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Tjugotva deltagare, inklusive en patientrepresentant och tre industrirepresentanter fran
Europa, USA, Canada och lIsrael deltog i det 251a ENMC sponsrade workshop,
fokuserat pa myopatier med upplagring av polyglycosan.

Myopatier med upplagring av polyglycosan ar en grupp av upplagringssjukdomar med
ansamling av polysaccharider som ar mindre férgrenade an normalt glykogen. Dessa
polysaccharider bildar inklusions kroppar i muskelfibrerna, vilket utgor det patologiska
k&nnetecknet for dessa sjukdomar, som utgdres av en grupp av farre an tio olika
genetiskt definierade diagnoser. Aven om sjukdomarna har upplagring av polyglucosan
gemensamt, sa drabbas ocksa andra vavnader i flera av sjukdomarna, vilket i nagra fall
ger de huvudsakliga symptomen.

Syftet med ENMC workshopen var att skapa ett multidisciplinart forum fér diskussion
mellan kliniska och basalvetenskapliga forskare, som arbetar med polyglucosan-
relaterade forskningsprojekt. De deltagande experterna diskuterade upptacker
avseende nya och tidigare kanda sjukdomar med polyglucosan upplagring, deras
genetiska bakgrund och sjukdomsmekanismer. Detta foljdes av diskussioner om
farmakologiska och genetiska behandlingsmojligheter baserade pa tillgangliga
kunskaper om sjukdomsmekanismer. Flera djurmodeller beskrevs inklusive de lovande
resultaten fran prekliniska behandlingsstudier med syftet att reducera polyglucosan
upplagringen for att bota eller stoppa sjukdomarnas progress. Viktiga framsteg for
patienter med polyglucosanupplagrings-sjukdomar inkluderar utbytet av kunskaper
mellan deltagande experter och etablering av nya vetenskapliga samarbeten, som skall
leda till forbattrade diagnostiska mojligheter och intensifierade anstrangningar att
genomfoéra prekliniska och kliniska behandlingsstudier.
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