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1) Naše aktivní účast

®Posterová prezentace
®„Spectrum of point mutations in 
Czech DMD/BMD patients and their

phenotypic outcome“





Práce prezentuje bodové mutace v DMD 
genu u všech 63 pacientů a 5 přenašeček 
DMD/BMD na podkladě bodových mutací, 

kteří byli dosud diagnostikováni v ČR

® Význam pro budoucí molekulárně 
genetickou terapii DMD/BMD

® Práce živě diskutována a velmi oceněna 
zejm. holandskými specialisty na 

problematiku DMD/BMD



2) Zhodnocení všech ve světě 
aktuálně probíhajících a 

plánovaných klinických studií

®Exon skipping
®Inhibitory myostatinu

®Genová terapie s virovými 
vektory

®Kmenové buňky



3) Horké novinky

®Kromě pokračujícího testování exon
skippingu 51 ( III. fáze) a 44 ( I/II. fáze), 

již od 2012 klinické testování 
skippingu dalších exonů:                    
45 a 53 (1. polovina 2012)                    
52 a 55 (preklinický vývoj)

®Rozšíření spektra delecí + již také 
duplikací, které bude možno léčit  

exon skippingem



®Kombinace exon skippingu
a inhibice myostatinu

(duální exon skipping v obou  
genech současně)

®Kombinace kmenových buněk a 
transferu minidystrofinu virovými 

vektory                                             
(buněčná a genová terapie)



4) Osobní kontakty 
® diskuse s hlavními koordinátory klinických studií 

ve světě a výměna informací o naší studii 
DMD114044 a dalším společně plánovaném a 
koordinovaném postupu při testování terapie 

DMD/BMD
® Natalie Goemans (Leuven, Belgie)
® Thomas Voit (Paříž, Francie)
® Kate Bushby (Newcastle, UK)

® Kevin Flanagan (Columbus, Ohio, USA)
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