W dn. 19-21 stycznia 2024 w Hoofddorp w Holandii odbyty 274. warsztaty ENMC
zatytutowane ,,Zalecenia ENMC dotyczace optymalizacji wytrzymatosci kosci w
zaburzeniach nerwowo-miesniowych. Dwadziescioro uczestnikow, w tym trzy
przedstawicielki pacjentéw, zebrato sig, aby omowié rézne aspekty wytrzymatosci kosci
u 0s6b z chorobami nerwowo-miesniowymi (NMD). Celem warsztatéw byto
podsumowanie danych z piSmiennictwa, identyfikacja luk w wiedzy i stworzenie planéw
poprawy opieki klinicznej oraz ukierunkowanie przysztych badan. Wsrod uczestnikéw
znalezli sie eksperci z zakresu zdrowia kosci i medycyny nerwowo-miesniowej (wraz z
gtosem pacjentéw).

Podczas sesji otwierajgcej warsztaty przedstawicielki pacjentéw przedstawity wyniki
ankiety, ktdrg wypetnito ponad 500 os6b chorych na NMD. Badanie to wykazato, ze wiele
0s6b z NMD cierpi na ztamania kosci i/lub osteoporoze. Ponadto stwierdzono, ze
profilaktyka i leczenie problemdw zwigzanych ze zdrowiem kosci nie wchodzg w zakres
zwyktej opieki zapewnianej osobom z NMD. Uznano to za powazny problemi
respondenci zyczyli sobie wiekszej Swiadomosci na temat ztaman zaréwno wsrod
pracownikdéw ochrony zdrowia, jak i o0séb chorych na NMD oraz bardzigj
uporzadkowanego podejscia do oceny, zapobiegania i leczenia tamliwosci kosci.
Roéwnolegle przeprowadzono ankiete wsréd klinicystéw za posrednictwem sieci
referencyjnej ERN EURO-NMD. Wstepne wyniki wykazaty umiarkowana lub dobra
Swiadomos¢ znaczenia wytrzymatosci kosci, ale brak przeszkolenia medycznego w tym
zakresie. Obecna praktyka kliniczna okazata sie zréznicowana pod wzgledem
diagnostyki i leczenia pomiedzy respondentami.

Omowiono terminologie, definicje i prawidtowy rozwdj wytrzymatosci kosci. U osdéb z
NMD wytrzymatos¢ kosci moze by¢ zmniejszona z powodu uposledzenia jednostek
kostno-miesniowych, zwigzanego zaréwno ze zmianami biomechanicznymi, jak i
biochemicznymi. Zmniejszone obcigzenie biomechaniczne spowodowane
niemoznoscig normalnego udzwigniecia ciezaru ciata, spowodowane niedowtadem
miesni i unieruchomieniem, moze prowadzi¢ do zmniejszenia gestosci mineralnej kosci
(bone mineral density, BMD) i utrudnia¢ osiggniecie prawidtowej szczytowej masy
kostnej. Wzajemne oddziatywanie miesni i kosci jest ztozone i obejmuje takze szlaki
sygnatowe regulowane przez miokiny i osteokiny, czynniki wytwarzane odpowiednio
przez tkanke miesniowa i kostna.

Przewlekte narazenie na sterydy i opdznione dojrzewanie, typowe na przyktad u oséb
chorych na dystrofie miesniowg Duchenne'a (DMD), jeszcze bardziej pogarszajg
wytrzymatosc¢ kosci. Zaburzenia zywieniowe moga dodatkowo ostabia¢ kosci. Wszystkie
te czynniki zwiekszaja ryzyko wtdrnej osteoporozy i ztaman u oséb z NMD, co znaczaco



wptywa na jakos$¢ zycia (przedwczesna utrata mozliwosci poruszania sie, utrata
niezaleznosci w codziennych czynnosciach, wptyw na opiekunow).

W praktyce klinicznej i badaniach stosuje sie r6zne metody posredniej oceny jakosci i
wytrzymatosci kosci. Obejmujg one pomiar BMD za pomocg absorpcjometrii
rentgenowskiej o podwadjnej energii (densytometria, DXA), wskaznika zdrowia kosci
(Bone Health Index) za pomoca zdjecia rentgenowskiego reki oraz rozmiaru i ksztattu
kosci za pomoca skanéw obwodowej ilosciowej tomografii komputerowej (pQCT).
Zaleca sie ocene ztaman kregdw u oséb z DMD lub innymi schorzeniami leczonych
dtugotrwale duzymi dawkami steroidéw za pomoca bocznych zdjeé rentgenowskich
kregostupa piersiowo-ledzwiowego. Jednakze korzystanie z tych testéw moze by¢ trudne
ze wzgledu na problemy techniczne zwigzane z samymi urzgdzeniami, stanem pacjenta
(powazna skolioza, przykurcze, b6l podczas pozycjonowania) oraz ograniczenia w
interpretacji danych z powodu niekompletnych danych referencyjnych i niepewnych
punktow odciecia do identyfikacji osoby zagrozonej ztamaniem.

Istnieje pilna potrzeba opracowania narzedzia oceny ryzyka ztaman ze wzgledu na
tamliwos¢ kosci, umozliwiajgcego identyfikacje oséb z NMD, w przypadku ktérych
istnieje ryzyko zagrazajacych ztaman, w celu rozpoczecia profilaktycznego leczenia
ukierunkowanego na kosci. Najwiecej dowoddw w odniesieniu do NMD znajduje sie w
przypadku lekéw przeciwresorpcyjnych, gtéwnie bisfosfoniandw, przy ograniczonych
danych dotyczgcych denosumabu i sSrodkow anabolicznych. Denosumab wigze sie z
potencjalnie powaznym powiktaniem w postaci hiperkalcemicznego ,,odbicia”, co
utrudnia stosowanie tego leku. Oprécz terapii farmakologicznych zaleca sie aktywnos¢
fizyczng obejmujgcg zaréwno éwiczenia swobodne, jak i ustrukturyzowane (trening
sitowy i z obcigzeniem). Nie ma jednak zgody co do tego, kiedy rozpocza¢ i jak dtugo
kontynuowac terapie chronigca kosci. Poniewaz bisfosfoniany sg najczesciej stosowane
w praktyce klinicznej w zapobieganiu i leczeniu tamliwosci kosci niezaleznie od choroby
podstawowej, bezpieczenstwo i skutecznosc¢ bisfosfonianéw badane jest od
dziesiecioleci. Chociaz stosowanie bisfosfonianéw u oséb z NMD zostato zaadaptowane
na podstawie obserwacji w innych schorzeniach, brakuje danych dotyczacych ich
dtugoterminowej skutecznosci i bezpieczenstwa, szczegdlnie w przypadku NMD.

Wiekszos$¢ dowodéw dotyczacych kosci w NMD uzyskano u pacjentdéw pediatrycznych,
w szczegoblnosci u dzieci z DMD. Informacje na temat monitorowania i leczenia
problemoéw zdrowotnych kosci winnych NMD dopiero zaczynajg sie pojawiac i nie sg
uwzgledniane w aktualnych zaleceniach dotyczacych opieki, co potwierdzaja pacjenci.



Natomiast w populacji ogélnej wiekszos$é wytycznych dotyczacych badan i opieki
klinicznej skupia sie ha zapobieganiu i leczeniu osteoporozy pomenopauzalne;.

Istnieje luka w wiedzy na temat wytrzymatosci kosci w okresie dojrzewania i wczesnej
dorostosci u pacjentow, ktdrzy nie majag prawidtowych mozliwosci ruchowych. Edukacja
klinicystéw i pacjentéw na temat problemow kostnych ma kluczowe znaczenie dla
wdrozenia dziatarn majgcych na celu utrzymanie zdrowia kosci u wszystkich chorych na
NMD.

W ostatnim dniu warsztatéw zaplanowano dalsze badania oraz zidentyfikowano
inicjatywy majgce na celu upowszechnianie wiedzy na ten wazny temat:

1. Sita miesni i kosci sg ze soba Scisle powigzane, dlatego wytrzymatosc¢ kosci i ryzyko
ztaman muszg stanowi¢ integralng cze$¢ ogdlnej oceny stanu zdrowia pacjenta z NMD.

2. Kontekst kliniczny pacjenta i etapy zwigzanej z nim choroby pozwalajg zrozumiec¢
ryzyko tamliwosci kosci w wiekszym stopniu niz pojedynczy test diagnostyczny.

3. Trywializacja pojedynczych i obwodowych ztaman niskourazowych jest niewtasciwa u
pacjentéw z chorobami nerwowo-miesniowymi.

4. Dtugofalowa obserwacja, ocena stanu kosc¢ca jest kluczem do zrozumienia trajektorii
zdrowia kosci danej osoby, a tym samym potrzeby stopniowej intensyfikacji zarzgdzania
zdrowiem kosci.

5. Aby zrozumie¢ spektrum fenotypu zdrowia kosci konkretnego pacjenta, konieczna jest
ocena roznych czesci szkieletu dostosowana do konkretnego fenotypu nerwowo-
miesniowego (np. inne wzorce niedowtadu w neuropatiach, inne w dystrofiach
miesniowych czy miopatiach zapalnych)

6. Ocena potencjatu danej osoby do zniwelowania ryzyka osteoporozy bez terapii
ukierunkowanej na kosci ma kluczowe znaczenie dla paradygmatu postepowania.

7. Wielodyscyplinarne dziatania w celu zapobiegania i leczenia osteoporozy, z udziatem
specjalisty w dziedzinie zdrowia uktadu kostnego, jest podstawag szybkiego i
skutecznego zarzadzania zdrowiem kosci.

Petny raport z konferencji zostanie opublikowany w czasopismie Neuromuscular
Disorders.



