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Pseudoxanthoma elasticum

e Prevalence 1/25,000-50,000
* Autosomal recessive
 Male:female = 1:2

« ABCC6

 Clinical presentation:

— Cutaneous (pseudoxanthomas neck,
armpit, elbow pit, groin)

— Ophtalmic (angioid streaks, peau
d'orange, neovascularisations)

— Vascular (medial calcification)







Vascular calcification in 69-year old male

Vos, submitted






Pyrophosphate in ABCC6 -/- mice
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Pyrophosphate vs. bisphosphonate
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Effects of bisphosphonates in ABCC6 -/- mice
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e
TEMP-studie

« Dubbelblinde, placebo-gecontroleerde trial
 Financiering moeizaam via co-funding:

Innovatiefonds Zorgverzekeraars
Oogvereniging

Stichting PXE Fonds

Particuliere giften
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Placebo
(n=37)
— During 1 year

9 Ocular Events

Femoral Artery '®F-NaF PET Activity + 6%

CT Femoral Artery Calcium Score +8%

1 Ocular Event

Femoral Artery *F-NaF PET Activity + 7%

CT Femoral Artery Calcium Score -4%

R During 1 year
Etidronate

(n =37)

Kranenburg, J Am Coll Cardiol 2018
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Tweede Kamer der Staten-Generaal

Vargaderjaar 2017-2018 Vragen gesteld door de leden der Kamer

2018204609

Vragen van het lid Dijksma (PvdA) aan de Minister voor Medische Zorg over
het bencht «ls er sindelijk sen medicyn tegen sen zeldzame nekte, gasat het van
de markts (ingezonden 14 maart 2018,

Vraag 1
Bent u bekend met het bencht «ls er eindalijk een medicin tegen een
zeldzame ziekte, gaat het ven de markts?!

\raag 2

Wat vindt uw ervan dat het genessmiddsl etndonaat van de markt iz gehaald,
net nu blijkt dat patienten met pseudoxanthoma elasticum (PXE] er baat bij
hebben?

Vraag 3
Ziet u mogelijkhedan om etndonaat toch beschikbaar te stellen voor
patientan? Zo ja, welke?! Zo nea, waarom nist?

Vraag 4
Bant u bereid in contact te treden met de farmaceaut over hermeuwds
registratie wvan het medicijn?

Vreag 5

Zijn er bij u andere voorbeelden bekend waarbij gensesmiddelen niet mear
beschikbaar zin op de markt, teran)l uit nisuw onderzoek de werking bi)
andere ziektas blijkt?



Het vervolg

Patienten nemen initiatief door eigen import

CBG: Met betrekking tot het registreren van een
geneesmiddel dient u een volledig dossier in te dienen

« VWS
— Import uit buitenland middels Artsenverklaring
— Registratiedossier voor PXE wenselijk

11 reacties van partijen die ‘mee willen denken’
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Conclusies

« PXE is zeldzame ziekte met unieke pathologie

« Drug rediscovery van etidronaat: remt de vasculaire
verkalking bij PXE

 Financiering van trials bij zeldzame ziekte moeilijk
« Begeleiding bij registratie na rediscovery is wenselijk






