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DYNE-101 donosi funkcionalna poboljSanja za osobe s DM1
u klinickom ispitivanju
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Podaci nove skupine sudionika mogli bi podrZati zahtjev za ubrzano odobrenje

b reo-2-r0

Eksperimentalna terapija DYNE-101 pokazala je ocekivane rezultate i dovela do funkcionalnih
poboljSanja kod osoba s miotoni¢kom distrofijom tipa 1 (DM1) u klinickom ispitivanju, prema

azuriranju tvrtke Dyne Therapeutics.

Faza 1/2 ACHIEVE ispitivanja (NCT05481879) sada ¢e ukljucivati novu skupinu sudionika koji

¢e primiti dozu koja je dosad pokazala najperspektivnije klinicke koristi. Podaci ove skupine —
nazvane registracijska proSirena skupina — mogli bi podrzati zahtjev za ubrzano odobrenje
DYNE-101 za DM1 u SAD-u. Dyne takoder nastoji dobiti ubrzane postupke odobrenja u drugim
zemljama.

,Podaci iz ACHIEVE ispitivanja za DM1 pokazuju znacajne funkcionalne koristi u nizu
klinickih mjera i uzbudeni smo Sto smo odabrali dozu za naSu registracijsku proSirenu skupinu,*
rekao je Doug Kerr, dr. med., dr. sc., glavni medicinski direktor Dynea, u priopéenju za medije.
,Potaknuti snaznim rezultatima, ubrzavamo razvoj DYNE-101, svjesni hitnosti da donesemo
potencijalni prvi tretman osobama koje Zive s DM1.*

Drugo ispitivanje faze 1/2, nazvano DELIVER (NCT05524883) testira eksperimentalnu terapiju
DYNE-251 kod djecaka u dobi od 4 do 16 godina s Duchenne miSi¢nom distrofijom (DMD).
Ovo ispitivanje takoder ukljuCuje registracijsku proSirenu skupinu koja bi trebala podrzati
regulatorne aplikacije.
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,Kod oba programa ostajemo na putu da zavr§imo upis u nase registracijske proSirene skupine
do 2025., s ciljem podnoSenja zahtjeva za ubrzano odobrenje do 2026., u nadi da éemo
transformirati paradigmu lijeCenja pacijenata,* rekao je John Cox, predsjednik i izvrSni direktor
Dynea.

DMI1 je oblik miSi¢ne distrofije kod kojeg mutacije u genu DMPK dovode do stvaranja

abnormalne verzije RNA, molekule koja sluzi kao predlozak za sintezu proteina. Ta abnormalna
RNA se nakuplja i ometa pravilnu proizvodnju proteina vaznih za zdravlje miSic¢a, osobito
proces spajanja RNA molekula potrebnih za sintezu proteina.

Testiranje DYNE-101

DYNE-101 sadrzi oligonukleotide, kratke niti genetskog materijala koje mogu utjecati na
aktivnost gena, dizajnirane da se veZzu na ove nakupine DMPK RNA i uzrokuju njihovu
razgradnju. Oligonukleotidi su povezani s antitijelima koja ih ciljano usmjeravaju na miSi¢ne
stanice.

ACHIEVE ispituje razlicite intravenozne doze DYNE-101 u usporedbi s placebom kod odraslih
osoba s DM1 u dobi od 18 do 49 godina.

Prethodni privremeni podaci iz viSe skupina doziranja sugerirali su da DYNE-101 djeluje prema

ocekivanjima, ispravljajuci nedostatke spajanja RNA, smanjujuéi miotoniju — simptom DM1
obiljeZen poteskoama u opustanju miSi¢a — i poboljSavajuci druge aspekte fizicke funkcije.

Nedavno azuriranje odnosi se na osam pacijenata koji su primili DYNE-101 u dozi od 6,8 mg/kg
jednom svaka dva mjeseca, $to je rezim koji je Dyne odabrao za registracijsku proSirenu
skupinu.

Lijecenje je dovelo do znacajnog smanjenja DMPK RNA, uz korekciju nedostatka spajanja
RNA, mjereno slozenim indeksom alternativnog spajanja (CASI-22), nakon tri mjeseca. Takoder
su zabiljeZena smanjenja miotonije i funkcionalna poboljSanja u mjerama snage miSica,
ravnoteze i umora, primije¢ena ve¢ nakon tri mjeseca i odrZzana do Sest mjeseci.

Uoceni su povoljni trendovi u pacijentovim izvjeStajima o opterecenju boleScu, ukljucujudi
podskale povezane sa zdravljem mozga i ledne mozdine.

Medu skupinama koje su primale doze, DYNE-101 se dobro podnosi, bez identificiranih
ozbiljnih nuspojava povezanih s lije¢enjem.
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'Znacajan korak naprijed' za DM 1

Dyne je komunicirao s FDA-om o nacinu za ubrzanim odobrenjem DYNE-101, Sto uvjetno
omogucava stavljanje lijeka na trziSte na temelju preliminarnih dokaza da je vjerojatno
ucinkovit, dok su potvrdujuca klinicka ispitivanja u tijeku. U slu¢aju DYNE-101 tvrtka planira
koristiti CASI-22 kao zamjensku krajnju tocku.

Registracijska proSirena skupina ukljucivat ée oko 32 pacijenta koji ¢e primiti reZim doziranja
od 6,8 mg/kg. Primarni cilj u ovoj skupini bit ¢e CASI-22 uz prikupljanje funkcionalnih mjera.

,Podaci iz ACHIEVE ispitivanja predstavljaju znacajan korak naprijed i naglaSavaju potencijal
DYNE-101 za rjeSavanje mnogih od najizazovnijih simptoma s kojima se suoCavaju osobe koje
zive s DM1,“ rekao je James Lilleker, dr. sc., neurolog i glavni istraziva¢ ACHIEVE ispitivanja.

DYNE-251, razvijen na istoj platformi kao DYNE-101, osmiSljen je za povecanje proizvodnje
distrofin proteina, koji nedostaje osobama s DMD-om s mutacijama gena DMD koje omogucuju
preskakanje egzona 51.

Dyne je ranije izvijestio da podaci iz DELIVER ispitivanja pokazuju povecanje razine distrofina

i funkcionalna poboljSanja. Od tog aZuriranja, prijavljeno je da se terapija i dalje dobro podnosi
bez novih ozbiljnih nuspojava povezanih s lije¢enjem.

Tvrtka nastoji dobiti ubrzano odobrenje DYNE-251 koristeci razine distrofina kao zamjensku
mjeru ishoda. [1]

[1] Muscular Dystrophy News Today (2025). DYNE-101 is leading to functional gains for DM1 patients in
trial.

Dostupno na: https://musculardystrophynews.com/news/dyne-101-leading-functional-gains-dm1-patients-
achieve-trial/
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Poveéanje razine SMN proteina moZe biti koristan
pocetni korak u lijecenju SMA

Ready-to-use protein poboljsava ucinkovitost terapija usmjerenih na SMN2

Kombinacija ready-to-use SMN proteina i eksperimentalnog lijeCenja usmjerenog na gen SMN2,
koje djeluje sli¢no kao Spinraza (nusinersen), ublazila je abnormalnosti u motorickim neuronima
izvedenim iz pacijenta sa spinalnom miSi¢nom atrofijom (SMA), navode istrazivaci.

Dodavanje proteina, koje povecava razinu (ekspresiju) SMN proteina, u kombinaciji s terapijom
usmjerenom na SMN2 pokazalo se ucinkovitijim od bilo kojeg pristupa pojedinacno, istaknuli su
istrazivaci koji su razvili ovaj protein pune duljine.

“Ovi rezultati pruzaju uvjerljive dokaze o potencijalu naSeg [ready-to-use] proteina kao dodatka
postojeéim terapijama,” napisali su istraZivaci.

Rad pod naslovom ,,Rekombinantni SMN protein djeluje sinergijski s terapijom za spinalnu
miSi¢nu atrofiju kako bi se ublaZili patoloSki fenotipovi motorickih neurona® objavljen je kao
pismo u ¢asopisu Translational Neurodegeneration od strane istrazivackog tima iz Italije.

Potrebni su ‘dodatni pristupi’ za poboljSanje trenutnih terapija za SMA

Rijetko genetsko stanje obiljezeno simptomima bolesti progresivne slabosti i troSenja miSica,
SMA uzrokovano je mutacijama u obje kopije gena SMN1. Posljedi¢no, proizvodi se vrlo malo ili
nimalo SMN proteina, Sto dovodi do gubitka motorickih neurona — specijaliziranih Ziv¢anih
stanica koje kontroliraju dobrovoljne pokrete.
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Spinraza, prva odobrena terapija za modifikaciju bolesti, je antisense oligonukleotid (ASO) —
molekula temeljena na RNA. Ova terapija povecava razinu SMN proteina vezivanjem za
glasnicku RNA (mRNA) SMN2 gena, korigirajuci njeno spajanje, proces koji omogucuje jednom
genu da proizvodi viSe razlicitih proteina.

Bez ciljane terapije, SMN2 — ,rezervni* gen za SMNI1 — proizvodi kra¢i, manje stabilan i slabiji
protein.

Postojece terapije za SMA koje mijenjaju tijek bolesti — Spinraza, Evrysdi (risdiplam) i genska
terapija Zolgensma (onasemnogene abeparvovec-xioi) — mogu znacajno poboljSati motoricke i
respiratorne funkcije pacijenata. Medutim, odgovor na lijeCenje je varijabilan, a ove terapije su
najucinkovitije kada se primijene rano u Zivotu.

“Vazno ogranicenje” Spinraze i Evrysdi-a, obje terapije koje modificiraju spajanje SMN2, je to
Sto ne mogu brzo inducirati visoku proizvodnju SMN proteina, istaknuli su znanstvenici. Takoder,
koli¢ina dostupne SMN2 mRNA moZe biti ograni¢ena kod pacijenata, osobito onih s SMA tip 1,
uobicajenim i teSkim oblikom bolesti.

“Ove zapazanja sugeriraju da postojece terapije joS uvijek nisu lijek, Sto naglaSava potrebu za
razvojem dodatnih pristupa za poboljSanje ucinkovitosti ovih dostupnih terapija,” napisali su
istrazivaci.

Ready-to-use protein testiran na neuronima izvedenim iz pacijenta sa SMA i nositelja

Znanstvenici su razvili novu terapiju, nazvanu TAT-fISMN, koja dostavlja ready-to-use ljudski
SMN protein pune duljine. Proveli su razliCite laboratorijske testove ovog proteina, ukljucujuci na
motorickim neuronima izvedenim iz induciranih pluripotentnih mati¢nih stanica pacijenta sa
SMA tip 2 i zdravog, povezanog nositelja SMA (s jednom mutiranom kopijom SMNI1 gena). Ove
mati¢ne stanice su znacajne jer se mogu programirati da se razviju u bilo koju vrstu stanice u
tijelu; u ovoj studiji, sazrijevale su kao motoric¢ki neuroni.

Rezultati su pokazali da su neuriti (projekcije Ziv€anih stanica) motori¢kih neurona pacijenta sa
SMA bili kraci i osjetljiviji na programiranu stani¢nu smrt u usporedbi s onima izvedenim iz
nositelja, koji je sluzio kao kontrola.

Defekti su ublazeni kada su motoricki neuroni pacijenta dobili poveéane doze TAT-fISMN
proteina, izvijestili su znanstvenici. Dulji neuriti i manja stani¢na smrt takoder su zabiljeZeni kod
motorickih neurona tretiranih s PMO25. PMO2S5 je eksperimentalni ASO koji cilja SMN2 gen,
djelujuci slicno Spinrazi kako bi povecao proizvodnju funkcionalnog SMN proteina.
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Kombinacija TAT-fISMN i PMO25 ucinkovitije je smanjila promjene povezane sa SMA u
motorickim neuronima nego bilo koja terapija pojedinacno, “Sto sugerira da pravovremeno
povecanje SMN proteina moZe znacajno ublaZiti patoloske fenotipove motorickih neurona
povezane sa SMA,” napisali su istraZivaci.

“Vjerujemo da ce klinicko upravljanje SMA biti poboljSano s preciznijim strategijama za
povecanje ekspresije SMN proteina, poput TAT-fISMN, ali i njihovom kombinacijom s
nutricionistickim i rehabilitacijskim programima u sklopu sveobuhvatnog plana skrbi za
pacijente,” zakljucili su. [2]

[2] SMA News Today (2025). Raising SMN protein levels may be helpful early step in SMA treatment.
Dostupno na: https://smanewstoday.com/news/raising-smn-protein-levels-boost-sma-therapy-effectiveness/
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Novi podaci ispitivanja ALS-a pokazuju gotovo
dvogodiSnje produljenje Zivotnog vijeka s NP001
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Produljenje Zivotnog vijeka dokazano je u podskupini pacijenata u 2 ispitivanja faze 2

NPOO1 (natrijev klorit) povezan je sa znacajnim produljenjem Zivotnog vijeka u podskupini
pacijenata s amiotroficnom lateralnom sklerozom (ALS) koji nisu pokazivali znakove
napredovanja bolesti tijekom lijeCenja eksperimentalnom terapijom u klinickim ispitivanjima
faze 2, prema novim podacima iz dviju studija.

U ovoj skupini tzv. "neprogresora", pacijenti koji su primali NPOO1 tijekom Sest mjeseci Zivjeli
su 22 mjeseca dulje od osoba u kontrolnoj skupini, od kojih je vecina primala odobrenu terapiju
za ALS, riluzol. Tvrtka Neuvivo, koja razvija terapiju, vjeruje da je produZenje preZivljenja
povezano sa sposobnoS¢u NPOO1 da uspori respiratorno propadanje, navodi se u priopéenju
tvrtke.

"Podaci dosljedno pokazuju da NPOO1 usporava ili zaustavlja napredovanje ALS-a kod
podskupine pacijenata s upalnim oblikom bolesti ve¢ nakon Sest mjeseci lijeCenja", navedeno je
u priopcenju.

Ovi nalazi su u skladu s nedavno objavljenim analizama iz vece skupine sudionika ispitivanja,
istaknula je tvrtka. Te su analize podrzale Neuvivovu proS§logodi$nju prijavu ameri¢koj Agenciji
za hranu i lijekove (FDA) za odobrenje NPOO1 kao terapije za ALS.

Novi podaci predstavljeni su na ALS Network Research Summitu, odrZanom ranije ovog

Nova Ves 44, Zagreb

SAVEZ DRUSTAVA DISTROFICARA HRVATSKE Tel/Fax: 01 46 66 849

CROATIAN MUSCULAR DYSTROPHY ASSOCIATION

www.sddh.hr, e-mail: sddh@zg.t-com.hr



SODDH @-BILTEN

mjeseca u San Franciscu, a iznio ih je dr. Michael McGrath, osnivac i glavni znanstveni direktor
tvrtke Neuvivo.

Ari Azhir, izvrSna direktorica i suosnivacica Neuviva, istaknula je kako se novi nalazi "dobro
poklapaju" s prethodno objavljenim podacima te "doprinose sve vefem broju dokaza koji
podupiru klinicku korist NPOO1 u lije¢enju ALS-a". Dodala je i da "ovaj lijek mozZe pruziti
znacajnu korist osobama koje Zive s ALS-om".

NPOOI je testiran u dvije ranije klinicke studije protiv placeba

ALS je sloZzena neurodegenerativna bolest u kojoj odumiru ZivCane stanice odgovorne za
ukljucujuci hodanje, jedenje i govor. Konac¢ni gubitak funkcije disanja najceS¢i je uzrok smrti
bolesnika.

Medu cimbenicima za koje se vjeruje da pridonose neurodegeneraciji kod ALS-a su upala i
disfunkcija imunoloskih stanica.

NPOO1, koji se daje intravenozno ili putem infuzije u krvotok, ima za cilj reprogramirati
imunoloSke stanice zvane makrofagi iz toksi¢nog, proupalnog stanja u neupalno stanje. U
konacnici, ocekuje se da ¢e ovo potisnuti nekontrolirane imunoloSke odgovore koji pokrecu
upalu i oStecenje Ziv€anih stanica kod ALS-a, ¢ime se usporava napredovanje bolesti.

Ovaj terapijski kandidat prethodno je testiran u dvije placebo- kontrolirane klini¢ke studije faze
2 — studiji faze 2a (NCT01281631) i studiji faze 2b (NCT02794857) — na osobama s ALS-om u
dobi od 21 do 80 godina, kojima su simptomi poceli unutar tri godine prije pocetka studije. edna

od dvije doze NPOO1 (1 mg/kg ili 2 mg/kg) ili placebo davani su u mjese¢nim ciklusima, s
infuzijama primijenjenim tijekom 3-5 uzastopnih dana, tijekom Sestomjese¢nog razdoblja
lijeCenja.

placebo, kako je ocijenjeno revidiranom ALS funkcionalnom ljestvicom za procjenu (ALSFRS-
R). Medutim, dodatne analize pokazale su da bi lijeCenje moglo usporiti napredovanje bolesti i
saCuvati funkciju pluc¢a u podskupini sredovjecnih pacijenata s visokom razinom upale.

Tvrtka Neuvivo je potom u listopadu prosle godine objavila jo§ dvije studije koje su dodatno
analizirale dugoroCne ishode preZivljenja pacijenata koji su prethodno sudjelovali u
Sestomjesecnim klini¢kim ispitivanjima.

Ti su nalazi pokazali da je Zivotni vijek znacajno produljen — za 4,8 mjeseci — kod pacijenata
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koji su primali NPOO1 u dozi od 2 mg/kg u usporedbi s onima koji su dobivali placebo. Nadalje,

jos izraZenija korist zabiljeZena je kod pacijenata koji su imali 65 ili manje godina u trenutku
upisa u studiju te kod onih s umjerenim razinama upale. Terapija NPOO1 takoder je bila
povezana s oko 50% usporavanjem respiratornog propadanja, $to Neuvivo smatra klju¢nim
¢imbenikom koji je pridonio pobolj$anju Zivotnog vijeka.

Novi podaci pokazuju usporenje smanjenja plucne funkcije kod odredenih pacijenata

U prezentaciji na summitu, McGrath je podijelio nalaze dodatnih analiza koje su proSirile ove
rezultate. Ovi novi podaci su se posebno usredotocili na podskupinu pacijenata koji su smatrani
neprogresivnim - Sto zna¢i da nisu dozZivjeli pogorSanje ALSFRS-R rezultata - tijekom
ispitivanja faze 2.

"Jedan od najzbunjujucih aspekata istrazivanja ALS-a je Cinjenica da bolest ne napreduje
ravnomjerno", rekao je McGrath, koji je i profesor emeritus medicine na SveuciliStu Kalifornija
u San Franciscu. "Moja analiza promatrala je pacijente Cije se napredovanje usporilo ili
zaustavilo koriStenjem standardnog testa za funkcionalne promjene kod pacijenata s ALS-om."
Medu tim osobama koje nisu napredovale, lije¢enje NPOOI u dozi od 2 mg/kg bilo je povezano
sa znaCajnim usporavanjem opadanja plu¢ne funkcije u usporedbi s placebom.

Nadalje, medu pacijentima za koje se smatra da imaju karakteristike rizika za napredovanje
bolesti na temelju studija prirodne povijesti, 31% pacijenata lijeenih NPOO1 nije pokazalo
progresiju bolesti tijekom Sest mjeseci u usporedbi s 14% onih koji su primali placebo.

Medijan producjenja Zivotnog vijeka pacijenata lijecenih NPOO1 bio je 58 mjeseci, ili gotovo pet
godina, u usporedbi s 36 mjeseci, ili tri godine, u kontrolnoj skupini. Sveukupno, to je znacilo
znacajnu, gotovo dvogodiSnju korist u prezivljavanju uz lijeCenje.

Medu osobama koje nisu napredovale, klinicka poboljSanja bila su popracena korekcijom
upalnih biomarkera i smanjenjem lakog lanca neurofilamenta, biomarkera oStecenja Zivaca,
prema tvrtki. Neuvivo vjeruje da podaci dodatno podupiru ideju da je usporavanje opadanja
disanja klju¢no za poboljSanje prezivljavanja ALS-a.

Tvrtka je napomenula da trenutacno ne postoje dostupne terapije koje mogu ocuvati funkciju
disanja kod pacijenata s ALS-om. Ako na kraju bude odobren, NPOO1 bi bio prvi tretman koji bi
mogao modificirati bolest, prema Neuvivu. [3]

[3] ALS News Today (2025). New ALS trial data show nearly 2-year survival benefit with NPOO1.
Dostupno na: https://alsnewstoday.com/news/new-als-trial-data-show-22-month-survival-benefit-np001/
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NMD670 dobio orphan status lijeka za CMT dok
zapocinje klinicko ispitivanje

Studija faze 2 traZi 80 sudionika u SAD-u i Europi

Americka uprava za hranu i lijekove (FDA) dodijelila je orphan status eksperimentalnoj oralnoj
terapiji NMD670 za lijecenje Charcot-Marie-Toothove bolesti (CMT).

Orphan status dodjeljuje se terapijama namijenjenima prevenciji, dijagnosticiranju ili lijeCenju
rijetkih bolesti, koje se u SAD-u definiraju kao one koje pogadaju manje od 200.000 ljudi. Cilj
oznake je ubrzati razvoj takvih terapija pruzanjem poticaja poput poreznih olakSica za klinicka
ispitivanja, izuzeca od odredenih naknada i sedmogodiSnje trZiSne ekskluzivnosti ako terapija
bude odobrena.

U meduvremenu, u tijeku je prvo klinic¢ko ispitivanje (NCT06482437) koje testira NMD670 kod
osoba s CMT-om i trazi sudionike. FDA je odobrila ispitivanje u lipnju prosle godine, a tvrtka
NMD Pharma objavila je u studenom da je studija zapocela te da je prvi pacijent primio dozu

lijeka.

Ispitivanje nazvano SYNAPSE-CMT, koje se provodi u fazi 2, ukljucit ¢e 80 odraslih osoba s
genetski potvrdenim CMT-om tipa 1 i tipa 2 — naj¢eS¢im oblicima ove bolesti — na lokacijama
u SAD-u i Europi.

,NMD Pharma predano radi na rjeSavanju potreba pacijenata koji Zive s neuromuskularnim
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https://charcot-marie-toothnews.com/what-is-charcot-marie-tooth-disease-cmt/
https://www.fda.gov/industry/medical-products-rare-diseases-and-conditions/designating-orphan-product-drugs-and-biological-products
https://clinicaltrials.gov/study/NCT06482437?term=NMD670&rank=1
https://clinicaltrials.gov/study/NCT06482437?term=NMD670&rank=1#contacts-and-locations
https://charcot-marie-toothnews.com/charcot-marie-tooth-type-1-cmt1/
https://charcot-marie-toothnews.com/charcot-marie-tooth-type-2-cmt2/
https://charcot-marie-toothnews.com/types-of-charcot-marie-tooth-disease-2/
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bolestima rijetke bolesti NMD670,* izjavio je Thomas Holm Pedersen, dr. sc., izvr$ni direktor
tvrtke NMD Pharma, u priopéenju za medije.

Mala molekula usmjerena na inhibiciju CIC-1

CMT (Charcot-Marie-Tooth) skupina je nasljednih neuromuskularnih  poremecaja
karakteriziranih perifernom neuropatijom, odnosno o$teenjem Zivaca izvan mozga i ledne
mozdine koji su odgovorni za osjet i pokret. Medu simptomima su slabost i propadanje skeletnih
miSica, koji kontroliraju voljne pokrete.

NMD670 je prva u klasi oralna mala molekula koja inhibira kloridni ionski kanal 1 (CIC-1),
protein ukljucen u funkciju skeletnih miSica.

Podaci pokazuju da inhibicija CIC-1 poboljsava signalizaciju na neuromuskularnoj spojnici
(NMJ) — mjestu gdje se Ziv€ane i miSi¢ne stanice povezuju kako bi omogucile dobrovoljne
pokrete. Tvrtka NMD Pharma vjeruje da bi ovo moglo pomod¢i u vracanju normalnije funkcije
skeletnih miSi¢a kod neuromuskularnih bolesti poput CMT-a.

Orphan status lijeka za rijetke bolesti (status lijeka za rijetke bolesti) ,,ne samo da naglaSava
hitnu potrebu za novim, ucinkovitim tretmanima za ovu rijetku bolest, ve¢ i potvrduje terapijski
potencijal naSeg pristupa inhibicije CIC-1 specificne za skeletne miSi¢e u rjeSavanju povezane
slabosti i umora miSi¢a®, izjavio je Holm Pedersen.

ProSlog mjeseca tvrtka je objavila rad u casopisu Annals of Clinical and Translational
Neurology koji sadrzi podatke koji podupiru ulogu inhibicije CIC-1 u CMT-u. Ukljuceni su
nalazi iz opservacijske studije ESTABLISH (NCT04980807), koju je NMD Pharma pokrenula
2021. godine kako bi bolje razumjela kako CMT utjece na signalizaciju na neuromuskularnoj

spojnici. U studiji je sudjelovala 21 osoba s CMT1 ili CMT2 te 10 zdravih osoba, a svi su prosli
testove za procjenu fizicke funkcije i NMJ signalizacije.

Rezultati su pokazali da osobe s CMT-om imaju znacajne nedostatke u funkciji na
neuromuskularnoj spojnici u usporedbi sa zdravim osobama. Kod pacijenata se veci stupanj
disfunkcije neuromuskularne spojnice s loSijom fizickom funkcijom, ukljucujué¢i snagu,
ravnotezu, pokretljivost i izdrzljivost.

Objava takoder ukljucuje pretklinicke nalaze iz miSjih modela CMT1 i CMT2. Podaci pokazuju
da je lijeCcenje NMD670 poboljsalo razli¢ite aspekte funkcije miSi¢a, ukljucujuéi maksimalnu
miSi¢nu snagu i izdrzljivost.

U klinickom ispitivanju SYNAPSE-CMT sudionici ¢e nasumicno biti rasporedeni na primanje
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https://www.nmdpharma.com/
https://www.globenewswire.com/news-release/2025/01/06/3004440/0/en/NMD-Pharma-Announces-FDA-Orphan-Drug-Designation-Granted-to-NMD670-for-the-Treatment-of-Patients-with-Charcot-Marie-Tooth-Disease.html
https://charcot-marie-toothnews.com/charcot-marie-tooth-disease-symptoms/
https://www.globenewswire.com/news-release/2024/12/18/2998755/0/en/NMD-Pharma-publishes-new-data-on-the-role-of-ClC-1-inhibition-in-Charcot-Marie-Tooth-in-the-Annals-of-Clinical-and-Translational-Neurology.html
https://onlinelibrary.wiley.com/doi/full/10.1002/acn3.52252
https://onlinelibrary.wiley.com/doi/full/10.1002/acn3.52252
https://clinicaltrials.gov/study/NCT04980807
https://charcot-marie-toothnews.com/news/target-cmt-treatment-seen-impaired-nerve-muscle-signals/
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NMD670 ili placeba, koji ¢e uzimati dva puta dnevno u obliku oralnih tableta tijekom tri tjedna.
Glavni cilj je procijeniti promjene u fizi¢koj funkciji, koje ¢e se mjeriti testovima poput
Sestominutnog hoda, tr¢anja/hoda na 10 metara te testa ustajanja i kretanja (timed-up-and-go
test).

Sekundarni ishodi ukljuuju mjerenje ozbiljnosti bolesti, umora, neuropatije, kvalitete Zivota i
sigurnosti. Ocekuje se da e ispitivanje biti zavrSeno 2026. godine.

Tijek klinickih ispitivanja takoder ukljucuje testiranje NMD670 za druge neuromuskularne
indikacije, ukljuCujuci generaliziranu mijasteni¢nu gravis (gMG) i spinalnu miSiénu atrofiju.
Americka agencija za hranu i lijekove (FDA) dodijelila je NMD670 orphan status lijeka za za
eMG. [4]

[4] Charcot-Marie-Tooth News (2025). NMD670 granted orphan drug status for CMT as clinical trial starts.
Dostupno na: https://charcot-marie-toothnews.com/news/nmd670-granted-orphan-drug-status-cmt-clinical-trial-
starts/
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https://myastheniagravisnews.com/generalized-myasthenia-gravis/?_gl=1*1mxefsq*_gcl_au*MTgwMjEwOTQyMy4xNzM5MjgzODIx*_ga*MTIyMTA4NTAzLjE3MzkyODM4MjE.*_ga_P0RVH3YHKB*MTczOTQzNjA0NS4zLjEuMTczOTQzNjYzMC42MC4wLjA.
https://smanewstoday.com/what-is-spinal-muscular-atrophy/?_gl=1*1mxefsq*_gcl_au*MTgwMjEwOTQyMy4xNzM5MjgzODIx*_ga*MTIyMTA4NTAzLjE3MzkyODM4MjE.*_ga_P0RVH3YHKB*MTczOTQzNjA0NS4zLjEuMTczOTQzNjYzMC42MC4wLjA.
https://charcot-marie-toothnews.com/columns/we-need-more-conversations-disability-employment
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Bolest diSnog sustava natjerala me da se borim za Zivot

LIFE, ONE CUP
AT A TIME

Alyssa Silva

Uz SMA, "razboliti se" znaci puno vise nego za veéinu

Dok sam leZala u krevetu, Zeleéi da moje tijelo nade malo energije za pisanje ove kolumne, na
mom telefonu je iskocila obavijest. Prema USA Today, "Cetverostruki udar virusa" Sirio se
zemljom. Sve §to sam mogao uciniti bilo je zakolutati o¢ima.

Nakon proteklih nekoliko tjedana, nije mi trebao novinski ¢lanak koji bi mi rekao koliko su
virusi harali u zajednici. Takoder nisam trebala da moje razine tjeskobe budu viSe nego §to su
veé bile. Jao, bilo je to doba godine kada je sezona prehlade i gripe nemilosrdno napadala
svakoga na svom ratnom putu. NaZalost, postala sam jedna od njenih Zrtava kada me proslog
mjeseca uhvatila gadna prehlada.

Kada Zivite sa spinalnom miSiénom atrofijom (SMA), respiratorna bolest moZe biti opasna po

Zivot zbog slabosti miSi¢a. Jednostavno receno, nisam dovoljno jaka da kaSljem i oCistim pluca
od sluzi. Prije sam zbog obi¢ne prehlade bio na odjelu intenzivne njege. Skracenica od tri slova,
RSV, koja je kratica za respiratorni sincicijski virus, izaziva mi straSne uspomene. A upala pluc¢a

mi je skoro oduzela Zivot nekoliko puta.

S obzirom na moju povijest, sa sigurno$¢u se moZe re¢i da moja plu¢a nemaju najbolje rezultate
kada je u pitanju bolest. Dakle, kad me nedavna respiratorna infekcija sruSila po prvi put u
godinama, moji su se najgori strahovi ostvarili. Morala sam se ocajnicki boriti za svoj Zivot.
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https://smanewstoday.com/living-with-spinal-muscular-atrophy/
https://smanewstoday.com/columns/handling-reality-respiratory-infections-while-living-with-sma/
https://smanewstoday.com/news/children-sma-risk-hospitalization-rsv-infection/
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Od moje zadnje respiratorne infekcije prije sedam godina, tijelo mi je postalo slabije,
ostavljaju¢i me uznemirujuéi osjecaj da ¢u se razboljeti. Sada Zivim s kroni¢nim umorom.
Koristim nazojejunalnu sondu jer visSe ne mogu dobro gutati. Kapacitet plua mi se malo
nametljiva misao da necu biti dovoljno jaka da dobijem sljedecu bitku i da ¢u podledi sljede¢em
respiratornom virusu.

Nazalost, ova mogucnost je sumorna stvarnost za nas u zajednici SMA. To je razlog zaSto se
sklonim tijekom sezone klica, odri¢em se druStvenih angaZzmana zimi i joS uvijek nosim masku u
javnosti. Ali unato¢ mojim najve¢im naporima, ne mogu zauvijek pobjeci od neizbjeznog.

Tri sam se tjedna neumorno borila uz svoje roditelje, koji su bili svjetionik u ovom mra¢nom
vremenu. Dali su mi rasprSivace albuterola svaka Cetiri sata, s raspr§iva¢ima hipertoni¢ne
fizioloSke otopine izmedu. Stavili su me na posturalnu drenazu, polozaj koji dopusta gravitaciji

.......

Dok sjedim ovdje nakon toga, razmiSljajuc¢i o tome $to je moje tijelo pretrpjelo, osjeCam se
zahvalno i blagoslovljeno. Borila sam se na nacine za koje nisam znala da sam sposobna za
borbu. S druge strane, trenutno sam slabija nego ikad. Moje tijelo je gurnuto daleko izvan svojih
granica, i iako se isplatilo, sada moram uciniti drugaciju vrstu ozdravljenja. I pocinje s
odmorom.

Trenutno se nalazim negdje izmedu trijumfa i krhkosti. To Sto sam preZivjela tako mucno
iskustvo podsjetilo me na moju otpornost. Ipak, to me takoder ucinilo svjesnijom ranjivosti mog
tijela.

Imam joS$ dosta vremena do kraja sezone prehlade i gripe. Do tada ¢u ostati na oprezu. Ostat ¢u
usredotocena na lijecenje i obnovu, jedan dah po jedan. [4]

[5] SMA News Today (2025). A respiratory illness left me fighting for my life.
Dostupno na: https://smanewstoday.com/columns/respiratory-illness-left-me-fighting-life/
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https://smanewstoday.com/columns/finding-energy-things-matter-while-living-with-chronic-fatigue/
https://smanewstoday.com/columns/adapting-to-my-nj-feeding-tube/
https://smanewstoday.com/columns/managing-cold-with-sma-hope-oxygen-acceptance/
https://www.cff.org/managing-cf/chest-physical-therapy

