Agencja Badan Medycznych

httpﬁ://V\l/ww.abm.gov.pI/pI/aktuaInosci/1292,Dzien—Chorob—Rzadkich—projekty—ktore—moga—zmienic—zycie-pacjentow-ciepiacych—
na-.htm
11.05.2025, 18:21

Dzien Chorob Rzadkich - projekty, ktdre moga zmienic
Zycie pacjentow ciepigcych na najrzadsze schorzenia

28 lutego obchodzimy Dzieh Choréb Rzadkich. To wyjgtkowy obszar skupiajgcy schorzenia o
przewlektym i ciezkim przebiegu, najczesciej uwarunkowane genetycznie. Ze wzgledu na ich
réznorodnos¢ wiedza na ich temat jest wcigz niska.

Pacjenci cierpigcy na choroby rzadkie majg trudnosci z uzyskaniem wiasciwej diagnozy.
Niejednokrotnie proces ten trwa latami. Niestety, wiekszos¢ chordb rzadkich pozostaje bez leczenia
przyczynowego. Szasng ha zmiane tego stanu sg badania kliniczne. Przedstawiamy wybrane projekty
badawcze, finansowane ze Srodkéw Agencji Badan Medycznych, ktdre stanowig szanse na dostep do
innowacyjnego leczenia dla pacjentow cierpiacych na najrzadsze schorzenia.

Nowatorska metoda leczenia miastenii z zastosowaniem kladrybiny

Miastenia gravis to choroba rzadka o podtozu autoimmunologicznym z grupy choréb nerwowo-
miesniowych polegajgca na zaburzeniu transmisji nerwowo-miesniowej. Szacuje sie, ze w Polsce jest
okoto 10 tysiecy pacjentdw z tym schorzeniem.

Najczesciej choroba zaczyna sie od pojawienia sie niedowladdéw miesni w zakresie twarzy: opadania
powiek, dwojenia w oczach, trudnosci w mowieniu i potykaniu. PéZniej moze dojs¢ do uogdlnienia
choroby, gdzie zajete sg inne grupy miesni, gtéwnie konczyn i tutowia. Najbardziej niebezpieczne jest
zajecie miesni oddechowych. Dochodzi wéwczas do przetomdéw miastenicznych, co moze doprowadzic
do smierci.

Leczenie objawowe lekami, ktére hamujg aktywnos$¢ enzymu rozktadajgcego acetylocholine w
synapsach ma na celu zwiekszenie sity miesni. Drugim réwnolegtym postepowaniem jest ostabianie
ukfadu immunologicznego, aby nie atakowat wtasnych struktur. Wsrdd réznych opcji terapeutycznych
w pierwszej linii stosuje sie sterydy. Niestety takie leczenie musi by¢ prowadzone przewlekle, stad
liczne dziatania niepozadane.

Dotychczasowe metody leczenia miastenii s dorazne i nie nadajg sie do przewlektej terapii. W
zwigzku z tym, konieczne jest poszukiwanie nowych lekéw. W innowacyjnym projekcie opracowanym
w Uniwersytecie Medycznym w Lublinie, ktérego autorem jest prof. Konrad Rejdak, zastosowano
kladrybine w leczeniu chorych z miastenig gravis, jako oryginalng metode terapeutyczng w skali
Swiatowej.

Kladrybina jest znana od okoto 30 lat. Powstata jako lek majacy leczy¢ wybrane postaci biataczek, gdyz
wybiorczo eliminuje limfocyty B i T. Kladrybina obecnie zarejestrowana jest do leczenia biataczek, ale
rowniez stwardnienia rozsianego.



Aktualnie trwa rekrutacja pacjentéw do udziatu w badaniu. Kontakt dla pacjentow:
Centrum Wsparcia Badan Klinicznych Uniwersytetu Medycznego w Lublinie: +48 8144853 70

Szansa na leczenie dla dzieci z padaczka lekooporng z glejakami o wysokim stopniu ztosliwosci

Instytut "Pomnik-Centrum Zdrowia Dziecka", dzieki finansowaniu ze Srodkéw Agencji Badan
Medycznych uruchomit badanie oceniajace bezpieczenstwo i skutecznos¢ rapamycyny w leczeniu
rzadkich i ultrarzadkich chordb osrodkowego ukfadu nerwowego zwigzanych z aktywacjg szlaku mTOR
U dzieci - BraimTOR. Badanie obejmuje dzieci z padaczka lekooporng oraz dzieci z glejakami o
wysokim stopniu ztosliwosci.

Realizacja projektu ma celu wypracowanie najbardziej optymalnego leczenia dla grupy chorych, gdzie
aktualny stan wiedzy medycznej nie oferuje zadnych rozwigzan lub sg one mato skuteczne. W tym
celu w zaplanowanym projekcie zastosowane zostang innowacyjne rozwigzania z wykorzystaniem
wysokoskalowych badan molekularnych wspartych rozwigzaniami opracowanymi z zakresu sztucznej
inteligencji. Wypracowane w ten sposdb rozwigzania przyczynig sie do rozwoju nowoczesnych form
terapii opartych, m. in. na terapii celowanej, a tym samym wptyng na poprawe wynikéw leczenia dzieci
z chorobami neurologicznymi i nowotworowymi.

Projekt BraimTOR to réwniez propozycja innego niz dotychczas stosowanego podejscia do badan
dotyczacych choréb rzadkich. W badaniu punktem wyjscia jest nie tyle jednostka chorobowa, co
wspdiny defekt molekularny - w tym przypadku szerokie spektrum chordb neurologicznych,
neuroonkologicznych zebrane zostato w jedng grupe, dla ktdrej wspdlnym mianownikiem sg defekty
szlaku mTOR. Takie podejscie umozliwia przeprowadzenie badania w szerszej grupie pacjentéw, co
czesto w przypadku chordb rzadkich jest duzym wyzwaniem. Jednoczesnie daje to szanse wiekszej
grupie pacjentéw na opracowanie nowych terapii.

Dzieki otrzymanemu finansowaniu z Agencji Badan Medycznych jestesmy w stanie zaoferowac
dzieciom obcigzonym chorobami onkologicznymi i neurologicznymi, badania na najwyzszym poziomie
medycznym, zapewniajgc dostep do najnowoczesniejszych technologii. Dzieki temu mamy moZliwos¢
opracowywania nowych algorytméw diagnostyczno-terapeutycznych, co z cata pewnoscig przyczyni
sie do dalszego rozwoju nowoczesnych form leczenia, a tym samym poprawy wynikéw leczenia u
naszych pacjentéw - podkresla dr hab. n. med. Joanna Trubicka, Prof. IPCZD - Gtéwny Badacz w
projekcie.

Szansa na skuteczna terapie dla dzieci z ciezka postacig neurofibromatozy

Nerwiakowidkniakowatos¢ typu 2. to ultrarzadka choroba pierwotnie nowotworowa i uwarunkowana
genetycznie, ujawniajaca sie najczesciej u mtodych oséb dorostych. Posta¢ dziecieca tego schorzenia
obarczona jest wieloma powikfaniami, rozwija sie znacznie szybciej niz u dorostych, odpowiada za
ciezki przebieg i wybitne skrocenie okresu przezycia oraz dotkliwg, ztozong niepetnosprawnos¢. W
chorobie dominujg fagodne guzy wewnatrzczaszkowe, mézgowe oraz wewnatrzrdzeniowe, dla ktérych
do niedawna nie byto leczenia. Do tego dochodzg takze zlokalizowane w catym ciele guzy
obwodowego uktadu nerwowego, w tym guzy nerwu przedsionkowo-Slimakowego, ktdrych
nieuchronny rozwoj powiktany jest gtuchota, dolegliwymi szumami usznymi, czy zaburzeniami
rownowagi. Ze wzgledu na lokalizacje, ucisk guza powoduje takze niedowtad nerwu twarzowego i



tréjdzielnego, co dramatycznie nasila objawy, niepetnosprawnosc i cierpienie chorych.

Wobec braku mozliwosci zaoferowania skutecznej terapii redukujacej lub  przynajmniej
powstrzymujgcej wzrost guzéw, badacze z Warszawskiego Uniwersytetu Medycznego, pod
kierownictwem dr. n. med. Marka Karwackiego opracowali badanie, ktére obejmie pacjentéw w wieku
4-15 lat, z potwierdzong nerwiakowidkniakowatoscig typu 2. Celem realizowanego badania
klinicznego jest ocena skutecznosci terapii kryzotynibem skutkujgca przynajmniej zatrzymaniem
dynamiki wzrostu guza lub wielu guzéw zaréwno centralnego, jak i obwodowego uktadu nerwowego.

dr n. med. Marek Karwacki o realizowanym badaniu klinicznym:

Zapobieganie progres;ji choroby u pacjentéw z arytmogenng kardiomiopatig prawej komory

Arytmogenna kardiomiopatia prawej komory jest rzadka dziedziczng chorobg serca, ktérej istotg jest
stopniowe zastepowanie komorek miesnia sercowego przez tkanke witdknistg i ttuszczowa. W miare
postepu choroby, gdy tkanki wioknistej i ttuszczowej jest coraz wiecej, serce kurczy sie gorzej i poza
zaburzeniami rytmu dochodzi do wystgpienia objawéw niewydolnosci serca. Choroba najczesciej
ujawnia sie u mtodych dorostych, czesciej u mezczyzn i 0séb uprawiajacych sport. Zwykle pierwszym
objawem jest czestoskurcz komorowy, utrata przytomnosci lub nagte zatrzymanie krazenia. Z czasem
dochodzi do progresji choroby i ujawnienia sie objawdéw niewydolnosci serca.

Badacze z Narodowego Instytutu Kardiologii Stefana kardynata Wyszynskiego, pod kierownictwem
prof. dr hab. n. med. Elzbiety Katarzyny Biernackiej proponujg stosowanie u chorych z dobrg funkcjg
lewej komory leku Sakubitryl/walsartan, aby powstrzymac¢ witéknienie w miesniu zaréwno prawej jak i
lewej komory i spowolnic¢ lub zatrzymac progresje uszkodzenia miesnia sercowego.

Sakubitryl/walsartan jest stosunkowo nowym lekiem, stosowanym od kilku lat u chorych z
niewydolnoscig serca z bardzo dobrym efektem. Jest to lek, ktéry hamuje procesy widknienia w
obrebie migsnia sercowego oraz dziata antyarytmicznie poprzez wptyw na podtoze zaburzeh rytmu
serca. Mimo, ze jest juz lekiem dobrze znanym, nie byt dotychczas stosowany w leczeniu pacjentow z
arytmogenna kardiomiopatig prawej komory.

Spodziewanym efektem badania jest wykazanie, ze u pacjentdw z arytmogenng kardiomiopatig
prawej komory sakubitryl/walsartan zapobiega progresji choroby i powinien by¢ stosowany jeszcze
przed wystgpieniem objawdw niewydolnosci lewej komory.

Prof. Elzbieta Katarzyna Biernacka o realizowanym badaniu:



Wptyw desmopresyny na liczbe powiktan krwotocznych po biopsji nerki

Istotna czes¢ ktebuszkowych zapalen nerek to choroby rzadkie i ultrarzadkie, ktére mogg doprowadzi¢
do niewydolnosci nerek, a takze obarczone sg duzg wspdichorobowoscig i Smiertelnoscig. W
wiekszosci przypadkéw jedyng metoda rozpoznania pozostaje biopsja nerki.

Pomimo ogromnego postepu, badanie nadal jest obarczone ryzykiem powiktan, takich jak krwawienie
(od nieistotnego klinicznie, az po wymagajgcego usuniecia nerki czy w wyjatkowo rzadkich
przypadkach nawet prowadzgce do zgonu). Badacze z Uniwersytetu Medycznego w Biatymstoku, pod
kierownictwem dr hab. n. med. Alicji Rydzewskiej-Rosotowskiej, zaprojektowali wieloosrodkowe
badanie kliniczne, ktére ma oceni¢ skutecznos¢ podawania desmopresyny w zapobieganiu
powiktaniom krwotocznym po biopsji nerki.

Desmopresyna stosowana jest z powodzeniem u oséb zakwalifikowanych do zabiegdw operacyjnych,
u ktérych stwierdzono duze ryzyko krwawienia, a takze u o0s6b z zaburzeniami funkcji ptytek
spowodowanymi mocznicg (nasilong niewydolnoscig nerek) - populacji, ktéra moze wymagac biopsji
nerki w celu zdiagnozowania rzadkiego ktebuszkowego zapalenia nerek. Z uwagi na powyzsze,
desmopresyna, wydaje sie lekiem, mogacym zmniejszac ryzyko krwawienia po biopsji nerki.

dr hab. n. med. Alicja Rydzewska-Rosotowska o realizowanym badaniu klinicznym:
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