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3 WAZNE

To bedzie
szczegolny rok dla
chorob rzadkich

Pacjenci z chorobami rzadkimi maja by¢ szybciej diagnozowani

i leczeni zgodnie ze swiatowymi standardami. Ten rok uptynie pod

znakiem intensywnych prac nad realizacja zatozen Planu dla Chordb

Rzadkich, przyjetego w sierpniu ubiegtego roku. O najwazniejszych

wyzwaniach mowi wiceminister zdrowia Urszula Demkow.

Urszula Demkow
Podsekretarz Stanu

w Ministerstwie
Zdrowia; profesor

nauk medycznych,

ma specjalizacje

w dziedzinie chordéb
wewnetrznych (drugiego
stopnia), immunologii,
alergologii i diagnostyki
laboratoryjnej
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Co bedzie w 2025 roku najwazniejszym
celem zwiazanym z opieka nad pacjen-
tami z chorobami rzadkimi?
Na etapie petnego wdrozenia jest
juz wycena s$wiadczen zwigzanych
z chorobami rzadkimi. Sg srodki, zeby
placowki zajmujgce sie tymi pacjen-
tami byty odpowiednio finansowane,
a chorzy mogli otrzymac petng opieke.
0d 1 marca w koszyku $wiadczen gwa-
rantowanych bedzie nowe swiadczenie.
Dzieki niemu pierwszych pie¢ dni poby-
tu osoby z chorobg rzadkg w szpitalu
bedzie bardzo dobrze wycenione, a do
sumowania zostang dodane wszyst-
kie procedury diagnostyczne, ktore sa
przeciez drogie. Kolejne zadanie to
przygotowanie zasad, na jakich beda
tworzone nowe osrodki eksperckie
choréb rzadkich. Obecnie jest ich 44,
a chcemy, zeby byto ich wiecej.
Wazne bedg tez nowe cyfrowe narze-
dzia. Pierwsze z nich juz dziata. To
platforma informacyjna, na ktérej kazdy
zainteresowany — chory, jego rodzina
lub lekarz, np. podstawowe] opieki
zdrowotnej — moze zdoby¢ informacje
na temat konkretnej choroby. Trudniej-
szy do zrealizowania bedzie rejestr
pacjentéw chorych na choroby rzadkie.
To zbiodr danych, ktéry bardzo pomoze
m.in. w zbieraniu danych epidemiolo-
gicznych. Pozwoli tez wymienia¢ sie
informacjami z osrodkami za granica.
Taki rejestr to takze kopalnia wiedzy
dla naukowcow, ktérzy badajg pocho-
dzenie choréb i prébujg znajdowacd
cele molekularne dla nowych lekow.
Scidle zwigzana z rejestrem bedzie
karta pacjenta. To informacja o stanie
zdrowia, historii i zaleceniach dla kon-
kretnego pacjenta. Dostep ratunkowy
do tych danych bedg mieli pracownicy
ochrony zdrowia, ktérzy beda udzielali
pacjentowi pomocy.

Skutkiem realizacji Planu ma byé to,
ze pacjentéow bedzie si¢ szybciej dia-
gnozowaé, bedzie gdzie ich leczyé oraz
bedzie czym ich leczyé. Czy rodzi to
wyzwania zwigzane ze skréceniem $ciezki
refundacyjnej?

Tu od paru lat mamy gtownie sukcesy.
Na kazdej liscie lekéw refundowanych
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Na kazdej liscie lekdw
refundowanych
pojawiaja sie kolejne
innowacyjne terapie
w chorobach rzadkich.

pojawiaja sie kolejne innowacyjne tera-
pie w chorobach rzadkich. Depczemy
juz innym krajom po pietach, a czasami
wyprzedzamy — tak jak w SMA. Na pew-
no potrzebne sa transparentne reguty
wspotpracy z firmami farmaceutyczny-
mi. To nie jest tak, ze Ministerstwo
Zdrowia czegos nie chce. Czasem
zdarza sie, ze to firma nie wypetnia
wniosku refundacyjnego, bo Polska
nie jest dla niej atrakcyjnym rynkiem...

Jakie znaczenie dla choréb rzadkich ma
polska prezydencja w Radzie UE?

W  kwietniu, pod patronatem pre-
zydencji, odbedzie sie konferencja
poswiecona chorobom rzadkim. Beda
tam europejscy ministrowie zdrowia
i unijne instytucje zajmujgce sie ta
problematyka. Pokazemy nasze osig-
gniecia, ale celem jest tez wypracowa-
nie konkluzji dla catej Unii. Chcemy, by
nasze dziatania byty wigczone w akcje
ogolnoeuropejskie.

Choroby rzadkie to nie tylko potrze-
by medyczne. Jak wygladaja potrzeby
spoteczne?

Ogromng potrzebg jest wsparcie
asystencji oséb chorych. Pacjenci to
osoby, ktére czesto nie moga praco-
wac, podobnie jak ich opiekunowie.
Ludzie ci zyja na granicy ubdstwa.
Brakuje wsparcia, bo opiekunowie
nie moga liczy¢ chociazby na opieke
wytchnieniowg. To nie sg potrzeby
w zakresie kompetencji resortu zdro-
wia, ale chcemy te dziatania bardzo
mocno wspierac.
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Przelom leczenia SMA
zmieniajacy zycie chorych

W 2016 roku zostata zarejestrowana pierwsza przetomowa terapia w leczeniu rdzeniowego zaniku miesni. Na wtaczenie

jej do polskiego programu lekowego trzeba byto zaczekaé do 2019 roku, choé pierwsi pacjenci otrzymali to leczenie tuz

po rejestracji. Obserwacje wynikajace z rzeczywistej praktyki (RWE) pokazuja, ze entuzjazm, jaki towarzyszyt wdrozeniu

nowoczesnej terapii, wcale nie byt przesadzony.

Prof. dr hab. n. med.
Anna Kostera-
-Pruszczyk

Klinika Neurologii
Warszawskiego
Uniwersytetu
Medycznego

Euforia i niepokdj

Rdzeniowy zanik miesni (SMA) to
ciezka, postepujaca choroba obwodo-
wego uktadu nerwowego. Historycznie
SMA zawsze prowadzito do niedowta-
du miesni. Wielu chorych, u ktoérych
manifestacja choroby nastgpita we
wczesnym niemowlectwie, umierato
w pierwszych dwoch latach zycia.
Wiasnie z uwagi na to wyniki badan
klinicznych pierwszej terapii i jej reje-
stracja staty sie prawdziwym przeto-
mem w neurologii. Tuz po pierwszej
euforii pojawit sie jednak niepokdj,
czy lek stanie sie dostepny takze dla
polskich pacjentow.

— Pierwsi polscy pacjenci z SMA
otrzymali lek wkrotce po rejestracii,
w ramach tzw. programu wczesne-
go dostepu. Byta to niewielka grupa
dzieci z SMA leczonych w Polsce
w kilku osrodkach pediatrycznych
i kilkoro dorostych, ktérzy zaczeli
leczenie za granicg, a potem trafili
na kontynuacje leczenia do naszego
osrodka. Dzieki decyzji Ministerstwa
Zdrowia od poczatku 2019 r. lek
zostat objety refundacjg dla choru-
jacych na wszystkie typy SMA bez
ograniczen wiekowych, a takze dla
dzieci w okresie przedobjawowym
- wowczas oznaczato to mtodsze
rodzenstwo z rodziny, w ktorej juz
rozpoznano u kogos te chorobe. To byt
wielki przetom — wspomina prof. Anna
Kostera-Pruszczyk, kierownik Katedry
i Kliniki Neurologii Warszawskiego
Uniwersytetu Medycznego.

Udaje sie¢ nie tylko zatrzymaé progresje
Nusinersen jest tzw. antysensownym
oligonukleotydem. Kazdy zdrowy
cztowiek ma dwa blizniacze, roz-
nigce sie nieznacznie geny SMN1
i SMN2, ktére sg odpowiedzialne za
produkcje biatka SMN, niezbednego
dla przetrwania i prawidtowej funkgcji

komorek ruchowych rdzenia kregowe-
go (motoneurondéw). Pacjenci z SMA
rozwijajg objawy z powodu mutacjiobu
kopii genu SMN1 przekazanych przez
rodzicow. Lek dziata za posrednictwem
genu SMN2, zwiekszajgc ilos¢ biatka
SMN. Jest podawany dokanatowo,
tam gdzie jego dziatanie jest najbar-
dziej potrzebne. Po okresie dawek
nasycajacych podaje sie go raz na
cztery miesigce.

Skutecznos¢ terapii jest monitoro-
wana przez klinicystow, od kiedy tylko
lek stat sie dostepny dla polskich
pacjentéw. To szczegdlnie istotne,
poniewaz badania kliniczne prowa-
dzone byty tylko w populacji dzieciecej,
a wiec dane na temat skutecznosci
u dorostych pochodzg wytacznie
z badan obserwacyjnych RWE.

— Nasze polskie publikacje RWE
wykazaty wysoka skutecznosc terapii
zardbwno u dzieci, jak i u dorostych
z SMA. Poniewaz podsumowywalismy
wyniki przez dtuzszy okres obserwacji
niz wiekszos¢ autorow zinnych krajéw,
mozemy dzi$ powiedzie¢, ze poprawa
w trakcie leczenia nie zamyka sie
w pierwszych 14 miesigcach terapii,
ale stopniowo efekt leczenia staje sie
coraz bardziej widoczny w praktyce, po
podaniu kazdej kolejnej dawki — pod-
kresla prof. Anna Kostera-Pruszczyk.

Chorzy moga realizowaé zyciowe plany
Taka obserwacja kompletnie zmienia
perspektywe chorych. Na poczatku
funkcjonowania programu celem
terapii byto ustabilizowanie stanu
neurologicznego. Dzis wiadomo juz,
ze mozliwa i osiggalna jest takze
poprawa w czasie wieloletniego lecze-
nia, nawet jesli wczesniej choroba
trwata kilkadziesiat lat.

— Dzis wiekszos¢ chorych z SMA
dzieki leczeniu realizuje swoje plany
zyciowe, zawodowe, a nawet rodzinne.

Warto przypomnie¢, ze od 2024 r.
leczenie to jest refundowane takze
dla pacjentek z SMA w okresie cigzy.
W naszym programie lekowym moz-
liwa jest terapia wszystkimi trzema
zarejestrowanymi  obecnie lekami
— wymienia kierownik Katedry i Kliniki
Neurologii WUM.

— Terapia uratowata zycie wielu
pacjentom, u wielu spowodowa-
fa znaczne ztagodzenie objawdw
i z pewnoscig zmienita naturalny
przebieg choroby — dodaje.
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Dzi$ wigkszos$é chorych

z SMA dzieki leczeniu
realizuje swoje plany
zyciowe, zawodowe,

a hawet rodzinne.

Zaangazowanie $wiata nauki w roz-
woj terapii SMA nie zakonczyt sie
jednak w momencie dopuszczenia
do obrotu. Trwajg badania kliniczne
nad wiekszg dawkg leku oraz nad
specjalnym portem wszczepianym
podskornie, utatwiajgcym podanie
dokanatowe. Poszukiwane sg terapie
dziatajgce bezposrednio na miesien,
mogace dodatkowo poprawi¢ funk-
cje pacjentow z SMA, nowe sposoby
podawania znanych lekéw. Obecnie
wyzwania majg tez charakter organi-
zacyjno-systemowy i wigzg sie przede
wszystkim z wprowadzeniem standar-
du przekazania pacjenta po ukoncze-
niu 18. r.z. z opieki pediatrycznej do
osrodkéw leczacych dorostych.
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Czytaj wigcej na stronie:
chorobyrzadkie.com
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MedisonPharma jest Partnerem wydania

MEeDIS%N

Powszechne wystepowanie
kamicy utrudnia
rozpoznanie hiperoksalurii

Hiperoksaluria to ultrarzadka choroba, ktdrej patogeneza ma zrédto w watrobie. Jednak to nie objawy ze strony

tego narzadu sg jej manifestacja. Czujnosé diagnostyczna jest niezbedna, by pacjentéw wezesnie zdiagnozowaé

i leczyG. Niestety, objawy sa niecharakterystyczne i bywaja mylone z kamica nerek.

Prof. dr hab. n. med.
Przemystaw Sikora
Klinika Nefrologii
Dziecigcej, Uniwersytet
Medyczny w Lublinie

Co tak naprawde powinnismy wiedzie¢
o hiperoksalurii?

Hiperoksalurie to grupa genetycznie
uwarunkowanych choréb metabo-
licznych. Istotg choroby jest nad-
produkcja szczawianu i nadmierne
wydalanie go z moczem. To cho-
roba ultrarzadka. W krajach Europy
Zachodniej i USA zachorowalnosé
to 1-3 przypadki na milion osob.
W Polsce wydaje sie wystepowac
jeszcze rzadziej. W ciggu 30 lat
rozpoznano w naszym kraju nieco
ponad 20 przypadkéw. Sg trzy typy
hiperoksalurii, z ktérych pierwszy jest
najczestszy i ma tez najciezszy i naj-
bardziej charakterystyczny przebieg.
Prowadzi zwykle do niewydolnosci
nerek. Pozostate typy, zwtaszcza lll,
sg dosc¢ tagodne. Pacjentéw mozna
typowac¢ w populacji ze wzgledu na
objawy kliniczne, a te niestety nie sa
charakterystyczne.

Jakie symptomy moga juz sugerowac
hiperoksalurig?

Gtéwnym objawem jest nawracaja-
ca kamica moczowa czy wapnica
nerek, a czasami niewydolnosc¢ nerek
o nieustalonej etiologii na wczesnym
etapie zycia, nawet u niemowlat. Jak
wiemy, kamica jest powszechnag
chorobg i dlatego tak trudno tych
pacjentow wytypowac. Poszukiwa-
nia zawezi¢ mozna do grupy osob
z powracajaca kamica i wapnica juz
od dziecinstwa i dodatkowo rozwi-
jajacych niewydolnos¢ nerek — jej
schytkowa posta¢ rozwija sie przy
tej chorobie juz w drugiej, trzeciej
dekadzie zycia.

Jakie trudnosci pojawiaja sie na etapie
diagnozy?

Badaniem, ktére mozna wykonac¢
i ktore staje sie pierwszym eta-
pem do ostatecznego rozpoznania,
jest ocena wydalania szczawianow
zmoczem. Takie badanie powinno by¢
wykonywane u wszystkich pacjentow
pediatrycznych z kamicg moczowg
i wapnicg. Podobnie jest u pacjentow
dorostych, ktérzy maja nawracajaca
kamice moczowg czy wapnice. Ist-
nieje pewien problem u pacjentéw,
u ktérych doszto juz do pogorszenia
funkcji nerek. Wydalanie szczawianéw
jest u nich niskie i wynik moze byc¢
fatszywie ujemny. Dla takich pacjen-
tow jedynym badaniem mozliwym
do wykonania jest ilos¢ szczawia-
néw w osoczu. W Polsce to badanie
niestety jest niedostepne. Ostateczne
rozpoznanie obecnie daje nam bada-
nie genetyczne. Rozpoznanie najcze-
Sciej jest stawiane przez nefrologow
w osrodkach specjalistycznych.

Jakie postepy poczyniono w badaniach
nad hiperoksaluria w ostatnich latach?
Pojawit sie lek przeznaczony do lecze-
nia pierwszego typu hiperoksalurii.
Jest on oparty na nowej biotechno-
logii — interferencji RNA. Dziatanie
polega na tym, ze okreslony enzym
szlaku metabolicznego jest wytgczany.
Produkcja szczawianu jest znacznie
ograniczana i nie dochodzi do rozwoju
nastepstw choroby, ktéra na pewnym
etapie staje sie chorobg wielouktado-
wa. Ten lek jest w Polsce dostepny
dla pacjentow w ramach programu
lekowego.

Jak wyglada przebieg hiperoksalurii
i jakie konsekwencje moze mieé¢ dla
pacjentéw?

Jesli pacjent nie jest wczesnie
rozpoznany i odpowiednio leczony,
to konsekwencje sa najpierw dla
nerek, a potem dla innych narzadow:
finalnie jest to ich niewydolnosc¢.
Kiedys ostateczng metoda lecze-
nia, wcigz zreszta wykorzystywang,
byt jednoczasowy przeszczep nerki
oraz watroby.
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Sa trzy typy hiperoksalurii,

z ktorych pierwszy jest
najczestszy i matez
najciezszy i najbardziej
charakterystyczny przebieg.

Jesli pacjent nie zostanie zdiagno-
zowany i trafl na przeszczep nerki,
to narzad ulegnie bardzo szybkiemu
zniszczeniu. Pacjenci z zachowang
funkcjg nerek powinni przyjmowac
bardzo duze ilosci ptynow. Dzieki
temu zmniejsza sie krystalizacja
szCzawianu wapnia w moczu. Wspo-
magajgco mozna stosowac leczenie
dietetyczne. Pacjentom zalecamy °
unikanie pokarméw bogatoszczawia- 4
nowych, takich jak szczaw, rabarbar, Czytaj wiecej na stronie:
buraczki éwiktowe czy truskawki. chorobyrzadkie.com
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Pacjenci dializowani moga
cierpieC na hiperoksalurie

Rozpoznanie hiperoksalurii u pacjentéw dializowanych wymaga od lekarzy czujno$ci diagnostycznej. S jednak

czerwone flagi, ktdre powinny ich nakierowaé na podejrzenie tej rzadkiej choroby. To wazne, bo obecnie dostepne

leczenie niweluje czynnik prowadzacy do uposledzenia funkgcji nerek.

Prof. dr hab. n. med.
Jolanta Matyszko
Katedra i Klinika
Nefrologii, Dializoterapii
i Choréb Wewnetrznych
Warszawskiego
Uniwersytetu
Medycznego

Jakie sygnaly i objawy moga wska-
zywaé, ze pacjent dializowany moze
w rzeczywistosci cierpie¢ na niezdia-
gnozowang hiperoksalurig?

Kluczem do sukcesu jest przede
wszystkim wywiad. Jezeli u osoby
dializowanej przyczyng schytkowej
niewydolnosci nerek jest kamica,
szczegolnie rozpoznana w mtodym
wieku, nawracajaca, zle idgca na
leczenie, a i w rodzinie jest wywiad
kamicy, ktora doprowadzita do nie-
wydolnosci albo istotnego pogorsze-
nia funkcji nerek, to trzeba na to
zwroéci¢ uwage. Choroba ujawnia sie
w okresie dziecinstwa jako kamica
moczowa, SzCzawianowo-wapniowa
lub jako nefrokalcynoza. Warto pod-
kresli¢c, ze pacjentami na dializach
z tego powodu sg gtownie miodzi
dorosli.

Dlaczego w przypadku tych pacjentéw
kluczowe jest pogiebienie diagnosty-
ki przed ewentualnym przeszczepem
nerki?

Przede wszystkim dlatego, ze jest
to defekt metaboliczny. Problem
wydalania szczawianow z moczem
czy kamica powracajg w przeszcze-
pionej nerce i groza jej utrata. Zdarza
sie nawet, ze nastepuje to bardzo
szybko — w pierwszych tygodniach
lub miesigcach od przeszczepienia.
W biopsji widzimy wtedy krysztaty
szczawianu wapnia. Powinno nas to
bardzo szybko zmusi¢ do myslenia,
ze to najprawdopodobniej ta choroba,
ktéra doprowadzita do schytkowej
niewydolnosci nerek, i powinnismy
jak najszybciej przemysle¢ wykonanie
badan genetycznych.

Jak skuteczniej identyfikowaé hipero-
ksalurig u pacjentow z niewydolnoscia
nerek?

Potrzebna jest czujnos¢ diagno-
styczna. Szczegolnie zastanawiajgce
powinny by¢ sytuacje, w ktérych kami-
ca pojawia sie wczesnie i przebiega
nietypowo — nawraca, nie odpowiada
na leczenie, prowadzi do niewydolno-
Sci nerek. Powinno nas to wszystko
sktoni¢ do przemyslenia badan gene-
tycznych, zwitaszcza jesli w rodzinie
wystepowaty juz podobne przypadki.

Jakie narzedzia diagnostyczne sa obec-
nie dostepne i jakie dziatania moga
pomoéc w szybszym rozpoznawaniu tej
choroby w praktyce klinicznej?
Mozemy wykona¢ takie badania jak
wydalanie szczawiandéw w dobowej
zbiérce moczu czy badanie stezenia
szczawianow w osoczu. lIstotg jest
jednak przede wszystkim badanie
genetyczne, bo powie nam ono,
w ktéorym miejscu mamy mutacje,
i odpowie na pytanie o to, jakie
leczenie bedzie skuteczne w danym
przypadku. W bardzo rzadkich przy-
padkach mozna dzieki temu np. wdro-
7y¢ leczenie tanim i tatwo dostepnym
allopurynolem, stosowanym w dnie
moczanowej.

W jaki sposéb mozna zwigkszyé Swia-
domosé wsréd pacjentow dializowanych
i zmobilizowaé ich do dopytywania
lekarzy o petng diagnostyke?

Choroba dotyczy przede wszystkim
o0s6b miodych. Sg one duzo bar-
dziej swiadome, ze istniejg choroby
rzadkie, i duzo czesciej szukajg infor-
macji zaréwno w mediach, mediach

spotecznosciowych i na portalach
medycznych. Juz samo rozpoznanie
choroby przewlektej nerek i rozmowa
o mozliwej dializoterapii czy koniecz-
nosci przeszczepienia jest dla nich
zyciowo trudna do zaakceptowania
i burzy caty ich $wiat.

2

Potrzebna jest czujnos¢
diagnostyczna.

Szczegolnie zastanawiajace
powinny byé sytuacie,

w ktdérych kamica

pojawia sie wezesnie

i przebiega nietypowo.

Jakie leczenie moze byé skuteczne
wiasnie dla pacjentéw dializowanych
z hiperoksaluria?

Mamy w tej chwili nieco wiecej réznych
mozliwosci terapeutycznych. Kwestig
kluczowa jest rozpoznanie. Jesli wiemy,
ze to hiperoksaluria, to mamy nowe
leki. Mozemy je zastosowac, zeby
w ogdle nie dopusci¢ do momentu
pogorszenia funkcji nerek i konieczno-
Sci dializoterapii. To leki zapobiegajace
powstawaniu szczawianow i wszyst- °

kiego, co jest tego konsekwencja. Nie 4

ma wiec juz ani nadprodukcji, ani Czytaj wiecej na stronie:
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porfirie,
trzeba umiec potaczyc kropki

Porfiria to choroba, o ktorej informacji jeszcze przed kilkunastoma laty prozno byto szukaé¢ nawet w podrecznikach

akademickich dla studentdw kierunku lekarskiego. Co warto o niej wiedzieé, by pacjent szybko dostat leczenie?

Dr n. med. Robert
Wasilewski
Hematolog z Kliniki
Zaburzen Hemostazy

i Choréb Wewnetrznych,
Instytut Hematologii

i Transfuzjologii

Jakie s3 najbardziej charakterystyczne
objawy ostrych porfirii watrobowych
w poréwnaniu z porfiriami skornymi?
Porfirie to cata grupa choréb metabo-
licznych, zwigzanych ze szlakiem syn-
tezy hemu. W zaleznosci od lokalizacji
defektu enzymatycznego wyrézniamy
porfirie watrobowe i erytropoetyczne.
Pod wzgledem objawéw mozemy
podzielic je na takie z objawami
boélowymi, ktorym czesto towarzysza
zaburzenia neurologiczne, oraz takie,
ktorych objawy dotyczg tylko skory.
W porfiriach ostrych watrobowych
zgtaszany najczesciej objaw to bol
brzucha. Moze mu towarzyszy¢ bol
konczyn, plecow czy klatki piersiowe;j.
Objawy te zwigzane sg z nadmiernym
gromadzeniem prekursoréw porfiryn,
ktore maja dziatanie neurotoksyczne.
W drugiej grupie, czyli porfiriach skor-
nych, objawy zwigzane sg z nadmierng
produkcja uroporfiryn lub protoporfiry-
ny IX (w zaleznosci od typu porfirii).
Zwigzki te sg fotowrazliwe, w ich
obecnosci pod wptywem promienio-
wania UV dochodzi do powstawania
w odstonietych czesciach skory wol-
nych rodnikéw, co powoduje pojawianie
sie pecherzy i zwiekszonej wrazliwosci
na urazy mechaniczne.

Jakie sa najczestsze wyzwania zwigzane
z rozpoznaniem tych chorob?

Porfirie nalezg do choréb rzadkich
i najwazniejsza jest swiadomos¢, ze
taka choroba w ogdle istnieje. Objawy
porfiriimoga by¢ niecharakterystyczne,
co stanowi duzy problem diagnostycz-
ny. Gdy juz wpadniemy na pomyst, ze
pacjent moze cierpie¢ na porfirie, bar-
dzo wazne jest wykonanie wtasciwych
badan. Do rozpoznania porfirii badamy
krew i mocz. Oznaczamy wydalanie
prekursoréw porfiryn i porfiryn oraz

oznaczamy widmo fluorescencji por-
firyn w osoczu, ktére utatwia nam
rozpoznanie, z ktérym podtypem
porfirii, zaréwno ostrej watrobowe;j,
jak i skornej, mamy do czynienia.
Kolejnym problemem jest dostepnosc
badan. Jedyne w Polsce laborato-
rium, ktore kompleksowo, szybko
i sprawnie wykonuje takie badania,
znajduje sie w Instytucie Hematologii
i Transfuzjologii w Warszawie.

Jak edukowaé w zakresie rozpoznawania
tych chorob?

Kiedy zaczatem sie zajmowac porfirig,
przekartkowatem swoje podreczniki
akademickie. W sumie znalaztem
w nich moze 1,5 strony A4 na temat
porfirii — wiekszo$¢ w podreczniku
do dermatologii. Jest mata swiado-
mos¢ tej choroby, ale na szczescie
dzieki kampaniom informacyjnym
ona rosnie. Niestety, porfiria moze
imitowa¢ w zasadzie wszystkie
schorzenia, w ktérych wystepuje bél
brzucha. Zeby rozpoznac te chorobe,
trzeba pamieta¢ o kluczowych kwe-
stiach i potgczyc¢ kropki. Bol pojawia
sie w niej okresowo i najczesciej
jest zwigzany z jakims$ czynnikiem
wyzwalajgcym: zmiany hormonal-
ne (cykl miesieczny), stosowanie
lekow przeciwwskazanych w porfirii,
stres, zmeczenie, infekcja, niedobory
kaloryczne lub intensywny wysitek
fizyczny. Bolowi moga towarzyszyc
zaburzenia neurologiczne (np. niedo-
wiady konczyn, ostabienie sity mie-
$niowej czy zaburzenia zachowania).
U ok. 50 proc. pacjentéw wystepuje
charakterystyczne sciemnienie moczu
(przybierakolor ciemnoczerwony) pod
wptywem promieniowania stoneczne-
go. W wynikach badan charaktery-
styczne moze by¢ obnizenie stezenia

%

Objawy porfirii moga by¢
niecharakterystyczne,
co stanowi duzy problem

diagnostyczny.

sodu w surowicy, jednak nie wystepuje
ono u wszystkich pacjentéw.

Jak wyglada leczenie porfirii ostrych,
a jak porfirii skornych?

W porfiriach ostrych najwazniejsze
jest (o ile to mozliwe) usuniecie
czynnika wywotujgcego zaostrzenie,
leczenie przeciwbolowe i wlewy dozyl-
ne roztworu glukozy lub podanie jej
doustnie. Jesli to nie zdaje egzaminu,
nalezy zastosowac argininian hemu,
ktory hamuje produkcje prekursorow
porfiryn. W porfirii pdZnej skornejlecze-
nie jest dtugotrwate. Musimy ziden-
tyfikowa¢ czynnik, ktoéry ja wywotat
(zakazenie HCV, naduzywanie alkoholu,
kontakt ze zwigzkami aromatycznymi,
nadmierne gromadzenie zelaza), wyklu-
czy¢ go lub wyleczy¢. W przypadku
przetadowania zelazem konieczne jest
usuniecie jego nadmiaru z organizmu
poprzez krwioupusty. Trwa to kilka
miesiecy i w tym czasie stan skory
znaczaco sie poprawia. Pacjenta chro-
nimy tez przed $wiattem. W protopor-
firii erytropoetycznej obecnie mozemy
stosowaé tylko ochrone przed swia-
ttem Iub, w skrajnych przypadkach,
przeszczepienie watroby w przypadku
jej uszkodzenia z nastepowym przesz-
czepieniem szpiku.

°
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Dazymy do zapobiegania ostrym
atakom porfirii watrobowej

Jeszcze do niedawna pacjenci z ostra porfirig watrobowa zyli od zaostrzenia do zaostrzenia, jednak od trzech lat

chorzy spetniajacy kryteria maja dostep do skutecznego leczenia.

Dr n. med. Robert
Wasilewski
Hematolog z Kliniki
Zaburzen Hemostazy

i Chorob Wewnetrznych,
Instytut Hematologii

i Transfuzjologii

Jakie dziatania profilaktyczne sa naj-
skuteczniejsze w zapobieganiu atakom
w ostrej porfirii watrobowej (AHP)?
Najwazniejsze ~ w  zapobieganiu
zaostrzeniom jest unikanie czynnikow
wyzwalajgcych. Zalecamy pacjentom
prowadzenie regularnego trybu zycia,
unikanie nadmiernego stresu i gtodo-
wek. Pacjenci musza sie pilnowac,
by przyjmowac tylko leki bezpieczne
w porfirii (drugs-porphyria.org), a jesli
planujg wysitek fizyczny, to nie moze
on by¢ przesadnie obcigzajgcy. Teore-
tycznie powinnotowystarczyc. Niestety,
sg tez sytuacje, ze pacjenci, mimo
przestrzegania wszystkich zalecen,
nadal majg zaostrzenia i nie do konca
wiemy dlaczego.

Czy i kiedy podawanie glukozy ma zasto-
sowanie w leczeniu AHP?

To lek pierwszego rzutu, a jego zaletg
jest powszechna dostepnos¢. O tym,
ze glukoza przerywa zaostrzenia AHP,
wiemy od dawna. W czasach, kiedy

nie bylo jeszcze argininianu hemu
(dzi$ wykorzystywanego, gdy terapia
glukoza nie przynosi rezultatu — przyp.
red.) lub byt trudno dostepny, byta
to w zasadzie jedyna opcja. Podanie
glukozy powoduje zwiekszenie stezenia
insuliny, a to prowadzi do zahamo-
wania ALA syntazy |. Glukoze mozna
podac doustnie, niekoniecznie w posta-
ci aptecznej — niezbyt smacznego
proszku. Moze to by¢ napdj, ciasteczko,
czekolada lub cokolwiek, co podnie-
sie poziom cukru we krwi. W warun-
kach szpitalnych glukoze podajemy
dozylnie.

Jakie znaczenie ma leczenie hormonalne
w przypadku AHP, zwtaszcza u kobiet?
Leczenie hormonalne polega na sztucz-
nym wywotaniu menopauzy poprzez
podawanie hormonow hamujacych
cykl miesieczny. Skutecznos$¢ jest
zmienna, a wskazania powinny by¢
ustalane indywidualnie. Jesli kobieta
jest zdecydowana i chce sprébowac,

to warto to zrobi¢. Mamy catkiem
dobre doswiadczenia z taka terapia.
U pacjentek udawato sie nawet osiggna¢
wielomiesieczng ulge od zaostrzen.
Wskazania na pewno trzeba rozwazy¢
indywidualnie, w porozumieniu z gine-
kologiem i endokrynologiem.

Jakie sa wskazania do stosowania
pochodnych hemu w leczeniu ostrych
atakéw porfirii?

Jesli eliminacja czynnikow wyzwalaja-
cych zaostrzenie i podanie glukozy oraz
lekéw przeciwbolowych nie pomaga
przerwac zaostrzenia w ciggu krotkiego
czasu, do 24 godzin, to w zasadzie
nie mamy innego wyboru, niz podac
taki lek. To srodek ratujgcy zycie, na
szczescie dostepny i refundowany.
Mozna go zastosowa¢ w kazdym
szpitalu — moze nie kazdy ma go
na stanie, ale w kilka godzin da sie
go sprowadzi¢. W niektérych kra-
jach stosuje sie tez tzw. profilaktyke
hemem.

MEeDIS%N
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Rozpoznanie kliniczne ostrej porfirii

watrobowej jest wyzwaniem

Zaostrzenie ostrej porfirii watrobowej moze imitowac wiele choréb. Objawy sg na tyle réznorodne, ze trudno

w pierwszej chwili wysnu¢ takie podejrzenie. Potrzebna jest wieksza swiadomosé tej choroby, aby lekarze zaczeli

badania w jej kierunku wtaczac¢ w diagnostyke réznicowa.

Dr n. med.
Agnieszka
Lipniacka
Pracownia Genetyki
Hemostazy

i Porfirii, Zakfad
Hemostazy i Chorob
Metabolicznych,
Instytut Hematologii
i Transfuzjologii

Jakie s3 podstawowe objawy ostrej porfirii
watrobowej (AHP)?

Objawy, ktére wystepuja w ostrych
porfiriach watrobowych (moéwimy tu
o ostrej porfirii przerywanej, porfirii
mieszanej i koproporfirii dziedzicznej)
sg bardzo nieswoiste, przez co rozpozna-
wanie tej choroby jest problematyczne.
Napad choroby ma czesto charakter
wieloobjawowy i kaskadowy. Zaostrze-
nie najczesciej zaczyna sie od bardzo
silnych, rozlanych i narastajacych béléw
brzucha. Lekarz widzac takiego pacjen-
ta powinien wzig¢ porfirie pod uwage
w diagnostyce réznicowej. Bol moze
pojawi¢ sie rowniez w obrebie klatki
piersiowej, kregostupa i konczyn. Bolom
towarzyszag nudnosé¢, wymioty, zaparcia
lub rzadziej biegunki. W miare trwania
zaostrzenia moze wystgpi¢ porazenna
niedroznos¢ jelit, nadcisnienie tetnicze,
przyspieszenie akcji serca, drgawki oraz
objawy psychiczne, takie jak niepokoj,
nerwowos¢, bezsennos¢, omamy czy
depresja. Mocz chorego czesto ma ciem-
nobrazowe zabarwienie lub ciemnieje po
ekspozycji na Swiatto w ciggu 10-30
minut. Przy braku rozpoznania choroby
i braku wtasciwego leczenia pojawiajg
sie objawy neurologiczne — niedowtady

konczyn, porazenie miesni przetyku,
miesni oddechowych i zaburzenia
Swiadomosci. W skrajnych przypad-
kach zaostrzenie moze sie zakonczyc
kalectwem, a nawet zgonem.

Jakie badania diagnostyczne nalezy wyko-
naé w pierwszej kolejnosci w przypadku
podejrzenia napadu AHP?

Przy podejrzeniu zaostrzenia AHP
w pierwszej kolejnosci nalezy wyko-
na¢ badania biochemiczne. Podstawowy
panel obejmuje tu ilosciowe oznaczenie
prekursoréow porfiryn (kwasu delta-
aminolewulinowego i porfobilinogenu)
i porfiryn w moczu oraz oznaczenie
widma fluorescencji porfiryn w oso-
czu. Wykonanie tych badan pozwala
potwierdzi¢ lub wykluczy¢é wystgpie-
nie zaostrzenia AHP oraz wstepnie
zroznicowacé porfirie w przypadku jej
potwierdzenia.

W przypadku wystgpienia porfirii
mieszanej i koproporfirii dziedzicznej
dopetnieniem panelu biochemicznego
jest ilosciowe oznaczenie izomerow
porfiryn w kale.

Jakie znaczenie maja badania genetyczne
w potwierdzaniu diagnozy AHP?

Badania genetyczne pozwalajgce na
wykrycie mutacji sprawczej odpowie-
dzialnej za wystgpienie porfirii umozli-
wiajg pewne potwierdzenie rozpoznania
tej choroby oraz poznanie drogi dzie-
dziczenia porfirii w rodzinie. Badania
genetyczne sg niezmiernie wazne w dia-
gnostyce cztonkow rodzin chorych z roz-
poznang ostrg porfirig watrobowag, czyli
w badaniach rodzinnych. Cztonkowie
rodzin chorego to najczesciej osoby bez
objawéw klinicznych z prawidtowym
wydalaniem porfiryn i ich prekurso-
row. Dlatego badania genetyczne sg
w ich przypadku jedynym narzedziem
diagnostycznym, dzieki ktéremu moze-
my wykry¢ bezobjawowych nosicieli
defektywnego genu i wdrozy¢ u nich
odpowiednig profilaktyke.

Jakie sa kluczowe wyzwania w rozpo-
znawaniu AHP?

To zwiekszenie Swiadomosci tej choroby
wsrod lekarzy. Objawy moga imitowac
wiele choréb. Pacjenci moga trafia¢
do lekarzy réznych specjalnosci, na
rozne oddziaty kliniczne. Bardzo wazne
jest wiec to, by lekarze wigczali bada-
nia w kierunku porfirii w diagnostyke
réznicowa.
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Na te terapie chorzy

na SMA czekali wiele lat

Dzieci, ktore otrzymaty terapie genowa we wczesnym etapie zycia, rozwijaja sie jak ich zdrowi réwiesnicy. Na horyzoncie

widag juz kolejne mozliwosci leczenia SMA.

(Th

Prof. dr hab. n. med.
Maria Mazurkiewicz-
-Betdzinska
Kierownik Kliniki
Neurologii Rozwojowej,
Gdanski Uniwersytet
Medyczny,
przewodniczaca
Zarzadu Gtéwnego
Polskiego Towarzystwa
Neurologéw Dziecigcych

Jakie sa najwazniejsze obserwacje doty-
czace efektow przesiewu noworodkow
w kierunku SMA po okoto 3 latach jego
funkcjonowania?

Dzieki temu programowi mozemy
wigczy¢ do programu lekowego i sku-
tecznie leczy¢ najmtodszych pacjentow
jeszcze w okresie przedobjawowym.
Weczesniej nie mielisSmy mozliwosci
tak szybkiej interwencji, musielismy
czeka¢ na pierwsze sygnaty choroby.
Dzis jestesmy w stanie na wczesnym
etapie zdiagnozowac praktycznie 100
proc. przypadkow SMA. Jedyny wyjatek
— cho¢ bardzo rzadki, wystepujacy
w Polsce $rednio u dwoch noworod-
kow rocznie — stanowi szczegodlny
przypadek rdzeniowego zaniku miesni
spowodowany mutacjg punktowg, kto-
ra jest niewykrywalna w przesiewie
noworodkowym. Mozemy narzekac
na niektére aspekty stuzby zdrowia
w Polsce, ale akurat w tej materii
jestesmy w europejskiej czotéwce
i mamy sie czym chwali¢.

Jakie rezultaty przyniosto leczenie SMA
terapia genowa po ponad dwéch latach
jej dostepnosci w Polsce?

To terapia, na ktérg chorzy na SMA
czekali wiele lat. Za pomoca wektora
wirusowego dostarczamy organizmo-
wi pacjenta tzw. transgen, ktory pro-
dukuje biatko, a wiec sktadnik, ktérego
chory na SMA organizm nie produkuje,
bo gen odpowiedzialny za ten proces
jest nieczynny. Atrakcyjnosc tej terapii
polegam.in. natym, ze chory przyjmuje
terapie tylko raz w zyciu. Jesli wiec
uda nam sie zidentyfikowaé dziecko

z SMA na bardzo wczesnym etapie
jego rozwoju — a temu stuzy program
przesiewowy — to jestesmy w stanie
zadziata¢ raz, a dobrze.

Jak rozwijaja sie dzieci, ktore otrzymaty
terapi¢ genowa we wczesnym etapie
zycia?

Jesli zadziatamy przedobjawowo, to
takie dzieci rozwijajg sie tak jak ich
zdrowi réwiesnicy. Pamietajmy jednak,
ze ten wadliwy gen nadal jest obecny
—terapianie zmieniagenomu. Oznacza
to, ze chorzy - cho¢ rozwijaja sie
zupetnie prawidtowo i zyjg tak jak
zdrowe osoby — musza pamietaé, ze
w przypadku cigzy, o ile partner nie
jest nosicielem mutacji, to wszystkie
dzieci tego chorego bedg zdrowymi
nosicielami mutacji. W przypadku
gdyby partner byt bezobjawowym
nosicielem, ryzyko choroby u dzieci
wynosi 50 proc. w kazdej cigzy nie-
zaleznie od ptci. W przypadku dwojki
rodzicéw nosicieli ryzyko wystapienia
SMA to 25 proc.

Czy widoczne s3 roznice w przebiegu
choroby u dzieci, ktére otrzymaty lecze-
nie zaraz po diagnozie w przesiewie,
w poréwnaniu z tymi, ktére rozpoczety
terapie pozniej?

Dzieci, ktore rozpoczety leczenie
z opdznieniem, czesto sg objawo-
we, cho¢ i tak rokujg lepiej niz te,
ktore w ogole nie sg leczone. Terapia
genowa jest przewidziana jedynie dla
najmtodszych pacjentow, starsze dzie-
ci i dorosli korzystajg z innych metod.
Pacjenci objawowi, u ktorych leczenie

wtgczono w znacznym zaawansowaniu
choroby, nie odzyskajg petnej spraw-
nosci ruchowej, ale leczenie poprawia
im jakos¢ zycia i codziennego funk-
cjonowania. Pacjenci sg wydolniejsi
ruchowo i oddechowo, majg wiecej
sity na rehabilitacje.

b b

Dzieci, ktore rozpoczety
leczenie z opOznieniem,

czesto sg objawowe,

chod i tak rokuja lepiej

niz te, ktore w ogdle

nie sq leczone.

Czy sa obecnie terapie w fazie badan, ktére
moga staé sie dostepne dla pacjentow
z SMA? Czy w przysziosci moga byé
mozliwe nowe metody leczenia SMA?
W tej chwili mamy dostepne trzy leki,
natomiast na horyzoncie wida¢ juz
kolejne mozliwosci terapii. Sg leki,
ktére poprawiajg sytuacje komorki
miesniowej — jestesmy w trakcie badan
klinicznych z inhibitorami miostatyny.
Testowane sg réwniez rozwigzania
polegajagce na stosowaniu wiekszych
dawek leku lubinnej formyjego podania.
Trwajg tez badania nad podawaniem
terapii genowej dokanatowo.
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& SYLWETKA PACJENTA

Anita i Borys Traczynscy
Borys jest pierwszym dzieckiem, ktore zostato wiaczone do refundowanej
terapii genowej rdzeniowego zaniku migsni (SMA).

Terapia genowa uchronita
Borysa przed bolem
oraz cierpieniem

Borys przyszedt na $wiat 1 wrzes$nia 2022 roku - w dniu, w ktorym refundacja objeta zostata terapia genowa w leczeniu

rdzeniowego zaniku migsni (SMA). Byt tez pierwszym dzieckiem, ktdre zostato wiaczone do takiego leczenia, bo badanie

przesiewowe wykazato, ze chtopiec cierpi wtasnie na te chorobe. O tym, co w zyciu Borysa i jego bliskich zmienita ta

terapia, opowiada jego mama Anita Traczynska.

Minety juz ponad dwa lata od momentu,
gdy Borysek otrzymat terapi¢ genowa
w leczeniu SMA. Jak wptyneto to na
zycie pani syna i catej rodziny?

Borys miat ogromne szczescie, ponie-
waz urodzit sie 1 wrzesnia, a w tym
momencie ten lek zostat w Polsce
objety programem lekowym w lecze-
niu SMA. Jestesmy wdzieczni rodzinom
dzieci chorych i dorostym z SMA,
fundacji, medykom i wolontariuszom,
bo ogromna jest ich zastuga w tym,
zetarefundacja zostata wprowadzona.
Gdyby ten lek, najdrozszy lek na swiecie,
nie byt refundowany, to ciezko bytoby
nam zebra¢ catg sume potrzebng na
leczenie i moglibysmy nie zdazy¢ na
czas, a odgrywa on w tej chorobie
ogromna role. Borys cierpi na SMA
typu 1, czyli najciezszg postac. Zostat
zdiagnozowany w badaniach przesie-
wowych, w pierwszym tygodniu zycia,
jakodziecko bezobjawowe. Dostalismy
ogromna szanse na to, by miat on
normalne zycie. Leczenie otrzymat
W Ciggu pierwszego miesigca zycia.

Jak obecnie rozwija si¢ Borys?
Borys dostat lek, kiedy choroba jesz-
cze nie zdazyta sie rozwingé. Jest

dzieckiem w petni sprawnym i zdro-
wym. Jego codzienne zycie to typowa
rutyna malucha w jego wieku. Rozwija
sie prawidtowo, pokonuje kamienie
milowe. Biega, chodzi, wspina sie,
skacze... Jest bardzo aktywnym, tem-
peramentnym i zywiotowym chtop-
cem. Uczeszcza do ztobka, ale w tym
momencie w trybie hybrydowym, bo
bardzo czesto tapie infekcje. Jego
integracja z innymi dzie¢mi jest petna.
Jesli kto$ nie zna sie na rozwoju
tej choroby, to nie jest w stanie na
pierwszy rzut oka dostrzec, ze cos
jest nie tak. W tej chwili nie widze,
by cokolwiek wymagato szczegdlnej
uwagi, ale jestesmy pod ciagta opieka
fizjoterapeuty i neurologa. Jesli cos
miatoby sie zacza¢ dzia¢, to na pewno
zareagujemy juz na wczesnym etapie.

Czy po urlopie macierzyriskim wrécita
pani do pracy? Jakie zmiany zaszly
w zyciu rodziny po terapii?

Pracuje zdalnie. Wiegkszos¢ czasu
Borys spedza w domu, ale juz sie
do tego przyzwyczailismy. Zmia-
ny, jakie zaszty w naszym zyciu,
sg jednak ogromne. Pamietam, jak
byto przed podaniem terapii, kiedy

dowiedzielismy sie, ze syn jest cho-
ry. To byt dla nas ogromny stres.
Pamietam nieprzespane noce i te
niepewnos¢ co do tego, na co sie
tak naprawde trzeba nastawia¢, i to
pomimo ze wiedzieliSmy, iz otrzyma
te terapie i ze jest bezobjawowy. Trzy
miesigce po leczeniu byty dla nas
bardzo ciezkim czasem, poniewaz byt
to okres kwarantanny. Nie moglismy
nigdzie wychodzic i musielismy prze-
strzegac zalecen, ktére otrzymalismy
od specjalistéw z Centrum Zdrowia
Matki Polki. Byto to tez ciezkie dla
Borysa, bo przyjmowat kortykoste-
roidy i leki przeciwwymiotne. Kiedy
ten czas minat, byto juz tylko lepigj.

Czego pani zdaniem udato si¢ uniknaé
dzigki dostepnej terapii genowej?

Na pewno udato sie nam unikngc
bolu i cierpienia, z jakim kazdego
dnia musiatby sie mierzy¢ Borys.
Gdybysmy nie zebrali catej sumy, to
musieliby$smy podac inny lek. Zycie
syna ha pewno nie bytoby tak wygodne,
bo mysle, ze choroba postepowataby
i utrudniata mu codzienne funkcjono-
wanie. Nie kazde dziecko miato tyle
szczescia, ile miat Borys.
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W Polsce mamy czym

leczy¢ chorobe Stilla

Choroba Stilla to rzadkie schorzenie, ktdre zwtaszcza u dzieci moze byé $miertelnie niebezpieczne. Reumatolodzy mowia,

ze maja dobry arsenat w walce z tg jednostka chorobowa. Niestety, pacjenci czesto trafiaja do nich pézno. Dlaczego?

Prof. dr hab. n. med.
Brygida Kwiatkowska
Klinika Wezesnego
Zapalenia Stawow,
Narodowy Instytut
Geriatrii, Reumatologii

i Rehabilitacji

w Warszawie

Czym charakteryzuje si¢ choroba Stilla
u oséb w réznym wieku?

Wczesniej wydzielalismy dwie jednost-
ki chorobowe: chorobe Stilla dzieci
i chorobe Stilla dorostych. W tej chwili
gremium miedzynarodowe uwaza, ze
to jedna choroba, ktéra najczesciej
zaczyna sie w wieku dzieciecym, ale
moze tez dotyczy¢ dorostych. U dzieci
przebiega ona nieco odmiennie i mie-
Sci sie w grupie uktadowego mio-
dzienczego idiopatycznego zapalenia
stawow, czyli wszystkich zapalnych
choréb miesniowo-szkieletowych, kto-
re dotyczg dzieci do 18. roku zycia.
Charakter uktadowy oznacza, ze mamy
do czynienia ze zmianami wielonarza-
dowymi i objawami ogdlnymi, takimi
jak goraczka (zaréwno u dzieci, jak
i dorostych). Typowa jest zwiewna,
fososiowa wysypka, ktérej towarzysza
rzuty i duze nasilenia goragczki (czesto
powyzej 39 stopni). U dzieci moga
dominowac¢ objawy, ktére wstepnie
bedg sugerowaty zapalenie gardtfa
— baol gardta, czesto z powiekszeniem
weztéw chtonnych. Zaréwnoudzieci,jak
i u dorostych moze doj$¢ do objawodw
zapalenia stawow.

Jak wyglada diagnostyka tej choroby?
W diagnostyce opieramy sie na obja-
wach klinicznych i badaniach ogdlnych,
w ktérych z reguty stwierdzana jest
leukocytoza (zwiekszona liczba krwinek
biatych, z przewaga neutrofili), wysokie
stezenie biatka CRP oraz bardzo wysoki
poziom ferrytyny. OpdZnienia diagno-
styczne wynikajg z objawdw, ktore

wstepnie moga sugerowac zakazenie.
U dziecka przebieg choroby moze byc¢
taki, ze w ciggu kilku dni dojdzie do
stanu zagrozenia zycia.

Z jakimi wyzwaniami mierza sig pacjenci
z chorobg Stilla w Polsce?

Podobnie jak w przypadku innych
choréb rzadkich, gtéwnym problemem
jest mata wiedza na ten temat. Pacjen-
ci czesto sg leczeni za pdzno i za
mato agresywnie, przez co trafiajg
do nas juz w stanie zagrozenia zycia
— z zespotem aktywacji fagocytow.

Jakie terapie pomagaja kontrolowaé
objawy choroby Stilla?
W programie lekowym mamy juz dwa
inhibitory interleukiny IL-1, od dawna
mamy tez bloker interleukiny IL-6,
stosujemy tez metotreksat. Mamy
wiec czym leczy¢, pod warunkiem,
ze pacjent do nas trafl i ze leczenie
odbywa sie w odpowiednim przedziale
czasu. Jeslijest przewaga bolu i obrze-
ku stawow, bez objawow ogolnych
i powiekszenia weztéw chtonnych, to
stosujemy blokery interleukiny IL-6.
Jesli sg objawy ogdlne - wysoka
gorgczka, ostabienie, to stosujemy
blokery interleukiny IL-1. W ciezkich
postaciach te leki czesto sg lekami
pierwszego rzutu. Leczenie immunore-
gulujace, takie jak metotreksat, moze
by¢ stosowane u osdb z domeng
stawowg o stabym nasileniu objawdw,
czesciej u dorostych niz u dzieci.
W przypadku inhibitorow interlukiny
IL-6 w programie lekowym dla dzieci

mamy tylko podanie dozylne, a u doro-
stych rowniez podanie podskoérne.
Jesli chodzi o blokery interleukiny IL-1,
to jeden z refundowanych lekéw jest
podawany podskornie, w codziennych
iniekcjach. Zwtaszcza dla dzieci wigze

b b

Pacjenci czesto sa leczeni
za pozno i za mato
agresywnie, przez

co trafiajg do nas juz

w stanie zagrozenia zycia.

sie to z duzym stresem, zresztg chyba
kazdy wolatby by¢ kiuty raz w mie-
sigcu, a nie codziennie. Jesli wiec
mozna, to warto wybiera¢ réwniez juz
refundowang forme dtugodziatajaca
— w iniekcjach podawanych co cztery
tygodnie. W publikacjach potwierdza sie
bardzo duza skutecznosc tej formy. Dla
pacjenta to, ze nie jest przywigzany do
codziennego ktucia, oznacza wiekszy
komfort i mniejsze ryzyko wystapienia
miejscowych odczyndw poiniekcji. Jed-
nak posiadanie w programie lekowym
dwdch lekow bedacych inhibitorami IL-1 °

daje mozliwos¢ zastosowania drugiego 4

leku z tej grupy, jezeli pierwszy nie Czytaj wiecej na stronie:
jest skuteczny. chorobyrzadkie.com
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‘ SYLWETKA PACJENTA

Choroba Stilla
dzis nie zatrzyma
mojej corki!

Hania po czterech latach wrdcita do szkoty. Moze by¢ aktywna

fizycznie. Chodzi na basen, wybiera sie na dtuzsze spacery, wrdcita tez

do jazdy na rowerze - tak o efektach leczenia inhibitorem IL-1beta mdwi

Justyna Hasiuk, mama 15-letniej Hani, zmagajacej sie z chorobg Stilla.

Justyna Hasiuk
Mama 15-letniej
Hani, zmagajacej
sig z chorobg Stilla

o
2
(Czytaj wigcej na stronie:
chorobyrzadkie.com

Jak wygladata droga Hani do ustyszenia
diagnozy?

Pierwsze objawy nie byty charakte-
rystyczne dla choroby Stilla. Mysle,
Ze to sprawito, ze czas, jaki uptynat
do postawienia diagnozy, byt dtugi.
Wszystko zaczeto sie w lutym 2018
roku, kiedy Hania miata g lat. Obudzita
sie i nie mogta stang¢. Mowita, ze
ma sztywna noge, boli jg i nie moze
chodzié. Lekarz powiedziat, ze moze
doznata jakiego$ urazu przy zabawie,
i kazat podawac jej ibuprofen. Wszyst-
ko wrécito do normy, jednak po mie-
sigcu sytuacja sie powtorzyta. Lekarz
dat skierowanie na badanie krwi, ale
wszystko byto w normie, wiec zalecit
suplementacje magnezem i potasem
oraz znow ibuprofen. Powiedziat, ze
objawy mogg mie¢ zwigzek z okre-
sem wzrastania. W sierpniu stan Hani
pogorszyt sie gwattownie. Pojawita

%

Choroba zmienita
nasze zycie. Jej
przebieg byt bardzo
agresywny i corka
stabo reagowata na
leczenie.

sie dtugotrwata, wysoka gorgczka,
nawet do 40 stopni. Leki zbijaty jg na
4-6 godzin. Lekarze wigczali kolejne
antybiotyki, pomimo ze nie byto zad-
nych cech infekcji. Wskazniki zapalne
byty wysokie. Postawiono wstepna
diagnoze sepsy. W szpitalu Hania
byta leczona kolejnymi antybiotykami.
Corka praktycznie przestata chodzi¢,
spuchty jej wszystkie palce, skarzyta
sie na bol w catym ciele i ciggle
gorgczkowata. Wtedy lekarze zaczeli
podejrzewaé, ze moze to uogodlniona
postac zapalenia stawdw. Na oddziale
reumatologicznym potwierdzono dia-
gnoze choroby Stilla.

Jak choroba wptyneta na zycie Hani
i catej rodziny?

Choroba zmienita nasze zycie. Jej
przebieg byt bardzo agresywny i cor-
ka stabo reagowata na leczenie. Pro-
blemy byty juz nie tylko z normalnym
poruszaniem sie, ale i nawet z jedze-
niem. Musiatam jg karmi¢, ubierag,
pomagac¢ w umyciu sie. Hania czesto
i na dtugo trafiata do szpitala, wiec
opuszczata duzo lekcji, a ja musiatam
bra¢ wolne w pracy. Przeszlismy
na nauczanie indywidualne w domu.
Corka musiata zrezygnowac z aktyw-
nosci, ktore bardzo lubita, takich jak
jazda na rowerze, i stracita kontakt
z rowiesnikami. Ja ostatecznie zre-
zygnowatam z zatrudnienia, a maz
zmienit system pracy. Musielismy
przeprowadzi¢ w domu gruntowny
remont, np. zlikwidowa¢ wanne.

Kiedy pojawit si¢ przetom?

To byt moment, kiedy trafilismy na
leczenie do oddziatu reumatolo-
gicznego w Krakowie, bo pojawity
sie nowe mozliwosci leczenia. We
wczesniejszym osrodku wyczerpa-
lismy wszystkie dostepne opcje.
W Krakowie zaproponowano nam
leczenie lekiem biologicznym, poda-
wanym podskornie.

Jak dobrane leczenie wptyneto na
zycie Hani?

Bole i sztywnosci stawow znacznie
zmalaty, pojawiajg sie tylko raz na
jaki$ czas. Sporadycznie zdarzajg
sie stany podgorgczkowe. Hania po
czterech latach wrdcita do szkoty.
Bardzo poprawita sie tez jej kondycja
psychiczna. Ma kolezanki, utrzymuje
kontakt z réowiesnikami. Jest wesel-
sza i moze by¢ aktywna fizycznie.
Chodzi na basen, wybiera sie na
dtuzsze spacery, wrécita tez do jaz-
dy na rowerze. Lek jest podawany
w zastrzykach podskornych co cztery
tygodnie, wiec tatwiej nam cokolwiek
zaplanowac. Wczesniejszy lek byt
podawany w kropléwkach, a Hania
ma bardzo stabo widoczne zyty.
Zaktadanie wenflonu zawsze wigzato
sie u nigj ze stresem.

Uwazam, ze bardzo wazne jest to,
by w przypadku kazdego pacjenta to
lekarz prowadzacy miat mozliwos¢
wyboru odpowiedniej terapii i dosto-
sowania czestotliwosci jej podawania.
Dostep do réznych opgcji leczenia nie
powinien by¢ utrudniony.
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Zespol Alagille’a
- potrzebny jest dostep
do nowoczesnych terapii

Powstrzymac swiad skoéry i uchronié pacjentow przed postepujacym wtoknieniem watroby, prowadzacym do marskosci

Materiat powstat we wspdtpracy z firma Ipsen Poland sp. z o0.0.

ALLSG-PL-000280

oraz koniecznosci transplantacji tego narzadu. To dwa gtdwne cele, jakie obieraja klinicysci leczacy pacjentow z zespotem

Alagille’a. Czy maja do tego wystarczajace narzedzia?

=

Prof. dr hab. n. med.
Anna Liberek
COPERNICUS PL,
Szpital $w. Wojciecha
w Gdarnsku, Oddziat
Pediatryczny

Czym jest zespét Alagille’a i kogo naj-
czesciej dotyka?

Zespot Alagille'a jest chorobg rzadka,
genetycznie uwarunkowana, najczesciej
wynika z mutacji w obrebie genu JAG1.
Patologia dotyczy najczesciej watroby
i drég zotciowych, prowadzac do ich
nieprawidtowej budowy, co skutkuje
zaburzeniem w odptywie zotci z watro-
by i prowadzi do cholestazy, widknie-
nia, a w konsekwencji takze u wielu
pacjentow — do marskosci watroby.
Objawy choroby moga wystepowaé
juz u noworodkéw i niemowlat.

Jakie objawy moga wskazywaé na zespot
Alagille’a?

Zespot Alagille’a to choroba, ktéra pra-
wie zawsze dotyczy watroby, ale ma
charakter wielonarzadowy. Pierwszym
objawem wystepujgcym u matych
dzieci jest zwykle przedtuzajgca sie
ZO6ttaczka. Bardzo wazne, by pediatra
lub lekarz rodzinny nie tylko zwrocit
uwage na poziom bilirubiny catkowitej,
aleréwniez sprawdzitjejfrakcje, bowiem
podwyzszony poziom bilirubiny tzw.
bezposredniej swiadczy o cholestazie.
Osoby z zespotem Alagille'a maja cha-
rakterystyczne rysy twarzy: wypukte
czoto, szeroko rozstawione gatki oczne
i szpiczasty podbrodek. U niemowlat
ten wyglad moze by¢ jednak zdecydo-
wanie mniej zauwazalny. Typowy u tych
chorych jest uporczywy $wigd skory.
U niemowlgt objawia sie on utrzymu-
jacym sie niepokojem i zaburzeniami
snu. Starsze dzieci zgtaszajg bardzo
nasilony $wiad, na ich skorze mozna
stwierdzi¢ liczne zadrapania, a nawet
krwawigce rany, zgtaszajg bezsennosc.
To mocno obniza jakos¢ ich zycia,
zaburza funkcjonowanie w szkole
i kontakty spoteczne z rowiesnikami,
negatywnie wptywa na ich rozwoj, ale
takze na funkcjonowanie catej rodziny.
U pacjentow nierzadko pojawia sie
depresja, a nawet mysli samobojcze.

Jak rozpoznaje sie¢ te chorobe?
O rozpoznaniu klinicznym mowimy
wowczas, gdy stwierdzamy trzy

z pieciu cech: charakterystyczne
rysy twarzy, zottaczka cholestatyczna,
pewne charakterystyczne wady serca,
wady w narzadzie wzroku i zmiany
w ukfadzie kostnym. Przy podejrze-
niu zespotu Alagillea nalezy wykonac
ogolnodostepnebadanialaboratoryjne,
ktére w potgczeniu z obrazem kli-
nicznym mocno sugerujga powyzsze
rozpoznanie. Wielkim postepem jest
jednak to, ze mamy dostepne badania
genetyczne, i uwazam, ze powinno sie
je wykonywaé. Jest to szczegodlnie
wazne U najmtodszych dzieci, gdy
czesto nie obserwujemy charaktery-
stycznego wygladu twarzy.

Jakie s3 najczestsze i najpowazniejsze
powiktania?

Wspomniatam juz o widknieniu i mar-
skosciwatroby. U czesci chorych moze
dojs¢ do koniecznosci transplantaci
tego narzadu. Uwaza sie, ze okoto
50 proc. pacjentéw bedzie jej wyma-
gato w ciggu catego swojego zycia.
U niektorych chorych z zespotem Ala-
gille’a na pierwszy plan wysuwajg sie
problemy kardiologiczne — ciezkie wady
serca wymagajgce wielu zabiegow
kardiochirurgicznych. Ponadto u osob
z zespotem Alagill€a mogg wyste-
powac¢ roznego rodzaju zaburzenia
w obrebie uktadu moczowego, np.
torbiele nerek, ktére na szczescie nie
skutkujg potrzebg dializy czy przesz-
czepienia nerki.

Jakie metody leczenia pacjentow
z zespotem Alagille’a s3 obecnie dostepne
w Polsce?

Do niedawna u pacjentéw z zespotem
Alagille'a leczenie polegato gtownie
na stosowaniu: kwasu ursodeoksy-
cholowego (UDCA), witamin, terapii
zywieniowej, a w walce z uporczywym
Swigdem wykorzystywano — czesto
z miernym efektem - poza UDCA
takze rifampicyng, cholestyramine, leki
przeciwalergiczne czy uspokajajace.
W przypadku $wigdu wystepujacego
w zespole Alagille'a sg one stosowane
poza wskazaniami rejestracyjnymi.

Na poczatku lat 20. XXI wieku zaréwno
w Stanach Zjednoczonych, jak i w Euro-
pie do leczenia swigdu ,cholestatyczne-
go’, a wiec m.in. w zespole Alagille’a,
zarejestrowano inhibitory transportera
kwaséw zétciowych w jelicie kretym
(ang. ileal bile acid transporter, IBAT),
ktore skutecznie zmniejszajg wchta-
nianie kwasoéw zotciowych odpowie-
dzialnych za wystepowanie $wigdu.
Stosujac je, liczymy na zmniejszenie
lub zlikwidowanie $wiadu, ale takze
- w zwigzku ze spadkiem poziomu
kwasow zofciowych — na opdznienie
wioknienia watroby, a w konsekwencji
ograniczenie wskazan do transplan-
tacji watroby. Dzieki zastosowaniu
inhibitoréw IBAT poprawia sie jakosé
zycia chorych - chodzg do szkoty,
majg lepszy nastroj, nie doswiadczaja
depresji i lepiej funkcjonuje ich rodzi-
na. Leki te sg obecnie dostepne dla
polskich pacjentéw jedynie w ramach
ratunkowego dostepu do technologii
lekowych (RDTL). To dos$¢ trudna $ciez-
ka, ale dzieki niej pacjent nie ptaci za
leczenie.

Jakie s3 najwieksze niezaspokojone
potrzeby polskich pacjentow?

Duzo tatwiejszy bytby dostep do nowo-
czesnego leczenia wspomnianymi
inhibitorami IBAT w ramach programu
lekowego. Wéwczas o wigczeniu tera-
pii decydowatby klinicysta w oparciu
o wymagane kryteria. Procedura RDTL
wymaga natomiast m.in. uzyskania
zgody konsultanta wojewdodzkiego,
dyrekcji placowki i wnioskowania do
NFZ, co znacznie wydtuza i kompli-
kuje Sciezke. Uwazam rdéwniez, ze
w ramach programu lekowego powinny
by¢ przewidziane srodki na wykony-
wanie badan genetycznych, ktére sa
kosztowne i umozliwityby szerszy
dostep do nowoczesnej diagnostyki.
Dzistojeszcze tak nie funkcjonuje. Jako
srodowisko klinicystow bardzo bysmy
oczekiwali takich zmian w zakresie
dostepu do diagnostyki genetycznej
i nowych metod leczenia pacjentow
cierpigcych na zespot Alagille’a.
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Odyseja diagnostyczna
pacjentow z PBC —wczesne

ALLSC-PL-000288

<rycie tej rzadkiej choroby

watroby to wyzwanie i szansa

Pierwotne zapalenie drdég zétciowych to choroba, ktorej objawy, takie jak przewlekte zmeczenie i $wiad skory, tatwo

pomylié z wieloma innymi schorzeniami. Nieleczona prowadzi do marskos$ci watroby. Jesli jest wezesnie wykryta, to moze

by¢ dobrze kontrolowana. Wyzwaniem jest ograniczona mozliwo$¢ wczesnej diagnostyki oraz praktycznie brak dostepu

do nowoczesnych, dedykowanych terapii dla pacjentéw z PBC w Polsce.

/%

:

Dr n. med.

Maciej Janik
Klinika Hepatologii,
Transplantologii

i Chorob Wewnetrznych
Warszawskiego
Uniwersytetu
Medycznego, cztonek
zarzadu Europejskiej
Sieci Osrodkow
Referencyjnych

(ERN RARE-LIVER)

\
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Co to jest pierwotne zapalenie drog z6t-
ciowych (PBC) i kto jest w grupie ryzyka
zachorowania na te chorobg?

To choroba rzadka o etiologii auto-
immunologicznej, dotyczaca watroby.
Dochodzi w niej do przewlektego
niszczenia przewodzikéw zoétciowych,
ktore sg konieczne do tego, by zoté
i zawarte w niej produkty metaboli-
zmu, ktére watroba wydziela, zostaty
usuniete przez organizm. Skutkuje to
nagromadzeniem sie tych substancji
w komorkach watroby, co prowadzi
do zapalenia watroby, a nastepnie
jej widknienia. Nieleczona choroba
prowadzi do marskosci i ostatecznie
do koniecznosci transplantacji tego
narzadu. Choroba znacznie czesciegj
wystepuje u kobiet, szczegodlnie po
40.-45. roku zycia. Niestety, niepetna
diagnostyka moze nasuwac podej-
rzenie choroby watroby wtérnej do
naduzywaniaalkoholu, cojest niezwykle
krzywdzace dla pacjentéw i wigze sie
ze stygmatyzacja tej grupy chorych, jak
réwniez opdznia rozpoznanie i wdro-
zenie wtasciwego leczenia.

Jakie objawy powinny wzbudzié szcze-
golna czujnosé?

Niestety, objawy sa niezwykle nie-
specyficzne i bardzo czesto margi-
nalizowane. Mowimy o przewlektym
zmeczeniu i $wigdzie skory. Zanim
chory zostanie zdiagnozowany, czesto
odwiedza wielu specjalistow: inter-
nistow, dermatologdw, psychiatrow,
endokrynologéw, az trafia w koncu
do lekarzy zajmujacych sie chorobami
watroby. Moze to wynika¢ nie tylko
z niespecyficznych objawdw, ale tez
ograniczonej mozliwosci diagnostycz-
nej w podstawowej opiece zdrowotnej
(POZ). Aby stwierdzi¢ cholestatyczne
zapalenie watroby, nalezy wykonac
proste i tanie badania z krwi, takie jak

m.in. proby watrobowe, w tym fosfataze
alkaliczng (ALP) - jej podwyzszo-
na aktywnos¢, wraz z podwyzszong
aktywnoscig GGTP, moze sugerowag,
ze mamy do czynienia z cholestaza,
CO moze wigza¢ sie z pierwotnym
zapaleniem drég zotciowych. Nieste-
ty w diagnostyce POZ brakuje tego
kluczowego markera, co czesto pro-
wadzi do postawienia niewtasciwej
lub opdznionej diagnozy.

W jaki sposéb przewlekie zmecze-
nie i Swiad wplywaja na jakosé zycia
pacjentow?

Swigd skéry moze sie kojarzyé jako
objaw choréb zakaznych albo sku-
tek nienalezytej higieny. To niezwykle
krzywdzace dla pacjentow i prowadzi
do wykluczenia spotecznego. Chorzy
niekiedy przechodza na rente, gdy sa
jeszcze w wieku produkeyjnym. Nasilo-
ny swigd moze réwniez powodowac
mysli i préby samobdjcze. Po drugiej
stronie mamy przewlekte zmeczenie
o charakterze patologicznym. Po
w petni przespanej nocy pacjenci nie
czujg zadnej poprawy. Objawy te nie-
zwykle negatywnie wptywajg na jakos¢
zycia pacjentow i ich zdolnos¢ do
codziennego funkcjonowania — zaréw-
no w zyciu zawodowym, rodzinnym, jak
i spotecznym. O ile po transplantacji
watroby swiad zanika, o tyle problem
z przewlektym zmeczeniem pozostaje
nadal, cho¢ zazwyczaj staje sie dla
pacjentow mniej uciagzliwy.

Jak obecnie leczy si¢ PBC w Polsce? Czy
pacjenci moga liczy¢é na nowe mozliwosci
leczenia tej rzadkiej choroby?

Najwiekszym wyzwaniem w leczeniu
PBC jest prawidtowa diagnoza w jak
najwczesniejszym stadium choroby.
Wczesne rozpoznanie PBC wigze sie
z lepszym efektem leczenia, a terapia

pierwszej linii kwasem ursodeoksy-
cholowym (UDCA), ktéra jest od lat
dostepna w Polsce, pozwala uzyskac
petng odpowiedZ kliniczng u 60 proc.
pacjentow. Daje to szanse na bardzo
istotne, a u niektérych petne zaha-
mowanie postepu choroby i dobre
rokowania dtugofalowe.

Wyzwanie stanowi pozostate 40 proc.
pacjentéw, ktérzy nie odpowiedzieli
na leczenie pierwszego rzutu. Terapia
drugiej linii byta dostepna w Polsce
w ramach ratunkowego dostepu do
technologii lekowych (RDTL), ale zosta-
ta kilka miesiecy temu zawieszona
decyzjg Europejskiej Agencji Lekdow.
Obecnie wiekszos¢ pacjentdw nieodpo-
wiadajacych na leczenie standardowe
ma wdrozong terapie fibratami, ktére
stanowig efektywng terapie, jednak
poza wskazaniem rejestracyjnym.
Inna opcja to nowe leki — selektywni
agonisci PPAR (ang. Peroxisome Pro-
liferator-Activated Receptor — przypis
red.). Sg dwa takie leki zarejestrowane
w Polsce, ale nie sg refundowane,
dlatego praktycznie nie sg dostepne
dla pacjentow. Korzyscig z leczenia
drugiej linii jest lepsza kontrola PBC,
w tym spowolnienie progresji choroby.
Pojawiaja sie rowniez wstepne dane, ze
nowe terapie selektywnymi agonistami
PPAR wptywajg takze na przewlekte
zmeczenie — to jeden z kluczowych
objawdw, ktérego dotychczas nie byli-
Smy w stanie efektywnie leczy¢. Cze-
kamy na wiecej danych z trwajgcych
badan klinicznych, jednak ten kierunek
terapii wydaje sie obiecujgcy. Aktualnie
dostep do tych nowych terapii jest
bardzo ograniczony i mozliwy jedynie
w ramach procedury RDTL. Dlatego
liczymy, ze wkrotce bedziemy mogli
leczy¢ polskich pacjentéw rowniez
nowoczesnymiterapiami, np. w ramach
programu lekowego.
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Potrzebujemy Kilku silnych

osrodkow specjalizujacych sie
wATTR

Amyloidoza transtyretynowa (ATTR) to choroba, ktéra prowadzi do niewydolnos$ci serca i innych narzadéw,

a w konsekwencji - zgonu. W Polsce jest juz refundowany lek, ktory spowalnia jej progresje. Pacjenci uwazajg jednak,

ze potrzebnych jest tylko kilka osrodkow, ale takich, ktore wyspecjalizuja sie w ATTR.

Zbigniew Pawtowski
Prezes Stowarzyszenia
Rodzin z Amyloidoza
TTR, chory od 2017 roku

Choruje pan na dziedziczng amyloido-
z¢ transtyretynowg (hATTR). Co to za
choroba?

To choroba ultrarzadka. W Polsce
zdiagnozowano ok. 130 pacjentow.
Objawy sa wynikiem odktadania sie
w przestrzeni pozakomorkowej tkanek
i narzadéw widkienek amyloidowych,
powstajgcych na skutek wadliwego
rozktadania biatka — produkowanej
w watrobie transtyretyny. Widkna
amyloidowe przyklejajg sie do serca
czy innych organow, np. nerek czy ele-
mentéw uktadu nerwowego, i uszka-
dzaja je, prowadzac do niewydolnosci.
Choroba jest nieuleczalna. Przez wiele
lat spowolnienie przebiegu choroby
osiggano przez przeszczep watroby
oraz serca, jesli byto zaatakowane.
Teraz sg juz leki, ktore spowalnia-
ja postep choroby. Od lipca 2024
refundowany jest w Polsce lek, ktory
stabilizuje transtyretyne, ale nie cata.
Do leczenia dziedzicznej amyloidozy
zarejestrowane sg tez terapie genowe,
zastosowanie ktorych blokuje produk-
cje transtyretyny juz w watrobie.

Jak przebiegata pana droga do diagnozy
i jakie trudnosci napotkat pan w trakcie
walki z chorob3a?

Choroba rozwijata sie, zupetnie nie
dajac o sobie zna¢, az nagle, gdy bytem
w wieku 54 lat, pojawity sie objawy
typowo neurologiczne: bdle nég, uczu-
cie mrowienia. Dopiero pigty neurolog
zlecit mi badanie ENG. Okazato sig,
7e mam zaburzone przewodzenie

nerwéw. W klinice neurologicznej
w Krakowie przeszedtem wiele badan,
ktére nie przynosity odpowiedzi.
O diagnozie zadecydowat przypadek.
Zostatem poproszony o opowiedzenie
studentom o swojej chorobie. Jeden
z nich skojarzyt moje objawy z opisem
choroby, ktdérej poswiecona byta nie-
dawno konferencja naukowa. Potwier-
dzito to badanie genetyczne. Zostatem
zakwaliflkowany do jednoczasowego
przeszczepu serca i watroby. Serce
jednak sie obronito i czekatem tylko na
watrobe. W miedzyczasie trafitem do
programu charytatywnego, w ktorym
matej grupie pacjentow udostepniano
lek — ten, ktéry od lipca jest juz
refundowany. W ramach ratunkowe-
go dostepu do technologii lekowych
otrzymuje tez terapie genowa.

Jakie sa obecnie najwigksze wyzwania
i potrzeby polskich pacjentow?

Mamy juz program lekowy, na ktéry
bardzo czekalismy. Potagczono w nim
jednak dwie jednostki chorobowe
i dwie grupy lekow. Niektore osrodki
bardziej zainteresowane sg tg druga
chorobg. W efekcie jest kilkanascie
osrodkéw realizujgcych program leko-
wy, ale zainteresowanie ATTR z ich
strony jest rozne. Chcieliby$my dopro-
wadzi¢ do sytuacji, w ktérej w Polsce
bedzie np. pie¢, maksymalnie dziesie¢
osrodkéw, ale takich, ktére bedg miaty
doswiadczenie w leczeniu tej choroby
i w petni zabezpieczg pacjentow z amy-
loidozg — od diagnostyki po leczenie.

Co wtasciwie skionito pana do zaan-
gazowania si¢ w dziatalnosé na rzecz
innych pacjentow?

Nie rozumiatem, dlaczego w innych
krajach chorzy majg dostep do tera-
pii, @ U nas go nie ma. Zaréwno
ja, jak i inni pacjenci, starajac sie
dziata¢é na rzecz poprawy naszej
sytuacji, zabezpieczamy tez osoby,

2

Chodzi nam o zaspokojenie
chorych pod katem nie
tylko refundacji leczenia,
ale i dostepu do rzetelne;
wiedzy, ktorg udostepniamy
na stronie internetowej.

ktére w przysztosci moga ustyszec
takg diagnoze. Misja to okreslenie
gornolotne — chodzi nam o zaspo-
kojenie chorych pod katem nie tylko
refundacji leczenia, ale i dostepu do
rzetelnej wiedzy, ktorg udostepniamy
na stronie internetowej. Umozliwia-
my tez wymiane informacji miedzy
pacjentami | wzajemne wsparcie,
a takze kierujemy ich tam, gdzie
uzyskajg fachowag pomoc.
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Wczesna diagnoza pozwala
zatrzymac rozwoj ATTR

Amyloidoza transtyretynowa (ATTR) to postepujaca choroba, ktéra moze sie manifestowaé uszkodzeniem serca

lub nerwow obwodowych. Sg juz leki, ktore pozwalaja zatrzymac przebieg choroby. Nie da sie jednak cofnaé zmian.

Wczesne wykrycie jest wiec kluczowe.

Dr n. med. Marta
Lipowska

Klinika Neurologii
Warszawskiego
Uniwersytetu
Medycznego, Osrodek
Ekspercki Chorob
Rzadkich Nerwowo-
-Mig$niowych,
Europejska Sie¢
Referencyjna ds.
Rzadkich Chorob
Nerwowo-Migs$niowych
ERN EURO-NMD

Czym jest ATTR i jakie sa rodzaje tej
choroby?

Amyloidozy to grupa choréb, w wyniku
ktorych w réznych narzadach odkta-
dajg sie ztogi amyloidu, powstate-
go z biatek prekursorowych. ATTR
jest chorobg, w ktorej takim biat-
kiem jest transtyretyna, normalnie
odpowiedzialna za transport hormo-
néw tarczycy i retinolu. Moze sie
ona zamienia¢ w amyloid wskutek
mutacji genetycznych (amyloidoza
genetycznie uwarunkowana, ATTRv)
albo innych czynnikéw (amyloidoza
nabyta, ATTRwt). Amyloidoza nabyta
to gtéwnie kardiomiopatia (uszkodze-
nie serca), a amyloidoza genetycznie
uwarunkowana moze by¢ pod postacia
kardiomiopatii lub polineuropatii, czyli
uszkodzenia nerwéw obwodowych,
albo oboma jednoczesnie — i wtasnie
tak jest najczesciej.

Jakie objawy moga wskazywaé na dzie-
dzicznag forme amyloidozy i powinny
wzbudzié niepokéj?

Nietatwo je wskaza¢... Czerwong flagg
dla polineuropatii mogg byc¢ towarzy-
szace objawy dyzautonomii, zwigzane
z zastabnieciami, biegunkami, zapar-
ciami czy zatrzymaniem moczu. Nieko-
niecznie jednak kojarzymy je przeciez
neurologicznie. Czerwong flagg jest tez
brak poprawy po leczeniu u pacjenta,
u ktérego poczatkowo postawiono roz-
poznanie neuropatii immunologiczne;j.
Powinnismy tez przeprowadzi¢ wywiad
rodzinny i zwrdci¢ w nim uwage na
objawy polineuropatii, kardiomiopatii
albo amyloidozy, czasem nierozpo-
znanej jako transtyretynowa. Charak-
terystycznych wczesnych czerwonych

flag wiasciwie nie ma. Polineuropatia
poczatkowo rozwija sie powoli, ale jesli
nie jest leczona, to po manifestacji
postepuje juz w rosngcym tempie.
Sa coraz wieksze zaburzenia czucia,
coraz silniejszy bdl i coraz wieksze
ostabienie konczyn. Choroba zaczyna
sie najczesciej w 5.-6. dekadzie zycia.
Nieleczona prowadzi do zgonu w ciggu
kilku-kilkunastu lat.

Jakie badania sa niezbedne, by roz-
poznaé amyloidoze transtyretynowa,
zwlaszcza jej postaé dziedziczna?
Optymalnie bytoby, gdybysmy stawiali
rozpoznanie w ciggu poét roku od
pierwszych objawow. Wczesne roz-
poznanie jest wazne, bo sg dostepne
leki, ktore moga zahamowac¢ postep
choroby. Niestety, nie moga odwro-
ci¢ tego uszkodzenia, ktore juz sie
dokonato. W postaci dziedzicznej
rozpoznawanie jest prostsze. U kaz-
dego pacjenta wykonujemy badanie
genetyczne i poszukujemy w nim
mutacji w genie kodujgcym tran-
styretyne. Jesli stwierdzimy ATTRy,
to w rodzinie poszukujemy nosicieli
wadliwego genu. Osoba, ktérago posia-
da, jest dzieki temu monitorowana,
bysmy mogli wejs¢ z leczeniem, jesli
choroba sie u niej rozwinie. Istotne
znaczenie w potwierdzaniuamyloidozy
ma badanie biopsyjne, ktore wykry-
je amyloid, ale nie jest to badanie
dostatecznie czute.

Jakie opcje leczenia s3 dostepne dla
os6b z ATTRv i polineuropatia?

Sa leki stabilizujgce transtyretyne
w krwiobiegu i witasnie tak dziata
preparat dostepny w programie

lekowym. To doustny, dobrze tolero-
wany i bezpieczny lek. Program zostat
stworzony dla kardiomiopatii, ale 95
proc. pacjentdow ma posta¢ mieszana.
Jeslijednak wykryjemy polineuropatie,
a pacjent jeszcze nie ma kardiomiopatii,
to wiasciwie nie ma innej Sciezki
dostepu niz ratunkowy dostep do
technologii lekowych (RDTL). Kolejng
grupa sa leki, ktore hamujg synteze
transtyretyny. Sg zarejestrowane, ale
nie ma ich w programie lekowym i tu
dostep moze by¢ juz tylko w ramach
RDTL. Wcigz jest tez opcja leczenia
poprzez przeszczepienie watroby.

2

Polineuropatia
poczatkowo rozwija

sie powoli, ale jesli

nie jest leczona, to po
manifestacji postepuje
juz w rosngcym tempie.

Co jeszcze moze poméc pacjentom
w radzeniu sobie z ATTR?

Nie ma danych o tym, by np. stoso-
wanie jakiejs szczegdlnej diety miato
spowolni¢ postep choroby. Niewatpli-
wie jednak chorzy wymagajg skoor- °

dynowanej opieki, obejmujacej m.in. 4

fizjoterapie, leczenie bélu czy wsparcie Czytaj wiecej na stronie:
psychologiczne oraz dietetyczne. chorobyrzadkie.com
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Q) WYZWANIA

Leczenie fenyloketonurii
wymaga wytrwalosci

Kiedys fenyloketonuria wykrywana byta po objawach klinicznych, gtéwnie gtebokich zaburzeniach neurologicznych.

Dzi$, dzieki badaniom przesiewowym, wykrywana jest juz w pierwszych dobach zycia. Dzieki temu u dzieci z t3

choroba mozna szybko wtaczyé leczenie i umozliwié im prawidtowy rozwdj. Wazna jest tu wytrwatosé, gdyz jest to

leczenie przez cate zycie. Jak jg zbudowac?

Dr n. med. Joanna
Jagtowska

Klinika Pediatrii,
Hematologii i Onkologii,
Poradnia Metaboliczna
Fenyloketonurii,
Uniwersyteckie
Centrum Kliniczne

w Gdansku

Czym wiasciwie jest fenyloketonuria
i jak sie ja leczy?

To wrodzona wada metabolizmu feny-
loalaniny — aminokwasu obecnego
w biatku, ktére spozywamy na co
dzien. W konsekwencji braku enzymu
— hydroksylazy fenyloalaniny — feny-
loalanina nie zostaje przeksztatcona
do tyrozyny, a jej wysokie stezenia
majq dziatanie neurostoksyczne. Zto-
tym standardem postepowania w PKU
jest wcigz dieta niskofenyloalaninowa.
To dieta normobiatkowa, ale z wyklu-
czeniem zywnosci z wysoka zawar-
toscig biatka, takiej jak mieso, ryby,
jaja, nabiat, orzechy, nasiona, warzywa
strgczkowe. Aby zaspokoi¢ potrzeby
organizmu dotyczgce podazy biatka,
pacjenci z fenyloketonuria muszg
przyjmowac preparaty aminokwasowe,
niezawierajgce fenyloalaniny. Sg one
podstawa diety niskofenyloalaninowe;j.
Diete PKU pacjenci muszg stosowac¢
przez cate zycie.

Jak w Polsce wyglada dostepnosé pre-
paratow PKU?

Wszystkie preparaty dostepne sg na
recepte i sg refundowane. Pacjent
ma mozliwos¢ wyboru smakoéw, kon-
systencji, formy podawania produktu.
Staramy sie indywidualnie dopasowy-
wac preparat, uwzgledniajgc ulubiong
forme, preferencje smakowe, styl zycia.

Natomiast zywnos¢ niskobiatkowa,
mimo swej coraz wiekszej dostep-
nosci, nadal obcigza kieszen pacjenta.

Jakie moga byé konsekwencje nieprze-
strzegania zalecen terapeutycznych?
U nieleczonych pacjentéw dochodzi
do uszkodzenia istoty biatej i szarej
mozgu oraz zaburzen neurotransmisji,
co moze prowadzi¢ do ciezkiej niepet-
nosprawnosci intelektualnej, rozwoju
padaczkilekoopornej, zaburzen zacho-
wania oraz snu. Na szczescie dzieki
badaniom przesiewowym i wcze-
snemu wdrozeniu leczenia jestesmy
w stanie unikna¢ konsekwencji tego
btedu metabolizmu.

Diete trzeba stosowac cale zycie.
Przygotowujemy naszych pacjentéw
do samodzielnosci poprzez wspolne
gotowanie oraz budowanie jak najwiek-
szej wiedzy o chorobie i jej leczeniu.

Z pomoca przychodzg nam rézne
aplikacje webowe, w ktérych mozna
znalez¢ bardzo wygodne liczniki uta-
twiajgce kontrole podazy fenyloalaniny,
kalorii oraz biatka.

Czym doktadnie jest zespot fenyloketo-
nurii matczynej?

Kobieta z PKUjuz na etapie planowania
cigzy powinna by¢ pod opiekg lekarza
i dietetyka, szczegdlnie jesli nie kon-
trolowata swojej diety. Fenyloalanina

b b

U nieleczonych pacjentéw
dochodzi do uszkodzenia

istoty biatej i szare;
mozgu oraz zaburzen

neurotransmisiji.

jest aktywnie transportowana przez
fozysko do ptodu, osiggajac stezenia
1,5-krotnie wyzsze niz u matki. Dziata
ona toksycznie na rozwijajacy sie ptod,
czego konsekwencjg jest matogtowie
oraz inne wady narzagdowe, okreslane
jako zespo6t matczynej fenyloketonurii.

Jak przeciwdziataé¢ powstaniu zespotu
fenyloketonurii matczynej?

Wszystkie kobiety w okresie prokreacyj-
nym edukujemy, ze zespot matczynej
fenyloketonurii stanowi zagrozenie dla
ich dzieci i powinny one wyprzedza¢
pewne sytuacje. I[dealnie bytoby, gdyby
ich cigze byly planowane — wtedy,
wspolnie z dietetykiem, mozemy przy-
gotowac na to pacjentke i obnizy¢
poziomy fenyloalaniny.

Preparaty
stosowane

w fenyloketonurii
$3 Zywnoscig
specjalnego
przeznaczenia
medycznego
(FSMP) i powinny
by¢ stosowane
pod nadzorem
lekarza.

°
1

Czytaj wigcej na stronie:
chorobyrzadkie.com
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w obszarze jak: choroba syropu klonowego, tyrozynemia,
stosowane;j homocystynuria, kwasice metaboliczne, zaburzenia cyklu
w postepowaniu dietetycznym mocznikowego, zaburzenia metabolizmu ttuszczéw.

W naszej ofercie znajduja sie produkty do
postepowania dietetycznego m.in. w fenyloketonurii
(PKU).

Chcac otoczy¢ pacjentéw kompleksowa opieka,
juz od 8 lat prowadzimy serwis edukacyjny ’ ’ /
i spotecznosciowy dla chorych na fenyloketonurie Odww hasze ‘WL" 0“'7'
oraz osoéb bliskich ich sercu - .
Na stronie znajduja sie tre$ci dedykowane pacjentom serwis dla pacjentéw i opiekunéw
w kazdym wieku - od urodzenia do dorostoéci.

serwis dla pacjentéw i opiekunéw
do zamawiania przepisanych
przez lekarza preparatow PKU Nutricia

W portfolio Nutricia znajduja sie réwniez rozwigzania serwis dla specjalistow
terapeutyczne dedykowane takim chorobom rzadkim medycznych

N UTRI C I A M ETABO I_ I CS Nutrici "’. :' ska SP- zolo *na podstawie comiesiecznego raportu NFZ Komunikat DGL, styczen 2025

= 2 N
LIFE-TRANSFORMING NUTRITION L A W | METB/PKU/01/02/2024
00-728 rszd*ra ’



https://www.nutriciametabolics.pl/
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Czy wiesz, ie...
Ataksja Friedreicha (FA) to rzadkie, postepujace schorzenie neurodegeneracyjne,
‘ ~ ktére dotyka osoby na catym Swiecie, takze w Polsce?

O

ATAKSJA FRIEDREICHA (FA)

To broszura, ktéra zawiera szczegétowe informacje / ﬁ v
na temat tej choroby! y N ’
| 1

1. Czym jest Ataksja Friedreicha? 2. Gtowne Objawy

» Rzadka choroba neurodegeneracyjna * Niezbornos¢ (ataksja)

» Dziedziczona genetycznie * Trudnosci zmoéwieniem (dyzartria)

» Powoduje stopniowa utrate * Problemy z potykaniem (dysfagia)
koordynacji ruchowej « Kardiomiopatia

» Dotyka réwniez serca, wzroku, mowy » Skolioza i deformacje stop

3. Kogo Dotyczy? 4. Diagnoza

» Pierwsze objawy: 8-15 lat » Objawy kliniczne

« Srednia dtugoé¢ zycia: 37 lat » Badanie genetyczne (PCR)

* W Polsce: okoto 150 chorych » Wczesne wykrycie kluczowe dla leczenia
5. Leczenie 6. Wsparcie Spoteczne

» Brak catkowitego wyleczenia » Opieka wielospecjalistyczna

* Fizjoterapia, rehabilitacja » Pomoc rodzin i organizacji charytatywnych

7. Poznaj Historie Pacjentow Dowiedz SIQ
« Zycie z FA to codzienne wyzwania ’

 Inspirujace historie walki z choroba ]akle $q giowne wyzwania,

przed ktoérymi stajg pacjenci i ich opiekunowie

oraz jakie wsparcie mozna uzyska¢ w walce

Slegnu poO broszu rel =g z tym trudnym schorzeniem.
Zeskanuj kod QR, aby

dowiedziec sie wiecej o Ataks;ji Friedreicha.
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Przelom w terapii mastocytozy,
ale niedostepny w Polsce

Polscy pacjenci z indolentng mastocytoza nie maja refundowanego leku, ktory znaczaco poprawiatby jakoscé ich

zycia. Stosowanie tego preparatu w innych krajach udowadnia jego skutecznosé.

Dr hab. n. med. Aneta
Szudy-Szczyrek
Klinika Hematoonkologii
i Transplantacji

Szpiku, Uniwersytet
Medyczny w Lublinie

Czym jest mastocytoza, jakie postacie
wyrdzniamy i jakie s3 jej gtdowne objawy
w réoznych typach choroby?
Mastocytoza to heterogenna choroba
rzadka, ktéra wystepuje raz na 10 tys.
Czasami, gtéwnie u dzieci, ogranicza
sie tylko do skory, ale sg tez posta-
cie bardziej zaawansowane, gtownie
u dorostych, gdy atakuje narzady
wewnetrzne — szpik, wezty, watrobe,
Sledzione czy kosci. Objawy masto-
cytozy majg bardzo szeroki wachlarz.
Rozroznia sie dwie grupy symptomow.
Jedne wynikajg z uwalniania sie tzw.
mediatorow i sg niecharakterystycz-
ne: zmiany skorne czesto obejmujgce
niemal cate ciato, $wiad, pieczenie,
napadowe czerwienienie sie, reakcje
alergiczne czy objawy gastrologiczne,
takie jak przewlekte bdéle brzucha,
biegunki. Druga grupa objawow wynika
z uposledzenia funkcji zajmowanych
narzadéw, moga wystapi¢ niedokrwi-
stos¢, matoptytkowose, neutropenia,
objawy niewydolnosci watroby, wodo-
brzusze, bdle kostne, ztamania pato-
logiczne kosci, wreszcie wyniszczenie
nowotworowe.

Jakie sa najwigksze wyzwania zwiazane
z diagnostyka indolentnej mastocytozy
(ISM) w Polsce? Z jakimi trudnosciami
pacjenci musza sie mierzyc?

Jak w przypadku zdecydowanej wiek-
szosci choréb rzadkich, pacjenci z ISM
trafiajg do specjalistycznych osrodkow
dopiero po wielu miesigcach diagno-
styki. Niestety swiadomos¢ na temat
tej choroby jest niewielka. W praktyce
najczesciej wystagpienie dos¢ charak-
terystycznych dla mastocytozy zmian

skornych (przypominajacych wyglad
,biedronki”, ,zyrafy”) przyspiesza dia-
gnoze. Podrecznikowo: konsultacja
dermatologiczna z biopsjg skory
wskazujaca na mastocytoze stanowi
koniecznos¢ rozszerzenia diagnostyki
hematologicznej. W przypadku innych
objawdéw chorzy na mastocytoze przez
wiele miesiecy, a nawet lat narazeni
sg na tzw. odyseje diagnostyczna.

Czy nastapit przetlom w leczeniu indo-
lentnej mastocytozy, zwlaszcza w kon-
tekscie terapii celowanych?

W leczeniu zaawansowanej masto-
cytozy mozemy w Polsce korzystac
z dwéch lekdw, ktore sag refundowane.
Pierwszy: midostauryna — dostepny
w ramach programu lekowego od maja
2021, a drugi: awaprytynib — dostepny
od stycznia tego roku.

Niestety sytuacja polskich pacjen-
tow z Izejszg postacig choroby, czy-
li indolentng mastocytoza, wyglada
gorzej niz pacjentow w innych krajach.
Na sSwiecie dokonat sie niedawno
pewien przetom — od maja 2023 r.
w najbardziej rozwinietych krajach Swia-
ta pacjenci z ISM majg refundowana
terapie celowang przy uzyciu awapry-
tynibu. Lek tagodzi objawy, poprawia
jakos¢ zycia pacjentéow, zmniejsza
zajecie narzadowe i — 0ogdlnie méwigc
- hamuje postep choroby.

Jak w Polsce wyglada dostep do terapii
celowanej ISM?

Przypadkéw ISM jest zdecydowanie
najwiecej, dotyka ona oséb w kaz-
dym wieku, znaczaco utrudniajac im
zycie. Tacy pacjenci majg sktonnosc

doreakcji alergicznych, w tym ciezkich,
zagrazajacych zyciu (wstrzasu anafi-
laktycznego); prezentujg nasilone zmia-
ny skorne, skarza sie na przewlekte,
uporczywe bdle brzucha, zaburzenia
kardiologiczne, co czesto uniemozliwia
im normalng prace czy zycie. Niestety,
polscy pacjenci z ISM nie maja jeszcze
dostepu do awaprytynibu. Zyczymy
sobie, by ta sytuacja sie zmienita.

b b

Mastocytoza to
heterogenna choroba
rzadka, ktora wystepuje
raz na 10 tysiecy.

Jakie dziatania mogtyby poprawié¢ kom-
fort zycia polskich pacjentow z mastocy-
toza oraz zapewnié¢ im leczenie zgodne
ze $wiatowymi standardami?

Oprécz dostepu do tej samej gamy
lekow, z jakiej korzystajg pacjenci
w Europie Zachodniej, walke z ISM
znaczaco poprawitoby zwieksze-
nie swiadomosci wystepowania tej
choroby wsrod lekarzy rodzinnych,
gastrologdw, alergologéw czy derma-
tologdw. Stusznym kierunkiem bytoby
tez stworzenie sieci osrodkow eks- °

perckich przeznaczonych do leczenia /

konkretnych choréb rzadkich, w tym Czytaj wigcej na stronie:
przypadku — mastocytozy. chorobyrzadkie.com
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Cigza uratowala

miz

ycie

Pod$smiewano sig ze mnie, ze tylko $Spie, a ja naprawde nie miatam sity wstaé - wspomina llona

Roszkowska-Rzemieniecka ze Stowarzyszenia Pacjentow z PNH - Jedni na Milion. Dopiero fatalne

wyniki morfologii w czasie cigzy sprawity, ze lekarze znalezli tego przyczyne. Diagnoza brzmiata

wtedy jak wyrok. 35 proc. pacjentéw z nocna napadowa hemoglobinuria nie przezywato b lat.

llona Roszkowska-Rzemieniecka

Pacjentka z PNH, cztonkini zarzadu Stowarzyszenia Pacjentow z PNH - Jedni na Milion; mama Tosi i Kazika

Kiedy i w jaki sposob dowiedziata sie
pani o swojej chorobie?

Bytam w zaawansowanej cigzy i pod-
czas rutynowych kontrolnych badan
okazato sie, ze moje wyniki sg bar-
dzo zte. Juz wczesniej odbiegaly od
normy, ale lekarze ttumaczyli mi, ze
to pewnie kwestia przepracowania
i tego, ze jem za mato migsa. Cigza
uratowata mi zycie, bo do diagnozy
doszto szybko i byta ona, niestety,
strzatem w dziesiatke.

Jak PNH wptyneto na pani codzienne
Zycie?

Wczesniej nie miatam s$wiadomosci,
ze moje bardzo duze zmeczenie oraz
to, ze moge spaé¢ 12 godzin i sie nie
wyspaé, to wszystko kwestia choroby.
W otoczeniu podsmiewano sie ze mnie,
ze tylko $pie, a ja naprawde nie miatam
sity wstac. Kiedy pojawita sig cigza, byto
jeszcze gorzej. Diagnoza byta z jednej
strony traumatyczng wiadomoscia, bo
oznaczata ultrarzadkg chorobe, wow-
czas z rokowaniem przezycia moze 5
lat, a z drugiej — poczutam ulge, ze
to nie ze mna jest co$ nie tak, tylko
choruje na bardzo powazna ultrarzadka
chorobe. Na szczescie niemal réwnole-
gle do wiadomosci o diagnozie pojawita
sie wiadomos¢ o refundacji leczenia,
ktére wczesniej byto dla pacjentow
polskich niedostepne.

Ma pani kontakt z innymi pacjentami
z PNH. Z jakimi problemami najczesciej
sie mierza?

Kiedy musimy skorzysta¢ z pomocy
innego specjalisty niz hematolog, leka-
rze czesto nie wiedzg, jak wtasciwie sie
nami opiekowac¢. Problemy sg nawet
w bardzo rutynowych sprawach, jak
zwykta infekcja. Pracujemy nad tym,
by wiedza o naszej chorobie byta roz-
powszechniona. Druga kwestia wigze
sie z ograniczeniem wynikajagcym
z koniecznosci leczenia wyklucze-
niem. Musimy sie leczyé w konkret-
nych osrodkach. Sg pacjenci tacy jak
ja, ktérzy mieszkajg blisko szpitala,
ale sg i tacy, u ktoérych ta odlegtosc
jest mierzona w setkach kilometréw.
Udostepnienie nam péttora roku temu
nowej terapii, wymagajacej podawa-
nia co 2 miesigce (wczesniej co 2
tygodnie), byto ogromnie pozytywng

zmiang, za ktoérg jestesmy wdziecz-
ni. Pozostaje jednak pewna grupa
chorych, ktérzy musza wtozyé wiecej
wysitku w to, by dociera¢ na leczenie.
Jesli kto$ mieszka bardzo daleko od
szpitala i ma np. dzieci, to wcigz musi
angazowaé w swoje leczenie innych.

Jakie bariery napotykaja pacjenci,
u ktérych w dalszym ciagu wystepuje
niedokrwistosé hemolityczna?
Wiekszos¢ pacjentéw odpowiada bar-
dzo dobrze na leczenie i wraca do
w miare normalnego funkcjonowania.
Istnieje jednak mata grupa ok. 20
proc. pacjentéw, u ktérych — pomimo
zabezpieczenia przed groznymi dla
zdrowia i zycia zakrzepami — pojawia
sie anemia. W efekcie do$wiadczaja
oni przewlektego zmeczenia, a wrecz
wycieniczenia. Wymagajg transfuzji
krwi i hospitalizacji, co powaznie
obcigza ich samych, ale réwniez
system zdrowia. Ci pacjenci potrze-
bujg personalizacji leczenia: zmiany
leku lub terapii skojarzonej. Zostaty
zarejestrowane nowe terapie, ktére
wychodza naprzeciw tej potrzebie.
Byliby$émy bardzo szczesliwi, gdyby
zostaty one udostepnione. Wiemy, ze
juz kilku pierwszych pacjentéw ma
doswiadczenia z terapig skojarzonag
i sg one bardzo dobre. Istotna jest
tez dla nas terapia podskérna oraz
doustna, czyli formy, ktére moga nas
zupetnie uwolni¢ od wizyt w szpita-
lu. Naszym wielkim marzeniem jest
terapia doustna. Czes$¢ pacjentow
z réznych przyczyn zle znosi pobyty
w szpitalu, sg tez osoby, ktére maja
ogromne problemy z dojazdem na
podanie wlewu. Dla nich takie opcje
bytyby bardzo pomocne.

Co powinno si¢ zmienié, aby poprawié
jakosé zycia polskich chorych?
Chcielibysmy, zeby lekarze mogli
dobiera¢ terapie w uzgodnieniu
z pacjentem i w spos6b odpowiada-
jacy jego potrzebom, aby dostepny
byt szeroki wachlarz lekéw o réznych
sposobach podania — dozylnym, doust-
nym, podskérnym. Swiadomy pacjent
bedzie stosowat sie do zalecen lekar-
skich, bo doskonale zna konsekwencje
nieleczenia. To nie jest grypa, tylko
$miertelna choroba.

<104
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PNH to podstepna i sSmiertelnie
niebezpieczna choroba

Nocna napadowa hemoglobinuria rozwija sie w ukryciu. Nieleczona prowadzi do przedwczesnego zgonu.

Hematolog prof. Marek Hus wyjasnia, jak dzi$ leczy sie PNH i na ile potrzeby pacjentdw w tej kwestii sg zaspokojone.

Prof. dr hab. n. med.
Marek Hus

Katedra i Klinika
Hematoonkologii

i Transplantacji

Szpiku, Uniwersytecki
Szpital Kliniczny nr 1

w Lublinie, Uniwersytet
Medyczny w Lublinie

Czym jest PNH i jakie sa jej gtowne
objawy?

Nocna napadowa hemoglobinuria
jest chorobg ultrarzadka. Wedtug
szacunkéw w Polsce choruje na nig
ok. 150 0s06b, a aktywnie leczonych
w programie lekowym jest ponad
100 pacjentow. To nabyta, bardzo
podstepnie rozwijajgca sie i zagraza-
jaca zyciu choroba, w ktérej dochodzi
do niekontrolowanego, przedwcze-
snego rozpadu krwinek czerwonych
w naczyniach krwionosnych (hemolizy
wewnatrznaczyniowej). Dotyka przede
wszystkim osob mtodych — mediana
wieku zachorowania to ok. 30 lat.

Jakie sa najwazniejsze wyzwania zwia-
zane z jej diagnostyka?

PNH rozwija sie w ukryciu przez wiele
tygodni. Do niedawna rozpoznawano
ja dopiero wtedy, gdy pojawiaty sie
powiktania  zakrzepowo-zatorowe.
Dzi$, dzieki postepowi w diagnostyce,
mozemy wykrywac jg wczesniej, choc
nadal nie zawsze tak sie dzieje. Pod-
stawowym i powszechnie dostepnym
badaniem jest wykonanie badan imu-
nofenotypowych z wykorzystaniem
cytometrii przeptywowe;j.

Jakie moga byé konsekwencje niele-
czonej PNH?

Konsekwencjg procesu chorobowego
jest m.in. zakrzepica, niewydolnosc¢
nerek czy nadcisnienie ptucne. Nie-
leczona choroba prowadzi¢ moze do
przedwczesnego zgonu.

Jak wyglada leczenie PNH?
Ztotym standardem w leczeniu PNH
jest zastosowanie inhibitoréw Cs,

blokujgcych koncowa $ciezke akty-
wacji uktadu dopetniacza. To leki,
ktére pozwalajg na kontrole hemo-
lizy wewnatrznaczyniowej. Dwa tego
typu leki sg w Polsce refundowane
w programie lekowym. Dodatkowo od
pazdziernika 2023 roku dysponuje-
my w drugiej linii terapii inhibitorem
proksymalnej czesci uktadu dopet-
niacza. Mam na mysli inhibitor C3.
Leczenie to radykalnie zmniejszyto
ryzyko zakrzepicy i zgondw wsrod
pacjentéw z PNH. Wczesniej pacjenci
mieli bardzo zte rokowania. Nawet
35 proc. z nich nie dozywato pieciu
lat od diagnozy. Jest jednak grupa
chorych, u ktorych pomimo uzyskania
kontroli hemolizy wewnatrznaczynio-
wej utrzymuje sie klinicznie istotna
hemoliza zewnatrznaczyniowa. Dla
nich korzystne bytoby wtgczenie dodat-
kowej opcji terapeutycznej, czyli leku,
ktéry dziata na poczatkowg Sciezke
aktywacji dopetniacza. W ramach pro-
gramu lekowego ten rodzaj terapii jest
dostepny w Polsce od pazdziernika
2023 roku. Dodatkowo mamy dzisiaj
zarejestrowane w Europie dwie inno-
wacyjne i bardzo skuteczne czasteczki
w formie tabletek, dziatajagce na pro-
ksymalng droge dopetniacza. Mam
gtebokie przekonanie, ze leki te wkrotce
dostepne bedg dla naszych chorych.
Modyfikacja leczenia z wykorzysta-
niem lekow ingerujgcych w przebieg
choroby pozwala na lepszg kontrole
terapii, ogranicza ryzyko powaznych
przetomow hemolitycznych, unieza-
leznia od transfuzji i poprawia jakos¢
zycia 0sob chorych. Pracujemy tez
nad tym, by mozna byto rozpoczynac
leczenie u kobiet w cigzy.

Jakie s3 niezaspokojone potrzeby
pacjentéow z PNH w Polsce?

Te potrzeby wynikajg z niedogod-
nych form podawania lekéw mody-
fikujgcych przebieg choroby, w tym
w szczegolnosci dozylnego podawa-
nia inhibitorow C5 i C3. Wymagaja
one rygorystycznego harmonogramu
wizyt w osrodkach hematologicznych
w scisle okreslonych odstepach czasu.

2

Wedtug szacunkow

w Polsce na PNH choruje
ok. 150 os0b, a aktywnie
leczonych w programie
lekowym jest ponad

100 pacjentow.

Niewystarczajgca skutecznosé¢ inhibi-
toréw C5 powoduje, ze znaczna czesé
pacjentdw moze doswiadcza¢ nadal
objawow zwigzanych z chorobg, takich
jakzmeczenie, przetomy hemolityczne,
pogtebiajgca sie niedokrwistos¢ czy
epizody zakrzepowo-zatorowe. Dzie-
ki umozliwieniu dostepu do wiekszej
liczby lekéw modyfikujgcych przebieg
choroby dla chorych z PNH, w tym °

tez doustnych, hematolog bedzie mogt /

dostosowac plan leczenia dla kazdego Czytaj wigcej na stronie:
pacjenta indywidualnie. chorobyrzadkie.com
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W fenyloketonurii

Fenyloketonurie diagnozuje sie obecnie juz w przesiewie noworodkowym. Pozwala to szybko wdrozyé leczenie dietetyczne

i zabezpieczy¢ prawidtowy rozwoj dziecka. Pacjent musi jednak przestrzegac diety przez cate zycie. Jak mu to utatwié?

Dr n. med. Agnieszka
Chrobhot

Poradnia Chordb
Metabolicznych
Wojewddzkiego

Szpitala Dziecigcego

w Bydgoszozy

Czym jest fenyloketonuria?

To wrodzona choroba metabolicz-
na, w ktorej fenyloalanina nie jest
przeksztatcana w tyrozyne, przez co
przenika do osrodkowego uktadu ner-
wowego i uszkadza go. Powoduje
to zaburzenia rozwoju u dziecka.
Obecnie fenyloketonurie diagnozu-
jemy w przesiewie noworodkowym,
juz w 10.-14. dniu zycia mozemy
wprowadzi¢ leczenie.

Dlaczego dieta ubogofenyloalaninowa
stanowi podstawe leczenia fenyloketo-
nurii i czym grozi nieprzestrzeganie jej?
Fenyloalanina jest sktadnikiem bia-
tek ustrojowych, w zwigzku z czym
leczenie dietetyczne polega wtasnie
na diecie ubogofenyloalaninowe;.
Okoto 80 proc. zapotrzebowania
biatkowego dostarczamy ze specjali-
stycznych produktéow bezfenyloalani-
nowych lub niskofenyloalaninowych,
a 20 proc. z pokarmu. Dieta jest

bardzo restrykcyjna i wptywa na zycie
pacjenta oraz catej rodziny. Pacjenci
nie moga jes¢ nabiaty, jajek, miesa,
ryb, normalnego chleba i makarondw,
a takze nasion strgczkowych. Problem
mamy zwitaszcza u dzieci w wieku
szkolnym, ktére zaczynajg sie bun-
towac przeciwko diecie. Niestosowa-
nie sie do niej grozi m.in. regresem
intelektualnym. GroZznym problemem
jest nieprzestrzeganie zalecen zywie-
niowych u kobiet zachodzacych Iub
bedacych w cigzy. Fenyloalanina,
podobnie jak alkohol, powoduje zespot
wad wrodzonych u ptodu. Moze dojs¢
do poronien, wad serca, nieprawidto-
wego rozwoju mozgu. Nazywamy to
zespotem fenyloketonurii matczyne;j.

Jaka role odgrywaja nowoczesne pre-
paraty biatkowe?

Odpowiadajg one az za 80 proc.
podazy biatka. Kiedy$s miaty przykry
smak i zapach, ale to przesztos¢. Dzis

kazdy moze cos dla siebie wybra¢: od
preparatow w proszku do gotowych
juz do spozycia. Od kilku lat mamy
preparaty oparte na glikomakropep-
tydzie (GMP) - biatku pochodzgcym
z serwatki. Zawierajg one niski poziom
fenyloalaniny, sg postrzegane jako
smaczniejsze, a ich sktad jest bardziej
naturalny. Dostep do preparatow jest
o tyle dobry, ze sg one refundowane.
Chcielibysmy jednak, zeby tych pro-
duktow byto na listach refundacyjnych
wiecej, tak zeby pacjent miat wybor.

Jak skutecznie edukowaé na temat
znaczenia diety w PKU?

Dziatania edukacyjne sg koordynowa-
ne przez Polskie Towarzystwo Feny-
loketonurii. Mamy strony internetowe
dla pacjentow, jesteSmy w mediach
spotecznosciowych. Jako profesjo-
nalisci medyczni organizujemy m.in.
spotkania edukacyjne, na ktérych sa
wyktady, ale i warsztaty kulinarne.

Ozytaj wiecej na stronie:
chorobyrzadkie.com
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WAZNE

— potrzeby
i oczekiwania sa duze

Pacjentow z chorobami rzadkimi trzeba wcze$nie diagnozowac, mieé ich gdzie leczyé oraz mieé ich czym leczyé.

To proste postulaty, ktorych realizacja prosta nie jest. Jak nam idzie wdrazanie Planu dla Chorob Rzadkich?

Stanistaw
Macékowiak

Prezes Krajowego Forum
ORPHAN i Federacji
Pacjentéw Polskich

Krajowe Forum Orphan prowadzi cyklicz-
ny i przekrojowy audyt potrzeb pacjentow
z chorobami rzadkimi. Jakie dzi$ s te
potrzeby?

Pierwszg sprawg jest diagnostyka.
W panelu badan przesiewowych jest juz
30 jednostek chorobowych i pracujemy
nad rozszerzeniem go o kilka kolejnych.
Jestesmy na dobrej drodze. Agencja
Oceny Technologii Medycznych i Tary-
fikacji opracowata rekomendacje dla
szesciu kolejnych jednostek. My widzi-
my, ze wzorem Wioch datoby sie ujgé
w panelu jeszcze kilkanascie chorob.
Sredni czas diagnozy w chorobach
rzadkich to miedzy pie¢ a siedem lat.
Mozna wiec sobie wyobrazié, co dzieje
sie z pacjentami w czasie odysei dia-
gnostycznej — jak sg badani oraz na
co i przez kogo leczeni. Druga sprawa
to sam proces leczenia. Konieczne
jest utworzenie polskiej sieci osrodkow
eksperckich (OECR). Taki zapis jest
w Planie dla Chorob Rzadkich. Teraz
mamy sie¢ europejskich osrodkéw
eksperckich — sg w niej 44 nasze
osrodki. To kropla w morzu potrzeb.
Zostaty opracowane kryteria naboru do
sieci OECR, ale trzeba to jeszcze ubrac
w ramy prawne. Potrzebna jest m.in.
nowelizacja ustawy o swiadczeniach
i niedtugo ma by¢ gotowy stosowny
projekt. Zostaty juz opracowane wyceny
czesci $wiadczen, ktore bedg dotyczy-
ty tych osrodkow. Trzecia, niezwykle
wazna sprawa to to, zeby byto czym
leczy¢ pacjentow. Tylko okoto 5 proc.
choréb rzadkich ma jakakolwiek ofer-
te leczenia farmakologicznego. Trzeba

doprowadzi¢ do sytuacji, w ktorej rze-
czywiscie te 5 proc. bedzie miato to
leczenie refundowane. W ostatnich
latach mamy duzy postep, jesli chodzi
o refundacje lekéw w chorobach rzad-
kich i mamy nadzieje, ze dojdziemy do
momentu, w ktérym bedziemy mieli
do dyspozycji w leczeniu wszystko,
co mozna miecC.

Powiedzial pan o rozwigzaniach sys-
temowych zwiazanych z podstawowym
poziomem potrzeb pacjentéw, czyli
o diagnostyce, sieci osrodkow i dostepie
do leczenia. Plan dla Choréb Rzadkich
obejmuje jednak rowniez stworzenie
narzedzi cyfrowych, takich jak rejestr
czy platforma informacyjna.

To elementy spojne z tym, o czym
mowitem wczesniej. Platforma jest
juz zbudowana jako narzedzie, ale
teraz musimy ja zapetni¢ rzetelnymi
danymi, opracowanymi przez grupe
ekspertow. Kolejna wazna rzecz to
rejestr. Choréb rzadkich jest opisanych
ponad 10 tys, a ilu jest chorych
na nie? Mozemy to tylko szacowac
i przewidujemy, ze jest to pomiedzy 6
a 8 proc. populacji. Tylko ze w Polsce
te dwa punkty procentowe rdznicy
W szacowaniu oznaczajg ponad 700
tys. osoéb. Zeby zobaczy¢, jaki jest
problem epidemiologiczny, musimy go
najpierw precyzyjnie okresli¢. Kiedy
mamy rejestr chorych, to mamy tez
dane konieczne do podejmowania
decyzji systemowych dotyczacych
leczenia, refundacji, opieki socjalnej,
edukacji.

2

Okazja do porozmawiania o potrzebach
bedzie Swiatowy Dzier Choréb Rzadkich.
Jakie beda tegoroczne obchody?

To dwudniowa uroczystos¢, odbywa-
jaca sie 28 lutego oraz 1 marca.
W  pierwszym dniu w Patacu na
Wodzie w tazienkach Krélewskich juz
po raz 15. zorganizujemy konferencje
z udziatem ministra zdrowia, parlamen-
tarzystow i innych oséb decydujacych
o sprawach kluczowych dla chorob
rzadkich oraz przedstawicieli organi-
zacji pacjentéw. Drugi dzien wydarze-
nia to konferencja merytoryczna. Na
czynniki pierwsze bedziemy rozktadali
systemowe rozwigzania, ktore sg
konieczne do opracowania. Bedziemy
mowili, gdzie jestesmy i co powinnismy
zrobi¢, zeby te rozwigzania wdrozyc
jak najszybciej. Ponadto, jako wyraz
wizualny i symbol Miedzynarodowe-
go Dnia Choréb Rzadkich, zostanie
podswietlony w kolorystyce choréb
rzadkich Patac Kultury i Nauki.

Czytaj wiecej na stronie:
chorobyrzadkie.com
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Plan Chorob Rzadkich poprawi
jakosc zycia pacjentow

Choroby rzadkie to wielkie wyzwanie dla wspdtczesnej medycyny Jako Ministerstwo Zdrowia doktadamy wszelkich

staran, aby pacjenci czuli si¢ zaopiekowani, a jako$é ich zycia oraz ich bliskich byta jak najlepsza.

Marek Kos
Podsekretarz Stanu
w Ministerstwie Zdrowia

Nowy Plan dla Choréb Rzadkich

na lata 2024-2025

Istotnym krokiem byt przyjety w paz-

dzierniku 2024 roku przez Rade

Ministrow Plan Choréb Rzadkich

na lata 2024-2025. Przewiduje on

kompleksowa i skoordynowang opieke
zdrowotng. Zaktada wiekszy dostep
do nowoczesnej aparatury medycznej
oraz lekow i srodkéw specjalnego
przeznaczenia zywieniowego.

Jest to dokument strategiczny, ktory
zaktada dziatania w obszarach:

1. Powotanie Osrodkéw Eksperckich
Choréb Rzadkich, a takze analiza
wprowadzonych dla OECR produk-
tow rozliczeniowych.

2. Poprawa dostepu do badan dia-
gnostycznych wykorzystywanych
w diagnostyce i leczeniu chorob
rzadkich.

3. Dostep do lekéw, wyrobow medycz-
nych oraz srodkéw specjalnego
przeznaczenia zywieniowego sto-
sowanych w chorobach rzadkich.

4. Polski Rejestr Choréb Rzadkich.

5. Karta Pacjenta z chorobg rzadka.

6. Platforma Informacyjna ,Choroby
Rzadkie".

Te dziatania majg duze znaczenie
w wyréownaniu dostepu do leczenia
pacjentow z podejrzeniem lub rozpo-
znaniem choroby rzadkiej, w dostepie
do informacji o chorobach oraz do
nowoczesnej diagnostyki. Wyréwna
to takze dostep do ekspertow.

Osrodki Eksperckie i Europejska

Sieé Referencyjna

Dazymy do tego, aby w Polsce spraw-
nie funkcjonowaty Osrodki Eksperckie
Choréb Rzadkich, ktére beda dobrze
finansowane, skoncentrowane na spe-
cyfice procesu diagnozy i monitoro-
wania pacjenta i ktére bedg odgrywac
kluczowa role w réwnym dostepie
do leczenia. Dlatego wprowadzili-
Smy wysoko wycenione nowe typy
porad w AOS. Wkrotce tez zaczna

obowigzywac¢ nowe zasady rozlicze-
niowe dla hospitalizacji.

Obecnie w Polsce sg 44 osrodki,
ktére majg statut OECR i sg w Euro-
pejskiej Sieci Referencyjnej chorob
rzadkich. Oznacza to, ze pacjent
z chorobg ultrarzadka (co dotyczy
pojedynczych pacjentow w  kraju)
ma mozliwos¢ konsultacji i leczenia
w osrodkach w innych krajach nale-
zacych do europejskiej sieci.

Jako ministerstwo wspieramy inte-
gracje pomiedzy ERN, ale tez polskie
osrodki w dgzeniu do cztonkostwa lub
wspotpracy w ramach Sieci.

Wyzwania: leki, refundacje

oraz system teleinformatyczny

Plan dla Chorob Rzadkich to takze
postulat lekowy, majacy na celu popra-
we dostepu do lekow i srodkéw spe-
cjalnego przeznaczenia zywieniowego
w chorobach rzadkich. Sukcesywnie
poszerzamy katalog refundowanych
technologii lekowych dotyczacych
choréb rzadkich. W 2022 r. byto to
37 technologii, w 2023 r. — 43, zas
w 2024 1. kolejne 36 nowych terapii.

W procesie administracyjnym pozo-
staje aktualnie ponad 25 wnioskow
o objecie refundacja lekéw we wska-
zaniach rzadkich - onkologicznych
oraz nieonkologicznych.

Widzimy potrzebe rozwoju w kie-
runku zwiekszania i weryfikowania
portfolio refundowanych lekéw w cho-
robach sierocych oraz problematyke
wnioskowania o objecie refundacjg
tych lekéw. W ramach prowadzone-
go obecnie procesu legislacyjnego,
zmieniajgcego m.in. aktualnie obowig-
zujgce regulacje ustawy o refundacji,
rozwazamy wprowadzenie definicji
LJleku sierocego” i definicji ,analizy wie-
lokryterialnej (MCDA)". Implementacja
analizy wielokryterialnej do procesu
oceny wnioskéw refundacyjnych lekow
sierocych pozwoli uwzgledni¢ rézno-
rodne czynniki, ktére moga byc¢ trudne
do zintegrowania w standardowym

modelu opartym gtownie na analizie
kosztéw i efektywnosci. Dzieki temu
Polska dotaczy do grona panstw sto-
sujacych zasady MCDA.

2

W prowadzeniu polityki
zdrowotnej w obszarze

chorob rzadkich

istotny jest dostep do

informag;ji o chorobach
oraz liczbie pacjentow.

W prowadzeniu polityki zdrowotnej
w obszarze chorob rzadkich istotny
jest dostep do informacji o chorobach
oraz liczbie pacjentow. Chcemy to
0siggnac¢ poprzez wdrozenie systemu
teleinformatycznego pt. ,System dla
Chorob Rzadkich z Polskim Reje-
strem Choréb Rzadkich oraz Kartg
Pacjenta z choroba rzadkg”. Dzieki
Karcie Pacjenta pacjenci z chorobg
rzadkg zyskajg kompleksowe infor-
macje o swojej chorobie, dzieki
czemu beda mie¢ utatwiony kontakt
z lekarzami, z ktorymi beda miec
kontakt po raz pierwszy, innych spe-
cjalizacji lub w sytuacji zagrozenia
zdrowia lub zycia. Z kolei eksperci
oraz decydenci bedg mieli mozliwos¢
zbierania informacji  (statystycz-
nej i epidemiologicznej) dotyczacej
danej choroby. Ponadto dziata Plat-
forma Informacyjna ,Choroby rzad-
kie”, ktora jest stale aktualizowana.
To zrodto wiedzy zaréwno o jed-
nostkach chorobowych, osrodkach
eksperckich, jak rowniez biezgcych
informacjach.

°
1

Czytaj wigcej na stronie:
chorobyrzadkie.com
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7 chorobami rzadkimi zmieni
si¢ diametralnie

Plan dla Chordéb Rzadkich definitywnie i absolutnie zmieni rzeczywistosé¢ chorych na choroby rzadkie i ich bliskich

- przekonuije prof. Alicja Chybicka, przewodniczaca Parlamentarnego Zespotu ds. Choréb Rzadkich. Dzi$ ta rzeczywistosé

to wciaz jeszcze w wielu przypadkach odyseja diagnostyczna i utrudniony dostep do innowacyjnych terapii.

Prof. dr hab. n. med.
Alicja Chybicka
Lekarka i polityk,
profesor nauk
medycznych, profesor
Uniwersytetu
Medycznego we
Wroctawiu; przez 21 lat
kierowata obecna klinikg
Przyladek Nadziei we
Wroctawiu; byta prezes
Polskiego Towarzystwa
Pediatrycznego,
senator VIIli X
kadencji, postanka na
Sejm VIl i X kadencji

Jakie konkretne zmiany w systemie opieki
zdrowotnej moga poprawié jakosé zycia
pacjentow z chorobami rzadkimi i ich
rodzin?

W ramach realizacji Planu dla Chorob
Rzadkich ma powstac¢ specjalny rejestr
wszystkich chorych, wzbogacony tez
o duzg dawke wiedzy o tym, jak ich
leczy¢. Rozpoznan jest ok. 10 tys,
a chorych — ok. 35 min. Dla tych
wszystkich wskazan trzeba przygoto-
wac rozktady jazdy: co podawac, jak
nowoczesnie leczy¢, jak sie opiekowac
pacjentem. Wtasnie to sie ma znalez¢
na tzw. platformie dla choréb rzadkich.
W $lad za tym pojawi sie karta pacjenta,
dzieki ktorej gdziekolwiek taka osoba
trafi, lekarz otrzyma dostep do jej
historii choroby i wiedze o tym, jak
Z nig postepowac.

Kolejna rzecz to osrodki referencyjne
dla chorych na choroby rzadkie (OECR
- przyp. red.). Dzi$ pacjent przezywa
odyseje, biega od Annasza do Kajfasza,
zanim postawi mu sie rozpoznanie.
Dzieje sie tak zwtaszcza w chorobach,
ktorych nie ma w rozktadach jazdy
aktualnych 44 OECR-6w. Trzeba pilnie
poszerzy¢ grupe osrodkow referen-
cyjnych tak, by w kazdej dziedzinie,
w ktorej wystepujg takie choroby, byto
miejsce leczenia. MZ przygotowuje sie
do tego, by nowe osrodki mogty apli-
kowa¢ o taki status.

Potrzebna jest tez poprawa diagno-
styki w chorobach rzadkich. Wystepuja
one we wszystkich mozliwych dzie-
dzinach. 80 proc. tych choréb jest
uwarunkowanych genetycznie i dlatego
to diagnostyka genetyczna jest kluczo-
wa. Potrzebni sg technicy, pielegniarki
i koordynatorzy genetyczni oraz inwe-
stycje w sprzet. W diagnostyce bardzo
wazne sg tez badania przesiewowe
noworodkoéw. Przesiew jest w Polsce

wzorcowy i obejmuje 30 badan z kropli
krwi. Mozna zrobi¢ jeszcze kolejnych
30 ijest to nam potrzebne, by wdrozy¢
leczenie jeszcze przed pojawieniem sie
pierwszych objawdw i uszkodzen. Dzis
takg mozliwo$¢ mamy np. w SMA.

Czy holistyczne podejscie, obejmujace
wsparcie psychologiczne i spoteczne,
jest w Polsce wystarczajaco rozwinigte
dla pacjentéw z chorobami rzadkimi?
Ono nie jest dobrze rozwiniete chyba
w zadnej dziedzinie... Ja i moi koledzy
od lat trgbimy, ze holistyczna opieka
jestkluczowa. Potrzebny jest dostep do
psychologow, w klinice musi by¢ szkota
i rehabilitacja, ktora pozwoli dziecku
stangc¢ na nogi. Ale to tez nie wszystko.
Trzeba da¢ tym dzieciom mozliwosé
poznawania $wiata, znanych ludzi — po
to, by zycie, ktére zafundowat im los,
nie niosto im tylko cierpienia, zeby
miato jasne barwy. Méwie o dzieciach,
bo z nimi pracuje, ale dorosli maja
bardzo podobne potrzeby.

Jakie dziatania nalezy podjaé, aby zwigk-
szy¢é dostep do nowoczesnych terapii dla
tej grupy pacjentéw?

System musi przewidywac¢ przyspie-
szong Sciezke refundacji, zeby mogta
zadziatac¢, gdy terapia niesie ogromne
szanse i ratuje zycie. Dzi$ ta Sciezka
jest beznadziejnie dfuga. Nie moge
réwniez stucha¢ o tym, ze wyda-
tek 15 min zt na terapie genowa to
straszna suma. Jak mozna mowic,
ze to sie nie opfaca, gdy na szali
mamy czyjes zycie, czyje$ cierpienie,
cierpienie jego bliskich i koszty dla
spoteczenstwa? Nie rozumiem tez,
dlaczego nie mamy jeszcze w Polsce
zadnej firmy przygotowujacej terapie
genowe, wiec komorki macierzyste
musimy wysyta¢ np. do USA.

Mamy 10 000
rozpoznanych choréb
rzadkich

B 80 proc. chorob rzadkich jest
uwarunkowanych genetycznie

0% e age0ete

z 1 kropli krwi noworodka robi sie
30 badan przesiewowych

Czytaj wiecej na stronie:
chorobyrzadkie.com
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do badan genetycznych

Dzieki metodom takim jak sekwencjonowanie nastepnej generacji (NGS) szanse na wczesne wykrycie chordb rzadkich

znacznie wzrosty. Jednak w Polsce nadal brakuje dostepu do kluczowych badan, a potrzeba inwestycji w specjalistow

genetyki i nowe zawody i specjalizacje zwigzane z genetyka rosnie.

Prof. dr hab. n. med.
Anna Latos-Bieleriska
Konsultant krajowa

w dziedzinie genetyki
klinicznej, Katedra

i Zaktad Genetyki
Medycznej Uniwersytetu
Medycznego

im. K. Marcinkowskiego
w Poznaniu

Dlaczego badania genetyczne w przy-
padku choréb rzadkich maja szczegélne
znaczenie?

Choroby rzadkie to choroby o réz-
norodnej etiologii, ale az 80 proc.
choréb rzadkich to choroby gene-
tyczne. Prowadzg do nich zmiany
materiatu genetycznego, najczesciej
sg to mutacje pojedynczych genodw.
Diagnostyka molekularna w takich
przypadkach nie jest prosta, poniewaz
rzadko sie zdarza, ze przyczyna danej
choroby jest jedna okreslona i tatwa
do zbadania zmiana materiatu gene-
tycznego. To wtasnie skomplikowane
podfoze molekularne spowodowato, ze
chorzy na choroby rzadkie pozostawali
bez rozpoznania i musieli czeka¢ na
postep w genetyce. Obecnie dzieki
sekwencjonowaniu nastepnej gene-
racji (NGS) rozpoznawalno$é choréb
rzadkich ogromnie sie poprawita. Cho-
rzy i my — ich lekarze = z ogromna
niecierpliwoscig czekamy na objecie
refundacjg nowych rodzajéw badan
genetycznych: to panele celowane
NGS oraz sekwencjonowanie catego
eksomu (WES). Prace trwajg i wszyst-
ko wskazuje na to, ze badania te
zostang objete refundacjg pod koniec
2025 roku lub na poczatku przysztego
roku.

Od 1 stycznia 2025 mozna juz
korzysta¢ z innego nowego badania
genetycznego — porownawczej hybry-
dyzacji do mikromacierzy (aCGH).
Zastepuje (w wiekszosci przypadkow)
klasyczne badanie kariotypu, a przez
to, ze wykrywa nie tylko klasyczne
aberracje chromosomowe, ale tak-
ze zmiany submikroskopowe, jego
skutecznos$¢ jest 4-5 razy wieksza
niz klasycznego badania kariotypu.
Niestety liczymy na korekte wyceny,
ktéra aktualnie jest za niska.

Ustalenie rozpoznania choroby rzad-
kiej i poznanie jej podtoza molekular-
nego jest wazne dla objecia pacjenta
wiasciwg opieka medyczng. Diagno-
styka genetyczna jest takze niezwykle
efektywna ekonomicznie. Jako sro-
dowisko genetykow przygotowalismy
,Biata Ksiege” badan genetycznych,
wykazujac, ze odpowiednio wczesnie

zastosowana diagnostyka genetyczna
to zaledwie 20 proc. kosztow diagno-
styki innymi metodami, w dodatku na
0got nieprowadzacymi do ustalenia
rozpoznania. Dzisiaj juz nikt nie watpi,
ze diagnostyka genetyczna to wielka
0szczednos¢ Srodkow.

Z czym zwiazane s najwigksze wyzwa-
nia w diagnostyce genetycznej chordob
rzadkich?
Aktualnie w Polsce realizowane sa
dwa wielkie projekty systemowe: Plan
dla Choréb Rzadkich oraz Narodowa
Strategia Onkologiczna. W obu nowo-
czesna diagnostyka genetyczna jest
jednym z waznych obszarow.
Trzeba pilnie inwestowac¢ w kadry
genetyczne. Rok 2024 byt pierwszym
rokiem, w ktérym pojawili sie specja-
lisci nowej specjalizacji ,medyczna
genetyka molekularna”, ktérzy wraz
ze specjalistami specjalizacji ,labora-
toryjna genetyka medyczna” wspdlnie
zabezpieczg szybko rosngce potrzeby
w zakresie diagnostyki genetycznej.
Wynik badania genetycznego musi
by¢ zawsze interpretowany w kontek-
Scie danych rodowodowo-klinicznych,
a chorzy na choroby genetyczne
i ich rodziny muszg zosta¢ obje-
ci poradnictwem genetycznym. Na
koniec 2024 roku czynnych zawo-
dowo lekarzy specjalistow genetyki
klinicznej mieliSmy w Polsce mniej
niz 150, a w przeliczeniu na petne
etaty — nie wiecej niz 100. Objecie
refundacja aCGH, a wkrétce takze
paneli NGS oraz WES, automatycznie
ogromnie zwiekszy zapotrzebowanie
na konsultacje genetyczne i poradnic-
two genetyczne. Konieczne sg zatem
szybkie zmiany systemowe - lekarz
specjalista genetyki klinicznej powi-
nien pracowa¢ w zespole razem
z pielegniarkami genetycznymi oraz
z doradcami genetycznymi w onkolo-
gii. Model ten znakomicie sprawdza
sie np. w USA, gdzie jeden genetyk
kliniczny wspotpracuje z 4-6 piele-
gniarkami/doradcami genetycznymi.
Wazng zmiang w genetyce Kli-
nicznej jest wprowadzenie nowego
Swiadczenia — wizyty ,orphanowskiej”,

w wycenie ktérej uwzgledniono czas
lekarza poswiecony na analize wyni-
kow badan genetycznych, ustalenie
rozpoznania, nadanie kodu ORPHA
i opracowanie karty informacyjnej. Na
razie moga z nich korzysta¢ tylko 3
OECR genetyczne.

Jakie dziatania podejmowane s3 aktu-
alnie w Polsce, aby przyspieszyé roz-
poznanie choroby rzadkiej?

Plan dla Chorob Rzadkich, ktory
wygast po 19 miesigcach realizacji
(2022-2023), zostat reaktywowany,
a poprawa diagnostyki jest nadal
jednym z najwazniejszych obszarow
Planu. Szybkie uzupetnienie koszyka
Swiadczen gwarantowanych takze
o panele celowane NGS oraz WES
bedzie momentem zwrotnym w oce-
nie Planu przez pacjentow, ktorzy
od razu odczujg, ze Plan dziata.

2

Ustalenie rozpoznania
choroby rzadkiej i poznanie
jej podtoza molekularnego
jest wazne dla objecia
pacjenta wtasciwa

opieka medyczna.

Ustalenie rozpoznania choroby rzad-
kiej i nadanie kodu spowoduje, ze
informacja ta znajdzie sie w Polskim
Rejestrze Choréb Rzadkich, a pacjent
otrzyma Karte Pacjenta z Chorobg
Rzadka. To nowoczesne rozwigzanie
jest mozliwe w Polsce dzieki bardzo
dobrej informatyzacji w ochronie zdro-
wia. Najpierw jednak trzeba usunac
bariere legislacyjng w powotywaniu
nowych osrodkéw eksperckich — wte- °

dy dopiero pojawi sie wiele nowych, /

w ktorych pacjenci znajdg wtasciwg Kontynuacja na stronie:
opieke medyczna. chorobyrzadkie.com
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Lekarz pierwszego kontaktu: fundament
w diagnostyce i terapii chorob rzadkich

Skrocenie tzw. odysei diagnostycznej w przypadku chorob rzadkich mozliwe jest m.in. dzigki rosnacej Swiadomosci

i wiedzy lekarzy rodzinnych.

Dr hab. n. med.
Jolanta Sykut-
-Cegielska

Prof. IMiD, kierownik
Kliniki Wrodzonych Wad
Metabolizmu i Pediatrii
w Instytucie Matki

i Dziecka, konsultant
krajowa w dziedzinie
pediatrii metabolicznej

Jak wyglada kwestia rozpoznawania cho-
réb rzadkich na ich wezesnym etapie?
Od wielu lat zajmuje sie chorobami
rzadkimi, w szczegolnosci wrodzonymi
wadami metabolizmu, wiec najtatwiej
mi odpowiada¢ na tym przyktadzie.
Tym bardziej, ze z 8 tys. zidenty-
fikowanych choréb rzadkich w az
2 tys. z nich podfozem sg witasnie
genetycznie uwarunkowane wrodzone
wady metabolizmu.

Sciezki diagnostyczne s dwo-
jakie: skrining populacyjny i selek-
tywny. Niektére choroby rozpoznaje
sie poprzez badania przesiewowe
noworodkéw, co oznacza, ze kazde
zywo urodzone dziecko jest badane
obecnie pod katem 26 réznych wad
metabolizmu, ktére spetniajg definicje
choroby rzadkiej. Jesli wynik badania
przesiewowego jest nieprawidtowy,
to noworodek kierowany jest na
dodatkowe badania specjalistyczne.

Druga metoda diagnostyki to skrining
selektywny i dotyczy osob, u ktorych
pojawiaja sie objawy kliniczne. Wow-
czas prowadzona jest wieloetapowa
diagnostyka, ktéra dopiero niestety
po dtugim czasie doprowadza do
ostatecznego rozpoznania choroby
rzadkiej. Diagnostyce rowniez pod-
lega rodzenstwo chorego, jesli wykryta
wrodzona wada metabolizmu dzie-
dziczy sie w sposéb autosomalny
recesywny.

Jak wazna w $ciezce diagnostycznej jest
witasciwa reakcja na podejrzane objawy
lekarza podstawowej opieki zdrowotnej?
Rola lekarza pierwszego kontaktu jest
absolutnie kluczowa, bo to osoba, ktdra
najczesciej widzi danego pacjenta,
moze obserwowac nasilenie, wspot-
wystepowanie czy zmiany objawow.
Dlatego tak wazna jest czujnosé
diagnostyczna lekarzy medycyny

rodzinnej, a szczegolnie pediatrow.
W tym aspekcie bardzo wazna jest
sama swiadomos¢ lekarzy, ze cho-
roby rzadkie faktycznie wystepuja
w populacji i ze majac jakiekolwiek
podejrzenia, nalezy pacjenta kierowac
na bardziej specjalistyczne badania.
Szczesliwie mozemy powiedzie¢, ze
sytuacja z roku na rok sie poprawia.
Lekarze wykazujg coraz wiekszg czuj-
nos¢, co znacznie skraca tzw. odyseje
diagnostyczng, na jaka narazeni sa
chorzy. W skrajnych wypadkach od
wystapienia pierwszych objawow do
prawidfowe] diagnozy nadal moze
ming¢ nawet kilka czy kilkanascie
lat, ale co do zasady rozpoznania
sg juz szybsze niz jeszcze dekade
temu. Poprawia sie takze dostepnosé
informacji o chorobach rzadkich oraz
zakres opieki, jaka w specjalistycz-
nych osrodkach referencyjnych ota-
czani sg chorzy i ich rodziny.

[ ]
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#. PROBLEM

Picherzowe oddzielanie sie naskorka
- kruche zycie zEB

Pecherzowe oddzielanie sig naskdrka - EB (epidermolysis bullosa) - to rzadka, dziedziczna choroba skory

charakteryzujaca sie nadmierng wrazliwoscig na urazy mechaniczne. Nawet najmniejsze otarcie czy ucisk powoduja

tworzenie pecherzy i ran, a w konsekwencji owrzodzen niegojacych sie tygodniami, a czasem miesigcami czy latami.

v

EBPoIska

Epidermolysis Bullosa

Zespot Fundaciji
EB Polska

okreslane jest jako choroba
dzieci motyli, z uwagi na
ogromng delikatnos¢ i kru-
chos¢ skory, ale tez jako
najbolesniejsza choroba $wia-
ta. BOl towarzyszacy ranom chorzy
odczuwajg bez przerwy. Kazdy z nas
zna z zycia codziennego bdl czy
dyskomfort zwigzany z matg rang
— a teraz wyobraZcie sobie, ze rany
zajmuja wiekszo$¢ waszego ciata...
Pacjenci z EB i ich opiekunowie
stajg przed wieloma wyzwaniami
w zmaganiu sie z chorobg. Jednym
z gtownych problemdw jest codzienna,
kilkugodzinna pielegnacja ran. Wymaga
duzej ostroznosci i delikatnosci, aby
unikng¢ uszkodzen skory, ktérych
gojenie jest trudne.
EB powoduje spustoszenie catego
organizmu. U wszystkich pacjentow
z postacig dystroficzng o ciezkim

przebiegu pojawia sie niedozywie-
nie, ostabienie odpornosci, przewlekty
stan zapalny, anemia, zrosty przetyku.
Pozostate komplikacje moga dotyczy¢
m.in. serca, uktadu oddechowego, oczu,
nerek, uszu. Ryzyko rozwoju raka skory
wzrasta z kazdym rokiem — w wieku 35
lat wynosi ponad 65 proc. EB wymaga
wiec wielospecjalistycznej opieki od
najmtodszych lat. Niestety, brakuje
osrodkéw medycznych, w ktérych
mozliwa bytaby opieka kompleksowa.
W przypadku EB dodatkowy problem
stanowi fakt, iz nawet najprostsze
badanie rutynowe moze spowodowaé
uraz skory i przysporzy¢ dodatkowego
cierpienia pacjentowi. Jest to problem
w postepowaniu zaréwno z dzieémi,
jak tez z dorostymi i dotyczy obu
stron — tak pacjenta, jak i lekarza
przeprowadzajgcego badanie — i jak
wynika z obserwacji Fundacji EB

Polska, stanowi istotny problem
w dostepie do opieki medycznej.

W wielu krajach funkcjonuja spe-
cjalne osrodki medyczne zajmujace
sie kompleksowo EB. W Polsce nie
udato sie stworzy¢ takiego osrodka.
Powotanie go w perspektywie czaso-
wej jest niezbedne. Jednak w chwili
obecnej funkcje koordynatora opieki
medycznej mogliby petni¢ lekarze
genetycy kliniczni, ktérzy planowa-
liby proces diagnostyczno-kliniczny
pacjenta, w tym czestotliwos¢ badan
laboratoryjnych i wielospecjalistycz-
nych wizyt kontrolnych.

W Polsce pacjenci z EB i ich
opiekunowie moga szuka¢ wsparcia
i pomocy w Fundacji EB Polska. Fun-
dacja pomaga m.in. w wyszukiwaniu
specjalistow, organizowaniu wizyt
lekarskich czy szkoleniu z zakresu
leczenia ran (ebpolska.pl).

[ J
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Microdacyngy” Wound Care

Roztwor oraz zel do ptukania i antyseptyki ran

- KIKGEL

Dystrybutor i podmiot prowadzacy : KIKGEL Sp. z 0.0. | tel.: 44 719 23 40 | e-mail: biuro@kikgel.com.pl | www.kikgel.com.pl
Reprezentant w UE: Sonoma Pharmaceuticals Netherlands B.V. | Producent: Oculus Technologies of México S.A. de C.V

To jest wyrob medyczny. Uzywaj go zgodnie z instrukcjg uzywania lub etykieta.

Wskazania

Rany ostre i przewlekte: {j. otarcia, owrzodzenia podudzi,
zespotu stopy cukrzycowej, odlezyny, owrzodzenia nowotworowe

Oparzenia termiczne, elektryczne

i chemiczne |-go i ll-go stopnia, odczyny popromienne
Pielegnacja miejsc wprowadzania cewnikdéw urologicznych,

gastrostomii (PEG/PEJ), drenéw oraz stomii

Nawilzanie opatrunkéw takich jak kompresy, gabki, gaza,
tampony i inne, kiedy wystepuje problem z ich usunieciem
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e SWixx BioPharma

Modern Medicines for All

Innowacyjne metody leczenia.
Pacjent zawsze w centrum
haszych dziatan.

Profesjonalny,
peten pasji zespot.

Swixx BioPharma to firma farmaceutyczna reprezentujgca portfolio

spo6tek miedzynarodowych oferujgcych produkty biofarmaceutyczne, produkty
dostepne bez recepty oraz wyroby medyczne, zastepujaca ich spoétki zalezne
lub jednostki organizacyjne na rynkach, na ktére nie chca one wkraczag,

lub z ktérych chcg sie wycofaé.

Nasz oddany zesp6t, ktory za cel stawia sobie poprawe wynikéw leczenia pacjentow,
niestrudzenie dgzy do zapewnienia potrzebujgcym dostepu do nowoczesnych lekow
od naszych partneréw.

Swixx BioPharma specjalizuje sie w czterech strategicznych obszarach leczenia,
wprowadzajgc wysoce innowacyjne, nowe terapie w zakresie chorob rzadkich,
onkologii/hematologii, opieki specjalistycznej i szczepionek.

SWIXX BIOPHARMA SP. Z 0O.0.

UL. PROSTA 51, 00-838 WARSZAWA
TELEFON: +48 22 460 07 20

E-MAIL: poland.info@swixxbiopharma.com
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