ZRIEDKAVE OCHORENI1A

Trojnasobné vitazstvo pre konzorcium
venujuce sa liecbe choroby ¢iernych kosti

Clenovia konzorcia DevelopAKUre ziskali tri ocenenia za
prelomovdi pracu v oblasti zriedkavych chorob.

Dia 14. novembra 2013, v Zeneve, vo Svajéiarsku, podas
World Orphan Drug Congressu (Svetového kongresu o lie-
koch na zriedkavé ochorenia), ktory je najvacsou eurépskou
komercénou akciou v oblasti priemyslu venujiceho sa zried-
kavym ochoreniam, boli udelené ceny ROAR (Rare Orphan
Advocacy and Research) vo vyskume zriedkavych ochoreni.
Tri z nich ziskali ¢lenovia DevelopAKUre - konzorcia, kto-
rého ¢lenmi st aj dve pracoviska zo Slovenska: Laboraté-
rium genetiky Ustavu molekuldrnej fyziolégie a genetiky
SAV v Bratislave a Narodny udstav reumatickych chorob
v Piestanoch.

Clenovia a konzorcium DevelopAKUre ako celok ziskali
ceny ,Best European Industry-Patient Organisation En-
gagement” - NajlepSie spojenie medzi farmaceutickym
priemyslom a pacientskou organizdciou v Eurdpe, ,Best
Biotech Pipeline” - Najlepsi biotechnologicky produkt vo
vyvoji a ,Best Contract Research Organisation” - Najlepsia
kontraktova vyskumna organizacia.

DevelopAKUre je medzindrodny projekt spoluprace 7. Ramco-
vého programu EU v oblasti vyskumu, ktorého cielom je najst
liecbu pre alkaptontriu, zriedkavé ochorenie zname tiez ako
ochorenie ¢iernych kost{, ktoré sa oznacuje skratkou AKU.

Prvy liek

AKU je zriedkava vrodend porucha metabolizmu tyrozinu,
sposobend mutdciami v géne pre enzym homogentizat dio-
xygendzu (HGD). V dosledku nefunkénosti enzymu sa v tele
pacientov hromad{ kyselina homogentizova a jej oxidac¢ny
produkt - ochronoticky pigment sa uklada hlavne v chru-
pavkovitom tkanive. Prvym priznakom ochorenia je tmav-
nutie mocu, ktoré je pozorovatelné hned po narodeni. Vo
veku okolo 30 rokov obycajne za¢inaji bolestivé zmeny na
chrbtici a kiboch, neskér sa pridiva tazk4 forma osteoartré-
zy, kardio-vaskuldrne problémy, oblickové kamene a v pri-
pade muZov aj kamene prostaty. Tradi¢nda liecba zahfnala
len zvlddanie bolesti a v pripade potreby vymeny kibov.
Délezité je zdoraznit, Ze celosvetova frekvencia tohto ocho-
renia je priblizne 1:250 000, kym na Slovensku sa odhaduje
az na 1:19 000, hlavne kvoli vysokému vyskytu ochorenia
v oblasti Kystic.

DevelopAKUre je prikladom inovativneho pristupu medzi-
narodnej spoluprice v oblasti vyskumu zriedkavych ocho-
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Zdstupcovia timu DevlopAKUtre zo Slovenska:

zlava Mgr. Iveta Kozkovd (AKUSSaC, o.z.), Dtr. Lakshminarayan
Ranganath (koordindtor DevelopAKUre, Royal Liverpool University
Hospital), Mgr. Andrea Zatkovd, PhD. (UMFG SAV, AKUSSacC,0.z.),
prof. MUD. Jozef Rovensky, DrSc, FRCP (NURCH), Ing. Anna Anta-
lovd (AKUSSaC, 0.z.), MUDr. Richard Imrich, PhD. (NURCH), Slave-
na Hlavajovd (NURCH), Radoslaw Lasecki (PSR Orphan Experts).

ren{, pri ktorom za podpory EU spolupracujui predstavitelia
organizdcii pacientov, viaceré vedecké pracoviskd, komerc-
né firmy, ako aj spolo¢nost, ktord vlastni potencidlny liek.
Toto konzorcium 13 partnerov realizuje sériu klinickych
skdSok ucinnej latky nitizinén, na zdklade ktorych bude
moct posudit, ¢ije tato icinna latka preukazatelne ic¢inna
v liecbe AKU. V pripade tspechu §tidie sa nitizindén stane
prvym liekom pre ochorenie ¢iernych kosti na svete.

Laboratérium genetiky UMFG SAV je v konzorciu zodpoved-
né za molekuldrnu analyzu HGD génu vSetkych pacientov
zapojenych do stiidie, za icelom identifikacie kauzativnych
mutdacif a ich korelacie s klinickym priebehom a s Gi¢innos-
tou liecby. Toto laboratérium mé dlhoro¢né skisenosti
s vyskumom genetického pozadia AKU na Slovensku aj ce-
losvetovo. Sved¢i o tom aj fakt, Ze je tvorcom a sprdvcom da-
tabdzy mutacii v HGD géne (http:/hgddatabase.cvtisr.sk/).
NURCH v Piestanoch je spolu s Royal Liverpool Univer-
sity Hospital a Hospital Necker v Parizi jednym z troch
centier klinického skidSania projektu DevelopAKUre. Aj
toto slovenské pracovisko ma dlhoroc¢né skisenosti so
starostlivostou o AKU pacientov. Prvi pacienti s AKU sa



v tomto udstave lie¢ili uz v 50. rokoch minulého storocia.
Dolezitd dlohu v tomto projekte maji organizacie pacien-
tov uzko spolupracujtice s vedcami, ako zdoraznila aj Chris-
ta van Kan, z firmy PSR: ,Projekt DevelopAKUte je velmi inspi-
rativny a unikdtny. V PSR Orphan Experts sme nikdy nezaZili, aby
pacientska organizdcia hrala takd zdsadni iilohu pri ndbore a udr-
Zani pacientov. Som presvedcend, Ze ide o velmi tispesny pristup,
ktory urcite moze byt aplikovany aj v klinickych Stddidch pri ingjch
zriedkavyjch ochoreniach. Skutocnost, Ze tento projekt nebol inicio-
vany vyrobcom lieku, ale otcom dvoch AKU pacientov a jednym za-
nietenym AKU odbornikom, ho robf este viac inSpirujicim.”

Dr. Lakshminarayan Ranganath, koordinator Develop-
AKUre z Royal Liverpool University Hospital a AKU Society
UK so svojim predsedom Dr. Nicolasom Sireauom st spomi-
nanymi dolezitymiaktérmia hnacimi motormi spoluprace
v ramci DevelopAKUre. AKU Society organizovala aj velkd
,crowdfunding” kampan, pocas ktorej verejnost darovala
121012 USD, ktoré poslizia na podporu pacientov a ich bliz-
kych po dobu piatich rokov klinického vyskumu.

Na Slovensku v oktébri 2013 vznikla AKU Spoloc¢nost Slo-
vensko a Cesko, o. z. (AKUSSaC), ktorej cielom je pomahat
a podporovat pacientov s alkaptonuriou, zvySovat pove-
domie o AKU na Slovensku a podporovat vyskum v oblasti
AKU. Je totiz paradoxom, Ze Slovensko je krajinou s doteraz

List pacientom

najvysSou frekvenciou AKU na svete, ale informovanost
o tejto chorobe je pomerne slaba. Projekt DevelopAKUre po-
nika unikatnu prilezZitost ttito situdciu zmenit a efektivne
rozbehnit spolupriacu vedeckych tdstavov, zdravotnickeho
zariadenia a pacientskej organizacie aj u néas.

Pre viac informacii navstivte alebo kontaktujte:

DevelopAKUre: http:/www.developakure.eu/?lang=Sk

AKUSSaC, 0.z.:  https://www.facebook.com/AKUSSaC

LG UMFG SAV:  http:/www.umfg.sav.sk

NURCH web: http://www.nurch.sk

NURCH e-mail: jozef.rovensky@nurch.sk

AKU Society: www.akusociety.org

ROAR Awards: www.terrapinn.com/2013/world-orphan-
drug-congress/awards.stm

KONTAKT

Mgr. Andrea Zatkova, PhD.

Laboratérium genetiky, UMFG SAV

Vlarska 5, 83334 Bratislava

tel: +421 911466599, e-mail: andrea.zatkova@savba.sk

AKUSSaC, o. z.

Trnavskd 28, 821 08 Bratislava
e-mail: slovakaku@akusociety.org

NAVRATKA

VdzZend pani, vdZeny pdn,

vdzZeny pacient.

Dovolujem si Vis oslovit v stvislosti
s moznostou vstipit do Stidie SONIA 2,
ktord bude prebiehat v Ndrodnom tsta-
ve reumatickych chorob v Piestanoch
v spolupraci s Univerzitou v Liverpoole.
Cielom studie je overit dc¢inok nového
lieku nitizinén urceného pre pacientov
s alkaptontriou a ochronézou. Nitizinén
je icinna latka, ktord zastavuje tvorbu
homogentizatu. Ukoncenie tvorby tejto
latky by malo zastavit postup ochorenia
pohybovej stistavy a vntitornych organov.
Stiidia bude prebiehat celkovo §tyri roky.
Pocas tejto doby budete po zaradeni do
Stidie Sestkrat detailne vySetreni v Na-
rodnom tstave reumatickych chordob
v PieStanoch. Polovica pacientov dostane
liek a druhd polovica pacientov absolvu-
je Stidiu bez lieku. Tak zistime, ¢i niti-
zinén m4 alebo nemad lie¢ebny Gc¢inok na

ochorenie, ktorym trpite. Ak sa dcinok
lieku potvrdi, bude dostupny pre vset-
kych pacientov v celej Eurépe.

Aj Vasa pripadna ticast v §tlidii moze roz-
hodnit o tom, ¢i sa podari priniest velky
zvrat v liecbe tohto vzdcneho ochorenia,
ktoré prinadsa velké utrpenie Vaim pacien-
tom vyvojom tazkého poskodenia kibov
a vnttornych orgdnov.

Prilohou tohto listu je navratka. V pripa-
de Vasho zdujmu o vstup do Stddie vyplii-
te vase kontaktné tidaje a ndvratku posli-
te na nasu adresu.

V pripade akychkolvek dalsich otdzok sa
prosim obratte na nasu kontaktnti osobu:
Kontakt pre pacientov: p. Slavena Hlavajovd
telefon: 0911 062 854 / 0908 888 181

e-mail: slavena.hlavajova@nutch.sk

S pozdravom,

prof. MUDE. Jozef Rovensky, DrSc., FRCP
riaditel Ndrodného tistavu reumatickijch
choréb

X

Odoslanim tejto ndvratky sidhlasim
s tym, Ze ma budete kontaktovat ohla-
dom dalsich informacii o Stddii SONIA 2.

Meno a priezvisko:

Adresa:

e-mail:

Telefon:

Orientacny Cas, kedy si Zelam byt
kontaktovany:

odoobednajsie hodiny 8:00 -12:00
O poobednajsie hodiny 12:00 - 17:00
ovecerné hodiny 17:00 - 20:00
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