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Migalastat v |Iécbé Fabryho nemoci

Fabryho nemoc je vzacné dédicné onemocnéni s mutacemi v genu pro lysosomalni enzym alfa galaktosidazu.
Ten odbourdva glykosfingolipidovy substrat GL-3. Pokud je enzym nefunkéni, dochazi k ukladéani
neodbourdvaného GL-3 v bunkéch rtznych tkéani, véetné srdce a ledvin. Migalastat se dokédze reverzibilné
navazat na neékteré nestabilni mutantni formy alfa galaktosidazy A, stabilizuje ji a umoznuje tak jeji transport do
lysosomu, kde disociace migalastu obnovi aktivitu enzymu a ten odbourava GL-3.

Lék byl pouzit v randomizované dvojité zaslepené studii s pouzitim placeba se 67 vybranymi pacienty. Studie v
prvni fazi trvala 6 mésicti. Ve skupinach byli pacienti s vyhovujicimi i nevyhovujicimi mutacemi pro lécbu
migalastatem. Lécba vSak nevykézala signifikantni zlepSeni. 13 pacientli z 32 uzivajicich migalastat a 9 z 32
pacientii s placebem odpovédélo na 1écbu. Po dalSim roce, kdy byla studie odslepena a 1¢k podévan jen
pacientiim s vhodnou mutaci, doslo u téchto ke zlepSeni glomerularni filtrace, k regresi hypertrofie levé srdecni
komory, snizila se zdvaznost symptomd, jako je prijem, reflux a poruchy traveni.

Autofi uzaviraji studii s tim, Ze po 6 mésicich, tedy v prvni fazi studie, se procento pacientti reagujicich na
1é¢bu migalastatem nelisi od placeba.
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