Pojawita si¢ szansa dla ludzi chorych na rzadka i do tej pory nieuleczalng chorobe Pompego. Na catym
Swiecie cierpi na nig ok. 10 tys. pacjentéw. W naszym kraju - 11 oséb.

Choroba Pompego, forma dystrofii miesniowej, znana jest réwniez jako glikogenoza typu Il lub lizosomalna
choroba spichrzeniowa. Wywotywana jest niedoborem lub nieprawidtowym dziataniem naturalnie wystepujgcego w
lizosomach komérek enzymu alfa-glukozydazy. - W chorobie Pompego nie méwimy o braku enzymu, tylko o braku
jego aktywnosci - ttumaczy prof. dr hab. Anna Tylki-Szymanska z Kliniki Choréb Metabolicznych Instytutu-Pomnika
Centrum Zdrowia Dziecka. - W efekcie wada ta powoduje postepujace uszkodzenie migéni oraz utrate ich funkcji.

Objawy choroby Pompego o wczesnym poczatku ujawniajg sie juz w pierwszych miesigcach zycia. Niemowle
niepoddane leczeniu - z powodu komplikacji zwigzanych z pracg serca lub oddychaniem - moze umrze¢ przed
ukonczeniem pierwszego roku zycia. Objawy choroby o wczesnym poczatku obejmujg m.in. postepujgce ostabienie
miesni, powiekszenie serca, infekcje oddechowe, komplikacje kardiologiczne i opéznienie rozwoju. Wiekszos$¢ dzieci
wymaga wspomagajgcej wentylacji mechaniczne.

Choroba Pompego o péznym poczatku moze wystgpi¢ w dowolnym okresie zycia. Objawy obejmujg ostabienie
miesni nég oraz bioder, stopniowg utrate zdolnosci chodzenia, biegania lub skakania, problemy z oddychaniem,
poranne bodle gtowy, sennos¢ w ciggu dnia, skolioze oraz problemy z utrzymaniem wagi. Pacjenci wymagajg pomocy
przy poruszaniu sie oraz wspomagania oddychania w postaci wentylacji mechanicznej.

Choroba Pompego jest przekazywana genetycznie. Aby doszto do jej ujawnienia, ojciec i matka muszg przekazaé
potomstwu kopie wadliwego genu. W takim przypadku istnieje 25-proc. zagrozenie, ze dziecko zapadnie na te
chorobe.

Niedawno w USA, a ostatnio rowniez w Unii Europejskiej, zarejestrowano lek o nazwie Myozyme (Genzyme),
zawierajgcy alfa-glukozydaze, zastepujgcg enzym, kidrego brak lezy u poditoza choroby Pompego. Teraz lek ten jest
dostepny rowniez w Polsce.

Efekty zastosowania terapii opartej na alfa-glukozydazie przeszty najsmielsze oczekiwania. - Przed zastosowaniem
preparatu 21-letnia Justyna byla wentylowana 24 godziny na dobe. W 13. miesigcu terapii udato sie jej zda¢ mature i
rozpocza¢ studia w trybie dla oséb niepetnosprawnych - moéwi prof. dr hab. Anna Tylki-Szymanska. W jej opinii,
chorobe Pompego, jak kazdg inng chorobe genetyczng, mozna wykry¢ dzieki badaniom prenatalnym.

Myozyme oraz inne tzw. leki sieroce dostepne sg w ramach refundac;ji lekéw dla wszystkich chorych w Niemczech,
Hiszpanii, Szwecji, Francji i we Wioszech. W Polsce, poza przypadkiem Justyny, firma produkujgca lek obejmie
leczeniem dwoje innych pacjentéw w ramach programu charytatywnego. Prowadzone sg starania, aby terapia w
chorobie Pompego byta finansowana na zasadach ogdélnych przez NFZ. Obecnie cena terapii wykorzystujgcej
Myozyme waha sie miedzy 50 a 100 tys. euro rocznie.

Tadeusz L. CHRUSCIEL, prof. zw. farmakologii:

Myozyme - to enzym, ktory zostat wyizolowany z mleka transgenicznych chomikéw. Jest to bardzo kosztowna
metoda, dlatego tez cena leku jest wysoka. Czgsteczki biatka podawane sg w postaci infuzji dozylnej, ktéra trwa ok. 5
godz. Po przeprowadzeniu testow klinicznych wiadomo, ze:

- po pierwsze, lek zatrzymuje postepowanie choroby;

- po drugie, rozkfada glikogen nagromadzony w miesniach, co daje szanse na odbudowanie ostabionych komérek
migsniowych.

Nalezy sobie tylko zyczyé, aby wszystkie leki sieroce zarejestrowane w Polsce byty automatycznie refundowane w
przypadku rozpoznania odpowiedniej, rzadkiej choroby. Na pewno lek taki, jak Myozyme nadaje sie do wprowadzenia
na listy lekéw specjalistycznego stosowania, proponowanych obecnie przez resort, ktére moga by¢ refundowane
jedynie przez uprawnionych specjalistow na podstawie specjalnych umoéw z NFZ. Ewentualnie inny tryb refundacji
takich rzadko stosowanych lekow jest obecnie dyskutowany przez Naczelng Rade Lekarskg i resort.
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