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Wprowadzenie oraz cele warsztatéw

Dystrofia miotoniczna (DM) jest rzadkg chorobg charakteryzujgcg sie bardzo wysokim zréznicowaniem

pod wzgledem genetycznym oraz klinicznym. Taki charakter choroby jest ogromnym wyzwaniem


https://www.enmc.org/wp-content/uploads/2019/02/lay-report-spanish.pdf

zaréwno dla badan podstawowych, zmierzajgcych do wyjasnienia jej podstaw molekularnych, jak i
badan translacyjnych, ukierunkowanych na opracowanie podej$¢ terapeutycznych. Stwarza to
potrzebe wspotpracy miedzynarodowej pomiedzy ekspertami z catej Europy. Aby zapewni¢ optymalng
wymiane informacji dotyczgcych posiadanych materiatéw klinicznych, komérkowych oraz mysich
modeli choroby, protokotéw eksperymentalnych, czesciowo nieopublikowanych wynikéw badan,
koniecznym jest skoordynowanie wspdlnie prowadzonych badan. Stworzona sie¢ wymiany informacji
o wynikach aktualnie prowadzonych badan, infrastrukturze badawczej oraz kadrze naukowej utatwi
postep w badaniach oraz komunikacje miedzy naukowcami, a takze miedzy naukowcami, pacjentami i
organizacjami pacjentow i ich rodzin. Obszar badan dystrofii miotonicznej ciagle sie poszerza.
Poznawane sg dokfadniejsze charakterystyki kliniczne podtypéw choroby, ktére korelowane sg z
mutacjami DM1 lub DM2. Biorgc pod uwage fakt, ze badania nad DM znajduje sie obecnie w
przetomowym momencie, musimy zmierzy¢ sie z dynamicznym postepem tych badan, a takze z

waznymi, dotgd nie rozwigzanymi problemami oraz pytaniami. Celami naszych warsztatoéw byto:

Cel 1: wyjasnienie co juz do tej pory wiemy o chorobie, a co musimy koniecznie wyjasni¢ w

najblizszym czasie?
Cel 2: Jaka jest obecna sytuacja w zakresie badan nad opracowaniem terapii DM?
Wyniki warsztatow

Uczestnicy podzielili sie swojg wiedzg i ekspertyzg w zakresie badan mechanizméw molekularnych
choroby oraz mozliwosci interwencji terapeutycznych. Ograniczona wiedza na temat patomechanizmu
DM jest jedng z najbardziej limitujgcych przyczyn w opracowaniu skutecznych podejsc
terapeutycznych oraz petnym zrozumieniu podstaw dystrofii miotonicznej. Warsztaty byty poswiecone
temu, aby znie$¢ te ograniczenia poprzez potaczenie ekspertyzy europejskich naukowcéw oraz
wymiane informacji pomiedzy reprezentantami pacjentdw, naukowcami oraz klinicystami zajmujgcymi
sie DM.

Podczas warsztatow podsumowalismy dotychczasowg wiedze na temat mutacji w DM, z szczegblnym
uwzglednieniem najnowszych badan w zakresie patomechanizmu RNA. Podsumowali$my réwniez
wiedze na temat dostepnych modeli zwierzecych choroby oraz ich wykorzystaniu w rozwoju terapii.
StaraliSmy sie zidentyfikowa¢ podstawowe ograniczenia naszej wiedzy, wskaza¢ narzedzia badawcze,
ktorych zastosowanie jest niezbedne do rozwoju badan, oraz zaproponowa¢ mechanizmy wymiany
kluczowych materiatow badawczych. PodsumowaliSmy obecnie rozwijane strategie terapeutyczne we
wspotpracujgcych laboratoriach europejskich oraz ich powigzanie z klinicznym potencjatem
translacyjnym. PrzypatrzyliSmy sie réwniez ograniczeniom w poszukiwaniu nowych rozwigzan
terapeutycznych oraz opracowalismy aktywny plan dziatan obejmujgcy poszukiwanie nowych
terapeutykow w przysztosci. Wynikiem warsztatow byto ustanowione Europejskie Konsorcjum badan
DM, ktére ma na celu utatwienie wzajemnej wymiany ekspertyzy, materiatéw, metod oraz danych

klinicznych aby zharmonizowac¢ dalsze dziatania.

Nastepne kroki



Pierwszym skoordynowanym dziataniem Konsorcjum bedzie aplikacja o unijne srodki finansowe w
ramach dziatania European Innovative Training Network w celu rozwoju nowoczesnego systemu
szkolenia mtodej kadry naukowej aby zapewni¢ wymiane ekspertyzy oraz gtebszg integracje

sSrodowiska.

Petny raport bedzie opublikowany w Neuromuscular Disorders.


https://www.nmd-journal.com/article/S0960-8966(17)31466-9/fulltext

