Pierwsza terapia w ataksji Friedreicha hamuje postep
choroby!

Rozmowa z prof. dr hab. n. med. Katarzynq Kotulskq-JoZzwiak, neurologiem dzieciecym,
kierownikiem Kliniki Neurologii i Epileptologii w Instytucie ,Pomnik - Centrum Zdrowia
Dziecka” w Warszawie

Ataksja Friedreicha (FA) - co kryje sie pod ta nazwa?

Jest to rzadka, genetycznie uwarunkowana, wyniszczajgca choroba neurodegeneracyjna.
Zaczyna sie najczesciej od zaburzen réwnowagi, ale z czasem pojawiajg sie dodatkowe
objawy, w tym dotyczace uktadu nerwowego i serca, a takze niejednokrotnie m.in.
cukrzyca . Objawy rozwijaja sie zwykle powoli, ale nieuchronnie. W zaawansowanej fazie
pacjent traci zdolno$¢ samodzielnego poruszania sie i staje sie catkowicie zalezny od
innych. Zaburzone sg takze mowa i potykanie. Rokowania sg niezwykle powazne -
$rednia dtugos$c¢ zycia chorych wynosi 37 lat.

Choroba zostata odkryta w XIX wieku, ale malo kto o niej styszal. Dlaczego?

Choroby rzadkie sg niestety ,mniej atrakcyjne” z punktu widzenia badan naukowych,
przemystu farmaceutycznego imedidw, a co za tym idzie - mniej ich jest takze
w $wiadomosci spotecznej. Powodow jest wiele, jednym z nich jest zapewne ogromna
liczba choréb rzadkich. Dotycza niewielkich grup oséb, wiec rozwoj terapii czesto
pozostaje w cieniu schorzen powszechnie wystepujacych.

Ataksja Friedreicha jest jednak przypadkiem szczegélnym, gdyz w podrecznikach
neurologii i genetyki jest obecna od dawna. Po raz pierwszy objawy tej choroby opisat
niemiecki lekarz Nikolaus Friedreich w 1863 roku. Znane sg rowniez mechanizmy
dziedziczenia choroby. Mimo to rozpoznaje sie ja nadal zbyt rzadko.

Jakie moga by¢ jej symptomy?

Oprocz zaburzen réwnowagi i koordynacji ruchowej, czeste sag objawy ortopedyczne,
takie jak skolioza czy deformacja stép. Moga sie tez pojawi¢ inne objawy: zespét
niespokojnych nég, przewlekte zmeczenie, choroby zapalne jelit, zaburzenia funkcji
pecherza moczowego, zaburzenia stuchu i wzroku. Bardzo powaznym problemem s3
objawy kardiologiczne w postaci kardiomiopatii, czyli uszkodzenia mie$nia sercowego.
[to wtasnie komplikacje kardiologiczne, a takze problemy metaboliczne, takie jak
cukrzyca, s3 najczestszym powodem przedwczesnych zgonéw pacjentéw z ataksja
Friedreicha.



Co jest przyczyng choroby?

Choroba jest spowodowana mutacja w genie odpowiedzialnym za produkcje biatka
zwanego frataksyna. Rola tego biatka w organizmie nie jest catkowicie poznana, ale
wiadomo, Ze jest ono kluczowe dla prawidtowego funkcjonowania komoérek nerwowych,
zwlaszcza tych w rdzeniu kregowym i mézdzku, ktére odpowiadaja m.in. za koordynacje
ruchéw i utrzymywanie rownowagi.

Jak stawia sie rozpoznanie?

Diagnostyka ataksji Friedreicha powinna rozpoczac sie od wykonania testu genetycznego
metodg PCR, ktéry moze wykry¢ specyficzng mutacje, polegajaca na zbyt duzej liczbie
powtdrzen tréjki nukleotydow w DNA pacjenta. W rzadkich przypadkach to badanie nie
wystarczy i diagnostyke genetyczng trzeba pogtebiac.

Ilu os6b w Polsce dotyczy to schorzenie?

Mamy jedynie szacunkowe dane dotyczace liczby pacjentéw z ataksjga Friedreicha
w Polsce. Te szacunki wskazujg na okoto 150 osoéb. Jest to niewielka liczba, ale dla
pacjentow i ich rodzin choroba oznacza ogromne wyzwanie, wymaga wieloletniej opieki,
wsparcia i rehabilitacji. Rodzice chorych dzieci czesto rezygnuja z pracy, aby zajac sie
dzieckiem. Pacjenci w zaawansowanym stadium choroby potrzebuja pomocy
w codziennych czynnoSciach, takich jak jedzenie czy utrzymanie higieny. W wiekszos$ci
przypadkow objawy zaczynajg sie najczeSciej u nastolatkéw, ale zdarzaja sie takze
przypadki poczatku choroby u kilkuletnich dzieci.

Czy jest nadzieja dla chorych?

Do niedawna nie bylo Zadnego leczenia poza objawowym i rehabilitacjg. Ostatnio
pojawita sie jednak pierwsza terapia, ktora moze zmienia¢ naturalny przebieg choroby.
W tym roku w Europie zarejestrowano lek, ktéory w badaniach klinicznych hamowat
postep choroby.

Na czym polega terapia?

Lek nazywa sie omaweloksolon i hamuje proces neurodegeneracji, wptywajac na
metabolizm komoérkii procesy zapalne. Chociaz nie jest w stanie cofng¢ uszkodzen, ktére
juz zaszty w komdrkach nerwowych, to jednak zatrzymuje dalsze ich obumieranie. Przez
trzy lata obserwacji pacjentow uczestniczacych w badaniach klinicznych wykazano, ze
u wiekszosci z nich doszto do spowolnienia postepu choroby, a u niektérych nawet do
pewnej poprawy. Oznacza to, Ze ci pacjenci moga dtuzej by¢ niezalezni. Nie mamy jeszcze
danych dotyczacych dtugoterminowego stosowania leku, ale wyniki badan sg obiecujace.



Jaka jest dostepnos¢ leku w Polsce?

W tej chwili lek nie jest refundowany systemowo, mozna jednak indywidualnie uzyskac
finansowanie terapii wykorzystujac mechanizm RDTL. Proces refundacyjny jednak juz
sie rozpoczat, wiec by¢ moze w niedalekiej przysziosci lek pojawi sie w programie
lekowym.

Czy mozna spodziewac sie kolejnych przelomoéw w leczeniu ataksji Friedreicha?

Sadze, ze tak. Badania nad réznymi czasteczkami, w tym terapiami genowymi toczga sie
juz na $wiecie.

Bardzo dziekujemy za rozmowe

Autoryzowany wywiad prasowy przygotowany przez Stowarzyszenie Dziennikarze dla
Zdrowia w zwiazku z prelekcja prof. dr hab. n. med. Katarzyny Kotulskiej-J6Zwiak w trakcie
XXIII Ogdblnopolskiej Konferencji ,Polka w Europie”, zorganizowanej pod hastem ,Medycyna
2024 - leczy¢ bezpiecznie i efektywnie!” Jesien 2024.




