Begrip van Pachyonychia Congenita

OVER DE AANDOENING EN DE MISSIE OM DE UITPUTTENED PIJN TE STOPPEN

HET IS MEER DAN = Hoewel “pachy” en “onychia” vertalen naar “dikke nagels”,
ALLEEN DIKKE NAGELS heeft pachyonychia congenita (PC) een heel spectrum van symptomen.

HEEFT U PATIENTEN MET VERSCHIJNSELEN* VAN GENETISCH-BEVESTIGDE PC?
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*Niet alle patiénten hebben al deze verschijnselen. De meest voorkomende is pijnlijke palmaire keratodermie

OVERZICHT VAN DE AANDOENING

* PC is een zeer zeldzame genetische autosomaal dominante huidaandoening, veroorzaakt door een mutatie in 1 van 5 keratine genen:
KRT6A, KRT6B, KRT6C, KRT16, KRT17. Veel gevallen zijn erfelijk, maar ongeveer 30-40% van patiénten in de International PC Research
Registry (IPCRR) betreft spontane mutaties.

* Het aantal gevallen wereldwijd wordt geschat tussen 5.000 en 10.000. Vanwege gebrek aan bekendheid van de aandoening en toegang tot
genetische testen wereldwijd, doet deze schatting waarschijnlijk onvoldoende recht aan de daadwerkelijke gevallen van PC.

* Diagnose wordt bepaald met genetisch testen. Klinische observatie is alleen onvoldoende omdat andere erfelijke huidaandoeningen
overlappende symptomen hebben. Alternatieve diagnoses omvatten Clouston syndroom, Epidermolyse bullosa simplex, Olmsted syndroom,

Tylose, Striate palmoplantar keratoderma en niet-syndromale aangeboren nagel aandoeningen zoals recessieve nagel dysplasie.

HET SLOPENDE EFFECT VAN PC
Verlammende en Negatieve invloed op de Terugkerende schade Er is geen permanente
onvoorspelbare pijn kwaliteit van leven vanwege de kwetsbaarheid van de verlichting van pijn
van plantaire noodzakelijk gebruik van huidcellen veroorzaakt vanwege het ontbreken
keratoderma en blaren hulpmiddelen zoals krukken, additionele pijn, ontstekingen, van een behandeling voor
wandelstok of rolstoel blaren en mogelijke infecties PC

GEZICHTEN VAN PC STEMMEN VAN PC

“Het voelt alsof je met stenen in je schoenen loopt. De pijn verdwijnt niet als je gaat zitten.”

“Ik weet niet wat een pijn-vrije dag is.”

“Wandelen en werken zijn activiteiten die erg belangrijk zijn voor mij, maar zijn ook dingen die ik
niet kan doen of niet ten volle kan doen vanwege mijn aandoening.”

PACHYONYCHIA CONGENITA IS EEN LEVENSLANGE AANDOENING DIE MENSEN VAN

ALLE LEEFTIJDEN, RASSEN, NATIONALITEITEN EN GESLACHTEN RAAKT
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Pachyonychia Congenita Project

FIGHTING FOR A CURE. CONNECTING & HELPING PATIENTS.
EMPOWERING RESEARCH. PARTNERING WITH INDUSTRY.

Pachyonychia Congenita (PC) Project is de enige patiéntenvereniging ter wereld die zich inzet voor patiénten

met PC, een pijnlijke en uitputtende huidaandoening. PC Project verbindt patiénten, onderzoekers, medische

professionals en industrie partners wereldwijd om onderzoek en medicijn-ontwikkeling te stimuleren om tot
een betekenisvolle behandeling voor - en uiteindelijk genezing van - PC te kunnen komen.

ONDERSTEUNING DOOR PC PROJECT

International Pachyonychia Congenita Reseach Registry (IPCRR): een WIRB goedgekeurd register
(WIRB Study #20040468) waarin gegevens van patiénten met klinische symptomen van PC worden
verzameld. Deelnemers ontvangen een gratis genetische test, persoonlijke ondersteuning, informatie over

studies naar PC behandelingen en PC Project activiteiten (online forums, patiénten bijeenkomsten etc.)

International PC Consortium (IPCC): een groep opgericht door experts in PC en gedreven door een
toewijding aan patiénten met PC. De IPCC faciliteert samenwerking tussen wetenschappers, artsen en
industrie-partners geinteresseerd in het vooruit helpen van onderzoek en toegepaste behandelingen voor

PC. Geanonimiseerde informatie uit het PC Registry zijn vrij beschikbaar voor onderzoeksdoeleinden.
Jaarlijkse Patient Support Meetings: een informatieve bijeenkomst waar patiénten elkaar ontmoeten,

ondersteunen en helpen om de overweldigende eenzaamheid horende bij deze ultra-zeldzame aandoening
te overkomen. Deze meetings hebben sinds 2004 ieder jaar plaatsgevonden in Europa en de USA met

patiénten, artsen, wetenschappers en vertegenwoordigers uit de farmaceutische industrie.

Research donaties voor de financiering van PC gerelateerde projecten: Verleende donaties betroffen
specifieke gen-remmers, “small-molecule” medicijn analyse, ontwikkeling van gerichte siRNA,
ontwikkeling van huidvervangers en ander innovatief onderzoek. Verzoeken voor dergelijke financiéle

ondersteuning worden door PC Project geaccepteerd op basis van open aanmelding.

Onderzoek en industrie partnerships: PC Project werkt samen met alle geinteresseerden in de

ontwikkeling van behandelingen voor PC d.m.v. enquéteren van PC Registry patiénten, onderwijzen van
besluitvormers rond PC, organiseren van patient-focus-groups, ondersteunen bij de ontwikkeling van
“clinical endpoints”, verspreiden van studies en artikelen en werven van PC patiénten voor specifiek
onderzoek.

* Bezoek www.pachyonychia.org voor actuele
informatie voor patiénten, onderzoekers en

medici, inclusief een volledige bibliografie
van 700+ artikelen over PC en keratine
onderzoek. Meer dan 100 artikelen zijn
gepubliceerd in samenwerking met PC

Project.

* Om deel te nemen aan de IPCC of om een Scan de QR-code of.bezoek
patiént of partner door te verwijzen naar PC www.pachyonychia.org
Project kunt u een email sturen aan voor meer informatie over
info@pachyonychia.org of bel met +1 801 PC, PC Project, IPCC en het
987 8758 IPCRR
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