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Nowy sposob leczenia stwardnienia guzowatego u
najmfodszych pacjentdéw z dofinansowaniem ABM

Zespodt lekarzy z Instytutu ,,Pomnik - Centrum Zdrowia Dziecka”, dzieki finansowaniu Agengji
Badan Medycznych zbada nowy sposdb leczenia stwardnienia guzowatego u najmtodszych
pacjentdw, polegajacy na profilaktycznym zastosowaniu leku hamujgcego rozwéj guzow
niemal zaraz po urodzeniu dziecka oraz zwigzane z tym wystepowanie padaczki.

Wprowadzanie nowych lekéw dla chorych na choroby rzadkie jest utrudnione nie tylko z powodu
ograniczonej wiedzy na temat tych schorzen, ale takze ze wzgledu na mniejsze zainteresowanie
producentéw lekéw. W konsekwencji pacjenci z rzadkimi schorzeniami, takimi jak stwardnienie
guzowate (SG), maja mniejsze szanse na skuteczne leczenie. Szansg dla nich sg niekomercyjne
badania kliniczne, czyli takie, w ktérych to lekarze podejmujg sie badan nowych lekdw, bez udziatu
firm farmaceutycznych.

Obecnie, jedno na 6 tysiecy dzieci rodzi sie ze stwardnieniem guzowatym. W wyniku mutacji w SG
dochodzi w wielu narzadach do rozwoju guzéw, najczesciej powoli rosngcych i tagodnych, ale
mogacych powodowac powazne konsekwencje. Guzy rozwijajgce sie w mdzgu prowadzg do padaczki,
ktdra zazwyczaj rozpoczyna sie juz u kilkumiesiecznego niemowlecia i dotyczy niemal wszystkich
chorych z SG. Padaczka rozwijajgca sie w tak wczesnym okresie zycia ma niekorzystny wptyw na
dojrzewajacy mdzg i wigze sie z wysokim ryzykiem rozwoju niepetnosprawnosci intelektualngj i
zaburzeh autystycznych. Dodatkowym problemem jest czesta lekoopornos¢ pacjentdéw z taka
padaczka.

Juz podczas rutynowego badania ultrasonograficznego u ptodu z SG mozna zobaczy¢ guzy w sercu.
Umozliwia to wczesng diagnoze choroby i objecie dziecka specjalistyczng opieka. Dzieki temu
opracowano metode leczenia przeciwpadaczkowego przed napadami u dzieci z SG, co znaczgco
zmniejszyto ciezkos¢ padaczki i ryzyko niepetnosprawnosci intelektualnej. Leczenie takie nie ma jednak
wptywu na rozwdj guzow w stwardnieniu guzowatym. W kolejnych miesigcach i latach u chorych guzy
rosng w nerkach, watrobie, siatkdwce oka, czy na skérze.

W wybranym przez Agencje Badan Medycznych badaniu zastosowane bedzie nie tylko innowacyjne
leczenie, ale takze wykonane zostang badania zmierzajgce do lepszego poznania mechanizmdéw
rozwoju padaczki i nowotwordw. Bedzie to mozliwe miedzy innymi dzieki zastosowaniu nowatorskich
rozwigzan bioinformatycznych, co ma szczegdlne znaczenie wiasnie w badaniach nad chorobami
rzadkimi. Dzieci uczestniczace w badaniu bedg leczone od pierwszego miesigca zycia do ukohczenia
drugiego roku zycia, czyli do zakonczenia okresu najbardziej dynamicznego rozwoju mdzgu.

Badanie wykonywane bedzie we wspétpracy z Warszawskim Uniwersytetem Medycznym,
Uniwersytetem Medycznym w todzi, Uniwersytetem Harvarda w US oraz analitykami i informatykami
z firmy Transition Technologies
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