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Szansa na skuteczny lek dla chorych na
glikogenoze 1b

Pojawila sie szansa, ze z niedoborem odpornosci, z ktéora zmagaja sie chorzy na rzadka
wrodzona chorobe metaboliczna - glikogenoze 1b (GSD 1b) - poradzimy sobie za sprawa
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leku pierwotnie przeznaczonego do leczenia cukrzycy i niewydolnosci serca - przekazalo
biuro prasowe Warszawskiego Uniwersytetu Medycznego, zaznaczajac, ze rusza wlasnie
badanie kliniczne.

Naukowcy Warszawskiego Uniwersytetu Medycznego i z Instytutu "Pomnik - Centrum Zdrowia
Dziecka" rozpoczynaja badanie kliniczne majace poprawi¢ leczenie niedoboru odpornosci -
neuropenii, ktéra jest - obok spadku stezenia glukozy we krwi - najgrozniejszym problemem,
z ktorym zmagaja sie chorzy na glikogenoze 1b (GSD 1b). To rzadka wrodzona choroba metaboliczna
rozpoznawana zwykle w pierwszych miesigcach zycia. Zaleznie od rodzaju mutacji rozréznia sie
kilkanascie podtypéw glikogenozy - jednym z nich jest glikogenoza 1b (GSD 1Db).

Jak przekazano w komunikacie prasowym, jest to najwieksze badanie na swiecie. Pozostate beda
prowadzone we Francji i w Hongkongu.

"Nasz projekt jest najwiekszym tego typu badaniem na swiecie. Rekrutujemy az 20 pacjentéw, przy
czym jako jedyni do badania wlaczamy nie tylko dzieci, ale takze pacjentéw dorostych, ktorych
w naszym osrodku jest obecnie dwdch" - podat prof. dr hab. n. med. Zbigniew Gaciong z Katedry
i Kliniki Choréb Wewnetrznych, Nadcisnienia Tetniczego i Angiologii Uniwersyteckiego Centrum
Klinicznego WUM.

Profesor wyjasnit, ze w wieku dorostym pacjenci rozwijaja zmiany w réznych narzadach, co wymaga
zaangazowania doswiadczonych klinicystow o réznych specjalnosciach medycznych.

"Tylko nieliczne osrodki w Polsce podejmuja sie opieki nad dorostymi pacjentami z GSD 1b. W naszej
klinice zajmuje sie nimi kierowany przeze mnie zespo6t, w sktadzie: dr n. med. Piotr Sobieraj i dr
Joanna Bidiuk" - dodat prof. Gaciong.

Neutropenia to obnizenie liczby neutrofili we krwi. Neutrofile odpowiadaja za zapewnienie
odpowiedniego poziomu odpornosci. Niedobor odpornosci moze stanowi¢ powazne zagrozenie zycia
chorego.

"U pacjentéw z GSD 1b dochodzi do czestych infekcji, gtdéwnie oddechowych oraz skoérnych.
Nierzadko, ze wzgledu na zagrozenie zycia, taka infekcja wymaga hospitalizacji" - wyttumaczyt dr n.
med. Piotr Sobieraj z Katedry i Kliniki Chor6b Wewnetrznych, Nadcisnienia Tetniczego i Angiologii
Uniwersyteckiego Centrum Klinicznego WUM.

Specjalisci zwrdcili uwage na to, ze do tej pory nie byt wielu mozliwosci leczenia neuropenii u
pacjentéw z tym schorzeniem.

"Specjalisci nie mieli wielu mozliwosci leczenia neutropenii u pacjentéw z GSD 1b. Stosowane
leczenie bylto uciazliwe i niebezpieczne dla pacjenta ze wzgledu na ryzyko nowotworzenia. Terapia
wymagata wykonywania codziennie zastrzykow podskérnych. Codzienne i wykonywane latami
naklucia sa nieprzyjemne" - zauwazyt Sobiera].

Przed obnizeniem stezenia glukozy we krwi mozna zabezpieczy¢ chorego stosujac specjalna diete
oparta na skrobi kukurydzianej.

W ubieglym roku badania otworzyly nowe perspektywy dla pacjentéw z GSD 1b.

"Wykazano, ze obnizenie liczby neutrofili, a tym samym pogorszenie odpornosci, wynika
z nagromadzenia we krwi toksycznego zwiazku o nazwie 1,5-anhydroglucytiol. Nadmiar
1,5-anhydroglucitiolu u chorych z glikogenoza 1b wywoluje grozny w skutkach niedobér odpornosci.



Naukowcy rozpoczeli zatem poszukiwania takiego rozwigzania, ktérego konsekwencja bytaby
eliminacja tego toksycznego zwiazku z organizmu" - napisano w komunikacie.

W zesztym roku pojawita sie szansa na terapie oséb chorych na GSD 1b lekiem zarejestrowanym dla
pacjentow z cukrzyca i niewydolnoscia serca - empagliflozyna.

"Wiosna zesztego roku w badaniu na gryzoniach udowodniono, Zze po podaniu empagliflozyny - leku
zarejestrowanego dla pacjentéw z cukrzyca i niewydolnoscia serca - nastepuje wydalenie przez nerki
zwiazku 1,5-anhydroglucytiol. Zmniejszenie jego stezenia pozwolito na poprawe funkcji neutrofili" -
wyjasnit dr Sobieraj.

Leczenie powoduje tez ustapienie innych powiktan choroby, takich jak zapalenie jelit czy stawow.

"Pojawila sie zatem nadzieja, Zze z niedoborem odpornosci poradzimy sobie za sprawa leku
pierwotnie przeznaczonego do leczenia cukrzycy i niewydolnosci serca - empagliflozyna. Wymaga to
jednak przeprowadzenia badan klinicznych oceniajacych bezpieczenstwo i skutecznos¢ takiego
leczenia. I takie wlasnie badanie w dwoch osrodkach w Polsce sie odbedzie. W przypadku
pozytywnych obserwacji znaczaco poprawi sie jakos¢ zycia pacjentow, jako ze to wlasnie obnizenie
odpornosci jest odpowiedzialne za znaczaca liczbe powiktan i probleméw w przebiegu GSD 1b" -
przyznal dr n. med. Dariusz Rokicki z Kliniki Pediatrii, Zywienia i Choréb Metabolicznych Instytutu
"Pomnik - Centrum Zdrowia Dziecka".

Podano takze, ze jezeli stosowanie tego leku u chorych na glikogenoze 1b przyniesie zamierzony
przez naukowcoéw skutek, to poprawi sie funkcja uktadu odpornosciowego, a chorzy nie beda musieli
stosowac wczesniejszego, uciazliwego leczenia.

"Mamy ponad roczne doswiadczenie w leczeniu empagliflozyna naszych pacjentéw. Juz teraz moge
powiedzieé, ze obserwujemy zdecydowane korzysci takie, jak zmniejszone nasilenie objawdw,
mozliwos¢ odstawienia lekow i og6lna poprawa jakosci zycia" - mowi dr n. med. Piotr Sobieraj.

Projekt "Ocena skutecznosci i bezpieczenstwa empagliflozyny w leczeniu neutropenii u pacjentow
z glikogenoza 1b" (akronim: EMPAtia) otrzymat dofinansowanie Agencji Badan Medycznych.
Kierownikiem projektu ze strony WUM jest dr n. med. Piotr Sobieraj, liderem i gléwnym badaczem -
dr n. med. Dariusz Rokicki (IPCZD). Sposrod trzech zaplanowanych badan z empagliflozyna u
pacjentéw z GSD 1b. Badanie warszawskich naukowcow zostalo zarejestrowane jako drugie na
Swiecie.

Zrédto: pap.pl
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Zdrowych i Pogodnych Swiat Bozego
Narodzenia

Najserdeczniejsze zyczenia zdrowych, radosnych i pogodnych Swiat Bozego Narodzenia.
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Zapraszamy na wyjatkowa edycje Targow PCI
Days 2025!

Odbeda sie one w dniach 11-13 czerwca w Expo XXI w Warszawie.
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Zawal juz dawno przestal by¢ choroba
mezczyzn

Kobiety czesto nie czuja typowych bélow co skutkuje gorszymi wynikami.
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Swiagteczna apteczka

Szczypta umiaru i cos na zgage
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Radioaktywny pluton sie nie ukryje

Naukowcy znajduja go nawet na lodowcach
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Zloty Medal Chemii przyznany po raz 14

Wytoniono autoréow najlepszych prac licencjackich i inzynierskich.
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Polacy sa umiarkowanie prospoteczni

Polacy chca wspiera¢ materialnie.

]
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Zwigzek miedzy trauma z dziecinstwa a
zespolem jelita drazliwego

Pokazaty badania polskich naukowcéw.

Informacje dnia: Zdrowych i Pogodnych Swiat Bozego Narodzenia Zapraszamy na wyjatkowa
edycje Targéw PCI Days 2025! Zawal juz dawno prz } by¢ chor mezczyzn Swiateczna apteczka
Radioaktywny pluton sie nie ukryje Ztoty Medal Chemii przyznany po raz 14 Zdrowych i Pogodnych
Swiat Bozego Narodzenia Zapraszamy n jatkow je Targéw PCI Days 2025! Zawat juz
dawno przestal byé chorobg mezczyzn Swiateczna apteczka Radioaktywny pluton sie nie ukryje Zloty
Medal Chemii przyznany po raz 14 Zdr hiP nych Swiat Boz rodzenia Zapraszamy na
wyjatkowa edycje Targédw PCI Days 2025! Zawal juz dawno przestat by¢ choroba mezczyzn
Swigteczna apteczka Radioaktywny pluton sie nie ukryje Ztoty Medal Chemii przyznany po raz 14
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