Walka Lekarzy i Rodzicow dzieci z mutacjami genetycznymi
SYNGAP1, STXBP1, SLC6A1, TBC1D24, GABA i DNM1 o
zatwierdzenie badan klinicznych nad Lekiem Ravicti i
pozniejszg refundacja tego leku.

Petycja w sprawie mutacji SYNGAP1 i STXBP1, LC6A1, TBC1D24, GABA i DNM1.

Zwracamy sie do Ministerstwa Zdrowia w sprawie:

® Zatwierdzenia badan klinicznych nad Lekiem Ravicti (fenylomaslan glicerolu, 4-PB) dla pacjentéw z mutacjami SYNGAP1 i STXBP1, SLC6A1, TBC1D24,
GABA i DNM1.

e Zapewnienia refundacji leku Ravicti po zakonczeniu badan klinicznych.
Mutacje SYNGAP1 i STXBP1:

Mutacje w genach SYNGAP1 i STXBP1 nalezg do rzadkich zaburzen neurogenetycznych (wystepowanie na poziomie 1: 30 000 urodzen), ktére powoduja ciezkg
padaczke, zaburzenia neurorozwojowe oraz inne objawy neurologiczne. Na dzien dzisiejszy sg nieuleczalne, a jedyne co mozna osiggnac¢ to dorazne opanowanie
objawow. Niestety czesto metoda prob i bteddw, poniewaz mutacje te sg diagnozowane w Polsce i na Swiecie od niedawna. Mutacje w genach SYNGAP1 i
STXBP1 moga prowadzi¢ do:

® napadow padaczkowych: w 80% o lekoopornym charakterze.

® opodznienia rozwoju psychomotorycznego: dzieci z tymi mutacjami majg opdznienia we wszystkich sferach rozwojowych (komunikacyjnej, poznawczej,
ruchowej, spotecznej i emocjonalnej). problemy behawioralne: obejmujg autyzm, zaburzenia obsesyjno-kompulsywne (OCD), ADHD i agresje.
* problemy z napieciem mie$niowym: zaburzenia napiecia miesniowego (obnizone lub wzmozone napiecie mie$niowe), trudnosci w poruszaniu sie.

e problemy sensoryczne: zaburzenia wzroku.
Walka rodzicow:

Rodzice dzieci z mutacjami SYNGAP1 (35 rodzin) i STXBP1 (30 rodzin) z catej Polski, zrzeszyli si¢ w Stowarzyszeniach (Razem dla SYNGAP1 i Stowarzyszenie
Rodzin STXBP1), aby walczy¢ o lepsze zycie dla swoich dzieci, o popularyzacje badan genetycznych, zwtaszcza WES, poniewaz droga do diagnozy trwa zazwyczaj
wiele lat, podnoszenie swiadomosci spoteczenstwa i lekarzy na temat tych mutacji. Statystycznie przypadkéw w Polsce powinno by¢ o okoto 7 razy wiecej, tylko
nie s one zdiagnozowane!

Jednym z najwazniejszych celdw, w chwili obecnej, jest przeprowadzenie badar klinicznych nad nowym lekiem, ktéry ma potencjat poprawy w funkcjonowaniu
dzieci i ztagodzenia ciezkich napadéw padaczkowych. Lek Ravicti (fenylomaslan glicerolu, 4-PB), testowany z pozytywnym skutkiem w USA, jest skuteczny
réwniez w przypadku innych mutacji, takich jak SLC6A1, TBC1D24, GABA czy DNM1.

Dr  szef Kliniki Neurologii Rozwojowej i Epileptologii w Instytucie "Centrum Zdrowia Matki Polki" w todzi i badacz zajmujacy sie tymi mutacjami wraz z
Neurologami Dzieciecymi z wiodgcych Osrodkéw w Polsce wyrazili zgode na zainicjowanie i przeprowadzenie badania klinicznego z uzyciem 4-PB. Niestety,
kluczowa kwestig jest finansowanie badania klinicznego. Rodzice obawiajg sie, ze przy braku gwarancji o refundacji ze strony Ministerstwa Zdrowia nie bedzie
mozliwa ciggtos¢ terapii.

Mozliwos¢ przeprowadzenia w Polsce badan klinicznych nad lekiem Ravicti w mutacjach SYNGAP1 i STXBP1, SLC6A1, TBC1D24, GABA i DNM1niesie ze sobg
szereg istotnych korzysci, wykraczajgcych poza bezposrednig poprawe zycia pacjentéw. Oto kilka kluczowych aspektow:

Najwieksze badanie kliniczne na $wiecie:

Polska stataby sie gospodarzem najwiekszego na swiecie badania klinicznego nad lekiem Ravicti w kontekscie mutacji SYNGAP1, STXBP1 i innych synaptopatii.
To ogromna szansa na zdobycie cennej wiedzy na temat skutecznosci i bezpieczenstwa leku, a takze na pogtebienie rozumienia samych mutacji. Wyniki badania
beda miaty znaczenie nie tylko dla pacjentéw w Polsce, ale réwniez dla catej spotecznosci medycznej na Swiecie.

Rozwdj umiejetnosci lekarzy:

Udziat polskich lekarzy w badaniu klinicznym nad Ravicti wigze sie z nabyciem przez nich unikalnych umiejetnosci i doswiadczenia w zakresie prowadzenia badan
nad rzadkimi chorobami genetycznymi. Te umiejetnosci beda niezwykle cenne w przysztosci, gdy w Polsce lub innych krajach beda prowadzone kolejne badania
kliniczne nad nowymi terapiami dla mutacji SYNGAP1, STXBP1 i innych rzadkich schorzen.

Powstanie nowych osrodkéw badawczych:

Sukces polskiego badania klinicznego nad Ravicti moze stac sie katalizatorem dla rozwoju infrastruktury badawczej w Polsce. Doswiadczenie i umiejetnosci
zdobyte w trakcie tego projektu mogg zacheci¢ do tworzenia nowych osrodkéw badawczych, ktére bedg mogty prowadzi¢ kolejne badania kliniczne nad
rzadkimi chorobami.

Rozwdéj kadry medycznej:



Badania kliniczne nad Ravicti to doskonata okazja dla mtodych lekarzy i naukowcdéw do zdobycia cennego doswiadczenia w dziedzinie badan nad rzadkimi
chorobami. Udziat w projekcie moze stac sie dla nich trampoling do dalszej kariery naukowej i rozwoju zawodowego.

Szansa dla pacjentéw z innych krajéw:

Polskie badanie kliniczne nad Ravicti moze sta¢ sie magnesem dla pacjentow z mutacjami SYNGAP1, STXBP1 SLC6A1, TBC1D24, GABA czy DNM1z innych krajow,
ktérzy chcg mie¢ dostep do tej obiecujacej terapii. To szansa na poprawe zycia pacjentow nie tylko w Polsce, ale réwniez na catym Swiecie.



