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Som medlem i SCA Network dr man valkommen som medlem i var Facebookgrupp. Den ar en sa
kallad hemlig grupp. Det innebar att den inte ar tillgdanglig for andra dn de som ar deltagare i gruppen
och bara for medlemmar. Hor av er pa mail till sofie@sca-network.com om ni har Facebook och vill

vara med!

Sammanfattning av ataxikonferens i
Philadelphia, USA 2-5 april 2018
Av Martin Paucar Arce

Ataxia investigators meeting (AIM) halls vartannat ar i USA, motet utlyses av National Ataxia
Foundation (NAF) och samlar patienter och namnkunniga ataxiforskare fran olika lander. Denna gang
deltog aven foretradare fran lakemedelsindustrin, data fran studien med trigriluzole redovisades (se
nedan). Ett fint inslag for motet &r att ataxipatienter och anhériga haller en parallellkonferens,
somliga forskare som fatt pengar fran NAF redovisar sina resultat for allméanheten.

Temat for arets AIM-mote var terapier for ataxisjukdomar. Nydanande och hogklassig forskning
presenterades. Mycket utrymme i motet togs av basal forskning om vanliga (och dven ovanliga)
ataxisjukdomar, betoning var pa translationell forskning (dvs tillampning pa manniskor) och
stundande behandlingsmetoder.

Foretradare for foretaget lonis redovisade utforda studier i syftet att tysta mutationer for sjukdomar
med s.k. patologiska CAG-expansioner sasom Huntingtons sjukdom. Ataxisjukdomar som ocksa
betingas av CAG-expansioner inkluderar SCA1, SCA2, SCA3, SCA6, SCA7 och SCA17. Dessa sjukdomar
bendmns som ni vet polyglutaminsjukdomar (férkortas poly Q). lonis driver en studie dar man
behandlar Huntingtonpatienter med “antisense oligos” i syfte att tysta det sjuka anlaget som orsakar
sjukdomen.

Liknande planer finns fér poly-Q SCA-sjukdomar. Langst i planering har man kommit for SCA2 (prof. S.
Pulst i Utah). Behovet av skraddarsydda behandlingar riktade mot mutationen finns. Professor Huda
Zoghbi paminde alla om behovet av mer basal forskning (dvs studier i djurmodeller) kring denna sorts
terapier, hon menade pa att vi vet inget om langtidseffekterna av genterapi exemeplvis. Professor
Zoghbi har forskat om SCA1 och gjort viktiga upptackter inom faltet.

Lyckad genterapi for spinal muskelatrofi, en dédlig arftlig muskelsjukdom, avhandlades i en “key note
lecture”. Behandlingseffekten ar minst sagt dramatisk hos majoriteten av barn som fatt medlet. |
Florida pagar nu en mindre behandlingsstudie for Friedreich ataxi (Ass. Prof. Manuela Corti, Florida).
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Nagra ord om trigriluzol. Det dr en molekyl som omvandlas till kroppen till riluzol. Riluzol &r ett medel
som anvants i manga ar mot ALS. En italiensk grupp redovisade 2015 en viss effekt for patienter med
SCA1 och SCA2 (Romano et al, Lancet Neurology 2015). Biohaven Pharmaceuticals har avslutat en
studie dar trigriluzol testats hos patienter med SCA3 och andra SCA-former. Tyvarr var det en
besvikelse och flera experter i salen ifragasatte utfallet av tidigare studier med riluzol. Forskare fran
Portugal (Luis Almeida och Patricia Maciel) och USA (Maria Do Carmo redovisade data fran olika
djurmodeller respektive drug screening for SCA3.

Aven om flertalet talare var frdn USA fanns det ndgra ledande forskare fran Europa. Professor
Thomas Klockgether fran Bonn var en av dem. Han &r initiativtagare till European Spinocerebellar
Ataxia Type 3/Machado-Joseph Disease Initiative (ESMI). ESMI finansierats av medel fran EU och dess
mal &r att sla ihop kohorter (patientgrupper) av 8 olika stora centra i Europa for att identifiera
biomarkoérer for SCA3 och forbereda for farmakologiska studier for denna sjukdom. En begransning
har ar att finansieringen tar slut 2019. Ett storre och mycket ambitiost projekt som professor T.
Klockgether lanserat &r SCA Global, manga deltagare &r forstas positiva till idén men det stora
problemet ar att det inte finns nagon finansiering alls.

Professor Henry
Paulson fran Michigan
tackar for stodet fran
SCA Network och
skickar en selfie med
undertecknad. Mitt
deltagande var mojligt
tack vare bidrag fran
SCA Network.
Uppriktigt stort tack
till alla Er for ert fina
stod. Till 9:e AIM-moéte
i Colorado 2020 skall vi
redovisa data om
SCA3/MID i Sverige.

Undertecknat Martin Paucar, Karolinska Universitetssjukhuse/KI. Ett fatal mycket sma &ndringar i
texten har gjorts vid nyhetsbrevets skrivande.
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Foretagssponsorer

OM NI HAR FORSLAG PA NYA FORETAGSSPONSORER — TVEKA INTE ATT KONTAKTA OSS pa
info@sca-network.com!

Har foljer presentationer av de foretag som valt att stodja foreningen med ett sponsorskap. Deras
bidrag ar ovarderligt for foreningen och vi har en forhoppning om att ni som medlemmar i forsta
hand stottar vara sponsorer vid val av era leverantérer. Om man klickar pa logotypen sa kommer
man till foretagets hemsida eller kontakt.

Med kdnsla for detaljer

FINMEKANIK
I SMALAND AB

finmekanik.se

TAKSTOLSTILLVERKNING
‘Cubbarps gird
—m—

Vi tackar vara sponsorer och medlemmar for deras bidrag!

Det var allt for denna gang! P& aterhérande. /Styrelsen for SCA Network

Vill du vara med som medlem hittar du information har: http://www.sca-network.com/medlemmar/

Skulle Du vilja stotta foreningen med ett bidrag (engangssumma eller manadsinsattning) sa ar det
ocksa valkommet.
Det gar ocksa att bli foretagssponsor. Vanligen kontakta styrelsen pa info@sca-network.com om Ditt

foretag onskar bli foretagssponsor.
Viktigt att veta ar att foreningen ar helt ideell, dar alla medel som samlas in i féreningen gar till
forskning. Satt in pengar pa bankkontot clearing: 1235 kontonr: 0226891hos Danske bank.
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