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265. Miedzynarodowe Warsztaty ENMC pt. ,,Obrazowanie miesni w dystrofii twarzowo topatkowo -
ramieniowej (FSHD): znaczenie dla badan klinicznych” odbyto sie jako spotkanie hybrydowe, w
spotkaniu stacjonarnie brato udziat 21 uczestnikéw a takze 5 podtgczonych zdalnie.

Dystrofia miesniowo-twarzowo-topatkowo-ramieniowa (FSHD), okreslana jest jako jedna z
najczestszych dystrofii miesniowych, jest u progu préb kliniczno-terapeutycznych. Spotecznosé
naukowa zobowigzana zostata do osiggniecia gotowosci w kierunku badan klinicznych oraz powotano
dwa gtéwne konsorcja poswiecone rozwojowi lekéw (sie¢ badan klinicznych FSHD z siedzibg w USA,
CTRN, a ostatnio takze European Trial Network FSHD, ETN). Warto zauwazy¢, ze FSHD ma unikalny
mechanizm genetyczny i jest bardzo specyficzna w postepie uszkodzenia miesni w poréwnaniu z
innymi dystrofiami miesniowymi. Obrazowanie miesni za pomocg rezonansu magnetycznego (MRI)
zostato ostatnio uznane za wazne narzedzie do diagnozowania i $ledzenia przebiegu/ewolucji réznych
zaburzen nerwowo-miesniowych. W FSHD dowody pochodzgce z badarn MRI znaczgco przyczynity sie
do lepszego zrozumienia tej choroby i jej zmiennych progresji w czasie. Jednak gtéwna potrzebg, ktéra
nie zostata jeszcze zaspokojona, jest jasne ustalenie znaczenia obrazowania miesni w diagnostyce i
obserwacji pacjentow z FSHD oraz zdefiniowanie jego roli w warunkach badan klinicznych. Warsztaty
byty wyjatkowa okazjg do spotkania ekspertow w tej dziedzinie, ktorzy mieli okazje podzieli¢ sie swoja
wiedzg i doswiadczeniami oraz niespotykang dotgd okazjg na skupienie sie i przedyskutowanie
uzytecznosci i harmonizacji technik obrazowania dedykowanemu specjalnie w FSHD, poniewaz zadne
dotychczasowe spotkania nie byty poswiecone konkretnie FSHD i jak dotad nie potrafity rozwigzac tych
problemoéw.

W ramach dziatalnosci przygotowawczej wsrdd uczestnikdw warsztatow zostaty rozdane ankiety nt.:
przegladu aparatury obrazowania (MRI, USG) dostepnej w uczestniczacych osrodkach jakie s3
wykorzystywane do oceny FSHD. Wyniki bedg opublikowane wkrétce.

Dzien 1. Sesja 1 dotyczaca stosowania ,Jakosciowego MRI” przewodniczyt Giorgio Tasca
koncentrowata sie na zastosowaniu konwencjonalnych/standardowych sekwencji MRI (gtéwnie T1w i



T2w-STIR) do adresowania wyzwan diagnostycznych oraz udzielanie wskazéwek dotyczacych
aktywnosci i progresji choroby, co jest szczegdlnie niejednorodne w tej chorobie jak wykazaty
doswiadczenia uzyskane z réznych osrodkéw nerwowo-miesniowych we Wioszech, Francji i Hiszpanii.
Mozliwos¢ uzyskania podobnych informacji z wizualizacji i ocena protokotéw ilosciowych MRI (Dixon),
roznice stwierdzone w FSHD typu 1 vs typu 2, a takze réznice miedzy ptciami.

IM

Dzien 2. Sesja 2 (,llosciowy MRI”, pod przewodnictwem Johna Vissinga) dotyczyta zastosowania MRI
protokoty zdolne do pomiaru zawartosci ttuszczu i dynamiki wody w poszczegdlnych miesniach.
Doswiadczenia réznych osrodkéw (zlokalizowanych w Danii, Wtoszech, Holandii i USA) z uzyciem
réznych technik . Przedstawiono zastosowanie takich technik w przekrojowych i podtuznych kohortach
pacjentéw z FSHD. Przedstawiono réwniez mozliwosé uzyskania ilosciowych informacji o zawartosci
ttuszczu i wody w catym ciele w krétkich ramach czasowych przy uzyciu réznych protokotéw, ktérych
zastosowanie mozna dostosowaé w zaleinosci od kompromiséw miedzy wdrozeniem
wieloo$rodkowym, a zasobami technicznymi dostepnymi w réznych osrodkach.

Sesja 3 (,,Doswiadczenie z préb z wykorzystaniem MRI”) przewodniczyt Shahram Attarian. MRI miesni
zostat juz wykorzystany w kontekscie dwdch miedzynarodowych wieloosrodkowych badan
interwencyjnych dotyczagcych FSHD (ATYR1940 od aTyr pharma i Redux4 od Fulcrum Therapys).
Uczestnicy podzielili sie swoimi doswiadczeniami i podkreslili, w jaki sposéb wdrozono biomarkery
MRI, zaréwno dla: rejestrow, wynikdw oraz jakie wnioski wyciagnieto, réwniez w porédwnaniu z
podobnymi doswiadczeniami w innych zaburzeniach nerwowo-miesniowych. Olov Dahlqvist Leinhard
(przedstawiciel firmy AMRA Medical, potaczony zdalnie) zilustrowat swoje procedury, faricuch
analityczny i rézne biomarkery pochodzace z MRI dotyczgce analizy objetosci miesni i zawartosci
ttuszczu, ktore zostaty uzyte w badaniu trial ReDux4.

Sesja 4 na temat , Korelacja z wynikami funkcjonalnymi i innymi technikami” przewodniczyt Jordi Diaz-
Manera. Kliniczne znaczenie pomiaréw obrazowych zostato uwzglednione w szczegétowej analizie
dostepnych dowoddw. Dane sugeruja, ze ilosciowy rezonans magnetyczny jest w stanie wykry¢ zmiany
w strukturze miesni, zanim pacjenci do$wiadcza klinicznego pogorszenia stanu zdrowia, i ze niektére
pomiary mogg byé pomocne do przewidywania zmian funkcji mies$ni w czasie. Zaprezentowano
rowniez oparte na sztucznej inteligencji metody segmentacji miesni, ktdre sg obecnie czasochtonnym
krokiem, niezbednym do obrazowania iloSciowego. Innowacyjne techniki wykrywajgce zwtéknienie
oraz spektroskopia MRI byty tematami ostatnich prezentacji tej ses;ji.

Sesja 5 na temat ,USG miesni” przewodniczyt Nens van Alfen. Ultradzwieki to nieinwazyjna technika
umozliwiajgca wizualizacje miesniiocene ich cech strukturalnych. Szczegétowy protokét stosowany do
badania pacjentéw z zaburzeniami nerwowo-miesniowymi, w szczegdélnosci FSHD, zostat
przedstawiony i omoéwiony ws$réd uczestnikdow, z ogdlnym zainteresowaniem i mozliwoscig
zastosowania w réznych osrodkach. Przekrojowe i podtuzne dane ultrasonograficzne, takze dla miesni
twarzy, ktdre sg trudne do oceny innymi technikami obrazowania, przedstawita grupa holenderska.
Mechanizmy Al i uczenia gtebokiego (deep learning) stosuje sie dla automatycznej ultradzwiekowej
segmentacji miesni, rownolegle do tego, co zostato zaprezentowane w poprzedniej sesji, byty tematem
zamykajgcym.

Dzien 3 byt w catosci poswiecony dyskusji ogdlnej. Uczestnicy panelu zgodzili sie, ze diagnostyka na
podstawie rezonansu magnetycznego jest bardzo korzystna jednakze w okreslonych warunkach oraz
odgrywa wazng role w uwarstwieniu pacjentdw przed przystgpieniem do badania klinicznego.
Ekspertyza ultrasonograficzna jest obecnie ograniczona do okreslonych osrodkéw, ale wydaje sie
interesujgca technikg, ktora, jesli zostanie znormalizowana w wielu osrodkach, moze pomdc w
dostarczaniu dodatkowych informacji do MRI réwniez w ramach badan klinicznych. Jesli chodzi o



ilosciowe MRI, nalezy podjg¢ wysitki w celu harmonizacji i ulepszenia protokotéw, ktére zostaty juz
wdrozone w poprzednich badaniach. Badacze powinni dgzy¢ do objecia badaniem catego ciata, bioragc
pod uwage niejednorodnos¢ i nieprzewidywalnosé FSHD, a takze uwzglednié okreslone sekwencje w
celu oceny aktywnosci choroby. Pojawit sie réwniez pomyst dostosowania wyboru konkretnego
biomarkera(éw) obrazowania w oparciu o dziatanie badanego leku. Osiggnieto konsensus co do
potrzeby przeprowadzenia globalnej analizy ilosciowych danych MRI opublikowanych w réznych
badaniach historii naturalnej, w celu zwiekszenia trafnosci i ewentualnie uzyska¢ dodatkowe
informacje na temat mechanizmu i progresji choroby. Nalezy dazy¢ do wdrozenia nowych
zaawansowanych protokotéw obrazowania, ktére mogtyby zapewnié petniejsze informacje w krétszym
czasie gromadzenia danych. Koordynacja z istniejgcg juz w CTRN grupg roboczg ds. obrazowania jest
obowigzkowa w celu optymalizacji wynikdw, a w tym celu zostang zorganizowane wspdlne spotkania,
zaréwno online, jak i na zywo. W celu rozpowszechnienia wynikdw warsztatéw zostang one
zaprezentowane na kolejnych spotkaniach FSHD ETN oraz na kongresie IRC FSHD w 2022 r., oprécz
petnego raportu, ktdry zostanie opublikowany w Neuromuscular Disorders.



