IDompe hastaligi bulunan bir kisf olarak, alabileceginiz

tedavi hakkinda olabildigince fazla bilgi edinmek
Istersiniz. Myozyme ile enzim yerine koyma tedavisi
(EYT), yillarca stirddrtilen bilimsel arastirma ve

gelistirmenin sonucunu temsil etmektedir. Dinyanin her

yerinde ¢ok sayida saglik meslek mensubu, bilimsel

uzman ve hasta (kiinik arastirmalara katilarak) bu ilacin
gelistirilmesine katkiada bulunmustur. Bu kitapgik, enzim

yerine koyma tedavisinin ne olduguna ve Myozyme’in
insan viicudunda nasil islev gordiidgiine iliskin ayrintil
bilgiler sunmaktadir.

Enzim yerine koyma tedavisi nedir?

C Enzim yerine koyma tedavisi, yetersiz
olan ya da bulunmayan bir enzimin
yerine koyuldugu tibbi bir tedavidir.

Pompe hastalig1 s6z konusu oldugunda,
lizozom enzimlerinden biri olan asit alfa-
glukozidaz ya da GAA enzimi yetersizdir ya
da bulunmamaktadir. Bunun bir sonucu
olarak, hiicredeki lizozom i¢inde glikojen
birikmektedir. Bu ¢ogunlukla viicutta kalp,
solunum, iskelet ve diiz kaslar (kan
damarlari, mesane veya mide-bagirsak
yolunda bulunan kaslar) gibi kas dokusunda
gortilmektedir.
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Tedavi Baskisi

Enzim yerine koyma tedavisiyle, Pompe
hastalig1 bulunan bir hasta, genetik olarak
tasarimlanmis bir enzim formunu kullanarak
yetersiz GAA enzimini diizenli miktarlarda
almaktadir. Bu enzim tedavisi damar i¢ine
(kan akimi yoluyla) uygulanmaktadir.
Enzim kaslara ulagsmakta ve hiicre i¢inde
biriktiginde hasara yol acan glikojeni
pargalamaktadir.

Enzim yerine koyma tedavisi, diizenli
araliklara (6rnegin, ayda iki kez) verilen,
yasam boyu devam eden bir tedavidir.
Toplam doz, hastanin kilosuna bagli olarak
degismektedir.

gengyme destigi ile

Pompe hastaliginin diger adlari

II ve lizozomal alfa-glukozidaz yetersizligi.

Asit alfa-glukozidaz yetersizligi, asit maltaz yetersizligi (AMY), tip II glikojen depo hastaligi (GDH), glikojenoz
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Enzim yerine koyma tedavisi ayrica,
Gaucher hastalig1, Fabry hastaligi ve MPS
hastaliklar1 (I, II & VI) gibi diger baz1
lizozomal depo hastaliklar1 i¢in de
kullanilmaktadir.

Yeni tedavilerin gelistirilme siireci
nedir?

C Hastaliklar i¢in yeni tedavilerin
gelistirilme siireci, arastirmacilarin

teorilerini test ettigi laboratuvarda
baslamaktadir. Bunu, hayvanlarda
yiiriitiilen arastirmalar ve bu
arastirmalarin iyi gitmesi durumunda,
insanlarda yiiriitillen ve klinik ¢calismalar
olarak adlandirilan arastirmalar
izlemektedir. Bu arastirmalarin amaci,
tedavinin giivenliligi ve ne kadar iyi etki
ettigi konusunda bilgi toplamaktir.
Deneysel bir tedavinin insanlarda
kullanim i¢in onaylanmasi, uzun yillar
siiren ¢ok titiz ve dikkatli testlerin
yapilmasini gerektirmektedir. Bu konuda
daha fazla bilgi edinmek i¢in, ‘Pompe
Hastaliginda Tibbi Gelismeler’ baglikll
Pompe Connections kitapg¢igini
okuyunuz.

Pompe hastaliinda enzim yerine
koyma tedavisi ve Myozyme

kullanimina iliskin klinik ¢alismalar ne
zaman baslad1?

C Pompe hastaliginda enzim yerine
koyma tedavisinin giivenlilik ve
etkililigini arastiran klinik ¢aligsmalar,
tavsan siitlinden bir transgenik iiriiniin elde
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edildigi 1999 yilinda baslamistir. Genzyme,
Pompe hastalarinda Myozyme kullanimina
iligkin klinik ¢aligmalara 2003 yilinda
baglamistir. Genel olarak bu calismalar,
Myozyme’in, Pompe hastaliginda
kullanildiginda, 6zellikle de hastalik
siirecinin erken evresinde kullanildiginda
bliyiik yarar sagladigini gostermistir. Erken
donemdeki bu ¢alismalarda bebek hastalar
kalp kas1 islevinde 6nemli iyilesmeler
gostermistir. Bircok hasta iskelet kasi
islevinde da iyilesme saglamistir. Enzim
yerine koyma tedavisi baglanan bebek
hastalardan bazilar1 bagimsiz olarak
ylirimeye baslamigtir. Kuskusuz, kaslar ileri
derecede hasar gordiigiinde islevini tamamen
geri kazanamayacagi ve ilacin etkililiginin
kisiden kisiye farklilik gosterdigi
unutulmamalidir.

Myozyme nedir?

C Myozyme su an Pompe hastalig1 i¢in

onaylanmis bulunan tek enzim yerine
koyma tedavisidir. Myozyme, ¢oziilerek
viicut igine zerk edilen bir ¢ozelti haline
gelen beyaz bir tozdur. Myozyme, insan
enzimi asit alfa-glukozidazdan (GAA)
olusan aglukozidaz alfa etkin maddesini
icermektedir. Myozyme yalnizca regete ile
edinilebilmektedir.
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S Myozyme nerelerde
kullamlmaktadir?

C Eger Pompe hastaliginiz varsa,
viicudunuzda alfa-glukozidaz ad1

verilen bir enzim yetersizdir. Bu enzim
normal olarak glikojeni (bir karbonhidrat)
parcalayarak glukoza doniistiirmektedir.
Eger bu enzim bulunmuyorsa, belli
dokularda, 6zellikle de kalbiniz (bebeklerde
daha yaygin) ve kas dokunuzda (diyafram,
akcigerler altindaki ana solunum kasi ve
iskelet kaslar1 dahil) glikojen birikmektedir.
Bu ilerleyici glikojen birikimi kalp
biiyiimesi, solunum giigliikleri ve kas
zay1flig1 gibi bir dizi belirti ve semptomlara
neden olmaktadir. Bu da agir engellilik ve
hatta erken 6liime yol agabilmektedir.
Myozyme, yetersiz olan ya da bulunmayan
enzimin yerini alan bir enzim yerine koyma
tedavisidir.

S Myozyme Pompe hastalarina nasil
verilmektedir?

C Myozyme tedavisi, Pompe hastaligi
veya ayni tiirden diger kalitsal
hastaliklar1 olan hastalarin tedavisinde
deneyimli bir hekimin gozetiminde
yuriitiilir. Bu hekim ¢ogunlukla bir
Genetikei, Pediatrist veya Noromiiskiiler
uzmanidir.

Myozyme, her 2 haftada bir verilen damar
i¢i infiizyon seklinde kullanilir. Onerilen
doz 20 mg/kg viicut agirligidir. Myozyme
cocuklara, ergen, erigkin veya yasl hastalara
uygulanabilir.
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Myozyme nasil islev gormektedir?

C Myozyme sizde yetersiz olan enzimi

size saglamaktadir. Hastanin damar
icine uygulandiginda, kan akimiyla yol alip
kan damari bariyerinden geger ve viicudun
interstisyel bosluk ad1 verilen bir alanina
girer. Myozyme’1n son varis yeri, lizozom
adi verilen bir kas hiicresinin mikroskobik
bolgesidir (veya sub-organel). Lizozom
glikojenin biriktigi yerdir. Myozyme
lizozoma vardiginda, bulunmayan dogal
enzim alfa-glukozidazin gdrevini iistlenir.
Yani, glikojen birikimini pargalayarak
glukoza doniistiiriir.

Myozyme nasil iiretilmektedir?

C Myozyme, bir Cin Hamsteri
Yumurtalik (CHO) hiicre dizisinin

kullanildig1 rekombinant DNA teknolojisiyle
tiretilmektedir. Bu CHO hiicre dizisi 15 yili
askin siiredir biyolojik ilaglarin liretiminde
kullanilmaktadir ve yalnizca gegen yil
boyunca 1 milyondan fazla hasta CHO
hiicrelerinde iiretilen ilaclarla tedavi
edilmistir. Amino asit dizilimi a¢isindan,
yaygin olarak bulunan insan formu enzim
asit alfa-glukozidaz (GAA) ile tamamen
aynidir. Her bir Myozyme serisi tutarl
kaliteyi dogrulamak iizere dagitima
verilmeden once kapsamli bir dizi kalite
kontroliinden gegirilmektedir. Uretim siireci
tamamlandiginda, Myozyme hastalarin
tedavi gordiigli her bir iilkeye uygun kanallar
araciligtyla dogrudan Genzyme tarafindan
dagitilmaktadir.
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Enzim yerine koyma tedavisine iligkin
iiretim siireci hakkinda daha fazla bilgi
almak i¢in, liitfen bu tiretim siirecinin daha
ayrintili olarak agiklandigi www.pompe.com
sitesini ziyaret ediniz.

Bu yayin, kapsanan konuyla ilgili genel bilgi saglamak amaciyla tasarlanmistir. Uluslararasi Pompe Dernegi tarafindan bir kamu
hizmeti olarak dagitilmaktadir ve Uluslararasi Pompe Dernegi, tibbi veya diger mesleki hizmetler sunma amacini tasimamaktadir.
Tip siirekli degismekte olan bir bilimdir. Insan hatasi ve uygulamadaki degisiklikler, bdylesi karmagik materyallerin kesin
dogrulugunu garanti etmeyi olanaksiz kilmaktadir. Bu bilgilerin diger kaynaklar, 6zellikle de hastanin kendi hekimi tarafindan
dogrulanmasi gerekmektedir. Myozyme’in etkililiginin kisiden kisiye farklilik gosterdigini liitfen unutmayiniz.
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