INFORMACJA PRASOWA

Na amyloidoze choruje nie tylko pacjent,
ale takze cata jego rodzina.

Edukacja zaréwno pacjentdw, jak i lekarzy, przyspieszenie diagnostyki,
dostep do specjalistycznej opieki, rehabilitacji neurologicznej oraz
systemowego wsparcia psychologicznego, a przede wszystkim - do
nowoczeshych terapii genowych bedacych standardem terapeutycznym
w Unii Europejskiej. Na takie potrzeby osob chorujacych na dziedziczna
amyloidoze transtyretynowa wskazuje Zbigniew Pawtowski, prezes
Stowarzyszenia Rodzin Pacjentow z Amyloidozg TTR, ktéry sam cierpi na
te chorobe. Pan Zbigniew jest z wyksztatcenia nauczycielem WF, przez
cate zycie byt bardzo aktywny, systematycznie biegat, jezdzit na nartach,
chodzit po gérach. Dzis z trudem wychodzi na dtuzszy spacer. Ale, jak
zaznacza, ma szczescie, ze zyje — bo stosunkowo szybko rozpoczat
leczenie. Dzieki terapii wciaz normalnie funkcjonuje i pracuje zawodowo
- jako dyrektor szkoty.

Choruje Pan na ultra rzadka chorobe - dziedzicznag amyloidoze
transtyretynowa (ATTR). Co to za choroba?

Jest to choroba genetyczna, ktérej przyczyng sg mutacje w genie TTR. W
wyniku tych mutacji, w watrobie produkowane jest nieprawidtowe biatko o
nazwie transtyretyna. U osoby zdrowej biatko to petni funkcje transportowa,



czyli taczy sie z réznymi substancjami i transportuje je — wraz z krwig — do
réznych narzadow. U osoby chorej transtyretyna jest bardzo nietrwata,
rozpada sie, a z produktow jej rozpadu tworzg sie toksyczne wtdkna
amyloidowe, ktore oklejajg rézne narzady. Rezultatem nagromadzenia
ztogéw amyloidéw sag nieodwracalne uszkodzenia tych narzgdow.

Jakie sa objawy amyloidozy transtyretynowej?

Objawy moga sie znacznie rdzni¢ u poszczegdlnych osdob, ale zazwyczaj
obejmujag problemy zwigzane z nerwami obwodowymi i sercem. Pacjenci
mogg odczuwac dretwienie i mrowienie w dtoniach i stopach, utrate czucia
w konczynach lub nadwrazliwosé na bdl, ostabienie i skurcze miesni, a takze
ogoélne zmeczenie i stabosé. U réznych osdb choroba postepuje w roznym
tempie, ale z biegiem czasu pojawiajg sie trudnosci z chodzeniem, problemy
trawienne, takie jak nasilone biegunki lub zaparcia, utrata masy ciata. U
wszystkich chorych wystepuje kardiomiopatia czyli niewydolnos$¢ serca.
Amyloidoza wptywa rowniez na nerki i inne narzady. Amyloidoza
transtyrerynowa (ATTR) jest wyniszczajgcg, postepujgcg chorobag, a dtugoscé
zycia u nieleczonych pacjentow cierpigcych na te chorobe wynosi srednio 10
lat od pojawienia sie objawdéw. Wedtug danych z roznych publikaciji, zaréwno
polskich jak i zagranicznych, mediana Zzycia pacjenta od wystgpienia
objawow to zaledwie 3-6 lat! Wynika to z ostabienia miesnia sercowego tj.
jego usztywnienia, a co za tym idzie zatrzymania jego pracy, co jest przyczyna
sSmierci. Dlatego bardzo wazne jest wczesne prawidtowe rozpoznanie oraz
rozpoczecie leczenia. Niestety, ze wzgledu na rzadkos¢ wystepowania,
diagnostyka amyloidozy TTR jest duzym wyzwaniem dla lekarzy. W oparciu o
rozmowy z cztonkami naszego stowarzyszenia, moge stwierdzi¢, ze
statystyczna Sciezka diagnostyczna pacjenta z amyloidozg TTR, to wizyty u
minimum pieciu lekarzy réznych specjalnosci, przy czym minimum trzech z
tych lekarzy to neurolodzy.

A jak to wygladato u Pana?

Pierwsze niepokojgce objawy zauwazytem okoto siedmiu lat temu podczas
biegania: czutem sie tak, jakby ktos przywigzat mi do ndég odwazniki.
Poczatkowo sadzitem, ze jest to spowodowane dtuzszg przerwg w
¢wiczeniach, jednak objawy nasilaty sie i w zwigzku z tym zaczatem szukac
pomocy medycznej. Bytem u kilku lekarzy, dopiero piaty z nich — neurolog -
poczagtkowo podejrzewat borelioze, ale po jej wykluczeniu, zlecit wykonanie
testu EMG. Jest to badanie elektrofizjologiczne, pozwalajgce na ocene



funkcjonowania miesni, a takze nerwéw. Test EMG wykazat uszkodzenie
nerwow, w zwigzku z tym trafitem na oddziat neurologiczny. Po trzech
pobytach w szpitalu, podczas ktérych pogtebiano diagnostyke, postawiono
diagnoze: polineuropatia o nieustalonej przyczynie. Polineuropatia to
uszkodzenie wielu nerwow obwodowych. Po wyjsciu ze szpitala pojawity sie
powazne zaburzenia zotgdkowe, wiec zostatem ponownie hospitalizowany.
Wtedy jeden z lekarzy przypomniat sobie, ze niedawno podczas kongresu
medycznego styszat o takiej chorobie jak amyloidoza transtyretynowa.
Potgczyt moje objawy w catos¢ i zlecit diagnostyke genetyczng w tym
kierunku. | wreszcie udato sie postawi¢ prawidtowg diagnoze, czyli
dziedziczna amyloidoza transtyretynowa z kardiomiopatig. Okazato sie, ze
amyloid okleja zaréwno moje nerwy obwodowe, jak i serce, cho¢ zupetnie nie
odczuwatem objawéw kardiologicznych.

Wowczas ta choroba byta bardzo mato znana, brakowato jakichkolwiek
informaciji, nie byto tez zadnej opcji leczenia farmakologicznego. Ze wzgledu
ha zaawansowanie choroby zostatem w szpitalu im. Jana Pawta Il w Krakowie
zakwalifikowany do rédwnoczesnego przeszczepu watroby i serca. Badania
przeprowadzone w szpitalu na ul. Banacha w Warszawie okreslity jednak
stan mojego serca na jeszcze w miare dobry (co wynikato z mojego
aktywnego trybu zycia) i zakwalifikowano mnie ,tylko” do przeszczepu
watroby. To najbardziej radykalna metoda leczenia, polegajgca na usunieciu
watroby, ktéra produkuje nieprawidtowa transtyretyne. Przez ponad rok
oczekiwatem na watrobe do przeszczepienia dla mnie, ktéra pojawita sie w
szczycie pandemii COVID-19. Miatem jednak akurat wtedy objawy infekciji,
nie byto wiadomo, czy to nie COVID, wiec transplantacja musiata zostacé
odroczona. W tym czasie rozpoczat sie w Polsce program tzw. wczesnego
dostepu do jednego z lekow zarejestrowanych w ATTR, sponsorowany przez
producenta tego leku. Zostatem zakwalifikowany do tego programu i
rozpoczatem farmakoterapie. | przeszczep okazat sie niepotrzebny. Po
pewnym czasie to leczenie takze okazato sie niewystarczajgce i obecnie
otrzymuje dodatkowo terapie genowg w ramach procedury RDTL
(ratunkowego dostepu do terapii lekowej). Dzieki podjetemu leczeniu, wcigz
moge funkcjonowac i pracowac, cho¢ oczywiscie mam pewne ograniczenia.
Kiedys bytem bardzo aktywny, uprawiatem sport, teraz nie jestem w stanie
iS¢ na dtuzszy spacer.

Poniewaz ATTR jest chorobg genetyczng, istnieje  wysokie
prawdopodobienstwo, ze chorowac na nig bedg cztonkowie rodziny. W mojej



rodzinie zmutowany gen majg moje corkii bratanica. Reszta rodziny nie chce
sie zbadac¢ ze strachu przed diagnozg. Wiedzgc o tym, jak przebiega ta
choroba i jakie ma konsekwencje, wolg jg wypierac.

Co mozna zrobié, aby skréci¢ ,,odyseje diagnostyczna” i pacjenci z
amyloidoza mieli szybciej stawiane rozpoznanie?

Przede wszystkim konieczna jest systematyczna edukacja lekarzy w kwestii
chordb rzadkich. Symptomy moga by¢ bowiem podobne w wielu chorobach,
ale skuteczna diagnostyka decyduje o skierowaniu pacjenta na wtasciwag
Sciezke oraz daje szanse na szybsze rozpoczecie procesu leczenia, a to dla
nas oznacza przezycie. Zdecydowanie najlepszg i najskuteczniejszg metoda
na szybka diagnoze jest petna wspotpraca pomiedzy lekarzami specjalistami
tj. kardiologami, neurologami, gastrologami, hepatologami oraz lekarzami
pierwszego kontaktu. Kazdy z lekarzy powinien mie¢ wglad do petnej
dokumentacji medycznej pacjenta, aby maoc jg przeanalizowac, powigzac ze
sobg rézne dane i czynniki, i wyciggnac¢ wnioski. Na pewno istotna jest tez
poprawa dostepu do lekarzy, zwtaszcza do neurologow.

Jak mozna leczy¢ amyloidoze TTR? Mowit Pan o przeszczepie watroby
oraz o farmakoterapii...

My, chorzy na amyloidoze TTR, od czterech lat walczyliSmy o dostep do
przynajmniej jednej terapii lekowej, ktéra skutecznie spowolni rozwdj
choroby i wydtuzy czas przezywalnosci o kilka lat. Od 1 lipca 2024 roku jedna
z czterech terapii zarejestrowanych w Unii Europejskiej jest refundowana w
Polsce w ramach programu lekowego. To duzy nasz sukces. Wskazaniem do
zastosowania tego refundowanego leczenia jest kardiomiopatia w przebiegu
amyloidozy transtyretynowej. Dzieki temu okoto 130 oséb ma szanse na
zycie. Wcigz jednak na refundacje lekéw czekajg pacjenci z polineuropatig w
przebiegu amyloidozy TTR. Ci pacjenci majg oprécz uszkodzonego serca,
takze uszkodzone nerwy obwodowe i dla nich skutecznos¢ refundowanego
leku nie jest wystarczajgca.

Dlaczego wazne jest, aby u pacjentow z amyloidoza TTR leczyc¢
uszkodzenia nerwow czyli polineuropatie?

Polineuropatia jest przyczyna problemow z poruszaniem sie czy trawieniem,
jest zatem bardzo obcigzajgca, zarowno dla pacjentdw, jak i ich opiekundw i
rodziny. Objawy polineuropatii negatywnie wptywaja na niezaleznosé
pacjentow, a ich postepujacy charakter wigze sie z trudnosciami w zyciu



codziennym oraz rosnhgcg potrzebg pomocy ze strony opiekunéw. Nierzadko
powoduje to problemy w relacjach. Znaczna czes$¢ chorych nie jest w stanie
wykonywac¢ wielu prac domowych, staje sie tez niezdolna do pracy
zawodowej, co w konsekwencji powoduje pogorszenie sytuacji finansowej.
Zaréwno osoby chore, jak i ich bliscy doswiadczajg depresiji, poczucia leku i
zmeczenia. Z tych wzgledéw, oprécz dostepu do nowoczesnych terapii,
bardzo wazna jest poprawa dostepu do rehabilitacji neurologicznej oraz do
opieki psychologicznej. Spetnienie tych niezaspokojonych obecnie potrzeb
pozwoli ha wydtuzenie i poprawe komfortu zycia chorych na amyloidoze TTR.
Bedzie to miato takze niezaprzeczalne korzysci spoteczne — ograniczy liczbe
hospitalizacji oraz liczbe rent inwalidzkich, a pacjentom pozwoli dtuzej
pracowac, ptacic sktadki i spetnia¢ sie spotecznie. Dlatego warto zadbac o
zaspokojenie tych potrzeb, zwtaszcza ze nie dotyczg one setek czy tysiecy
pacjentow, a garstki oséb. My, chorzy na amyloidoze transtyretynowag z
polineuropatig bardzo liczymy na zrozumienie dla naszej sytuaciji.

Jest Pan prezesem Stowarzyszenia Rodzin Pacjentow z Amyloidoza TTR.
Czym zajmuje sie ta organizacja?

Nasze Stowarzyszenie jest organizacjg zrzeszajgcg osoby chorujgce na
chorobe amyloidoza TTR oraz cztonkdéw rodzin, osoby obarczone genetycznie
potencjalng mozliwoscig zachorowania, oraz inne osoby zainteresowane
pomoca w leczeniu chorych i zwalczaniu skutkéw choroby. Aktywnie
zabiegamy o dostep do farmakoterapii i robimy wszystko, aby skrocic sciezke
diagnostyczng pacjentow z ATTR. M.in. temu stuza rzetelne informacje, ktére
publikujemy na naszej stronie internetowej: https://amyloidozattr.pl.
Jestesmy tez skrzynkag kontaktowg oraz grupg wsparcia dla wielu chorych.
Nie ma miesigca, aby ktos do nas nie zadzwonit lub nie napisat — wtedy od
razu uruchamiamy naszych lekarzy prowadzgcych i wskazujemy, jakie
ewentualnie badania nalezy wykona¢ w kierunku ATTR. Dzieki temu, Sciezka
diagnostyczna skraca sie do kilku tygodni, podczas gdy przed 2018 r., czyli
przez zatozeniem naszego Stowarzyszenia, uzyskanie diagnozy trwato nawet
8 lat! Widzimy tez, jak wazne jest wsparcie psychologiczne i emocjonalne,
ktére dajemy pacjentom. Czasem kilka zdan moze zdziata¢ cuda, daé
nadzieje i zmobilizowaé¢ do walki o swoje zycie! Wtasnie to jest sensem
naszej pracy i dziatania. Bo wierze, ze pomaganie zmienia nas i Swiat na
lepsze.




