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Pojawit sie lek na rzadka chorobe Pompe'go

Przyczyna jest genetycznie uwarunkowany brak enzymu alfa-glukozydazy, odpowiedzialnego za
rozklad glikogenu w glukoze. Odkladajacy sie w komoérkach miesniowych glikogen powoduje
postepujace ostabienie miesni, co prowadzi do paralizu oraz utraty zdolnosci oddychania. Do tej pory
nie bylo metody leczenia, ktéra dawataby chorym nadzieje na przezycie i poprawe stanu zdrowia.
Pojawit sie jednak nowy lek - Myozyme. "To pierwsza i jedyna terapia na chorobe Pompe'go" -
podkresla Tylki-Szymanska.

Jego dziatanie polega na enzymatycznej terapii zastepczej. "W warunkach laboratoryjnych
opracowano brakujacy enzym. Powinien by¢ podawany pacjentom dozylnie, co dwa tygodnie" -
tlumaczy profesor.

0Od 2004 roku lek jest podawany jednej z polskich pacjentek. 21-letniej Justynie. w ramach programu
charytatywnego producenta leku, firmy Genzyme. "Przed podjeciem leczenia dziewczyna od kilku lat
byta unieruchomiona w tdzku i nie byta w stanie samodzielnie oddychac¢. Po 13 miesiacach terapii
potrafi recznie pisaé, zdata mature i rozpoczeta studia" - opisuje Tylki-Szymanska.

Lek zostat na poczatku 2006 roku zarejestrowany w USA i Europie. Uznano go za tzw. lek sierocy,
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czyli stosowany w leczeniu bardzo rzadkich chorob. Firmy, ktére zdecyduja sie podjac¢ kosztowne
badania nad lekami dla bardzo matej liczby pacjentow, moga liczy¢ na okreslone prawne utatwienia,
np. przy rejestracji leku.

Jak powiedziat podczas konferencji 23 maja w Warszawie szef Genzyme Polska Pawel Miskiewicz, lek
jest dostepny w Polsce, ale pojawit sie problem z finansowaniem kuracji.

"To zbyt droga terapia, rzedu 50-100 tys. euro rocznie, aby pacjent byt w stanie samodzielnie pokry¢
jej koszty. Potrzebne jest wiec rozwiazanie systemowe - finansowanie w ramach Narodowego
Funduszu Zdrowia" - wskazuje Miskiewicz.

Zapewnia, ze w ramach programu charytatywnego jego firmy w Polsce za pomoca Myozyme
leczonych bedzie troje pacjentéw. Jednym z nich jest Justyna. Na catym swiecie lek otrzymuje ok.

270 chorych.

Choroba Pompe'go jest dziedziczona - ale tylko w przypadku, gdy oboje rodzice sa nosicielami tego
samego wadliwego genu. Istnieje wtedy 25-procentowe ryzyko, ze przekaza wadliwe geny dziecku.

PAP - Nauka w Polsce, Anna Dworzynska
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