Klinika Choréb Metabolicznych Centrum Zdrowia Dziecka jako jedna z czterech w calej Europie brata udziat w
badaniach nowego leku, ktéry zapowiada przetom w leczeniu rzadkiej, dotad nieuleczalnej choroby Pompego.
27 stycznia firma Genzyme poinformowata, ze Komisja ds. Ludzkich Produktéw Medycznych (CHMP) Europejskiej
Agencji Medycznej pozytywnie zaopiniowata wprowadzenie na rynek jej nowego leku Myozyme. Ostateczna decyzja
Komisji Europejskiej ma zapas¢ w ciggu trzech miesiecy.

Opinia CHMP zostata wydana gtéwnie na podstawie pozytywnych danych uzyskanych w badaniach klinicznych nad
niemowlecg postacig choroby Pompego. Producent preparatu Myozyme rozpoczat juz badania kliniczne nad postacig
miodzienczo-dorostg tej choroby, w ktérych aktualnie uczestniczy ponad 200 pacjentéw z 20 krajow. Wyniki tych
badan spodziewane sg w przysztym roku.

Choroba Pompego wystepuje rzadko, dotyczy mniej niz 10 tys. osdb na swiecie. Jest to schorzenie progresywne o
podtozu genetycznym, polegajace na deficycie w lizosomach enzymu alfa-glukozydazy (GAA), odpowiedzialnego za
rozktad glikogenu. Nagromadzenie glikogenu uniemozliwia normalne funkcjonowanie komérek réznych tkanek,
zwlaszcza miesni obwodowych i migsnia sercowego. Rokowania w chorobie Pompego sg niepomysine - w postaci
niemowlecej, rozwijajgcej sie w ciggu kilku pierwszych miesiecy zycia, pojawiajg sie objawy wiotko$ci migsniowe;j,
ktérej towarzyszy takze kardiomiopatia ze wszystkimi tego konsekwencjami, najczesciej Smiertelnymi. Wiekszosé
chorych niemowlat umiera przed pierwszg rocznicg urodzin. W postaci mtodziehczej lub dorostej dochodzi przede
wszystkim do zaburzen funkcji miesni obwodowych; szczegdlnie dotkniete sg miesnie oddechowe, doprowadzajac do
niemoznosci samodzielnego oddychania i koniecznosci statego uzywania respiratora.

Choroba Pompego nalezy do rodziny choréb lizosomalnych. Trzy z nich - chorobe Gauchera, Fabry'ego i
mukopolisacharydoze typu | - mozna leczy¢ substytucyjnie podajgc brakujgcy enzym. "W chorobie Gauchera efekt
kliniczny po podawaniu enzymu okazat sie doskonaty i to zainspirowato naukowcéw do zastosowania tej samej
metody w leczeniu innych choréb z tej rodziny" - méwi prof. Anna Tylki-Szymanska z Kliniki Choréb Metabolicznych
Centrum Zdrowia Dziecka.

Z badaniem klinicznym choroby Pompego (zaréwno postaci mtodzienczej, jak i u dorostych) problem polega przede
wszystkim na dobraniu znamiennej statystycznie grupy pacjentéow. "Dodatkowa trudno$¢ polega na tym, ze choroby
metaboliczne charakteryzujg sie ogromnym zréznicowaniem obrazu klinicznego - ich dynamika jest rozna w roznym
okresie zycia. Zmiennos¢ obrazu klinicznego sprawia, ze nie mozna powiedzieé, czy poprawa nastepuje na skutek
leczenia, czy wtasnie choroba weszta w okres plateau - mowi prof. A. Tylki-Szymanska. - Choroba Pompego jest
chorobg rzadka, ale rowniez i rzadko rozpoznawang. Pod opieka naszego oddziatu pozostaje obecnie zaledwie o$Smiu
chorych™.

W czerwcu 2004 roku cztery renomowane osrodki w Europie - Cambrigde, Wieden, Moguncja i Warszawa - dostaty
mozliwos¢ przedrejestracyjnego zastosowania tego leku u jednego pacjenta z miodzienczg lub dorostg postacig
choroby Pompego, pozostajgcych przez catg dobe na oddechu wspomaganym. "Nasza pacjentka, 19-letnia
dziewczyna, byta na oddechu wspomaganym przez 24 godziny na dobe od 16 roku zycia. Byta niezdolna do
absolutnie zadnego ruchu. Nie byta w stanie utrzymac tyzki czy dtugopisu, nie mogta nawet samodzielnie utrzymacé
gtowy" - méwi prof. A. Tylki-Szymanska. Jednoczesnie z podawaniem leku, z inicjatywy rodzicéw rozpoczeto bardzo
intensywna rehabilitacje pacjentki. Kiedy po roku odbyto sie spotkanie lekarzy z czterech osrodkow biorgcych udziat w
badaniu, polscy lekarze mogli pokazaé chora, ktéra zrobita niesamowite postepy: przez 30 minut byta w stanie
utrzymaé sama gtowe, podpisaé sie, kolorowac¢ obrazki - to zresztg bardzo zdolna osoba, juz wczesniej w specjalnym
trybie zdata mature. Ale to nie wszystko - na skutek zastosowanej terapii pacjentka moze by¢ na chwile odtgczana od
respiratora.

"Nasza pacjentka stata sie gtéwng bohaterkg spotkania, pozostali pacjenci byli w o wiele gorszej formie, moze tez
dlatego, ze nie mieli tak efektywnego programu rehabilitacji ruchowej - opowiada prof. A. Tylki-Szymanska. -
JestesSmy bardzo dumni, ze nasz udziat byt tak znaczacy, udato nam sie dodatkowo uzyskac lek w takim samym trybie
dla dwdch innych pacjentéw".
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