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Antecedentes y objetivos del taller

La distrofia miotdnica es un trastorno raro, caracterizado por una gran variabilidad genética y clinica.
Esto hace que la investigacion fundamental y los enfoques terapéuticos sean mas complicados y que
requieran una estrecha colaboracion internacional entre expertos en Europa. Para garantizar un

intercambio 6ptimo de materiales existentes, modelos celulares y animales, protocolos, datos,


https://www.enmc.org/wp-content/uploads/2019/02/lay-report-spanish.pdf
https://www.enmc.org/wp-content/uploads/2019/02/Lay-summary-ENMC_def8FRENCH.pdf
https://www.enmc.org/wp-content/uploads/2019/02/Lay-summary-ENMC_Italian.pdf

incluidos los no publicados, refinamiento de resultados y su armonizacién, y nuevos métodos, se
requiere un trabajo conjunto cercano. Ademas, el intercambio en red de conocimientos,
infraestructuras y personal existentes facilitara el progreso apropiado en la investigacién y mejorara la
comunicacion de los cientificos basicos a los pacientes y a las organizaciones de pacientes. El campo
de las distrofias mioténicas (DM) ha seguido progresando y expandiéndose. Se han aportado
descripciones clinicas adicionales de cohortes y dos subtipos mas precisos se han asociado con las
mutaciones DM1 y DM2. Dado que las DMs se encuentran en una coyuntura critica, con cambios y
avances significativos en el campo, asi como cuestiones y preguntas importantes sin resolver,

nuestros objetivos fueron:

Objetivo 1: La ciencia basica de las DMs. ¢ Qué sabemos y qué necesitamos entender mejor con

urgencia?
Obijetivo 2: Desarrollo de terapias para DM: ¢ dénde nos encontramos?
Resultados del taller

Los participantes compartieron su experiencia en la investigacion sobre una variedad de mecanismos
moleculares y vias terapéuticas. El conocimiento aun limitado del mecanismo de la enfermedad es

una de las barreras mas importantes para el descubrimiento y desarrollo de farmacos en las distrofias
miotonicas. El taller se dedicé a abordar esta brecha clave aprovechando la experiencia de cientificos

académicos europeos, representantes de pacientes y expertos clinicos en DM.

Revisamos la comprension de la mutacion de DM y sus funciones, con énfasis en los recientes
estudios de patomecanismos del RNA. También revisamos los modelos animales existentes y su
papel en el desarrollo de las terapias. Intentamos identificar las incognitas clave, definimos las
herramientas faltantes necesarias para avanzar en la investigacion, y formulamos planes sobre como
se pueden generar y compartir los reactivos necesarios y como se pueden abordar las incégnitas mas
importantes. Resumimos las estrategias terapéuticas actuales y su estado en relaciéon con su
traslacion clinica en los laboratorios europeos. Exploramos las barreras para la identificacion de
nuevas terapias y establecimos un plan de accion que fomenta el descubrimiento de nuevos farmacos

en el futuro.

El consenso del taller fue el establecimiento de un Consorcio Europeo que compartiria la diversidad
de experiencias y materiales, métodos y datos de pacientes para informar sobre los paradigmas
terapéuticos a través de un conjunto de datos estandarizado y armonizado. Mas detalles tienen que

ser elaborados

Siguientes pasos



Como primera accién coordinada, el grupo solicitara una Red de formacién innovadora financiada por
la UE para garantizar el intercambio y la integracion de jovenes cientificos.

Se publicara un informe completo en Neuromuscular Disorders.



