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rzetelnie i z najwickszym zasiegiem
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Poruszajaca byta historia rodzenstwa,
gdzie starsze dziecko nie mialo jeszcze
mozliwosci leczenia, a mlodsze lek
otrzymato. To starsze jezdzilo na wozku,
a mlodsze biegato naokoto.
Mariusz Oltarzewski
Serial ,Matki pingwinéw” ozywil dyskusje
na temat zycia rodzin z dzie¢mi o specjalnych
potrzebach. Skala jego sukcesu
naprawde nas zaskoczyla.
Magdalena Rozczka
Wiekszos¢ pacjentow Wrodzone wady
zostala w tyle metabolizmu
Nie mamy czym leczy¢ ponad 90 proc. Ustalenie rozpoznania trwa
pacjentéw z chorobami rzadkimi czasem nawet kilkanascie lat

Urszula
Demkow

Budujemy cos trwatego

tukasz
Krason

System od nowa

Marek
Kos

Robimy duzo dla pacjentow
z chorobami rzadkimi

Alicja
Chybicka

Najbardziej zaniedbana
dziedzina medycyny

Skrocié Sciezke pacjenta

Stanistaw
Mackowiak

Jedno paristwo, dwa resorty

Anna
Kowalczuk

Szybsza dostepnosé lekow

Mlodziencze idiopatyczne
zapalenie stawow

Diagnostyka trwa zbyt dtugo,
ale skuteczne leczenie jest mozliwe
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Choroba rzadka?
Moze dotknac takze ciebie

Szybsza diagnostyka w osrodkach referencyjnych, opieka koordynowana i terapia najblizej miejsca zamieszkania, a takze pomoc

psychologiczna to elementy holistycznego podejscia do pacjenta z choroba rzadka i jego rodziny. Na to wszystko stawia Europa.

Czy Polska wreszcie pod tym wzgledem bedzie jej czescia?

Margit
Kossobudzka

Od redakcji

Kiedy kilka lat temu po raz pierwszy
jako dziennikarka zetknetam sie z te-
matem chorob rzadkich, byt on wy-
raznie zaniedbany w mediach. Mato
sie o tym moéwito w dziennikarskich
kregach, konferencje na ten temat nie
przyciagaty tak, jak te o cukrzycy czy
chorobach serca.

Skad ta obojetnos¢? Nie z braku ser-
ca dla takich tematéw. Raczej z po-
wszechnego przekonania, ze choro-
by rzadkie sg wtasnie rzadkie, zatem
dotycza niewielkiej czesci populacji.
Zawsze byto cos$ populacyjnie waz-
niejszego do opisania.

Przyktad tez nie ptynat z gory.
O nowe terapie czy opieke nad pa-
cjentami z chorobami rzadkimi walczyli
gtownie rodzice dzieci, ktére byty chore
lub zapalency, w tym lekarze, ktérzy
widzieli, jak bardzo Europa nam pod
tym wzgledem ucieka. Polski system
zdrowia nie miat rozwigzan dla takich
pacjentow. Mimo ze juz w 2009 roku
Unia Europejska wydata rekomendacje
dla tworzenia narodowych planéw dla
chorob rzadkich w obrebie kazdego
kraju Wspolnoty.

To nie s3 pojedyncze przypadki

Zgtebiajac jednak temat chorob
rzadkich, pierwsze, czego sie dowiadu-
jemy, to to, ze wcale nie sg one rzad-
kie! To prawda, ze jednostek chorobo-
wych jest okoto 10 tysiecy, ale kiedy
zbierze sie razem osoby chorujace, to
stanowia one az 6-8 proc. naszego
spoteczenstwa, czyli az 2,5 do nawet
3,5 miliona chorych!

Niska czestos¢ wystepowania nie
oznacza zatem, ze rzadkie choroby
dotycza niewielkiej czesci populacji.
Wedtug wyliczen UE w krajach Wspdl-
noty od 27 do 36 milionéw oséb zyje
7 rzadka choroba. Podczas gdy jedna
rzadka choroba moze dotyczyc¢ tylko
kilku pacjentéw, inne moga dotyczyc
nawet 245 tys.

Co bardzo wazne, okoto 80 proc.
rzadkich choréb ma podtoze genetycz-
ne, a 70 proc. tych schorzen zaczy-
na sie w dziecinstwie. Dotykaja wiec
gtéwnie nasze najmtodsze pokolenie
i oczywiscie catg rodzine. To oznacza,
ze tak naprawde, ujmujac w duzym
skrocie, mamy w Polsce okoto 2 mi-

lionéw chorych dzieci i dwa, trzy razy
wiecej 0sob ta choroba dotknietych
- jesli wtaczymy w to rodzine, na ktorej
barki spada opieka nad chorym dziec-
kiem.

Liczy sie czas!

Opieka czesto podszyta rozpacza,
bo rodzice odbijaja sie od lekarza do
lekarza, szukajac przyczyny zdrowot-
nych ktopotdw swojego dziecka. Mowi
sie wrecz o odysei diagnostycznej. Sa
badania, z ktérych jednoznacznie wy-
nika, Zze czas od pierwszych objawow
klinicznych do ustalenia wtasciwego
rozpoznania to u niektorych pacjentéw
dziesiec lat, a czasem nawet kilkana-
Scie. Zdarza sig, ze pacjent nie dozyje
wiasciwego rozpoznania. U dzieci czas
od objawow do diagnozy i rozpocze-
cia leczenia wynosi Srednio pie¢-sie-
dem lat. To bardzo duze opdZnienie,
a w wiekszosci choréb wczesne roz-
poznanie oznacza wczesne wiacze-
nie leczenia, co zdecydowanie popra-
wia rokowanie.

Cos dobrego si¢ dzieje

To jednak sie wreszcie zmienia. Mi-
nisterstwo Zdrowia realizuje Plan dla
Choréb Rzadkich na lata 2024-25,
ktory ma zauwazyc¢ potrzeby tych pa-
cjentow i poprawi¢ sposob, w jaki sa
oni traktowani przez system.

Utatwi to dostep pacjentéw do dia-
gnostyki, leczenia, informacji i opieki.
To jest to, do czego dazy Unia Europej-
ska. W latach 2007-20 w UE zainwe-
stowano ponad 3,2 mld euro w ponad

550 projektow wspotpracy badawczej
i innowacyjnej zwiazanych z chorobami
rzadkimi. Mamy 44 osrodki, ktére nale-
73 do europejskiej sieci referencyjne;j.
Sa one dedykowane pacjentom z cho-
robami rzadkimi. Jednak to za mato.
Co wiecej, chorzy na mukowiscydo-
ze, SMA, oporne na leczenie padaczki,
maja bardzo dobrg opieke takze dzieki
dziatajacym na ich rzecz organizacjom
pozarzadowym. Ale - jak na tamach
Kompendium zaznacza prof. Alicja
Chybicka - nie ma w Polsce np. zad-
nego osrodka, ktéry zajmowatby sie
ultrarzadka choroba Danona, w ktorej
dzieci umieraja z powodu niewydol-
nosci serca. Co gorsza, nie ma u nas
ani jednego osrodka kardiologicznego
specjalizujacego sie w chorobach rzad-
kich. Musza powstac takie osrodki eks-

perckie. Na razie mamy z tym problem
legislacyjny z uwagi na to, ze ustawa
o $wiadczeniach zdrowotnych nie daje
takiej mozliwosci. Trzeba zatem zrobic¢
nowelizacje ustawy. Nastepnie stwo-
rzy¢ akty prawne wykonawcze, czyli
rozporzadzenia, ktére dadza mozliwosc¢
powotania osrodkéw eksperckich spe-
cjalizujgcych sie w chorobach rzadkich.

Po drugie, trzeba zapewni¢ od-
powiednie systemowe finansowanie
tych osrodkow. Czes¢ pacjentéw cier-
pi na choroby wymagajace mnostwa
procedur zwiazanych z diagnostyka
i leczeniem. To zdecydowanie bardziej
skomplikowane niz przy chorobach po-
pulacyjnych. W zwiazku z tym i koszty
sa Wyzsze.

Po trzecie, musza to by¢ osrodki
wysokiej jakosci, spetniajace pewne

Mamy w Polsce okoto 2 min chorych dzieci i dwa,
trzy razy wiecej 0s0b tg chorobg dotknigtych — jesli
wigczymy w to rodzine, na ktorej barki spada opieka
nad chorym dzieckiem. Ministerstwo Zdrowia
realizuje Plan dla Chorob Rzadkich, ktory adresuje
potrzeby tych pacjentow. To jest to, do czego

dazy Unia Europejska.

kryteria. Musza pracowac w nich wy-
kwalifikowani specjalisci, ktorych trze-
ba z kolei odpowiednio wynagradzac,
by nie szukali lepiej ptatnych miejsc
w systemie.

Inng kwestig jest to, czy firmy ze-
chca opracowywac tzw. leki sieroce,
skuteczne w ultrarzadkich chorobach.
Na razie podnosza argument optacal-
nosci. Jak zaznacza Stanistaw Macko-
wiak, prezes Federacji Pacjentow Pol-
skich, jest tez druga strona medalu:
edyby potraktowac drogie leczenie jako
inwestycje, to moze sie okazac, ze pa-
cjent wcale nie obciagzy systemu - be-
dzie wrecz do niego doktadat.

Warto podkresli¢, ze mamy jeden
7 najlepszych systeméw badan prze-
siewowych noworodkéw w kierunku
choréb rzadkich w Europie, a dziecko
zdiagnozowane od razu po porodzie
to dziecko z szansa na normalny roz-
woj i zycie.

Karta i rejestr pomoga chorym
Bardzo waznym elementem Planu
dla Choréb Rzadkich ma byc¢ specjalna
karta pacjenta. Zawarta w niej bedzie
cata wiedza o chorobie danej osoby,
co jest potrzebne zwtaszcza w stanach
nagtych, bo chorzy na choroby rzadkie
maja szczegolne potrzeby terapeutycz-
ne. Powstanie tez pierwszy w Polsce
ogoélnopolski rejestr chorob rzadkich.

Orzecznictwo i asystencja

Istotny jest takze rownolegty roz-
woj skutecznego systemu wsparcia dla
0s6b z niepetnosprawnosciami, ktory
powinien opierac sie m.in. na spraw-
nym orzekaniu o niepetnosprawnosci
i dostepie do asystencji osobistej. Ma
on bazowac na ocenie funkcjonalne;j,
pozwoli lepiej dopasowac wsparcie do
indywidualnych potrzeb. Dodatkowo,
jak zapowiada na tamach Kompendium
wiceminister rodziny tukasz Krason,
niebawem majg zosta¢ wprowadzone
nowe wytyczne i narzedzie wspomaga-
jace orzecznikdw, co usprawni proces
wydawania decyzji.

Niezmiernie wazne jest tez wsparcie
psychologiczne dla rodziny ze wskaza-
niem, co jest najistotniejsze dla dobra
pacjenta i jego bliskich.

Szybka diagnostyka, wykonywanie
wysokospecjalistycznych procedur
w osrodkach referencyjnych, opieka
koordynowana i terapia najblizej miej-
sca zamieszkania, a takze pomoc psy-
chologiczna, to elementy holistycznego
podejscia do pacjenta z choroba rzadka
i jego rodziny. Na to wszystko stawia
Europa, a Polska wreszcie pod tym
wzgledem bedzie jej czescia.
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60 lat przesiewu
noworodkow w Polsce

Po raz pierwszy mamy tak obfity plan wprowadzania nowych badan przesiewowych dla
noworodkow. Wreszcie nie musimy funkcjonowaé¢ w mysl zasady, ze trzeba braé, co daja.

Dzi$ badania przesiewowe nowo-
rodkéw pod katem wrodzonych
choréb to standard. Pan jednak
zaczynat prace, kiedy ten stan-
dard dopiero powstawat.

Byt rok 1963, kiedy Amerykanin
- prof. Robert Guthrie — uruchomit
pierwsze oficjalne badania przesie-
wowe noworodkéw na $wiecie. Cho-
dzito o wykrywanie fenyloketonurii.
Test Guthriego jest bardzo prosty,
polega na pobraniu kilku kropli krwi
7 piety noworodka. Krew jest nano-
szona na specjalna bibute i suszona,
a nastepnie analizowana w labora-
torium w celu wykrycia wrodzonych
wad metabolizmu, takich jak np. fe-
nyloketonuria.

Jego ogromnga zaleta byto to, ze
mozna te bibutke wtozy¢ do koper-
ty i wystac¢ poczta do laboratorium.

Co ciekawe, metoda bibutkowa
obowiazuje do dzis.

Dtugo czekaliSmy w Polsce na
wprowadzenie tego testu?

Ambasadorka walczaca o to, zeby
w Polsce wprowadzi¢ te badania, byta
owczesna kierownik Kliniki Pediatrii
w Instytucie Matki i Dziecka, prof.
Barbara Cabalska. W 1965 roku do-
stata w prezencie od Amerykanow
pierwsze testy. Staty sie one pilota-
zem badania przesiewowego w Polsce
w kierunku fenyloketonurii. Jednak
60 lat temu, gdy zaczynano u nas
przesiew noworodkowy, nikt tej po-
trzeby nie rozumiat. Ministerstwo
Zdrowia w szczegdlnosci.

Na wprowadzenie powszechnych
badan trzeba byto czeka¢ prawie do
konca lat osiemdziesiagtych, czyli...
25 lat.

Strasznie dtugo!

Na pocieszenie powiem, ze potem
byto lepiej. W 1983 roku zaczatem
prace w Instytucie Matki i Dziec-
ka, gdzie dostatem mata pracownie
i za zadanie wprowadzenie testow
w kierunku wrodzonej niedoczynnosci
tarczycy. Brak leczenia w pierwszych
tygodniach zycia dziecka powoduje
niedorozwoj fizyczny i ciezkie upo-
Sledzenie umystowe.

Wdrozenie tego testu w catej Pol-
sce zajeto nam juz tylko... 11 lat. Po-
step, prawda?

Myslatam, ze mukowiscydoza byta
druga chorobga, ktéra doczekata
sie przesiewowego badania.

Byta kolejna. Pod koniec lat 90. Mi-
nisterstwo Zdrowia zaczeto patrzec
przychylnym okiem na potrzebe ba-
dan przesiewowych. W rezultacie
dostalismy pieniadze na czteroletni
program pilotazowy badania mukowi-
scydozy. Bylismy juz blisko realizacji
naszego celu, jednak ku naszemu za-
skoczeniu zespot genetykow uznat, ze
jest jeszcze za wczesnie na wprowa-
dzenie badan przesiewowych.

W rezultacie program nie zo-
stat uruchomiony.

Ostatecznie, na jesieni 2006 roku,
Instytut Matki i Dziecka dostat pie-
niadze na program, i juz nie mozna
byto zrobi¢ kroku wstecz. Test wszedt
do powszechnych badan jesienia
2009 roku. Czyli juz tylko... po trzech
latach. Kolejnym badaniem przesiewo-
wym byt test w kierunku wrodzonego

dr n. biol.

Mariusz Ohtarzewski
koordynator programu
badar przesiewowych

w Polsce, Zaktad

Badan Przesiewowych

i Diagnostyki Metabolicznej
Instytutu Matki i Dziecka

w Warszawie

przerostu nadnerczy, w wyniku ktore-
go dochodzi w organizmie do znacz-
nego nasilenia wydzielania androge-
néw. Test ten byt istotny zwtaszcza
dla dziewczynek.

Dlaczego?

Wrodzony przerost nadnerczy
powoduje zaburzenia wodno-elek-
trolitowe, zwane zespotem utraty
soli, ktore sa powaznym zagroze-
niem zycia dziecka. Poza tym nad-
miar androgendw rozpoczynajacy sie
jeszcze przed urodzeniem powoduje
nieodwracalne zmiany w zewnetrz-
nych narzadach ptciowych (maskuli-
nizacja) w czasie ich formowania sie.
Dziewczynka rodzi sie z przero$nieta
techtaczka i niektorzy lekarze uzna-
wali, ze to chtopiec.

Tyle btedow popetniano przed
wprowadzeniem badan przesiewo-
wych... Czy wie pani, ze jezeli szpital
wpisze pte¢ dziecka, to odkrecenie
ewentualnego btedu odbywa sie przez
sad? Znamy przypadki, ze lekarze po-
spieszyli sie z ustaleniem ptci dziec-
ka - napisali, ze urodzit sie chtopiec,
a okazato sie, ze to jednak jest dziew-
czynka! Potem dramat.

Tym razem udato sie wprowadzi¢
test w dwa lata, i juz w 2017 roku caty
kraj byt objety przesiewem. Ale rekord
Swiata pobilismy przy wprowadzaniu
nastepnego badania.

Rdzeniowy zanik migs$ni? Byto
o tym gtosno w mediach.

Tak, presja byta niesamowita
- zwiaszcza ze strony bardzo silnej
organizacji rodzicow.

Ale tez pojawito sie refundowane
leczenie diametralnie zmieniajace ro-
kowanie choroby.

Widziatem dzieci, ktére urodzity sie
z rdzeniowym zanikiem miesni (SMA)
przed dostepnym leczeniem i te uro-
dzone po nim. Najbardziej poruszajaca
byta historia rodzenstwa, gdzie starsze
dziecko nie miato jeszcze mozliwosci
leczenia, a mtodsze lek otrzymato. To
starsze jezdzito na wozku, a mtodsze
biegato naokoto.

Ta choroba jest jak zapalony lont
- caty czas biegnie, juz od okresu pto-
dowego. Tego lontu nie da sie cofnac,
ale mozna go zatrzymac. A jak sie za-
trzyma zaraz po porodzie, to dziecko
ma szanse na normalny rozwa.

Wszystko odbywato sie w ekspre-
sowym tempie, by jak najszybciej za-
cza¢ ratowac dzieci. Poprositem komi-
sje do spraw leczenia SMA o podanie
osrodkow, ktore beda leczy¢ maluchy.
W kazdym z nich musiato by¢ co naj-
mniej dwoch lekarzy odpowiedzial-
nych za program.

System przesiewowy w kierunku
SMA opiera sie na dwaoch testach
genetycznych. Jezeli drugi test (po-
twierdzajacy) jest pozytywny, lekarz
natychmiast ma obowiazek pilnego
wezwania rodzicow. W czasie wizyty
pobierana jest krew od dziecka. Dla-
czego to tak wazne? Poniewaz to musi
by¢ stuprocentowy wynik.

Od kwietnia 2021 roku wykrylismy
juz 130 noworodkow z ta wada gene-
tyczna. Pod koniec marca tego roku
bedziemy za$ mieli milion dzieci prze-
sianych w kierunku SMA.

Na jakie testy teraz czekamy?

Kolejne choroby dochodza do pa-
nelu badan, chociaz coraz wolniej.
Trzymaja nas w ryzach ustalone 50 lat
temu kryteria Swiatowej Organiza-
cji Zdrowia we wprowadzaniu badan
przesiewowych. Po pierwsze, to musi
by¢ choroba dobrze znana i ciezka,
zagrazajaca zyciu. Po drugie, musi by¢
dostepny tzw. test przedobjawowy
oraz leczenie! Badania przesiewowe
noworodkow prowadzi sie w celu wy-
krycia choréb wrodzonych, ktorych sie
nie rozpoznaje klinicznie po urodze-
niu. Méwiac kolokwialnie - dziecko
jest ciezko chore, ale tego nie widac.

Tak jest z mukowiscydoza i kaz-
da z chordb badanych przez Instytut
Matki i Dziecka.

Po trzecie, leczenie wrodzonej
choroby musi by¢ zapewnione przez
panstwo. Po tym jak wykryjemy chore
dziecko, trzeba je dobrze zdiagnozo-
wac, leczy¢, monitorowac.

Zawsze kierowatem sie zasada, ze
nie wywazam otwartych drzwi, ana-
lizujac to, co robia inne kraje, ktére
maja pieniadze na badania, zwtaszcza
Stany Zjednoczone jako lider.

W tej chwili prowadzimy badanie
pilotazowe dla kilku choréb, przede
wszystkim galaktozemii. To rzadka, me-
taboliczna choroba genetyczna zwiaza-
na z brakiem zdolnosci organizmu do
przeksztatcania galaktozy w glukoze.

Kontynuujemy tez przygotowa-
nia do badania w kierunku ciezkie-
g0, ztozonego niedoboru odpornosci,
zwanego w skrocie SCID. W wyniku
tej wady genetycznej rodza sie dzie-
ci, ktérych uktad odpornosciowy nie
reaguje na infekcje.

Dopiero pierwsze kraje w Europie
zaczynaja je wprowadzacé. My tez
przygotowujemy sie do wdrozenia
tego testu. Juz mamy zapewnione
na to pieniadze.

To dobre perspektywy.

Pierwszy raz mamy tak obfity plan.
Wreszcie nie musimy funkcjonowac
w mysl zasady, ze trzeba brac, co daja.

Bedziemy takze prowadzili pilotaz
dla grupy chordb lizosomalnych. Cie-
szy nas, ze decydenci dostrzegli to,
co od dawna byto dla nas oczywiste:
w przypadku choréb rzadkich trady-
cyjne analizy ekonomiczne nie sg od-
powiednie do oceny optacalnosci ich
wykrywania i leczenia.

Nie da sie wycenic¢ ludzkiego
zycia.

To niemozliwe i mam nadzieje, ze
- mimo préb - nikt sie tego nigdy na
powaznie nie podejmie.

rozmawiata Margit Kossobudzka

System
od nowa

tukasz Krason
wiceminister rodziny,
petnomocnik rzadu ds. oséb
niepetnosprawnych

Skuteczny system wsparcia dla osob z niepetno-
sprawnosciami powinien opierac sie m.in. na spraw-
nym orzekaniu o niepetnosprawnosci i dostepie do
asystencji osobiste]j. Obecny system orzecznictwa jest
przestarzaty i wymaga reformy. Ministerstwo Rodziny,
Pracy i Polityki Spotecznej planuje jego modernizacje,
finansujac ja z funduszy europejskich.

Nowy system, bazujacy na ocenie funkcjonalnej,
pozwoli lepiej dopasowac wsparcie do indywidual-
nych potrzeb.

Dodatkowo, w marcu, maja zosta¢ wprowadzone
nowe wytyczne i narzedzie wspomagajace orzeczni-
kéw, co usprawni proces wydawania decyzji. Asystencja
osobista wspiera samodzielnosc¢ i aktywnosc spotecz-
na. W grudniu 2024 roku rzad zaprezentowat projekt
ustawy, ktéry zapewni osobom z niepetnosprawno-
Sciami do 240 godzin miesiecznego wsparcia asystenta.
Biorac pod uwage postep prac, ustawa wkrétce trafi
do parlamentu, a nastepnie do prezydenta.

Wyréwnaé
szanse

Stanistaw Maékowiak
prezes Krajowego Forum na
Rzecz Terapii Chordb Rzadkich
ORPHAN i Federacji Pacjentow
Polskich

Pacjenci z chorobami rzadkimi od wielu lat prébu-
ja by¢ ustyszani. Potrzebuja, aby system uwzgledniat
nie tylko choroby powszechne, ale takze 10 tys.
chorob rzadkich. W tym celu konieczna jest jednak
odpowiednia legislacja. Od niej wszystko sie zaczy-
na. Plan dla Choréb Rzadkich na lata 2024-25 wy-
gasnie za dziesie¢ miesiecy. W takiej formie praw-
nej, w jakiej istnieje dzi$, nie ma jego kontynuaciji.

Jedli plan stanie sie ustawa - a nie jak obecnie
uchwata - to bedzie prawem stosowanym na za-
wsze. W takiej sytuacji trzeba bedzie jedynie nowe-
lizowac ustawe tak, zeby zawrze¢ w niej wszystkie
elementy Planu dla Choréb Rzadkich, ktére beda
obejmowaty potrzeby pacjentéw.

A przeciez ci pacjenci wcale nie licza na specjal-
ne traktowanie. Chca tylko wyréwnania szans. Sg
takimi samymi obywatelami jak kazdy inny pacjent.
Dlaczego ten, kto przychodzi do szpitala z zapa-
leniem ptuc, dostaje odpowiednia opieke, a chory
na chorobe rzadka dowiaduje sie, ze nie wiadomo,
co z nim zrobic¢? Taki pacjent czuje sie obywatelem
drugiej kategorii. We wspdétczesnym $wiecie i przy
obecnym postepie medycyny tak nie powinno by¢.

Pacjenci
partnerami

prof. Jolanta Wierzba
koordynator Centrum Choréh
Rzadkich w UCK w Gdansku,
pediatra, genetyk kliniczny,
specjalista pediatrii
metabolicznej

Pacjenci z chorobami rzadkimi i ich rodziny sa
coraz bardziej widoczni, méwia coraz gtosniej, a ich
wotanie o godne zycie jest po wielu latach naresz-
cie styszalne. Staja sie partnerami.

Coraz czesciej tworzy sie systemy zindywiduali-
zowanej i wielospecjalistycznej pomocy. W Polsce
dziataja juz tego typu placéwki opiekujace sie gru-
pami pacjentow, oferujac koordynowane programy
opieki. Takie programy to wyzwanie dla kazdego
systemu opieki zdrowotnej, poniewaz nie mieszcza
sie w obowiazujacych schematach.

Dla kazdej grupy chordéb system opieki jest inny.
Nieoceniona jest rola stowarzyszen, placowek opieki
socjalnej oraz organizacja niekonwencjonalnej edukacji.
Wazne s3 takze systemy opieki zdalnej oraz szeroko
pojetej informacji o danej chorobie. Pacjenci zyja dfuzej,
a my budujemy nowy $wiat poprawy ich funkcjonowa-
nia. Nie mamy wzorcow, uczymy sie razem — pacjenci,
rodziny i my - po pozornie drugiej stronie.
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Budujemy cos trwalego

Najlepiej by bylo, gdyby udato sie przygotowac¢ ustawe i w niej wszystko zapisaé. Jednak tego, co teraz zbudujemy, nikt nie zburzy.
Jesli powstanie osrodek, to nikt go nie zlikwiduje. Jak bedzie dobra wycena badan genetycznych, dostep do nich, nikt tego nie
anuluje. Takze mysSle, ze cho¢ czeSciowo, ale budujemy cos bardzo trwalego - méwi w rozmowie z Kompendium Urszula Demkow,

wiceminister zdrowia.

Plan dla Choréb Rzadkich ma na celu
poprawe jakosci opieki nad pacjentami,
m.in. poprzez przyspieszenie diagno-
styki i leczenia.

Mija rok, odkad zajmuje sie pani
planem. Jaki to byt rok?

Proces wprowadzania takiego przed-
siewziecia jest trudniejszy, niz mogtoby
sie wydawac. Wszystko, co sie udato zro-
bi¢, nie byto tatwe - kwestie legislacyjne,
finansowe, ustalenia z réznymi organami.
Ale chyba nie poszto Zle. Najwazniejsza
jednak bedzie dla mnie ocena pacjentéw
i ekspertow.

Z danych prezentowanych w trakcie
jednego z posiedzen Parlamentarnego
Zespotu ds. Choréb Rzadkich wynika,
ze w Niemczech procedury prowa-
dzace do refundacji lekéw na choroby
rzadkie trwaja 96 dni od rejestracji
unijnej, a w Polsce 750 dni. Dlaczego
u nas tak dtugo to trwa?

Zaczne od dobrej wiadomosci - bedzie-
my zmierzali w Unii Europejskiej do tego,
zeby we wszystkich krajach pacjenci mie-
li dostep do nowoczesnych terapii mniej
wiecej w tym samym czasie. Generalnie
chodzi o to, zeby - jesli juz Europejska
Agencja Lekow (EMA) dopuszcza jakis lek
- nie trzeba byto powtarzac u nas analiz
HTA (ocena danej technologii medycznej
- red.). EMA zatwierdza dany preparat na
rynek europejski, i to zatwierdzenie ma
obowiazywac we wszystkich krajach. To
krok w dobrym kierunku.

Ale... No wtasnie jest jedno ,ale”. Otoz
w tym przypadku do tanga trzeba trojga,
a wiec wspotpracy firm farmaceutycznych,
ktére musza ztozy¢ wniosek refundacyj-
ny, a one nie zawsze sa chetne, co moze
sie wydawac zaskakujace. Firma jednak
oblicza, czy optaca sie jej wejs¢ na rynek
w danym kraju. Zdarzato sie, ze pacjenci
domagali sie refundacji leku, ministerstwo
byto na to gotowe, a podmiot odpowie-
dzialny sie nie zgtaszat.

We wrzesniu 2024 roku postowie
ztozyli propozycje zmian w ustawie
refundacyjnej, dzieki ktérym leki stoso-
wane w chorobach rzadkich miatyby
szybciej wchodzi¢ do refundacji niz leki
stosowane w chorobach powszechnych.
Jakie to s propozycje?

Chodzi m.in. o to, aby w analizie farma-
koekonomicznej lekéw na choroby rzad-
kie uwzgledniac wiele kryteriow, ktérych
teraz nie ma, w tym m.in. wptyw choroby
na jakos¢ zycia chorego i jego rodziny, na
dtugosc¢ zycia w zdrowiu oraz rézne inne
czynniki, ktére nietatwo przeliczy¢ na pie-
niadze, ale sg bardzo wazne. Mysle, ze taka
analiza wielokryterialna i wejscie dyrektyw
europejskich pozwola skroci¢ czas oczeki-
wania na nowe terapie.

W jednym z wywiadéw powiedziata
pani, ze rejestr pacjentéw z chorobami
rzadkimi - wazny element Planu dla
Chordéb Rzadkich -to pani ,,ukochane
dziecko”. Dlaczego ,ukochane” i jak
rejestr moze poprawic dostepnos¢ inno-
wacyjnych terapii?

Rzeczywiscie tak powiedziatam, bo uwa-
7am, ze rejestry sa niedoceniane, a napraw-
de wiele dobrego moze sie dzieki nim wy-
darzy¢ nie tylko dla systemu, ale tez dla
kazdego pacjenta.

Rejestry daja odpowiedZ na podstawo-
we pytania — ilu jest chorych na dana cho-
robe, w jakim sa wieku, jakiej ptci, gdzie

r

Urszula Demkow
podsekretarz stanu

w Ministerstwie Zdrowia,
profesor nauk medycznych

mieszkaja? Jaki maja stopien zaawansowa-
nia choroby, jaka jest historia ich choroby?
Ktore leki im pomagaja, a ktdre nie, jakie sa
efekty leczenia? Jakie sa inne problemy?
Czasami istotne sa pewne objawy, pewne
postacie danej choroby.

Podam przyktad chorych z mézgowym
porazeniem dzieciecym. Cze$¢ z nich cierpi
7 powodu szczegdlnie silnego Slinotoku.
Szacujemy, ze ok. 700 oséb w Polsce ma
ten objaw, ale nie wiemy, ile na pewno.
Dlaczego wazne jest doktadne ustalenie
tej liczby? Bo istnieje specyficzna terapia
hamujaca wydzielanie sliny. A dlaczego ta
terapia jest potrzebna? Dlatego, ze te oso-
by dtawia sie $lina, zachtystuja, co prowa-
dzi do powiktan, np. ciezkich zapalen ptuc,
ktore bywajag $miertelne. Wazne jest wiec,
zeby ci chorzy mieli refundowany lek. Zeby
go zrefundowac, panstwowy ptatnik musi
obliczy¢, ile to go bedzie kosztowato, i wy-
gospodarowac w budzecie odpowiednia
kwote. Poki nie wiemy, ilu jest potrzebu-
jacych, nie jestesmy w stanie tego zrobic.

Idac dalej, kiedy panstwo wprowadza
nowa terapie, czasami bardzo kosztowna,
chce wiedzie¢, jak ona dziata, czy jest sku-
teczna, komu pomaga, a komu nie. To kolej-
ne informacje, ktorych dostarczaja rejestry.

Kto jeszcze moze na nich skorzystac?
Rejestry to tez niezaprzeczalna korzys¢
dla naukowcow badajacych choroby, ich
patogeneze, historie naturalna. Rodzi sie
dziecko z chorobg rzadka i rodzice chcieliby
wiedzie¢, jak bedzie wygladato Zycie tego

Bedziemy zmierzali

w Unii Europejskiej do
tego, zeby we wszystkich
krajach pacjenci mieli
dostep do nowoczesnych
terapii mniej wiecej w tym
samym czasie.

dziecka, a zatem i ich Zycie. Bardzo czesto
sa to pytania dramatyczne - jak dziecko
bedzie wygladato, czy pojdzie do szkoty,
jakiej opieki bedzie wymagato, ile lat prze-
zyje? Rejestr i wieloletnie obserwacje daja
odpowiedzi na tak trudne pytania.

Na jakim etapie s prace nad rejestrem?

Rejestr buduje Centrum e-Zdrowia, czyli
tworzy architekture informatyczna. Zespot
medyczny przygotowuje informacje, jakie
powinny sie w nim znalez¢. Z kolei zespot
informatykéw tworzy strukture informa-
tyczna. Chcemy, zeby ten rejestr byt zbu-
dowany nowoczesnie.

Plan dla Choréb Rzadkich na lata
2024-25 szczegdlna role wyznaczyt
osrodkom eksperckim. Troche ich juz
mamy, ale wcigz za mato w stosunku do
potrzeb.

Mamy 44 osrodki, ktére naleza do euro-
pejskiej sieci referencyjnej. To zdecydowa-
nie za mato. Zeby to zmieni¢, potrzebne sg
dwa kroki. Po pierwsze, musimy powotac
nowe osrodki, ale zeby to zrobi¢, musi-
my najpierw stworzyc¢ kryteria kwalifikacji.
Nie kazda placowka moze i potrafi zajmo-
wac sie pacjentami z chorobami rzadkimi.
Chodzi o to, zeby te osrodki rzeczywiscie
mogty zapewnic¢ pomoc specjalistyczng na
najwyzszym poziomie.

Czego oczekujemy od takiego osrodka?
Po pierwsze, kadry - lekarzy i innych
pracownikéw medycznych, ktorzy na da-
nej chorobie sie znaja, maja odpowied-
nie kompetencje. Po drugie, osrodek musi
miec¢ doswiadczenie w leczeniu pacjentow
7 chorobami rzadkimi, czyli musi mie¢ pod
swoja opieka odpowiednio duza ich grupe.
Gdy ktos opiekuje sie dwojgiem chorych,
nie stworzy osrodka eksperckiego.
Trzeci warunek to dostep do odpo-
wiednich technologii pozwalajacych na za-
pewnienie choremu wiasciwej diagnostyki
i leczenia. Te trzy warunki sg absolutnie
podstawowe. Chcielibysmy, zeby osrodki
eksperckie miaty tez doswiadczenie w pro-
wadzeniu badan klinicznych. Rada ds. Cho-
rob Rzadkich pracuje nad kryteriami wta-
czenia. Powstata juz pierwsza propozycja.

Osoby z chorobami rzadkimi oczekuja
dostepu do refundowanego, nowocze-

Wszystko, co sie udato
zrobi¢, nie byto fatwe

- kwestie legislacyjne,
finansowe, ustalenia

Z roznymi organami.

Ale chyba nie poszto Zle.
Najwazniejsza jednak bedzie
dla mnie ocena pacjentow

| ekspertow.

snego leczenia, ale nie mniej wazna jest
dla nich szybka diagnostyka, ktéra dzis
trwa nawet sze$¢-siedem lat. Czy juz
cos sie dzieje, zeby to zmienic¢?

Diagnostyka moze trwac tak dtugo,
bo czasami nie wiadomo, jak pacjenta
sklasyfikowac, bo na przyktad nie ma
jeszcze zdefiniowanej jednostki choro-
bowej, ktora by okreslata jego przypa-
dtosc. Czasami diagnostyka trwa dtugo
7 tego powodu, ze to jest choroba nie-
znana, innym razem dlatego, ze pacjent
nie trafit odpowiednio szybko na witasci-
wa $ciezke diagnostyczna do wysoko-
specjalistycznego osrodka. Gdzies jakis
lekarz wtasnymi sitami i mozliwosciami
prébuje dojs¢ do rozwiazania proble-
mu, ale nie jest w stanie, bo nie ma ani
wystarczajacej wiedzy, ani dostepu do
odpowiednich badan.

Czas do diagnozy jest rézny. Czasami
jest ona stawiana zaraz po urodzeniu, bo
wiele choréb rzadkich jest wykrywanych
w trakcie skriningu noworodkéw. | to sa ci
najszczesliwsi pacjenci, poniewaz od razu
maja rozpoznanie i leczenie. Bywa jednak,
ze dziecko rodzi sie zdrowe, otrzymuje
10 pkt w skali Apgar, az nagle sie oka-
Zuje, ze zaczyna sie gorzej rozwijac¢ albo,
co gorsza, nastepuje regres - siedziato
i przestaje siedzie¢, chodzito i przestaje
chodzi¢. Wtedy zaczyna sie szukanie wy-
jasnienia. Czasami to trwa dtugo, a cenny
czas ptynie.

Zapowiadata pani odrebne finansowa-
nie badan genetycznych, co z pewno-
$cig przyczynitoby sie do skrécenia
odysei diagnostycznej chorych. Kiedy
mozemy sie spodziewac tych zmian?
Mamy przygotowany pakiet badan, ktore
beda dodatkowo finansowane. Prace nad
dokumentem trwaja. Wprowadzimy je do
projektu i mam nadzieje, ze stosowne za-
rzadzenie wejdzie w zycie jak najszybciej.

Zapowiadata tez pani, Ze chciataby

w tym roku duzo czasu poswiecic¢
wspétpracy z innymi krajami europej-
skimi w zakresie choréb rzadkich. Jakie
bedziemy mieli z tego korzysci?

10 kwietnia w Warszawie w ramach pre-
zydencji w UE Polska zorganizuje konferen-
cje o chorobach rzadkich. Przyjada do nas
najwazniejsze w Europie osoby zajmujace
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sie chorobami rzadkimi, beda ministrowie
zdrowia z catej Unii.

Chcemy jako Polska wtaczyc sie w siec
europejska, a takze wspdlnie ustali¢ stra-
tegie dla catego kontynentu. Kolejna kwe-
stia to wzajemne wykorzystywanie do-
Swiadczen w zakresie chorob rzadkich.
Powstaje teraz European Health Data
Space (EHDS), czyli platforma danych do-
tyczacych zdrowia w Unii Europejskiej,
ktora umozliwi krajom wzajemne korzy-
stanie ze swoich zasobow danych. Bedzie
stuzyta tworzeniu polityk zdrowotnych
panstw cztonkowskich, zdobywaniu wie-
dzy na szeroka skale, planowaniu powsta-
wania nowych lekéw, rozwojowi przemy-
stu. EHDS bedzie filarem we wspotpracy
europejskiej w zakresie choréb rzadkich.
Chcemy tam zaistniec i stworzy¢ systemy
informatyczne, ktére beda interoperacyj-
ne z catg Europa.

Pod wzgledem cyfryzacji jestesmy w Eu-
ropie liderami. Polska to piaty kraj w UE,
jesli chodzi o dojrzatos¢ cyfrowa. Mamy
e-recepte, e-skierowanie, e-zwolnienia
lekarskie, i te narzedzia objety juz cata
populacje.

Czy uwaza pani, ze Plan dla Choréb
Rzadkich powinien miec¢ forme ustawy,
jak postuluja to srodowiska pacjenc-
kie? Podnosza, ze zapewnitoby to jego
ciggtos¢?

Mysle, Ze to stuszny postulat, zebysmy
szli w tym kierunku, ale to jest kolejny krok.
Potrzebna nam jest wczesniej inna legi-
slacja dotyczaca powotywania osrodkow
eksperckich choréb rzadkich. Potrzebuje-
my do tego przepisu prawnego w formie
ustawy, ale by¢ moze przepis ten dota-
czymy do jakiej$ najblizszej, tematycznie
zblizonej ustawy, ktdra bedzie wychodzita
7 Ministerstwa Zdrowia.

Na realizacje Planu dla Choréb Rzad-
kich na lata 2024-25 pozostato jeszcze
dziesie¢ miesiecy. Co sie udato zrobi¢

i co sie jeszcze uda zrobi¢ w ramach tej
edycji?

Mysle, ze wiekszos¢ rzeczy uda sie zro-
bi¢. Nie wiem, jak bedzie z rejestrem, bo jak
powiedziatam, jest on zwiazany z budowa
systemu cyfrowego. Sadze, ze wszystkie
pozostate zadania z planu uda sie zreali-
zowac.

| co dalej? Czy tocza sie juz prace nad
kolejna edycja?

Jeszcze chwilka, bo teraz pracujemy
bardzo intensywnie nad tym, o czym pani
opowiadatam. Mysle, ze za kilka miesie-
cy zrobimy podsumowanie i zobaczymy,
czego nam jeszcze brakuje. Na pewno
o pewnych rzeczach czy pewnych cho-
rych zapomnielismy, bo choroby rzadkie
s tak roznorodne, chorzy maja rézne po-
trzeby. Na pewno czesci tych potrzeb nie
zaspokoimy juz teraz. Chce zrobi¢ swego
rodzaju remanent, zeby zobaczy¢, czego
nam brak, i moze uda sie stworzy¢ kolej-
na edycje planu, zeby jeszcze cos dodac.
Oczywiscie najlepiej by byto, gdyby sie
udato przygotowac ustawe i w niej wszyst-
ko zapisa¢. Jednak tego, co teraz zbuduje-
my, nikt nie zburzy. Jesli powstanie osro-
dek, to przeciez nikt go nie zlikwiduje. Jak
bedzie dobra wycena badan genetycznych,
dostep do nich, nikt tego nie anuluje. Takze
mysle, ze cho¢ czesciowo, ale budujemy
co$ bardzo trwatego.

rozmawiata Iwona Kazimierska

Zaniedbana dziedzina

Poki nie zaczelam przewodniczy¢
Parlamentarnemu Zespolowi ds.
Chordb Rzadkich, nie zdawalam
sobie sprawy, Ze choroby rzadkie
to najbardziej zaniedbana dziedzi-
na medycyny.

W Polsce jest 3,5 mIn chorych na choro-
by rzadkie, a osrodkow specjalizujacych sie
w tym zakresie tylko 44. Schorzen rzadkich
jest blisko 10 tys., wystepuja w niemal wszyst-
kich dziedzinach medycyny, tymczasem wspo-
mniane osrodki zajmuja si¢ zaledwie niewiel-
ka czescig z nich. Chorzy na mukowiscydoze,
SMA, oporne na leczenie padaczki maja bardzo
dobra opieke takze dzieki dziatajacym naich
rzecz organizacjom pozarzadowym. Ale nie ma
w Polsce np. zadnego osrodka, ktory zajmo-
watby sie ultrarzadka choroba Danona, w kto-
rej dzieci umieraja z powodu niewydolnosci
serca. Co gorsza, nie ma u nas ani jednego
osrodka kardiologicznego specjalizujacego sie
w chorobach rzadkich.

Czes¢ chordb, jak np.: mukowiscydoza, fenylo-
ketonuria, mukopolisacharydoza, SMA, padaczka,
zespot Pradera-Williego, juz ma swdj tor diagno-
styki i leczenia. Zatem wsrod tysiecy rzadkich
schorzen sg takie, ktére potrafimy szybko dia-
gnozowac i leczy¢, ale jest tez bardzo wiele ta-
kich, wobec ktoérych wciaz pozostajemy bezradni.
W chorobach ultrarzadkich bardzo czesto nie ma
specjalistycznego osrodka - nie tylko w Polsce,
ale w catej Europie. Trudno sie temu dziwi¢ w sy-
tuacji, gdy na $wiecie sa zaledwie cztery osoby
z dana choroba.

Osiggniecia Urszuli Demkow

Choroby rzadkie sa traktowane po macoszemu
nie tylko w Polsce.

Ciesze sie, ze nasze Ministerstwo Zdrowia do-
strzegto wreszcie ten problem. Wczes$niej wpraw-
dzie o nim moéwiono, ale konczyto sie jedynie
na mowieniu.

Obecna ministra zdrowia powierzyta opieke
nad chorobami rzadkimi prof. Urszuli Demkow.
Stworzyta ona Plan dla Chorob Rzadkich na lata
2024-25. Jestem petna podziwu dla jej pracy.

prof. dr hab. n. med.
Alicja Chybicka
postanka,
hematoonkolog,
przewodniczaca
Parlamentarnego
Zespotu ds. Chordb
Rzadkich

Wspomniany plan z pewnoscia nie rozwiaze
wszystkich problemoéw zwiazanych z diagnostyka
i leczeniem choréb rzadkich, a takze opieka nad
pacjentami i ich rodzinami. Mam jednak nadzieje,
ze bedzie miat on kolejna edycje.

Karta pacjenta z choroba rzadka to bardzo do-
bry, wrecz genialny pomyst bedacy elementem
Planu dla Chorob Rzadkich. W karcie bedzie za-
warta cata wiedza o chorobie danego pacjenta
- w wersji elektronicznej i prawdopodobnie tez
papierowej. Jesli chory pojawi sie u jakiegokolwiek
lekarza, wystarczy, ze ten wtaczy komputer albo
wezmie te karte do reki, zeby mie¢ dostep do
historii pacjenta. Bedzie to przydatne zwtaszcza
w stanach nagtych, bo chorzy na choroby rzadkie
maja szczegdlne potrzeby terapeutyczne.

Jako hematoonkolodzy dzieciecy mamy swoj
wktad w realizacje Planu dla Chorob Rzadkich,
bo nasza dziedzina to tez choroby rzadkie.
W przypadku nowotwordw krwi u dzieci za-
pewniamy w Polsce opieke na najwyzszym po-
ziomie. Kiedy powstawata karta DiLO, w ktorej
czas przeznaczony na diagnostyke zostat okre-
slony na szes¢ tygodni, wskazywalismy, ze dla
nas to za dtugo. Diagnozujemy duzo szybciej,
bo biataczka i ogdlnie nowotwory dzieciece
zabijaja szybko, wiec czas jest na wage zycia.
Mamy wiec dobrg diagnostyke, a teraz jeszcze,
po tegorocznym finale Wielkiej Orkiestry Swig-
tecznej Pomocy, dostaniemy od Jurka Owsiaka
nowoczesny sprzet do wyposazenia osrodkow
genetycznych.

Udostepnilismy tez rejestr onkologii i he-
matologii dzieciecej przygotowany przez Fun-
dacje ,Na Ratunek Dzieciom z Choroba No-
wotworowq”, ktory pomoze w tworzeniu

pierwszego ogolnopolskiego rejestru cho-
réb rzadkich.

Plany zespotu parlamentarnego

Jako przewodniczaca Parlamentarnego Zespotu
ds. Chorob Rzadkich chce zrobi¢ wszystko, zeby
Polska i swiat dowiedziaty sie jak najwiecej o tych
chorobach. Bardzo potrzebna jest kampania spo-
teczna, bo Polacy nie wiedza o nich prawie nic.
Bedziemy tez pracowac nad ustawa dla chorob
rzadkich, poniewaz taki dokument ma inng moc
prawna niz uchwata. Na razie wszystko jest reali-
zowane albo uchwata rzadowa, albo rozporzadze-
niami - tak jest szybciej, bowiem przygotowanie
ustawy to dtugotrwaty proces.

Mamy w Polsce szeroki przesiew noworodkow
w kierunku chorob rzadkich - rozpoznajemy w ten
sposob 36 chordb. Przydatoby sie jeszcze dziesiec ta-
kich badan, nad czym pracuje Instytut Matki i Dziecka
w Warszawie. To szczegdlnie wazne w przypadku
chorob, dla ktérych dostepne sa terapie genowe.
Zastosowanie takiej terapii w przypadku dziecka,
u ktérego wykryto defekt tuz po urodzeniu, stwarza
szanse, ze bedzie ono prawidtowo rosto, péjdzie do
przedszkola, do szkoty, a w dorostym zyciu podej-
mie prace. Problem polega na tym, Ze koszt takich
terapii jest liczony w milionach ztotych. Bardzo bym
chciata, Zeby w Polsce powstat choc jeden osrodek,
ktory bedzie stosowat takie terapie.

Powinnismy miec zabezpieczone srodki publiczne,
7 ktorych mozna by skorzysta¢ w przypadku, gdy lek
ratujacy zycie dziecka czy dorostego nie jest zareje-
strowany w Europie, ale dopuszczono go w Stanach
Zjednoczonych. W kwestii tej miat pomadc Fundusz
Medyczny, ale w ten sposdb nie udato sie nieste-
ty zatatwi¢ dostepu do leku ani jednemu dziecku.

To rodzice zbieraja pienigdze na szalenie kosz-
towne terapie. Przy kazdej klinice onkologii ist-
nieje fundacja, ktéra zbiera fundusze na taka
okolicznos¢. Tak jednak nie powinno byc. Jesli
jest metoda, ktéra ratuje zycie, budzet panstwa
powinien wytozy¢ na nia pieniadze.

Inna kwestig jest to, ze firmy nie chca produ-
kowac tzw. lekéw sierocych, skutecznych w ul-
trarzadkich chorobach, bo sie im to nie opfaca.
A nawet jesli maja takie leki, nie wystepuja z wnio-
skiem o ich rejestracje. Musi by¢ jakas Sciezka,
jakis sposéb, zeby chorzy nie umierali z powodu
braku dostepu do istniejacego leku.

SKkrocic sciezke pacjenta

W sierpniu 2024 roku Rada
Ministréw przyjela Plan dla
Chorob Rzadkich na lata 2024-25.
To strategiczny dokument majacy
na celu wprowadzenie nowych
rozwigzan systemowych w celu
poprawy opieki dla pacjentow

z chorobami rzadkimi.

Rada ds. Choréb Rzadkich, ktorej jestem prze-
wodniczaca, jest powotana jako organ doradczy
ministra zdrowia.

Wszyscy jej cztonkowie od lat zajmuija sie pa-
cjentami z réznymi grupami chorob rzadkich. Wie-
dza, co jest potrzebne pacjentom, znaja takze
bolaczki systemu, rowniez te, ktére mozna rela-
tywnie sprawnie usunac. Spowodowac, aby pa-
cjent nie musiat po kazda konsultacje czy badanie
diagnostyczne ustawiac¢ sie od nowa w kolejce,
aby dysponowat wiarygodnymi zaleceniami i in-
formacjami na temat swojej choroby. | wreszcie,
aby leczy¢ naszych polskich pacjentow na pozio-
mie europejskim.

Nawet 20 lat opdznienia rozpoznania

Jednym z elementéw Planu dla Chorob Rzad-
kich jest powotywanie Osrodkow Eksperckich
Choréb Rzadkich (OECR).

Wiadomo, ze zaréwno ze zdrowotnego, jak
i ekonomicznego punktu widzenia warto identy-
fikowac takie osrodki i wzmacniac¢ ich mozliwosci
w systemie, aby skroci¢ tzw. odyseje diagnostycz-
na pacjentow, a takze zapewnic¢ osobom z choro-
bami rzadkimi wtasciwa opieke. To niezwykle waz-
ne, poniewaz opodznienie rozpoznania, siegajace

prof. dr hab. n. med.
Anna
Kostera-Pruszczyk
przewodniczaca Rady ds.
Chordb Rzadkich,

1 kierownik Katedry

i Kliniki Neurologii
Warszawskiego
Uniwersytetu Medycznego

czasem ponad 20 lat, duzo kosztuje. Jesli Sciezka
pacjenta z choroba rzadka okreslona zostanie
wtasciwie, skorzysta nie tylko on - uwolnimy
wiele zasobow dla innych pacjentow z choro-
bami powszechnymi.

44 osrodki referencyjne

OECR maja by¢ osrodkami udzielajgcymi swiad-
czen w okreslonej grupie choréb rzadkich na naj-
wyzszym europejskim poziomie. Obecnie status
krajowych OECR maja te, ktére w procedurze
konkursowej weszty przed laty do Europejskich
Sieci Referencyjnych dla Choréb Rzadkich. Jest
ich zaledwie 44.

Wszystkie funkcjonuja dzieki determinacji i pa-
sji zespotdw z finansowaniem na zasadach ogol-
nych. Tymczasem w przypadku choréb rzadkich
konieczna jest nie tylko wysoka jakos¢ meryto-
ryczna, ale takze referencyjnosc i adekwatne fi-
nansowanie. Kryteria, jakie proponujemy minister-
stwu, sa zbiezne z rekomendacjami europejskimi.
Prace nad kryteriami nadal trwaja, a decyzja, kiedy
rozpocznie sie nabor kolejnych krajowych OECR,
jeszcze nie zapadta.

8-10 tys. choréb

Rada jest grupa ekspercka. Rozwiagzania sa
wdrazane dzieki decyzjom Ministerstwa Zdrowia
wypracowywanym wspdlnie ze wszystkimi inte-
resariuszami systemu ochrony zdrowia, Agencja
Oceny Technologii Medycznych i Taryfikacji, Na-
rodowym Funduszem Zdrowia. Dobrych decyzji
podjeto juz wiele, ale zwazywszy na ztozonos¢
zadan, najwazniejsze jeszcze przed nami.

Mowimy o 8-10 tys. jednostek chorobowych,
niezwykle zréznicowanych pod wzgledem wieku
zachorowania, przebiegu, rokowania - od cho-
réb uwarunkowanych genetycznie po nabyte,
zaczynajace sie w okresie wczesnoniemowlecym
po zaawansowang dojrzatos¢, tagodnych, ale tez
nierzadko postepujacych lub zagrazajacych zyciu.
Jednej recepty nie bedzie.

Musimy patrzeé na demografie

Jestesmy zgodni, ze waznym zadaniem jest
rozszerzanie listy badan wykonywanych w ra-
mach przesiewu noworodkowego. Polski pro-
gram badan przesiewowych jest znakomity, ale
medycyna stale sie rozwija, pojawiaja sie nowe
mozliwosci i potrzeby w tym zakresie.

Zalezy mi na opracowaniu programu przekazy-
wania pacjenta pediatrycznego do dalszej opieki
po ukonczeniu 18. roku zycia.

Musimy dostrzec zmiany demograficzne i spe-
cyfike pracy specjalistow, ktérzy do tej pory zaj-
mowali sie przede wszystkim chorobami zwiaza-
nymi ze starzeniem sie populacji. Nieustajacym
problemem pozostaje poprawa dostepu do dia-
gnostyki, adekwatne finansowanie OECR i ich
referencyjnosc¢. Finansowanie nie jest wydatko-
waniem nowych srodkow, tylko ich racjonalna
alokacja.
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Robimy duzo dla pacjentow
7z chorobami rzadKkimi

Mozemy moéwic nie tylko o przelomach, ale nawet o zmianie paradygmatu dotyczacego diagnostyki i terapii pacjentow

z chorobami rzadkimi. Rok 2024 przynidst refundacje 36 nowych terapii dla tej grupy chorych, od 1 stycznia 2025 finansowanych

jest kolejnych 12 procedur. O zmianach w leczeniu i diagnostyce choréb rzadkich méwi Marek Kos, wiceminister zdrowia.

W chorobach rzadkich mozemy
moéwic w ostatnich latach o wielu
przetomach, jesli chodzi o nowe leki.
Jak pan to ocenia?

Z cata pewnoscia mozemy mowic nie
tylko o przetomach, ale nawet o zmianie
paradygmatu dotyczacego diagnostyki
i terapii 0séb z chorobami rzadkimi. Daw-
niej byt to obszar zaniedbany, niewiele sie
dziato, a pacjenci mieli ogromne trudnosci
7 dostepem do odpowiedniego leczenia.
W ostatnich latach zmiany nastapity na
wielu poziomach: tocza sie badania kli-
niczne nad nowymi czasteczkami, prez-
nie dziataja producenci wytwarzajacy in-
nowacyjne leki; powstajag nowe terapie
celowane, komdérkowe, CAR-T czy geno-
we. Amerykanska Agencja Lekow (FDA),
jak réwniez Europejska Agencja Lekow
(EMA) podczas rejestracji nadaja desygna-
cje przetomowym terapiom w chorobach
rzadkich. A systemy refundacyjne dosc
szybko wprowadzaja nowe leki do terapii.
Wczesniej o takiej sytuacji w chorobach
rzadkich moglismy tylko pomarzyc¢, te-
raz te marzenia staja sie rzeczywistoscia.

Zrozumienie procesow refundacyjnych
w spoteczenstwie jest mate. Jakie
kryteria brane sg pod uwage podczas
podejmowania decyzji refundacyjnych
dla lekéw na choroby rzadkie?

W Polsce ze wzgledu na ograniczony
budzet zdecydowanie bardziej sktaniamy
sie do refundacji, jezeli skutecznos¢ te-
rapii jest niezaprzeczalna, potwierdzona
w badaniach klinicznych. W trakcie nego-
cjacji cenowych za kazdym razem stysze
od firm, Zze ich lek jest wyjatkowy i bar-
dzo skuteczny. Nie zawsze jednak to tak
dobrze wyglada. Z pewnoscia przetomo-
wymi mozna nazywac terapie przyczyno-
we, np. leczenie genowe w rdzeniowym
zaniku miesni. To jest olbrzymi przetom.
Polska szybko zareagowata na to i jako je-
den z pierwszych krajow wprowadzilismy
badania przesiewowe noworodkéw i petna
refundacje. Ale to tylko jeden z przykta-
dow. Rok 2024 przyniost refundacje 135
nowych terapii, z czego 36 w chorobach
rzadkich i ultrarzadkich. Od 1 stycznia
2025 weszta w zycie nowa lista refunda-
cyjna i mamy kolejne 31 terapii ogotem,
7 czego 12 jest wtasnie w chorobach rzad-
kich. Z terapii przetomowych mamy nowy
program lekowy - B.166 leczenie chorych
z achondroplazja. To naprawde duza spra-
wa. Choroba prowadzi do niskorostosci,
uposledza funkcjonowanie chorego, a ta
nowoczesna terapia daje dobre efekty.

Whptyw na opdznienia we wprowa-
dzaniu nowych terapii maja m.in.
podmioty, ktére sktadaja wnio-

ski refundacyjne. Producenci lekow
czesto zwlekaja z ta decyzja.

Sredni czas miedzy rejestracja nowej
terapii przez Europejska Agencje Lekow
a ztozeniem wniosku przez producenta
leku do Ministerstwa Zdrowia wynosi na-
wet 2,5 roku. Obecnie resort zdrowia nie
ma na to wptywu, ale chcemy to zmie-
ni¢. W styczniu tego roku do zespotu do
spraw programowania prac rzadu zostata
zgtoszona nowelizacja ustawy refundacyj-
nej. Jeden z zapiséw wprowadza mecha-
nizm, ktoéry pozwoli ministrowi zdrowia
na wezwanie firmy do ztozenia wniosku.
Oczywiscie oni na to wezwanie moga
odpowiedzie¢ albo nie. Niemniej jednak

Marek Kos
podsekretarz stanu

w Ministerstwie Zdrowia,
doktor nauk medycznych,
specjalista

w dziedzinie chirurgii

chcemy mie¢ mozliwos¢ wykazania sie
aktywnoscia, kiedy widzimy potrzebe,
zeby wszcza¢ procedure refundacyjna.
Dzi$ takiej mozliwosci nie mamy, mozemy
tylko czekac na ruch ze strony producen-
ta lekow. Tej zmiany oczekuja pacjenci
i klinicysci.

Na jednej z konferencji na temat
choréb rzadkich pojawit sie postulat,
zeby w przypadku niektérych lekow
kupowac je z wolnej reki, nie czekac,
az producent ztozy wniosek o refun-
dacje. Czy takie rozwiazanie jest
mozliwe?

Nigdy go nie stosowalismy. Nie pla-
nowalismy takze jego wprowadzenia
w nowelizacji ustawy refundacyjnej. Takie
jednostkowe decyzje moga budzi¢ liczne
watpliwosci. Rodza m.in. pytania: dlacze-
go akurat ten lek, ta firma, ta terapia zo-
stata zakupiona z wolnej reki. W kazdym
przypadku wprowadzenia leku do refun-
dacji musi by¢ zastosowana procedura
jasna, transparentna i opisana w ustawie
refundacyjnej. Poza tym nie chcemy sie
pozbawi¢ mozliwosci negocjacji z produ-
centami, poniewaz osiggamy dobre ceny,
jedne z najnizszych w Europie. Staramy
sie tez stosowac inne rozwigzania, cho-
ciazby pod postacia instrumentow wspot-
dzielenia ryzyka. To pozwala m.in. na pfa-
cenie za efekt zdrowotny, oszczedzajac
wydatki, gdy tego efektu nie ma lub jest
on niewystarczajacy. Zmiany w noweli-
zowanej ustawie refundacyjnej przyniosa
uelastycznienie prawa refundacyjnego,
moga sie stac¢ zacheta do szybszej i Smiel-
szej aplikacji wnioskéw refundacyjnych.

Jakie to rozwigzania?

Zmieni sie algorytm wielkosci dostaw,
ktéra byta gwarantowana przez podmiot
odpowiedzialny za produkcje leku. Firmy
zgtaszaty, ze ilosci, ktére z tych algoryt-
mow wychodzity, byty czasami trudne
do zrealizowania. Odchodzimy od tego
algorytmu, bazujemy na tym, jaki byt
obrot w latach poprzednich, co bedzie

analizowata Komisja Ekonomiczna AOT-
MIT. Wprowadzamy duzo waznych zmian
dla sektora farmaceutycznego, a przede
wszystkim dla pacjentéw.

Leki sieroce dla pacjentéw z choro-
bami rzadkimi powinny wchodzi¢ do
refundacji szybciej niz leki na choroby
powszechne - podkreslaja eksperci.
Aby tak sie stato, nalezy wprowadzi¢
dla nich krétka sciezke refundacyjna.
Na ile to jest mozliwe do wypraco-
wania?

W nowelizacji ustawy refundacyjnej
sg 54 zmiany, to duzy i bardzo wazny
dokument. Gtéwnym elementem zwig-
zanym z chorobami rzadkimi jest wpro-
wadzenie definicji leku sierocego oraz
analizy wielokryterialnej, czyli wypetnie-
nie pierwotnych postulatow Planu dla
Choréb Rzadkich w zakresie refundaciji
lekow. Mimo ze zdecydowana wiekszosc
whioskow refundacyjnych dla innowacyj-
nych technologii spotyka sie z pozytywna

/decydowanie bardzigj
sktaniamy sie do refundacji,
jezeli skutecznosc terapii
jest niezaprzeczalna.

W trakcie negocjacji za
kazdym razem stysze

od firm, zeich lek jest
wyjatkowy i bardzo
skuteczny. Nie zawsze
jednak to tak dobrze
wyglada. Z pewnoscig
przetomowymi

mozna nazywac

terapie przyczynowe.

decyzja, to nadal pozostaje grupa tech-
nologii wymykajacych sie standardowym
zasadom kryteriow refundacyjnych, ktore
sg brane pod uwage podczas rozstrzyga-
nia poszczegodlnych postepowan. To wta-
$nie niestandardowe terapie, nierzadko
wysokokosztowe, staty sie powodem do
prac w tym zakresie, aby na wzor niekto-
rych krajéw europejskich wprowadzi¢ je
do polskiego systemu prawnego. Bardzo
wazna kwestia jest tez to, zeby lek byt
dostepny po opublikowaniu go na liscie
refundacyjnej. Zdarza sie, ze jest refun-
dacja, a leku nie ma. Narodowy Fundusz
Zdrowia musi miec¢ czas na ogtoszenie
konkursu, podpisanie umow ze $wiad-
czeniodawcami. Producent takze moze
nie by¢ gotowy na to, zeby okreslona
ilos¢ leku od razu wprowadzi¢ na rynek.
Czasami ten okres trwat kilka miesiecy,
pacjenci niecierpliwili sie. Chcemy, aby
w ustawie byt jasny zapis, ze lek jest ogta-
szany na liscie w momencie, kiedy moze
by¢ dostepny.

Mimo ze zdecydowana wigkszo$¢ wnioskow
refundacyjnych dla innowacyjnych technologii spotyka
sie z pozytywng decyzjg, to nadal pozostaje grupa
technologii wymykajgcych sie standardowym zasadom
kryteriéw refundacyjnych, ktére sg brane pod uwage
podczas rozstrzygania poszczegolnych postepowan.

To wiasnie niestandardowe terapie, nierzadko
wysokokosztowe, staty sie powodem do prac w tym
zakresie, aby na wzor niektorych krajow europejskich
wprowadzi¢ je do polskiego systemu prawnego.




»%

COMPLETE
MEDIA

kompendium.pl

KOMPENDIUM ZDROWIA

2025 r. | 7

Wiekszos¢ nowoczesnych terapii
jest dostepnych w programach leko-
wych. Klinicysci narzekaja jednak na
biurokracje z tym zwigzana. Od lat sie
powtarza, ze w programach lekowych
mogtoby byc¢ wiecej pacjentéw, ale nie
zawsze osrodki chca je realizowac, bo
wiaza sie z duzym naktadem pracy.
Program lekowy jest bardzo dobra for-
ma wprowadzania nowoczesnych terapii.
Zapewnia pacjentom darmowy dostep do
wysokospecjalistycznych i bardzo drogich
lekow. Jak drogich? taczny koszt leczenia
w 2024 roku w programach lekowych
dla niespetna 300 tysiecy 0sob to ponad
12 mld ztotych. Dla poréwnania: w re-
fundacji aptecznej leki przyjeto 23 milio-
ny Polakéw, a koszt jest poréwnywalny.
Dlatego programy lekowe maja pewne
dodatkowe unormowania. Prowadza
je najlepsi klinicysci, najlepsze osrodki
w Polsce, ktére spetniaja wymogi Naro-
dowego Funduszu Zdrowia dotyczace
realizacji programéw. To prawda, ze wy-
magaja precyzyjnego wykonania czesci
sprawozdawczej, zeby byto widac, ze lek
dostali najbardziej potrzebujacy pacjen-
ci. Raportowanie pokazuje tez skutecz-
nos¢ leczenia. Niemniej jednak mysle, ze
osrodki sg zainteresowane prowadzeniem
programow lekowych, to dla nich tez pre-
stiz. Oczywiscie wiele mozna usprawnic.
Chcemy w roku 2025 baczniej przyjrzec
sie programom lekowym.

Warunki przystapienia do programu
lekowego czasami s wezsze niz zapi-
sane w charakterystyce produktu
leczniczego (ChPL). Cze$¢ pacjentow,
ktérzy mogliby z nich skorzystac, nie
kwalifikuje sie.

W Polsce obowiazuje wnioskowy sys-
tem refundacyjny. To podmiot odpowie-
dzialny jest inicjatorem rozpoczecia po-
stepowania i wybiera populacje docelowa
pod postacia odpowiednich kryteridw,
o ktoére chce sie ubiegac. Zazwyczaj jest
to populacja, ktéra osiagneta najlepsze
wyniki w przeprowadzonych badaniach
klinicznych i wykazuje zadowalajaca kosz-
towo efektywnosc. Przez 13 lat istnienia
ustawy o refundacji wytworzyta sie ten-
dencja do tzw. slicingu refundacyjnego,
czyli sktadania pierwszego wniosku na wa-
ska populacje pacjentow, aby w kolejnych
latach prébowac ja rozszerzac roznymi me-
chanizmami, zamiast od samego poczatku
ztozy¢ wniosek na petna populacje zgodna
z rejestracja. Kryteria kwalifikacji czasami
sq wezsze, a czasami nawet szersze niz
zawartos¢ Charakterystyki Produktu Lecz-
niczego. Kategoria dostepnosci, jaka jest
program lekowy, pozwala na konstruowa-
nie potaczenia wskazan rejestracyjnych
7 pozarejestracyjnymi. Tworzone sg dzieki
temu bardziej elastyczne sciezki leczenia
niz te, ktore byty okreslone w samym ba-
daniu klinicznym. Pamigtajmy jednak, ze
proces tworzenia programu lekowego jest
wieloetapowy. Uczestniczg w nim m.in.
konsultanci krajowi, swoje uwagi zgtasza-
ja organizacje pacjenckie, wnioski ocenia
AOTMIT, w tym Rada Przejrzystosci i Ko-
misja Ekonomiczna.

Istotng zmiana dla realizacji programéw
lekowych, ktéra zmniejszy biurokracje,
bedzie wprowadzenie czwartej kategorii
dostepnosci. Przypomne, ze dostepnosci
lekowe realizujemy na poziomie apteki,
programu lekowego czy chemioterapii.

A chcemy wprowadzi¢ czwartg kategorie,
ktora wypetni te luke miedzy programami
lekowymi a apteka. To odcigzy szpitale.

Dla pacjentéw czesto trudna i dtugo-
trwata jest diagnostyka. Kraza od
specjalisty do specjalisty. Jak skrécic¢
te $ciezke w chorobach rzadkich?

Kwestia fundamentalng jest zdiagno-
zowanie pacjenta w odpowiednim czasie.
Wiele pod tym wzgledem zmienia Plan
dla Chorob Rzadkich, ktéry zostat przy-
jety w roku ubiegtym. Zgodnie z zapisami
tego dokumentu w opiece nad pacjentami
7 chorobami rzadkimi kluczowa funkcje
spetniaja osrodki eksperckie. Juz teraz
mamy 44 takie placowki. Mozna powie-
dzie¢, ze 44 to duzo, bo statystycznie
wiecej niz jeden na wojewddztwo. Otéz
nie, dlatego ze to nie sa os$rodki eksperc-
kie dla wszystkich choréb rzadkich, za-
zwyczaj zajmuja sie czescig albo czasa-
mi wrecz jedna grupa chorych. Maja za
zadanie zapewnienie pacjentom dostepu
do nowoczesnej diagnostyki, wysokospe-
cjalistycznej opieki medycznej i monito-
rowania stanu zdrowia.

Chcemy, zeby diagnostyka odbywata
sie w zsynchronizowanej sieci osrodkéw
chorob rzadkich, tak by pacjent uzyskiwat
rozpoznanie w jednym miejscu. Dlatego
w ramach Planu dla Choréb Rzadkich
tworzymy réznego rodzaju narzedzia,
m.in. platforme dla e-konsyliow. Dzieki
temu pacjent nie bedzie odwiedzat wielu
specjalistéw, poniewaz to wielodyscypli-
narny zespot pochyli sie nad nim.

Chcemy tez, zeby jak najwiecej proce-
dur, w tym diagnostycznych, odbywato
sie w trybie ambulatoryjnym. Czesto mate
dzieci musza przebywac w szpitalu tylko
dla samej diagnostyki, co jest trudne i dla
dziecka, i dla jego rodzicow.

Poza tym zostanie stworzony Polski
Rejestr Chorob Rzadkich, gdzie beda
gromadzone dane o pacjentach. Kazdy
z nich otrzyma Karte Pacjenta z Choroba
Rzadka, dostepna w Internetowym Kon-
cie Pacjentow. To wazne, zeby wszystkie
informacje o pacjencie byty w jednym
miejscu.

Eksperci zwracaja uwage, ze
potrzebny jest tez wiekszy dostep do
badan genetycznych.

Jest on systematycznie poszerzany.
Od lipca ubiegtego roku w katalogu Na-
rodowego Funduszu Zdrowia znalazty sie
nowe badania genetyczne w chorobach
rzadkich, ktére zostaty odpowiednio wy-
cenione. A dobrze wiemy, Ze sa to bada-
nia kosztowne. Od 1 stycznia tego roku
weszto w zycie rozporzadzenie ministra
zdrowia w sprawie Swiadczen gwaranto-
wanych z zakresu ambulatoryjnej opieki
specjalistycznej (AOS). Wprowadzilismy
dwa kolejne: poréwnawcza hybrydyzacje
genomowa do mikromacierzy catogeno-
mowej (aCGH) oraz analize ekspresji ge-
noéw przy uzyciu tancuchowej polimerazy
(PCR) w czasie rzeczywistym. Planujemy
dalsze dziatania w celu wprowadzenia
nowych badan diagnostycznych w cho-
robach rzadkich, szczegélnie w ramach
dostepu ambulatoryjnego. Naprawde
sporo robimy, zeby opieka nad pacjen-
tem z choroba rzadka byta na jak najwyz-
szym poziomie.

rozmawiata Monika Stelmach

RzadKie terapie
- wspoOlna misja

Choroby rzadkie nie sa rzadkie w pol-
skim systemie refundacyjnym. Na

94 postepowania w zakresie nowych
technologii, jakie tocza sie¢ w Minister-
stwie Zdrowia, 33 proc. z nich dotyczy
wnioskow o objecie refundacja we wska-
zaniach rzadkich.

W 2024 roku ten zakres byt jeszcze wiekszy, bo
dotyczyt az 50 proc. wszystkich postepowan. W tym
roku nasze zainteresowanie obejmuje takie obszary,
jak: uwarunkowana dziedzicznie hipercholesterolemia,
mukowiscydoza, hemofilia, nocna napadowa hemo-
globinuria, nadcisnienie ptucne, caty zakres choréb
eozynofilowych, stwardnienie boczne czy ataksja Frie-
dreicha. Z kolei ze wskazan onkologicznych skupiamy
sie gtownie na szpiczaku, chtoniakach i zespotach
mielodysplastycznych.

Wybieramy najskuteczniejsze terapie

Z roku na rok pojawia sie coraz wieksza liczba
terapii zmieniajacych paradygmat leczenia pacjenta.
Naleza do nich m.in. terapie celowane, komdrkowe,
CAR-T oraz terapie genowe. Zarowno FDA, jak i EMA
podczas rejestracji nadaje desygnacje przetomowosci
terapii. Polska ze wzgledu na ograniczony budzet zde-
cydowanie tatwiej sktania sie do refundacji nowych
terapii, jesli ich skutecznos¢ jest niezaprzeczalna.
Potwierdza to zbieznos¢ z amerykanska desygnacija
,breakthrough therapy” dla wiekszosci ztozonych
whnioskow. W ciggu ostatnich dziesieciu lat az 136
terapii zostato uznanych za przetomowe. Tymcza-
sem zaledwie w 50 proc. przypadkow firmy ztozyty
u nas wnioski refundacyjne, a z odmowa spotkaty
sie jedynie trzy technologie.

Oczekiwanie na wnioski od firm

Sposrod wszystkich ztozonych w 2024 roku wnio-
skow dotyczacych refundacji nowych technologii Mi-
nisterstwo Zdrowia odrzucito jedynie 4 proc. Pro-
cedowalismy tez znacznie szybciej, niz czekalismy
na ruch firmy. Sredni czas oceny wniosku przez nas

Szybsza

Mateusz Oczkowski
zastepca dyrektora
Departamentu Polityki
Lekowej i Farmacii
Ministerstwa Zdrowia

wynidst 240 dni versus 2,5 roku oczekiwania na samo
ztozenie wniosku refundacyjnego przez podmiot od-
powiedzialny. Czy zatem to brak woli Ministerstwa
Zdrowia w zakresie inwestycji w innowacje jest gtow-
nym powodem tego, ze pacjenci latami czekaja na
nowatorskie leki? Okazuje sie, ze gtéwnym czynni-
kiem, ktory wptywa na dtugi okres oczekiwania na
refundacje lekdw na choroby rzadkie, nie jest sama
dtugosc procedury refundacyjnej, tylko czas oczeki-
wania na zfozenie wniosku od momentu rejestracji
nowego preparatu czy nowego wskazania przez Eu-
ropejska Agencje Lekow.

Trzy rewolucyjne zmiany

Innowacyjne firmy farmaceutyczne jako gtéwne
bariery w aplikacji do polskiego systemu refundacyj-
nego wskazywaty nadmierna inflacje legislacyjna, brak
stabilnosci prawnej gwarantujacej warunki funkcjono-
wania, a takze nieelastycznosc¢ Sciezek procedowania.
Mozna ulec nieodpartemu wrazeniu, ze wszystko tak
naprawde sprowadza sie do szerszego planowania,
na jakie rynki wchodzi¢ w pierwszej kolejnosci ze
wzgledu na referencyjnos¢ zewnetrzng cen. Papier-
kiem lakmusowym mowigcym o tym, czy rzeczywiscie
aspekty prawne w Polsce byty ta gtdéwna blokada,
beda wspodlna ocena HTA i wprowadzenie analizy
wielokryterialnej oraz pozostate elementy nowelizacji
ustawy o refundacji, ktéra wchodzi w etap konsultacji
publicznych. Chciatbym sie podzieli¢ z czytelnikami
Kompendium swoja wielka nadzieja, ze nadchodzace
zmiany procedur refundacyjnych moga skutkowac
rewolucja. Rzadkie terapie to nasza wspdlna misja.

dostepnosc lekow

Od 12 stycznia tego roku obowigzuja
przepisy rozporzadzenia o wspolnym
HTA (ocena technologii medycznych

- red.), ktorego celem sg szersza i szyb-
sza dostepnos¢ kluczowych i innowacyj-
nych technologii medycznych, efektyw-
ne wykorzystanie zasobow i poprawa
jakosci HTA w calej UE.

Woprowadzone przepisy odnosza sie do lekdw sto-
sowanych w onkologii i terapiach zaawansowanych,
natomiast od 2028 roku dotacza do tego obszaru
technologie stosowane w chorobach sierocych. Od
2030 roku wszystkie nowo rejestrowane technolo-
gie objete bedg wspolng oceng kliniczna. W ramach
przygotowan do prac nad wspolnym HTA dokonane
zostaty zmiany w ustawie o refundacji. Pracownicy
agencji aktywnie uczestnicza w pracach grupy ko-
ordynacyjnej i jej podgrupach.

Polska przystapita do konsorcjum zrzeszajacego
krajowe organy HTA, deklarujac gotowos¢ do prowa-
dzenia ocen zaréwno w zakresie JCA, jak i wspdlnych
konsultacji naukowych (JSC). Agencja pracuje aktu-
alnie nad mozliwoscia petnego zaangazowania we
wspolne procesy, szczegdlnie pod katem zapewnienia
zasobow niezbednych do realizacji nowych zadan.

W przysztosci istotnym krokiem bedzie zastoso-
wanie odrebnej $ciezki refundacyjnej dla lekéw na
choroby rzadkie w oparciu o analize wielokryterialng
(MCDA\), nad ktorag pracujemy wspolnie z Minister-
stwem Zdrowia. Pozwoli ona uwzgledniac¢ w sposob

dr hab. Anna Kowalczuk
zastepca prezesa

Agencji Oceny Technologii
Medycznych i Taryfikacji

systematyczny kryteria kosztowe i pozakosztowe
wspomagajace proces decyzyjny. Bedzie dotyczy-
fa lekow sierocych, stanowiac dodatkowy element
analizy ekonomiczne;j.

Whprowadzenie tej metody z zatozenia nie ma
skutkowac odejsciem od dotychczasowych kryte-
riow uwzglednianych podczas podejmowania de-
cyzji, ale ma stanowic¢ element dodatkowy (nadal
bazujemy na podejsciu stosunku kosztéw do efek-
tow - ICUR, i progu optacalnosci, wprowadzenie
MCDA, w naszym zatozeniu, nie spowoduje odej-
$cia od tych zasad).

Obszar choréb rzadkich bezposrednio wiaze sie
rowniez z wykazem technologii lekowych o wysokim
poziomie innowacyjnosci (TLI). Aktualnie w agencji
trwaja prace nad kolejnym wykazem TLI, ktéry zo-
stanie opublikowany najwczesniej w marcu br. Tech-
nologie lekowe o wysokim poziomie innowacyjnosci
dotycza obszaru choréb rzadkich i onkologicznych,
a utworzenie wykazu TLI koncentruje sie na obiecu-
jacych terapiach w tych grupach schorzen.
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Przerwac odyseje
diagnostyczna
naszych pacjentow

Szybka diagnostyka, wykonywanie wysokospecjalistycznych procedur w osrodkach

referencyjnych, opieka koordynowana i terapia jak najblizej miejsca zamieszkania, a takze

pomoc psychologiczna to elementy holistycznego podejscia do pacjenta z choroba rzadka

i jego rodziny - wylicza prof. Robert Smigiel z UM we Wroctawiu.

Choroby rzadkie do niedawna nazywano
sierocymi, poniewaz nie miaty swojego spe-
cjalisty, oddziatu, a takze miejsca w systemie
opieki zdrowotnej. To na szczescie zaczyna sie
zmieniac¢ - choroby rzadkie po latach zostaty
wreszcie dostrzezone przez system. Ponadto
coraz czesciej pojawiaja sie nowe leki, dzieki
ktorym mozemy precyzyjnie leczy¢ te scho-
rzenia. W dostepie do nowoczesnych tera-
pii Polska nie odbiega od Europy. Co wiecej,
mamy jeden z najlepszych systemow nowo-
rodkowych badan przesiewowych w kierunku
choréb rzadkich w Europie.

Maoéwiac o nowych lekach, nalezy podkre-
sli¢, Zze grupa jednostek chorobowych, w kto-
rych mozna zastosowac nowoczesne celo-
wane terapie, to raptem okoto 7 proc. Na
8,5 tys. choréb zaledwie 650 doczekato sie
precyzyjnego, celowanego leczenia. Chodzi
tu np. o enzymatyczna terapie zastepcza we
wrodzonych wadach metabolizmu, transplan-
tacje hematopoetycznych komdrek macierzy-
stych, zabiegi operacyjne, terapie immunoglo-
bulinami, celowane suplementy czy leczenie
dietetyczne oraz terapie genowa.

Powtérzmy - ponad 90 proc. pacjentow
z chorobami rzadkimi nie mamy czym leczy¢.
Sytuacje te mozna poréwnac do wyscigu ko-
larskiego, kiedy z peletonu oderwata sie grup-
ka kolarzy, pedzi do przodu (to chorzy z cho-
robami rzadkimi i mozliwa terapia precyzyjna),
a wiekszosc¢ zostata daleko w tyle. Zachtysne-
lismy sie postepem medycyny i zapomnielismy
0 ogromnej wigkszosci pacjentow, ktérzy nie
maja mozliwosci przyczynowego i celowa-
nego leczenia.

Btedne koto terapii

Ta grupa chorych potrzebuje tez szybkiej
diagnostyki. Chodzi o to, zeby pacjenci nie
musieli jezdzi¢ na badania po catej Polsce,
od lekarza do lekarza, od szpitala do szpita-
la. Nie musieli przechodzi¢ wielu bolesnych,
inwazyjnych, drogich badan, ktore niosa ry-
zyko powiktan, a okazuja sie niepotrzebne.

Niektorzy pytaja, dlaczego zalezy nam na
szybkiej diagnozie, skoro i tak nie mamy czym
leczy¢? Przede wszystkim dlatego, Zze dzieki
diagnozie rodzina dziecka wie, na czym stoi.
Jaka ma perspektywe, jakie sa rokowania,
mozliwe powiktania, jak spowolni¢ postep
choroby oraz zmniejszy¢ ryzyko niepetno-
sprawnosci i wielochorobowosci. Wprawdzie
nie ma leczenia przyczynowego dla wiek-
szosci choréb rzadkich, ale mozna bytoby
miec¢ leczenie objawowe, rehabilitacje, od-
powiednia diete, farmaceutyki wspomagajace
rozwdj oraz - co istotne w przypadku tych
schorzen - wsparcie psychologiczne dla ro-
dziny ze wskazaniem, co jest najistotniejsze
dla dobra pacjenta i jego rodziny.

Uniwersytecki Szpital Kliniczny we Wro-
ctawiu realizuje program Urzedu Marszat-
kowskiego Wojewoddztwa Dolnoslaskiego
dotyczacy poprawy diagnostyki genetycznej
w chorobach rzadkich. Obejmuje on dzie-
ci z zaburzeniami rozwoju od narodzin do
pierwszego roku zycia.

Lekarze z oddziatow szpitalnych, gabinetéw
ambulatoryjnych, lekarze pediatrzy i neonato-
lodzy, lekarze pierwszego kontaktu, potozne,
pielegniarki i sami rodzice moga e-mailem
zgtaszac pacjenta do wielospecjalistycznej
e-konsultacji. Na podstawie dokumentacji przy

prof. dr hab. n. med. Robert Smigiel
kierownik Katedry i Kliniki Pediatrii, Endokrynologii,
Diabetologii i Choréb Metabolicznych Uniwersytetu
Medycznego we Wroctawiu

udziale réznych specjalistow ustalamy, jakiego
typu diagnostyki wymaga pacjent. Dzigki temu
to nie chore dziecko jezdzi do pieciu réznych
specjalistow, tylko specjalisci, wykorzystujac
internet, wspolnie go konsultuja.

Co wazne, program zapewnia fundusze na
nierefundowane przez NFZ badania genetycz-
ne dla tych pacjentéw, ktorzy tego potrze-
buja. Na 500 dzieci zdiagnozowanych przez
e-konsylium u 100 zlecilismy takie badanie,
poniewaz byto wysokie prawdopodobienstwo
choroby uwarunkowanej genetycznie.

Stosujac takie podejscie u ok. 70 proc.
dobrze zdefiniowanych klinicznie pacjen-
tow, u ktérych zlecono szeroko przepustowe
badania genetyczne, przerywamy odyseje
diagnostyczna, ktéra mogtaby trwac jeszcze
kilka lat. Kluczem do efektywnosci jest moz-
liwos¢ wykonywania wspomnianych badan
genetycznych, ktére uwaza sie za drogie.
Ich cena ksztattuje sie od 2 do 8 tys. zt, ale
prowadza do szybkiej diagnozy. Kosztowne
i nieefektywne jest natomiast btedne koto
diagnostyki, kiedy pacjenci trafiaja do szpi-
tala bez wtasciwej diagnozy, a lekarze, nie
znajac podstawowej diagnozy, nie moga im
wtasciwie pomoc.

W naszym projekcie kluczowa role odgrywa
koordynator, ktory przeprowadza rodzicow
pacjenta przez proces diagnostyczny i udzie-
la im wszelkich potrzebnych informacji. To
odciaza specjalistéw i powoduje, ze rodzice
nie gubia sie w systemie ochrony zdrowia.

Opieka koordynowana

Zajmujac sie od wielu lat dzie¢mi z cho-
robami rzadkimi, widze, jak czesto rodzice
nie otrzymuja odpowiedniego wsparcia, szu-
kaja pomocy na wtasng reke. Zdarza sie, ze
wchodza na manowce medycyny, korzysta-
jac z réznych form pseudoterapii nieopartej
na dowodach naukowych. Chca najlepiej dla
swojego dziecka, ale zostaja sami w gaszczu
informacji. Odchodzimy wprawdzie od nazwy
,choroby sieroce”, ale niestety jest ona wcigz
adekwatna do sytuacji, w jakiej znajduja sie
chorzy i ich rodziny.

Pacjenci z chorobami rzadkimi najcze-
Sciej potrzebuja pomocy wielu specjalistow.

W Planie dla Choréb Rzadkich jednym z waz-
niejszych zapisow jest tworzenie osrodkow
przeznaczonych dla tych choréb. Dzi$ mamy
44 takie placowki i zgodnie z zapowiedzia
rzadu maja powstac kolejne. To w nich pa-
cjenci z podejrzeniem choroby rzadkiej
w jednym miejscu maja przejs¢ proces dia-
gnostyczny i terapeutyczny. Wazne, zeby
niektore procedury wykonywali doswiadczeni
specjalisci. Pewne wady wrodzone u nowo-
rodkéw leczy sie operacyjnie w pierwszych
dniach Zycia, i tylko kilka osrodkow w Pol-
sce jest w stanie zapewnic¢ wtasciwg opie-
ke nad pacjentami z dang wada rozwojowa.
Lekarze, ktérzy tam pracuja, maja doswiad-
czenie w tym zakresie. Nie mozna sie stac
ekspertem, wykonujac dany zabieg raz na
rok. Osrodki choréb rzadkich sg wiec ocze-
kiwana zmiana.

Niektorzy pacjenci musza raz w tygodniu
udac sie do takiego os$rodka albo szpitala na
wlew dozylny leku. Dzi$ w tym celu czasa-
mi przejezdzaja 300 kilometrow. Z kolei ho-
spitalizacja, nawet jednodniowa, generuje
koszty, angazujac wiele oséb: od rejestracii,
poprzez pielegniarki, lekarzy itd. Moze wiec
odwrocmy ten kierunek. Niech do pacjenta
przyjedzie pielegniarka, ktéra potrafi podac
mu ten lek. Albo niech pacjent przyjmie go
w najblizszej przychodni specjalistycznej czy
u lekarza rodzinnego.

Nie na kazdym etapie leczenie musi sie
odbywac w centrach uniwersyteckich, czesto
oddalonych od miejsca zamieszkania cho-
rego. Osrodek referencyjny jest potrzebny
w celu diagnozy, zastosowania wysokospe-
cjalistycznych procedur i monitorowania pa-
cjenta. Jedli jest ustalona diagnoza, wytyczo-
ny plan terapeutyczny, chory jest stabilny,
moze by¢ leczony blisko miejsca zamiesz-
kania. Szczegolnie jesli polega to gtownie
na rehabilitacji, fizjoterapii, neurologopedii
czy integracji sensorycznej. Dlatego do-
brym rozwigzaniem jest stworzenie opieki
koordynowanej dla pacjentow z chorobami
rzadkimi. Skoordynowana, optymalna opieka
pozwala na osiggniecie mozliwie najlepszej
jakosci zycia.

Opieka psychologiczna

Wazne jest, zeby lekarze byli otwarci na
potrzeby pacjentdw, bo to oni najlepiej wie-
dza, jakiej opieki potrzebuja. Organizacje pa-
cjenckie, rodzicielskie, pokazuja nam te ob-
szary, ktérych wczesniej nie dostrzegalismy,
a ktore stanowia dla nich problem. Wspot-
praca naukowcéw i organizacji pacjenckich
zostata doceniona w grantach miedzynaro-
dowych i jest dodatkowo punktowana w oce-
nie projektow.

Inng istotng kwestia jest takze opieka
psychologiczna. W naszym programie po-
prawy diagnostyki genetycznej w chorobach
rzadkich na Dolnym Slasku oferujemy te
forme wsparcia dla opiekunéw dziecka. To
trudna sytuacja, kiedy rodzice dowiaduja
sie, ze dziecko jest ciezko chore i nie ma
skutecznej terapii. Nierzadko jedno z nich
musi zrezygnowac z pracy, zeby zajac sie
dzieckiem. W tym momencie nie powinni
by¢ pozostawieni sami sobie. Cata rodzina
potrzebuje wsparcia nie tylko medyczne-
go, ale takze psychologicznego, socjalnego
i spotecznego.

Rozpoznanie

prof. dr hab. n. med.

Anna Latos-Bieleriska
konsultant krajowa w dziedzinie
genetyki klinicznej,

Katedra i Zaktad

Genetyki Medycznej,

UM im. K. Marcinkowskiego

Jednym z najwazniejszych osiagnie¢ genetyki jest
mozliwosc sekwencjonowania DNA, czyli odczyta-
nia kolejnosci kazdego nukleotydu budujacego DNA
konkretnej osoby. Badania tego typu pozwalaja na
precyzyjne diagnozowanie choréb rzadkich, z ktérych
az 80 proc. ma podtoze genetyczne.

Ustalenie rozpoznania i poznanie podtoza molekular-
nego choroby rzadkiej korcza typowa dla tych choréb
odyseje diagnostyczna, maja podstawowe znaczenie
dla doboru wtasciwej opieki medycznej, umozliwiaja
udzielenie porady genetycznej i sa punktem wyjscia
do opracowania terapii, w tym terapii genowej.

Genetycy kliniczni potrafig czasem rozpoznac
rzadka chorobe w utamku sekundy na podstawie
wygladu pacjenta. W przesztosci, kiedy narzedzia
diagnostyki genetycznej byty ograniczone, analiza
wygladu pacjenta i znajomos¢ charakterystycznych
cech fizycznych zwigzanych z dana choroba rzadka
odgrywaty kluczowa role w stawianiu takich diagnoz.
Obecnie, chociaz technologia znacznie sie rozwineta,
ten element wcigz pozostaje istotny.

Gdy nie
ma leku

prof. dr hab. n. med.
Katarzyna Kotulska-Jozwiak
kierownik Kliniki Neurologii

i Epileptologii Instytutu ,,Pomnik
— Centrum Zdrowia Dziecka”

w Warszawie

Dla ogromnej wiekszosci rzadkich choréb uktadu
nerwowego u dzieci dostepne jest jedynie postepo-
wanie fagodzace objawy. Dodatkowym utrudnieniem
jest czesty brak ustalonych standardéw opieki - od
zalecanych badan diagnostycznych przez farmako-
terapie do szeroko pojetej rehabilitacji. Stwarza to
ryzyko stosowania metod niesprawdzonych lub wrecz
nieskutecznych.

Istnieja jednak réwniez przyktady skutecznych
metod leczenia objawowego u tej grupy pacjentow.
Bardzo czestym objawem neurologicznym sa napady
padaczkowe towarzyszace wielu réznym schorze-
niom, w tym rzadkim i nieuleczalnym. W ostatnich
latach notujemy postep w zakresie mozliwosci lecze-
nia przeciwpadaczkowego, ktére wtasciwie prowa-
dzone, moze takze wptywac na naturalny przebieg
choroby, ograniczajac ryzyko przedwczesnej $mierci
czy zmniejszajac znacznie ryzyko niepetnosprawno-
Sci intelektualnej.

Konieczne sa prace zmierzajace do weryfikacji
bezpieczenstwa i skutecznosci roznych terapii ob-
jawowych oraz ustalanie dla kolejnych choréb opty-
malnych standardéw postepowania.

Pelnoletnosé

prof. nadzw. dr hab. n. med.
Zbigniew Zuber

Katedra Pediatrii Uniwersytetu
AFM, Klinika Pediatrii,
Reumatologii i Choréb Rzadkich,
Szpital Dziecigcy

im. $w. Ludwika w Krakowie

Wrazliwym momentem w opiece nad dzie¢mi
i mtodzieza jest osiagniecie przez nich petnolet-
nosci i przejscie do systemu opieki zdrowotnej dla
dorostych. W tym okresie pacjent zaczyna samo-
dzielnie podejmowac decyzje dotyczace dalszego
leczenia, co stanowi istotng zmiane w poréwnaniu
7 wczesniejsza opieka, gdzie kluczowa role odgry-
wali rodzice.

Polskie Towarzystwo Reumatologiczne od
2012 roku stosuje tzw. karte przejécia, ktéra usprawnia
ten proces. Na 6 do 12 miesiecy przed osiagnieciem
petnoletnosci pacjent jest informowany o osrodku,
do ktorego trafi, oraz o lekarzach, ktérzy beda go
prowadzic. Lekarze z obu osrodkéw Scisle wspotpra-
cuja, wymieniajac sie istotnymi informacjami, co ma
szczegblne znaczenie w przypadkach, gdy pacjent ma
historie leczenia od wczesnego dziecinstwa.
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Z.aburzenie o wielu obliczach

Zanim pacjent z wrodzona wada metabolizmu uslyszy diagnoze i rozpocznie leczenie moze minac¢ nawet Kkilkanascie lat.

Eksperci szukaja sposobow, by to zmieni¢ - mowi dr hab. Jolanta Sykut-Cegielska, konsultant krajowa pediatrii metabolicznej.

Co kryje sie pod pojeciem rzadkich
choréb metabolicznych?

To rzadkie zaburzenia uwarunkowane
genetycznie. Zwane sa wrodzonymi wada-
mi metabolizmu dla odréznienia od chordb
metabolicznych. Bo gdy méwimy o choro-
bach metabolicznych, to wiele oséb ma na
mysli takie choroby, jak cukrzyca, otytos¢
czy zespot metaboliczny, ktére sa wielo-
czynnikowe i co prawda maja pewna pre-
dyspozycje genetyczna, ale na pewno nie
sg uwarunkowane genetycznie. A wrodzo-
ne wady metabolizmu najczesciej wynikaja
z mutacji w jednym genie.

Czym sie charakteryzuja wrodzone
wady metabolizmu?

Zmiana w jednym genie powoduje, ze
kodowane jest nieprawidtowe biatko albo
tego biatka tworzy sie za mato. Albo tez
powstaje zbyt mato enzymu, ktéry jest
odpowiedzialny za przeksztatcenie pew-
nego substratu (zwiazku chemicznego)
w okreslony produkt. Dochodzi do groma-
dzenia w zbyt duzych ilosciach substratu,
nie powstaje okreslony produkt reakgcji
biochemicznej na szlaku metabolizmu,
np. weglowodanow, ttuszczéw, biatek,
makroczasteczek, lub metabolizmu ener-
getycznego, co w konsekwencji prowa-
dzi do nieprawidtowego funkcjonowania
organizmu. To sprawia, ze zaburzone sa
procesy metaboliczne. Widoczne jest to
nie tylko w postaci odchylen biochemicz-
nych, ale przede wszystkim w obrazie
klinicznym - ujawniaja sie bardzo rézne
objawy, ktére dotycza réznych narzadow.
Przebieg choroby tez moze by¢ bardzo
rézny — od napadowego, ostro ujawnia-
jacego sie, a nawet zagrazajacego zyciu,
poprzez opdzniony rozwdj psychorucho-
wy, epizody regresu, w tym rozwoju, czy
staba dynamike rozwoju dziecka.

Skoro te choroby s3 tak rézne, to
bardzo trudno je rozpoznac, ale
niektére wykrywa sie w ramach badan
przesiewowych noworodkow.

Badania przesiewowe przeprowadza
sie na catym $wiecie, ale tylko w kierun-
ku obecnosci niektorych chordb. Obecnie
nie ma mozliwosci ani wskazan (bo musza
byc¢ spetnione okreslone kryteria, aby dang
chorobe zakwalifikowac¢ do panelu chorob
identyfikowanych w badaniach przesiewo-
wych), aby je wszystkie wykrywac w catej
populacji. W Polsce u kazdego noworodka,
ktory rodzi sie zywy, przeprowadzane jest
takie badanie w kierunku obecnie 30 réz-
nych choréb, w tym 26 to sg wrodzone
wady metabolizmu.

lle jest wrodzonych wad metabolizmu?

Blisko dwa tysiace, ale ich liczba caty
czas sie zwieksza, bo medycyna metabo-
liczna (tj. dziedzina obejmujaca wrodzone
wady metabolizmu) bardzo dynamicz-
nie sie rozwija. Co roku identyfikowa-
nych jest i szczegdtowo opisywanych co
najmniej kilka nowych wrodzonych wad
metabolizmu.

llu jest pacjentéw z wrodzonymi
wadami metabolizmu?

Uznaje sie, ze od 2 do 5 proc. populacji
moze miec rzadka wrodzong wade meta-
bolicznag i moze o niej wiedzie¢ lub nie.
W Polsce takich osob moze byc¢ od 1,5 do
2 mln, a nawet 2,5 min. Doktadnej liczby
pacjentéw z chorobami rzadkimi nie zna-
my. Nie mamy bowiem krajowego rejestru.
Taki rejestr ma powsta¢ w ramach krajowej
strategii, tj. Planu dla Chorob Rzadkich. Ale
na pewno w Polsce jest duzo osob z roz-
nymi wrodzonymi wadami metabolizmu. Sa
takie choroby, na ktore cierpi tylko kilku
chorych w kraju, i takie, ktore wystepuja
u setek pacjentow.

dr hab. Jolanta
Sykut-Cegielska
kierownik Kliniki
Wrodzonych Wad
Metabolizmu i Pediatrii
Instytutu Matki i Dziecka
w Warszawie, konsultant
krajowa w dziedzinie
pediatrii metabolicznej

U ilu noworodkéw wykrywa sie
kazdego roku wrodzone wady metaboli-
zmu podczas badania przesiewowego?

Okoto stu, w tym mniej wiecej potowa
to pacjenci z fenyloketonuria, ktora jest
najczestsza wrodzona wada metabolizmu
w naszej populacji. Rozpoznaniu wrodzonej
wady metabolizmu stuzy takze skrining se-
lektywny, ktéry jednak nie obejmuije catej
populacji, lecz jedynie osoby z grup ryzy-
ka, czyli cztonkéw rodziny pacjenta, oraz
wszystkie dzieci z objawami klinicznymi
i/lub biochemicznymi sugerujacymi wro-
dzona wade metabolizmu.

Kiedy najczesciej wykrywa sie
wrodzone wady metabolizmu? U dzieci
czy dopiero u dorostych?

Wiekszos¢ tych choréb ujawnia sie
w wieku rozwojowym, czyli u dzieci, ale
sq tez takie, ktore moga sie ujawniac albo
u dzieci, albo u mtodych dorostych, albo
u dorostych juz catkiem dojrzatych. Mo-
wimy wtedy o réznych postaciach chorob,
tzw. fenotypach klinicznych. Sa to postaci
7 ciezkimi objawami powodujacymi $mierc
w okresie wczesnodzieciecym albo ujaw-
niajace sie dopiero u osoby dorostej, kto-
ra skarzy sie na przyktad na zwiekszong
meczliwose, czy u ktérej stwierdza sie np.
powiekszenie $ledziony. Ta réznorodnosc
kliniczna powoduje, ze wykrycie wrodzonej
wady metabolizmu jest jeszcze trudniejsze.
Ponadto lekarze zwykle nie pamietaja, ze
wrodzone wady metabolizmmu moga sie
ujawnic¢ dopiero u dorostych. Dlatego do-
rosli z wrodzonymi wadami metabolizmu
sg pdzniej rozpoznawani niz dzieci, a gdy
ustalone jest wtasciwe rozpoznanie, to
maja juz zaawansowane objawy choroby,
czasem nieodwracalne.

Jak dtugo trwa wedréwka pacjenta
- dziecka i dorostego - zanim usty-
szy diagnoze?

Mowimy wrecz o odysei diagnostycz-
nej. Sa badania, z ktorych jednoznacznie
wynika, ze czas od pierwszych objawdw
klinicznych do ustalenia wtasciwego roz-
poznania trwa dziesie¢ lat, a czasem na-
wet kilkanascie. Dotyczy to choréb, ktére
postepuja powoli. Zdarza sie, ze pacjent
nie dozyje wiasciwego rozpoznania. Sred-
nio czas od objawow do diagnozy i roz-
poczecia leczenia wynosi u dzieci piec¢-sie-
dem lat. To jest bardzo duze opdznienie,
aw wiekszosci chorob wezesne rozpozna-
nie oznacza wczesne wtaczenie leczenia,
co zdecydowanie poprawia rokowanie.

Czy s3 jakies propozycje, aby skro-
ci¢ droge pacjenta od objawoéw
do diagnozy?
To sa rzadkie choroby i trudno wszyst-
kich lekarzy o nich uczy¢. Ale sa pewne

Szacuje sig, ze w Polsce
moze by¢ od 1,5 do 2 min
0s0b z rzadkg wrodzong
wadag metaboliczna. Nie
wszyscy jednak wiedzg

0 swojej chorobie. Doktadne;
liczby pacjentow nie

znamy. Nie mamy bowiem
krajowego rejestru.

czynniki, ktére wskazuja na podtoze me-
taboliczne. Czujnos¢ powinna wzbudzi¢
sytuacja, kiedy np. po przebytej infekdji,
szczepieniu, operacji czy nagtej ekspozycji
na zimno czy ekstremalne ciepto wystapia
niepokojace objawy kliniczne. Wtedy na-
lezy sie zastanowic, czy nie wskazuja one
na wrodzona wade metabolizmu.

Moze rozwigzaniem bytoby rozsze-
rzenie panelu badan przesiewowych
u noworodkow?

Pojawiaja sie sugestie, ze moze skoro
wrodzone wady metabolizmu to choroby
genetycznie uwarunkowane, to zbadajmy
genom noworodka. Ale obecnie nasze sta-
nowisko, réwniez jako cztonka sieci refe-
rencyjnej dla wrodzonych wad metaboli-
zmu, jest takie, Ze skrining genomiczny nie
powinien by¢ wykonywany jako pierwsze
podstawowe badanie, bo rodzi sie wow-
czas wiecej pytan niz odpowiedzi. A ro-
dzice noworodka oczekuja jednoznacznej
interpretacji wyniku badania przesiewo-
wego, Co nie zawsze jest mozliwe. Znane
sg rézne warianty genow, ale nie wiemy,
czy beda one miaty znaczenie kliniczne
w zyciu dziecka, a jesli tak, to jaka jest
optymalna metoda leczenia i kiedy nalezy
ja rozpoczac¢, a czasem kiedy zakonczyc.

Z jednej strony wiecej pytan niz odpo-
wiedzi dla lekarzy, a z drugiej - ile
stresu dla rodzicow takiego dziecka.

Za duzo informacji niepetnych spowo-
duje, Zze pacjent czy jego rodzina beda
w ciagtym oczekiwaniu. Jest nawet juz
takie okreslenie ,pacjent w oczekiwaniu”.
Ludzie zwykle nie chca wiedzie¢, ze za-
graza im jakas choroba - wtedy, gdy nie
ma dla nich zadnej opcji terapeutycznej.
Po co sie tym zadreczac.

W przesiewie badane s3 tylko te
choroby, na ktére opracowano
opcje terapeutyczne?

Do tej pory badania przesiewowe no-
worodkoéw bazuja na dziesieciu kryteriach
przesiewu, m.in. musi istnie¢ prosty test,
szybki, tani i jednoznaczny, musi by¢ znany
biomarker danej choroby, ktéry ja jedno-
znacznie wskaze, ale przede wszystkim
musi by¢ znany naturalny przebieg choroby
oraz znane i dostepne skuteczne leczenie.
Obecnie sytuacja troche sie zmienia, bo
jest nacisk, aby wykrywac tez inne choro-
by, ktore powyzszych kryteriéw nie spet-
niaja. Wazne jest jednak, aby modyfikujac
te kryteria, uwzgledni¢ aspekty etyczne,
zeby poszukujac danej choroby, nie tra-
ci¢ zaufania ze strony pacjenta i jego ro-
dzicow, zgodnie z zasadag - po pierwsze,
nie szkodzic.

W badaniu przesiewowym noworod-
kow dostajemy informacje, ze jest odchy-

lenie biochemiczne. Noworodek nie ma
zadnych objawéw choroby, ale nie cze-
kamy, az one sie pojawia, tylko wyprze-
dzajaco wtaczamy witasciwe leczenie. Gdy
wynik badania biochemicznego nie wska-
zuje na konkretna wade metabolizmu, to
pojawia sie pytanie, czy taka choroba po-
winna wchodzi¢ w panel choréb wykry-
wanych w ramach badan przesiewowych
noworodkéw. Przyktadem jest wykrywane
w badaniu biochemicznym podwyzszone
stezenie bardzo dtugotancuchowych kwa-
sow ttuszczowych. Mozemy miec¢ wtedy
do czynienia z kilkoma réznymi sytuacjami
klinicznymi. Pierwsza to zupetnie bezobja-
wowy przebieg choroby, druga - rozwija
sie adrenomieloneuropatia, na ktérg cho-
ruja osoby doroste. Dziecko moze miec
tez bardzo ciezka mézgowa postac adre-
noleukodystrofii. Wtedy trzeba u niego
wczesnie wykonac przeszczepienie szpi-
ku albo poda¢ mu komérki macierzyste.
Inaczej umrze. Wreszcie moze dojs¢ do
zaburzenia hormonalnego, a wtedy pa-
cjentowi wystarczy zleci¢ substytucje
hormondw kory nadnerczy, aby zupet-
nie dobrze funkcjonowat.

Z jednej strony medycyna pomaga, ale
z drugiej rodzi tyle watpliwosci. Trudne
zadanie przed osobami, ktore zajmuja
sie wrodzonymi wadami metabolicz-
nymi.

Trudne, ale i bardzo ciekawe. Jest coraz
wiecej mozliwosci diagnostycznych i te-
rapeutycznych, ale i duzo wyzwan przed
nami. Wrodzone wady metabolizmu sa
dziedziczone najczesciej w sposob auto-
somalnie recesywny, czyli bywa tak, ze
jedno dziecko jest juz chore albo wcze-
$nie umiera, rodzi sie drugie i ma te sama
chorobe. Wtedy wiemy juz, jakiej choroby
szukac¢ u tego drugiego dziecka. W takiegj
sytuacji mozna tez prenatalnie sprawdzic,
czy dziecko jest chore, czy nie, i wiaczyc
leczenie u mamy jeszcze w czasie ciazy.
Efekty takiego prenatalnego leczenia sa
najlepsze. Gorzej jest, gdy w rodzinie nikt
nie miat rzadkiej choroby, wtedy z prze-
siewu mamy tylko nieprawidtowy wynik,
ktéry nie méwi za duzo o rokowaniu.

Jaka role w rozpoznaniu wrodzonych
wad metabolizmu odgrywaja lekarz
POZ i pediatra?

Aby wykry¢ wrodzona wade metabo-
lizmu, trzeba wykazac czujnosc. Sa to
rzadkie choroby, czyli na pewno nie kaz-
dy lekarz POZ czy pediatra bedzie o nich
myslat, gdy przyjdzie do niego pacjent
z nietypowymi objawami. Lekarz rodzin-
ny czy pediatra ma gtéwnie do czynienia
7 dzie¢mi, ktore maja infekcje czy inne po-
wszechne choroby, ale moze trafi¢c - i na
pewno trafi - w swoim Zyciu zawodowym
na pacjenta z jakas rzadka wrodzong wada
metabolizmu. Wazne jest, aby pamietat,
Ze takie choroby sg, i wiedziat, jakie obja-
wy powinny sugerowac, ze dziecko nale-
7y skierowac na pogtebiona diagnostyke.
Nie oczekujemy jednak, ze pediatra ogdlny
wdrozy taka diagnostyke. Aby byta spraw-
na i skuteczna, musi by¢ przeprowadzana
w osrodku referencyjnym.

Czujnosc¢ lekarza POZ powinien wzbu-
dzi¢ tez pacjent, ktory przyjdzie do nie-
g0 7 objawami okreslanymi jako dziwne,
niespodziewane albo z kombinacja obja-
wow z roznych narzadow. To sa sygnaty,
o ktérych mowimy czasami ,czerwone
flagi”. Wtedy lekarz powinien pomyslec,
ze moze trzeba poszerzy¢ badania dia-
gnostyczne w kierunku wrodzonych wad
metabolizmu i w tym celu skierowac pa-
cjenta do osrodka referencyjnego medy-
cyny metabolicznej.

rozmawiata Dorota Reinisch
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Zycie z fenyloketonuria

Jak na chorobe rzadka wcale nie jest taka rzadka. - Fenyloketonuria jest najczestszym wrodzonym bledem w metabolizmie

aminokwasow - mowi prof. Maria Gizewska.

prof. dr hab. n. med.

Maria Gizewska

Klinika Pediatrii, Endokrynologii, Diabetologii,
Chordb Metabolicznych i Kardiologii

Wieku Rozwojowego Pomorskiego
Uniwersytetu Medycznego w Szczecinie,
wiceprzewodniczaca Komitetu Naukowego
Europejskiego Towarzystwa Fenyloketonurii
(ESPKU)

U os6b dotknietych tg choroba wa-
troba nie wytwarza w ogdle albo pro-
dukuje w niewielkich ilosciach enzym
o nazwie hydroksylaza fenyloalanino-
wa. Enzym ten odpowiada za przemia-
ne aminokwasu fenyloalaniny w tyro-
zyne. Gdy go brakuje, fenyloalanina nie
jest metabolizowana i gromadzi sie we
krwi. Potem wraz z krwig dostaje sie
do mdézgu i go uszkadza.

Fenyloketonuria jest chorobg uwa-
runkowang genetycznie. Ma autoso-
malnie recesywny typ dziedziczenia.
- To oznacza, ze w rodzinie, gdzie
rodzice sa zdrowymi, bezobjawowy-
mi nosicielami tej choroby, istnieje
25-proc. ryzyko, ze kazde kolejne
dziecko urodzi sie chore - ttumaczy
prof. Gizewska. - Ale znam rodziny,
w ktorych nawet dwoje czy troje dzie-
ci dotknietych jest choroba.

Kied

Choroby rzadkie, jakimi sg
wrodzone wady metaboli-
zmu (WWM), sa mi bliskie
od wielu lat. Jako dietetyk
mam regularny kontakt

zZ pacjentami i ich rodzina-
mi od postawienia rozpo-
znania az do dorostosci.

Prawda jest, ze w wielu wrodzo-
nych wadach metabolizmu terapia
opiera sie na wprowadzeniu odpo-
wiednich restrykcji dietetycznych.
Prawidtowo dobrana terapia diete-
tyczna jest kluczowa i pomaga unik-
na¢ powaznych konsekwencji zdro-
wotnych.

W wielu przypadkach wrodzone
wady metabolizmu sa uwarunkowane
genetycznie i rozpoznawane w dzie-
cinstwie. Podstawa terapii w WWM
wciaz pozostaje dieta. Niestety, na
dzien dzisiejszy inne formy terapii
albo nie istnieja, albo sa w fazie ba-
dan. Z jednej strony mozna pomy-
sle¢, ze dobrze, i7 istnieje dostepne
rozwiazanie. Z drugiej za$ czesto re-
strykcyjna dieta musi by¢ prowadzona
pod écistym nadzorem lekarza i to-

W Polsce nie ma doktadnych da-
nych dotyczacych liczby pacjentéw
z fenyloketonuria. Szacuje sie, ze jest
ich od 2,5 tys. do 3 tys., moze wie-
cej. Wiekszos¢ ma klasyczna, ciezka
postac¢ choroby. — Takie osoby, jesli
nie sa leczone, maja jedne z najciez-
szych form niepetnosprawnosci inte-
lektualnej, czesto ciezka, lekooporng
padaczke, problemy z poruszaniem
sie, zaburzony kontakt werbalny. Fe-
nyloalanina nie tylko bezposrednio
uszkadza mozg, ale takze blokuje
przenikanie do niego innych amino-
kwasow niezbednych dla prawidtowe-
go funkcjonowania, co sprawia, ze np.
tworzy sie mato neuroprzekaznikow,
takich jak dopamina czy serotonina
- moéwi prof. Gizewska. Fenyloalanina
zmniejsza rowniez obrone przed stre-
sem oksydacyjnym, zaburza transport
glukozy, ktora jest gtownym Zrédtem
energii dla mézgu, a takze zaburza
funkcje oligodendrocytow, komorek
gleju odpowiedzialnych za powstawa-
nie i metabolizm mieliny niezbednej
do przekazywania sygnatéw miedzy
komorkami nerwowymi.

Badanie przesiewowe

Wszystkie dzieci urodzone w Pol-
sce s objete populacyjnymi bada-
niami przesiewowymi noworodkow.
- Po ukonczeniu 48. godziny zycia
pobierane jest im z piety kilka kropli
krwi na specjalng bibutke. Badanie
ocenia stezenie fenyloalaniny i tyro-
zyny oraz stosunek obu tych amino-
kwasow. Jego nieprawidtowy wynik
nie jest réwnoznaczny z ostatecznym
rozpoznaniem fenyloketonurii, ale jest
bardzo wazna wskazdwka o koniecz-
nosci przyjecia takiego dziecka do
szpitala i przeprowadzenia diagnostyki
weryfikujacej wstepne rozpoznanie.
Nastepnie jesli choroba zostanie po-

twierdzona, optymalnie do dziesiatej
doby zycia nalezy rozpoczac leczenie
- mowi prof. Gizewska.
Fenyloketonuria byta pierwszym
schorzeniem, ktore zaczeto by¢ ru-
tynowo diagnozowane w ramach po-
wszechnych badan przesiewowych
noworodkow. Ich pomystodawca
byt Amerykanin, dr Robert Guthrie,
ktory na poczatku lat 60. XX wieku
opracowat metode wczesnego wykry-
wania tej choroby, zanim pojawig sie
jej pierwsze objawy. W Polsce w po-
towie lat 60., dzieki staraniom prof.
Barbary Cabalskiej z Instytutu Matki
i Dziecka, rozpoczeto badania nowo-
rodkow z Warszawy i okolic, ale do-
piero pod koniec lat 80. przesiewem
objeto dzieci w catym kraju.
Powszechny program badan prze-
siewowych oraz opracowanie metody
leczenia tej choroby odmienity zycie
tysiecy osob z fenyloketonuria.
Terapia pacjentéw polega na sto-
sowaniu bardzo restrykcyjnej diety,
ubogiej w fenyloalanine, ktéra jest
sktadnikiem wszystkich biatek pokar-
mowsych, oraz przyjmowaniu specjal-
nych mieszanek. - Dieta ta polega
na drastycznym ograniczeniu przyj-
mowania pokarméw zawierajacych
naturalne biatko. Chorzy nie moga
jes¢ miesa, ryb, nabiatu, jajek, warzyw
straczkowych, zwyktego pieczywa

i makaronéw, ryzu, produktow zawie-
rajacych ziarna zbéz. Poniewaz dzieci
nie moga funkcjonowac i rozwijac sie
bez biatka, jego Zrodtem dla pacjen-
tow z fenyloketonuria sa preparaty
aminokwasowe pozbawione fenylo-
alaniny, przyjmowanie minimum trzy
razy na dobe - mowi prof. Gizewska.
Chorzy moga tez jes¢ wybrane warzy-
wa i owoce oraz produkty niskobiat-
kowe, np. makarony i chleb, wszystko
jednak w $cisle wyliczonych ilosciach.

Btedne koto

- Dieta chorych na fenyloketonurie
jest niezwykle wymagajaca - przyzna-
je prof. Gizewska. - Dlatego cze$¢ na-
stolatkéw i mtodych dorostych od niej
odchodzi. Jest tez wiele rodzin, kt6-
re ze wzgledéw organizacyjnych czy
ekonomicznych nie daja sobie z nia
rady. Chorzy nie maja wtedy idealne-
go wyréwnania metabolicznego fe-
nyloketonurii, co skutkuje wieloma
deficytami i istotnie obniza jako$¢ ich
zycia. Tacy pacjenci maja zaburzenia
koncentracji i pamieci, zaburzenia snu
i nastroju, czesto sa nadpobudliwi,
nerwowi. Traca prace, maja ktopoty
7 utrzymaniem relacji z rowiesnikami
czy w zwiazku. - Maja tez trudnosci
7 zaplanowaniem dziatan, a wiado-
mo, ze ta restrykcyjna dieta wymaga
ztozonej logistyki. Jesli wiec pacjenci

Kobiety z fenyloketonurig, ktére decydujg sie na
macierzynstwo, powinny dobrze przygotowac sie do
bycia mama. Juz przed cigzg, a potem przez caty okres
jej trwania, muszg zadbac o niskie, bezpieczne dla ptodu

stezenia fenyloalaniny.

nie stosujg odpowiednio ograniczen
dietetycznych, zaburza to ich funk-
cjonowanie i jeszcze bardziej nasila
odstepstwa od rezimu. Tworzy sie
btedne koto - dodaje prof. Gizewska.

Zdarza sie, ze diety nie stosuja
tez kobiety, ktore zachodza w cigze.
- Wtedy u dzieci urodzonych przez nie
rozwija sie zespot fenyloketonurii mat-
czynej - mowi prof. Gizewska i dodaje:
- Fenyloalanina z krwi matki w trak-
cie cigzy jest transportowana przez
tozysko i uszkadza ptod. Jej wysokie
stezenia odpowiadaja za powstanie
wad rozwojowych u ptodu. Najcze-
sciej dochodzi do uszkodzenia mozgu.

Dzieci z zespotem fenyloketonurii
matczynej najczesciej nie maja fenylo-
ketonurii, a mimo to ciezko choruja. Sa
ciezko niepetnosprawne intelektualnie,
maja ztozone wady serca. Ich problemy
zdrowotne sg podobne do tych, jakie
obserwuije sie u dzieci z ptodowym
zespotem alkoholowym (FAS), ale ob-
jawy zespotu fenyloketonurii matczy-
nej wynikajace z teratogennego wpty-
wu fenyloketonurii sg jeszcze bardziej
spektakularne niz w FAS.

W Polsce kazdego roku rodzi sie
20-25 dzieci z zespotem fenyloke-
tonurii matczynej, a mozna temu
skutecznie zapobiec. - Kobiety z fe-
nyloketonuria, ktére decyduja sie na
macierzynstwo, powinny dobrze przy-
gotowac sie do bycia mama. Juz przed
ciaza, a potem przez caty okres jej
trwania musza zadbac o niskie, bez-
pieczne dla ptodu stezenia fenyloala-
niny - zaleca prof. Gizewska.

Dieta ubogofenyloalaninowa, cho¢
nadal ratuje zdrowie chorych, jest
bardzo wymagajaca. Dlatego pacjen-
ci i opiekujacy sie nimi lekarze z na-
dziejg patrza w przysztosc i oczekuja
nowych metod leczenia, nad ktérymi
trwaja intensywne badania.

dieta jest koniecznoscia

warzyszy¢ pacjentowi (i jego rodzinie)
w kazdej sytuacji zyciowej, nawet na
wakacjach, uroczystosciach czy pod-
czas infekcji, kiedy brakuje nam ocho-
ty na cokolwiek.

Samodyscyplina na co dzien

Dieta moich pacjentéow z WWM
to liczne ograniczenia w wyborze na-
turalnej zywnosci przy rownoczesnej
koniecznosci stosowania specjalnych
preparatow medycznych (zywnoéc
medyczna), to takze rygorystyczne
obliczanie zawartosci poszczegol-
nych sktadnikow diety. To czyni ja
uciazliwa i wymagajaca ogromnej
samodyscypliny. Rownoczesnie to
wtasnie ta specjalna dieta umozliwia
prawidtowy rozwdéj matych i funk-
cjonowanie dorostych pacjentéw
z WWM.,

We wrodzonych wadach meta-
bolizmu, w zaleznosci od rodzaju tej
wady, poszczegdlne sktadniki zwycza-
jowej diety - biatko, ttuszcz, weglo-
wodany, nie moga by¢ prawidtowo
wykorzystane przez organizm i sta-
ja sie szkodliwe. | tak np. pacjenci
z wrodzonymi wadami metabolizmu
aminokwasoéw (chorzy na fenyloke-
tonurie - PKU, tyrozynemie - TYR,

homocystynurie - HCU, chorobe sy-
ropu klonowego - MSUD nie moga
jes¢ produktéw z wysoka zawartoscia
biatka, takich jak mieso, mleko, na-
biat, jajka. W ich diecie te produkty
zastapione sa zaleconymi przez leka-
rza preparatami z kategorii zywnosci
specjalnego przeznaczenia medycz-
nego (FSMP).

Inna grupa sa pacjenci, ktorych
organizm nie przetwarza prawidtowo
ttuszczu. Dlatego tez w ich diecie za-
wartoéc tego sktadnika jest mocno
ograniczana i Scisle monitorowana.
Musza ograniczac ttuszcz pochodze-
nia roslinnego (oleje, margaryny) czy
zwierzecego (masto, Smietana, majo-
nez, smalec). Podstawowym zrédtem
ttuszczu w ich diecie sa ttuszcze
MCT, czyli zawierajace $redniotan-
cuchowe kwasy ttuszczowe. Dostar-
czane sa wraz z zaleconymi przez
lekarza preparatami FSMP, gdyz na-
turalna zywnos¢ jest uboga w ten
rodzaj ttuszczu.

Kolejne grupy pacjentéw to te,
ktore musza ogranicza¢ weglowo-
dany. U jednych kumuluja sie w orga-
nizmie, uszkadzajac watrobe lub wa-
trobe i miesnie. Dzieje sie tak u oséb
z chorobami spichrzania glikogenu

typu O, I, I, IV, VI, IX, XI (GSD).
Pacjenci pod zadnym pozorem nie
moga jes¢ cukru, owocdw, a czesc
z nich rowniez galaktozy (sktadnika
laktozy, cukru z mleka). Dodatkowo
musza regularnie pi¢ produkty na
bazie surowej skrobi kukurydzianej,
ktora zapobiega spadkom stezenia
glukozy w ich krwi. Kolejna grupa
pacjentéw musi unikac fruktozy, kto-
ra wystepuje w owocach, wiekszo-
$ci warzyw, i cukru (sacharozy), oni
choruja na wrodzong nietolerancje
fruktozy (fruktozemie), a jeszcze inni
galaktozy, czyli mleka (w tym mleka
mamy), i produktow mlecznych, oni
choruja na galaktozemie.

Dieta ketogenna

Trzecia grupa, z padaczkami leko-
opornymi i chorobami wrodzonymi
- PDHD i GLUT-1DS, to ta, ktoéra
wymaga restrykcyjnego ogranicze-
nia weglowodanow, a zwiekszonego
spozycia ttuszczu. Tak, pewnie czesc
z was domysla sig, ze chodzi o diete
ketogenna. Jednak w medycynie jest
ona niefarmakologicznym sposobem
leczenia i jest prowadzona pod $ci-
sta kontrola lekarza i dietetyka, a jej
sktad i zasady roznia ja od diety ke-

dr n. med. i n. o zdr. Ewa Ehmke
vel Emczyiiska-Seliga

dietetyk kliniczny, Instytut ,,Pomnik

- Centrum Zdrowia Dziecka” w Warszawie,
Klinika Pediatrii, Zywienia i Choréb
Metabolicznych Neurosphera

- Centrum Neurologii, Padaczki

i Psychiatrii w Warszawie

togenicznej, jaka znamy z wiekszosci
gazet, internetu czy sitowni.

Jesli spotkamy osobe, ktéra musi
przestrzegac specjalnej diety, pierw-
szy raz styszymy nazwe jej choroby,
a co wiecej, nie potrafimy jej powto-
rzy¢, to podejdzmy do tego powaznie.



»%

COMPLETE
MEDIA

kompendium.pl

KOMPENDIUM ZDROWIA

2025 r. | 11

Choroba Stilla - pewna lepsza
przysziosc dla pacjentow

W chorobie Stilla, mlodziernczym idiopatycznym zapaleniu stawéw, bardzo potrzebny jest szerszy dostep do specjalistycznych

badan. Proces diagnostyczny pacjenta trwa zbyt dlugo. Dla pacjentéw mam jednak takze dobra wiadomosé: od stycznia 2025 roku

w ramach programu lekowego dostepny jest przelomowy lek, ktory zmienia perspektywe chorych. Pacjentéw nie trzeba nakluwaé

codziennie, ale tylko raz na cztery tygodnie. Prosze sobie wyobrazié¢, jaka to rewolucja dla dzieci - opowiada prof. Zbigniew Zuber.

Choroba Stilla to rzadka choroba auto-
zapalna. Szacuje sie, ze rocznie w Europie
zapada na nig od jednej do czterech oséb
na milion. Charakteryzuje sie goraczka,
zapaleniem stawow i wielu narzadow we-
whnetrznych oraz wysypka.

Nie znamy do konca przyczyny wy-
stepowania choroby Stilla. Zaktada sie,
ze wptyw maja tu czynniki genetyczne
(choroba dziedziczona jest wielogenowo)
i Srodowiskowe, w tym przebyte infekcje.
W wigkszosci przypadkow nie udaje sie
jednak okresli¢ patogenezy. Zazwyczaj
schorzenie zaczyna sie przed 16. rokiem
zycia. Jednak objawy moga nawrdcic¢ albo
wystapi¢ po raz pierwszy rowniez u 0sob
dorostych.

Przebieg choroby ma trzy postaci: jeden
epizod, ktéry nigdy wiecej sie nie powta-
rza. Posta¢ nawracajaca, kiedy to choroba
powraca w réznych odstepach czasu, a pa-
cjent nie odczuwa jej objawdw pomiedzy
kolejnymi rzutami. | wreszcie postac prze-
wlekta, w ktorej objawy choroby sg obecne
nieustannie od momentu zachorowania.

Problematyczna diagnoza

Objawy choroby Stilla sa mato charak-
terystyczne, dlatego tez zdiagnozowanie
schorzenia bywa trudne. ,Podstawowym
objawem choroby Stilla jest goraczka, kto-
ra nie jest stata, ale pojawia sie raz lub
dwa razy na dobe” - mowi prof. nadzw.
dr hab. n. med. Zbigniew Zuber, kierownik
|l Oddziatu Klinicznego Pediatrii i Reuma-
tologii Szpitala Dzieciecego $w. Ludwika
w Krakowie, prezes Polskiego Towarzystwa
Reumatologicznego. ,\WW miare narastania
goraczki mozna zaobserwowac nietypowa,
tososiowo-plamista wysypke. Na poczatku
trudno te objawy skojarzy¢ z uwarunko-
wana genetycznie rzadka chorobg auto-
immunologiczna. Takie symptomy moga
wskazywac na infekcje typu grypa, bo-
relioza, na zakazenie uogolnione (sepse)
czy ostrg biataczke. To utrudnia i opdznia
diagnoze i wtasciwa terapie w kierunku
choroby Stilla” - dodaje lekarz.

Poza tymi objawami czesto wystepuje
tez zapalenie lub bél stawdw. Rzadziej po-
wigkszenie weztéw chtonnych, bol miesni,
zapalenie gardta czy powigkszenie $ledzio-
ny. U niektorych pacjentéw moze pojawic
sie powiekszenie watroby, bél brzucha,
nudnosci, utrata masy ciata, a takze za-
palenie osierdzia.

Zeby rozpozna¢ chorobe Stilla, po-
trzebna jest szeroka diagnostyka: przede
wszystkim wykonanie posiewu i oznacze-
nie wskaznikéw stanu zapalnego. Bardzo
wazne jest tez réznicowanie polegajace
na wykluczeniu infekcji, sepsy czy choroby
nowotworowe;j.

,Obraz kliniczny pacjenta z wysoka go-
raczka, powiekszonymi weztami chtonny-
mi i wysiekiem do jam surowiczych, a do
tego powiekszona watroba i $ledziona
moze wskazywac na nowotwor - ttuma-
czy prof. Zuber.

Wielu lekarzy nie ma do$wiadczenia
w diagnozowaniu chorob uktadowych,
poniewaz rzadko sie z nimi spotykaja.
W zwiazku z tym brakuje tez Swiadomo-
sci, ze goraczka i zmiany skérne moga
wskazywac na chorobe Stilla.

,To stan potencjalnie zagrazajacy zy-
ciu” - zaznacza ekspert. Ryzyko $mier-
ci u chorych dzieci wynosi 2 proc., a u

prof. nadzw. dorostych - 4 proc. Przypadki zgonow
dr_ha!). n._med. sg coraz rzadsze, poniewaz mamy dobre
Zbigniew Zuber

leczenie. Czesciej pacjenci dostaja tez
w pore diagnoze.

,Podczas pandemii COVID-19 nastapito
odrodzenie zakaznictwa, wczesniej spe-
cjalizacja ta byta zepchnieta na margines
medycyny. Nierzadko pacjenci przyjezdza-
ja do nas wtasnie z oddziatow zakaznych,
dokad trafiaja z objawami ostrej infekcji.
Lekarze choroéb zakaznych maja wieksza
Swiadomos¢, ze goraczka z negatywnym
posiewem i innymi wspomnianymi objawa-
mi moze oznaczac chorobe Stilla” = mowi
prof. Zuber.

kierownik Il Oddziatu
Klinicznego Pediatrii

i Reumatologii Szpitala
Dziecigcego $w. Ludwika
w Krakowie, prezes
Polskiego Towarzystwa
Reumatologicznego

Skuteczne leczenie jest mozliwe
Podstawowym celem terapii jest wyeli-
minowanie objawow, czyli zablokowanie
burzy cytokinowej, ktéra wystepuje w cho-
robie Stilla, oraz gwattownego w przebiegu
zespotu aktywacji makrofagow (MAS). To
powiktania, ktére zagrazaja zyciu pacjenta.
W zespole MAS $miertelnos¢ wynosi od
4 proc. do 40 proc. chorych, cze$¢ pacjen-
téw nie ma postawionego rozpoznania
zespotu aktywacji makrofagéw. W prze-
biegu tej wielonarzadowej choroby lista
powiktan jest znacznie dtuzsza, nalezy do
nich m.in. sSrédmiazszowa choroba ptuc.
Lekami stosowanymi w chorobie Stilla
sq blokery interleukiny pierwszej i blokery
interleukiny szostej (IL-1 i IL-6). Blokery
IL-1 wystepuja w dwadch postaciach - o
krotkim i dtugim dziataniu. W przypadku
tagodnego przebiegu choroby nie ma po-
trzeby korzystania z tych lekéw. Wowczas

Ta terapia zmienia jakoSc¢
zycia chorych — podawanie
w odstepach co cztery
tygodnie ma szczegdlne
znaczenie w przypadku
dzieci, ktérych nie trzeba
juz naktuwac codziennie.
To pozwala ograniczyC
szkody psychiczne:
dyskomfort oraz stres.

terapia polega na stosowaniu niesteroido-
wych lekéw przeciwzapalnych, a u czesci
pacjentéw glikokortykosteroiddw.

Natomiast jesli objawy sa nasilone,
a leczenie w ciggu tygodnia nie przynosi
efektéw, wskazane jest podanie blokeréow
IL-1. Problemy diagnostyczne powoduja,
Ze czesto pacjenci w momencie rozpozna-
na maja juz rozwinieta postac¢ choroby.

Interleukina 1 jest silng cytoking pro-
zapalna, wytwarzang na wczesnym eta-
pie procesu zapalnego. Blokery powoduja
zahamowanie procesu zapalnego, ktéry
moze doprowadzi¢ do wystapienia bu-
rzy cytokinowej. Stosowanie blokeréw
interleukiny pierwszej i széstej daje bar-
dzo dobre efekty. Samo przyjmowanie
lekow w formie zastrzykow podskérnych
lub doustnie moze odbywac sie w warun-
kach domowych.

,Mozemy méwic o przetomie w leczeniu
choroby Stilla. Blokery interleukiny pierw-
szej i szostej zdecydowanie poprawiaja
sytuacje pacjentow. Przede wszystkich
zwiekszaja szanse na przezycie nawet
w ciezkiej postaci choroby” - przyznaje
prof. Zbigniew Zuber.

Nowa terapia w chorobie Stilla

W Polsce jeszcze do niedawna dostep-
ne byty jedynie inhibitory w postaci za-
strzykow, ktore podaje sie codziennie. Taka
forma jest obciazeniem dla pacjenta pod
wzgledem fizycznym i psychicznym. Cze-
ste zastrzyki wiaza sie z bolem i dyskom-
fortem, moga prowadzi¢ do wystapienia
odczyndw miejscowych oraz urazéw, nie

Podstawowym objawem choroby Stilla jest goraczka,
ktora nie jest stata, ale pojawia sie raz lub dwa razy na
dobe. W miare narastania gorgczki mozna zaobserwowac
nietypowa, tososiowo-plamistg wysypke. Na poczatku
trudno te objawy skojarzy¢ z uwarunkowang genetycznie
rzadkg chorobg autoimmunologiczna.

wspominajac o szkodach psychicznych,
zwtaszcza u dzieci. Blokery IL-1 o dtugim
dziataniu byty dostepne tylko w ramach
programu RDTL (Ratunkowego Dostepu
do Technologii Lekowych). A to oznacza, ze
w kazdym przypadku szpital musiat wysta-
pi¢ z wnioskiem do Ministerstwa Zdrowia
o zakup tego leku. Organizacje pacjenckie,
klinicysci i towarzystwa naukowe zwracaty
uwage na potrzebe tatwiejszego dostepu
do leku i stata refundacje produktu.

Od stycznia 2025 roku w ramach pro-
gramu lekowego B.33 dostepny jest dtugo
dziatajacy inhibitor IL-1. beta. To lek biolo-
giczny do wstrzykiwan, ale podawany raz
na cztery tygodnie.

JWalczylismy o refundacje tego leku i w
koricu sie nam udato” - cieszy sie prof.
Zuber. ,Od jego rejestracji w Europie mi-
neto kilkanascie lat. Pacjenci musieli dtugo
czekac, ale wreszcie maja do niego dostep.
Codzienne zastrzyki byty dla pacjentow
bardzo duzym obcigzeniem psychicznym
i fizycznym. Ta terapia zmienia jakos¢ zy-
cia chorych - podawanie w odstepach co
cztery tygodnie ma szczegdlne znaczenie
w przypadku dzieci, ktérych nie trzeba juz
naktuwac codziennie. To pozwala zmini-
malizowac szkody psychiczne: dyskomfort
oraz stres i u matego pacjenta, i u rodzi-
ca, ale takze fizyczne: bol czy zdarzajace
sie odczyny skérne badz urazy” - dodaje
lekarz. ,Ale i w przypadku dorostych pa-
cjentow komfort zycia sie zwieksza. Je-
$li choroba jest ustabilizowana, to moga
sobie o niej przypominac raz na cztery
tygodnie, dlatego powinno sie podawac
lek dtugodziatajacy” - mowi prof. Zuber,
zaznaczajac, ze forme terapii ustala lekarz
w porozumieniu z pacjentem.

Pacjenci objeci nowym leczeniem zy-
skuja szanse na normalne funkcjonowanie,
powrdt do aktywnosci szkolnych, zawodo-
wych i spotecznych. Nie maja ograniczen,
jesli chodzi o wysitek fizyczny czy diete.
Powinni jedynie stawiac sie na kontrole
w celu monitorowania przebiegu choroby.

U czesci pacjentow moze tez wystapic
lekoopornos¢, kiedy stosowane dotych-
czas terapie nie przynosza efektu. Dlate-
g0, jak przyznaje ekspert, tak wazny jest
dostep do lekéw o nieco odmiennym me-
chanizmie dziatania.

Przyspieszy¢ diagnostyke

,Obecnie mamy dostep do najwazniej-
szych zarejestrowanych w Europie terapii
w leczeniu choroby Stilla” - podsumowuije
prof. Zuber. ,Problemem jest jednak nadal
zbyt dtugi proces diagnostyczny ze wzgle-
du na niespecyficzne objawy i wzglednie
niska $wiadomos¢ lekarzy” - dodaje.

Poza zwigkszaniem wiedzy na temat
choroby Stilla wazny jest szerszy dostep
do specjalistycznych badan. Polskie Towa-
rzystwo Reumatologiczne planuje zorga-
nizowanie programu z grantdw unijnych,
ktéry pozwoli oznaczac stezenia cytokin
prozapalnych w kazdym osrodku reuma-
tologicznym.

,Nie moze by¢ tak, ze pacjent na ozna-
czenie cytokin prozapalnych czeka trzy-
cztery tygodnie. Musimy diagnozowac
szybciej i szybciej wigczac skuteczne le-
czenie, poniewaz mamy takie mozliwosci”
- moéwi prof. Zbigniew Zuber.

Monika Stelmach
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Urologia to nie tylko onkologia

Urologia przyszlosci, innowacyjne metody leczenia, Srodmiazszowe zapalenie pecherza moczowego i zmieniajaca sie

swiadomosé pacjentéow - o tym wszystkim opowiada prof. Piotr Chlosta.

Jest pan uznawany za pioniera

w wielu obszarach urologii i autorytet
nie tylko w Polsce. Jak sie pan czuje
w tej roli?

W ogdle nie czuje sie w ten sposob.
Odbieram pani stowa jako mity komple-
ment. Uwazam, Zze w zyciu kazdego lekarza
poczucie, ze zbliza sie do doskonatosci, jest
pierwszym krokiem w kierunku przepasci.
Po prostu trzeba robic¢ najlepiej to, co sie
umie. Jestem peten pokory wobec wta-
snych dziatar i wiem, ile jeszcze mozna
zrobi¢ dobrego. Poza tym uwazam, ze na
sukces lidera pracuje caty zespét. Harmo-
nijna wspdtpraca z ludzmi jest kluczowa
na kazdym szczeblu.

Poza wyksztatceniem medycznym ma
pan takze wyksztatcenie muzyczne

i wciagz aktywnie uprawia pan muzyke.
Co byto pierwsze - mitos¢ do muzyki

czy medycyny?

Pierwsza byta muzyka. Jestem skrzyp-
kiem z wyksztatcenia, cho¢ niepetnego.
Ukonczytem Szkote Muzyczng im. Grazyny
Bacewicz we Wroctawiu. Potem posta-
nowitem oddac sie stuzbie ludziom i zo-
stac lekarzem. Studia medyczne odsunety
mnie troche od grania, ale w czasie wol-
nym wciaz realizuje sie muzycznie.

Pana zamitowanie do muzyki zaowo-
cowato m.in. powstaniem zespotu
EndoPower, w ktérym gra pan z kole-
gami po fachu, innymi urologami. Skad
pomyst na taka formacje?

Wiedzac, ze kazdy z nas ma wyksztat-
cenie muzyczne, postanowilismy spro-
bowa¢ wspolnie zagra¢. Szybko jednak
okazato sie, ze potrzebujemy lidera,
profesjonalnego muzyka i kompozytora.
Tak powstat EndoPower. Nazwa zespotu
wzieta sie od stowa ,endourologia”, dzie-
dziny, z ktoéra wszyscy bylismy zwiaza-
ni, oraz ,power”, czyli wewnetrznej sity,
ktora — pomimo naszego wieku - wciaz
mielismy.

Zagralismy wiele koncertéw, nie tylko
dla lekarzy. Nagralismy tez dwa albumy
7 tekstami Jacka Cygana i Rafata Bryndala.
Obecnie koncertuje z formacja Trzynasta
w Samo Potudnie, ktéra ma na koncie dwie
bardzo udane ptyty. Lubie grac ostry rock
and roll. Ten gatunek muzyczny najbardziej
odzwierciedla moj temperament.

Czy zamitowanie do muzyki wptywa
na pana prace jako lekarza? Znajduje
pan jakie$ zwiazki miedzy tymi dzie-
dzinami?

Oczywiscie, ze tak. Praca urologa, chi-
rurga uktadu moczowego, czesto toczy
sie na sali operacyjnej, gdzie kluczowa jest
harmonijna wspotpraca catego persone-
lu. Tak jak w muzyce, gdzie harmonia in-
strumentow daje zadowolenie odbiorcy,
tak w medycynie dazymy do zdrowia pa-
cjenta. Wazne sa trening, systematyczne
¢wiczenie i doskonalenie umiejetnosci, bo
zaréwno muzyka, jak i medycyna wyma-
gaja nieustannej pielegnacji. To jak ptynie-
cie todka pod prad - wystarczy na chwile
odfozyc wiosta, a juz zaczynamy sie cofac.

Co sktonito pana do wyboru urologii
jako specjalizacji?

Urologia wydawata mi sie rozsadna
i elitarng dyscyplina. Charakteryzuje sie
skomplikowanymi zabiegami i leczeniem
opartym na faktach uzyskanych dzieki
rzetelnej diagnostyce. Nie ma tu miejsca
na operacje typu ,otworzy sie i zobaczy”.

Jednoczesnie trudna dostepnos¢ do
wielu narzaddéw i dynamiczny rozwdj uro-
technologii sprawiaja, ze to fascynujaca
dziedzina. Urologia XXI wieku oparta jest
na zdobyczach endoskopii, chirurgii lapa-
roskopowej i robotycznej, a takze na roz-

prof. dr I}ab. n. med. woju urologii czynnosciowej. To wszystko
?lotr thosta sktada sie na piekno tej dyscypliny, ktora
k'eir?(\?.":i':i ﬁ;elg; jestern zarazony jak wirusem. Urologia to
Unlwersytat mito$¢ mojego zycia i mowie to z petnym

przekonaniem, a moja matzonka doskona-
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Urologicznego

Jakie sg obecnie najczestsze schorze-
nia urologiczne, z ktérymi zgtaszaja
sie pacjenci?

Wspotczesna urologia to w duzej
mierze uroonkologia, czyli leczenie no-
wotwordw. To powazny problem, bo az
25 proc. wszystkich nowotwordw stano-
wig nowotwory urologiczne. Dominuja
nowotwory prostaty, pecherza moczo-
wego, nerki i jadra.

Ale urologia to nie tylko onkologia.
Zajmujemy sie rowniez leczeniem rekon-
strukcyjnym, naprawa urazow, leczeniem
kamicy i zaburzen czynnosciowych drég
moczowych. Coraz wieksza role odgry-
wa farmakoterapia, zaréwno przed-, jak
i pooperacyjna.

Chciatabym porozmawiac o srédmiaz-
szowym zapaleniu pecherza moczo-
wego (IC). Jak czesto sie je diagnozuje,
jakie s objawy i czy mozna je uznac
za chorobe rzadka?

Do pewnego stopnia tak. Szacuje sie,
ze w Polsce jest okoto tysigca pacjentéw
7 tym rozpoznaniem. Diagnoza tej choroby
nie jest fatwa, poniewaz rozpoznanie sta-
wia sie przez wykluczenie innych schorzen.
Niestety, przebieg choroby jest trudny,
a dostepne metody leczenia opieraja sie
gtéwnie na tagodzeniu objawow. Naleza
do nich przede wszystkim naglace parcia
na pecherz, czestomocz dzienny i nocny,
bél i wreszcie krwiomocz o pochodzeniu
nienowotworowym. Te objawy nie tylko
obnizaja istotnie jakosc¢ Zycia, ale w ogdle
uniemozliwiaja normalne funkcjonowanie
w spoteczenstwie.

W urologii mowimy, ze kiedy wyste-
puja juz owrzodzenia, to pecherz ,ptacze

Urologia XXI wieku oparta

jest na zdobyczach

endoskopii, chirurgii
laparoskopowej i robotycznej,
a takze na rozwoju urologii
czynnosciowej. To wszystko
sktada sie na piekno

tej dyscypliny.

krwawymi tzami”. Krew w moczu jest spo-
wodowana powstaniem charakterystycz-
nych owrzodzen w pecherzu moczowym,
zwanych wrzodami Hunnera. Jednak takie
same objawy moze dawac wiele roznych
choréb, m.in. nowotwory, stany zapalne,
kamica pecherza moczowego. Rozpozna-
nie srédmigzszowego zapalenia pecherza
moczowego stawia sie gtéwnie przez wy-
kluczenie tych choréb.

Na jakim etapie choroby pacjenci
trafiaja zwykle do gabinetu urologa

i ile czasu mija do chwili postawienia
diagnozy?

Sredni okres od wystapienia objawow
do rozpoznania i wdrozenia leczenia to
od okoto trzech do dziesieciu lat. Rozpo-
znanie w ciagu kilku miesiecy zdarza sie
bardzo rzadko. W tym czasie dochodzi do
rozwoju zmian w pecherzu - okreslamy
to mechanizmem kuli $nieznej. Z chwila
rozpoznania w miare uptywu czasu obja-
wy sg coraz bardziej grozne. U wielu pa-
cjentdow moga byc juz miejscowo znacznie
zaawansowane.

Gdy zapada diagnoza, jakie s mozli-
wosci leczenia?

Celem leczenia przyczynowego zapa-
lenia Srodmiazszowego pecherza jest od-
tworzenie uszkodzonej warstwy nabton-
ka, zahamowanie pewnych mechanizméw
immunologicznych, a wiasciwie aktywacji
neuronalnej w pecherzu moczowym, i kon-
trola nad miejscowa reakcjg zapalna, czyli
zapobieganie dalszym powiktaniom, ktére
moga sie rozwina¢ w wyniku takiej choro-
by. Leczenie jest zazwyczaj kilkuetapowe.

Stosuije sie terapie behawioralna, farma-
koterapie i chirurgie. Terapia behawioralna
obejmuje ¢wiczenia pecherza moczowego.
Postepowanie drugiego rzutu to farma-
koterapia. Polisiarczan pentozanu sodu
(PPS) jest tutaj postepowaniem z wyboru.
Niekiedy kojarzy sie go z innymi lekami,
nawet uspokajajacymi.

Srédmigzszowe zapalenie pecherza to choroba rzadka.
Szacuje sig, ze w Polsce jest okoto tysigca pacjentow

z tym rozpoznaniem. Objawy tej choroby nie tylko
obnizajg istotnie jakosc zycia, ale w ogdle uniemozliwiajg
normalne funkcjonowanie w spofeczenstwie.

Postepowanie trzeciego i czwartego
wyboru to stosowanie duloksetyny, ga-
bapentyny i pregabaliny, jak i leczenie
chirurgiczne poprzedzone bardzo czesto
wlewkami dopecherzowymi.

Postepowanie z pierwszego wyboru jest
zarezerwowane tylko dla stadiéw choroby,
ktore nie powoduja istotnego uposledze-
nia jakosci zycia, dla najtagodniejszych,
poczatkowych stadiow. W wiekszosci
przypadkow leczenie musi by¢ skojarzo-
ne z leczeniem doustnym.

W takim razie kiedy, pana zdaniem,
nalezy wtaczy¢ terapie PPS?

Polisiarczan pentozanu sodu moze nie
tylko istotnie ztagodzi¢ objawy, ale tez
opdznic¢ czas do wystapienia koniecznosci
zaproponowania radykalnego leczenia chi-
rurgicznego. Aby zmniejszy¢ ryzyko wysta-
pienia owrzodzen w pecherzu moczowym
i poprawic jakos$¢ zycia pacjenta, terapie
nalezy wiaczy¢ jak najszybciej.

PPS dziata jak betoniarka wypetnio-
na cementem i porusza sie po pecherzu
moczowym, tatajac ,dziury” powstate
w wyniku owrzodzenia. Skutecznos¢ tego
preparatu zostata potwierdzona w wielu
badaniach klinicznych. PPS jest uznawany
za leczenie z wyboru u chorych na $rod-
miazszowe zapalenie pecherza, zwfaszcza
jezeli pojawiaja sie zmiany ubytkowe na
btonie drég moczowych lub owrzodze-
nia o umiarkowanym i ciezkim nasileniu.

Czy te preparaty sa refundowane dla
pacjentow?

Nie, ale uwazam, ze powinny by¢ re-
fundowane, bo do tej pory nie ma lep-
szego preparatu, ktory mogtby stworzyc
szanse zfagodzenia objawow choroby lub
istotnego opdZnienia progresji. Dobrze
by byto, Zeby polski pacjent miat dostep
do takich lekow bez zadnych ograniczen
i zbednych formalnosci, zeby nie réznit
sie od tego, ktory sie urodzit w Paryzu
czy w Berlinie.

A jak, pana zdaniem, zmienia sie
podejscie w spoteczenstwie do badan,
w tym urologicznych? Czy to wciaz
temat tabu?

Musze powiedzie¢, ze widze zmiane na
lepsze. Sktada sie na to wiele spraw. Nie
tylko edukacja i popularyzacja, ktéra - w
dobrym tego stowa znaczeniu, oczywiscie
- jest szerzona przez najpowazniejsze in-
stytucje epidemiologiczne w naszym kraju,
towarzystwa naukowe, jak réwniez przez
rodzime inicjatywy, takie jak krakowski Fe-
stiwal KultURO. Wykorzystujac rozne formy
przekazu, w tym muzyke, sztuke, poezje,
dziatania edukacyjne dla przedszkolakow,
seniorow, studentow Uniwersytetu Trzecie-
go Wieku czy lekcje prozdrowotne w szko-
fach, pokazujemy, ze terminowos¢ i syste-
matyka wykonywania badan pozwalaja na
znalezienie choroby na wczesnym etapie.

To podstawa, by dziatac nie tylko z in-
tencja catkowitego wyleczenia, ale row-
niez zastosowania mato okaleczajacego
sposobu leczenia, np. przez tzw. dziurke
od klucza, bez koniecznosci wykonywania
duzych cie¢ operacyjnych.

Pamietajmy, ze cho¢ wielu nowotwo-
rom nie da sie zapobiec - poniewaz moga
by¢ naturalnag konsekwencja starzenia sie
organizmu - to wczesna diagnostyka jest
kluczowa. Przyktadem jest rak gruczotu
krokowego, ktorego gtéwnym czynnikiem
ryzyka jest wiek. Dlatego najwazniejsze
jest regularne wykonywanie badan - nie
tylko urologicznych, ale takze w innych
dziedzinach medycyny. Im szybciej wy-
kryjemy problem, tym wieksza szansa na
petne wyleczenie.

rozmawiata dr Paulina Mozolewska
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W Kierunku poznania
przyczyn powstawania
chloniakow

Nowotwory ukladu krwiotwoérczego i chlonnego to choroby rzadkie.
W wiekszosci przypadkow nie sa znane przyczyny ich powstawania
oraz przeksztalcenia prawidlowych komoérek w komérki chloniakowe.
Tylko w czesci przypadkow etiologia chloniakéw jest znana i obejmuje
m.in. infekcje wirusowe czy bakteryjne.

Nowotwory uktadu krwiotwoérczego
i chtonnego (nazywane réwniez nowotwo-
rami krwi) to choroby rzadkie, zachorowal-
nos$¢ w zaleznosci od rodzaju nowotworu
szacuje sie od ponizej jednego przypad-
ku na 100 tys. 0séb (np. w mielofibrozie
czy przewlektej biataczce szpikowej) do
kilkunastu przypadkow na 100 tys. osob
w przypadku chtoniakow. Jednoczesnie
nalezy podkresli¢, ze wraz z wiekiem ob-
serwuje sie gwattowny wzrost zachorowan
na nowotwory krwi, w tym na chtoniaki,
ktére u 0sob powyzej 70. roku zycia moga
osiagnac poziom kilkudziesieciu przypad-
kéw na 100 tys. mieszkancow.

Nieznane mechanizmy rozwoju

Chtoniaki to nowotwory uktadu chton-
nego, ktére w wiekszosci rozwijaja sie
w tzw. obwodowych narzadach limfa-
tycznych (wezty chtonne, $ledziona, tkan-
ka limfatyczna bton Sluzowych), rzadziej
w centralnych narzadach limfatycznych
(szpik kostny i grasica) i wywodza sie z doj-
rzatych limfocytow B (ok. 86 proc. chto-
niakow), T (ok. 12 proc. chtoniakéw) lub
komorek NK (ok. 2 proc. chtoniakéw) albo
z komorek prekursorowych (niedojrzatych)
linii B lub T. Wedtug klasyfikacji Swiatowe]
Organizacji Zdrowia (WHQO) mamy obec-
nie ponad 70 réznych typow i podtypow
chtoniakéw, w tym ok. 90 proc. stanowia
chtoniaki nie-Hodgkina (dawniej nazywane
chtoniakami nieziarniczymi), a ok. 10 proc.
to chtoniak Hodgkina (dawniej nazywa-
ny ziarnica ztosliwg). Biorac pod uwage
przebieg kliniczny choroby, wyrdznia sie
chtoniaki o powolnym, czyli indolentnym
przebiegu, chtoniaki agresywne i chtoniaki
wysoce agresywne.

Niestety, w wiekszosci przypadkow nie
sg znane przyczyny powstawania chto-
niakow i transformacji (przeksztatcenia)
prawidtowych komorek uktadu chtonne-
go w komorki chtoniakowe. Tylko w cze-
Sci przypadkow etiologia chtoniakéw jest
znana i obejmuje m.in.: infekcje wirusowe
(np. wirus Epsteina-Barr, wirus zapalenia
watroby typu C) czy bakteryjne (np. Heli-
cobacter pylori, Campylobacter jejuni czy
Borrelia burgdorferi), choroby autoimmuni-
zacyjne (np. zapalenie tarczycy typu Hashi-
moto, zespdt Sjogrena, toczen uktadowy),
wrodzone (pierwotne niedobory odporno-
Sci) i nabyte zaburzenia odpornosci - np.
stosowane leczenie immunosupresyjne
po przeszczepach narzadowych, wcze-
Sniejsza chemio- i radioterapia z powodu
innego nowotworu, zakazenie wirusem
HIV i choroba AIDS. Nalezy zaznaczy¢, ze
wystepowanie jednego lub wiecej czynni-
kéw ryzyka nie oznacza rozwoju chtoniaka.
U zdecydowanej wiekszosci 0sob z ww.
stanami chorobowymi chtoniak moze ni-
gdy sie nie rozwinac.

Morfologia krwi - proste badanie
identyfikujace zagrozonych
Najczestszym objawem klinicznym
chtoniakow jest powiekszenie weztow
chtonnych obwodowych (szyjne, pacho-
we, pachwinowe) lub weztow chtonnych
zlokalizowanych w jamie brzusznej lub
klatce piersiowej, ktére mozna zaobser-
wowac w badaniu USG lub badaniach ra-
diologicznych. Inne objawy chtoniaka to

prof. dr hab. med.

Ewa Lech-Maraiida
krajowy konsultant

w dziedzinie hematologii,
dyrektor Instytutu Hematologii
i Transfuzjologii w Warszawie

powiekszenie Sledziony, rzadziej watroby.
Rozwojowi chtoniakéw moga towarzy-
szy¢ objawy ogolne, tj. goraczka powyzej
38°C utrzymujaca sie przez co najmniej
dwa tygodnie, nocne poty, istotna utrata
wagi ciata (co najmniej 10 proc. w ciggu
ostatnich szesciu miesiecy) lub narasta-
jace ostabienie i zmniejszona tolerancja
wysitku. W badaniu morfologii krwi moze
wystapic¢ niedokrwistos¢, matoptytko-
wo$¢ (obnizona liczba ptytek krwi), a licz-
ba krwinek biatych moze by¢ zwigkszona
(w niektdérych podtypach chtoniakow),
prawidtowa lub nawet zmniejszona.

Jak rozpoznajemy chtoniaki
Diagnostyka chtoniakéw opiera sie
przede wszystkim na badaniu histopa-
tologicznym i immunohistochemicznym
wezta chtonnego lub innej tkanki zajetej
przez chtoniaka uzupetnionym o badania
cytogenetyczne i molekularne. Powyzsze
badania musza by¢ uzupetnione o mor-
fologie i szereg badan biochemicznych
z krwi obwodowej, badania obrazowe
(USG, RTG klatki piersiowej, tomografie
komputerowa lub w niektérych przy-
padkach badanie PET-TK), jak rowniez
o badanie szpiku kostnego w niekto-
rych sytuacjach klinicznych. Niektére
nowotwory uktadu chtonnego, jak np.
przewlekta biataczke limfocytowa, moz-
na zdiagnozowac na podstawie badania
immunofenotypowego krwi obwodowej.

Nowoczesne leczenie

Strategia postepowania leczniczego za-
lezy od przebiegu klinicznego chtoniaka.
W przypadku tzw. chtoniakéw powolnych
(indolentnych) leczenie rozpoczyna sie do-
piero wowczas, jesli wystepuja okreslone
objawy kliniczne lub laboratoryjne, z kolei
chtoniaki agresywne i wysoce agresywne
nalezy leczy¢ zaraz po rozpoznaniu, gdyz
nieleczone prowadza do zgonu w ciagu
miesiecy lub tygodni. Intensywnosc¢ za-
stosowanego leczenia zalezy od wieku,

stanu ogoélnego chorego oraz planowa-
nych efektéw terapii. Wspotczesne lecze-
nie chtoniakow Hodgkina i nie-Hodgkina
opiera sie w wiekszosci przypadkow na
immunochemioterapii, czyli potaczeniu
przeciwciat monoklonalnych i lekow cy-
tostatycznych. Nowoczesne przeciwciata
monoklonalne sg zmodyfikowane meto-
dami glikoinzynierii albo sa przeciwciatami
skoniugowanymi z lekami. Jeszcze kilka lat
temu stosowane byty wytacznie w przy-
padku choroby opornej lub nawrotowej,
a obecnie standardem jest ich stosowa-
nie rowniez w pierwszej linii leczenia (np.
obinutuzumab, brentuksymab wedotyny,
polatuzumab wedotyny). Do statego arma-
mentarium lekéw stosowanych w kolejnych
liniach leczenia u chorych na chtoniaki na-
lezg leki immunomodulujace (lenalidomid),
inhibitory przekazywania sygnatu z recep-
tora B-komérkowego (ibrutynib, zanubru-
tynib), przeciwciata bispecyficzne (mosu-
netuzumab, glofitamab, epkorytamab) czy
terapia CAR-T. Wszystkie wyzej wymienio-
ne nowoczesne terapie sa refundowane
dla chorych na chtoniaki w Polsce.

Postep w leczeniu

Terapia CAR-T zostata zarejestrowana
przez Europejska Agencje Lekéw (EMA)
w 2018 roku ijest niewatpliwie najbardziej
nowoczesna i przetomowa technologia
lekowa ostatnich lat. Polega ona na zasto-
sowaniu autologicznych, tj. pobranych od
pacjenta, limfocytéw T, ktore nastepnie sa
modyfikowane w warunkach ex vivo me-
toda transdukcji wektora retrowirusowego
kodujacego chimerowy receptor antygeno-
wy (CAR, chimeric antigen receptor) roz-
poznajacy antygen CD19 na powierzchni
komorek chtoniakowych. Zmodyfikowane
limfocyty CAR-T anty-CD19 sg namnazane
w warunkach in vitro i z powrotem wpro-
wadzane za pomoca dozylnej infuzji do or-
ganizmu pacjenta, gdzie rozpoznaja i dzia-
taja cytotoksycznie na komarki docelowe
7 ekspresja antygenu CD19. Dotychczas
w Europie zarejestrowano cztery produkty
CAR-T dla pacjentow z nawrotowymi lub
opornymi na leczenie chtoniakami agre-
sywnymi z komorek B, w tym chtoniaka
rozlanego z duzych komorek B, pierwotne-
g0 chtoniaka $rédpiersia z komorek B czy
chtoniaka z komérek ptaszcza. W Polsce
terapia CAR-T jest refundowana dla cho-
rych z wyzej wymienionymi rozpoznania-
mi po wczesniejszych co najmniej dwoch
liniach leczenia, a od 1.10.2024 roku jest
refundowana dla chorych na chtoniaka
rozlanego z duzych komoérek B juz od dru-
giej linii leczenia w przypadku opornosci
czy wznowy w ciagu 12 miesiecy od za-
konczenia leczenia pierwszej linii.

Hematologia to dziedzina medycy-
ny, w ktorej obserwuje sie bardzo dyna-
miczny rozwdj nauki i nowych technolo-
gii, w tym diagnostycznych i lekowych.
Dzieki postepowi w diagnostyce i le-
czeniu chorob hematologicznych chorzy
na nowotwory uktadu krwiotwoérczego
i chtonnego maja szanse nie tylko na
osiaggniecie remisji choroby, wydtuze-
nie czasu wolnego od progresji choroby
i wydtuzenie catkowitego przezycia, ale
rowniez na powrét do aktywnego zycia
zawodowego i spotecznego.

Rzadkie
nowotwory

dr hab. n. med. Beata Jagielska
dyrektor Narodowego Instytutu
Onkologii im. Marii Sktodowskiej-Curie

Nowotwory rzadkie stanowia okoto 20-25 proc. wszystkich
nowotworéw ztosliwych. Pojecie to obejmuje réznorodne typy
chordb rozrostowych, ktére czesto sa trudne do diagnozowania
i leczenia z powodu ograniczonej ilosci wiarygodnych danych
klinicznych i zwiazanej z tym mnigjszej liczby dostepnych terapii
o udowodnionej skutecznosci. Nowotwory rzadkie zwykle nie sa
przedmiotem specyficznych dla rozpoznania badan klinicznych
z racji relatywnie niewielkiej liczby przypadkow uniemozliwiajacej
doktadne analizy. Zalecenia terapeutyczne opieraja sie wiec na
dowodach z opracowan retrospektywnych lub danach z badan
koszykowych, bazujacych na identyfikacji zaburzen molekularnych.
Nowotwory rzadkie stanowia wiec wyzwanie zaréwno dla lekarzy,
jak i dla systeméw zdrowotnych na catym Swiecie, a ich diagno-
zowanie i leczenie powinno by¢ zarezerwowane dla osrodkow
onkologicznych o najwyzszym stopniu referencyjnosci. Szacuje
sie, ze w Polsce co roku diagnozuje sie blisko 43 tys. nowych
przypadkow rzadkich nowotwordw.

Obecnie aplikacja nowoczesnych metod diagnostycznych, w tym
z zakresu biologii molekularnej, do praktyki klinicznej pozwolita
w przypadku wielu nowotworow rzadkich na zastosowanie sku-
tecznego leczenia, takze ukierunkowanego molekularnie.

Polskie osrodki onkologiczne aktywnie uczestnicza w czterech
sieciach dedykowanych chorym na nowotwory rzadkie: EURA-
CAN zajmujacy sie nowotworami litymi u dorostych (akredyto-
wany jest Narodowy Instytut Onkologii (NIO-PIB) w Warszawie
i Gliwicach); EuroBloodNet poswiecony rzadkim nowotworom
hematologicznym (akredytowany jest NIO-PIB w Warszawie
oraz Uniwersyteckie Centrum Kliniczne w Gdansku). W ramach
Endo-ERN specjalizujacego sie w nowotworach endokryno-
logicznych, akredytowane sa NIO-PIB - Oddziat w Gliwicach
oraz Slaski Uniwersytet Medyczny, a z kolei ERN PaedCan to
sie¢ zajmujaca sie nowotworami dzieciecymi i akredytowane sa
Instytut Matki i Dziecka (IMID) w Warszawie, Instytut ,Pomnik
- Centrum Zdrowia Dziecka” (IPCZD) w Warszawie, Uniwersy-
teckie Centrum Kliniczne w Gdansku oraz Uniwersytecki Szpital
Dzieciecy w Krakowie.

Dzieki tym sieciom polscy pacjenci majg dostep do nowocze-
snych terapii, badan klinicznych i miedzynarodowych konsultacji
poprzez platforme Clinical Patient Management System (CPMS).

Hematologia
w2025

prof. dr hab. n. med.

Krzysztof Giannopoulos

prezes Polskiego Towarzystwa
Hematologdw i Transfuzjologdw,
kierownik Zaktadu Hematoonkologii
Dos$wiadczalnej UM w Lublinie

Nowotwory uktadu krwiotworczego i uktadu chtonnego sta-
nowig okoto 10 proc. wszystkich nowotworow. Szacuje sie, ze
kazdego roku taka diagnoze styszy ponad 13 tys. 0sdb, a tacznie
chorych pod opieka hematologa jest ponad 100 tys. Ze wzgledu
na swoja specyfike wiekszos¢ nowotwordw uktadu krwiotworcze-
go i chtonnego zaliczanych jest do kategorii choréb rzadkich lub
wrecz ultrarzadkich. Polscy pacjenci w wiekszos$ci maja juz dostep
do nowoczesnych lekow - niestety, organizacja opieki nad pacjen-
tami z nowotworami krwi wymaga zmian. W zbyt wielu przypad-
kach diagnoze stawia sie péZno, powodujac, ze lekarze zaczynaja
leczenie od terapii ratunkowej prowadzonej razem z diagnostyka
w szpitalu. Tymczasem rozpoznanie w wielu przypadkach mogtoby
zostac postawione nie w szpitalu, ale w poradni ambulatoryjnej
opieki specjalistycznej, za$ Sciezka pacjenta powinna zaczynac sie
od gabinetu lekarza rodzinnego, ktéry jako pierwszy moze wysunac
podejrzenie nowotworu krwi. Specjalistyczne procedury, takie jak
badania genomowe, cytometryczne czy histopatologiczne, powinny
by¢ z kolei wykonywane w osrodkach referencyjnych, ale miejsca,
gdzie bytby pobierany materiat do badania, powinny by¢ zlokalizo-
wane blisko pacjenta, np. w poradniach hematologicznych, ktére
niekoniecznie musza znajdowac sie przy oddziatach szpitalnych
lub klinikach. Petne kontraktowanie AOS, zwiekszenie mozliwo-
$ci diagnostycznych poprzez odpowiednie narzedzia rozliczania
procedur i dostepnos¢ do programéw lekowych w poradniach
hematologicznych sa skutecznym narzedziem odwracania pira-
midy $wiadczen medycznych.

W Polsce czesto przyjmuje sie pacjentdw do szpitala, by wyko-
nac im badania diagnostyczne, ktére nie wymagaja z medycznego
punktu widzenia hospitalizacji. Jest to dla szpitala bardziej optacal-
ne, poniewaz osrodek moze wowczas bez problemu rozliczy¢ sie
z Narodowym Funduszem Zdrowia. Poradnie najczesciej nie maja
takiej mozliwosci. To koniecznie wymaga zmiany, tym bardziej ze
taki stan rzeczy nie ma medycznego uzasadnienia, a uwolnione
zasoby zwiekszytyby dostepnos¢ do tézek szpitalnych dla chorych
wymagajacych hospitalizacji, istotnie skracajac kolejki.
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Potrzebujemy indywidualnego
podejscia do rodzin i dzieci

Nawet dzieci z taka sama diagnoza moga miec¢ zupelie rézne potrzeby. W Polsce bardzo brakuje indywidualnego podejscia

do rodzin i dzieci. To jeden z najwiekszych probleméw, ktéory wymaga pilnego rozwiazania - o potrzebach

0s6b z niepelmosprawno$ciami i ich rodzin, a takze o swojej fundacji Ukochani, promujacej rodzicielstwo zastepcze,

mowi aktorka Magdalena Rozczka.

Serial ,Matki pingwinéw” zyskat
ogromnga popularnos¢. Czy spodziewa-
liscie sie takiego sukcesu?

Zdecydowanie nie. Kiedy zaczynalismy
prace nad tym projektem, nie mielisSmy
pewnosci, jak zostanie odebrany przez
widzow. Oczywiscie mielismy nadzieje,
ze trafi doich serc, ale skala jego sukcesu
naprawde nas zaskoczyta. Najwazniejsza
jednak byta reakcja rodzicéw i rodzin, kto-
rych ten serial dotyczyt.

| jakie sygnaty od tej grupy do
was dochodza?

Przede wszystkim poczuli, ze zostali
dostrzezeni. Byli petni nadziei, ze zauwa-
7y ich reszta spoteczenstwa, ze pojawi
sie dyskusja... i chyba tak tez sie stato.
Serial moze pomaoc wiekszej liczbie osob
zrozumiec, ze wszystkie dzieci, w tym te
7 niepetnosprawnosciami, sa integralna
czescig naszego spoteczenstwa.

Z drugiej strony pojawiaja sie takze gtosy,
ze serial dotyka jedynie wierzchotka proble-
mow, z ktérymi zmagaja sie rodziny. | rze-
czywiscie, jest to tylko namiastka, ale temat
zostat bardzo dobrze przedstawiony. Waz-
ne jest, by pamietac, ze rzeczywistos¢ bywa
znacznie bardziej skomplikowana, ale jed-
noczesnie nalezy mie¢ na uwadze, ze serial
to medium rozrywkowe, a nie dokument.

Dla mnie i catej ekipy, zwtaszcza dla
rezyserki, scenarzystki i pomystodawczy-
ni Klary Kochanskiej-Bajon, to niezwykle
wazny temat, o ktorym trzeba méwic. Za-
daniem serialu byto poruszenie problemu,
zainicjowanie rozmowy - i te funkcje spet-
nit doskonale. Serial ozywit dyskusje na
temat zycia rodzin z dzie¢mi o specjalnych
potrzebach. Co wiecej, dzieki niemu po-
wstaty grupy wsparcia i fora, a ludzie za-
czeli otwarcie dzieli¢ sie swoimi historiami.

W serialu wcielasz sie w Tatiane, matke
chorego Michata. Widzimy, Ze jest ona
wyczerpana i samotna, jakby zapo-
mniana przez system. Jakie problemy
systemowe najczesciej dotykaja takie
rodziny w Polsce?

Wsparcie systemowe w Polsce jest petne
luk i niedoskonatosci, to bolgczka wielu lat,
nawet dekad, dzi$ - jak sadze - wynikaja-
ca wciaz z niskiej Swiadomosci spotecznej,
marginalizowania tematu i traktowania go
wtasnie archaicznie, w kategorii pomocy
spotecznej. To btad. Jednym z najbardziej
namacalnych wyzwan jest brak dostepu do
odpowiedniegj rehabilitacji. Wielu rodzicow
musi walczy¢ o miejsca na zajeciach czy
o dostep do spedjalistéw. Do tego docho-
dzi problem finansowania - terapie czesto
sq bardzo kosztowne, a nie kazda rodzina
moze sobie na nie pozwoli¢. Co wiecej, na-
wet dzieci z taka sama diagnoza mogg miec
zupetnie rézne potrzeby. Kazde dziecko jest
inne, ale system czesto traktuje wszystkie
rodziny jednakowo, co prowadzi do frustracji
i poczucia niesprawiedliwosci. Bardzo bra-
kuje w Polsce indywidualnego podejscia do
rodzin i dzieci. To jeden z najwiekszych pro-
blemdw, ktory wymaga pilnego rozwigzania.

Jak oceniasz wsparcie spoteczne,
z jakim spotykaja sie rodziny wycho-
wujace dzieci z niepetnosprawno-
$ciami? Czy zauwazasz, ze poziom
empatii i zrozumienia wobec tych
rodzin w spoteczenstwie sie zmienia?
To zalezy. Niestety, wciaz czesto spo-
tykamy sie z niezrozumieniem i nieprzy-

Magdalena Rézczka
aktorka, w serialu

,Matki pingwinéw”

gra Tatiang, matke
chorego Michata,
zatozycielka fundacji
Ukochani, promujacej
rodzicielstwo zastepcze

jemnymi sytuacjami. Elwira, mama Maksa,
ktory grat Michata, opowiadata mi o dniu,
kiedy Maks wrdcit ze spaceru po Warsza-
wie i powiedziat: ,Mamo, czutem sie jak
matpa w zoo” - ludzie wytykali go pal-
cami i komentowali. Takie sytuacje sa dla
dzieci niezwykle trudne, a dla rodzicow
frustrujace i bolesne. To pokazuije, jak bar-
dzo potrzebna jest edukacja i rozwijanie
empatii - zarowno wsrod dorostych, jak
i dzieci. Powinnismy uczy¢ sie dostrze-
gac, rozumiec i akceptowac réznorodnosc
W naszym spoteczenstwie. Patrze¢ naj-
pierw na cztowieka, dopiero pézniej na
niepetnosprawnos¢. To przeciez jedna
7 jego cech, nie catosc.

Jak sadzisz, co kazdy z nas, niezaleznie
od swojej sytuacji zyciowej czy mozli-
wosci finansowych, moze zrobi¢, aby
skuteczniej wspierac rodziny opieku-
jace sie dzie¢mi z problemami zdro-
wotnymi i zapewnic im lepsze warunki
do codziennego funkcjonowania?

Z rozmow z rodzicami wiem, ze kazda
rodzina, na roznych etapach swojej drogi,
potrzebuje czegos innego. Dlatego warto
otwarcie pytac: ,Czego potrzebujesz? Jak
moge pomoc?”. Jedni potrzebuja wsparcia
w codziennych obowiazkach, inni - chwili
wytchnienia. Wazne jest, by wykazywac
sie zyczliwoscia, usmiechnac sie i zapro-
ponowac pomoc. Nawet najmniejszy gest
moze zrobi¢ ogromna réznice. Traktujmy
osoby z niepetnosprawnosciami tak samo

jak kazdego innego cztowieka. Takie po-
dejécie moze mie¢ kluczowe znaczenie,
sprawiajac, ze kto$ poczuje sie zauwa-
zony i doceniony. Najwiekszym btedem,
jaki mozemy popetnic, jest ignorowanie,
komentowanie czy wytykanie palcami.
Wszyscy jestesmy ludZmi - z wrazliwoscia,
potrzebami i marzeniami. A takze prawami.
Ostatnio ustyszatam takie madre stowa od
mamy dorostej osoby z niepetnospraw-
noscia sprzezona, w tym intelektualna:
W Konstytucji RP nie ma gwiazdki z do-
piskiem: »nie dotyczy oséb z niepetno-
sprawnosciami«”. To sedno sprawy.

Pamietajmy, ze osoby z niepetnospraw-
nosciami tez maja swoje emocje, marze-
nia i potrzeby.

W jednym z odcinkéw Tatiana znajduje
chwile dla siebie i idzie do fryzjera.
Teoretycznie mozna powiedziec, ze to
btahostka, ale ten moment pokazuje,
ze rodziny chorych dzieci takze potrze-
buja czasu dla siebie. Czy myslisz, ze to
jest zrozumiate dla spoteczenstwa?

To absolutnie kluczowe. Rodzice czesto
zapominaja, ze dbanie o siebie to nie ego-
izm, ale koniecznos¢. To inwestycja w cata
rodzine - jesli rodzic jest wypalony, nie
bedzie w stanie w petni wspiera¢ swoje-
go dziecka. Takie chwile oddechu, choc¢by
wizyta u fryzjera, moga pozytywnie wpty-
nac¢ na relacje w rodzinie i dac rodzicom
site do dalszego dziatania. Niestety, nie
zawsze spotyka sie to ze zrozumieniem.

Bardzo potrzebna jest edukacja i rozwijanie empatii

— zarowno wsrod dorostych, jak i dzieci. Powinnismy uczyc

sie dostrzegac, rozumiec i akceptowac réznorodnosc
W naszym spoteczenstwie. Patrzec najpierw na cztowieka,
dopiero pozniej na niepetnosprawnosc. To przeciez jedna

Z jego cech, nie catosc.

Serial ,Matki pingwinow”
ozywit dyskusje na temat
zycia rodzin z dzieémi

0 specjalnych potrzebach.
Dzigki niemu powstaty grupy
wsparcia i fora, aludzie
zaczeli otwarcie dzielic sie
swoimi historiami. Skala
jego sukcesu naprawde

nas zaskoczyta.

Co wiecej, rodzice chorych dzieci bywaja
niesprawiedliwie oceniani. Ci, ktorym sie
jakos$ wiedzie, rozliczani sa w przestrzeni
publicznej, zwtaszcza w social mediach,
7 kazdej ztotéwki. Nawet drobny gest
zadbania o siebie odbierany jest niezwy-
kle negatywnie. Rodzice, ktorzy walcza
7 dziurawym systemem o fundamentalne
wsparcie - takie jak asystencja osobista dla
0s6b 7 niepetnosprawnosciami, dostepna
i wiaczajaca edukacja, rehabilitacja czy spe-
cjalistyczny sprzet - czesto sa postrzegani
jako roszczeniowi. Tymczasem te ustugi,
standardowe w Europie, pozwalaja catej
rodzinie funkcjonowac w zdrowy i godny
sposob. Swoja droga w serialu moglismy
zobaczy¢ asystencje w fantastycznym wy-
konaniu - wprawdzie jej namiastke, i to
w formule kolezenskiej, ale postac¢ Toma,
to, jak Swietna wiez nawiazuje z Micha-
tem, dajac mu poczucie bycia kims wiecej,
jednoczesnie dajac przestrzer mojej bo-
haterce, to wiasnie opowies¢ o asystenciji.
O przywracaniu rél spotecznych. O byciu
kim$ wiecej niz osoba z niepetnosprawno-
Scig i opiekunem osoby z niepetnospraw-
noscia. To nie sg zadne przywileje, ale ko-
niecznosci, ktére pozwalaja ich dzieciom
normalnie funkcjonowac w spoteczenstwie
i budowac to spoteczenstwo silniejsze.

Od wielu lat aktywnie angazujesz

sie w kwestie spoteczne, zwtaszcza

te dotyczace dzieci i rodzin w trud-
nych sytuacjach. Co byto dla ciebie
najwazniejszym impulsem, ktéry zain-
spirowat cie do zatozenia fundacji
Ukochani i poswiecenia sie wspieraniu
rodzin zastepczych?

Od 16 lat interesuje sie losem dzieci
pozbawionych opieki rodzicow biologicz-
nych. Wierze, ze najlepsza odpowiedzia
na ich potrzeby jest rodzina zastepcza
- miejsce, w ktérym moga poczuc ciepto,
bliskos¢ i bezpieczenstwo. Niestety, w Pol-
sce wciaz sie zdarza, ze dzieci, szczegblnie
noworodki, spedzaja tygodnie, a nawet
miesiace w szpitalach, poniewaz brakuje
dla nich miejsc w rodzinach zastepczych.
Bywa takze, ze trafiaja do przepetnionych
placéwek opiekunczo-wychowawczych.
Dzieci w takich instytucjach czesto sa
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pozbawione indywidualnej opieki i - co
rownie wazne - dotyku, ktéry odgrywa
kluczowa role w ich rozwoju emocjonal-
nym i fizycznym. Kontakt z jedna, stata
0soba daje im to, co najcenniejsze: poczu-
cie stabilnosci i bezpieczenstwa. Fundacja
Ukochani powstata, by wspierac rodziny
zastepcze, pomagac im w codziennych
wyzwaniach oraz promowac idee two-
rzenia takich domow. Wierzymy, ze kaz-
demu dziecku nalezy sie dom, w ktorym
bedzie czuto sie kochane i akceptowane.

Jakie najczesciej powielane mity lub
stereotypy na temat rodzin zastepczych
chciatabys obali¢, aby zacheci¢ wiecej
0s6b do podjecia sie tej waznej roli?

Najwazniejszy mit, ktory chciatabym
rozwiac, to przekonanie, ze rodzing za-
stepcza moze zostac tylko klasyczna
rodzina: matzenstwo z dtugim stazem
i okreslonym statusem materialnym. To
nieprawda! Rodzing zastepcza moze zo-
stac takze osoba samodzielna - nie trzeba
by¢ w matzenstwie ani spetnia¢ wygo-
rowanych wymagan. Kluczowe sa zaan-
gazowanie, gotowos¢ do pomocy oraz
ukonczenie kursu przygotowawczego. Nie
Maja znaczenia staz matzenstwa ani wiek.
Najwazniejsze sa serce, determinacja oraz
zrozumienie potrzeb dzieci.

Jakie wyzwania najczesciej pojawiaja
sie na poczatkowym etapie stawania
sie rodzing zastepczy?

Proces stawania sie rodzing zastepcza
jest krotszy i mniej skomplikowany niz
procedura adopcyjna, ale nadal wymaga
duzego zaangazowania. Kandydaci na ro-
dzicow zastepczych przechodza szczego-
towa weryfikacje: musza udowodnic, ze
nie byli karani, uczestniczy¢ w rozmowach
z psychologiem i organizatorem pieczy
zastepczej oraz ukonczy¢ kurs dla kandy-
datéw na rodziny zastepcze. Dopiero po
spetnieniu tych wymagan moga przyjac
dziecko pod swoja opieke. Cho¢ te pro-
cedury moga wydawac sie trudne, sa one
niezbedne, aby zapewni¢ dziecku bez-
pieczne i stabilne warunki. Warto jednak
podkresli¢, ze caty proces jest prostszy
i szybszy, niz wielu osobom sie wydaje.

W jaki sposéb osoby, ktére nie maja
mozliwosci zostania rodzinami zastep-
czymi, moga aktywnie wspierac

takie inicjatywy?

Kazdy moze cos zrobic, niezaleznie od
swojej sytuacji zyciowej. Mozna wspierac
fundacje, takie jak Ukochani, finansowo,
poprzez darowizny lub jako wolontariusz,
poswiecajac swoj czas na pomoc. Rownie
wazne jest wsparcie emocjonalne - bycie
rodzing zaprzyjazniona, pomoc w codzien-
nych obowiazkach czy po prostu dobre
stowo skierowane do rodzicow zastep-
czych. Czasami wystarczy powiedzie¢ tym
rodzinom, ze ich dziatania maja ogromne
znaczenie, aby doda¢ im sit. Kazdy gest,
nawet najmniejszy, ma wartosc. Ciepto,
zauwazenie i serdeczno$¢ moga naprawde
zrobic réznice.

Tak jak ze wspieraniem rodzin
z chorym dzieckiem?

Doktadnie. Empatia, otwartos¢ i szacu-
nek to wartosci, ktére moga uczyni¢ nasze
spoteczenstwo lepszym dla wszystkich.

rozmawiata dr Paulina Mozolewska

Fot. Piotr Litwic / Netflix
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Jedno panstwo, dwa resorty

Jesli pacjent nie jest leczony w odpowiedni sposob i w odpowiednim czasie, wpada na lata w koszty resortu opieki spolecznej.
Gdyby potraktowac drogie leczenie jako inwestycje, to moze sie okazac, ze wcale nie obciazy on systemu - bedzie wrecz do

niego dokladal - przekonuje Stanistaw Mackowiak, prezes Krajowego Forum na Rzecz Terapii Chorob Rzadkich ORPHAN.

Patrzy pan na $wiat oczami pacjentéw.
| co pan widzi?

Widze polskie realia, czyli najlepiej nie
jest, ale staramy sie robic¢ wszystko, zeby
te realia zmieni¢ na korzys¢ pacjentow.
Zwtaszcza tych, ktorzy cierpia na choroby
rzadkie, bo one nie sa faworyzowane w na-
szym systemie zdrowia, a przynajmniej nie
byty do tej pory. | to pomimo faktu, ze cho-
roby rzadkie dotykaja miedzy 6 a 8 proc.
spoteczenstwa. W Polsce jest to grupa od
2,5 do 3 mIn ludzi. To ogromny problem
zardbwno medyczny, jak i spoteczny.

Trzy miliony pacjentéw w Polsce
chorych jest tez na cukrzyce, ale o nich
sie méwi. Dlaczego z chorobami rzad-
kimi nie jest podobnie?

Choroby rzadkie nie sa tak samo na-
gtasniane jak choroby populacyjne z kilku
powoddw. Po pierwsze, kwestia chocby
samej nazwy - choroby rzadkie sa wiasnie
postrzegane jako rzadkie i czesto nie budza
takiego samego zainteresowania jak choro-
by, ktére maja wiekszy zasieg populacyjny.

Dodatkowo choroby populacyjne, takie
jak cukrzyca, sa bardziej rozpoznawalne, co
sprawia, ze ich problematyka jest widoczna
w mediach i w dyskursie publicznym. Ludzie
maja wieksza swiadomos¢ o chorobach,
ktore moga ich bezposrednio dotkna¢, co
nie jest tak oczywiste w przypadku chorob
rzadkich, ktore moga wydawac sie odlegte
i nieistotne dla ogodtu spoteczenstwa.

Kolejnym istotnym czynnikiem jest trud-
nos¢ w diagnostyce chorob rzadkich. Sred-
ni czas diagnozy dla tych choréb wynosi
od pieciu do siedmiu lat, co sprawia, ze
pacjenci czesto nie otrzymuja odpowied-
niej pomocy przez dtugi czas. W przeci-
wienstwie do choréb populacyjnych, kto-
re sa tatwiej rozpoznawane przez lekarzy,
choroby rzadkie wymagaja specjalistycznej
wiedzy, co dodatkowo utrudnia ich iden-
tyfikacje i leczenie.

Wszystkie te czynniki wptywaja na to,
ze choroby rzadkie nie sa tak samo na-
gtasniane jak choroby populacyjne, mimo
Ze stanowia powazny problem zaréwno
medyczny, jak i spoteczny.

Mamy jednak cos, co jest ogromnym
osiagnieciem na poziomie swiatowym
- przesiew noworodkow na ponad 30 cho-
réb rzadkich. Dzieci, ktére zostang wyta-
pane przez ten przesiew, maja szanse na
normalne zycie z uwagi na to, ze one sa
diagnozowane bezobjawowo i od razu. To
daje szanse na btyskawiczne wdrozenie
procesu leczenia. Mam nadzieje, ze bedzie-
my rozszerzac ten przesiew noworodkow
maksymalnie na wszystkie jednostki cho-
robowe, na ktére mozna go robic.

W momencie, kiedy taki pacjent zosta-
nie zdiagnozowany bezobjawowo, automa-
tycznie obcinamy caty proces diagnostyki,
w ktory on by wpadat, gdyby diagnozy nie
dostat. To jest i najtansze, i najlepsze, i naj-
bardziej bezpieczne dla pacjentow podejscie.
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Pacjentdw Polskich

Jednak w kryteriach wprowadzania
nowych badan przesiewowych jest
zapisane, ze musi istniec leczenie na
dana chorobe, by taki przesiew wpro-
wadzic.

Absolutnie sie nie zgadzam z takim po-
dejsciem. Nawet jesli dla pacjenta nie ma
leku, to przynajmniej nie jest on wciagany
do worka badan. A jest to czesto worek
bez dna. Poza tym nawet przy braku de-
dykowanego leczenia farmakologicznego
mozna zastosowac te metody, ktére mu
pomoga w walce z choroba.

Oczywiscie mozna tez go nie diagno-
zowac bezobjawowo przy przesiewie
i ciagac latami po lekarzach. Tylko po
co? To prawda, ze na 10 tys. jednostek
chorobowych w chorobach rzadkich ja-
kakolwiek oferta farmakologiczna jest
dla 4-5 proc. chorych, czyli 95 proc.
nie ma oferty, nie ma zatem leku. Jednak
z punktu widzenia pacjenta uwazam, ze
lepiej wiedzie¢ o chorobie - nawet jesli
dzis jest to tylko wiedza - niz wydepty-
wac z dzieckiem Sciezki po szpitalach.
Wiedza zawsze jest lepsza niz niewie-
dza. To realistyczne podejscie do $wiata
i do zycia.

Wiele sie zmienito od czasu, kiedy
zaczynat pan prace na rzecz pacjen-
tow.

To jest przepasc. Kiedys nie byto nic,
nawet nikt nie styszat o tych jednostkach
chorobowych. Pierwsza z chordb rzad-
kich, na ktoéra zostat zrobiony przesiew,
czyli fenyloketonuria, byta kiedys$ $mier-
telna. W tym momencie mato tego, ze
to jest przewlekta choroba, to jeszcze
pacjenci zyja z nia jak normalni, zdrowi
ludzie.

W momencie, kiedy rodzice noworodka
dostaja diagnoze, dziecku wprowadza-
na jest specjalistyczna dieta lecznicza.
Co wazne, sa to preparaty refundowa-
ne. Dawniej, gdy dziecko nie miato takiej
diagnozy w poczatkowym okresie swoje-
g0 zycia, kiedy rozwija sie moézg, docho-
dzito w nim do najwiekszych uszkodzen

- nieodwracalnych. Dzi$ pod wptywem
leczenia rozwija sie jak zdrowe dziecko.

Czy ten postep to zastuga tylko rodzi-
cow, ktorzy sami wywalczyli zmiany?

Wszystko, co dzieje sie w naszym syste-
mie zdrowia w kontekscie chorob rzadkich,
zmienia sie dzieki szalonym zapalencom.
Nie tylko tym ze strony rodzicéw, bo oni
automatycznie chca zrobi¢ dla swoich
dzieci wszystko, co w ich mocy, a moze
jeszcze wiecej, ale takze dzieki grupie
pasjonatow lekarzy i innych specjalistéw
7 systemu ochrony zdrowia, ktérzy oprocz
normalnej pracy poswiecaja swoj czas dla
tych chorych. Oni tez sg filarem zmian,
czyli wprowadzenia wreszcie w zycie Pla-
nu dla Choréb Rzadkich na lata 2024-25.
Mowie wreszcie, bo juz w 2009 roku zo-
staty przez Unie Europejska wydane reko-
mendacje zalecajace krajom cztonkowskim
tworzenie strategii badZ Planu dla Chorob
Rzadkich w celu zapewnienia chorym na
choroby rzadkie kompleksowej opieki. Byt
na to czas do 2013 roku. Polsce to sie nie
udato. Pierwszy Plan dla Chorob Rzadkich
zostat przyjety w drodze uchwaty KPRM
dopiero w 2021 roku. Wtedy rozpoczety
sie prace nad jego implementacja, ale za-
brakfo czasu na jego wdrozenie.

Co powinno sie stac, zeby ten plan
byt skuteczny?

Jest pare elementow, ktore sa konieczne
do tego, zeby systemowo zacza¢ pomagac
chorym z chorobami rzadkimi.

Po pierwsze, trzeba mie¢ miejsce, czyli
musza powstac osrodki eksperckie cho-
rob rzadkich. Na razie mamy z tym pro-
blem legislacyjny z uwagi na to, Zze ustawa
o $wiadczeniach zdrowotnych nie daje ta-
kiej mozliwosci. Trzeba zatem zrobi¢ no-
welizacje ustawy. Nastepnie utworzyc¢ akty
prawne wykonawcze, czyli rozporzadzenia,
ktore dadza mozliwos¢ powotania osrod-
kow eksperckich na choroby rzadkie.

Po drugie, musi by¢ odpowiednie syste-
mowe finansowanie tych osrodkéw. Czes¢
pacjentow ma ciezkie przypadki choroby

wymagajace mnostwa procedur zwiazanych
7 diagnostyka i z leczeniem. To jest zdecy-
dowanie bardziej skomplikowane niz przy
chorobach populacyjnych. W zwiazku z tym
koszty sa wyzsze, wiec nikt nie jest zaintere-
sowany, zeby brac na siebie takiego pacjenta.

W tym momencie mamy 44 osrodki eks-
perckie, ktére sa w europejskiej sieci cho-
rob rzadkich (ERN). One niejako z marszu
wejda do sieci polskiej. To za mato. Kolej-
ne centra eksperckie musza obja¢ swoja
opieka wiecej miejsc na mapie Polski, bo
trudno, zeby pacjent ze Szczecina leczyt
sie w Krakowie.

Po trzecie, musza to by¢ osrodki odpo-
wiedniej jakosci, spetniajace odpowiednie
kryteria. Po czwarte, musi by¢ tam ktos,
kto bedzie tych pacjentéw przyjmowat,
czyli odpowiedni specjalisci. Takze odpo-
wiednio wynagradzani, zeby nie uciekali
7 tych osrodkéw do innych miejsc systemu.

System wielu naczyn potaczonych.

To musi dziata¢ systemowo. Pamietajmy
tez, ze obecny plan to tylko poczatek. Nie
ma w nim mowy o kompleksowe] opiece
nad chorymi na choroby rzadkie. Pochylili-
Smy sie w tym momencie tylko nad jedna
czescia tej opieki - tg medyczna. | bardzo
dobrze z uwagi na to, ze poprzednio prébo-
walismy robi¢ plan kompleksowej opieki i nic
7 tego nie wyszto. Teraz przynajmniej zrébmy
pierwsza czes¢ zwigzang z opieka medycz-
na, a potem doktadajmy kolejne elementy.

Jakie?

Przede wszystkim opieke socjalna, edu-
kacje, prace itp. To jest bardzo trudne, bo
dotyczy porozumiert miedzy resortami.
Mam duze dos$wiadczenie i brak jakich-
kolwiek efektéw, aby doprowadzi¢ do za-
interesowania i wspotpracy poszczegdlnych
resortéw, ktore sa zobligowane do $wiad-
czenia pomocy chorym na choroby rzadkie.

Ministerstwo Zdrowia zajmuje sie zdro-
wiem, a Ministerstwo Rodziny Pracy i Po-
lityki Spotecznej - opieka spoteczna. Mi-
nister zdrowia patrzy gtownie na to, ile
kosztuje leczenie takiego pacjenta. Najlepiej
oczywiscie, zeby to nie byto bardzo duzo.
Ale przeciez ten pacjent, jesli nie jest leczo-
ny w odpowiedni sposob i w odpowiednim
czasie, to wtedy — mowiagc kolokwialnie
- wpada na lata w koszty drugiego resortu
- opieki spotecznej. Zatem panstwo jako
catos¢ bedzie obcigzone wiekszymi kosz-
tami. Gdyby potraktowac drogie leczenie
jako inwestycje w pacjenta, to moze sie
okaza¢, Ze wcale nie obciazy on systemu
- bedzie wrecz doktadat tam swoje Srodki,
zeby mozna byto pomagac innym chorym.

Pamietajmy o tym, Ze pacjenci chorzy
na choroby rzadkie nie wymagaja specjal-
nego traktowania, chca po prostu miec¢
zabezpieczone szanse na normalne zycie
jak inni obywatele naszego kraju.

rozmawiata Margit Kossobudzka
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W ostatni dzier lutego obchodzimy Swiatowy
Dzien Choréb Rzadkich. Ten dzien przypomina, ze
za kazda z tych dziwnie brzmiacych diagnoz stoi
konkretny cztowiek ze swoimi marzeniami i planami.

Aby te marzenia miaty szanse sie spetni¢, potrzeba
sprawnego panstwa, odpowiedniego finansowania
ustug publicznych i solidarnosci spoteczne.

Badac i leczyé

Choroby rzadkie, wbrew nazwie, dotycza wielu
Polakéw. Choc kazda z tych jednostek chorobo-
wych wystepuje rzadko, razem stanowia powazne
wyzwanie dla systemu ochrony zdrowia i polityki
spotecznej. Polska doczekata sie drugiego Planu dla
Chorob Rzadkich, ktéry ma przyspieszy¢ diagno-
zowanie i usprawnic sciezke opieki. Plan zaktada
miedzy innymi poprawe diagnostyki i tworzenie
kolejnych osrodkow eksperckich w catej Polsce. To
wazny krok, bo w praktyce choroby rzadkie wyma-

gaja nie tyle jednorazowej interwendiji, ile ciagtego
wsparcia i opieki w ciggu catego zycia pacjenta.
Dodajmy, ze takie osrodki w Polsce istnieja, wiele
mimo trudnosci kadrowych taczy sie w europejskie
sieci. Warunkiem rozwoju ich potencjatu jest to, by
otrzymaty odpowiednie finansowanie, aby diagno-
zowac i leczy¢ nowoczesnie, ale takze - sprawnie
koordynowac opieke nad pacjentem. Nowocze-
sne terapie sporo kosztuja, a organizacja leczenia
w przyjazny dla pacjenta sposéb réwniez wymaga
ludzi i Srodkow.

Brakuje wsparcia
Niestety, w naszym kraju poklask zyskujg hasta
obnizania sktadki zdrowotnej. Nadal wyzyskuje sie

tez zapat osob dobrej woli, naktadajac ogromne
ciezary dodatkowej, bezptatnej pracy na zapalen-
coOw i tych, co nie maja innego wyjscia. Dotyczy
to zaréwno szpitali, ktére czasem kredytuja pro-
gramy lekowe, lekarzy, przyjmujacych w publicznej
poradni po godzinach, organizacji pacjentow, jak
i samych chorych iich rodzin. Ci ostatni nie tylko
sami musza opanowac sztuke logistyki leczenia,
ale takze nauczyc sie poruszac w labiryncie za-
bezpieczenia spotecznego. Rzadkie choroby to
zwykle rzadkie niepetnosprawnosci. Wiele osob
z chorobami rzadkimi jest zmuszonych ograniczy¢
swoje plany zyciowe poniewaz polski system nie
jest nastawiony na wsparcie w funkcjonowaniu
i ogranicza prawa do $wiadczen.



