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Hintergrund und Ziele 

Myotone Dystrophien sind seltene Erkrankungen die mit einer großen genetischen und klinischen 

Variabilität einhergehen. Dies macht Grundlagenforschung und therapeutische Ansätze schwierig und 

bedarf daher einer engen international Zusammenarbeit in Europa. Um eine optimale Verteilung des 

existierenden Wissens und der Materialen (Zell- und Tiermodelle, Protokolle, teils unpublizierte 

Vorergebnisse, Methoden und Techniken) zu erreichen, ist eine bessere Interaktion zwischen den teils 

isolierten Forschungsgruppen, Ärzten und Patienten sowie Patientenvertretern notwendig. Das Feld 

der myotonen Dystrophien (DMs) hat sich zunehmend erweitert. Neue klinische Kohorten wurden 

beschrieben, neue Subtypen entdeckt, so dass nun Veränderungen der DM1 Genmutation besser 

zugeordnet werden können. Da gerade die Transition zur Gentherapie erfolgt, Konzentrierte sich 

dieser Workshop auf folgende Ziele: 



Ziel 1: Grundlagenforschung zu den DMs: Was wissen wir und was müssen wir besser verstehen? 

Ziel 2: Therapieentwicklung für DMs: Wo stehen wir?  

Workshop Ergebnisse 

Die Teilnehmer stellen ihre Erfahrungen zur aktuellen Grundlagenforschung ausführlich dar. 

Therapeutische Aspekte standen besonders im Vordergrund. Übereinstimmend wurde das immer 

noch sehr eingeschränkte Wissen um die Ursachen und Mechanismen der Erkrankung dargestellt.   

Alle Teilnehmer fassten ihr Wissen zum Mechanismus der DM Mutation und Funktion, mit 

Auswirkungen zu den neuen Kenntnissen zu RNA Pathomechanismen zusammen. Dafür wurden 

auch alle existenten Tiermodelle diskutiert und deren Limitierung und Vorteile ausführlich in Bezug auf 

mögliche molekulare Therapien besprochen. Wir versuchten die wichtigsten unklaren Hürden und 

fehlenden Methoden und Techniken zu definieren.  Dafür wurden für die einzelnen Forschergruppen 

ein Plan formuliert, wie Protokolle, Techniken, Methoden sowie Reagenzien und Materialien 

gemeinsam besser genutzt werden können. Wir fassten die aktuellen Therapieansätze, wie z.B. 

Antisense-Oligonukletoide, siRNA, CRIP/Cas9, small molecules zusammen und diskutierten deren 

Probleme und Chancen. Hier ergaben sich wichtige Synergien für die europäischen 

Forschungsgruppen, die nun besser genutzt werden sollen.    

Als Konsens dieses Workshops wurde beschlossen ein europäisches Konsortium zu gründen, das die 

Diversität des Wissens, der Materialen, Methoden und Techniken mit Patientendaten harmonisieren 

und standardisieren soll.  

Nächste Schritte 

Als erste koordinierte Aktion wird die Gruppe sich um einen EU-finanziertes „Innovative Training 

Network“ bewerben, um den Austausch und die Integration junger Wissenschaftler zu verbessern. 

Die Mitglieder der Lenkungsgruppe für das Konsortium wurden ernannt und die Fortschritte werden 

innerhalb von sechs Monaten nach dieser Sitzung überprüft. Ein vollständiger Bericht wird in 

Neuromuscular Disorders veröffentlicht. 

 


