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Mili ¢itatelia,

V tretom vydani Modrych stranok pri-
nasame preklad obeznika, ktory prina-
Sa informécie z oblasti nervovosvalo-
vych ochoreni. Obeznik — magazin je
vydavany v ramci eurdpskeho projektu
snazvom TREAT - NMD, ktory financuje
Eurépska komisia a ktory vedie Univer-
zita v Newcastle vo Velkej Britanii.

Informacné listy

o nervovosvalovych
ochoreniach

3/2010

Najdete tam informacie, ktoré su sice
odborné, ale prave magazin sa ich sna-
Zi pristupnou formou sprostredkovat
nam —ludom s nervovosvalovym ocho-
renim a nasim rodinam ako aj laikom.

Modré stranky budeme distribuovat
bezplatne spolu s kazdym vydanim
Ozveny pocasr.2010.

Ako napoveda podnadpis, najdete
tu ¢lanky z vyskumu, poznatky o le-
karskej starostlivosti, spravy o Stan-
dardoch starostlivosti o niektoré
Specifické typy svalovych ochoreni
a rdzne iné informacie napriklad z re-
habilitacie ¢i predpisovania pomo-
cok. Prindsat budeme aj kontakty na
Specialistov. Pbjde o preklady zo za-
hrani¢nych zdrojov. Neostane len pri



Modré stranky

nich — v prvom vydani Modrych stra-
nok sme uverejniliautorské prispevky
renomovanych detskych Specialistov
zo Slovenska.

K spusteniu tohto pilotného projektu
nas viedol fakt, ze vyvoj vo vyskume
a medicinske poznatky v oblasti
progresivnych svalovych ochoreni
napreduju milovymi krokmi, ¢o sa
odrédza v zvysenej kvalite a komforte
Zivota ludi so svalovymi ochoreniami.

Sirenie informacii, vzdelavanie tak
smerom k ludom so svalovym ocho-
renim a ich rodindm ako aj smerom
k odbornej obci povazujeme za vel-
mi dolezité. Informovany pacient
je totizto ten najlepsi pacient. Pre-
dovsetkym by sme vsak radi takto
prispeli k tomu, aby sa aj na Sloven-
sku kvalita Zivota deti a dospelych so
svalovou dystrofiou ¢i inym svalovym
ochorenim zvy3ovala.

Méria Duracinska
za Organizaciu muskularnych
dystrofikov v SR

Vr.2010 vyjde Styrikrat.

TREAT-NMD

Neuromuscular
Network

November/jesen 2009
Druhé vydanie pre strednu
avychodnu Eurdopu

V rukach drzite druhé vydanie $pe-
cialneho obeznika. Tato edicia sluzi
ako zdroj informacii pre pacientske
organizacie a pacientske skupiny

v strednej a vychodnej Eurépe.
Niektori zVas uz TREAT-NMD nejaky
¢as poznaju, niektori ste sa k nasej
sieti pridali len nedavno.

TREAT-NMD je siet ur¢ena pre ludi s ner-
vovo-svalovymi ochoreniami a pre od-
bornikov pracujucich v tejto oblasti. Jej
cielom je podporovat napredovanie
voblastidiagnostiky a starostlivostia vy-
vijat nové lieCebné postupy vyhodné
a prospesné pre pacientov aich rodiny.
Za tymto Ucelom spolupracuje TREAT-
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NMD velmi uzko s vedcami, odbornik-
mi na zdravotnU starostlivost, farma-
ceutickym priemyslom a pacientskymi
organizaciami po celom svete. TREAT-
NMD disponuje projektmi, o ktorych by
pacienti, pacientske organizacie, lekari,
vyskumnici a farmaceuticky priemysel
mali byt informovani. Tieto projekty su
délezitym nastrojom na urychlenie vy-
najdenia novych lie¢ebnych postupov
pre nervovo-svalové ochorenia. Aby
sme dosiahli nads spoloc¢ny ciel, a aby
tieto projekty pracovali optimalnym
sposobom, potrebujeme vasu podpo-
ru. MoZete sa aktivne zapajat a informo-
vat o nas a nasich projektoch aj lekarov
avyskumnikov vo svojej krajine.

Obsah:
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Informacie o obezniku

Toto je Specidlna edicia obeZnika, urcend
pre vsetky pacientske organizdcie a sku-
piny v strednej a vychodnej Eurdpe. Pred-
chddzajtice vydania ndsho pravidelného

obeznika su dostupné na nasej interne-
tovej strdnke. Ak mdte zdujem obeZnik
priamo odoberat, navstivte prosim nasu
internetovu strdnku www.treat-nmd.eu,
kde moéZete ndjst prihlasovaci formuldr
(v spodnej casti hned na titulnej strdnke).
Ten isty formuldr mozete pouZit aj v pri-
pade, Ze si uz viac neprajete dostdvat ten-

,

to obeznik

KONFERENCIE

TReATNmMD  fest

P st

Spolo¢na medzinarodna konferen-
cia TREAT-NMD a NIH (National Insti-
tute of Health), 17. az 19. novembra
2009, Brusel, Belgicko

Radi by sme Vas upozornilina moznost
registracie na spolo¢nud medzinarodnu
konferenciu TREAT-NMD a Narodného
institutu pre zdravie (NIH; National Insti-
tute of Health) na tému,Odstrafiovanie
bariér — translacna medicina pri dedic-
nych nervovo-svalovych ochoreniach’

TREAT-NMD plénuje svoju prvd medzi-
narodnu konferenciu v Bruseli, v spo-
lupraci s Americkym Narodnym insti-
tutom pre zdravie. Cielom stretnutia
je podelit sa o informacie suvisiace
s pokrokom na poli translacnej medi-
ciny pri dedi¢nych nervovo-svalovych
ochoreniach a stanovenie daldich bo-
dov pre buducu vzajomnu spolupracu.
Konferencia bude stavat na vysledkoch
spoluprace TREAT-NMD a NIH. Bude to
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znacne intenzivne stretnutie s jasnym
zameranim na klucové problémy okolo
pripravy skusok v oblasti nervovo-sva-
lovych ochoreni. Konferencia sa bude
konat v hoteli Crowne Plaza v Bruseli,
v Belgicku. Pre viac informacii pozri na:
www.treatnmdconference2009.eu

Maryze Schoneveld van der Lindeova
Vam poslala list bud’ prostrednictvom
e-mailu alebo postovej sluzby s otaz-
kou, ¢i mate nejaké otdzky v suvislosti
s diskutovanymi témami, ktoré by mali
byt na konferencii zodpovedané.

Medzi tieto oblasti patri:

B Ciele a identifikacia spravnych
kandidatov

B Vyhodnocovanie pomocou zviera-
cich modelov

B \/yvoj novych lieCebnych postupov
zameranych na konkrétne ochore-
nie a vyzvy suvisiace so systémovym
podavanim liecebnych latok

B Co sme sa naucili pri vyvoji databéaz?

B Klinické vystupné kritéria

B Dlhodoba lie¢ba a kombinovana
liecba; u¢enie sa z ukoncenych
skusok na dokazovanie fungovania
pouzitého principu liecby

B Klinické skusky pri nervovo-svalo-
vych ochoreniach a realita

B MyIné nazory v liecbe a etické
otézky

Ak ste jej neposlali svoje otdzky, mozete
ich poloZit aj priamo. MdZete tak spra-
vit velmijednoducho prostrednictvom
nasledujuceho odkazu:

www.treat-nmdconference2009.
eu/Conferenceprogramme/Submi-
tyourQuestion/tabid/745/Default.
aspx alebo na e-mailovu adresu Mary-
ze Schoneveldovej van der Lindeovej:
schoneveldvanderlinde@enmc.org.

TRENINGOVE STRETNUTIE
SPRAVCOV DATABAZ

Tretie tréningové
stretnutie nam ukazalo, ze
pacientske registre TREAT-
NMD stale naberaji na
intenzite!

Viac ako 90 Ucastnikov z 23 krajin sa zd-
Castnilo tretieho vyrocného tréningo-
vého stretnutia spravcov pacientskych
databaz, ktoré sa konalo od 7. do 9. sep-
tembra v meste Montpellier vo Fran-
cuzsku. Vyse 30 krajin z celého sveta je
dnes sucastou globalnej iniciativy TRE-
AT-NMD pri vytvarani databaz o pacien-
toch s Duchenneovou muskuldrnou
dystrofiou (DMD) a spinalnou musku-
larnou atrofiou (SMA) a maju narodné
registre uz bud'vytvorené a zapisuju do
nich aj pacientov, alebo na tvorbe po-
dobnych databaziba pracuju. U¢astnici
stretnutia ziskali zru¢nosti v tom, ako
spravne popisovat genetické ochore-
nie a diskutovali o jednotlivych udajo-
vych registroch. Stretnutia sa z4castnili
aj zastupcovia Globalnej dohliadacej
komisie nad databdzami, ¢o je orgén,
zodpovedny za etické otazky suvisiace
sregistrami. ZUcastnili sa diskusie o tom,



akym spdsobom su pacienti prostred-
nictvom tychto registrov vyberany do
réznych prebiehajucich skusok.

Registre s pacientmi
s DMD a SMA: pokracujuca
globalizacia

Pacientske  databazy  TREAT-NMD
boli vytvorené hlavne s ohladom na
v buducnosti realizované skusky a lie-
Cebné postupy. Celosvetové registre
DMD a SMA su povazované za hlavny
prostriedok na nabor dobrovolnikov
s tymito ochoreniami na medzinarod-
nej Urovni a pre planovanie skusok a za
tymto Ucelom sU uZ pouzivané aj zo
strany farmaceutickych spolo¢nostf.
Pracuju na principe viacerych narod-
nych systémov, ktoré su zdrojom pre
jedinl medzindrodnu databazu. Vsetky
narodné registre zbieraju rovnaké, me-
dzindrodne dohodnuté Udaje, ktoré za-
hfraju klucové informécie ulahcujuce
pripravu skusok a umoznujuce nabor
pacientov. Existuju velmi jasné etické
principy Ucasti pacientov v projektoch,
pricom mnoho registrov prevadzkuju
samotné pacientske organizacie a viet-
ky registre poskytuju informéacie spatne
aj pacientom. Ide o novinky a informa-
cie tykajuce sa ich zdravotnej diagno-
zy, ako aj o informacie o potencidlnych
skuskach a o novej liecbe.

,Sme nadseni z toho, kolko krajin je
dnes sucastou tejto celosvetovej inicia-
tivy,” povedal Hanns Lochmuller, vedu-
cipracovnik zodpovedny v TREAT-NMD

za databazy. Je to skutoc¢né ocenenie
tvrdej prace nasich kolegov po celom
svete — pacientov aj Specialistov a sme
im vsetkym ohromne vdacni za ich
podporu. Kazdy jeden ucastnik trénin-
gu mal moznost pocitit skuto¢nu,silu”
tejto iniciativy a mohol sa citit ¢astou
celosvetovej siete”

,Hlavnou pri¢inou vedenia registrov
je pomahat pacientom, aby sa mohli
zUcastnit naboru pre potreby réznych
skusok pre vyvoj novych liecebnych
postupov. Pacienti samotni to chcd,
nakolko vedia, Zze farmaceutické spo-
lo¢nosti za nami kvoli tymto Udajom
chodia,” doplnil koordinator celosveto-
vého registra Christophe Beroud. ,Ale
rovnako délezité je byt schopny infor-
movat pacientov po celom svete o do-
leZzitych novych krokoch suvisiacich
s ich zdravotnym stavom a pomoct im
pri vnimani pocitu, ze aj oni maju k vy-
skumnickej komunite pomerne blizko.
Tento tréning ukazal, Ze tieto ciele sa
stavaju skuto¢nostou”

Kompletny zoznam vsetkych ndrod-
nych databaz DMD a SMA je na stranke
www.treat-nmd.eu/nationalregistries.

Databazy inych ochoreni:
rozsirovanie iniciativy

Po prvykrat boli pritomni aj zastupco-
via zostavovatelov registrov inych ner-
vovo-svalovych ochoreni.  Ucastnici
mohli pocut o planoch na vytvorenie
medzinarodného registra pacientov




s myotonickou dystrofiou typu 1 (DM1). Ne-
davno bol spusteny register pre kongenitalnu
muskuldrnu dystrofu, o¢akava sa spustenie re-
gistra pacientov s mutdciami FKRP' (LGMD21
a MDC1C) a iné (vid prehlad krajin zucastne-
nych v projekte databaz DMD a SMA niZsie; je
vidno, Ze vychodna Eurdpa vykazuje znacnu
aktivitu). V3etky tieto registre maju rovnaké cie-
le — lokalizovat pacientov pre pripravu budu-
cich skusok a poskytovat spatnu vazbu a pocit
spolupatri¢nosti pacientom postihnutym  ty-
mito ochoreniami.

DMD a SMA

Ako bolo popisané na predchadzajlcej strane,
ide o vlajkové lode medzi databazami TREAT-
NMD. Viac informacif na:
www.treat-nmd.eu/nationalregistries.

Myotonicka dystrofia
typu 1 (DM1)

Medzinarodny register DM1 na principe mo-
delu registra DMD a SMA (ndrodné registre
prispievajuce do celosvetového registra) je pri-
praveny na spustenie v lete 2010. Jestvujuce
narodné registre v sucasnosti implementuju
tieto principy do svojich systémov. Viac infor-
macii na www.treat-nmd.eu/DM1registry.

Mutacie FKRP

Tento register zbiera Udaje o pacientoch s mu-
taciami FKRP (najcastejsie su to LGMD21 ale aj
MDC1C, Walker-Warburgov syndrém a ocho-
renie Muscle-Eye-Brain disease). KedZe tieto
mutacie su zriedkavejsim ochorenim ako DMD
a SMA, ide o jediny medzinarodny register pre

1 Pozn. prekladu: FKRP - Fukutin-related protein — protein stvisiaci Fuku-
yamovou muskuldrnou dystrofiou, ¢o je typ kongenitalnej muskuldrnej
dystrofie

Country

DMD

Argentina

Australia

Bielorusko

Belgicko

Brazilia

Bulharsko

Ceska republika

Dénsko

Estonsko

Finsko

Franculzsko

Holandsko

0000006000600
>

India

Japonsko

Kanada

Macedonsko

Madarsko

Mexiko

Nemecko

Novy Zéland

Polsko

Portugalsko

Rumunsko

Rusko

Srbsko

Spanielsko

Svédsko

Svajciarsko

Taliansko

Turecko

UK

Ukrajina

USA




vsetkych pacientov po celom svete SPRAVA ZO SPOLOCNEHO
a zahffa pacientoy, ktori sa ohldsi- WORKSHOPU TREAT-NMD

li sami a tych, ktorych nahlasili lekari.

Viac informdcif na: A NADACIE MARIGOLD
FOUNDATION

www.FKRP-registry.org

Medzinarodny register
kongenitalnej muskularnej
dystrofie

TREAT-NMD spolupracovala s pacient-
skou organizaciou,Cure CMD" s cielom
podporit vznik medzindrodného re-
gistra pacientov s akoukolvek formou
kongenitdlnej muskularnej dystrofie.
Viac informacii na www.cmdir.org

Myotubularna/
centronuklearna myopatia

Pacientska organizacia ,Myothubular
Trust’, s podporou TREAT-NMD, zaklada
vo Velkej Britanii Europsky register pa-
cientov s myotubuldrnou myopatiou.
Systém je prepojeny aj na Americké
plany v rovnakej oblasti tak, aby bol za-
bezpeceny koordinovany medzinarod-
ny postup. Viac informdacii na:
www.myotubulartrust.com/rese-
arch_patientregistry.htm

Spoloény workshop TRE-
AT-NMD a Marigold Foun-
dation polozil zaklady pre
medzinarodny register
pacientov s myotonickou
dystrofiou

Workshop s nazvom ,Pacientské regis-
tre a pripravenost skusok pri myotonic-
kej dystrofii (DM)’, podporovany TREAT-
NMD a Marigold Foundation (Kanada),
sa konal od 12. do 14. juna 2009 v Na-
ardene, v Holandsku. 26 Ucastnikov re-
prezentovalo 8 krajin a pokryvalo Siro-
ky rozsah profesii na poli myotonickej
dystrofie: vedcov, lekérov, zéstupcov
pacientskych organizacii a farmaceu-
tického priemyslu.

Pred niekolkymi rokmi sa stavalo stéle
potrebnejsie zbierat Udaje o pacien-
toch jednotnym spdsobom a sucasne
v niekolkych krajinach. Plati to predo-
vsetkym pre vzacne ochorenia, kedy je
lokalizovanie pacientov vhodnych na
konkrétny typ liecby alebo na konkrét-
nu skusku najvacsim problémom. Prvy
den workshopu bol preto uréeny na
hladanie konsenzu pre stanovenie za-
kladného rozsahu udajov pre medzina-
rodny register TREAT-NMD s pacientmi



s myotonickou dystrofiou. Prezentacie

a popis motorickych funkcii, zatial ¢o

o prebiehajucich zberoch Udajov o pa- ,vysoko odporucanymi” poloZzkami by

cientoch, ktoré prebiehaju po celom
svete v réznych institUciach, sa striedal
s pohladom zéstupcov farmaceutické-
ho priemyslu a pacientskych organiza-
cii na problematiku moznych vystupoy,
ktoré ocakévaju z tejto aktivity. Zastup-
covia farmaceutickych firiem zdoraznili
vyznam medzindrodného pristupuy,
ktory im umozniuje rychly pristup k pa-
cientom vhodnym na ich skusky a tiez
im umoznuje posudzovat realizova-
telnost vyskumu/skusok s podstatne
mensim Usilim ako v minulosti. Zastup-
covia pacientov boli nadseni z toho, ze
registre by mali umozrovat dvojcestnu
komunikaciu. Pacienti by jednak mali
mat svoje slovo pri ich tvorbe a tieto
registre by mali zarover poskytovat ne-
pretrzity spatnu vazbu a podsobit ako
zdroj relevantnych informdacii spat pa-
cientom aich rodinam.

Bolo preukdzané, Ze v rdmci samostat-
nych iniciativ po celom svete bol uz
Uspesne vyzbierany vyznamny objem
dat. Mnoho z tychto iniciativ je aktiv-
nych uz niekolko rokov a preto dokazali
vytvorit hodnotnU databdzu o zavaz-
nosti a progresii ochorenia zaloZzenu na
dlhodobych udajoch. Hlavna diskusia
sa zamerala na potrebu byt dynamic-
kou databazou s cielom maximalizovat
pocet zapfsanych pacientov a mini-
malizovat zatazenie zainteresovanych
lekdrov. Bolo dohodnuté, Zze povinné
parametre registra by zahffali osobné
Udaje o pacientovi, genetickd mutaciu

boli napr. Sirsi popis ochorenia, vrata-
ne opakovacieho faktora a myotonie,
plus otazky tykajuce sa srdcového
a respiratného systému, otazky zazi-
vania (Gl; gastrointestinal) a centralne-
ho nervového systému (CNS; Central
nervous system) a vek nabehu ocho-
renia. V sulade s hlavnym pristupom
TREAT-NMD by mal medzinarodny re-
gister splfat pravne a etické principy
stanovené v charte registra, vratane
dohladu nad pacientom, informova-
ného sudhlasu pacienta, pravidelnych
ro¢nych aktualizacii genetickych uda-
jov a ich spravovania. Po dosiahnuti
konsenzu o medzindrodnom registri sa
workshop zameral na vystupné kritéria
pre myotonickd dystrofiu. Ucastnici
hovorili o réznych kritériach pouZiva-
nych v jestvujucich studiach, po¢nuc
myometriou cez meranie srdcovej ¢in-
nosti konciac kongitivnym zhodnote-
nim. Dosiahol sa vieobecny konsenzus
o tom, Ze kvoli multi-systémovej pova-
he ochorenia, relativnemu nedostatku
Udajov o progresii ochorenia a nizke-
mu poctu predchadzajucich skusok
pri myotonickej dystrofii, stéle existuje
potreba dalSej intenzivnej prace v tej-
to oblasti s cieflom zostavit spolahlivé,
standardizované a overené vystupné
kritéria, ktoré budu akceptované do-
tknutymi regulatormi. TaktieZ nastala
zhoda v tom, Ze by malo byt vykona-
nych viac studii prirodzeného priebe-
hu ochorenia, aby sa ziskali informacie
o jeho progresii. Register TREAT-NMD



s vystupnymi kritériami bol prezento-
vany ako nastroj pre systemizaciu po-
uzitia a dostupnosti vystupnych kritérii,
a tieZ ako zdroj informacif pre vietkych
vyskumnikov, ktori tak moézu ziskat
rychly pristup k informacidm o vhod-
nych kritériach.

Aby bolo mozné preniest vzrusujuce
poznatky zo $tudii na zvieratach do
liecebnych postupov pre pacientov
s myotonickou dystrofiou, budd mu-
siet byt v najblizSich rokoch vykonané
velmi dobre navrhnuté klinické skus-
ky. TREAT-NMD bude partnerom pre
pacientske organizacie zamerané na
myotonicku dystrofiu s ciefom vytvorit
zodpovedajuce podmienky pre takéto
skusky. Boladosiahnutd a prezentovana
dohoda na zaloZenie medzindrodného
pacientskeho registra TREAT-NMD pre
myotonickd dystrofiu, zaloZeného na
koordinovanej spolupraci existujucich
a novych narodnych pacientskych re-
gistrov. Vyskumnici a lekari z Polska (uz
zapojeni do registra DMD a SMA) maju
zaujem zapojit sa aj do tejto iniciativy
pre myotonickd dystrofiu. TREAT-NMD
sa snazi podporovat aj iné vychodoeu-
ropske krajiny, aby sa zapojili do tejto
iniciativy. Vystupy z workshopu boli
prezentované na konferencii IDMC-7
vo Wurzburgu, v Nemecku a boli publi-
kované v Neuromuscular Disorders
(pozri www.treat-nmd.eu/userfiles/
file/general/DM1 patient registries
workshop report.pdf).

SPRAVA Z TRENINGOVEHO il

KURZU TREAT-NMD
Tréningovy kurz @}//
TREAT -NMD:,

Horuce témy v oblasti
muskularnej dystrofie
aSMA - pripravana
klinické skusky’

TREAT-NMD zorganizovala v spolupraci
s Klinikou neurolégie a psychiatrie pre
deti a mladez, Lekarskej fakulty Uni-
verzity v Belehrade v Srbsku (Clinic for
Neurology and Psychiatry for Children
and Youth, Medical Faculty, University
of Belgrade) tréningovy kurz s ndzvom
,Horuce témy v oblasti muskuldrnej dys-
trofie a SMA — priprava na klinické skus-
ky” Stretnutie sa konalo 17. septembra
2009 na Klinike neuroldgie a psychiatrie
pre detia mladeZ v Belehrade.

Doévodom  organizovania  stretnutia
na miestach, kde prebieha vyskum
a liecba je ponuknut sirokej verejnosti
v regione vychodnej Eurdpy prileZitost
zUcastnit sa tychto kurzov za Ucasti od-
bornikov na SMA a/alebo DMD, a to za
minimalne naklady. Experti cestuju do
vychodnej Eurépy preto, aby sa stretli
s 0 Mozno najvacsim poctom zastup-
cov z krajin vychodnej Eurépy so zauj-
mom o nervovo-svalové ochorenia.

Tento vzorec opat potvrdil svoju efek-
tivitu, nakolko publikum - dospeli, pe-
diatri-neurolégovia a genetici — tvorilo



34 Ucastnikov z piatich krajin tohto re-
giénu (Chorvatsko, Rumunsko, Srbsko,
Slovinsko a Turecko).

Ucastnici sa aktivne zapédjali do diskusie,
zdbraznili svoj zaujem na vacsej spolu-
praci v ramciich krajin s cieflom zdielat
tak diagnostické nastroje a sklsenosti
pri usmerniovani pacientov.

Tréning pozostaval z jednotlivych lek-
cii, po ktorych nasledovala diskusia.
Dopoludnajsia ¢ast bola venovana kli-
nickému zvlddaniu svalovych dystro-
fil a SMA a najnovsim studidm v tejto
oblasti (,Standardy diagnostikovania
a starostlivosti pri DMD a SMA"; ,Naj-
novsivyskum aklinické skusky pre DMD
a SMA") a platforme TREAT-NMD, ktora
by mala byt implementovat s ciefom
podporovat spustanie klinickych sku
sok (,Narodné a celosvetové registre”;
,Sposobilost klinickych centier na ucast
v medzindrodnych $tudiach”). Popo-
ludnajsie aktivity boli zamerané na pre-
zentacie o ,Dedi¢nych idiopatickych
zapalovych myopatiach a myofibrilar-
nych myopatidach” a o skusenostiach
na lokalnej rovni (,Klinickd vyskumna
¢innost — skusenostiz Belehradu"). A na-
pokon, okruhly stél, ktory pozostaval zo
véetkych re¢nikov, bol zamerany na ak-
tivity smerujuce k vytvoreniu,susedskej
sietenavymenuinformacifa skusenosti”
medzi stdtmi so zameranim sa na prob-
lémy s tym sUvisiace. Prezentované a
diskutované boli skisenosti zo Skandi-
navie, Nemecka, Talianska a Chorvatska.

Zaznam z kurzu bol spolu s informa-
ciami o réznych aktivitdch TREAT-NMD
rozoslany vietkym Ucastnikom. Takisto
im bol zaslany dotaznik s ciefom zistit
opodstatnenost takychto kurzov, ¢o
umozni ziskat hlbsi pohlad na jestvu-
juce oblasti, pre ktoré je potrebné po-
dobné kurzy organizovat. Navratnost
dotaznikabola 100%.Tato spatnavazba
umozni Eurépskemu  Nervovo-svalo-
vému Centru (ENMC) ziskat hodnotny
nastroj na nastavenie a rozsirenie su-
Casnej ponuky kurzov podla najvyssich
moznych Standardov.

NOVINKY

Novinky priliecbe DMD

Prosensa a TREAT-NMD vstupili do
strategického partnerstva pre pla-
novanie a pripravu klinickej skusky
s PRO-051

Prosensa  (www.prosensa.eu), bio-
farmaceutickd spolo¢nost zalozena
v Holandsku, so zameranim na lieky
upravujuce RNA, oznamila, ze Uspes-
ne ukoncila vysetrovanie realizovatel-
nosti studie vo faze II/Ill, zameranej na
jej klucovu zluceninu - PRO-051. Pri
tomto vysdetrovani bola pouzitd aj me-
dzindrodnda databéza TREAT-NMD pre
DMD a stranky TREAT-NMD o liecbe

a skuskach.
PRO JE NS A



Prosensa nedavno ukoncila pre PRO-
051 fazu skusok I/1. Je to jej klucova
zlU¢enina na liecenie DMD a spoloc-
nost ocakava, ze zaciatkom buduceho
roka spustf skisku vo faze II/1ll. PRO-051
je ur€end na $pecifickl mutaciu génu
dystrofinu, ktora sa vyskytuje priblizne
pri 13% pacientov. Aby mohla byt této
pilotna studia vobec spustena, je po-
trebné najst pacientov s takou genetic-
kou mutaciou, ktora by bola citliva na
PRO-051.

TREAT-NMD vyvinula celosvetovd da-
tabdzu obsahujucu presné informa-
cie o genetickej povahe ochorenia
a o zdravotnom stave pacientov s DMD,
vratane veku, schopnosti samostatne
chodit a aktualneho stavu uzivanych
liekov. Pouzitim tejto databazy nasla
Prosensa asi 300 pacientov z 21 zemi,
ktori spliiaju kritéria pripravovanej stu-
die. V databaze su iba najaktudlnejsie
informécie o vsetkych tychto pacien-
toch, ktoré umoznuju, aby boli pacienti
prostrednictvom narodnych registrov
kontaktovani s cielom zucastnit sa
skusky. Pacienti boli rozdeleni medzi 50
potencidlnych centier, kde by sa moh-
la skuska realizovat, pricom vybrani
pacienti a prislusné miesta realizacie
skusky budu za Ucelom Ucasti na skus-
ke kontaktované.,Nabor pacientov pre
klinické skusky je velmi drahy a caso-
vo naroc¢ny proces, predovsetkym pri
vzacnych ochoreniach, ktorym je aj
DMD’, povedal Dr. Giles Campion, hlav-
ny veduci pre lie¢bu (CMO; Chief medi-
cal officer) a viceprezident pre vyskum

avyvojv Prosense.,Preto je pre nds tato
spolupraca s TREAT-NMD velmi cenna.
Podporuje nédborovy proces a snad
nam umozni pripravit pre pacientov
liecbu ¢o najrychlejsie” Tesi nas, ze je
nasa celosvetova pacientska databaza
takd uzitocna pre farmaceutické spo-
lo¢nosti ako Prosensa’, povedal pro-
fesor Hanns Lochmuller, veduci aktivit
TREAT-NMD pre pacientske registre.
,Nas pristup je jedinecny, pretoze Uda-
je, ktoré poskytujeme farmaceutickym
spolo¢nostiam, nie su len Statisticky-
mi ¢islami. SU to najnovsie informacie
o skutoc¢nych pacientoch, ktorf mézu
byt prostrednictvom registra vybra-
ni pre klinickd skasku alebo mézu byt
kontaktovani v pripade, Ze lie¢ba je uz
dostupna. Sucasne je to pre pacientov
bezpecné, pretoze nikomu neposky-
tujeme ich identifika¢né Udaje ale po-
sobime ako doveryhodny prostrednik,
pricom vietky nase registre splnaju
etické principy a su v sulade so zakon-
mi na ochranu osobnych Udajov.,

Workshop TREAT-NMD, EMEA a pa-
cientskych skupin o Antisense Oli-
gonukleotidovej liecbe DMD signa-
lizuje spoloény pristup k otdzkam
personalizovanej liecby

25. septembra 2009 sa v Londyne,
v priestoroch agentury EMEA (Eurdp-
ska agentura pre lieciva) stretla Siroka
skupina 98 ex-
pertov na DMD,
ktord bola riade-
na TREAT-NMD.

European Medicines Agency
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Stretnutia sa zUcastnili lekari zapojent
do prebiehajuceho klinického vysku-
mu, zastupcovia pacientsky ch/rodi-
¢ovskych organizacii a zastupcovia far-
maceutickych spolo¢nosti pracujicich
na lie¢cbe DMD. Stretnutie sa konalo za
Ucelom nastartovat dialég v otdzkach
regulacie, ktoré sa neustale vynaraju
pri hladani personalizovanej liecby pri
pouziti oligonukleotidov pre také ge-
netické stavy, akym je aj DMD.

Neddvne slubné vysledky z klinickych
a predklinickcyh skusok antisense oli-
gonukleotidov (AOov) ako prostriedku
na lie¢bu chlapcov postihnutych DMD
predpokladaju, Ze tento novy pristup
by mohol znamenat moZnost liecby
pre vacsinu postihnutych pacientov.

V blizkej budlcnosti sa rozbehnu 5tu-
die, ktoré by mali viest k registracii pr-
vych zli¢enin navrhnutych za Ucelom
preskoku exonu 51 v géne dystrofine.
Aj ked viac ako 80% chlapcov s DMD
by teoreticky mohlo profitovat z tohto
pristupu (preskok exénu ako taky), tak
kazdy z cielovych exénov si vyzaduje
Specificky AO. To znamend, ze lie¢ba
vsetkych znamych mutacif, ktoré spo-
sobuju DMD, si vyzaduje vyvoj velkého
mnozstva AOov, pricom kazdy z nich
dokaze liecit iba mall podskupinu
pacientov. Toto predstavuje personali-
zovany pristup k liecbe, pre ktory nee-
xistuje pri predchadzajucom pristupe
k liecbe genetickych ochoreni Ziaden
precedens.

Skupiny, ktoré haja zaujmy pacientov
s DMD a vedci zainteresovani v tejto
oblasti sa obavaju, ze ak sa bude do-
drziavat Standardny postup pri vyvoji
a schvalovani novych liekov do lekar-
skej praxe aj pri kazdom jednotlivom
AOne, ohrozi to zivotaschopnost tohto
sflubného pristupu. Stretnutie s EMEA
malo za ciel ndjst spdsob, ktory by
umoznil bezpecny a ucinny proces
schvalovania takychto liekov. Rozsiahle
pripravné prace este pred samotnym
stretnutim zaistili, Ze zatial ¢o sa usilo-
vali o partnerstvo s EMEA pri usmer-
novani buduceho vyvoja, tak Spickovi
vedci na problematiku DMD a zastup-
covia skupin hdjacich zadujmy pacien-
tov s DMD boli sustredeni na jednom
mieste a boli schopni regulacnym
autoritdm prezentovat spolo¢ny ciel
s jednoznacnou identifikdciou oblasti,
kde panuju zich strany urcité obavy. Je
to po druhykrat, ¢o TREAT-NMD viedla
rozsiahle strategické stretnutie s regu-
la¢nou autoritou a tento pristup bol
privitany ako jedine¢né forum umoz-
nujuce diskusiu a prindsajuce vyhody
obom zUc¢astnenym stranam.

Obycajne, ak chce dostat farmaceutic-
ké spolo¢nost novu lie¢bu na trh, musi
Ziadat o povolenie na predaj kazdého
jedného lieku samostatne. Avsak vyvoj
novych lieciv, ako su napr. antisense
oligonukleotidy, ukdzal, Ze niektoré
z novych vyvijanych lieCebnych postu-
pov si vyzadovali SirSiu diskusiu na sta-
novenie preklenovacich stratégif a na
zistenie, ako by sa reguldtor pozeral



na velmi podobné liecebné postupy
na zaklade zlUc¢enin, ako su napr. AOny
pre liecbu genetickych ochoreni ako
DMD. Francesco Muntoni, partner TRE-
AT-NMD a veduci workshopu, povedal:
,Sme velmi radi, ze EMEA bola ochotnd
spolupracovat s komunitou ludi zao-
berajucich sa DMD a sme presvedcent,
7e ak sa teraz budeme zaoberat tymito
problémami otvorene a konstruktiv-
ne, budeme moct vydlazdit cesticku
vsetkym podobnym lie¢cebnym po-
stupom s cielom ziskat pre ne potreb-
né povolenia bez ohrozenia ich bez-
pecnosti a ucinnosti” Pat Furlongova,
prezidentka nadécie a predsednicka
organizacie Parent Project Muscular
Dystrophy pripomenula vyznam tohto
stretnutia pre tuto oblast.,Bolo to UZas-
né. Aby som bola uprimn4, ked sme isli
trajektom cez Temzu, tak som si uvedo-
mila, Ze to bolo pomerne symbolické.
Dakujem, Ze ste ma pozvali na toto his-
torické stretnutie

Reguldtor tiez podciarkol Uspech
workshopu a privital moZnost pokra-
¢ovat v dialdbgu s TREAT-NMD ako su-
Cast vymeny nadzorov s pacientskymi
organizaciami a Specialistami na lie¢bu.
Su to slubné casy pre deti a dospelych
s DMD a reguldtor odportca a podpo-
ruje o najskorsiu spolupracu pri vyvoji
liekov s cielom maximalizovat sance na
Uspech v procese povolovania liekov
kvoliich uvedeniu na trh.

Predstavitelia EMEA pocas workshopu
naznacili, Ze by boli ochotnf prisposobit

sa (s pomocou primeranych nastrojov
a postupov, ktoré maju momentalne
k dispozicii) a su pripraveni angazovat
sa detailnejsie v rdmci diskusie o hla-
dani cesticiek, ako by regulator mohol
Uspesne schvalit buducu lie¢cbu po-
mocou preskoku exénov. Regulator
zdoraznil, Ze je ochotny diskutovat aj
o alternativach pre velmi malu ¢ast po-
pulécie. Dalej bolo povedané, Ze aj ked
kazdy exdn mozno ma byt schvalova-
ny samostatne, nemusia byt nevyhnut-
ne realizované samostatné studie pre
kazdy z tychto exdénov, kedZe mnoho
Udajov moéze byt zdielanych a/alebo
Udaje moZu byt extrapolované. Bolo
vsak zdbraznené, Ze regulator bude
vzdy potrebovat dostato¢né mnozstvo
Udajov na zhodnotenie Uc¢innosti sku-
maného produktu a na urcenie jeho
vyhod a nevyhod. Aby reguldtor zais-
til, Ze pre vyhodnocovanie liecebného
produktu budu zozbierané spravne
a dostato¢né Udaje, odporuca, aby ga-
ranti zacali ¢o najskor diskutovat s Po-
radnym vedeckym pracovnym timom
(SAWP; Scientific Advice Working Par-
ty) a s Pediatrickou komisiou (PDCO;
Paediatrics Committee) a dohodli sa
na skuske este pred tym, ako sa zacne
realizovat. Okrem toho existuju na
strane reguldtora aj zrychlené postupy
pre schvalovanie a povolovanie lieceb-
nych produktov, predovsetkym v pri-
padoch, kedy ide o Zivot zachranujuce
pripravky, alebo ked ide o medicinsku
oblast, ktord je zatial bez efektivnej
liecby. EMEA vyzvala zainteresovanych
¢lenov komunity, aby sa na fu obratili
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hned v pociato¢nom stave vyvoja lie-
ku a zdoraznila, Ze spolupraca v ramci
komunity je klu¢ova. Po stretnuti vy-
pracuje TREAT-NMD verejne pristupnu
spravu z workshopu a bude udrZzovat
dialdg s EMEA s cielom reagovat na po-
treby fudi v komunite.

TREAT-NMD zrealizovala pre spolo¢-
nost Santhera tréning pre fyziotera-
peutov pre pilotni DELOS? studiu

pri DMD )(

TREAT-NMD suhlasila s realiziciou pro-
fesionalneho tréningu pre fyzioterape-
utov pre spolo¢nost Santhera (www.
santhera.com), pre jej pilotnu farma-
ceuticku studiu Catena®jSovrima® na
liecbu DMD (ide o fazu Ill). Dvanast me-
sacna studia DELOS bude zahfnat az
240 pacientov rozmiestnenych v asi 25
centrach v Eurdpe a Severnej Amerike.
Pre kazdé centrum sa predpoklad3, ze
bude s podporou TREAT-NMD vycvice-
ny aspon jeden fyzioterapeut.

santhera

Pharmaceuticals

Na zaklade uspesného dokoncenia
predklinickej fazy a fazy Il ohlasila ne-
davno Santhera spustenie pilotnej faze
Ill's liekom Catena®jSovrima® na lie¢bu
DMD. Studia, ktord sa volad DELOS je
tzv. randomizovana studia, vykonava-
na dvojnasobne naslepo a s kontrolou
reakcie pacientov na placebo, ktora ma

2 DuchEnne Muscular Dystrophy Long-term IdebenOne
Study

za ciel otestovat bezpecnost, U¢innost
a akceptovatelnost lieku pre fudsky
organizmus. Ide o latku, ktord by mala

zlepSovat respiracné a motorické funk-
cie a silu svalov. Hlavny vyskumnik je
Gunnar Buyse, profesor pediatrickej
a detskej neurolégie z fakultnej nemoc-
nice v meste Leuven, Belgicko (Pediat-
rics & Child Neurology at the Univer-
sity Hospitals Leuven). Richard Finkel,
riaditel Nervovo-svalového programu
v Detskej nemocnici vo Filadelfii v USA
(Children’s Hospital of Philadelphia)
bude podsobit ako veduci vyskumnik
pre USA a Kanadu. Santhera ma zamer
oslovit aZz 240 chodiacich a nechodia-
cich pacientov vo veku od 10 do 18
rokov. Studia by mala prebiehat az v 25
centrach v Eurépe a Severnej Amerike.

Na zaklade pravidiel Studie, ktoré
Santhera vypracovala s pomocou
vstupov od Eurdpskych a Americkych
expertov, vypracovala TREAT-NMD
pre fyzioterapeutov, ktori sa rozhodli
zapojit do studie, tréningovy manual



a tréningovy program. Tréning je ve-
deny a navrhnuty Michelle Eagleovou,
PhD, z Univerzity v Newcastli (Newcast-
le University). Spolu s Julaine Floren-
ceovou z Washingtonskej univerzity
(Washington University) vyvija Michel-
le pre TREAT-NMD tréningovy kurz pre
fyzioterapeutov, ktory bude pouzitelny
aj pri inych studiach prebiehajucich
pod zastitou farmaceutického prie-
myslu. Michelle aj Julaine su skudsené
klinické znalkyne a vyskumné fyziotera-
peutky s rozsiahlymi skdsenostami pri
priprave studijnych protokolov a s fyzi-
oterapiou pri DMD.,Velmi nas tesi, Ze sa
Santhera rozhodla vyuzit pomoc TREA-
T-NMD pri organizovani kurzov pre fy-
zioterapeutov pre potreby jej nadcha-
dzajucej skusky,” povedal koordinator
TREAT-NMD Volker Straub z Univerzity v
Newcastli (Newcastle University) v spo-
jenom Krélovstve.,Nasa siet ma pristup
k mnohym spickovym $pecialistom na
poli nervovo svalovych ochoreni. Vy-
vinuli sme cell Skdlu sluZzieb zamera-
nych na vykonavanie klinickych skusok
a tieto sluzby maju pre farmaceutické
spolo¢nosti, ktoré vykondvaju skus-
ky v tejto oblasti, skuto¢nu hodnotu
a nakoniec je to pacient, kto profituje
ztoho, Ze skusky sa mézu uskutocnovat
rychlejsie’ ,Podpora vedeckych sieti je
doleZita pre Siroké spektrum klinickych
studif, hlavne v oblasti vzacnych ocho-
reni’, povedal Thomas Meier, hlavny $éf
vyskumu v Santhere. ,Podpora TREAT-
NMD pri najmodernejsich a najnovsich
fyzioterapeutickych tréningoch je do-
leZitym prispevkom k realizacii Studie.

Spoloc¢ne verime tomu, Ze DELOS $tu-
dia potvrdi predchadzajuce pozitivne
vysledky, ktoré nam umoznili vyvoj
Catena®/Sovrima® ako efektivnej liec-
by pre vietkych pacientov s DMD! Vo
faze Il tzv. randomizovanej klinickej
studie, vykondvanej s kontrolou reakcie
pacientov na placebo na 8 az 16 roc-
nych chlapcoch s DMD sa ukazalo, Ze
Catena®jSovrima® zlepsuje respiracné
a srdcové funkcie. Teda teoreticky do-
kdZe zasiahnut aj tie orgény, ktorych
nefunk¢nost je pri tomto ochorenf
povazovana za zivot ohrozujucu. Cate-
na®jSovrima® si preto stale drZi svoj
potencidl na to, aby sa stala Spickovym
liekom na toto zni¢ujuce ochorenie.
Iny produkt od Santhery - Catena® sa
v sUcasnosti predava v Kanade ako liek
na ochorenie Friedreich-Ataxia.

VASA PODPORA

JENEVYHNUTNA!

TREAT-NMD potrebuje
vasu podporu!

S ciefom dosiahnut medzindrodny kon-
senzus v starostlivosti a usmernovani
pacientov s nervovo-svalovymi ocho-
reniami vyvinula TREAT-NMD v spolu-
praci s poprednymi Specialistami po
celom svete Standardy starostlivosti
pri DMD a SMA. Poskytovanie najlepse;
starostlivosti méze dramaticky zlepsit
kvalitu Zivota pacienta a dokonca aj
predlZit jeho Zivot. Tieto $tandardy sta-
rostlivosti moézu tiez zjednotit liecbu
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astarostlivost o pacientov s DMD a SMA
a teda zjednodusovat porovndvanie
vysledkov klinickych skusok.

Dolezitym aspektom tychto Standar-
dov je spristupnit ich v ¢o mozno ma-
ximalnom pocte jazykov. Angli¢tina
je jazykom, ktory je vo svete rozsire-
ny, avsak stale existuje vela ludi, ktorf
anglicky nehovoria alebo velmi dob-
re nerozumeju. A ¢o sa tyka zdravia
a starostlivosti, kazdy jeden clovek by
mal dostat tie najlepsie informacie vo
svojom materinskom jazyku. Aby [udia
s DMD a SMA mohli ¢o najviac profito-
vat z najnovsich poznatkov, je dolezité,
aby boli standardy starostlivosti prekla-
dané aj do inych jazykov. TREAT-NMD
preto potrebuje vasu pomoc.

Momentélne dostupné jazyky pre Stan-
dardy starostlivosti pri SMA su

B (www.treat-nmd.eu/patients/pa-
tient-care/sma/): angli¢tina, nem-
¢ina, flimstina, rusting, bulharcina,
taliancina, polstina, turectina.

Momentalne dostupné jazyky pre Stan-
dardy starostlivosti pri DMD su

B ((www.treat-nmd.eu/patients/
patient-care/dmd/): anglictina,
francuzstina, flamcina, taliancina,
nemcina.

Chyba tu vasa materinskd re¢? Ak mate
zaujem preloZit standardy starostlivosti
do svojho jazyka, obratte sa prosim na
Maryze Schoneveld van der Lindeovu
(schoneveldvanderlinde@enmc.org).

POSLITE NAM NOVINKY
ZVASEJ KRAJINY A VASE
NAZORY

Podporujeme kazdého, aby sa stal Cle-
nom TREAT-NMD a zasielal ndm novin-
ky a informdcie. Bude pre nas radost
zahrnUt tieto informacie do buducich
vydani obeZnika. Poslite nam prosim
vase prispevky na (schoneveldvander-
linde@enmc.org).

Pre interné potreby OMD v SR prelozil:
Filip Zeman
Neodborny preklad.



