Workshop 5
Medicin og anden behandling af
sjeeldne sygdomme

Ibrugtagen af leegemidler, eksempel
fra stofskifteomradet



Udvikling af ny behandling til medfedte stofskiftesygdomme
Vi har hgrt, at barrierer inkluderer:

* De sjaeldne patienter er
— F3
— Sveere at rekruttere

— Heterogene sygdomsforlgb - sveert at finde
homogen gruppe

— Sveert at opna traditionel evidens
— Dyrt at udvikle medicin til det lille marked
— etc.



...... udmattende og svaert at ggre
kliniske forsgg!

Klinisk forsgg ved stofskiftesygdommen Metakromatisk Leukodystrofi
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Udvikling af ny behandling til
medfgdte stofskiftesygdomme

* Europeeiske netvaerk af forskere til at udfgre
kliniske forsgg ved sjeeldne sygdomme

— Bedre muligheder for at rekruttere homogene
patienter

— Bedre muligheder for at samle akademisk viden
— Bedre finansielle muligheder

— Vigtigt for danske sjeeldne centre at kunne indga i
kommende EU reference netvaerk

* Det regulatoriske er en udfordring
— Men samarbejdet med EMA/SST har oftest veeret
eksemplarisk

* Oplevelsen af DK som sted for klinisk afpr@vning har vaeret
meget god



Efter det kliniske forsgg ?7?

93% af orphan drugs bliver aldrig markedsfgrt (889/957 i 2000-2012)

— Familierne har betalt en meget stor pris uden synlig gevinst - ofte har vi dog laert andre ting

— Hagj risiko for at overse en effekt
* Bade statistisk og i forhold til valgte end-points — kender vi naturhistorien og hvad giver klinisk mening?

7% bliver godkendt i EMA: naeste opgave er at fa medicinen ud til patienten
—  "equity”
— Mest EMA-godkendt stofskiftemedicin bliver tilgaengeligt (relativt hurtigt) i DK (58/68)
Compassionate use/named-patient use har relativt lille omfang
— Er anvendt efter konkret vurdering i SST, udleveringstilladelse

Off-label use anvendes relativt sjeldent pa stofskifte-omradet — ofte snaever indikation
— Medicin til bgrn
— Off-label vil formentlig blive mere aktuelt, fx
» orfadin, aminoglycosider, natriumphenylbutyrat; “drug repurposing” - homopharma
* —vigtigt at fa "kendt” medicin hurtigt til den sjaeldne pt.

Dkonomisk daekning opnds for de fleste godkendte stofskifte medikamina, primaert
regionalt (som szerydelser), men ogsa via alm. medicin tilskudsordning
— Patienter i DK med stofskiftesygdomme har generelt lige adgang til relevante doser af medicin
* Dog er der forskelle ......

— Central, udelukkende faglig stillingtagen til ibrugtagen/gkonomisk daekning af ny medicin - af laeger
med kendskab til sygdommene
* Har endnu ikke veeret vurderet i KRIS eller RADS — og det er heller ikke nemt



Evaluering er meget svaer

Fa data pa sikkerhed, bivirkningsprofil
Traditionel evidens er ofte ikke mulig, men

— brug af medicin bgr ikke veere “eminens”-baseret

* Nye innovative design/statistiske metoder for at vise evidens/klinisk
mening og accept af, at fa patienter i nogle tilfeelde kan vaere OK

— Effekten kan vaere sa eklatant, at der kun behgves meget fa patienter for at

vise en effekt (fx Gaucher) eller det kan vises i et innovativt design (fx Nof1)

* Nye mader til at evaluere sjelden-medicin mhp Ibrugtagen??

— Undga "traditionel” HTA? centralisere evalueringerne i EU-regi — EUnetHTA?
Er HTA Nationalt anliggende?

— "Automatisk” daekning af EMA-godkendt orphan medicin?

— Segrge for at PO og HTA-repraesentanter involveres tidligere ved udvikling af
medicin og at en senere evaluering g@res i samme forum?

— Langtidsopfglgning efter markedsfgring er essentiel
» internationale registre for sikkerhed og effekt
» Desveerre er mange industri-sponsorerede



