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Novità in ambito diagnostico

Routine stains for all new biopsies (frozen tissue) 

Recommended extended methods – context dependent 

• Muscular dystrophy, congenital and progressive myopathies
• Immune mediated myopathies
• Vacuolar and protein aggregate myopathies
• Congenital myopathies
• Mitochondrial myopathies
• Toxic myopathies
• Ion channel myopathies
• Glycogenoses
• High CK and exercise intolerance, cramps
• Amyloid myopathy
• Myopathies with affected neuromuscular junctions (NMJ)



Novità in ambito diagnostico



Novità in ambito nosologico
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Novità in ambito clinico

LGMD



Novità in ambito clinico

Miopatie congenite



Novità in ambito clinico

Miopatie congenite



Novità in ambito clinico

Miopatie congenite e canalopatie muscolari



Novità in ambito terapeutico



Novità in ambito terapeutico

DMD e BMD



Novità in ambito terapeutico

DMD

• 0.75 mg/kg/day prednisone
• 0.75 mg/kg/day prednisone 10 days on/10 days off
• 0.9 mg/kg/day deflazacort



Novità in ambito terapeutico

DMD

NCT03179631
(Fase 3)

NCT02819557
(Fase 2, ≥2 to <5 anni)



Novità in ambito terapeutico

DMD
Exon skipping

PROMOVI 
(NCT02255552 Fase 3)

Golodirsen Skipping dell’esone 53 (8% pazienti DMD patients)

Casimersen Skipping dell’esone 45 (8% pazienti DMD patients

BMD, Fase 2 (26 pazienti)



Novità in ambito terapeutico

Malattie mitocondriali

140 pazienti arruolati



Novità in ambito terapeutico

LOPD

COMET (Fase 3): 84 pazienti arruolati 



Novità in ambito terapeutico

Miopatie infiammatorie



Miosite a corpi inclusi (sIBM)

Risultati promettenti nello studio di fase 2, non confermati nello studio di fase 3 
(RESILIENT), in attesa di valutazione degli outcomes secondari

Novità in ambito terapeutico



Novità in ambito terapeutico

Canalopatie


