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Carta per la vita per le 

MIOTONIE NON DISTROFICHE - NDM

e le

PARALISI PERIODICHE - PP



Carta per la vita per le Miotonie non Distrofiche - NDM



Carta per la vita per le Paralisi Periodiche - PP



La carta per la vita verrà distribuita ai
pazienti con Miotonia non distrofica (NDM) 
e con Paralisi Periodica (PP) al termine della

mattina , in fondo alla sala.
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Le malattie di cui ci occupiamo

Distrofia Miotonica di tipo 1 ( Steinert 
myotonic Dystrophy)

Distrofia Miotonica di tipo 2
(PROMM proximal myotonic myopathy)

La nostra mission

Portare la voce e ̌Ν̅̓̐̅̒̉̅̎́̚dei
pazienti a medici , personale sanitario ,
scienziati , ricercatori e industrie
farmaceutiche

I nostri membri

Associazioni non-profit di pazienti che
operano in Europa

Visita il nostro sito web
www.euro-dyma.eu

Contatti
info@euro -dyma.eu

http://www.euro-dyma.eu/
mailto:info@euro-dyma.eu


Programma dellõattivit¨ð1 (data base)

ÅProposta: Elaborare una documentazione semplice, di facile 

comprensione da data base esistenti (Eurordis , Myobase..)

ÅEsempio

Theme Title Author Date Publisher Language Free link

Systemic Fiche savoir et comprendre DM1 AFM 06/2019 AFM-Téléthon French yes

Cardiac Incidence and predictors of sudden 
death, major conduction defects and 
sustained ventricular 
tachyarrhythmias in 1388 patients 
with myotonic dystrophy type 1

Karim WahbiΧ 12/2016 EuropeanHeart
Journal

English yes



Azioni di EURO DYMA

ÅComplementari ad attività nazionali

ÅPortare la voce dei pazienti ovunquea livello europeo in modo
coordinato

ÅArmonizzare la conoscenza della malattia per un beneficio della
comunità DM (pazienti , ricercatori , clinici )

ÅFavorire lõiniziodi studi , sperimentazioni cliniche e programmi
ovunque



LO STATO DELLA RICERCA



Tomé and Gourdon, Int J Mol Sci
2020



Compromissione multi organo in 
relazione ai geni coinvolti , noti
e sconosciuti

Int J Mol Sci 2019



Meccanismi patomolecolari nella DM1 e nella DM2

Int J Mol Sci 2019



TERAPIA CON ASO (OLIGONUCLEOTIDI) - AVIDITY

ÅLa terapia con ASO consiste in un piccolo frammento di DNA o RNA 
designato ad essere complementare al frammento di RNA ðcorrelato alla
malattia (nord e sud di un magnete)

ÅLõASO attira enzimi che liberano e distruggano il bersaglio dello RNA

ÅOgni malattia RNAðcorrelata può essere curata

ÅLa sfida degli ASO è come la molecola può entrare nelle cellule e nei
tessuti

ÅAvidity ha una soluzione per la DM1



Anticorpi oligoconiugati (AOC) superano le barriere : 
cavallo di Troia



Distribuzione degli AOC alle cellule muscolari



DM1 causata dal RNA tossico
che può essere distrutto dalla tecnologia AOC



AOCs per terapia DM1



Riduzione dellõespressioneDMPK nelle scimmie DM1

ÅGli anticorpi sono un mezzo per superare la barriera e favorire
la distribuzione degli AOC nelle cellule muscolari

ÅAOCs-Avidity sono 1.000 volte più potenti

ÅGli RNA amplificati (siRNA) producono un effetto più
duraturo

ÅI trial nellõuomosono previsti nel 2021





ASO DESIGNATI A RIDURRE I LIVELLI TOSSICI DI RNA IN TUTTI I TESSUTI

APPROCCIO TERAPEUTICO NUOVO: MODIFICA LA MALATTIA



BIOMARCATORI NELLA BIOPSIA DEL MUSCOLO TIBIALE ANTERIORE IN 
PAZIENTI DM1



FOCUS SUL SISTEMA NERVOSO CENTRALE - SNC

ÅStrategia corrente è la coniugazione di 2 ASO 

ΥMuscolo

ΥCervello

ÅIONIS ha già sperimentato farmaci per il SNC

ΥSpinraza per la Atrofia muscolare spinale - SMA

ΥIonis -HTT per la Malattia di Huntington

ΥIonis -SOD1 per la Sclerosi Laterale Amiotrofica - SLA

ΥIonis -MAPT per la Malattia di Alzheimer

ΥAssociazione di BIIB079 e C9ORF72 nella SLA

ÅASO sono distribuiti al SNC tramite puntura
lombare poichè gli ASO non attraversano la 
barriera ematoencefalica



Dallõideaalla terapia sul paziente



Sintomi con maggiore impatto



Sintomi cognitivi



Fatica , sonnolenza diurna , sonno


