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Motivatie si contributii

Distrofia musculard Duchenne si Becker reprezinta afectiuni genetice neuromusculare
severe, cu debut pediatric si evolutie progresivid, implicand nu doar pierderea functiei motorii,
ci si afectare multisistemica si comorbiditati neuropsihiatrice. Cresterea sperantet de viatd, ca
subevaluate ale acestor boli, precum tulburarile afective, dificultitile cognitive, manifestarile

de tip TSA si tranzitia deficitara catre ingrijirea adultului.

Activitatea mea profesionala si stiintifica s-a concentrat pe documentarea realitatilor
clinice ale pacientilor cu DMD si DMB din Roménia, intr-un context marcat de lipsa registrelor
nationale functionale si a traseelor de tranzifie clar definite. Teza de doctorat propune o
abordarc intcgratd, orientatd spre corelarea datelor genetice, clinice si functionale, pentru

fundamentarea unui model de ingrijire predictivi, personalizata $i sustenabili.
Obiectivele cercetarii

e Caracterizarea profilului fenotipic in DMD si DMB, inclusiv afectarile motorii $1 non-
motorii.

e Analiza corelatiilor genotip-fenotip, in special a impactului izoformelor cerebrale
Dp427, Dp140 si Dp71.

e Studierea comorbidititilor neuropsihiatrice: anxietate, depresie, tulburan cognitive,
trasaturi TSA.

s Evaluarea procesului de tranzitie medicala de la ingrijirea pediatricd la cea dedicate
adultilor si identificarea obstacolelor existente in Romania.

e Prezentarea unor cazuri clinice ilustrative pentru fenotipuri rare sau severe.

sistemice.
Metodologia cercetirii

Cercetarea a fost realizatd in cadrul Departamentului de Neurologie Pediatrica al
Spitalului "Dr. Victor Gomoiu" din Bucuregti, centru de excelentd pentru boli rare, acreditat de
World Duchenne Organisation. Studiile au avut design observational, retrospectiv si prospectiv,
incluzand loturi distincte de pacienti, alocati specific pentru fiecare obiectiv investigat. Au fost

utilizate evaludri genetice, clinice, functionale si psihologice, instrumente validate international



(CBCL, SNAP-1V, TRAQ), iar analiza statistica a fost realizatd cu metode descriptive $i1 de

corelatie, selectate in functie de dimensiunea esantionului si distributia variabilelor.

Rezultate relevante

S-a evidentiat o prevalentd inaltd a simptomelor de anxietate (48,3%) si depresie
(37,9%) in randul pacientilor cu DMD si DMB, reflectdnd vulnerabilitatea psihologica
a acestora, accentuati in perioada postpandemica. Analiza a permis identificarea unor
factori de risc specifici, precum lipsa suportului psihosocial si absenta participdrii
scolare, sustinind nevoia unui screening sistematic integrat in protocolul de urmirire.
S-au confirmat corelatii semnificative intre afectarea izoformer Dp427 si prezenta
deficitului intelectual, consoliddnd rolul acestei izoforme in dezvoltarea cognitiva. in
schimb, izoformele Dp140 si Dp71 au fost identificate ca factori modulatori posibili,
fara semnificatie statistica individuala, ceea ce sustine un model genetic mai complex,
cu posibile interactiuni cumulative.

Prevalenta trasiturilor TSA a fost crescuti in subgrupul pacientilor cu afectare a
izoformelor cerebrale, sustinind ipoteza unui risc neurodezvoltativ crescut legat de
profilul molecular. Este pentru prima datd cand aceastd asociere este documentatd
sistematic intr-o cohortd roméneasca.

Studiul privind tranzitia medicald a ardtat lipsa unui traseu functional si dificultati
majore in pregitirea adolescentilor pentru Ingrijirea adultului. Aplicarea chestionarului
TRAQ a permis identificarea deficitelor in autonomie si managementul tratamentului,
formulind totodata directii concrete de interventie educationala §i organizationala.
Cele trei cazuri clinice incluse in analizd au ilustrat forme rare si severe ale bolii: un
caz cu complicatii respiratorii fatale, un debut precoce de cardiomiopatie dilatativa si o

prezentare ultra-rard de DMD la o pacientd de sex feminin. Aceste exemple sustin
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Elemente de originalitate

e Prima analiza sistematicd in Romania privind corelatia dintre genotip si comorbiditatile
neuropsihiatrice in DMD/DMB.

e Introducerea chestionarului TRAQ in evaluarea pregatirii pentru tranzitie.

e Studiul privind tranzitia medicald este, din cite cunoastem, primul articol din literatura
internationala care plaseaza explicit in centru perspectiva pacientului adolescent, nu
a medicului, In analiza acestui proces critic.

¢ Propunerea unui model formal de tranzitie medicald, adaptat contextului roménesc.

e [Ilustrarea unor fenotipuri rare prin cazuri clinice descrise
Impactul cercetirii

Studiile contribuie la:

¢ Dezvoltarea unor modele predictive de evaluare a riscului neuropsihiatric pe baza
profilului genetic.

e Fundamentarea unor politici publice privind tranzitia medicald si sprijinul psihosocial
continuu.

¢ Promovarea medicinei centrate pe pacient in patologia neuromusculari rara.



