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Cresterea impreuna: puterea comunitatii
Duchenne si Becker din Romania

« Isabela Tudorache

Presedintele Asociatiei Proiectul Parintilor pentru Cercetare si Asistentd in Distrofia Musculara
Membru World Duchenne Organization, Membru 1GDOC, Membru ANBRaRo

Comunitatea Duchenne si Becker din
Romania, stransa in jurul Asociatiei Proiectul
Parintior pentru Cercetare si Asistenta
in Distrofia Musculara, membri ai World
Duchenne Organization, motivati de solutionarea
problemelor legate de boala propriilor copii,
contribuie prin efortul lor permanent la informarea
comunitatii Duchenne de la noi din tara cu
privire la progresele realizate si la obiectivele
diverselor demersuri de cercetare si asistenta in
domeniu la nivel international. in acelasi timp, cu o
determinare constanta, coaguleaza si promoveaza
servicii specializate, de diagnostic si ingrijiri
adecvate nevoilor familiei, copilului si tanarului
afectat de aceasta boala incurabila.

Anul 2018 debuteaza cu un seminar de lucru
organizat la Craiova cu sprijinul unui grant oferit de
Ambasada Frantei in Romania. Asociatia Proiectul
Parintilor pentru Cercetare si Asistenta in
Distrofia Musculara (APP Romania) in parteneriat

WWW.parentproject.org.o

cu Centrul Regional de Genetica Medicala Dolj, si
specialistii de la Sectia de Neurologie Pediatrica
din Spitalul de copii Victor Gomoiu si Spitalul
Clinic Alexandru Obregia Bucuresti au organizat
in data de 02 Februarie 2018, Seminarul de lucru:
"Stop Pasivitatii! Managementul Modern al
Distrofiilor Musculare”. Scopul grupului de lucru
a fost schimbul de experienta intre specialistii
Neurologi Pediatri, echipele multidisciplinare
din principalele centre de asistenta a bolilor
neuromusculare din Bucuresti si Craiova, precum
si stabilirea unei agende comune de actiuni

care sa duca la implementarea in Romania a
noilor Standarde de ingrijire acreditate la nivel
international.

Au fost identificate ca prioritare cateva directii
unde trebuie s intervenim urgent. in primul rand,
atat specialistii cat mai ales familiile pacientilor,
au aratat ca este imperios sa se intervina pentru
schimbarea metodologiei de acordare a
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aparatelor de sustinere a respiratiei . In prezent,
desi a fost o mare realizare in 2015 compensarea
costurilor de inchiriere a acestor aparate,
experienta a demonstrat ca in metodologia

de acordare de la nivelul CNAS si a CAS-urilor
judetene, va trebui sa tina cont de caracterul
incurabil si progresiv invalidant al maladiilor de
tip DMD/DMB . Acest lucru inseamna ca este mai
scump si nerealist sa se faca evaluari la 3 luni

n servicii de specialitate, in timp ce Ghidurile

de diagnostic si tratament acreditate la nivel
european prevad evaluari anuale, posibil de facut
si ambulatoriu. Experientele relatate de familii au
aratat traumele copiilor in cursul analizelor cerute
de metodologia actuald, traume ce pot fi usor de
evitat prin urmarea altor proceduri neinvazive,
corespunzatoare maladiei musculare a pacientilor,
si care sunt mult mai ieftine si mai practice atat
pentru pacienti, cat si pentru cadrele medicale.
in al doilea rand, este prioritara traducerea

si diseminarea Ghidurilor de Diagnostic si
management multidisciplinar pentru DMD/
DMB, publicate in ianuarie 2018 in prestigioasa
revista Lancet Neurology.Va trebui facut un efort
comun atat al cadrelor medicale, al asociatiei de
parinti, al administratiei publice centrale si locale,

si al altor factori interesati, pentru implementarea Pentru cresterea nivelului de intelegere si
acestor standarde de diagnostic si tratament asistentd al acestor maladii complexe este mare
pentru pacientii romani. nevoie sa se organizeze workshopuri atat pentru

medici din diferite specialitati vizate de acest
domeniu cat si pentru persoanele de asistenta, pe
umerii carora apasa zilnic sarcina sustinerii acestor
copii si tineri.

Pentru a facilita cresterea expertizei la
nivel national, o echipa compusa de patru
medici specialisti, pneumologi si neurologi din
Bucuresti si Craiova, si de un reprezentant al
Asociatiei Proiectul Parintilor pentru Cercetare
si Asistenta in DM, au participatla a 16-a
Conferinta Internationala privind distrofia
musculara Duchenne si Becker (DMD / BMD),
desfasurata intre 16-18 februarie la Roma, sub
titlul ,Cresterea impreuna: puterea comunitatii
Duchenne si Becker”. Organizata de asociatia
de pacienti si parinti Parent Project Italia, aceasta
manifestare internationala anuald a devenit un
punct de referinta pentru cercetatori, clinicieni si
companii farmaceutice pentru a informa intreaga
comunitate Duchenne cu privire la progresele
realizate si la obiectivele diverselor demersuri de
cercetare si asistenta in domeniu.

Au participat 600 de persoane din 34 de
tari si 5 continente, intr-o formuld bine stabilita,
compusa dintr-un set echilibrat de actualizari

53



54

SOMNOLOGIE PEDIATRICA

ROMANIAN JOURNAL OF PEDIATRIC SLEEP MEDICINE - NR. 1 (8), 2018

CRONICLE

medical-stiintifice si spatii dedicate, intr-un mod
mai transversal, domeniului social si vietii cotidiene
a pacientilor.

in ultimul deceniu, a existat o crestere
exponentiald a cercetdrilor medicale in distrofia
musculara Duchenne: exista peste cincizeci
de proiecte de cercetare axate pe noi abordari
terapeutice in intreaga lume. Peste doudzeci dintre
aceste studii clinice au fost prezentate sambata si
duminica. Unele studii se gasesc in stadii incipiente
ale experimentarii, altele in etapele finale si mai
promitatoare, iar altele chiar in faza de autorizare
post-comercializare. Au fost discutate strategiile
cele mai inovatoare care au scopul de a oferi
pacientilor Distrofina (proteina a carei absenta
sau deficienta sta la baza debutului si evolutiei
distrofiei musculare Duchenne si Becker), sau
pentru a corecta mutatii genetice, dar si strategiile
mai universale, care vizeazd combaterea inflamatiei
si degenerarii tesutului muscular, inclusiv a
muschilor respiratori si ai inimii, care caracterizeaza
DMD si BMD.

Printre noutatile conferintei, in primul rand
s-a aflat sesiunea dedicata terapiei genice, o
strategie care ia o formd concretd in panorama
experimentarii clinice pentru Duchenne. O
provocare a terapiei genice DMD este ca gena
distrofinei este cea mai lunga gena cunoscuta.
Datorita acestei dimensiuni, este imposibil de

inserat intregul ADN de distrofina in vectorul

AAV. Deci, cercetatorii au creat microdistrofina - o
versiune prescurtata a genei dystrophin care se
poate potrivi in vectorul AAV. O proteina distrofina
scurtd, dar functionald, este produsa folosind
aceastd metodd. Abordarea urmareste rezolvarea
defectului genetic ce sti la baza patologiei. in
ultimele luni, in Statele Unite au fost lansate patru
programe clinice diferite de terapie genetica pentru
Duchenne, doua dintre acestea fiind ilustrate

in cadrul Conferintei. In special, a fost anuntata
dozarea terapiei experimentale cu Microdistrofina
pentru primii doi copii de la Spitalul de Copii
Nationwide din Columbus, Ohio. Cele doua
tratamente au fost efectuate pe 4 ianuarie si pe 15
februarie de catre echipa lui Jerry Mendell, cei doi
copii sunt bine, monitorizati continuu.

Cea de-a doua noutate aparuta in cursul
conferintei, a fost o intalnire dedicata in intregime
distrofiei musculare Becker, de la administrarea
clinica la studiile clinice. BMD este o, varianta” mai
putin severa decat distrofia musculara Duchenne,
dar cu variabilitate larga a simptomelor clinice.
Acest aspect, impreuna cu incidenta scazuta a
bolii (aproximativ 1 din 18,000), a insemnat ca
informatiile stiintifice si clinice pe Becker sunt
limitate, astfel ca numarul de studii clinice dedicate
este extrem de mic. Studii clinice cu aceasta boala,
au fost initiate la sfarsitul anului 2017 la Ospedale
Maggiore Policlinico din Milano. Studiul urmareste
evaluarea beneficiului terapeutic al Givinostatului
in aproximativ 50 de pacienti adulti Becker.
Givinostat este un medicament experimental
produs de Italfarmaco. Din studiile clinice efectuate
fn ultimii ani la pacientii Duchenne, s-a aratat ca
Givinostat este capabil de a reduce inflamatia si
fibroza musculara, si de a creste masa musculara
in muschii scheletici . Pe frontul Duchenne,
givinostatul a ajuns acum la un studiu de faza 3 cu
peste 200 de pacienti in aproximativ 40 de centre
clinice din intreaga lume.

Sambata si duminica au avut loc trei mese
rotunde dedicate problemelor transversale legate
de diferitele etape de viata a pacientului:,,Copilul
si familia intalneste patologia”,,De la copilarie
pana la adolescentd’, si,Life”, ce s-au referit la
aspecte legate de experientele pacientilor tineri
si adulti, inclusiv organizarea si planificarea vietii
independente pentru tinerii DMD. Aceste sesiuni
au avut participarea pacientilor tineri si foarte
tineri, care au fost in stare sa aduca diverse marturii
legate nu numai pentru viata lor de zi cu zi, dar si
abordarea lor personala in fata bolii, vise si proiecte
de viitor.
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Ultimii ani au marcat pentru echipele romanesti
prezente in aceste mari conferinte un efort de

Lobby si Advocacy menit sa arate potentialul ~—

nostru enorm in acest sens, dar raspunsul primit L <
este ca trebuie imbunatatita standardizarea "————_
protocolului de diagnostic si tratament la nivel : l:‘_

national, ca Baza de Date trebuie dezvoltata si ca Distrofie Musculus

aprobarea studiilor pentru studiile clinice adresate DALy

unei astfel de maladii severe si fara tratament nu
trebuie blocata luni de zile in sediile autoritatilor,
ci vor trebui elaborate modalitati de aprobare
accelerata. Dovada faptului ca se poate, sta o Kk
tara micuta si dinamica de langa noi, Serbia,
care, in numai doi ani, a putut aduce in clinica lor
de referinta nu mai putin de patru studii dintre
cele mai promitatoare in acest moment la nivel
mondial.

Insa, asa cum, nu intdmplator, afirma titlul
conferintei internationale din acest an, sansa
nu poate veni decat de la Cresterea impreuna
[..] : specialisti din domeniu medical, autoritati
medicale - Ministerul Sanatatii, CNAS, ANMDM,
familii, reprezentantele romanesti ale firmelor
farmaceutice care organizeaza cercetare in
domeniu, si intreaga comunitatea afectata de
aceasta maladie severa.

Fiti aldwr die: noi pentri a trecs
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