Choroba Pompe'a

Choroba Pompe'a jest rzadkim dziedzicznym schorzeniem miesni majacym jednoczesnie
charakter metaboliczny. W rozpoznaniu lekarskim moze by¢ okreslane nazwami:

e choroba z niedoboru lizosomalnej ?-1,4-glikozydazy,

e choroba spichrzania glikogenu typ II,

+ choroba z niedoboru kwasnej maltazy (najczesciej spotykana),
« uogolniona glikogenoza typ II.

Czestotliwos¢ jej wystepowania waha sie od 1:50 tysiecy do 1:100 tysiecy ludzi. Szacuje
sie, ze w panstwach Europy Zachodniej choruje na nig od 5 do 10 tysiecy osob.

Przebieg choroby charakteryzuje sie postepujgcym ostabieniem miesni, ktére miedzy
innymi powoduje problemy z oddychaniem.

Istniejg trzy kliniczne postacie choroby Pompe'a: niemowleca, nastoletnia i dorosta (w
zaleznosci od wieku, w ktorym wystgpiq pierwsze objawy). Wszystkie postacie
charakteryzujg sie zréznicowanym stopniem miopatii i réznig sie czasem wystgpienia
pierwszych objawdw, lista organdw przez nig objetych oraz tempem rozwoju.

W przypadku postaci dzieciecej pierwsze symptomy choroby pojawiajg sie wkrdtce po
urodzeniu. W przypadku postaci nastoletniej objawy miesniowe wystepujg w okresie od
wczesnego do pdznego dziecinstwa, przy czym nie wystepuje powiekszenie miesnia
sercowego. Pacjenci dorosli (postac¢ dorosta) dotknieci sg powoli postepujaca miopatig w
okresie od drugiej do szdstej dekady zycia.

Postepy odnotowane ostatnio w dziedzinie technologii transgenicznej przyczynity sie do
przygotowania klinicznych préb leczenia chorych z postaciag niemowlecg i nastoletnia.
Pierwsze pilotazowe préby sg w toku ostatnich przygotowan a $rodowisko naukowe ma
nadzieje, ze wynalezienie skutecznej metody leczenia choroby Pompe'a moze byc¢ bliskie.

W ciggu ostatnich dwudziestu lat Uniwersytet w Rotterdamie prowadzit badania, ktore
doprowadzity do powstania hipotezy, ze dozylne podawanie pozostajacej w niedoborze ?-
glikozydazy moze przyniesc efekty w leczeniu objawéw choroby.

Jedna z najnowszych metod leczenia to enzymatyczna terapia wyrdwnawcza. Jest
efektem mozliwosci jakie daje nowoczesna biotechnologia. Po udanym sklonowaniu genu
?-glikozydazy naukowcy z Rotterdamu rozpoczeli poszukiwania producenta, a zarazem
partnera, ktory podjatby sie wytwarzania ludzkiej ?-glikozydazy. Wyzwanie to podjeta
firma Pharming - swiatowy lider w produkcji protein terapeutycznych za pomocg obrdbki
mleka transgenicznego. Stworzono baze produkcji, ktorg stanowity transgeniczne kroliki
zdolne do wytwarzania w swoim mleku duzej ilosci ludzkiej ?-glikozydazy. Kolejnym
etapem byto nawigzanie Scistej wspotpracy z firmgq Genzyme Corporation - gidwnym
producentem na $wiatowym rynku biotechnologii. Nastgpito to w 1998 roku a celem
wspotpracy jest produkcja skutecznego leku.

Badania prowadzone przez Uniwersytet w Rotterdamie byty przez caly czas silnie
stymulowane przez chorych i ich stowarzyszenia. Do Scistej wspotpracy doszto miedzy
Holenderskim Stowarzyszeniem Chorob Miesni VSN i firmg Pharming. Nabywanie
udziatbw w firmach farmaceutycznych i biotechnologicznych przez stowarzyszenia
chorych jest zjawiskiem stosunkowo nowym. Akcjonariat daje chorym mozliwos¢ wgladu
w strategie firmy oraz jej zarzadzanie, jak i - co najwazniejsze - daje prawo gtosu na
zebraniach udziatowcéw.



Trwajg obecnie proby z ?-glikozydaza. Prowadzg je Szpital Dzieciecy Sw. Zofii w
Rotterdamie i Klinika Uniwersytecka w Essen w Niemczech. Wytrwatos$¢ naukowcdw, silne
wsparcie ze strony stowarzyszen chorych, Scista wspétpraca firm Pharming i Genzyme w
zakresie przygotowania na bazie ?-glikozydazy skutecznego leku dla cierpigcych na
chorobe Pompe'a pozwalajg zachowac¢ optymizm.
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TZChM otrzymato interesujacy list z Miedzynarodowego Stowarzyszenia Chorych na
Chorobe Pompe'a (IPA - International Pompe Association), ktore zaprasza do wspotpracy.

Kilka lat temu podjete zostaty w USA i Europie préby enzymatycznej terapii
wyréwnawczej. Oczekiwane s wyniki badan na ograniczonej liczbie pacjentow.
Wczesniejsze préby w Holandii przyniosty pozytywne rezultaty (publikacja w czasopismie
"Lancet" w 2000 roku).

W 1999 roku cztery organizacje pacjentow z réznych krajow zaczety wspoétprace tworzac
miedzynarodowe stowarzyszenie IPA. Obecnie nalezy do niego 20 organizacji
cztonkowskich z krajow Azji, Afryki, Ameryki, Europy Australii. Celem IPA jest rzetelne
informowanie o chorobie Pompe'a, dostepnosci skutecznej i bezpiecznej terapii oraz
wspieranie chorych i ich rodzin. IPA doktada wszelkich staran, aby z leczenia mogty
skorzystac¢ wszystkie osoby dotkniete chorobg Pompe'a.

Wiecg informacji o IPA  mozna zndezé pod internetowym  adresem:
http://www.worldpompe.org

Konsultacja medyczna dr Halina Strugalska-Cynowska

Tlumaczenie z jezyka angielskiego Malgorzata Elzanowska



