ENMC, 11-13 Mart 2022 tarihleri arasinda Hollanda'nin Hoofddorp kentinde Konjenital Miyastenik
Sendromlar (KMS) konusunda bir grup uzmani agirladi. KMS, néromuskdler iletimin gtvenlik sinirinin bir
veya daha fazla spesifik mekanizma tarafindan tehlikeye atildigi kalitsal bozukluklardir. KMS,
noromuskiler baglanti proteinlerinin cesitli genetik kusurlarindan ve bazi durumlarda bircok sistemi
etkileyen glikosilasyon genlerinden kaynaklanir. 2011'de KMS lzerine yapilan son ENMC galigtayindan
(186. galistay) bu yana, yeni nesil dizileme yoluyla ek KMS genleri tanimlanmistir. Molekiiler
mekanizmalarin daha iyi anlasiimasi ve biyoteknolojideki ilerleme, hayvan modellerinde umut verici
sonuglar gbsteren AAV gen terapisi ve MuSK agonist antikor tedavisi gibi yeni terapotik yaklagimlarin
gelistirilmesine yol agmistir. Bununla birlikte, bu hastaligin nadir olusu ve gesitliligi, ilerlemenin daha
ayrintili bir sekilde anlasilmasi, sonuglarin élglilmesi, klinik verilerin ve 6rneklerin paylasiimasi ve
biyobelirteglerin gelistiriimesi gerektiginden, bunlar klinik arastirma tasarimi, planlamasi ve hasta
katilimrigin zorluklar ortaya ¢cikarmaktadir. Calistayda, KMS'nin altinda yatan patofizyoloji, hayvan
modelleri, tani ve tedavilere yonelik mevcut ve gelecekteki yaklasimlar tartisildi. Ayrica grup, mevcut
bilgilerdeki bosluklari tespit etti ve laboratuvar ve klinik protokollerin karsilastiriimasi, klinik 6ncesi ve
klinik verilerin paylasilmasi, EURO-NMD sicili gibi Avrupa veri altyapilarinin kullanilmasi ve klinik
arastirmaya yonelik cabalarin birlestirilmesi gibi gelecekteki isbirlikci cabalar icin planlar yapti. Calistaya,
pandemi seyahat kisitlamalari nedeniyle 6'si uzaktan olmak lizere 10 llkeden (Avustralya, Belgika,
Kanada, Fransa, Almanya, italya, Senegal, ispanya, Birlesik Krallik, ABD) 21 katilimci katildi. Katiimcilar
arasinda bilim insanlari, klinisyenler, endistri ve iki hasta temsilcisi yer aldi. KMS hastalari genellikle
halihazirda mevcut olan farkl ilaglarla tedaviye yanit verir, ancak erken ve dogru teshis sorunu
gozlenmektedir. Saglik uzmanlari ve halk arasinda KMS bilinci ve anlayisi daha fazla dikkat
gerektirmektedir.
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