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 ויסינג ון'ג(, צרפת) מאלפתי אדוארדו(, צרפת) לאפורה פסקל(, שוודיה) אולדפורס אנדרס :מארגנים

 (דנמרק)

 זה לעברית נעשה ע"י ד"ר אור כחלון. ח"דו תרגום

. ט(, ספרד) גינוברט .'ג(, ב"ארה) נטרי'ג' מ.(, ספרד) דוראן .'ג(, צרפת) קולה. א.מ :משתתפים

 ק.ב.(, צרפת)ה לאפור. פ(, ב"ארה) לנדי. ה(, דנמרק) קראג. ט(, ישראל) לוןא. כח(, ב"ארה) הארלי

 אולדפורס. א(, צרפת) מינגוזי. פ(, ב"ארה/  קנדה) מינאסיאן. ב(, צרפת) מאלפתי. א(, דנמרק) לילור

 תומסןק. (, דנמרק) שטמריק. מ( ב"ארה) ןאנאמאר. ו(, צרפת) פירו. מ(, בריטניה) פירסי. ר(, שבדיה)

 (ישראל) וייל. מ(, דנמרק) ויסינג'. ג(. שבדיה)

, אירופה ממדינות, תעשייהמה נציגים ושלושה אחד מטופלים נציג כולל, משתתפים ואחד עשרים

הקשורות  ופתיותבמי שהתמקדה 251- ה ENMCבסדנת  השתתפו, וישראל קנדה, ב"ארה

 .ןאפוליגלוקוז של הצטברותב

 של הצטברותהמאופיינות ב גליקוגן אגירת מחלות של קבוצה הן ןאפוליגלוקוז של הצטברות מיופתיות

הסגר  פיגופי יוצרים אלה פוליסכרידים. הרגיל מהגליקוגן מסועפים פחות שהם יםפוליסכריד

 של קבוצההמהוות , אלה מחלות של הפתולוגי ההיכר ןסימ ומהווים את השריר בסיבי)פוליגלוקוזאן( 

בשריר היא  הצטברות פוליגלוקוזאןש למרות מעשר מחלות השונות זו מזו מבחינה גנטית. פחות

רקמות אחרות מושפעות גם כן ואף גורמות לתסמינים בחלק מהמחלות משותפת לכל מחלות אלה, 

 העיקריים. 

סקים העו ובסיסיים קליניים חוקרים בין לדיון תחומי-רב פורום ליצור הייתה ENMC ה סדנת מטרת

 מחלותב האחרונות בתגליות דנו שהשתתפו המומחים. ןאפוליגלוקוז הצטברותל הקשורות סוגיותב

 נו החוקריםד מכן לאחרחדשות וידועות, ברקע הגנטי ובמנגנונים הפאתופיסיולוגיים שלהן. 

 מספרתוארו . המחלה מנגנוני על הנוכחי הידעהמבוססות על  גנטי או תרופתי טיפול אפשרויותב

 אלה במודלים קליניים-פרה טיפול ממחקרי המבטיחות התוצאותוכן תוארו  חיים בעלי של מודלים

 את למנוע או המחלה כדי לרפא את ןאהפוליגלוקוזשיעור הצטברות  את להפחיתשמטרתן 

 ןאפוליגלוקוז הצטברותשל  מיופתיות עם חולים עבור זו סדנה של העיקריים היתרונות. התקדמותה

 יפורלששיובילו  חדשים מדעיים פעולה שיתופי הקמת שהשתתפו וכן מומחיםה בין ידע חילופי כוללים

 .וקליניים קליניים-פרה טיפול מחקרי לקידום המאמצים העצמתלו האבחון אפשרויות
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 :כוללות אבסדנ בהן להתמקד שיש השאלות
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 .ןאפוליגלוקוז הצטברות ישנות וחדשות של מחלות. 2

 .שונות ןאפוליגלוקוז הפרעות של יםמורפולוגי יםניתוח. 3
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