


Jesteśmy grupą osób, które same lub ich członkowie rodziny cierpią na rzadką chorobę amyloidoza-TTR. Jest
to bardzo rzadka rodzinna (dziedziczna), postępująca, nieodwracalna i śmiertelna choroba

neurodegeneracyjna, powodowana defektem genu odpowiedzialnego za kodowanie białka TTR. Długość życia
u nieleczonych pacjentów cierpiących na tą chorobę wynosi średnio 10 lat od pojawienia się objawów.
Dlatego bardzo ważne jest wczesne prawidłowe rozpoznanie i wybór opcji leczenia. Ze względu na swą
rzadkość diagnostyka amyloidozy-ttr to duże wyzwanie dla lekarzy. Jest to podyktowane niską wiedzą o

chorobie, brakiem wyspecjalizowanych ośrodków oraz nieustaloną ścieżką leczenia amyloidozy TTR.
 

Stowarzyszenie Pacjentów z Amyloidozą TTR
W 2017 roku powstało Stowarzyszenie Pacjentów z Amyloidozą TTR, a w roku 2021 zostało

zarejestrowane w Krajowym Rejestrze Sądowym jako Stowarzyszenie Rodzin z Amyloidozą ttr.
Celem Stowarzyszenia jest działanie na rzecz poprawy diagnostyki chorób rzadkich i poprawy

dostępności do leków sierocych dla osób cierpiących na rzadkie choroby genetyczne.

 



Stowarzyszenie realizuje swoje cele poprzez:

a) Prowadzenie kampanii informacyjnej na rzecz powszechnego i stałego leczenia i rehabilitacji chorych z amyloidozą TTR i innych
chorób rodzących zbliżone skutki biologiczne, psychiczne i społeczne.

b) Propagowanie tematyki dotyczącej amyloidozy TTR oraz innych chorób rodzących zbliżone skutki biologiczne, psychologiczne i
społeczne w medycznych badaniach naukowych.

c) Wszelka działalność na rzecz wszystkich chorych i ich rodzin, w tym co do skutków choroby, mająca na celu ich wspieranie w
zapobieganiu negatywnym skutkom choroby.

d) Działalność w zakresie kultury, edukacji, oświaty i wychowania.

e) Wspieranie inicjatyw społecznych.

f) Podejmowanie działań mających na celu ochronę zdrowia i pomoc społeczną.

g) umożliwienie chorym dostępu do nowoczesnych terapii lekowych amyloidozy TTR.



Stowarzyszenie realizuje swoje cele w ramach nieodpłatnej i odpłatnej działalności pożytku publicznego poprzez
organizowanie i prowadzenie pomocy, opieki, współpracy, działalności informacyjnej, edukacyjnej, doradczej,
szkoleniowej i wydawniczej lub popularyzatorskiej w poniższym zakresie:

a) Współpraca i współdziałanie z instytucjami władzy państwowej i samorządowej.

b) Nawiązywanie współpracy z instytucjami i organizacjami medycznymi krajowymi i zagranicznymi.

c) Wspieranie badań naukowych dotyczących amyloidozy,

d) Organizowanie konsultacji dla członków w zakresie leczenia chorych,

e) Informowanie w środkach masowego przekazu o działalności Stowarzyszenia i problemach związanych z chorobą
amyloidozą TTR,

f) Organizacja konferencji, seminariów i sympozjów,

g) Prowadzenie działalności wydawniczej, informacyjnej i promocyjnej.





Amyloidoza serca (amyloidoza transtyretynowa z kardiomiopatią, ATTR-CM) to ultrarzadka
choroba genetyczna. Gdy serce jest w dużym stopniu zajęte amyloidem, zaczyna się bardzo
szybka progresja objawów niewydolności serca i nieodwracalne uszkodzenie mięśnia
sercowego. Z tego względu tak ważne jest szybkie rozpoznanie choroby i rozpoczęcie terapii
przyczynowej.

Amyloidoza transtyretynowa jest chorobą wywodzącą się z wątroby, ale narządem najbardziej
dotkniętym procesem chorobowym jest właśnie serce, w którym odkładają się
międzykomórkowo włókna amyloidu. 

 



Wczesne rozpoznanie ATTR-CM jest niezwykle istotne, ponieważ rokowanie
pogarsza się gwałtownie wraz z dalszym odkładaniem się złogów amyloidowych,

późniejszą postępującą dysfunkcją narządów i znacznym obniżeniem jakości życia.
Zaawansowane stadium ATTR-CM u nieleczonych pacjentów wiąże się z poważnymi
powikłaniami kardiologicznymi i gorszą medianą przeżycia. Po rozpoznaniu mediana
przeżycia nieleczonych pacjentów z ATTR-CM wynosi w przybliżeniu od 2 lat do 3,5
roku. Wczesne, trafne rozpoznanie ATTR-CM może przynieść korzyści w opiece nad

pacjentem i umożliwić osiągnięcie lepszych wyników leczenia.



W diagnostyce amyloidozy serca głównym problemem jest mała świadomość istnienia tej choroby.
Przede wszystkim należałoby więc zacząć od szerzenia wiedzy na jej temat wśród lekarzy, również
kardiologów. Kolejnym krokiem jest czujność diagnostyczna, a więc znajomość sygnałów alarmowych,
sugerujących rozwój choroby (tzw. ang. red flags). Spełnienie tych dwóch warunków jest kluczowe. 



Nadzieję dla chorych na amyloidoze serca stwarza leczenie przyczynowe tafamidisem. 
Tafamidis został zarejestrowany do leczenia kardiomiopatii w przebiegu amyloidozy transtyretynowe
przez FDA w USA w 2018 r., a w 2020 r. przez Europejską Agencję Leków (EMA). Lek stabilizuje
tetramery transtyretyny, czyli zapobiega tworzeniu włókien amyloidu, ale działa w sposób selektywny,
nie ma działania przeciwzapalnego. Tafamidis spowalnia postęp choroby, zatrzymując produkcję
amyloidu, który już się nie odkłada w narządach, zwłaszcza w sercu. Hamuje postęp amyloidozy
transtyretynowej, ale nie usuwa złogów amyloidu, które już są w sercu. Dlatego jest niesłychanie
ważne, aby był zastosowany na jak najwcześniejszym etapie choroby. Przypomnijmy, że przed
wprowadzeniem tej terapii średni czas przeżycia chorych od momentu rozpoznania choroby
wynosił od 2 do 6 lat. 
W Polsce tafamidis jest stosowany w ramach terapii charytatywnej, finansowanej przez producenta w
dwóch ośrodkach ‒ w Krakowie, w szpitalu im. Jana Pawła II, oraz w Narodowym Instytucie Kardiologii
w Aninie. Ogólnie leczonych jest ok. 33 pacjentów. Program wczesnego dostępu wykazał, że
najmłodszy zakwalifikowany pacjent miał 47 lat, a najstarszy 79 lat.



Rehabilitacja i odżywianie

ćwiczenia o umiarkowanym stopniu trudności
pływanie
spacery
nordic walking
lekkie masaże
joga - ćwiczenia rozciągające 
zredukować stres; stosować odpowiednie
ćwiczenia

Aktywność ruchowa:

ograniczenie potraw i przypraw ostrych 
ograniczenie mięs i potraw smażonych
ograniczenie spożycia soli
zwiększenie spożycia warzyw i owoców
ograniczenie spożycia tłuszczów mlecznych (masło, śmietana, tłuste sery) oraz
przetworzonych wyrobów piekarniczych 
Zwiększenie dziennego spożycia wody (niskosodowa woda mineralna niegazowana)

Dieta i żywienie:



Wsparcie mentalne

Bardzo ważną kwestią, która jest często pomijana w procesie
leczenia amyloidozy ttr, jak również innych chorób tego typu, jest
kwestia wsparcia mentalnego. Pacjenci, którzy otrzymują diagnozę,
która w naszych realiach z powodu braku otwartego dostępu do
terapii lekowych jest tak naprawdę krótkotrwałym odroczeniem
wyroku.  

Oprócz diagnostyki i leczenia niezbędna jest pomoc w zakresie wsparcia mentalnego
zarówno dla pacjentów jak i rodziny i bliskich. Depresja, załamanie nerwowe, długotrwały
stres, brak nadziei na leczenie dodatkowo wpływają na rozwój procesu chorobowego oraz
obniżają komfort życia w chorobie. 

Konieczna jest współpraca specjalistyczna w zakresie terapii psychologicznych mających
na celu wzmocnienie i ustabiblizownie sfery psychicznej pacjenta i jego rodziny. 





Szanowny Panie Prezesie,

w odpowiedzi na wiadomość z 28 lipca br. w sprawie leku Vyndaqel i leczenia
amyloidozy TRR, Minister Zdrowia uprzejmie prosi o przyjęcie informacji leżących
w kompetencjach.

W pierwszej kolejności należy zapewnić, iż Ministerstwo Zdrowia nieustannie dąży do
zapewnienia jak najszerszego dostępu do nowoczesnych technologii lekowych dla
pacjentów z chorobami rzadkimi.

Ograniczeniami, które nie pozwalają natychmiastowo udostępnić polskim pacjentom
wszystkich produktów leczniczych jest zasobność budżetu państwa oraz niejednokrotnie brak złożenia wniosku o objęcie
refundacją leku w konkretnym wskazaniu klinicznym.

Wyłącznie wpłynięcie wniosku złożonego przez podmiot odpowiedzialny (firmę
farmaceutyczną) uruchamia procedurę obejmowania leku refundacją.

Ministerstwo Zdrowia wychodzi naprzeciw oczekiwaniom i potrzebom społecznym, ukierunkowanym na poszerzanie
dostępu do nowoczesnych metod leczenia i leków, zapewniających skuteczną diagnostykę i terapię, a także uzyskiwania
świadczeń opieki zdrowotnej, w szczególności przez dzieci oraz innych pacjentów cierpiące na choroby rzadkie i
nowotworowe, w nowoczesnych szpitalach, a w razie konieczności również i poza granicami Rzeczypospolitej Polskiej. 



(...) wnioskodawca złożył wniosek o ponowne rozpatrzenie sprawy. W postępowaniu II instancji nie
mogą brać udziału osoby, które na jakimkolwiek etapie zajmowały się przedmiotową sprawą.
Jednocześnie, w procesie drugiej instancji nie może być rozpatrywana nowa oferta cenowa. 

Warto dodać, iż Prezes Agencji wydał w przedmiotowej sprawie Rekomendację nr 141/2021 z dnia
23 grudnia 2021 r., w której nie rekomenduje objęcia refundacją produktu. Na przedstawione
rozstrzygnięcie w znacznej mierze wpływa fakt, że objęcie refundacją leku Vyndaqel spowoduje
znaczny wzrost wydatków podmiotu zobowiązanego do finansowania świadczeń ze środków
publicznych.  

Również Rada Przejrzystości działająca przy Prezesie Agencji Oceny Technologii Medycznych i
Taryfikacji nie rekomenduje objęcia refundacją produktu. Stanowisko nr 143/2021 z dnia 20
grudnia 2021 r. 









Ośrodki diagnostyki i leczenia





Nie my wybieramy chorobę tylko choroba wybiera nas. Najczęściej nie mamy na to żadnego wpływu, tak jak w
przypadku chorób dziedzicznych. Życie stawia nas przed wyborem negacji lub akceptacji i zrozumienia faktu bycia

chorym. Możemy się zamknąć w sobie albo otwarcie i wspólnie z rodziną, bliskimi, znajomymi stawić temu czoła. Bycie
chorym to nie koniec świata, to bardzo często zmiana sposobu myślenia, działania, a przede wszystkim zmiana

postrzegania życia i otaczającej nas rzeczywistości. Zmieniamy się, ale to od nas zależy jak przejdziemy przez ten
bardzo trudny do akceptacji moment. Choroba wprowadza w nasze życie szereg ograniczeń fizycznych i mentalnych.

Bardzo często towarzyszy temu depresja i uczucie bezsilności oraz złości. Choroba i jej skutki oddziaływają nie tylko na
samych chorych, ale przede wszystkim na rodzinę, najbliższych i otoczenie. Pomoc i wsparcie bliskich pozwala wyzwolić

w nas ogromne pokłady siły w konfrontacji z chorobą i jej skutkami, bo “choruje” nie tylko pacjent, ale cała rodzina. Z
chorobą należy walczyć poprzez zmianę trybu życia, tempa, dostosowanie się do rygorystycznych zaleceń lekarzy, ale co

najważniejsze, chorobę i jej skutki musimy zaakceptować i musimy się z nią “zaprzyjaźnić”. Tak naprawdę chory to po
prostu człowiek “zdrowy inaczej”. Zrozumienie tego faktu i wsparcie bliskich daje szansę i nadzieję na mentalne

pokonanie każdej choroby, a to jest najważniejsze.
 

Zbigniew Pawłowski
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