural de cada una de las MAP y a fin de promover la preparacién de ensayos para este grupo
de enfermedades minoritarias, también se discutié ampliar el registro nacional de pacientes
alemanes a un alcance internacional.

Principales resultados / beneficios para los pacientes con MAP:

1) Mejor comprensién de los mecanismos de enfermedad distintos y compartidos en varios
subtipos de PAM.

2) Intercambio de conocimiento y datos entre los participantes expertos.

3) Establecimiento de nuevas colaboraciones cientificas entre este grupo.

4) Generacién de una version en inglés del registro aleman de MAP.

5) Acuerdo para promover esfuerzos para incrementar la investigacion preclinica orientada al
tratamiento.

Participantes del taller 246 del ENMC sobre miopatias de agregados de proteinas, que tuvo
lugar en el hotel Courtyard de Hoofddorp, Paises Bajos.

El informe completo se publicard en Neuromuscular Disorders.



