POMPECODH@CUOHS

INFORMACE O ENZYMOVE SUBSTITUCNI TERAPII

Pokud mate diagnézu Pompeho nemoci, budete chtit co nejlépe
porozumét IéCbé, kterou muzete dostavat. Enzymova substitucni terapie
(ERT) predstavuje vysledek mnoha let védeckého vyzkumu a vyvoje.
K vyvoji téchto lékl prispélo mnoho zdravotnickych pracovnikd,
védeckych odbornik( a pacientu (prostfednictvim ucasti v klinickych
hodnocenich) po celém svété. Tato broZura nabizi prehled o tom, co je
enzymova substitucni terapie a jak funguje v lidském téle.

Otazka: Co je enzymova substitucni terapie?
Odpovéd: Enzymova substitucni terapie je IéCba, ktera nahrazuje nedostatec¢ny nebo chybéjici
enzym.

V pfipadé Pompeho nemoci je jeden z lysozomalnich enzymu zvany kysela alfa-glukosidaza neboli
GAA vadny nebo chybi. V dusledku toho se v lysozomu v burice hromadi glykogen. Obvykle k tomu
dochazi ve svalové tkani v téle, jako jsou srde¢ni, dychaci, kosterni a hladké svaly (svaly nachazejici
se v cévach, moCovém méchyfi nebo gastrointestinalnim traktu).

U ERT dostava pacient s Pompeho nemoci pravidelné mnozstvi deficitniho enzymu GAA pomoci
geneticky upravené formy enzymu. Enzymova terapie se podava intravenézné (krevnim obé&hem).
Enzym putuje do svalu a rozklada glykogen, ktery se jinak hromadi v burikach a zpusobuje tak jejich
poskozeni.

Enzymova substitucni terapie je celozivotni léCba, ktera se podava v pravidelnych intervalech
(napriklad dvakrat mésicné). Celkova davka se stanovuje podle hmotnosti pacienta.

ERT jsou také k dispozici pro nékteré dalSi lysozomalni stfadavé nemoci, jako je Gaucherova choroba,
Fabryho choroba a MPS (I, Il a VI).

Otazka: Jak funguje enzymova substitu¢ni terapie?

Odpovéd: Enzymova substitucni terapie poskytuje enzym, ktery Vam chybi. Po infuzi pacientovi
prochazi krevnim ob&hem, pfes bariéru krevni cévy a do oblasti t€la, ktera se nazyva intersticialni
prostor.

Kone&nym cilem pro ERT je mikroskopicka oblast (neboli suborganela) svalové buriky zvana lysozom.
Lysozom je mistem, kde se hromadi glykogen. Jakmile ERT dorazi do lysozomu, pfevezme ulohu
chybéjiciho pfirozeného enzymu alfa-glukosidazy. To znamena, Ze $tépi nahromadény glykogen
na glukozu.
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Otazka: K ¢emu se pouziva enzymova substituce?

Odpovéd: Pokud mate Pompeho nemoc, pak se Vasemu télu nedostava enzymu zvaného alfa-
glukosidaza. Tento enzym normalné rozklada glykogen (sacharid) na glukézu. Pokud enzym neni
pfitomen, glykogen se hromadi v ur€itych tkanich, zejména v srdci (coz je CastéjSi u kojencu)
a svalové tkani (v€etné branice, hlavniho dychaciho svalu pod plicemi, a kosternich svall). Postupné
hromadéni glykogenu zplUsobuje Sirokou Skalu znamek a pfiznakd, vetné zvétSeného srdce,
dychacich obtizi a svalové slabosti. To muze zpUsobit zavazné postizeni a dokonce i pred€asné umrti.
Enzymova substituCni terapie nahrazuje chybéjici nebo nedostateény enzym.

Otazka: Jak se pacientim s Pompeho nemoci podava enzymova substitucni terapie?
Odpovéd: Enzymova substitu¢ni terapie se podava krevnim ob&hem, bud i.v. (nitrozilni hadi¢kou),
nebo prostfednictvim specialniho pfistupu zvaného implantabilni port. Na pfedepisovani a podavani
ERT dohlizi 1ékaf se zkuSenostmi s |éEbou pacientd s Pompeho nemoci nebo jinymi dédiCnymi
onemocnénimi stejného typu. Obvykle se jedna o genetika, pediatra nebo neuromuskularniho
odbornika.

Otazka: Jak probiha vyvoj novych zplsobu lécby?

Odpovéd: Proces vyvoje nové |éCby onemocnéni zacina v laboratofi, kde vyzkumni pracovnici
zacCinaji testovat sveé teorie. Nasleduji studie na zvifatech, a pokud jsou uspé&sné, vyzkumné studie
na lidech, které se nazyvaji klinickd hodnoceni. U&elem téchto studii je shromazdit informace
0 bezpecnosti l[éCby a o tom, jak dobfe funguje. Pfed schvalenim experimentalni léEby pro pouziti u lidi
probiha po mnoho let pfisné a peclivé testovani. DalSi informace naleznete v brozufe Pompe
Connections nazvané ,Lékarsky pokrok u Pompeho nemoci®.

Tato publikace je uréena k poskytnuti obecnych informaci k danému tématu. Je distribuovana jako
verejna sluzba Mezinarodni asociace pro Pompeho nemoc s tim, Ze se tato asociace nezapojuje

do poskytovani lékafskych nebo jinych odbornych sluZzeb. Medicina je véda, ktera se neustale méni.
Vzhledem k lidskym chybam a zménam v praxi nelze zarucit, Ze takto sloZité materialy budou zcela
presné. Proto je nutné ovéfit si tyto informace z dalSich zdroju, a to zejména u VaSeho lékare.
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