
 

Sve je  više obećavajućih kl iničkih ispi t ivanja  vezanih za gensku terapi ju
miš ićne dis t rof i je .  Odobravanje l i jeka Zolgensma,  znanstvenicima,  a l i  i
pokrovi tel j ima znanstvenih is t raž ivanja ,  dalo je  potvrdu da se  nalaze na
pravom putu pronalaska učinkovit ih  l i jekova za razl ič i te  obl ike
neuromuskularnih bolest i  te  se  s toga očekuje sve više ulaganja u ovom
području.

Jedno od takvih je  i  ispi t ivanje  „SGT-001“  –  eksperimentalna genska terapi ja
koju tvr tka Sol id Biosciences sa  s jediš tem u Cambridgeu razvi ja  za l i ječenje
Duchenne miš ićne dis t rof i je  (DMD).  Američka agenci ja  za hranu i  l i jekove
(U.S.  Food and Drug Administrat ion :  FDA) provodi  kl inička ispi t ivanja  u
suradnj i  s  tvr tkom Solid Biosciences,  a  u  najnovi jem priopćenju za medije
krajem l is topada is taknuto je  kako se radi  na  dovršavanju svih akt ivnost i
potrebnih za nastavak ispi t ivanja  koja  se  mogu očekivat i  u  prvom tromjesečju
2021.  godine.

Navedena genska terapi ja  koris t i  modif icirani  i  bezopasni  virus  kako bi
miš ićne s tanice opskrbio genom koji  proizvodi  mikrodistrof in.  Mikrodistrof in
je  kraća,  a l i  funkcionalna verzi ja  dis t rof ina,  miš ićnog proteina koj i ,  zbog
mutaci ja  gena,  nedostaje  obol jel ima od DMD. Pretkl inički  podaci  pokazal i  su
da SGT-001 može uspori t i  i l i  zaustavi t i  napredovanje DMD-a,  bez obzira  na
temeljnu mutaci ju i l i  s tadi j  bolest i ,  navodi  Sol id.

Otvorenim ispi t ivanjem faze 1/2 -  „IGNITE DMD“  namjerava se  proci jeni t i
s igurnost ,  podnoš l j ivost  i  učinkovitost  terapi je  kod 16 dječaka u dobi  od 4 do
17 godina s  DMD-om. Kliničko ispi t ivanje  ukl jučuje  djecu koja  mogu i
t inejdžere koj i  ne mogu samostalno hodat i .  Glavni  c i l jevi  ispi t ivanja  su
promjene u razinama proteina mikrodistrof ina,  proci jenjene biopsi jama
miš ića .  Do danas je  šest  dječaka dobi lo jednokratnu injekci ju u većoj  i  manjoj
dozi .  Anal iza biopsi ja  miš ića  pr ikupl jenih t r i  mjeseca nakon t retmana dva
dječaka s  obzirom na veću dozu pokazala  je  povećanje broja  miš ićnih vlakana
koja proizvode mikrodistrof in za 10 –  20% kod jednog i  za  50 –  70% kod
drugog.  Također ,  dječaci  su pokazal i  pad razine markera oš tećenja  miš ića .

Značajno je  da nisu pr i javl jene nikakve dodatne nuspojave povezane s
eksperimentalnom terapi jom do 30 mjeseci  (2,5 godine nakon doziranja) .  [1]

[1]  Muscular Dystrophy News.  FDA l i f ts  c l inical  hold on IGNITE DMD gene therapy tr ial  (2020).  Dostupno na:
ht tps: / /musculardystrophynews.com/2020/10/06/ fda-l i f ts-cl inical-hold-on-igni te-dmd-tr ial-gene-therapy-sgt-001/
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Prema nedavnom is traž ivanju provedenom u Japanu,   osobe s  Charcot-Marie-
Tooth di jagnozom (CMT) i  mutaci jama u genu MPZ (eng.  myel in protein
zero:  MPZ) imaju vr lo razl ič i te  s imptome bolest i  š to  ukazuje da se  t im
osobama može di jagnost icirat i  aksonski  i l i  demijeni l iz i rajući  obl ik
poremećaja .  

CMT je  dakle  š i roko grupiran u dvi je  kategori je :  aksonski  CMT i
demijel inizirajući  CMT, a  ovi  obl ici  se  pojavl juju ovisno o razl ič i t im
patogenim vari jantama u genu.  Zbog svoje  uloge u zdravl ju mijel ina,  mutirane
verzi je  gena MPZ, nazvane MPZ inačice obično se povezuju s
demijel inizirajućim CMT-om. 

Is t raž ivači  u  Japanu ispi t ival i  su genetske značajke obol jel ih  osoba koje  imaju
MPZ inačice.  Ukupno je  ispi tano 1.657 osoba te  je  iz  ove populaci je
ident i f ic i rano 85 osoba,  od koj ih su 64 imale 23 poznate  MPZ inačice.
Preostal ih  21 ispi tanika imalo je  17 novih vari jant i .  Treba napomenuti  da je
12 inačica zabi l ježeno samo u Japanu.  Is t raž i te l j i  su 11 od 17 novih inačica
smatral i  vjerojatnim patogenima i l i  uzročnicima bolest i .  Šest  od ovih vari jant i
povezano je  s  CMT-om kod odrasl ih ,  a  čet i r i  kod djece.  Tri  su mutaci je
klasif ic i rane kao demijel inizirajuće,  a  čet i r i  kao aksonske.  

Zahvaćenost  krani jalnog ž ivca* potvrđena je  kod 20 osoba,  od koj ih je  11
osoba pokazalo više od dva s imptoma š to  ukazuje  na to  da bi  pr isutnost
s imptoma krani jalnog ž ivca t rebala  skrenut i  pozornost  na moguću prisutnost
vari jant i  MPZ. Također  povišena razina proteina u l ikvoru (cerebrospinalnoj
tekući  koja  okružuje mozak i  leđnu moždinu)  povezana je  s  mutaci jama u genu
MPZ. [2]

*Krani jalni  ž ivci  su skupina motoričkih i  senzornih nervnih vlakana koj i  upravl jaju
funkci jama i  pokret ima l ica ,  glave,  usta ,  vrata ,  jezika i  oči ju ,  smanjuju broj  otkucaja  srca,
regul i raju gutanje  i  omogućavaju disanje  regulaci jom otvaranja  grkl jana.  Krani jalni  ž ivci  su
svoje ime dobi l i  zahval jujući  č injenici  da ne pr ipadaju ž ivcima koj i  iz laze iz  leđne moždine
već iz laze direktno iz  mozga i  prost i ru se  kroz 12 parova u naše t i je lo .

2]  Charcot-Marie-Tooth news.  Japanese Study:  New MPZ Gene Variants  Tied to  Diverse CMT Symptoms,  Features
(2020).  Dostupno na:  ht tps: / /charcot-marie- toothnews.com/2020/12/04/ japanese-study-f inds-new-mpz-gene-variants-
associated-with-diverse-cmt-symptoms-features/
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Prvi  val  epidemije  COVID-19 u Europi  ozbi l jno je  poremetio pr is tup skrbi  te
povećao s t res  i  anksioznost  kod osoba s  r i je tkim bolest ima š to  je  imalo
negat ivan ut jecaj  na nj ihovo zdravl je  i  dobrobi t ,  pokazalo je  is t raž ivanje  koje  je
provela  organizaci ja  EURORDIS-Rare Diseases  Europe (Europska organizaci ja
za r i je tke bolest i ) .

„Ljudi  koj i  ž ive  s  r i je tkim bolest ima u Europi  naš l i  su se  kao kolateralna žrtva
pandemije  suočeni  s  prekidima skrbi  koj i  bi  mogli  bi t i  opasni  po ž ivot" ,  iz javio
je  izvršni  direktor  ove organizaci je  u  pr iopćenju za javnost .  

EURORDIS je  početkom ove godine već izdao otvoreno pismo tvorcima pol i t ika
naglašavajući  negat ivan ut jecaj  pandemije  na osobe s  r i je tkim bolest ima
pružajući  popis  preporuka.  Drugi  val  COVID-19 š i rom Europe jasno je  pokazao
kako ćemo sada dugo ž ivjet i  s  pandemijom stoga se  vlade i  zdravstveni  sustavi
moraju odmaknuti  od pr is tupa t renutnog „gašenja  požara“  i  radi t i  na izgradnj i
održ ivih i  otporni j ih  zdravstvenih sustava koj i  ne zaboravl jaju potrebe
najugroženi j ih  u oblaku COVID-19.  Is taknuto je  kako su potrebni  održ ivi
zdravstveni  sustavi  koj i  nikoga ne ostavl jaju za sobom -  ukl jučujući  30 mil i juna
l judi  koj i  ž ive s  r i je tkim bolest ima u Europi .

Is t raž ivanje  provedeno između 18.  t ravnja  i  11.  svibnja  2020.  proci jeni lo  je
ut jecaj  prvog vala  COVID-19 na l i ječenje ,  njegu i  dobrobi t  gotovo 7.000 osoba
s r i je tkim bolest ima (1.250 vrsta  bolest i )  i l i  nj ihovih njegovatel ja  u  36
europskih zemalja .  Rezul tat i  su pokazal i  kako je  84% ispi tanika dož ivjelo neku
vrstu poremećaja  u skrbi  zbog krize COVID-19,  70–80% nj ih izvi jest i lo  je  da su
termini  i l i  intervenci je  poput  f iz ioterapi je  odgođeni  i l i  otkazani .  Uz to ,  više od
polovice ovih osoba ni je  moglo pr is tupi t i  di jagnost ičkim testovima (60%),
primati  kemoterapi je  i l i  infuzi je  (60%) i l i  bi t i  podvrgnuto zakazanim
operaci jama i l i  t ransplantaci jama koje  su odgođene i l i  otkazane (60%).  Čak
64% ispi tanika izrazi lo  je  zabrinutost  zbog potenci jalnih negat ivnih učinaka
prekida skrbi  na nj ihovo zdravl je  i l i  zdravl je  osobe o kojoj  br inu.  

Značajno je  da su pr is tupi  skrbi  te  izolaci ja  povezani  s  „ lock downom“  u
državama ozbi l jno ut jecal i  na mentalno zdravl je  pr i  čemu je  gotovo 60%
ispi tanika pr i javi lo  prekide u psihi ja tr i jskim terapi jama,  a  2/3 imalo je
depresi ju  i / i l i  osjećaj  da nisu u s tanju prevladat i  svoje  probleme.  Sl ične
rezul tate  pokazalo je  i  is t raž ivanje  koje  je  provela  Organizaci ja  za miš ićnu
distrof i ju  Austral i je ,  zajedno s  par tner ima u kojem je  is taknuto kako su se
osobe s  neuromuskularnim bolest ima suoči le  sa  emocionalnim i  izolaci jskim
izazovima povezanim s  COVID-19,  a l i  i  većim ut jecajem na mentalno zdravl je  u
odnosu na ostalu populaci ju .  To je  ukl jučivalo opće pogoršanje  mentalnog
zdravl ja  povezano s  osjećaj ima t jeskobe,  razočarenja  i  ras tuće frustraci je .  [3]

[3]  Eurordis .  People l iv ing with a rare disease were severely  impacted during f irs t  COVID-19 wave:  30

mil l ion people in  Europe must  not  be forgot ten once again (2020).  Dostupno na :
ht tp: / /download2.eurordis .org/rbv/covid19survey/PressRelease_COVID19surveyresul ts_Final2.pdf

Muscular Dystrophy Austral ia.  COVID-19 and i ts  impact  on people with neuromuscular condit ions (2020).

Dostupno na :  ht tps: / / theloopcommunity.org/assets /documents/The-Loop-Survey.pdf

Utjecaj epidemije COVID-19 na skrb i dobrobit osoba s rijetkim bolestima
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Faktori  mentalnog zdravl ja  su vr lo kompleksni ,  no sve više znanstvenih
is t raž ivanja  ukazuje  na snažnu povezanost  hrane i  mentalnog zdravl ja .  Funkci ja
mozga ovis i  o  dostupnost i  odgovarajućih hranj ivih tvar i ,  ukl jučujući
ugl j ikohidrate ,  mast i ,  proteine,  vi tamine i  minerale .  Mozak nosi  tek 2% naše
ukupne t je lesne mase,  a l i  unatoč tomu najveći  je  potrošač energi je .  

Dok je  i  kod „zdrave“  populaci je  sve češći  nastanak „bolest i  modernog doba“   u
vidu pret i lost i ,  povišene razine kolesterola  i  glukoze u krvi  te  pr imjer ice
poremećaja  krvnog t laka kod osoba s  miš ićnom dis trof i jom ova opasnost  je
znatno više izražena zbog nemogućnost i  kretanja ,  odnosno t je lesne akt ivnost i .
Osobe s  MD vrlo često pr ibjegavaju brzoj  i  neadekvatnoj  prehrani  kojom
povećavaju r iz ik od razvoja šećerne bolest i  i  povećane t je lesne mase.  Osim toga
neadekvatna prehrana ut ječe na raspoloženje  te  mentalno zdravl je .  Pr imjer ice
konzumacija  šećera mijenja  procese u mozgu ut ječući  na um i  sposobnost
ispravnog funkcioniranja ,  a  otuda razlog da veće kol ičine šećera mogu bi t i  izvor
t jeskobe i  depresi je .  Šećer  isprva kao ‘višak’  (više od 200 kalor i ja  dnevno)
može uzrokovat i  tzv.  high-osjećaj ,  a  nakon čega s l i jedi  tzv.  blues-osjećaj .
Ti je lo pokušava uspostavi t i  ravnotežu slanjem signala  kako bi  ”bilo dobro
pojest i  još  neš to  s la tko”  č ime zapravo dolazi  do prejedanja ,  a  takva s i tuaci ja
često dovodi  do promjene raspoloženja .  Za održavanje općeg osjećaja  dobrobi t i
t j .  osjećaja  smirenost i  i  opuš tenost i  odgovoran je  neurontransmiter  serotonin.
Neurotransmiter i  su kemijske tvar i  koje  imaju ulogu komunikaci jskih sredstava
među neuronima.  Oni  ut ječu na moždanu akt ivnost  te  regul i raju sve procese u
t i je lu:  spavanje,  raspoloženje ,  razinu akt ivnost i ,  osjećaje  i td .  Visoka razina
serotonina može uzrokovat i  s imptome kao š to  su t romost  i  pospanost  dok niska
razina uzrokuje intenzivnu žel ju  za hranom. Serotonin se  između ostalog
otpuš ta  kao posl jedica konzumiranja  veće kol ičine ugl j ikohidrata .  Promjene
njegove koncentraci je  unutar  mozga mogu dovest i  do razl ič i t ih  poremećaja:
depresi je ,  anksioznost i ,  agresi je ,  pr is i lnog ponašanja  i  poremećaja  spavanja.
Vrlo je  razvi jena grana farmakologi je  koja  se  bavi  l i ječenjem poremećaja
serotonina,  tako da danas postoje  brojni  l i jekovi  koj i  regul i raju njegovu razinu
u mozgu i  na ta j  način dovode do povlačenja  s imptoma bolest i .  Dokazano je  i  da
olovo i  neki  drugi  teški  metal i  koj i  dospi ju u organizam iz  atmosfere mogu
doprini je t i  depresivnom stanju i  lošem raspoloženju.  Za uklanjanje  metala  iz
organizma bi tno je  da se  u prehranu uvrst i  dosta  vlakana.  Glavni  organ koj i
sudjeluje  u detoksikaci j i  organizma je  je t ra ,  a  za  njezin djelotvorni j i  rad bi tni
su ant ioksidansi ,  među koj ima su voće i  povrće kao nj ihov glavni  izvor .
Nadal je ,  brojna znanstvena is t raž ivanja  dokazala  su povezanost  depresi je  i
lošeg raspoloženja  s  nedostatkom određenih nutr i jenata  u svakodnevnoj
prehrani  točni je  vi tamina B skupine (posebice B1,  B3,  B9 i  B12) i  c inka u krvi .

Upravo iz  navedenih razloga kod osoba s  MD posebno je  važna pravi lna
prehrana koja  sadrž i  razl ič i te  hranj ive nutr i jente  koj ima š t i t imo i  hranimo naš
mozak,  š to  rezul t i ra  niž im r iz ikom oboli jevanja  od raznih bolest i  te  bol j im
mentalnim zdravl jem. Više o tome koj i  nutr i jent i  doprinose održavanju
mentalnih funkci ja  te  je  l i  važno š to  jedemo za mentalno zdravl je  prenosimo u
nastavku iz  č lanka „Hrana za mozak“  objavl jenog na web platformi
mentalnozdravl je .hr :
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Za pravi lno funkcioniranje  mozak zaht jeva određene hranj ive tvar i  te  je  za
nekoliko nj ih  utvrđen ut jecaj  na kognit ivne sposobnost i .  Među nj ima se svakako
ist iču omega-3 masne kisel ine koje  su važne za izgradnju i  oporavak moždanih
stanica.  Konzumacija  omega-3 masnih kisel ina jedna je  od najbol je  proučenih
interakci ja  između hrane i  evoluci je  mozga.  Dokozaheksaenska kisel ina (DHA)
je najzastupl jeni ja  omega-3 masna kisel ina u s taničnim membranama mozga.
Međutim l judsko t i je lo ni je  učinkovito u s intet iz i ranju DHA pa smo u vel ikoj
mjeri  ovisni  o  prehrani .  Zapadnjačkim načinom prehrane potrošnja omega-3
masnih kisel ina uvel ike se  smanji la ,  a  njen defici t  u  prehrani  l judi  povezan je  s
povećanim r izikom od nekol iko mentalnih poremećaja  kao š to  je  poremećaj
pažnje,  dis leksi ja ,  demenci ja ,  depresi ja ,  bipolarni  poremećaj  i  shizofreni ja .
Glavni  izvor  omega-3 masnih kisel ina je  plava r iba (srdela ,  inćuni ,  skuša,  tuna) ,
a  nalazi  se  i  u  lanenim sjemenkama,  ul ju  repice i  orahu.  Suprotno pozi t ivnom
djelovanju prehrane bogate  omega-3 masnim kisel inama,  s tudi je  su pokazale  da
prehrana s  visokim sadržajem trans i  zasićenih masnih kisel ina negat ivno ut ječe
na mentalno zdravl je .  Antioksidansi  su biološki  akt ivni  spojevi  za  koje  se
pokazalo da smanjuju s tanični  s t res  i  upalne procese koj i  su povezani  sa
starenjem mozga i  neurodegenerat ivnim poremećaj ima kao š to  je  Alzheimerova
bolest .  Povećana konzumacija  ant ioksidansa može bi t i  učinkovita  u  prevenci j i
i l i  ublažavanju ovih promjena,  a  možemo ih pronaći  u  bobičastom voću kao š to
su  borovnice,  crni  r ibizl ,  kupine,  jagode.   Važnu ulogu u radu mozga imaju i
vi tamini  B skupine;  vi tamin B12,  folna kisel ina,  t iamin,  niacin.  Nedostatak ovih
vi tamina može dovest i  do neuroloških poremećaja  posebno kod razvoja ploda u
maternici  i  dojenačkoj  dobi .  Prehrambeni  izvori  vi tamina B skupine su cjelovi te
ž i tar ice,  orašast i  plodovi ,  meso,  r iba,  ja ja ,  pekarski  kvasac,  zeleno l isnato
povrće.  

Iako za pojedine hranj ive tvar i  i  nj ihove prehrambene izvore postoje  dobre
naznake da ut ječu na mentalno zdravl je ,  raspoloženje  i  kognit ivne funkci je  ne
smijemo zaboravi t i  da je  pravi lna uravnotežena,  raznovrsna i  umjerena prehrana
glavna odskočna daska u održavanju zdravl ja .  To se  odnosi  i  na mentalno
zdravl je  u  svim njegovim aspekt ima kako energetskim tako i  psihosoci jalnim.  U
svoju prehranu ukl juči te  svježe voće i  povrće,  c jelovi te  ž i tar ice i  r ibu.  Jedino
pravi lnom prehranom koja sadrž i  razl ič i te  nutr i jente  hranimo naš  mozak i
š t i t imo ga od oksidat ivnog s tresa uzrokovanog s lobodnim radikal ima koj i
oš tećuje  s tanice mozga.  Jedi te  obroke u druš tvu s  pr i ja tel j ima i  obi tel j i  jer  su
upravo ovakve prehrambene navike povezane s  dobrim raspoloženjem te  bol j im
mentalnim zdravl jem. Hrana koju jedemo je  važan alat  u  održavanju  zdravl ja
našeg mozga,  a  ide pod ruku s  drugim čimbenicima zdravog ž ivotnog s t i la  kao
š to  je  t je lesna akt ivnost ,  spavanje i  s t res  menadžment.  [4]

[4]  Mentalno zdravl je .  Hrana za mozak (2020).  Dostupno na:  ht tps: / /mentalnozdravl je .hr/blog/hrana-za-mozak/  
Zdrava prehrana.  Utjecaj  hrane na mozak (2020).  Dostupno na:  ht tps: / /zdravaprehrana. info/ut jecaj-hrane-na-mozak/

SAVEZ DRUŠTAVA DISTROFIČARA HRVATSKE

CROATIAN MUSCULAR DYSTROPHY ASSOCIATION

 
5

SDDH @-BILTEN

https://mentalnozdravlje.hr/blog/hrana-za-mozak/
https://mentalnozdravlje.hr/blog/hrana-za-mozak/
https://zdravaprehrana.info/utjecaj-hrane-na-mozak/
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Održana Međunarodna konferencija o neuromuskularnim bolestima 

te 48. godišnja skupština EAMDA-e

U prosincu je  održana dvodnevna onl ine Međunarodna konferenci ja  o
neuromuskularnim bolest ima te  48.  godišnja skupš t ina European All iance of
Neuromuscular  Disorders  Associat ions –  EAMDA. Kroz dvodnevni  program 9.  i
10.  prosinca,  2020. ,  Konferenci ja  je  obuhvat i la  vr lo sadržajan medicinski  dio
podijel jen u šest  tematskih cjel ina u koj ima su ugledni  s t ručnjaci  iz  raznih
zemalja  i  područja  medicine predstavi l i  novost i  iz  područja  di jagnost ike,
terapi ja ,  kl iničkih ispi t ivanja ,  pr is tupa te  skrbi  za  obol jele  osobe.  

Pr isutnima su se  pozdravnim r i ječima uvodno obrat i l i  Tadej  Korošec,  predsjednik
EAMDA-e,  Mateja  Toman,  predsjednica Saveza osoba s  miš ićnom dis trof i jom
Sloveni je  te  Milan R.  Dimitr i jević ,  osnivač Inst i tuta  za kl iničku neurofiziologi ju
i  emeri tus  profesor  Medicinskog fakul teta  Baylor  (Houston,  SAD).

U nastavku donosimo prikaz sažetaka izdvojenih tema po tematskim ci je l inama:

Zaš to  brzo trebamo opsežan novorođenački  probir  za SMA?
(Why shal l  we go quickly  to  a large new born screening in  SMA? –  Mari
Chris t ine Ouil lade and Robert  Plet isha SMA Europe,  France)

Kao g lavna tema izlaganja  bio je  NBS (eng.  new born screening)  -  novorođenački
probir .  New born screening  za  određenim r i je tkim metabol ičkim i  drugim
prirođenim bolest ima sustav je  organiziranog t raganja  u cjelokupnoj
novorođenačkoj  populaci j i  neke zemlje  ( i l i  regi je)  s  c i l jem nj ihova
prepoznavanja pr i je  nego š to  izazovu posl jedice po zdravl je  djeteta .  Kao vel iki
zagovarač i  promicatel j ,  Europski  savez za probir  novorođenčadi  provodi
inci ja t ivu da probir  novorođenčadi  na spinalnu miš ićnu atrof i ju  bude s tandardna
procjena novorođenčadi  te  da bude pr imjenj iva u svim državama do 2025.  godine
u svrhu š to  rani jeg l i ječenja  kako bi  se  zaustavio nepovratni  gubi tak motoričke
funkci je  i  napredovanje bolest i .

Genska terapi ja Duchenne miš ićne dis trof i je  
(Genet ic  therapies  of  Duchenne muscular dystrophy -  Prof .  Francesco Muntoni ,
Paediatr ic  Neurology,  Developmental  Neurosciences Dept . ,  UCL GOS Inst i tute  of
Child Health,  United Kingdom)

Kroz izlaganje  prof .  Muntoni  je  predstavio mogućnost i  genskog l i ječenja  DMD-a,
aktualna is t raž ivanja  i  očekivanja  o učinkovitost i  is t ih  pr i  čemu se posebno
dotaknuo genske terapi je  zasnovane na adeno-povezanom virusu u svrhu
svojevrsne zamjene gena.  Naveo je  kako više farmaceutskih tvr tki  radi  na
l i jekovima zasnovanim na ovom principu,  a  najdal je  su doš la  is t raž ivnja  tvr tki
Pfizer  i  Sarepta  koje  bi  uskoro mogle ući  u  t reću od čet i r i  faze.  
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Iako se  radi  o  l i jekovima za koje  se  zbog principa djelovanja očekuje
jednokratna pr imjena,  is taknuo je  kako još  n i je  utvrđena dugotrajnost
djelovanja,  a l i  i  pored toga,  iznio s tav kako će genska terapi ja  značajno na
bol je  promijeni t i  ž ivot  osoba s  DMD. Uz gensku terapi ju,  govorio je  i  o
napretku l i ječenja  temeljenog na metodi  exon-skippinga  (preskakanja gena)  pr i
čemu je  posebno is taknuo l i jek etepl irsen  (exondys)  koj i  je  u  SAD-u odobren po
ubrzanom postupku za l i ječenje  DMD-a uzrokovanog oš tećenjem eksona 51;
golodirsen (vi l tolarsen)  o  kojemu smo pisal i  u  prvom izdanju SDDH  @-bil tena,
a  koj i  se  koris t i  kod oš tećenja  eksona 53 te  casimersen  –  l i jek za t re t i ranje
DMD-a nastalog usl i jed oš tećenje  eksona 45,  a  za koj i  se  početkom 2021.
godine očekuje odobrenje  od s t rane Američke agenci je  za hranu i  l i jekove.
Nijednu od ovih terapi ja  Europska agenci ja  za l i jekove još  n i je  odobri la .

Liječenje  DMD -  sadašnjost  i  budućnost  
(Treat ing DMD -  the Present  and the Future -  Tanja Goll i ,  dr .  Med. ,  Dr.
MedPedijatr i jska kl inika,  UKC Ljubl jana,  Sloveni ja)

Predavanje o t re tmanu DMD pri  čemu je  naglasak bio na medikamentoznoj
terapi j i ,  s teroidima,  l i jekovima za srce,  dodacima za koš tanu formaci ju i
terapi j i  hormonima.  Najčešći  uzrok smrt i  kod DMD jest  zatajenje  srca pa je  tom
problemu potrebno dat i  pravovremenu pažnju u smislu rane di jagnost ike i
t re tmana kao š to  su beta  blokatori ,  diuret ic i  te  ant i -ar i tmička terapi ja .  Ono š to
se očekuje u budućnost i  su l i jekovi  koj i  bi  uspori l i  i l i  zaustavi l i  progresi ju
bolest i ,  kao š to  su ataluren  i  exon skipping .  Od l i jekova koj i  bi  u  budućnost i
t rebal i  pomoći  osobama oboljel im od DMD su također  i  tamoxi fen ,  koj i
usporava progresi ju  bolest i  i  f ibrozu,  rimeporide  za  bolest i  srca,  metformin  za
tretman di jabetesa  te  givinostat  za  regeneraci ju  miš ića .

Š to  možemo nauči t i  iz  ALS regis tra?
(What  can we learn from ALS pat ient  regis try? -  asis t .  dr .  Blaz Kori tnik
Inst i tute  of  Cl inical  Neurophysiology,  Universi ty  Medical  Centre Ljubl jana,
Slovenia)

Navedena tema is taknula je  važnost  regis t ra  uspostavl jenog uz ALS Centar  u
Ljubl jani .  Bi tan je  radi  heterogenost i  obol jel ih  od ALS-a,  a  kroz navedeni
regis tar  od 2002.  godine prat i  se  90% oboljel ih .  Ujedno,  daje  se  mogućnost
lociranja  l judi  s  ALS-om š to  se  pokazalo jako bi tnim za vr i jeme COVID-a i
kontakt i ranja  obol jel ih .  Na nivou države od 2018.  godine u Sloveni j i  je
uspostavl jen zakonski  okvir  za  r i je tke bolest i  unutar  kojeg su sve miš ićne
dis trof i je .

Pojasne miš ićne dis trof i je  -  naše iskustvo
(Limb Girdle  Muscular Dystrophies  -  Our Experience;  MUDr.  L ívie  Mensová
Motol  Universi ty  Hospi tal ,  Prague,  Czech Republic)

Kroz izlaganje  predstavl jena je  povi jest ,  def inici ja ,  klasif ikaci ja  pojasne
miš ićne dis t rof i je  (eng.  l imb girdle  muscular  dystrophy -  LGMD),
epidemiološki  podaci ,  iskustvo rada te  posl jednj i  uspjeh u Češkoj  –  novi  dio
regis tra  REaDY koji  je  predstavl jen u srpnju 2020. ,  a  osnovan je  za ovaj  t ip
miš ićne dis t rof i je .  
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Is taknuto je  kako se otkr ićem novih podvrsta  LGMD i  proteina koj i  su povezani
s  LGMD javi la  potreba za novom klasif ikaci jom LGMD koja je  objavl jena 2018.
godine te  kako je  s i tuaci ja  s  LGMD komplicirana zbog heterogenost i  bolest i .
Također  pr ikazane su obećavajuće terapi je  za LGMD koje su t renutno u
početnim fazama kl iničkog ispi t ivanja .

Potenci jal i  f iz ikalnih modali te ta za poboljšanje kval i te te  ž ivota osoba s  NMB 
(Potent ial  of  physical  modali t ies  for  improvement  of  qual i ty  of  l i fe  of  pat ients
with NMD -  Prof .  Dr.  Ivet  B.  Koleva,  MD, PhD, DmedSc Medical  Universi ty  of
Sof ia,  Bulgaria)
 
Dr .  Ivet  Koleva s  Medicinskog sveuči l iš ta  u  Sofi j i ,  Bugarska,  iz lagala  je  o  temi
potenci jala  f iz ikalnih modal i te ta  za poboljšanje  kval i te te  ž ivota  osoba s
neuromuskularnim bolest ima.  Prikazani  su model i  neurorehabi l i taci je ,  vrs te
terapi ja  koje  se  pr imjenjuju te  pomagala i  uređaj i  koj i  pr i  tome služe.  Dr.
Koleva je  posebno naglasi la  potrebu primjene hol is t ičkog pris tupa u
rehabi l i taci j i  osobe s  neuromuskularnim bolest ima odnosno potrebu za
mult idiscipl inarnim t imom pri  provođenju is te .

Utjecaj  epidemije  COVID-19 na ž ivot  osoba s  neuromuskularnim bolest ima 

(COVID19 impact  on people l iv ing with rare neuromuscular diseases -  Erwan

Berjonneau,  EURORDIS,  France)

Prikazani  su rezul tat i  is t raž ivanja  koje  je  provela  EURORDIS organizaci ja ,  u
kojem je  sudjelovalo oko 7000 osoba od čega 434 osobe s  neuromuskularnim
bolest ima.  Pandemija  COVID-19 pogoršala  je  mnoge svakodnevne izazove osoba
koje boluju od r i je tkih bolest i  i  s tvori la  dodatne probleme u nj ihovom
svakodnevnom ž ivotu.  Rezul tat i  is t raž ivanja  pokazal i  su da je  čak 92% ispi tanika
imalo neki  obl ik problema t j .  pr is tupa uslugama u području medicinske skrbi ,
terapi ja ,  rehabi l i taci jskih postupaka,  pr is tupa operaci jskim zahvat ima i
t ransplantaci jama,  naručivanju na redovite  kontrole  i  dr .

Najčešći  problemi prehrane kod osoba oboljel ih  od NMB 

(Common nutri t ional  issues in  pat ients  with neuromuscular disorders  -  Assis t .

Prof .  Evgen Benedik,  PhD in Nutri t ion Sci .  Divis ion of  Paediatr ics ,  Department

of  Gastroenterologoy,  Hepatology and Nutri t ion,  Universi ty  Medical  Centre

Ljubl jana,  Slovenia)

Kroz predavanje o prehrani  kod osoba obol jel ih  od NMB, is taknuti  su problemi
kod pojedinih obl ika miš ićne dis t rof i je .  Pr imjerice kod SMA to su disfagi ja ,
otežano gutanje ,  spori je  žvakanje,  gubi tak tež ine i l i  prevel ik dobi tak na tež ini  te
konst ipaci ja .  Kod DMD naglasak je  bio na efektu kort ikosteroida zbog koj ih se
gubi  apet i t ,  smanjuje  razina kalci ja  i  vi tamina D.  Is taknuto je  kako su ci l jevi
regul iranja  prehrane opt imiziranje  dnevnih obroka kako ne bi  doš lo  do pada u
tež ini  i l i  prekomjernog dobivanja na tež ini ,  vježbe za poboljšavanje funkci je
gutanja  te  t re t i ranje  problema ref luksa,  di jareje  i  konst ipaci je .  Kod ove teme
naglašeno je  kako je  važno da pr is tup uvi jek bude mult idiscipl inaran pa bi  tako
trebal i  bi t i  ukl jučeni  pedi jatr i ,  neurolozi ,  nutr ic ionis t i ,  genet ičar i ,  logopedi ,
f iz ioterapeut i  i  radni  terapeut i .



 

Strateški  okvir i  EU vezani  za terapi je  koje  mijenjaju t i jek  bolest i  
(Transformative therapies  and European pol icies  -  Bonifác Makkai  Pol icy
secretariat ,  European All iance for  Transformative Therapies)

U okviru iz laganja ,  Bonifác Makkai  iz  Europskog saveza za t ransformativne
terapi je ,  naveo je  kako se s tanična i  genska terapi ja  razl ikuje  od one
konvencionalne,  u  pi tanju je  inovat ivan pr is tup koj i  može u potpunost i
promijeni t i  t i jek bolest i .  Iako je  u  zadnje vr i jeme doš lo  i  dolazi  do značajnog
napretka u području genske terapi je ,  naveo je  kako ozbi l jan problem može
predstavl jat i  nespremnost  zdravstvenih sustava da prate  znanstveni  napredak
zbog čega je  nužna pr iprema  zakonskih s t rategi ja  kako bi  novi  i  budući  l i jekovi
zais ta  bi l i  pr imijenjeni  odnosno doš l i  do obol jel ih  osoba.  Stoga je  uloga Saveza
povezat i  zastupnike u Europskom parlamentu s  predstavnicima obol jel ih  i
s t ručnjacima iz  područja  medicine kako bi  pr iprema bi la  sveobuhvatna.  Savez u
nj ihovim inici ja t ivama,  između ostal ih  podržava Tomislav Sokol ,  hrvatski
zastupnik u Europskom parlamentu.

Cjelokupan program, odnosno teme održane EAMDA konferenci je  možete
pogledat i  ovdje:  ht tp: / /www.eamda.eu/ internat ional-conference-on-nmd-2020/ .
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