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Den 273 ENMC workshopen holls den 27 till den 29 oktober 2023. 22 deltagare inkluderande en
patientrepresentant och en industrirepresentant deltog i workshopen som hade som mal att
definiera kliniska, serologiska och morfologiska aspekter av antisyntetassyndrom (ASyS).

Antisyntetassyndrom var inte definierat som en distinkt subgrupp i 2016 ACR/EULAR
klassifikationskriterier for idiopatisk inflammatorisk myopati (11IM) eller kort myosit. Under senare ar
har nya vetenskapliga observationer presenterats om ASyS som annu inte reflekterats i de
nuvarande klassifikationskriterierna for myosit.

| 6ppningssessionen av workshopen presenterades och diskuterades behov och obesvarade fragor
for ASyS: antikroppstester med olika metoder, nya antisyntetasantikroppar, definition av ASyS som
sjukdom eller syndrom, kliniska aspekter och identifiering av nya behandlingsméjligheter och behov
av specifika utfallsmatt for detta tillstand.



Denna diskussion foljdes av olika presentationer om kliniska manifestationer och det framhoélls att
ASyS kan debutera med endast ett eller ett par symtom sasom myosit eller lungsjukdom eller
ledinflammation (artrit).

Den kliniska presentationen vid ASyS varierar mellan olika individer och i manga fall ar den
associerad med specifika ASyS-antikroppar. Specifika forandringar i muskelbiopsier vid ASyS
podngterades i féljande presentationer. Det framfordes att muskelbiopsier bér, om majligt,
beddmas av muskelpatolog som har erfarenhet att bedéma biopsier fran patienter med ASyS
eftersom en del fynd i biopsierna latt kan forbises eller tolkas som ospecifika.

Den féljande presentationen fokuserade pa regionala skillnader i frekvensen av autoantikroppar i
blodet hos patienter med ASyS mellan Europa och Asien. Darefter presenterades en 6versikt av
ledinflammationer hos patienter med ASyS. Det poangterades att vissa patienter uppvisar
karaktaristiska manifestationer sasom forkalkningar i ledkapseln i distala leder i hdnderna eller
subluxationer av leder. Betraffande hudutslag beskrevs att vissa hudutslag ocksa kan ses hos
patienter med subgruppen dermatomyosit, sdsom Gottrons papler och tecken, svullnad och rodnad
av 6gonlocken, utslag fran karlinflammationer samt s.k. mekanikerhander (torr hud med sprickor).

Pa l6rdagen diskuterades hjartmanifestationer, inkluderande hjartmuskelinflammation, men ocksa
forhojt tryck i lungkretsloppet. Det poangterades att for att forsta hur vanligt hjartpaverkan ar vid
ASyS behovs mer forskning likasa for att forsta vilken som ar optimal behandling av hjartpaverkan.

Forekomst av lungpaverkan ar vanligare hos patienter med ASyS som har andra ASyS-antikroppar an
anti-Jol. Utfallet av interstitiell lungsjukdom vid ASyS ar oftast battre an for patienter med andra
subgrupper av myosit men om patienter samtidigt med ASyS-antikroppar ocksa har anti-Ro52
antikroppar okar risken att fa en mer aggressiv lungsjukdom. Sjukdomsaktivitet avseende
lungsjukdom bor foljas regelbundet med lungfunktionstester och med patientrapporterade
utfallsmatt for att kunna styra behandlingen.

Nyliga forskningsron talar for att lungan och en kombination av arvsanlag och miljéfaktorer kan spela
en viktig roll i utveckling av ASyS. Rollen avimmunsystemets B lymfocyter och plasmaceller for
sjukdomsutveckling diskuterades liksom behov av djurmodeller foér att 6ka kunskapen om
sjukdomen.

Betraffande bestamning av ASyS antikroppar konstaterades betydelsen av analysmetod och att
resultaten kan variera sarskilt nar det géller séllsynta antikroppar. Bade falskt negativa och falskt
positiva resultat forekommer.

Paitientrepresentanten delade med sig av sin langa resa inom sjukvarden innan hon fick diagnos.
Patienten uttryckte patienternas behov: 6nskan om kortare tid fran symtomdebut till diagnos, behov
av mer tillforlitlig och tillganglig information, information om patientgrupper och behov av
psykologiskt stod. Hon understrék behovet av stod vid alla aspekter av sjukdomen inkluderande
traning, rekommendationer om kost liksom om 6nskemal om uppfdéljing en vecka efter diagnos och
att det skulle vara enklare att fa aterbesok till behandlande ldkare.

De avslutande foredragen pa l6rdagen belyste behandling, uppfdljning och utvardering av
behandlingseffekter av olika manifestationer av ASyS liksom om nya experimentella behandlingar
sasom CD19 CAR T cellbehandling.



Pa sondagen diskuterades hur ASyS kan definieras utifran klinisk bild, autoantikroppar och
vavnadsundersoknigar, Slutsatsen bland experterna var att férekomst av en kraftigt positiv anti-
syntetasantikropp tillsammans med ett typiskt symtom sasom inflammation i lungorna eller myosit
ar tillrackligt for diagnosen ASyS. Darefter foljde en intensiv diskussion om behandlingsalternativ for
olika organmanifestationer vid ASyS och vid mild respektive svar sjukdom. Det finns fa vetenskapliga
studier som underlag for behandlingsrekommendationer varfér fler kontrollerade
behandlingsstudier ar viktiga. Expertgruppen var enig i att patienter med ASyS har stor risk for nya
skov i sjukdomen eller aterfall varfor man rekommenderade att patientens sjukdomsbild skulle vara
under god kontroll (remission) under en lang period innan man férsoker avveckla den
immundampande behandlingen.

Definition av ASyS som en separat sjukdomsgrupp inom spektrat av idiopatiska inflammatoriska
myopatier bedomdes viktigt for att forbattra varden av patienter med ASyS samt ocksa fér framtida
forskning for dessa patienter.

En fullstdndig rapport fran workshopen om diagnostiska riktlinjer och
behandlingsrekommendationer kommer att publiceras in den medicinska tidskriften Neuromuscular
Disorders.



