Zaangazowanle pacjentow -
choroba ultrarzadka

Wprowadzenie

Wspotpraca firmy Genzyme, stowarzyszenia International Pompe
Association (IPA) w Wielkiej Brytanii 1 Holandii,
stowarzyszenia pacjentéw z chorobg Pompego w USA, centrum
medycznego Erasmus Medical Centre (EMC) oraz uniwersytetu Duke
University w celu ustanowienia odpowiednich $Srodkow
gwarantujacych, ze dane uzyskane w ramach badania klinicznego
Sg wyczerpujace 1 spetniajg wymagania regulacyjne i ptatnika.

Opis przypadku

Choroba Pompego jest rzadkg chorobg dziedziczng uktadu
nerwowo-miesniowego spowodowang niedoborem enzymu
lizosomalnego. Dzieci z niskim poziomem enzymu zwanego kwasem
alfa-glukoidalnym GAA tj. <1% (postal¢ wczesna) zazwyczaj
umierajg w ciggu pierwszego roku zycia. U niektdrych oséb
szczgtkowa aktywnos¢ GAA moze objawié¢ sie w rdéznym okresie
zycia, od niemowlectwa do pdznej dorostosSci, wraz z
towarzyszgcym ostabieniem nerwowo-miesniowym i problemami drég
oddechowych. Prace prowadzone w centrum medycznym Erasmus
Medical Centre (EMC) oraz na uniwersytecie Duke University w
1990 roku na myszach pozbawionych genu odpowiedzialnego za
chorobe Pompego wykazaty, ze enzymatyczna terapia zastepcza
jest obiecujgcg metodg leczenia. Wspdlnie i regularnie
omawiano rozwdj kliniczny oraz procesu produkcji wraz z
osrodkami naukowymi i organizacjami pacjenckimi. Badania
kliniczne rozpoczeto najpierw z udziatem niemowlat z wczesng
postacig choroby z powodu wyjatkowo szybkiego jej postepu.
Jednak ze wzgledu na rzadkie wystepowanie choroby (ok. 1:40000
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urodzen) proces rekrutacji byt trudny. Organizacje pacjenckie
pomagaty w rozpowszechnianiu informacji o badaniach,
znajdowaniu pacjentéw na catym Swiecie, znajdowaniu kwater
oraz we wsparciu rodzicow itp. W przypadku badan z udziatem
dzieci i dorostych organizacje pacjenckie pomagaty w procesie
rekrutacji, przegladzie ocen wraz z firmg Genzyme i badaczami
1 zachecaty do pozostawianiu w dtugotrwatych badaniach
kontrolowanych placebo (18 miesiecy), nawet po zatwierdzeniu.
Ponadto pacjent — przedstawiciel stowarzyszenia IPA udzieli%
ustnych wyjasnien przed Europejska Agencja Lekéw (EMA) (jako
pierwszy). Stowarzyszenie IPA, we wspdipracy z centrum
medycznym EMC (przy wparciu finansowym firmy Genzyme),
opracowato kwestionariusz oceny leczenia na podstawie opinii
pacjentéw niezaleznie od branzy przemystowej wiele lat
wczes$niej, zanim leczenie stato sie dostepne. Okazato sie to
wazne przy wspieraniu dyskusji na temat zwrotu kosztéw.

Typy zaangazowanych pacjentow
(rzecznikow)

» Pacjenci osobiscie doswiadczajacy choroby.

= Pacjent-ekspert/rzecznik pacjentéow posiadajgcy rozlegia
wiedze na temat choroby i znaczne dosSwiadczenie
badawczo-rozwojowe.

» Zawodowy rzecznik pacjentow.

Korzysci wynikajace z zaangazowanila
pacjentow

Istnieje regularna komunikacja z organizacjami pacjenckimi
dziatajgcymi w obszarze chordob rzadkich dotyczgca naszych
planéw rozwojowych, jak réwniez niektdérych weryfikacji ocen
protokotow. Ostatnio stato sie to znacznie trudniejsze z
powodu wdrozenia zasad postepowania. Nie mamy (jeszcze)
uwzglednionej wspOtpracy z pacjentami w standardowych



procedurach operacyjnych.

Wyzwania 1 bariery

Zespoty odpowiedzialne za rozwéj w projektach majg bardzo
§cisle okreslone ramy czasowe na przygotowanie protokotéw i
rozpoczecie badania. Czesto istnieje nieche¢ w tych zespotach
przed dodaniem kolejnej warstwy (oprdécz kadry kierowniczej ds.
nauki, rozwoju, regulacji, bezpieczenstwa, toksykologii,
farmakologii klinicznej itp.) danych wejsciowych do
opracowywania protokotu. Wewnetrzne zespoty projektowe mozna
przekonac¢, ze warto poprzez zapewnienie terminowego
opiniowania przez organizacje pacjenckg 1 przedstawienie
korzysci dtugoterminowych w zakresie rekrutacji, mniejszag
liczbe awarii ekranow, lepsze zakonczenie oceny itp. Kolejnym
wyzwaniem w niektorych krajach jest trudnos¢ z bezpoSrednim
kontaktem; w tym przypadku poprosilismy badacza o nawigzanie
kontaktu z krajowa organizacjg pacjencka i wspélng weryfikacje
protokotu juz na poczatku procesu. Obawy os6b z wewngtrz
dotyczgce zachowania poufno$ci zostaty rozwiane na drodze
podpisania umowy o poufnosci z organizacja pacjencka, co
pozwolito na otwartg i szczerg komunikacje. Ponadto ankieta
pacjenta IPA, cho¢ dostarczajgca cennych danych swiadczonych
ustugach medycznych na podstawie opinii pacjentdéw, nie jest
uwazana za wiarygodng przez organy regulacyjne i ptatnikéw z
powodu braku weryfikacji danych Zrédtowych — nauczka, z ktdrej
mozna skorzysta¢ w przysztosSci.

Wnioski

Zdobyta wiedza:

1. Ustanowienie trio sktadajgcego sie z ekspertéw
akademickich, organizacji pacjenckiej 1 wewnetrznego
lekarza projektu z ustalonymi juz na poczatku zasadami
komunikacji.

2. Zapewnienie narzedzia do oceny Swiadczonych us%tug



medycznych na podstawie opinii pacjentdéw zostato
utworzone 1 zatwierdzone dla danej choroby (co jest
najwazniejsze dla pacjenta) 1 odpowiednich S$rodkdw
gwarantujgcych, ze dane uzyskane w ramach badania
klinicznego sg wyczerpujgce 1 speitniajg wymagania
regulacyjne ptatnika.

3. Uruchomienia badania naturalnego przebiegu choroby z
oceng ustug medycznych na podstawie opinii pacjentoéw
kilka lat wczes$niej, zanim leczenie bedzie dostepne w
celu umozliwienia dokonania pordwnania.

4. Najcenniejszym wktadem do protokotu jest weryfikacja
ocen; mozliwos¢ przeprowadzenia ocen powinna byc
standardem.

5. 0Odpowiednie informowanie spoteczno$ci ©poprzez
rozpowszechnianie przez organizacjg pacjencka aktualnych
informacji o programie.

A3-pomp-V1.0

Zataczniki



