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Benvenuti al GNEM-DMP!

Vi porgo il benvenuto alla quinta newsletter del programma di
monitoraggio della miopatia GNE (GNE Myopathy Disease Monitoring
Programme, GNEM-DMP) e un ringraziamento per il vostro continuo

sostegno e la partecipazione al GNEM-DMP. La nostra newsletter
intende fornire aggiornamenti regolari sul GNEM-DMP e aggiornamenti
scientifici correlati alla miopatia GNE. Accogliamo con favore i vostri
commenti e suggerimenti concernenti questa newsletter.

In questa edizione

ACompletamento della fase di arruolamento dello studio clinico di Fase
3 dell'acido aceneuramico a rilascio prolungato (Aceneuramic Acid
Extended Release, Ace-ER)

AAggiornamento  del registro GNEM-DMP

AEvento per la tutela dei pazienti affetti da miopatia GNE - Aggiornamento
sulle giornate di eventi

ATutela dei pazienti a Ultra genyx - Lancio del nuovo sito web

ASummit sulla tutela dei pazienti: "Parliamo della miopatia " - Barcellona,

Spagna
ARemudy - Registro delle distrofie muscolari (Giappone)

AlLa storia di un partecipante: 6 Imio cammino fino a o g gii Yuriko Oda

Per partecipare al registro dei pazienti GNE visitare il sito: www.gnem-dmp.com
Per ulteriori informazioni sul GNEM-DMP contattare: HIBM@treat-nmd.eu
Per ulteriori informazioni su Ultragenyx Pharmaceutical Inc. visitare il sito:

www. ultragenyx.com/patients/gnem
Per ulteriori informazioni su TREAT-NMD visitare il sito: www.treat-nmd.eu
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Annuncio del completamento della fase di arruolamento della sperimentazione
clinica di Fase 3 Ace-ER (acido aceneuramico arilascio proelungato)

Siamo lieti di annunciare che Ultragenyx Pharmaceutical Inc. ha completato la fase di arruolamento allo studio di Fase 3 randomizzato, in
doppio cieco, controllato con placebo per la valutazione dell'acido aceneuramico nei pazienti con miopatia GNE (GNEM) o miopatia
ereditaria a corpi inclusi (Hereditary Inclusion Body Myopathy, HIBM) (www.clinicaltrials.gov/ct2/show/NCT02377921). Questo studio
cardine sullo sviluppo dell'acido aceneuramico (Ace-ER) come possibile trattamento per la miopatia GNE durera per circa un anno.
Ultragenyx Pharmaceutical Inc. € riuscita ad arruolare 89 soggetti in diversi centri di sperimentazione negli USA, in Canada, Regno Unito,
Bulgaria, Francia, Italia e Israele. Si prevede che questi partecipanti completeranno lo studio nell'estate del 2017.

Desideriamo cogliere questa opportunitd per ringraziare non soltanto le persone che stanno partecipando allo studio stesso, ma anche
coloro che danno supporto al registro internazionale dei pazienti (GNEM-DMP) che ha ricoperto un ruolo centrale nel sensibilizzare e unire

guesta comunita.

gnem DMP Dati statistici del registro . . . L.
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La miopatia GNE e la sua prevalenza tra le
famiglie dei partecipanti al GNEM-DMP
All'interno del primo questionario completato dai partecipanti al
registro GNEM-DMP, vi & una sezione in cui vi chiediamo di
fornirci qualche informazione in piu sulla vostra famiglia
relativamente alla miopatia GNE. Domandiamo ai partecipanti
"Vi sono altri membri della famiglia

che hanno ricevuto la diagnosi?" al fine di comprendere meglio
la frequenza della malattia e, al tempo stesso, offrire a tutti
I'opportunita di iscriversi al GNEM-DMP. Desideriamo inoltre
raccogliere le esperienze di persone in diverse parti del mondo
e apprendere come la malattia influisca su persone che
appartengono a culture diverse.

Di coloro che hanno risposto Si a questa domanda (32,2%, Fig
4), piu della meta ci hanno informato del fatto che vi era un
altro membro della famiglia che, a quanto sapevano, aveva
anch'esso ricevuto diagnosi di miopatia GNE e il 32% ci ha
detto di sapere di due altri membri della famiglia. Durante
I'analisi di altre risposte, un partecipante ha affermato che
sapeva di sette altri membri della famiglia a cui era stata
diagnosticata la malattia.

Dei membri della famiglia a cui € stata diagnosticata la
malattia, il 54,1% (Fig 3) e stato indicato dai partecipanti come
la sorella e il 32,8% come il fratello. Inoltre, il 6,6% ha
affermato che anche a un cugino di primo grado era stata
diagnosticata la miopatia GNE, e il restante 6,6% delle
risposte ricevute ha indicato altri membri della famiglia.

| risultati dei dati immessi tramite il registro confermano le
nostre conoscenze del fatto che fratelli e sorelle sono i membri
della famiglia a essere con maggior probabilita anch'essi affetti
da miopatia GNE. Ci0 e spiegato dal fatto che la malattia &
autosomica recessiva, il che significa che entrambi i genitori
sono solitamente (portatori) sani, ma possono trasmettere una
copia difettosa del gene GNE (una mutazione) ai figli che
verranno colpiti dalla malattia.
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Al mese di luglio 2016, vi sono ora 247 partecipanti (Fig
1) nel registro GNEM-DMP, provenienti da 28 Paesi
diversi. La mappa sulla sinistra mostra la distribuzione
dei partecipanti nei diversi continenti. Vi sono sei Paesi
(sparsi in quattro diversi continenti) che costituiscono
I'81% di tutti i partecipanti al registro - USA, Regno
Unito, Iran, Italia e India.

L'eta media dei partecipanti al registro e di 41,3 anni
(la fascia d'eta dei partecipanti va dai 21 ai 72 anni). La
maggioranza dei partecipanti al registro rientra nella

fascia d'eta compresa tra 30 e 39 anni (Fig 2), ma il
registro consta oggi di un‘ampia gamma di partecipanti.
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Evento per un network di tutela dei pazienti con miopatia GNE

Il 16 marzo 2016, durante il Convegno sulla Miologia di Lione
in Francia, un gruppo di organizzazioni specialistiche per la
tutela dei pazienti si & riunito per condividere la conoscenza e
la comprensione delle esigenze dei pazienti affetti da
miopatia GNE, e per contribuire allo sviluppo di network che
consentirebbero a un numero maggiore di gruppi di sostegno
di contattare e supportare pazienti e famiglie.

| lavori sono stati avviati dal Dott. Anthony Behin del Centre
de Reference de Pathologie Neuromusculaire di Parigi e
hanno visto inoltre la partecipazione del Dott. Andoni
Urtizberea dell'lstituto di Miologia. Hanno partecipato anche
rappresentanti delle seguenti organizzazioni per la tutela dei
pazienti: AFM Telethon in Francia, Muscular Dystrophy nel
Regno Unito, VSN nei Paesi Bassi, Federacion ASEM e
Fundacién Ana Carolina Diez Mahou Fundacion in Spagna.
Durante la sessione pomeridiana, sono state -effettuate
presentazioni da parte di:

Il Dott. Behin ha svolto una presentazione sulle attuali
conoscenze dell'incidenza e prevalenza della miopatia GNE e
le sue implicazioni genetiche. Nello specifico, ha illustrato
come la miopatia GNE rimanga molto rara in molti Paesi, con
alcuni focolai in Giappone, Medio Oriente, India, Roma, e
Bulgaria. Behin ha enfatizzato la fondamentale importanza di
una migliore conoscenza dell'epidemiologia e dell'anamnesi
nei diversi Paesi, nonché l'importanza di un registro per la
miopatia GNE.
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Ultragenyx Pharmaceutical ha lanciato un nuovo sito web
[www.ultrarareadvocacy.com] dedicato a tutti coloro che
soffrono di malattie rare.

Il team per la tutela dei pazienti alla Ultragenyx, si dedica con
passione alla formazione e al supporto dei pazienti colpiti da
malattie rare e ultrarare, delle loro famiglie e di chi presta loro
assistenza. Attraverso il nuovo sito web, potete trovare risorse
preziose, entrare in contatto con altre persone che convivono
con malattie rare, e scoprire di pit sull'impegno di Ultragenyx
nei confronti della comunita di pazienti affetti da malattie rare.

I team per la tutela dei pazienti coopera con varie
organizzazioni di pazienti al fine di comprendere e
rappresentare le opinioni dei pazienti all'interno dell'azienda.
L'obiettivo del team e di fornire informazioni preziose, materiali
formativi e risorse alle comunita che si prefigge di aiutare.
L'input ricevuto contribuisce inoltre a orientare i programmi di
sviluppo clinico di Ultragenyx.

Tenete presente che Ultragenyx non fornisce consulenze
mediche. In caso di specifiche domande sul vostro stato di
salute, consultate il vostro medico curante.

Raccolta fondi per la miopatia GNE

Robert Meadowcroft, Amministratore delegato di Muscular Dystophy
UK, ha discusso dell'importanza di un servizio unificato tra casa e
studio medico per il benessere di ogni paziente affetto da malattia
neuromuscolare. Ha illustrato come i gruppi di pazienti possono fornire
supporto ai pazienti stessi attingendo alle nozioni di coloro che
conoscono personalmente le difficolta, da utilizzare eventualmente
insieme alle informazioni e ai consigli forniti dai medici.

Maryze Schoneveld van der Linde di Patient Centered Solutions ha
discusso dell'importanza di un buon network internazionale di pazienti
per le malattie rare, per le quali spesso non esistono specifiche
organizzazioni di pazienti in ogni Paese. A titolo di esempio, ha parlato
della sua esperienza nell'ambito dell'organizzazione per le malattie
neuromuscolari VSN specifica per il suo Paese, oltre a far parte di
un'associazione internazionale per la patologia di cui soffre. Ha citato
la GNE myopathy International (www.gne-myopathy.org) come
un'organizzazione in grado di fornire risorse e supporto a chi soffre di
miopatia GNE.

Valeria Pace del gruppo di sostegno italiano  per
la tutela dei pazienti con GNEM ha inviato un
videomessaggio commovente, che potete vedere all'indirizzo

(www://drive.google.com/openid=0B9WbnySs8jnec09iaUpxc2I1NnM)
Tale incontro ha avviato future collaborazioni per chi & affetto da
miopatia GNE, poiché Valeria ha spiegato in che modo pazienti e
famiglie possono entrare in contatto con i gruppi a tutela dei pazienti
con malattie neuromuscolari.

Q\.\' Parliamo della miopati,a
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Il 1 ottobre 2016 a Barcellona, Ultragenyx, ASEM, e la
Fundacién Ana Carolina Diez Mahou sponsorizzano un
summit sulla tutela dei pazienti.

Questa giornata di discussioni alla presenza di un panel
riunira gruppi di sostegno indipendenti che supportano i
pazienti affetti da disturbi neuromuscolari (specialmente
le miopatie a insorgenza adulta) e persone che soffrono
di miopatia GNE, al fine di contribuire alla conoscenza
di aree di esigenza insoddisfatta all'interno della
comunita dei pazienti adulti affetti da miopatia.

La registrazione a questo evento si € ormai conclusa.
Tuttavia, verra fornito un aggiornamento sugli eventi
della giornata nella prossima edizione della newsletter
G.NEM-DMP.

m ™ mP -

Una partecipante attiva della comunitd GNE, insieme ai suoi amici e alla sua famiglia, & attualmente impegnata nella raccolta
di fondi a supporto della miopatia GNE lanciandosi in una serie di sfide nel corso dei prossimi mesi. Scopri di piu su ciascuna
di queste opportunita di raccolta di fondi e su come si pu0 fare donazioni qui di seguito:

London Duathlon: www.justgiving.com/crowdfunding/MonaPatel-GNEMyopathy

In bicicletta da Londra a Parigi: www.justgiving.com/crowdfunding/sat-sanj

DMP
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di En Kimura, Responsabile di Remudy, Centro nazionale di Neurologia e Psichiatria (NCNP), Giappone

Il registro Remudy-GNEM (www.remudy.jp) € un registro nazionale giapponese per la miopatia GNE lanciato nel 2012 e gestito dal
Centro nazionale di Neurologia e Psichiatria, Giappone. Il registro ha lo stesso formato dei registri di pazienti TREAT-NMD per la
distrofia muscolare di Duchenne (Duchenne Muscular Dystrophy, DMD) e l'atrofia muscolare spinale (Spinal Muscular Atrophy,
SMA), e include un registro autoriferito dai pazienti. Ciascuna voce del registro & certificata dal medico curante, e successivamente
ricontrollata da professionisti medici e genetici prima di essere immessa nel registro Remudy per la miopatia GNE. Entro la fine di
giugno 2016, sono stati registrati 176 pazienti con miopatia GNE, e il numero dei pazienti registrati continua ad aumentare. | dati
raccolti in questo registro sono stati finora utilizzati in uno studio di fattibilitd (una valutazione della praticita di una proposta di
progetto per valutare la scelta di dispositivi elettronici usati da pazienti con miopatia GNE) e anche nell'arruolamento in studi clinici

iniziati da sperimentatori.

Attualmente, Remudy viene condotto dal Dott. Madoka Mori-Yoshimura. L'equipe del registro € lieta di collaborare con il GNEM-
DMP in modo tale da combinare entrambi i set di dati anonimi. | set di dati anonimizzati combinati creeranno una potente banca
dati che ci aiutera tutti a portare avanti lo sviluppo clinico delle terapie per la miopatia GNE.

| dati raccolti mediante il registro Remudy sono stati completamente analizzati e pubblicati nel 2014 in un lavoro intitolato 6 Re g
nazionale dei pazienti con miopatia GNE in Gi a p p dPiuesétto, il Dott. En Kimura, ci ha gentilmente fornito una breve

panoramica sui risultati.

Mori-Yoshimura M, Hayashi YK, Yonemoto N, e altri. (2014)
Registro nazionale dei pazienti con miopatia GNE in
Giappone.

Orphanet J Rare Dis 9:150

Abstract

SCOPI E OBIETTIVI: Lo scopo di questo studio era (1)
sviluppare un registro nazionale dei pazienti con miopatia
GNE al fine di facilitare la programmazione di studi clinici e
l'arruolamento dei candidati, e (2) approfondire le conoscenze
sulla malattia al fine di migliorare la terapia e I'assistenza.

Distribuzione partecipanti.
) | partecipanti erano distribuiti

Numero del paziente .
E 0 tra  diverse zone del
3od Giappone (38/47 prefetture),
B scoire : e 92 medici in 73 istituti

I 10eoltre N
hanno accettato di
contribuire al registro.

METODI: E stata effettuata un‘analisi retrospettiva delle cartelle
cliniche di pazienti con miopatia GNE confermata geneticamente
presso il Centro ospedaliero nazionale del Centro nazionale di
Neurologia e Psichiatria (National Center of Neurology and
Psychiatry, NCNP) al fine di ricavare dati che riflettessero la
gravita e la progressione della malattia. Abbiamo consultato
inoltre i dati delle schede del registro nazionale dei pazienti affetti
da distrofinopatia nel Registro delle distrofie muscolari (Remudy).
Le voci selezionate dalla scheda di registrazione includevano eta,
sesso, eta allinsorgenza, anamnesi e complicanze, anamnesi
familiare, peso corporeo e altezza, risultati patologici della biopsia
muscolare, grado di forza nell'afferrare, capacita di camminare,
funzione respiratoria, funzione cardiaca, disponibilita a
partecipare a futuri studi clinici, e partecipazione ad associazioni
di pazienti.

Per ciascun paziente, era necessario avere una copia del
documento di analisi genetica originale.

RISULTATI: Abbiamo istituito con successo il registro per la
miopatia GNE Remudy. Attualmente, ne fanno parte 121
pazienti a livello nazionale (solo Giappone). Per istituire il
registro, quasi 100 medici di 73 ospedali hanno collaborato
con i curatori del registro. L'analisi demografica dei dati del
registro ha mostrato che l'eta media all'insorgenza era di
27,7 anni (+/- 9,6 anni), e quasi il 20% di tutti i pazienti del
registro (24/121) ha riferito di essere in grado di camminare
senza assistenza. In media, passano 12 anni prima che si
inizi a usare dispositivi di ausilio da quando sono stati notati i
primi sintomi; dopo 15 anni i pazienti iniziano a usare la
sedia a rotelle e dopo 20 anni si perde la capacita di
deambulare. Sono stati osservati sintomi ausiliari insoliti in 3
pazienti che presentavano anamnesi e/o complicanza di
trombocitopenia idiopatica (bassi livelli di piastrine con
conseguente aumento delle probabilita di emorragia). Al fine
di condividere il progresso di questo studio con la comunita,
sono state regolarmente pubblicate newsletter che
includevano informazioni sui nuovi studi di sperimentazione
clinica di fase | sulla miopatia in Giappone condotti da
Nobelpharma. Le newsletter servivano anche per porre
l'attenzione sull'importanza delle valutazioni respiratorie e
dell'assistenza in caso di insufficienza respiratoria nei
pazienti non deambulanti.

CONCLUSIONE: 1l registro giapponese Remudy per la
miopatia GNE & uno strumento utile a migliorare le
conoscenze sulla storia naturale della malattia e arruolare
pazienti affetti da miopatia GNE negli studi clinici.
www.ncbi.nlm.nih.gov/pmc/ articles/PMC4203883/
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Presentazione dell'editore: Yuriko Oda € presidente dell'organizzazione di pazienti 6 P a t iAssaciat®n for
Distal My o p a t (RAD& sASsociazione pazienti per le miopatie distali) con sede in Giappone ed €& anche
membro della Commissione Esecutiva TREAT-NMD. Yuriko € membro attivo della comunita di YouTube, e
dispone di un canale tutto suo (www.youtube.com/channel/lUCHPYy4tcfXzKCa-POh5u49Q) sul quale ha
caricato una serie di video (con sottotitoli in inglese). | video esaminano una serie di problematiche di vita
quotidiana che una persona affetta da miopatia GNE deve affrontare: attivita come salire su un aereo,
viaggiare in treno e anche una semplice azione come il raccogliere frutta. A Yuriko piace moltissimo
viaggiare e pertanto ha dedicato molto del suo tempo libero a battersi per la creazione di un ambiente
accessibile e privo di barriere in cui poter vivere per chi soffre di malattie neuromuscolari, non solo in
Giappone, ma nel mondo intero. Piu sotto, Yuriko parla delle sue esperienze e del magnifico lavoro che sta
facendo.

Quando avevo circa 20 anni, ho cominciato ad avvertire cambiamenti anormali alle gambe. Era il 2002, e
stavo per concludere i miei studi universitari. All'epoca, mi venne diagnosticata la miopatia distale con
vacuoli cerchiati (nota oggi anche con l'espressione miopatia GNE). Prima che mi fosse effettuata la
diagnosi, davo la colpa a me stessa per i cambiamenti che sentivo alle gambe. Pensavo che fosse dovuto
alla mia pigrizia, anche se svolgevo attivita come nuotare, portare il cane a spasso e salire le scale.
Onestamente, provai sollievo quando mi venne confermata la diagnosi, poiché i medici mi spiegarono che
si trattava di una malattia genetica.

Poco prima di compiere 25 anni nel 2005, ho consultato il mio medico
di base per discutere di pianificazione familiare e della progressione
della debolezza muscolare. Mi € stato detto che la miopatia GNE & una
malattia recessiva e che esistono pochissime probabilita che i miei figli
siano colpiti dalla malattia poiché si tratta di una patologia 'autosomica
recessiva' In altre parole, se succedesse sarebbe un po' come un raro
fenomeno astronomico. Il medico mi disse che, a causa della malattia,
il parto sarebbe diventato piu difficile con il progredire della malattia in
certe parti del mio corpo. Pertanto, il mio ragazzo ed io decidemmo di
sposarci e avere un bambino subito, anziché aspettare. L'anno
seguente, & nato mio figlio Eiichi. Benché allevare mio figlio presenti
dei problemi, sono molto grata di poterlo fare grazie all'aiuto di altri.
Credo di poter superare qualsiasi ostacolo, a patto di non dimenticare
di apprezzare chi mi aiuta e conservare l'allegria.

PADMs

Eavisten Beacoamiontie Dei My ssatass

Risultati

Negli ultimi 9 anni abbiamo lavorato sodo e siamo fieri dei risultati
raggiunti. Uno di questi risultati € che il 14 agosto 2009, I'azienda
farmaceutica Nobelphama Co., Ltd. ha ricevuto una sovvenzione da
parte dell'organizzazione per lo sviluppo di nuove tecnologie
industriali ed energetiche (New Energy and Industrial Technology
Development Organization, NEDO) per iniziare a lavorare allo
sviluppo di un nuovo agente terapeutico per la DMRV (cosi viene

NPO PADM

Come e stata istituita la PADM

FoR

La PADM (www.npopadm.com) é stata fondata dai pazienti il 1

aprile 2008 come organizzazione no profit e ora, 9 anni piu tardi
consta di 128 membri (tutti pazienti). La PADM é stata creata
principalmente quando abbiamo iniziato a sentire buone notizie
sulla ricerca per il trattamento della miopatia GNE, dal momento
che in precedenza non esistevano possibili approcci compositi
al trattamento o una medicina per la mia malattia. Diversi gruppi
giapponesi hanno deciso a questo punto di riunirsi e formare un
gruppo che potesse dar voce alla nostra opinione - PADM.
L'obiettivo principale della PADM é di diventare una speranza
per il 6 f u t lavoran@o insieme all'industria e al governo su
un‘ampia gamma di problematiche che riguardano ora i pazienti
con miopatia GNE, per esempio (informazioni pratiche correlate
all'eliminazione di barriere architettoniche per soddisfare le
esigenze di vita quotidiana dei disabili). E inoltre, problematiche
che potrebbero presentarsi in futuro (accesso a future terapie,
creazione di network per le malattie rare). In Giappone, mio
Paese natale, il principale esperto in neurologia, il Dott. Ichizo
Nishino, sta guidando la ricerca sulla miopatia GNE ed ¢
all'avanguardia nello sviluppo di un farmaco per la malattia. Il
sapere che vi sono persone che stanno facendo qualcosa per
trovare una cura per la nostra malattia mi ha dato molte
speranze.

anche chiamata la miopatia GNE in Giappone) per usi pratici.
Questo ha portato agli attuali studi ora condotti da Ultragenyx
Pharmaceutical Inc. e da Nobelphama Co., Ltd. Oltre a queste
attivita, siamo anche riusciti a rendere nota la nostra presenza su
scala pil ampia, grazie alla copertura mediatica della nostra causa.
Ci ha allietato il fatto che le aziende farmaceutiche abbiano mostrato
un interesse a produrre potenzialmente una medicina per la
miopatia GNE, ma questo non € che il primo di molti passi.

Attivita

Al momento, vi sono 300 pazienti in Giappone a cui e stata
diagnosticata la miopatia GNE. La nostra patologia € una malattia
orfana, il che significa che sono poche le persone al mondo a
esserne colpite e che la ricerca in questo settore € molto complicata
e costosa. In quanto pazienti, sentivamo di dover fare qualcosa per
cambiare la situazione, almeno riguardo alla miopatia distale. Oltre
alla raccolta di firme presso il pubblico a supporto della nostra
causa, abbiamo anche tenuto simposi, convegni e tavole rotonde.
Abbiamo iniziato la nostra campagna nell'aprile 2008 e a maggio
2014 abbiamo raggiunto 2,04 milioni di firme. La petizione firmata é
stata consegnata a diversi ministri incombenti al Ministero della
Salute, del Lavoro e del Welfare qui in Giappone. Il risultato é stato
che la miopatia distale & stata registrata come malattia rara
designata nel 2015 in Giappone. La PADM sta dando supporto alla
ricerca clinica e allo sviluppo delle terapie. Stiamo lavorando sodo
per fare la differenza in questo settore e siamo aperti alla
collaborazione con altri gruppi e organizzazioni perché insieme
siamo piu forti e possiamo trovare una cura.
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http://www.youtube.com/
http://www.youtube.com/
https://www.youtube.com/channel/UCHPYy4tcfXzKCa-P0h5u49Q
http://www.npopadm.com/
http://www.enigata.com/

Yuriko Oda - Il mio cammino fino ad oggi -
continua

La PADM ha ricevuto il gran premio dell'lmpact Challenge di
Google nel 2015, il cui scopo € di premiare I'imprenditorialita
di team che hanno un'idea per cambiare il mondo e una sana
indifferenza per l'impossibile. Sono stata anche al 6° Global
Entrepreneurship Summit in Kenya I'anno scorso, un evento
al quale ha partecipato il Presidente Obama.

Progresso

4,5 centimetri - Sapete che cosa significa questa cifra? E l'altezza
di uno scalino che non riesco a superare da sola quando mi
muovo in sedia a rotelle. 10 anni fa, quando ero una persona
sana, non immaginavo che un giorno avrei dovuto avere a che
fare con il disagio di stare su una sedia a rotelle. Solo in
Giappone, vi sono oltre 2 milioni di utenti di sedie a rotelle e, in
molti casi, queste persone sono praticamente confinate a casa
loro a causa della mancanza di accessibilita alle sedie a rotelle
nel mondo esterno. Anche a casa loro, molti sono confinati in
un'area di soggiorno ancora piu piccola. Recarsi in un posto
sconosciuto richiede molta ricerca, un'attenta programmazione e,
soprattutto, coraggio. Uno dei modi di risolvere questo problema
€ creare una mappa interattiva che consente a chi € in sedia a
rotelle di vedere chiaramente l'accessibilita negli spazi pubblici.
Ci consentira di condividere le nostre esperienze e di creare una
guida grazie alla quale possiamo esplorare il mondo esterno. Si
tratta di informazioni utili e dettagliate per gli utenti di sedie a
rotelle, mamme con bambini, utenti di deambulatori e anziani.
Quasi tutte queste persone non
sono in grado di uscire da sole.
Vogliamo collaborare con un
gruppo eterogeneo di persone in
tutto il mondo che desiderino
creare un mondo migliore. Date il
vostro supporto al Barrier Free Map
Project (www.b-free.org/english/):
aiuterd a eliminare ostacoli per noi,
piccoli e grandi che siano. Abbiamo
partecipato a una trasmissione
della serie i Wo meaf Vi si
dell'emittente NHK World. Il video &
in lingua inglese. 4,5 centimetri puo
non sembrare molto per voi, ma fa
un mondo di differenza per chi e su
una sedia a rotelle.

Mio marito ed io, alla mia universita
nel 2015 per un servizio fotografico
per il lancio del mio secondo libro

| prossimi passi

Noi della PADM desideriamo superare le nostre difficolta e
disabilita non soltanto per chi soffre di miopatia GNE, ma anche
per tutti i tipi di pazienti. Continueremo le nostre attivita e siamo
abbastanza fortunati da avere gia raggiunto alcuni dei nostri
obiettivi. Se noi (pazienti) siamo riusciti a prendere il farmaco,
credo che ci siano speranze non soltanto per la DMRV, ma anche
per altre malattie rare e tutti coloro che ne soffrono. | medici
specialisti stanno facendo progressi notevoli e i ricercatori
troveranno un trattamento. Poiché crediamo fermamente di poter
cambiare il sistema per quanto riguarda le malattie rare,
chiediamo con insistenza che vengano implementate attivita che
possano diffondere la consapevolezza e promuovere il progresso
scientifico. Per parte nostra, vigileremo affinché cambino il
sistema sanitario e le leggi che lo governano, nella speranza che
questo movimento perduri come lo scorrere di un fiume. Ci
aspettiamo davvero che gli scienziati ci aiutino ad avere presto un
trattamento, che speriamo ci aiuti a battere la nostra malattia.

Con il presidente di Nobelpharma. Il signor Shiomura, i suoi colleghi, il Dott. Nishino e
alcuni membri della PADM

Sensazioni

Mi e stata diagnosticata la miopatia GNE quando avevo 22 anni.
L'impatto della notizia & stato devastante, ma ho imparato a
guardare le cose da un lato positivo e a vivere la mia vita appieno,
ancora felice di poter fare cosi tante cose. A volte & dura vivere la
mia vita su una carrozzina elettrica. | miei muscoli si stanno
indebolendo sempre pit. Ormai non posso piu spostarmi senza
l'aiuto di una carrozzina motorizzata. Sono determinata a superare
ogni ostacolo con la convinzione che chi e felice pud vivere la
propria vita contribuendo a migliorare quella degli altri. Sono entrata
a far parte della Commissione esecutiva del TREAT- NMD perché
sono fermamente convinta che lavorando insieme possiamo
contribuire a promuovere e dare sostegno allo sviluppo di nuove
terapie che aiuteranno la comunita dei pazienti affetti da malattie
neuromuscolari.

Grazie per aver letto la
mia storia.

Yuriko, Yoichi ed Eiichi.

Se desiderate contribuire a una futura edizione della newsletter del GNEM-DMP con la vostra storia, contattate

il curatore del registroa | | 6 i nHIBM@treat-omd.eu
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