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Badania kliniczne szansg w chorobach rzadkich

W Polsce ok. 3 min oséb cierpi na choroby rzadkie, ktére ze wzgledu na trudnosci w rozpoznawaniu i
brak dostepnych opcji terapeutycznych stanowig wyzwanie dla opieki zdrowotnej. Badania kliniczne w
tej dziedzinie s szansg dla pacjentéw na dostep do innowacyjnych terapii.

28 lutego obchodzimy Swiatowy Dzieh Choréb Rzadkich, za ktdre uznaje sie te, ktére dotykaja nie
wiecej niz 1 osobe na 2 tys. Choroby wystepujace z czestoscig 1 na 50 tys. lub mniejszg, to choroby
ultrarzadkie. Szacuje sie, ze choroby rzadkie dotykajg 6-8% populacji kazdego kraju, natomiast w
Polsce problem ten dotyczy od 2,3 - 3 min osob. Choroby rzadkie to cate spektrum réznorodnych,
przewlektych chordb, najczesciej o podiozu genetycznym. Prowadzenie badan klinicznych w tej
populacji chorych zwigzane jest z trudnoscia znalezienia odpowiedniej grupy badawczej oraz z duzymi
nakladami finansowymi w stosunku do mozliwych korzysci, co nie zacheca potencjalnych sponsoréw
badan.

- Bardzo wazne jest wsparcie rozwoju badan klinicznych w
dziedzinie chordb rzadkich. Chcemy wypetnic te nisze, ktdra z
perspektywy gigantow farmaceutycznych jest biznesowo
nieoptacalna. Pacjent z chorobg rzadka zastuguje na dostep do
jakosciowo podobnych i skutecznych terapii, ktore sq juz
obecne w chorobach czestszych - komentuje dr n. med. Rafat
Staszewski - Zastepca Prezesa ds. finansowania badan w
Agencji Badan Medycznych

Realizowanie badan klinicznych majacych na celu rozwdj i ocene skutecznosci nowoczesnych terapii
choréb rzadkich stanowi wyzwanie dla catego srodowiska medycznego i naukowego, dlatego w Polsce
zostat przyjety Plan dla Chorob Rzadkich na lata 2021-2023. Plan ten zaktada poprawe monitorowania
zachorowalnosci i leczenia tego rodzaju chordb z identyfikacjg pacjenta w systemie ochrony zdrowia
przy pomocy Paszportu Pacjenta z Chorobg Rzadkg oraz Polskiego Rejestru Choréb Rzadkich i ma
zapewnic tatwy dostep do procesu diagnostycznego i terapeutycznego. Agencja Badan Medycznych
wspiera rozwdj badan klinicznych w dziedzinie choréb rzadkich poprzez dofinansowywanie badan
klinicznych niekomercyjnych.

Projekty dofinansowane przez Agencje Badan Medycznych

Projekt ,,BraimTOR” koordynowany przez dr hab. n. med. Joanne Trubicka - profesor Instytutu ,,Pomnik
- Centrum Zdrowia Dziecka” zajmuje sie problematyka onkologii i neurologii dzieciecej. Nowotwory


https://abm.gov.pl/

wieku dzieciecego, cho¢ kwalifikowane jako choroby rzadkie, sa druga najczestsza przyczyng zgonéw
najmitodszych pacjentéw. Ich powodem jest niekiedy deregulacja szlaku mTOR, powodujgca réwniez
inne schorzenia, takie jak padaczka lekooporna czy zaburzenia neurorozwojowe ze spektrum autyzmu.
Eksperci Instytutu, dziatajgcy w ramach projektu ,,BraimTOR” majg nadzieje, ze poprawe rokowan dla
tej grupy pacjentdw moze przynies¢ zastosowanie repamycyny. Finansowanie ABM pozwoli na
przeprowadzenie odpowiedniej terapii na 100 pacjentach w wieku od 2 do 18 lat.

Zesp6t naukowcdw z Warszawskiego Uniwersytetu Medycznego przeprowadzi badanie w grupie 20
pacjentéw z nieleczong amyloidozg AL. Ich celem jest ocena skutecznosci terapii eksperymentalnej.
Badacze oceniajg, ze opracowanie i nastepnie wdrozenie nowych metod wprowadzi nowoczesny
standard diagnostyki réznicowej amyloidoz w Polsce.

Naukowcy z Gdanskiego Uniwersytetu Medycznego (GUMed) otrzymali finansowanie na rozwoj
projektu ,POLPHITT” zajmujgcego sie leczeniem u dzieci i mtodziezy ultrarzadkiego nowotworu
watroby - watrobiaka zarodkowego oraz raka watrobowokomdrkowego. Okoto 45 pacjentéw ponizej
18 r.z. ma zostac zbadanych pod katem skutecznosci redukgji leczenia chemioterapeutycznego przy
jednoczesnej intensyfikacji uzycia nowych, innowacyjnych lekéw. Jak podkreslat prof. Piotr Czauderna z
GUMed, badania te prowadzone beda w skali globalnej, we wspdtpracy z osrodkami naukowymi w UE,
Japonii, USA i Kanadzie.

Z pozostatymi badaniami z dziedziny choréb rzadkich mozna zapoznac sie poprzez wyszukiwarke
badan ABM na stronie: https://wyszukiwarka.abm.gov.pl/
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