Patientdelaktighet - en
mycket sallsynt sjukdom

Inledning

Ett samarbete mellan Genzyme, IPA (International Pompe
Association), patientorganisationer fran Storbritannien,
Nederlanderna och USA, Erasmus Medical Center och Duke
University for att vidta lampliga atgarder sd att information
fran kliniska provningar blir vederhaftig och uppfyller krav
fran myndigheter och finansiarer.

Beskrivning av fallet

Pompes sjukdom ar en ovanlig arftlig neuromuskular sjukdom som
orsakas av brist pa lysosomalt enzym.Spadbarn med <1 % GAA-
enzym representerar den infantila formen och doér vanligen
under det forsta levnadsaret, medan personer som har vissa
rester av GAA-aktivitet kan ha en senare debuterad form (fran
barndom till langt upp i vuxenlivet) med neuromuskular svaghet
samt problem med muskelsvaghet och andning.Under 1990 utfodrde
EMC (Erasmus Medical Centre) och Duke University arbeten pa
genmodifierade moss (knock-out-moss) med Pompes sjukdom och
pavisade lovande resultat med enzymersattningsterapi.Klinisk
och tillverkningsmassig utveckling diskuterades regelbundet
tillsammans med akademiska centra och
patientorganisationer.Kliniska provningar pabdrjades forst med
den infantila formen eftersom sjukdomen progredierar extremt
snabbt.Eftersom sjukdomen &ar sa sallsynt (~1:40 000 fodslar)
var rekryteringen utmanande.Patientorganisationerna bidrog med
att sprida information om prévningarna, sodka efter patienter
over hela varlden, hitta logi, foéraldrastéd osv. For
préovningar pa barn och vuxna hjalpte patientorganisationerna
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till med rekrytering, granskade bedomningar med Genzyme och
préovare och uppmuntrade till fullféljande av dessa langa (18
manader) placebokontrollerade provningar 4&ven efter
godkdnnandet.En patientrepresentant fran IPA gjorde ocksa en
muntlig framstdllan pa EMA (en forsta). IPA utvecklade i
samarbete med EMC (finansiellt stott av Genzyme) en
patientrapporterad utfallsstudie oberoende av branschen flera
ar innan behandlingen blev tillgénglig, vilket visade sig vara
ett viktigt stod i diskussioner om ersattning.

Typer av delaktiga
patienter/patientrepresentanter

 Patienter med personlig erfarenhet av sjukdomen.

 Expertpatienter/patientrepresentanter med god kunskap om
sjukdomen och bra erfarenhet av FoU.

 Professionell patientrepresentant.

Fordelarna med patientdelaktighet

Vi kommunicerar regelbundet med patientorganisationer for
sallsynta sjukdomar i vara utvecklingsplaner liksom i vissa
granskningar av protokollbeddmningar.Detta har fdérsvarats den
sista tiden 1 och med att regler for samtycke har
implementerats.Vi har (annu) inte implementerat
patientsamarbete som standard vid operativa forfaranden.

Utmaningar och hinder

Grupperna som utvecklar programmen har mycket begransad tid
att fylla i protokoll och féra provningarna framat.Bland
sadana grupper finns det finns ofta motstand mot att l&agga pa
ytterligare lager (férutom att hantera aspekter fran
vetenskapen, utveckling, myndigheter, sakerhet, toxikologi,
klinisk farmakologi osv) vid utvecklingen av protokoll.Genom
att fa lamplig aterkoppling fran patientorganisationer och



belysa de langsiktiga foérdelarna med rekrytering, farre
screeningsmisstag, battre slutforande av bedomningar osv. kan
man oOvertyga interna projektgrupper att det ar vart
besvaret.En annan utmaning i vissa lander ar problemet med
direktkontakt. I det fallet bad vi provaren att kontakta de
nationella patientorganisationerna och granska protokollet
tillsammans med dem.Interna problem med att bibehalla
sekretess overvanns genom sekretessavtal med
patientorganisationen, vilket gjorde kommunikationen fri och
rattfram.Till sist betraktade inte myndigheter och finansiarer
IPA-patientundersdokningen som ackrediterad eftersom den inte
hade kalldataverifiering, trots att den hade pavisat
vardefulla patientrapporterade utfall och manga publikationer,
en laxa infor framtiden.

Lardomar

Lardomar:

1. Uppratta fran borjan kommunikationsregler mellan en trio
av akademiska experter, patientorganisationer och
interna projektlakare.

2. Se till att PRO-instrument skapas och valideras for
sjukdomen (vad ar viktigast for patienten), med lampliga
atgarder for att se till att data blir vederhaftiga och
godkanda av myndigheter och finansiarer.

3. Starta en naturlig historisk studie med PRO nagra ar
innan behandlingen blir tillganglig, for att kunna
jamfora.

4. Den viktigaste aterkopplingen av protokollet &r
granskningsbedomningar, deras genomfdorbarhet osv. och
bor vara standard.

5. Hall allmanheten tillrackligt informerad genom att ge ut
programuppdateringar som kan delas ut via
patientorganisationen.

A3-pomp-V1.0



Bilagor



