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Vint-i-un participants de paisos europeus, els EEUU, Canada i Israel, incloent
una representant de pacients i tres representants de la industria, van assistir
al 25l1e taller patrocinat per ENMC centrat en les miopaties per
emmagatzematge de poliglucosans. Les miopaties per emmagatzematge de
poliglucosans sén un grup de malalties amb acumulacié de polisacarids que
estan menys ramificats que el glicogen normal. Aquestes malalties, que
comprenen un grup d’almenys deu entitats genéticament diferents, es
caracteritzen per la presencia de polisacarids que formen cossos d'inclusio en
les fibres musculars. Encara que totes elles tenen en comu
'emmagatzematge de poliglucosans musculars, en algunes d'elles també es
veuen afectats altres teixits que en alguns casos sOn els que causen els
simptomes principals. L'objectiu del taller ENMC va ser crear un forum
multidisciplinari de discussio entre investigadors clinics i basics que treballen

en temes relacionats amb I'emmagatzematge de poliglucosanos. Els

assistents, experts en el tema, van discutir els descobriments recents



referents a aquestes malalties, els seus antecedents genétics i els seus
mecanismes fisiopatologics. Aix0 va ser seguit per debats sobre les opcions
de tractament farmacologic i genetic derivades del coneixement actual dels
mecanismes de la malaltia. Es van descriure diversos models animals aixi
com els resultats de diversos estudis preclinics en aquests models animals
amb l'objectiu de reduir la quantitat de poliglucosans emmagatzemats a fi de
curar la malaltia o prevenir la seva progressid. Els principals beneficis
d'aquest taller per als pacients amb miopaties per emmagatzematge de
poliglucosans inclouen l'intercanvi de coneixements entre els participants,
I'establiment de noves col-laboracions cientifiques per millorar el diagnostic, i

una intensificacié en els esforcos per promoure la recerca clinica i preclinica.

Resum extret de la sol-licitud presentada a la ENMC per a la realitzacio
del taller:

RESULTATS PREVISTOS

- Resum i actualitzaci6 sobre la presentacido clinica associada amb
l'acumulacié de poliglucosans

- Actualitzacio de I'evidencia cientifica sobre la sintesi de glicogen i el paper
de la glucogenina

- Revisio de les diferents miopaties per acumulacio de poliglucosans

- Posada en marxa d'investigacions futures sobre fisiopatologia i tractament

de les miopaties per acumulacio de poliglucosans.

Aquest taller es va centrar en les seguents preguntes:



1. Naturalesa dels poliglucosans: la seva composicid i caracteristiques
bioquimiques.

2. Malalties per acumulacié de poliglucosans: entitats conegudes des de fa
temps i noves.

3. Analisi morfologica dels diferents trastorns de poliglucosans.

4. Mecanismes moleculars que condueixen a lI'acumulacié de poliglucosans.
5. Fenotips clinics i patologics dels diferents trastorns de poliglucosans.

6. Correlacié genotip-fenotip en pacients amb deficiencia de glucogenina-1.

7. Sintesi de glucogen en absencia de glucogenina-1. Paper de la
glucogenina-2.

8. Estratégies per al tractament molecular de I'acumulacio de poliglucosans.

Metes i objectius:

1) Caracteritzar amb precisi6 la naturalesa dels poliglucosans:
caracteristiques morfologiques, composicié bioquimica | mecanismes
moleculars que condueixen a la seva acumulacio.

2) Constituir un consorci multidisciplinari d'experts en miopaties per
emmagatzematge de poliglucosans

3) Definir la incidencia i prevalenca de miopaties per emmagatzematge de

poliglucosans



