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Adam Niedzielski
Minister Zdrowia,
uczestniczy w ustalaniu
polityki panstwa

w zakresie ochrony
zdrowia w Polsce; jest
cztonkiem Rady Dialogu
Spotecznego, Komitetu
do Spraw Europejskich,
Zespotu do spraw
Programowania

Prac Rzadu

Wiecejinformaciji
nastronie:

chorobyrzadkie.com

horoby rzadkie dotykajg nie

wiecej niz 5 na 10 tys. osob.

Szacuje sie, ze choruje 6-8 pro-

cent populacji kazdego kraju,

czyli w Polsce 2-3 miliony
0so6b. W wiekszosci sg to choroby gene-
tyczne. Niemal potowa ujawnia sie juz
w wieku dzieciecym.

Skuteczne leczenie choréb rzadkich
jest jednym z naszych priorytetéw. Aby
poprawi¢ sytuacje polskich pacjentow
oraz ich rodzin, przyjelismy Plan dla Cho-
rob Rzadkich. Tworzymy model zintegro-
wanej opieki zdrowotnej. To ogromny
projekt. Dlatego jego realizacja wymaga
czasu, a koszty do korca 2023 r. szacuje
sie na okoto 128,9 min zt.

W przyjetym modelu organizacji
kompleksowej i koordynowanej opieki
nad pacjentami z chorobami rzadkimi
kluczowg role w zakresie diagnosty-
ki i leczenia odgrywa¢ beda Osrodki
Eksperckie Choréb Rzadkich (OECR).
Krajowe OECR bedag powigzane z euro-
pejskimi sieciami referencyjnymi choréb
rzadkich. Obecnie 46 placéwek ochrony
zdrowia nalezy do 21 (z 24) europejskich
sieci referencyjnych.

Wieksza dostepnos¢ nowoczesnych
metod analizy laboratoryjnej, zaréwno
genetycznej wielkoskalowej, jak i nie-
genetycznej wysokospecjalistycznej,
znacznie skréci czas uzyskania wia-
Sciwej diagnozy. Zwiekszamy przez to
szanse chorych na osiggniecie mozliwie
najlepszego stanu zdrowia. Poradnie
genetyczne, ktére sg w kazdym woje-
waédztwie i w ogromnej wiekszosci majg
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Co zostanie zrealizowane
w 2023 roku?

W Planie dla Choréb Rzadkich znajduije sie 37 zadan. Dokument
zawiera konkretny harmonogram dziatan z podaniem zrddta
finansowania. Minister zdrowia Adam Niedzielski przekazat informacje
dotyczace kierunkéw zmian w systemie opieki nad pacjentami

z chorobami rzadkimi. Pisze o zaawansowaniu prac nad wdrozeniem

Planu dla Choréb Rzadkich. Co wiec zostanie zrealizowane w tym roku?

zaplecze diagnostyczne, bedg najwaz-
niejszymi osrodkami diagnostyki gene-
tycznej choréb rzadkich. Diagnostyka
bedzie tez w OECR, ktére bedg Scisle
wspotpracowac z laboratoriami genetyki
medycznej i poradniami genetycznymi.

Aby monitorowa¢ choroby rzadkie,
pracujemy nad utworzeniem Polskiego
Rejestru Choréb Rzadkich. Natomiast
dla pacjentéw przygotowujemy w formie
elektronicznej tzw. Paszport Pacjenta
z Chorobg Rzadka. Utatwi im to funkcjo-
nowanie w systemie ochrony zdrowia,
w tym otrzymanie pomocy w stanach
nagtych. W paszporcie bedg aktualizo-
wane informacje na temat pacjenta oraz
jego choroby.
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W drugiej potowie 2023 r. uruchomi-
my Platforme Informacyjng Choroby
Rzadkie. Bedzie ona wiarygodnym i kom-
pleksowym Zrédtem wiedzy klinicznej,
naukowej i organizacyjnej dotyczacej
choroéb rzadkich w Polsce.
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PROBLEM

a problemy diagnostyczne

Tetnicze nadcisnienie ptucne to choroba rzadka, ktdrej diagnozowanie napotyka wiele probleméw. Niespecyficzne objawy, mata
$wiadomos$é na temat tej choroby - to tylko niektére powody jej niskiej wykrywalnosci.

Jakie jest najwigksze wyzwanie na $ciezce diagno-
stycznej tetniczego nadcisnienia ptucnego?
Tetnicze nadcisnienie ptucne (TNP) jest trudne
do rozpoznania ze wzgledu na niespecyficzne
objawy, takie jak dusznos¢. Poczagtkowo symp-
tomy pojawiajg sie przy wiekszej aktywnosci,
a w miare uptywu czasu juz przy codziennych
czynnoéciach i ograniczajg normalne funk-
cjonowanie. TNP jest chorobg rzadka i aby ja
rozpozna¢ — trzeba o niej wiedzie¢, dlatego tez
nasze dziatania od lat sg skierowane ku szerze-
niu informacji na ten temat. TNP nie jest juz cho-
robg mtodych kobiet — dotyczy zaréwno kobiet,
jak i mezczyzn w kazdym wieku.

Gdzie powinien zglosi¢ sig pacjent, ktory zauwaza
niepokojace objawy? Jakie badania nalezy wyko-
naé, by zdiagnozowaé chorobe?

Tak jak wspomniatam, najczestszym objawem
TNP jest dusznos¢, ktéra z czasem powoduje
ograniczenie codzienne] aktywnosci. Gorsza
tolerancja wysitku, zadyszka, zmeczenie — to
wszystko zazwyczaj zrzucamy na karb prze-
meczenia, stresu, natomiast mogg to by¢
pierwsze objawy tetniczego nadcisnienia ptuc-
nego. Poniewaz jest to choroba rzadka, zwykle
na poczatku podejrzewamy u pacjenta inne
schorzenia, natomiast w kolejnych etapach

Dr n. med. Ewa
Mroczek

Klinika Kardiologii,
Instytut Chorob Serca,
Uniwersytecki Szpital
Kliniczny we Wroctawiu
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diagnostyki réznicowej nalezy uwzgledni¢ row-
niez TNP. Jesli pojawia sie duszno$¢, ktéra coraz
bardziej ogranicza nam normalne funkcjono-
wanie, z pewnoscig powinnismy zgtosi¢ sie do
lekarza. TNP jest chorobg postepujaca, dlatego
z czasem pojawiaja sie niepokojgce objawy, takie
jak zastabniecia, omdlenia, objawy niewydolno-
$ci serca (obrzeki, wodobrzusze). Wowczas, gdy
pytamy pacjenta o poczatek objawdéw, okazuje
sie, ze pierwsze miaty miejsce juz rok, dwa lata
wczesniej. Na szczescie w ostatnich latach tet-
nicze nadcisnienie ptucne jest wykrywane nieco
szybciej. Podstawowym badaniem, ktére wyko-
nujemy, jest badanie echokardiograficzne — na
jego podstawie mozemy podejrzewac nadcisnie-
nie ptucne, natomiast rozpoznanie stawiamy po
wykonaniu cewnikowania serca.

Gdzie w Polsce leczymy TNP?

Tetnicze nadcisnienie ptucne leczymy w Polsce
w 23 osrodkach w ramach programoéw lekowych.
Sa to jednostki dysponujace wykwalifikowanymi
zespotami medycznymi — lekarskimi oraz piele-
gniarskimi, ktére w tym leczeniu odgrywaja klu-
czowa role. Warto rowniez wspomnie¢, ze w tych
osrodkach leczymy réwniez pacjentéw z rozpo-
znanym zakrzepowo-zatorowym nadcisnieniem
ptucnym (CTEPH). Oczywiscie wspdtpracujemy

z osrodkami transplantacyjnymi w Zabrzu
i Gdansku, ktére wykonujg przeszczepy ptuc
u pacjentow z TNP.

Jak nadcisnienie ptucne wptywa na zycie pacjenta?
Czy pacjenci s3 w stanie normalnie funkcjonowaé
i cieszy¢ sig zyciem?

Pacjenci chorzy na tetnicze nadciénienie ptucne
musza zmagacé sie z wieloma przeciwnosciami,
w tym z faktem, Ze jest to choroba nieuleczalna.
Inaczej odczuwajg chorobe dzieci, ktére nie moga
w petni funkcjonowac¢ w szkole i integrowac sie
z réwiesnikami, a inaczej mtodzi pacjenci wcho-
dzacy w dorosto$¢. Nie tylko sama diagnoza
dla pacjentéw moze by¢ trudna, ale wyzwaniem
jest takze terapia, szczegdlnie z wykorzysta-
niem prostacyklin parenteralnych, czeste wizyty
w szpitalu, badania kontrolne i wreszcie postep
choroby. Istotne jest wczesne rozpoznanie
i sprawnie rozpoczete leczenie. Mamy przykia-
dy pacjentow, ktérzy wrdcili do pracy, normalnie
funkcjonujg i moga realizowac swoje pasje. Czy
mozna cieszy¢ sie zyciem? Moge odpowiedziec¢
tak, jak méwig pacjenci — mozna, ale do tego
potrzeba czasu, wsparcia rodziny i przyjaciét,
réowniez innych pacjentéw z TNP (Polskie Stowa-
rzyszenie Oséb z Nadci$nieniem Ptucnym i Ich
Przyjaciét — phapolska.org).

Zym jest

Tetnicze nadcisnienie ptucne jest choroba rzadka. Dodatkowo brak swiadomosci na temat TNP wsrod lekarzy réznych

Prof. dr hab. n. med.

Ewa Lewicka

Il Klinika Kardiologii

i Elektroterapii Serca,
Gdanski Uniwersytet
Medyczny,
przewodniczgca-
-elekt Sekcji
Krazenia Ptucnego
Polskiego
Towarzystwa
Kardiologicznego
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(TNP)?

specjalnosci sprawia, ze jest pdzno rozpoznawane, czesto w zaawansowanym stadium choroby. P6zne postawienie

diagnozy skutkuje op6znieniem wdrozenia terapii, co wptywa na rokowanie.

Czym charakteryzuje si¢ tetnicze nadcisnienie
ptucne i jaka jest epidemiologia tej choroby?
Tetnicze nadcisnienie ptucne spetnia kryteria
definicji choroby rzadkiej, dane europejskie
wskazujg na 15 do 50 przypadkéw zachorowan
na milion mieszkancoéw. Polska baza pacjentow
z nadcisnieniem ptucnym powstata w marcu
2018 roku i obecnie jest w niej 1265 pacjentéw.
Na podstawie tej bazy wiemy, jak niekorzystnie
zmniejszyta sie liczba nowych rozpoznan TNP
w okresie pandemii. Ale juz dane za 2022 rok
(obejmujgce okres do sierpnia) pokazujg, ze
nowo zdiagnozowanych pacjentéw byto 233, co
daje 18 przypadkéw na miesigc. Na przestrzeni
lat zmienit sie fenotyp tej choroby. Kiedys$ cho-
rowaty gtownie kobiety w wieku okoto 30 lat.
Obecnie nadal czesciej chorujg wtasnie kobiety,
ale srednia wieku wynosi okoto 59 lat. Choroba
jest nieuleczalna, rokowanie jest nadal niepo-
mysine, cho¢ zastosowanie specjalistycznego
celowanego leczenia poprawia jako$¢ zycia
i przezywalnos$¢ chorych.

Jak wyglada sciezka diagnostyczna pacjenta?
W jaki sposob lekarz ustala rozpoznanie choroby?
Sciezka diagnostyczna zalezy od stanu pacjen-
ta. Jesdli jest on powazny, diagnostyka odbywa

PHARMACEUTICAL COMPANIES OF ’
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sie w warunkach szpitalnych. Dla chorych w lep-
szym stanie ogolnym kluczowe znaczenie ma
poradnia specjalistyczna. Na poczatkowym
etapie diagnostyki szczegdlnie wazne jest wyko-
nanie badania echokardiograficznego, ktére
moze ujawni¢ nieprawidtowosci wskazujgce
na duze prawdopodobierstwo wystepowania
nadcignienia ptucnego. To z kolei skutkuje prze-
prowadzeniem kolejnych badan w celu usta-
lenia jego przyczyny i na koniec wykonywane
jest cewnikowanie prawego serca, ktére jest
niezbedne dla ostatecznego rozpoznania TNP.
W ostatniej dekadzie nastgpit ogromny postep
w terapii, pojawiaja sie nowe leki pomocne
w leczeniu tej choroby. Jednak nadal niezwykle
wazne jest wczesne wykrycie, bo daje szanse
wdrozenia specjalistycznego leczenia we wcze-
snym stadium choroby.

Jakie sa czynniki ryzyka rozwoju TNP? U kogo naj-
czesciej diagnozuje sie chorobe?

Gdybysmy znali wszystkie czynniki ryzyka roz-
woju TNP, bylibysmy w znacznie lepszym potoze-
niu. TNP moze by¢ konsekwencjg innych choréb
lub pojawi¢ sie samoistnie. Okoto potowy pacjen-
téw cierpi na postac idiopatyczng (samoistna).
Znaczng grupe wsrdd chorych z TNP stanowia

Niewyjasniona dusznos¢ wysitkowa? Sprawdz, co to moze oznaczac!
Dowiedz sie wiecej o Tetniczym Nadcisnieniu Ptucnym

osoby z chorobg tkanki tacznej — zwiaszcza
z twardzing uktadowa, oraz pacjenci z wrodzong
wadg serca, rzadziej pacjenci przyjmujacy nie-
ktore leki lub toksyny o znanym ryzyku rozwoju
TNP a takze pacjenci z chorobami watroby badz
osoby z zakazeniem HIV. Zatem spektrum etio-
logiczne TNP jest bardzo szerokie.

Jakie sa metody leczenia TNP?

W Polsce dostepna jest wiekszos¢ lekdw oddzia-
tujgcych na trzy gtéwne szlaki patogenetyczne
TNP. Zalezy nam bardzo na tym, by mozna byto
taczy¢ leki nalezace do réznych grup zaraz po
rozpoznaniu choroby. Jak dotad w polskim
Programie Lekowym mamy mozliwo$¢ zastoso-
wania tylko jednego leku w terapii poczatkowej
u pacjentéw z mniej nasilonymi objawami, a na
podstawie réznych badan wiemy, jak skuteczne
jest wdrozenie terapii skojarzonej. W przypad-
ku pacjentéw w zaawansowanym stadium
choroby wprowadzenie od poczatku terapii
trojlekowej, w tym z parenteralng prostacykling,
moze znacznie polepszy¢ ich rokowanie. Dla
niektérych chorych ostateczng metoda lecze-
nia bedzie zabieg przeszczepienia ptuc, jednak
statym problemem transplantologii jest brak
dawcow.

Dowiedz sie wiecej >
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Badanie okulistyczne pomaga
wykryé

Czerniak btony naczyniowej oka to bardzo specyficzna i podstepna choroba. Kazdego roku diagnozuje sie go

u okoto 400 osob w Polsce.

Prof. dr hab. n. med.
Piotr Rutkowski
Kierownik Kliniki
Nowotwordéw Tkanek
Migkkich, Kosci

i Czerniakdéw, Narodowy
Instytut Onkologii im.
Marii Sktodowskiej-Curie
- Paristwowy Instytut
Badawczy Warszawa,
przewodniczacy
Polskiego Towarzystwa
Onkologicznego

Czy onkologiczne choroby rzadkie stano-
wig wyzwanie dla systemu opieki zdro-
wotnej w Polsce?

Z danych wynika, ze choroby rzadkie
dotykaja w Polsce nawet 2-3 miliony
0s6b, z czego cze$¢ dotyczy réwniez
rzadkich choréb nowotworowych. Dlate-
go tez duza role odgrywajg rozwigzania
systemowe, ktére pozwalajg skutecznie
poprawi¢ efektywnosc¢ i jakos¢ diagno-
styki oraz leczenia pacjentéw onko-
logicznych. | tak, chociaz w naszym
kraju realizowanych jest wiele komplek-
sowych programoéw profilaktycznych
w zakresie onkologii, to juz brakuje
programéw edukacyjnych w przypad-
ku nowotworéw rzadkich. Mysle, ze
najwiekszym wyzwaniem w tej kwestii
jest edukowanie oraz diagnostyka na
wczesnym etapie choroby — tutaj widze
wyzwanie i pole do dziatania.

Czym charakteryzuje si¢ czerniak btony
naczyniowej oka?

Jest to najczestszy nowotwor ztosliwy
gatki ocznej, ktory rozwija sie z mela-
nocytéw  (komodrek  barwnikowych)
btony naczyniowej. Choroba wystepuje
zwykle u oséb dorostych, jednak zdarza
sie réwniez u dzieci. Wedtug statystyk
w Polsce czerniaka oka diagnozuje
sie u okoto 400 oséb rocznie. Choroba
w  wiekszosci przypadkéw wywodzi
sie z btony naczyniowej (90-95 proc.)
i znaczaco rézni sie od czerniaka skory,
spojowki czy bton $luzowych. Rokowa-
nia w tym nowotworze zalezne sg m.in.
od wielkosci guza pierwotnego, zajecia
ciata rzeskowego czy wystepowania
przerzutow.

Jakie objawy moga wskazywaé na ten typ
nowotworu? Jak wyglada sciezka diagno-
styczna w tej chorobie?

U wielu pacjentéw czerniak btony
naczyniowej oka nie daje zadnych obja-
woéw, dlatego tez zwykle wykrywany
jest przypadkowo podczas rutynowe-
go badania okulistycznego. Czasami
jednak mogag wystgpi¢ takie sympto-
my jak: zaburzenia pola widzenia czy
pogorszenie ostrosci wzroku. Aby zdia-
gnozowac ten nowotwdr, wykonuje sie
okulistyczne badania obrazowe, takie
jak USG czy rezonans gatki ocznej.
Co wazne, w przeciwienistwie np. do

czerniaka skéry, na tym etapie zwykle
nie wykonuje sie biopsji, czyli nie usu-
wa sie zmiany badz tez nie pobiera sie
jej wycinka. Oznacza to, ze w dobrych
zespotach okulistycznych ten nowo-
twor oka diagnozowany jest tylko na
podstawie badan obrazowych. Przy
czym oczywiscie wykonywane sg tak-
ze inne badania, ktére majg na celu
m.in. sprawdzenie, czy wystepuja prze-
rzuty, charakterystyczne dla zaawan-
sowanego stadium choroby.

Jak wazna jest wczesna i odpowiednio
postawiona diagnoza?

Wczesna diagnoza umozliwia osia-
gniecie lepszych wynikéw leczenia. Co
wazne, rokowania w czerniaku btony
naczyniowej oka zalezne sg m.in. od
wielkosci guza pierwotnego, dlatego
tez tak wazne jest, by wykry¢é zmiany
we wczesnym stadium rozwoju i tym
samym zwiekszy¢ szanse chorego
na przezycie. Jak wiemy z badan, juz
wzrost wielkosci guza o T mm zwiek-
sza wzrost ryzyka powstania przerzu-
téw o 5 proc. w ciggu 10 lat.

Jak wyglada leczenie czerniaka btony
naczyniowej oka w Polsce? Czy pacjenci
maja dostep do terapii na takim samym
poziomie jak w przypadku czerniaka
skory?

Nalezy podkresli¢, ze obecnie jestesmy
bardzo skuteczni w leczeniu miejsco-
wym, czyli uzyskaniu kontroli miejsco-
wej tego nowotworu, gdyz waha sie ona
w zakresie 90-98 proc. Podstawowym
sposobem leczenia, ktére pozwala
w wielu przypadkach zachowaé gatke
oczng, W tym nawet ostro$¢ wzroku,
nie jest chirurgia, lecz radioterapia pod
postacig brachyterapii lub radioterapii
protonowej. Niekiedy stosuje sie tez
inne sposoby leczenia, takie jak: miej-
scowe wyciecie czy nawet wytuszcze-
nie gatki ocznej (stanowi to 5-10 proc.
przypadkéw). Jednak w tym nowo-
tworze nie jest problemem wyleczenie
miejscowe, tylko Smiertelnosé z powo-
du uogdlnionego rozsiewu — okoto
50 proc. tych nowotworéw tworzy
przerzuty odlegte, zlokalizowane nawet
w 90 proc. przypadkéw w watrobie.
W duzej mierze sg to zmiany mnogie
i nie mozna ich usung¢ chirurgicznie,

a co wazne — moga one powstawac
w dtugim czasie po leczeniu ogniska
pierwotnego. Oznacza to, ze mimo
dobrych efektéw leczenia miejscowego,
czyli wtasciwie wyleczonego czerniaka
oka, przerzuty do watroby stanowig
znaczny problem, gdyz metody leczenia
sg bardzo ograniczone. W ich przypadku
nieskuteczne okazujg sie standardowe
terapie, takie jak np. chemio- czy immu-
noterapia. U tych oséb zastosowanie
znajduje nowa terapia z wykorzystaniem
biatka bispecyficznego, ktéra umozliwia
wydtuzenie przezy¢ catkowitych, jednak
nie jest ona refundowana w Polsce. Tym
samym, poréwnujac czerniaka oka np.
z czerniakiem skory, w tym drugim scho-
rzeniu pacjenci majg wiekszy dostep do
nowoczesnych lekéw.

%

Jakiego doktadnie wsparcia wymagaja pol-
scy pacjenci?

Przede wszystkim istotne jest to, by
mie¢ swiadomos¢ potrzeby wykonywa-
nia regularnie badania dna oka podczas
badania okulistycznego, a w przypadku
podejrzenia zmian barwnikowych, kiero-
wanie do wyspecjalizowanych jednostek
— w Polsce jest to np. Klinika Okulistyki
i Onkologii Okulistycznej Uniwersytetu
Jagielloriskiego. Z kolei w przypadku
choroby przerzutowej konieczny jest
dostep do terapii, ktérego obecnie nie
ma w znaczeniu finansowania w ramach
Swiadczen gwarantowanych.

Wiecejinformaciji
nastronie:

chorobyrzadkie.com

MEDISYN

Globalna firma farmaceutyczna zapewniajgca pacjentom
dostep do wysoce innowacyjnych terapii

www.medisonpharma.com
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Eksperci apeluja:

— cZesto

daje przerzuty
do watroby

Weczesne rozpoznanie i leczenie czerniaka btony naczyniowej oka
moze poprawié rokowania pacjenta. W jakich osrodkach w Polsce

pacjenci otrzymaja wsparcie?

Jakie choroby rzadkie mozemy wyréznié
w okulistyce?

Choroby rzadkie to w okoto 80 proc.
przypadkoéw schorzenia uwarunko-
wane genetycznie, ktére w okulistyce
stanowig zaburzenia rozwojowe oka
— wsréd nich znajduje sie m.in. cho-
roba Lebera, mikroftalmia, bezocze,
dystrofie, choroba Gravesa-Basedowa
i wiele innych, w tym réwniez ztosliwe
nowotwory wewnatrzgatkowe, takie
jak siatkéwczak czy czerniak btony
naczyniowej oka.

2

Czym charakteryzuje sie czerniak btony
naczyniowej oka? Jaka jest Swiadomosé
tej choroby wsrod lekarzy pierwszego
kontaktu i okulistow?

Ten typ czerniaka rézni sie zdecydo-
wanie od czerniaka skéry; wystepuje
rzadko i czesciej u 0s6b z jasng kar-
nacja. Przewaznie rozpoznawany jest
miedzy 4. a 6. dekadg zycia, jednak
moze pojawi¢ sie réwniez u mtodszych
0sob, w tym dzieci. Ro$nie wewnatrz

oka, dokfadnie w btonie naczyniowej,
czyli w teczéwce, ciele rzeskowym lub
naczyniowce. Zwykle nie powoduje
objawdw, szczegdlnie we wczesnym
stadium, a jesli juz wystepujg, to sg
to niecharakterystyczne zaburzenia
funkcji oka. Nalezy zdawac¢ sobie
jednak sprawe, ze ten typ nowotworu
stanowi duze zagrozenie, gdyz w jego
przebiegu czesto wystepuja przerzu-
ty, a obecnie nie mamy skutecznych
metod ich leczenia. Ze wzgledu na
to, ze choroba wystepuje rzadko, a do
tego guzy moga przybiera¢ réznoraki
wyglad (niecharakterystyczne ubar-
wienie, wielko$¢ i umiejscowienie), jej
rozpoznanie moze stanowic¢ trudnosé,
zwtaszcza dla  niedoswiadczonych
okulistow, a dla lekarzy pierwszego
kontaktu, ktérzy nie oceniajg wnetrza
oka, postawienie diagnozy jest wrecz
niemozliwe.

Na co nalezy zwrdcié uwage, aby przy-
spieszy¢ rozpoznanie tego nowotworu?
Nalezy przede wszystkim pamietac
o profilaktyce i wykonywac okresowe
badania okulistyczne. Pozwalajg one
na wykrywanie wielu choréb oczu,
rowniez tych, ktére poczatkowo nie
daja objawow albo tylko nieznacznie
zaburzajg funkcje gatki ocznej. Dzie-
ki tym badaniom mozliwe jest tez
rozpoznanie nowotwordw. A trzeba
pamietaé, ze objawy okulistyczne
zalezg najbardziej od umiejscowienia
zmiany, a nie jej charakteru, dlate-
go tez, jesli guz zlokalizowany jest
w obwodowych czesciach dna oka,
to moze powodowac jedynie ubytki
w polu widzenia, ktérych pacjent zwy-
kle w ogdle nie zauwaza.

Materiat zostat przygotowany przy wsparciu Medison Pharma

Prof. dr hab. n. med.
Bozena Romanowska-
-Dixon

Kierownik Kliniki
Okulistyki i Onkologii
Okulistycznej,

Katedry Okulistyki

UJ CM, kierownik
Oddziatu Klinicznego
Okulistyki i Onkologii
Okulistycznej Szpitala
Uniwersyteckiego

w Krakowie, prezes
Polskiego Towarzystwa
Okulistycznego, prezes
Matopolskiej Fundacji
Ratowania Wzroku

Jak wyglada przebieg czerniaka btony
naczyniowej oka? Czy czesto dochodzi
do przerzutow?

Czerniaki  wewnatrzgatkowe rosng
zwykle wolno, a przerzuty umiejsca-
wiajg sie najczesciej w watrobie. Co
wazne, leczenie czerniaka rosngcego
w oku jest bardzo skuteczne. W tera-
pii zwykle stosowane jest napromie-
nianie i moze by¢ przeprowadzone
na rozne, poréwnywalnie efektywne
sposoby. Najczesciej stosowana jest
brachyterapia lub terapia protonowa,
ktére sg skuteczne w nawet 95 proc.
przypadkoéw. Niestety u okoto 50 proc.
chorych czesto jeszcze przed rozpo-
znaniem i leczeniem czerniaka btony
naczyniowej oka wystepuja przerzu-
ty odlegte, ktére zlokalizowane sa
w 90 proc. przypadkéw w watrobie.
Jednym z gtéwnych czynnikéw ryzy-
ka ich wystapienia sg duze rozmiary
guza pierwotnego.

W jaki sposob pacjenci po wygranej
z choroba powinni kontrolowaé stan
zdrowia?

Po leczeniu pacjenci pozostaja pod
statg opiekg os$rodka do konca zycia.
Kontrole odbywajg sie regularnie
— poczatkowo co pot roku, pdzniej
co rok i z czasem rzadziej. Nie zwal-
nia to jednak pacjentéw, nawet jesli
pierwotny guz oka jest catkowicie
unieczynniony, z obowigzku wykony-
wania badania watroby (raz na pét
roku) i badania ptuc (raz na rok) w celu
sprawdzenia, czy sg obecne odlegte
przerzuty. Moga by¢ one niewykrywal-
ne przez wiele miesiecy i ujawni¢ sie
dopiero np. po uptywie wielu miesiecy
lub lat. Tym samym w kontekscie tego
nowotworu trudno mowi¢ o wygra-
nej z chorobg, jednak warto przy tym
pamietaé, ze im wczesniej wykryjemy
guz pierwotny, tym wieksze szanse na
wydtuzenie przezycia chorego.

W jakich osrodkach pacjenci z czernia-
kiem btony naczyniowej oka s3 leczeni
w Polsce? Jakie s potrzeby polskich
pacjentow?

W naszej placéwcee, czyli w Klinice
Okulistyki i Onkologii Okulistycznej
Szpitala Uniwersyteckiego w Kra-
kowie, dysponujemy  skutecznymi
metodami leczenia miejscowego tego
nowotworu, czyli m.in. brachyterapia
i radioterapig protonowa, dlatego tez
leczymy zaréwno pacjentow doro-
stych, jak i dzieci z terenu catej Polski.
Jest to liczba okoto 350 pacjentow
rocznie leczonych promieniowaniem,
a u okoto 100 os6b rocznie konieczne
jest usuniecie gatki ocznej. Co wazne,
okres oczekiwania na leczenie w pla-
cowce jest krétki i wynosi ponizej
miesigca. Pojedyncze osoby leczone
sg w Poznaniu oraz powstaje réwniez
osrodek w Warszawie. Nalezatoby
poprawi¢ $wiadomos¢ na temat cho-
roby w spotfeczenstwie. Z pewnoscig
potrzeby chorych zaspokoityby réw-
niez organizacje pacjenckie, ktore
stanowig duze wsparcie, a ktérych
obecnie w naszym kraju brakuje.
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PROBLEM

Obecnie jedyny lek podawany
jest im nawet 7-8 razy na dobe,
takze w nocy. W Polsce nadal nie
ma dostepu do terapii, w ktorej
nowoczesny preparat podaje sig

raz na dwa tygodnie.

Czym charakteryzuje si¢ hipofosfatemia sprze-
zona z chromosomem X (XLH) i jak wyglada profil
chorego?

Sposrod  wszystkich krzywic hipofosfatemicz-
nych uwarunkowanych genetycznie wystepuje
najczesciej — stanowi nawet 80 proc. wszystkich
przypadkéw. Nadal nie wiemy, ile oséb choruje
w Polsce, jednak znamy czestos$¢ wystepowania
choroby, ktéra okreslana jest jako jeden przypa-
dek na 20 tys. oséb. XLH rozpoznaje sie gtéwnie
okoto 2. roku zycia, gdyz wtedy pojawiajg sie
objawy zwigzane z zaburzeniami funkcjonowa-
nia uktadu kostnego. Sg one skutkiem charak-
terystycznego dla tej choroby niskiego poziom
fosforu w surowicy krwi i wysokiego poziomu
fosforu wydalanego z moczem. Trzeba pamietac,
ze to fosfor i wapn sg podstawowymi sktadnika-
mi mineralnymi kosci, a ich wtasciwa zawartos¢
warunkuje twardosc¢ i wytrzymatosc kostna.

Dr n. med. Izabela
Michatus

Instytut Centrum
Zdrowia Matki Polki

w todzi, Klinika
Endokrynologii i Choréb
Metabolicznych,
Regionalne Centrum
Chordb Rzadkich
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kiedy mali pacjenci
beda mieli dostep do nowoczesnego leczenia?

W jaki spos6b objawia si¢ ta choroba? Jak wyglada
proces diagnostyczny?

XLH objawia sie deformacjami kostnymi, dla-
tego tez, gdy dziecko zaczyna chodzi¢, rodzi-
ce zwykle zauwazajg pierwsze symptomy.
Charakterystycznym objawem jest szpotawosg,
czyli znieksztatcenie nég majgce postac tukowa-
tego wygiecia koriczyn dolnych. Aby podejrze-
wac chorobe, wystarczy wykonaé proste badania
z oznaczeniem fosforandw we krwi i wydalania
fosforanéw z moczem, a w przypadku stwier-
dzenia charakterystycznych zaburzer wykonaé
badanie genetyczne.

Jak wyglada przebieg choroby? Z czym mierza sie
pacjenci i ich opiekunowie?

Choroba jest postepujaca, dlatego Zle prowadzo-
na lub nieleczona prowadzi do zaburzenia chodu,
wzrastania i opdZnienia rozwoju motorycznego.
Powiktaniami wynikajacymi z deformacji kost-
nych sg tez: niski wzrost, mniejsza wydolnos$¢
fizyczna, ztamania patologiczne, a najciezszym
jest niewydolnosé nerek. W konsekwencji pacjen-
ci nie sa tak aktywni fizycznie i maja dolegliwosci
bolowe, co wptywa negatywnie na ich samopo-
czucie, a nierzadko stygmatyzuje. Przyznam, ze
jest to niezrozumiate, gdyz w UE dostepna jest
terapia, ktéra mogtaby poprawic¢ ich sytuacje.

Jak przebiega leczenie? Z jakimi trudnosciami tera-
peutycznymi mierza sig polscy pacjenci?

Leczenie obecnie polega na podawaniu mie-
szanki fosforanowej, ktéra uzupetnia niedobdr

tego pierwiastka. Terapia jest uciazliwa, gdyz
fosforany sg szybko wydalane z organizmu,
przez co preparat nalezy podawac czesto
— nawet 7-8 razy na dobe, réwniez w nocy, co
wigze sie z dyskomfortem, a takze negatyw-
nymi skutkami wybudzania pacjenta ze snu.
Kolejng trudnoscig jest to, ze lek jest przy-
gotowywany w aptece tylko na zamdwienie,
a nierzadko brakuje jego sktadnikéw, przez co
chorzy musza przerywac terapie, a ich stan
sie pogarsza. W procesie leczenia stosowana
jest tez aktywna posta¢ witaminy D3. Ponad-
to chorzy korzystajg z rehabilitacji — niestety
dtugi czas oczekiwania poteguje bdl i nasila
objawy, sprawiajac, ze ich sytuacja jest jesz-
cze trudniejsza.

Czy pacjenci w Polsce maja dostep do innowacyj-
nej terapii?

Chorzy w Polsce nie majg dostepu do leczenia,
ktore bytoby przetomem w ich zyciu. W innych
krajach UE to leczenie celowane jest refundo-
wane i polega na zastosowaniu przeciwciata
monoklonalnego, ktére stabilizuje poziom fos-
foranéw. Co wazne, terapia wymaga podania
preparatu jedynie raz na dwa tygodnie. Tym
samym w tak komfortowy dla chorych sposéb
mozna skutecznie zniwelowac¢ objawy, a do
tego znaczaco poprawi¢ jakos¢ zycia. Trzeba
pamietaé, ze pacjentami sg gtéwnie dzieci,
ktérym choroba realnie zabiera dziecinstwo,
a umozliwienie szerokiego dostepu do lecze-
nia zmienitoby ich zycie na lepsze.

INSPIRACJE

/naczenie

w kontekscie

diagnostyki chordb rzadkich

Sciezka diagnostyczna chorob rzadkich ze wzgledu na niska $wiadomosé ich wystepowania napotyka wiele problemoéw. Rozwiazaniem moze

byé rozpowszechnienie badan genetycznych, ktére moga znacznie przyspieszyé rozpoznanie.

Jaka cze$é chorob rzadkich jest uwarunko-

chorobach  rzadkich. Rozpoznanie

ksztatci¢ takze specjalistow medycznej

wana genetycznie?

AZ 80 proc. choréb rzadkich to choroby
genetyczne. Ich przyczyng moga byé
aberracje chromosomoéw, mikrodelecje
lub  mikroduplikacje materiatu  gene-
tycznego, najczesciej jednak genetycz-
ne choroby rzadkie sg spowodowane
mutacjami genowymi, w ktérych metoda
diagnostyczng jest zwykle sekwencjo-
Prof. dr hab. n. med. nowanie nastepnej generacji (NGS).
Anna Latos-Bieleriska Zanim opracowano metody nowoczesnej
Przewodniczaca Rady diagnostyki genetycznej (aCGH i NGS),
ds. Chordb Rzadkich, w wiekszosci choréb rzadkich nie byto
konsultant krajowa sposobu na wykrycie zmiany genetycz-
w dziedzinie genetyki nej bedacej przyczyna choroby rzadkiej.
klinicznej, Katedra To z kolei czynito rozpoznanie trudnym,
iZak’fadG‘.anet.yki a w wielu przypadkach niemozliwym.
Medycznej Uniwersytetu Dlatego tez chorzy na choroby rzadkie

Medycznego im. T .
K. Marcinkowskiego musieli czeka¢ na postep w genetyce.

w Poznaniu

Dlaczego badania genetyczne w przypadku
chordb rzadkich maja tak duze znaczenie?

Choroby rzadkie cechuje ogromna rézno-
rodnosé kliniczna. Zorientowanie sie, ze
pacjent ma chorobe rzadka, jest napraw-
de trudne. Bez badan genetycznych wiek-
sz0$¢ pacjentéw jest skazana na dtuga

Wiecejinformagii Sciezke diagnostyczng trwajacg nawet

nastronie: wiele lat. Zatem diagnostyka genetyczna
jest najbardziej efektywnym i najwazniej-
chorobyrzadkie.com szym sposobem na postawienie diagnozy

przyczynowe (poznanie podtoza moleku-
larnego) koniczy odyseje diagnostyczng
i umozliwia: terapie choroby rzadkiej (jesli
zostata ona opracowana), niekiedy tera-
pie dostepnym lekiem poza wskazaniami,
witasciwg, dobrang indywidualnie opieke
medyczng (np. z unikaniem okreslonych
czynnikéw  szkodliwych, zapobieganiem
powiktaniom, nadzorem onkologicznym).
Diagnoza daje mozliwos¢ realizacji planéw
prokreacyjnych (po ustaleniu rozpoznania
rodzice 8 razy czesciej decydujg sie na
realizacje planéw prokreacyjnych), tatwiej-
sze zaakceptowanie choroby, wsparcie ze
strony innych rodzin z tg sama chorobg
oraz udziat w badaniach klinicznych doty-
czacych opracowania terapii.

Z czym zwiazane sa najwigksze wyzwania
w diagnostyce genetycznej choréb rzadkich?
Wyzwania zwigzane sg z gwattownym
wzrostem zapotrzebowania na diagnosty-
ke genetyczna. Chodzi przede wszystkim
o wysokoprzepustowe badania genomowe,
szczegolnie NGS. Ten wzrost zapotrzebo-
wania dotyczy nie tylko choréb rzadkich,
ale réwniez onkologii. Bedziemy potrzebo-
wac w krotkim czasie duzej liczby wyszko-
lonych genetykéw laboratoryjnych. Na
szczescie, oprocz specjalistow laboratoryj-
nej genetyki medycznej, mozemy obecnie

genetyki molekularnej. Liczymy réwniez
na sprawne przyjecie ustawy o testach
genetycznych, nad ktérg prace obecnie
trwaja. W poradniach genetycznych
potrzebne beda pielegniarki genetyczne
i taka specjalizacja dla pielegniarek nie-
dtugo w Polsce powstanie.

Jakie kroki zostaty podjete w Planie dla
Choréb Rzadkich, zeby przyspieszyé proces
poprawy diagnostyki genetycznej chordéb
rzadkich?

Nad poprawg diagnostyki genetycznej
choréb rzadkich pracujg dwa zespoty
ekspertow. Wysokoprzepustowe badania
genomowe uzyskaty pozytywng opinie
AOTMIT. W Planie dla Choréb Rzadkich
przewidziana jest certyfikacja laborato-
riow genetycznych oraz udostepnienie
korzystania z diagnostyki genetycznej
osrodkom eksperckim dla choréb rzad-
kich. Czeka nas takze ustalenie sposobu
wspotpracy miedzy osrodkami ekspercki-
mi oraz klinikami i oddziatami a poradnig
genetyczna, opracowanie rekomendacji
dotyczacych diagnostyki  genetycznej
choréb rzadkich. Przed nami réwniez
szkolenia lekarzy oraz tworzenie materia-
téw dotyczacych diagnostyki genetycznej
na Platformie Informacyjnej Choroby
Rzadkie.
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WYWIAD

Joanna Sroda
Pacjentka z chorobg
Gauchera, aktywnie
dziatajgca w kwestii
$wiadomosci na temat
choréb rzadkich
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Dtuga, meczaca diagnostyka,
oczekiwanie na wizyty

u specjalistow, wysokie koszty
badan, ciagte dojazdy, setki
godzin spedzonych na niepokoju
o wiasne zdrowie, a nawet zycie
- to codziennos$¢ pacjentéw
cierpigcych na choroby rzadkie.

0d czego wszystko sig¢ zaczeto? Kiedy zauwazyta
pani u siebie pierwsze objawy?

W moim przypadku w zasadzie to nie ja zauwa-
zytam pierwsze objawy, ale moi rodzicie, ponie-
waz pojawity sie w wieku ok. 6 lat. Miatam
powiekszong $ledzione oraz nieprawidtowe
wyniki krwi — m.in. matoptytkowo$é. W tym
okresie bytam hospitalizowana w celu pogte-
bionej diagnostyki, jednak nie doszto do rozpo-
znania i tak zostato to pozostawione na wiele
lat. Oczywiscie bytam przez caty czas monito-
rowana, ale dopiero w wieku nastoletnim moja
pediatra zwrdcita uwage, ze symptomy nabie-
rajg takiego rozpedu, ze nalezy doprowadzi¢ do
diagnozy i leczenia.

— to emocje najczesciej
towarzyszace pacjentom z chorobami rzadkimi

Jak wygladata sciezka diagnostyczna i ile ona trwata?
W celu dalszej diagnostyki rozpoczetam wizyty
w Poradni Hematologicznej w Katowicach. Przez
wiele miesiecy musiatam stawia¢ sie co tydzien na
badania ambulatoryjne. Byto to bardzo ucigzliwe,
poniewaz zanim doszto to wiasciwego badania,
czyli trepanobiopsji, bytam poddana wielu innym
analizom, obserwacjom itp. Trwato to prawie 3 lata.
Gdy otrzymatam diagnoze, nie znalaztam w interne-
cie zadnego rzetelnego Zrodta wiedzy na ten temat.
Spedzitam wiele godzin na dowiedzeniu sie czego-
kolwiek o chorobie Gauchera. Byt to dla mnie szok,
dlatego uwazam, ze w takich sytuacjach system
powinien zapewnia¢ opieke psychologiczng takze
dla pacjentéw z chorobami rzadkimi. Ja dostatam
to wsparcie od Stowarzyszenia Rodzin z Chorobg
Gauchera oraz Fundacji Orphan, a takze innych
pacjentéw z chorobg Gauchera.

Z jakimi wyzwaniami i problemami mierzyta si¢ pani
na drodze rozpoznania choroby rzadkiej?

Pamietam, ze jako dziecko przez caty czas bytam
obecna w gabinetach lekarskich, szpitalach itp.
Jezdzitam do sanatoridw, miatam mndstwo
zabiegdw, co dla mtodego cztowieka jest bardzo
obcigzajgce. Cate moje zycie toczyto sie wokot cho-
roby. Odczuwatam bdle kosci, stawdw, nie mogtam
chodzi¢ z powodu zapalenia, obrzekéw, czesto
miatam widoczne siniaki na skorze. Najwiekszym
problemem byta bezradnos$¢, frustracja, ze nikt nie
wie, co moze mi dolega¢. Nie miatam tego szcze-
$cia postawienia diagnozy w odpowiednim czasie,

mimo ze niejednokrotnie bywatam na wizytach
u profesoréw zajmujgcych sie chorobg Gauchera.

Jakie koszty posrednie i bezposrednie poniosta pani
w celu diagnozy?

Byty to bardzo wysokie koszty. Ciggte dojazdy,
wizyty prywatne u specjalistow, w tym u profeso-
row. Potem, bedac nastolatka, spedzatam dtugie
godziny w autobusach, opuszczatam zajecia
w szkole sredniej i potem na studiach. Musiatam
zrezygnowac z aktywnosci fizycznej. Nie mogtam
pojé¢ do pracy, by sobie dorobi¢. Moi réwiesnicy
w pigtki chodzili na spotkania towarzyskie, a ja
musiatam jechac¢ do szpitala na wlew po to, by
normalnie funkcjonowac. Spotykam sie z wielkim
niezrozumieniem, poniewaz z zewnatrz nie widag,
ze jestem chora. Natomiast zmagam sie nie tylko
z rzadka chorobg i ucigzliwym leczeniem, ale mam
rowniez zespot stresu pourazowego, wynikajacy
z ciggtego leku o swoje zdrowie. Dlatego tez kolej-
nym kosztem u mnie byta psychoterapia.

Czy moze pani opisaé¢ przetomowy moment na $ciez-
ce diagnostycznej, ktory umozliwit rozpoznanie cho-
roby Gauchera?

Po szerokim badaniu trepanobiopsji skierowano
mnie do Centrum Zdrowia Dziecka, gdzie pani
prof. Anna Tylki-Szymariska, ktora jest czotowym
opinioliderem w tego typu chorobach, wydata
diagnoze. Sprawdzita ona réwniez poziom aktyw-
nosci enzymu (kwasnej beta-glukozydazy) oraz
badanie molekularne.

Wspieramy pacjentow, O

ktorzy od dawna

poszukuja diagnozy

Co zyskaja pacjenci dzieki pomocy Fundac;ji?
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jednoczesna konsultacje ze strony kilkunastu wybitnych ekspertow

nie beda skazani na odlegte terminy wizyt u specjalistow

nie poniosa zadnych kosztow zwigzanych z konsultacja

Y
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nie poniosy kosztow podrozy oraz nie tracg czasu na dojazdy do kolejnych specjalistow

beda mogli w zaciszu domu doktadnie opisac i udokumentowac przebieg swojej choroby

otrzymaja wskazéwki odnosnie do dalszego procesu diagnostycznego oraz catosciowe

podejscie ze strony osob, ktore specjalizuja sie w diagnostyce chorob rzadkich

Fundacja

© " SAVENTIC

Odwiedz nasz3 strone internetowa, aby

dowiedziec sie wiecej —>

|Ir '!;'.E

'. SAVENTIC

L



Czytaj wiecej na chorobyrzadkie.com

MATERIALY PROMOCYJNE PRZYGOTOWANE | POCHODZACE OD MEDIAPLANET

SYLWETKA

Uciazliwe zycie
pacjentow z

Ostabienie organizmu, przewlekte zmeczenie, do tego

anemia i nieprawidtowe wyniki badan krwi - zazwyczaj

o to wszystko obwiniamy nasz styl zycia, jednak moga

to byé objawy powaznej choroby, jaka jest m.in. nocna

napadowa hemoglobinuria (PNH).
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nastronie:
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harakteryzuje sie ona degradacja
czerwonych krwinek (niedokrwi-
stoscig  hemolityczng), ktéra
w konsekwencji moze doprowa-
dzi¢ do tworzenia zakrzepdw krwi.
Jednym z objawéw choroby jest
dtugo utrzymujaca sie anemia, ktérg zauwa-
Za sie juz znacznie czesciej. Ze wzgledu na
problemy z rozpoznaniem PNH, a nastepnie
ucigzliwym leczeniem wymagajacym wizyt
w szpitalu min. dwa razy w miesigcu pacjen-
ci cate swoje zycie muszg podporzadkowac
chorobie. Pojawity sie jednak rozwigzania,
ktére moga znacznie utatwic te terapie — o to,
by byty dostepne takze w Polsce, walczy m.in.
Stowarzyszenie Jedni na milion.

Jak to wszystko sie rozpoczeto? Kiedy zaczeta
pani podejrzewaé, ze co$ moze by¢ nie tak?

Objawy zaczetam odczuwac jakies 10 lat
temu, gdy miatam okoto 26 lat. Bytam stu-
dentkg, pracowatam, ale mimo mifodego
wieku bardzo stabo sie czutam. Pewnego
dnia postanowitam zrobi¢ morfologie, wyniki
niestety byty nieprawidtowe. Przerazitam sie.
Specjalisci ttumaczyli je moim nieodpowied-
nim trybem zycia. Zalecano mi zatem zdrowe
odzywianie, dtugi, regularny sen, cho¢ jego
i tak juz byto sporo. Nieco zwolnitam, wzietam
urlop i faktycznie w moim przypadku wyniki
nieco sie poprawity, ale nadal byty kiepskie.
Udatam sie do innego lekarza, ktéry zasugero-
wat mi, ze przez to, ze pale tytor, moge mie¢
raka ptuc. Podejrzenie sie nie sprawdzito, ale
po tym wydarzeniu bytam tak straumatyzo-
wana, ze porzucitam dalsza diagnostyke.

Jakie objawy pani doskwieraty?

Przez caty czas miatam dolegliwosci bolowe
ze strony uktadu pokarmowego, bytam nie-
ustannie zmeczona, nawet gdy przesypiatam
cate noce i odpoczywatam. Potrafitam spac
nawet po 12 godzin i nadal nie bytam wyspa-
na. Bardzo czesto towarzyszyty mi rowniez
bole gtowy. Miatam oczywiscie takze niepra-
widtowe wyniki morfologii. Jednak po pierw-
szej probie diagnozy i jej odpuszczeniu z tak
ucigzliwymi symptomami zytam przez kilka
kolejnych lat.

Jak zatem wygladata pozniejsza Sciezka diagno-
styczna? Co byto w niej najtrudniejsze?

Nastgpit rok 2018, kiedy zasztam w cigze.
Wtedy ponownie wykonatam badania — byty
jeszcze gorsze niz przed kilkoma laty. Tym
razem sie nie poddatam. Ze wzgledu na mgj
stan diagnostyka byta przyspieszona. Trafi-
tam do Instytutu Hematologii w Warszawie,
gdzie bardzo szybko postawiono diagnoze.
Zanim jednak do niej doszto, znéw podej-
rzewano u mnie nowotwor — batam sie, ze
to biataczka. Bedac w cigzy, byt to dla mnie
ogromny szok. Potem, gdy dowiedziatam sie,

FOT.: MARTA UCZCIWEK

llona Roszkowska-Rzemieniecka, pacjentka z PNH, cztonkini zarzadu Stowarzyszenia pacjentow z Nocng
Napadowa Hemoglobinurig - Jedni na milion; mama Tosi i Kazika

Ze jest to nocna napadowa hemoglobinuria,
nie wiedziatam, co jest dla mnie gorsze,
a sami lekarze nie kryli przerazenia.

W moim przypadku najtrudniejszy w $ciez-
ce diagnostycznej byt fakt, ze bytam w cigzy.
Natomiast z rozméw z innymi chorymi wiem,
Ze najgorsze jest poszukiwanie, ktére prowa-
dzi do frustracji.

Jak wyglada proces leczenia i jaki byt jego
przetomowy moment?
Nastepnie przez caty okres cigzy bytam
tranfuzjozalezna. To doprowadzato mnie do
jeszcze wiekszego zmeczenia i wyciencze-
nia, poniewaz transfuzje krwi same w sobie
sg inwazyjne dla organizmu. Dzieki opiece
lekarzy szczesliwie urodzitam sitami natury
zdrowa corke. Niestety — mimo nieprawidto-
wych wynikéw — nie kwalifikowatam sie do
programu lekowego. Dotaczytam do niego
dopiero, gdy bytam w drugiej cigzy, a wyniki
ZNOWU znacznie mi sie pogorszyty.
Wprowadzenie leczenia dla kazdego
pacjenta z nocng napadowa hemoglobinurig
jest przetomowe. Kazdy z nas odzyt, szcze-
gdlnie chorzy, ktérzy byli transfuzjozalezni.
O ile ja sama czutam sie bardzo staba, o tyle
moje kolezanki chore na PNH miaty za sobg
naprawde dramatyczne epizody. Jedna
z nich przeszta w swoim zyciu ponad 400
przetoczen krwi, byta wrakiem cztowieka.
Warto podkresli¢, ze transfuzje takze moga
nies¢ za sobg wiele powiktan. Podobnie jak
przeszczep szpiku — jedna z niewielu form
leczenia PNH dostepnych przed wprowadze-
niem terapii dozylnej.

Jak choroba wptywa na zycie pacjentow? Z ja-
kimi codziennymi wyzwaniami musza sie pan-
stwo mierzy¢?

Dostep do ekulizumabu dat pacjentom wiel-
ka ulge, ale samo juz leczenie nim jest dosy¢
ucigzliwe. Polega ono na wlewach dozylnych
co dwa tygodnie w warunkach ambulatoryj-
nych. Chorzy muszg dwa razy w miesigcu

stawia¢ sie w specjalistycznym szpitalu, by
otrzymac lek, co jest ktopotliwe dla oséb
mieszkajacych z dala od takich osrodkow.
Jedna z pacjentek, ktéra musiata dojezdzac
ponad 400 km w jedng strone dwa razy
W miesigcu, niestety zrezygnowata z lecze-
nia. Przez ten rodzaj terapii musimy w pet-
ni podporzadkowywac sie chorobie, mimo
Zze w wiekszosci jestesmy mtodymi ludZmi
w wieku reprodukcyjnym. Ostatnio kolezan-
ka powiedziata mi, ze data slubu jej corki jest
podporzadkowana terminowi wlewu. Wiem
takze, ze niektdérzy z nas wykorzystujg wiek-
szos¢ urlopu wypoczynkowego na wizyty
w szpitalu. Ja zazwyczaj na wlew biore pra-
ce ze sobg, ale nie zawsze dobrze sie czuje,
staram sie jakos przetrwac ten dzien.

Nocna napadowa hemoglobinuria bardzo zmie-
nia zycie. Jak pomagaja parnstwo chorym w ra-
mach Stowarzyszenia Jedni na milion? Czego
najbardziej potrzebuja pacjenci?
Rocznie odbywamy 26 wizyt w szpitalu. Ten
problem w znacznym stopniu rozwigzatby
drugi lek, o ktérym my, chorzy, marzymy, czy-
li rawulizumab, dziatajacy az 8 tygodni. Jest
to pierwszy tak dtugodziatajacy inhibitor C5
dopetniacza. Wprowadzenie terapii tym
lekiem w Polsce znacznie zmienitoby nasze
zycie. Jak na razie jest to ciggta walka z cza-
sem i podporzagdkowywanie sie terapii, co
jest szczegdlnie ucigzliwe np. podczas swiat
czy innych uroczystosci, gdy zamiast przeby-
wac z rodzing, musze by¢ w szpitalu. Czes¢
chorych potrzebowataby drugiego preparatu
o trudnej nazwie: pegcetacoplan. Ten lek jest
szczegolnie istotny w sytuacji, gdy dostepna
terapia nie przynosi oczekiwanego rezultatu
terapeutycznego.

Dlatego apeluje do osoéb decyzyjnych
0 rozszerzenie terapii, a do pacjentéw, ktorzy
maja nieprawidtowe wyniki krwi, w tym dtugo
utrzymujgca sie anemie, by jak najszybciej
udali sie do hematologa, by wykona¢ pogte-
biona diagnostyke w kierunku PNH.



MATERIALY PROMOCYJNE PRZYGOTOWANE | POCHODZACE OD MEDIAPLANET

Czytaj wiecej na chorobyrzadkie.com n

S EKSPERT

Czy bedzie nowy program lelcowy dla
chorych na nocna napadowa hemoglobinurig?

Ta rzadka niedokrwisto$é hemolityczna nie ma charakterystycznych objawdw i czesto skutkuje zagrazajacymi zyciu powiktaniami.

Choruja na nig gtéwnie mtodzi dorosli.

L
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i Transplantagji
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Czym charakteryzuje si¢ nocna napadowa
hemoglobinuria (PNH)?

To nabyta, rzadka choroba uktadu krwio-
nosnego wywotana mutacjg genu PIG-A.
W efekcie w komdrkach krwi pojawia sie
defekt, skutkujgcy m.in. hemolizg erytro-
cytoéw, czyli procesem ich rozpadu, a tak-
Ze nadmierna krzepliwos$¢ prowadzaca
do zakrzepicy oraz niewydolnosc¢ szpiku.
Co warto podkresli¢, choroba wbrew
swojej nazwie nie jest ani nocna, ani
napadowa, lecz utrzymuje sie przewlekle.
Czestos¢ wystepowania PNH w swiato-
wej populacji szacuje sie wedtug réznych
Zrodet od 1-2 przypadkéw do nawet 16
na 1 min populacji, przy czym aktualnie
w Polsce mamy okoto 100 zdiagnozo-
wanych pacjentéw, a okoto 90 brato lub
bierze udziat w programie lekowym NFZ.

Jak objawia si¢ choroba? Jakie symptomy
moga na nia wskazywaé?

W przebiegu PNH moga wystgpi¢ obja-
wy, takie jak: zmeczenie, dusznos¢, bol
w jamie brzusznej i klatce piersiowej,
bol gtowy i zaburzenia erekcji. Ponad-
to wystepuje zazodtcenie powtok ciafa,
zakrzepy zylne, zaburzenia funkcji nerek,
a u co czwartego chorego pojawia sie
ciemne zabarwienie moczu.

Nalezy podkreslic, ze jest
to choroba grozna, gdyz
sredni czas przezycia
wynosi okoto 15 lat.

Co powinni zrobié¢ pacjenci, ktérzy maja
uporczywa anemig?

Osoby, u ktérych diagnozowana jest
ta choroba, prawie zawsze majg ane-
mie. Nasilona hemoliza w przebiegu
PNH skutkuje niedokrwistoscig, ktorej
przewlekte objawy nie tylko przektadajg
sie na zte samopoczucie pacjenta, ale

réwniez prowadzg do pogorszenia stanu
zdrowia i powiktan. Niestety choroba jest
podstepna, a jej objawy moga wystepo-
wac u pacjenta przez wiele lat, w konse-
kwencji prowadzac np. do incydentow
zakrzepowych, ktére u co drugiego cho-
rego prowadzg do zgonu.

Jakie badania nalezy wykonaé i gdzie pa-
cjent powinien sig zgtosi¢?

Aby zdiagnozowa¢ PNH, nalezy stwier-
dzi¢ obecno$¢ wystepowania powyz-
szych objawéw w wywiadzie klinicznym,
a nastepnie wykona¢ badania bio-
chemiczne z oznaczeniem markerow
hemolizy, czyli m.in. hemoglobiny, i bez-
posredni test antyglobulinowy. Ztotym
standardem jest stosowanie cytometrii
przeptywowej, czyli techniki z wybo-
ru, ktéra umozliwia m.in. identyfikacje
komorek krwi z defektem. Ponadto zleca
sie wykonanie badan, takich jak rozmaz
krwi obwodowej, a niekiedy réwniez ana-
lize szpiku. Potwierdzeniem diagnozy
jest badanie genetyczne, ktére wyko-
nywane jest opcjonalne. Tym samym
rozpoczecia diagnostyki  w  kierunku
PNH moze dokona¢ lekarz POZ, ktéry ze
wzgledu na objawy niedokrwistosci zleci
np. wykonanie morfologii krwi, a nastep-
nie skieruje pacjenta z podejrzeniem
PNH do lekarza hematologa.

U kogo najczesciej rozpoznawana jest
PNH? Z jakimi wyzwaniami diagnostyczny-
mi borykaja si¢ pacjenci i lekarze?
Choroba najczesciej dotyczy mtodych
dorostych, czyli oséb okoto 30. roku
Zycia, | zaczyna sie niespodziewanie.
Objawy PNH nie sg charakterystyczne,
a niektére z nich (np. ostabienie czy
bol) mocno subiektywne i trudne w oce-
nie, dlatego rozpoznanie schorzenia
w poradni POZ nie jest proste i stanowi
wyzwanie diagnostyczne. Na tym polu
jest jeszcze wiele do zrobienia, gdyz — jak
podajg zagraniczne statystyki — eduka-
cja w grupie lekarzy POZ i $wiadomosc
istnienia tej choroby jest niewielka. Oko-
to 80 proc. 0séb, u ktérych PNH zostaje
pdZniej potwierdzona, ma kontakt z przy-
najmniej jednym specjalista, a ponad
40 proc. chorych trafia do ponad pieciu
réznych specjalistéw, ktérzy nie potra-
fig zdefiniowac¢ problemu zwigzanego
z obrazem klinicznym choroby.

Do czego moze doprowadzié¢ PNH?

Nalezy podkresli¢, ze jest to choroba groz-
na, gdyz Sredni czas przezycia wynosi
okoto 15 lat. W jej przebiegu najczestsza
przyczyna $mierci sg niespodziewane,
nietypowo zlokalizowane epizody zakrze-
powo-zatorowe — najczestsza jest zakrze-
pica zyt watrobowych. Ponadto wraz
z nasilajaca sie hemolizg m.in. postepuje
ostabienie, obniza sie ogdlna sprawnosc,
a bole brzucha sg bardziej intensywne.
Wraz z rozwojem choroby moze wystapic¢
nadcisnienie ptucne oraz przewlekfa cho-
roba nerek.

Jakie rozwiazania terapeutyczne dostepne
s3 dla pacjentéw ze zdiagnozowana PNH?
Od 2007 r. na Swiecie, a w Polsce dopie-
ro od 2018 r, jest dostepne leczenie
w ramach programu lekowego NFZ.
Stosowany jest ekulizumab, czyli prze-
ciwciato  monoklonalne, ktére potrafi
zablokowa¢ proces niszczenia krwinek.
To lek, ktory poczatkowo podaje sie dozyl-
nie co tydzien, pdézniej co dwa tygodnie,
w efekcie hemoliza jest mniej nasilo-
na, co polepsza stan zdrowia chorego
i znaczaco zwieksza jego jakos¢ zycia.
Kolejnym krokiem milowym jest nowa,
zmodyfikowana postac tej pierwszej cza-
steczki — rawulizumab. Jest ona troche
inaczej przetwarzana przez organizm,
co zwieksza jej biodostepnos¢ — sub-
stancja podawana jest raz na 8 tygodni,
dzieki czemu pacjent jest w poradni tylko
6 razy w roku w ramach jednodniowe;j
hospitalizacji. Trzeba podkresli¢, ze dzie-
ki temu chorujacy mtodzi dorosli nie sg
wykluczeni z aktywnosci zawodowej
czy zwyktej codziennosci. Ponadto od
2021 r. zarejestrowano kolejng czastecz-
ke — pegcetakoplan — ktéra uzupetnia
mozliwosci terapeutyczne, gdyz jest sto-
sowana u chorych, u ktérych odpowiedz
na terapie ekulizumabem nie jest opty-
malna.

Jakie s3 potrzeby terapeutyczne pacjentow
w Polsce? Jakiego wsparcia potrzebuja?
Obecnie z nadziejg oczekujemy na nowy
program lekowy NFZ dla chorych z PNH.
Liczymy na to, ze stosowanie rawulizu-
mabu oraz pegcetakoplanu bedzie moz-
liwe w Polsce — ich refundacja bytaby
korzystna dla osiggniecia sukcesu w tej
chorobie.
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Fenyloketonuria to najczestsza
wrodzona choroba metaboliczna. W tej
chorobie ztotym standardem w Polsce
jest niefarmakologiczna metoda
leczenia dietg ubogofenyloalaninowa.
W mojej wieloletniej pracy z pacjentami
obserwuije, ze z fenyloketonurig mozna
zy6 i sprawnie funkcjonowag nie tylko
spotecznie, ale i zawodowo.

Czym jest fenyloketonuria i jak jest diagnozowana?

Ta rzadka choroba jest wrodzong wadg meta-
bolizmu, ktéra polega na braku albo znacznie
ograniczonej aktywnosci enzymu — hydroksylazy
fenyloalaninowej, ktéra umozliwia przeksztatcanie
fenyloalaniny (jednego z aminokwasdw, z ktérego
zbudowane jest biatko). Jesli stezenie fenyloalani-
ny w ptynach ustrojowych jest wysokie na skutek
braku mozliwosci jej przeksztatcania, dochodzi
do uszkodzenia osrodkowego uktadu nerwowego,
co skutkuje opdZnieniem rozwoju intelektualnego
dziecka. Obecnie rzadko obserwujemy taki obraz
choroby, gdyz dzieki powszechnemu programowi
badan przesiewowych noworodkéw wykrywa sie jg
wczesnie, a leczenie wprowadza juz okoto 14. dnia
zycia dziecka, tym samym dajac szanse na prawi-
dtowy rozw¢j i funkcjonowanie pacjentéw. Z da-
nych wynika, ze corocznie rodzi sie w Polsce 60-70
dzieci z fenyloketonurig. Jest ona dziedziczona

w sposob recesywny, wiec gdy spotkajg sie dwa
nieprawidtowe geny od obu rodzicéw, u dziecka wy-
stgpi fenyloketonuria.

Jakie sa metody leczenia fenyloketonurii?

W Polsce w dalszym ciggu ztotym standardem lecze-
nia fenyloketonurii jest dieta niskofenyloalaninowa.
Fenyloalanina, ktéra w tej chorobie nie jest prawidto-
wo przeksztatcana, to aminokwas egzogenny dostar-
czany z pozywienia, ktérego Zrédtem jest biatko. Na-
lezy zatem ograniczac jego spozycie za sprawa diety
niskofenyloalaninowej. Pacjent otrzymuje niezbedne
do wzrostu i rozwoju biatko ze specjalistycznych pre-
paratow medycznych, pozbawionych fenyloalaniny,
w Polsce refundowanych i dostepnych na recepte.
W wielu krajach wprowadzono terapie preparatem
dla pacjentow z resztkowg aktywnoscig enzymu
(hydroksylazy fenyloalaninowej), ktéra umozliwia
ztagodzenie diety niskofenyloalaninowej. Ponadto na
Swiecie stosowana jest tzw. enzymatyczna terapia
zastepcza, ktéra polega na wstrzykiwaniu preparatu
umozliwiajgcego rozktad fenyloalaniny w organizmie
(nie jest to enzym). W naszym kraju te terapie nie sg
dostepne dla chorych.

Jak wyglada dieta niskofenyloalaninowa i jak dtugo
musi byé stosowana?

Dieta niskofenyloalaninowa oparta jest na specja-
listycznych preparatach biatkozastepczych, ktoére
pokrywajg okoto 80 proc. zapotrzebowania na biatko.
Poniewaz fenyloalanina w okreslonych ilodciach jest
aminokwasem niezbednym do prawidtowego funk-
cjonowania organizmu, jej podaz u pacjentow z fe-
nyloketonurig jest $cisle okreslana i monitorowana.
Zrédtem fenyloalaniny w diecie pacjenta z fenyloke-
tonurig jest zywno$¢ zwyczajowo spozywana z niska
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zawartoscig biatka oraz tzw. zywnos¢ niskobiatko-
wa. Dieta niskofenyloalaninowa powinna by¢ stoso-
wana przez cate zycie, a jej nieprzestrzeganie bedzie
skutkowato opdéZnieniem rozwoju intelektualnego
u dzieci, a u dorostych pojawia sie takie objawy jak
zaburzenia koncentracji i koordynacji wzrokowo-ru-
chowej, ktopoty z pamiecig, rozdraznienie i agresja.

Jak wazne dla zdrowia chorych jest przestrzeganie
zalecen, zwtaszcza u kobiet w ciagzy ze wzgledu na fe-
nyloketonuri¢ matczyna?

Wazna grupe chorych z fenyloketonurig, ktéra musi
restrykcyjnie przestrzega¢ diety niskofenyloalani-
nowej, stanowig kobiety w cigzy i planujace ciaze,
gdyz warunkiem urodzenia zdrowego dziecka sg
prawidtowe poziomy fenyloalaniny w okresie catej
cigzy oraz przygotowywania sie do niej. Wysokie
stezenie tego aminokwasu u przysztej mamy powo-
duje uszkodzenia osrodkowego uktadu nerwowego
nienarodzonego dziecka. Ponadto moze by¢ réw-
niez przyczyng poronien, przedwczesnych porodéw
i innych wad wrodzonych u dziecka.

Czy pacjenci powinni korzystaé z dodatkowych zrédet
wiedzy o swojej chorobie? Gdzie moga znalezé takie
informacje?

Uwazam, ze rodzice najmtodszych pacjentéw,
a takze nastoletni i dorosli chorzy z fenyloketonurig
powinni pogtebia¢ swiadomosé o swojej chorobie,
gdyz od tego moze zaleze¢ sukces leczenia i kom-
fort ich zycia. Dlatego zachecam ich, by zagladali
regularnie na po$wiecone fenyloketonurii serwisy in-
ternetowe, brali udziat w kampaniach edukacyjnych
czy spotkaniach dla pacjentéw, ktére pokazuja, ze
z fenyloketonurig mozna zy¢ i sprawnie funkcjono-
wac nie tylko spotecznie, ale i zawodowo.
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biataczka limfocytowa staje si¢

- kiedy przewlekia

chloniakiem agresywnym
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Mowiac o zespole Richtera, méwimy o transformaciji przewlektej biataczki limfocytowej (PBL) w chtoniaka agresywnego.

Oznacza to, ze pacjent pierwotnie choruje na PBL, ktdra czesto przez wiele lat nie wymaga leczenia, lecz jedynie obserwagcji.

W zaleznosci od sytuacji klinicznej do transformacji w chtoniaka agresywnego dochodzi u 2-10 proc. pacjentow.

odréznieniu od chorych z PBL

zespot Richtera cechuje sie nagtym

pogorszeniem  stanu  zdrowia

pacjenta z asymetrycznym i szyb-

kim powiekszaniem sie weztow

chtonnych w jednej lub wiecej loka-

lizacji. Obserwujemy pogtebiajgca sie niedokrwi-

stos¢ oraz matoptytkowosé. Wystepujg réwniez

zmiany w parametrach biochemicznych, m.in.

podwyzszony poziom LDH, wskazujgcy na zwiek-

szong aktywnos$¢ procesu nowotworowego, czy

tez podwyzszone stezenie wapnia. Na wystapienie

zespotu Richtera narazona jest populacja chorych

odpowiadajgca chorym z PBL, jednak czescigj

zespot wystepuje u mezczyzn w starszym wieku,
ciezko przeleczonych z powodu PBL.

Proces transformacji PBL w chtoniaka agresyw-
nego nie jest do konca poznany. Wsréd czynnikow
rozwoju ryzyka mozemy wyrézni¢ wielokrotne
leczenie PBL, charakterystyczne zmiany cytoge-
netyczne u niektoérych pacjentéw, jak np. trisomia
chromosomu 12, niezmutowany status IGVH,
delecja 17 lub mutacja genu TP53. Jednak nie
sg to zmiany stuprocentowo odpowiedzialne za

powstanie zespotu Richtera. Pacjent, u ktérego
wystepuje jedna z powyzszych mutacji, nie musi
zachorowac na zespét Richtera. Biorgc pod uwage
dotychczasowe badania, wazne jest raczej nagro-
madzenie pewnych zmian genetycznych w komor-
kach nowotworowych.

U chorego w odniesieniu do rutynowych badan
obrazowych, wykorzystywanych w monitorowa-
niu PBL (USG, CT), gdy podejrzewa sie zespot
Richtera, nalezy wykona¢ badanie PET-CT. Dzieki
wykonaniu takiego badania jestesmy w stanie
zidentyfikowaé wezty chtonne o najwyzszym
metabolizmie i pobra¢ je drogg biopsji grubo-
igtowej lub chirurgicznej do badania histopatolo-
gicznego. Badanie jest decydujgce w kontekscie
rozpoznania tej choroby.

Przebieg choroby jest bardzo agresywny, dlate-
go czas odgrywa tu bardzo wazng role. W badaniu
retrospektywnym Polskiej Grupy ds. Leczenia Bia-
taczek Dorostych mediana catkowitego przezycia
chorych z zespotem Richtera wynosita zaledwie
17,3 miesigca. Oczywiscie chorzy, ktérzy sg kwali-
fikowani do leczenia bardziej intensywnego, otrzy-
mujg schemat R-CHOP (oparty na rytuksymabie,

cyklofosfamidzie, doksorubicynie, winkrystynie
i prednizonie), ktéry pozwala na uzyskanie jedynie
krétkotrwatych remisji z mediang catkowitego prze-
zycia ponizej 2 lat. Niestety to wcigz krétko. Z uwa-
gi na wiek pacjentéw i ich choroby wspdtistniejgce
W momencie rozpoznania zespotu Richtera az oko-
fo 30 proc. pacjentow kwalifikuje sie do leczenia
nieintensywnego lub paliatywnego, a mediana
przezycia wynosi tutaj tylko 2-3 miesigce.

Standardem leczenia zespotu Richtera jest
immunochemioterapia, ale coraz czesciej pro-
buje sie tgczy¢ immunochemioterapie z innymi
lekami badZz z przeciwciatami monoklonalnymi
blokujgcymi immunologiczne punkty kontrolne
czy tez przeciwciatami bispecyficznymi lub drob-
noczasteczkowymi lekami celowanymi. Coraz
wiecej badan klinicznych analizuje skutecznosé
leczenia pacjentéw modyfikowanymi limfocytami
T (CAR-T). Jedyng dotychczasowa metoda trwate-
go wyleczenia zespotu Richtera jest allogeniczne
przeszczepienie szpiku kostnego. Niestety bardzo
nikty odsetek chorych z zespotem Richtera kwalifi-
kuje sie do tej procedury z uwagi na wiek i choroby
wspotistniejgce.
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6-8 % populacji cierpi na 9  Wwigkszoscisa to
. ) o ' choroby uwarunkowane
choroby rzadkie. Wigkszos¢ nie ma

genetycznie (80%), co
rozpoznania - chorzy nie sg widoczni taczy sie ze zwigkszonym
w systemie ochrony zdrowia. R ey

. . . u cztonkdw rodziny.
Wielu jest skazanych na odyseje

diagnostyczna, trwajaca nawet wiele
lat. Czasem do rozpoznania w ogdle
nie dochodzi. Obecnie przetom

w tych chorobach otwiera

diagnostyka genetyczna. 8 Dostep do terapii dla

' choréb rzadkich wynosi
obecnie jedynie 14% (Srednia
dla krajow Europy to 37%).

W petni dostepnych

- czyli refundowanych w petni
i zgodnie z wytycznymi - jest
tylko 2% lekéw sierocych.

) Co roku ponad
' 200 tys. osob
otrzymuje diagnoze
« choroby rzadkiej.

(Czas od rejestraciji do
refundacji - czyli czas
dotarcia do pacjenta - dla
lekéw na choroby rzadkie
wynosit w latach 2017-2020
Srednio 993 dni i byt trzecim
najdtuzszym w Europie.

PROBLEM

- jak przedstawiaja sie
realia polskich pacjentow?

Pacjenci z chorobami rzadkimi to szczegolna grupa chorych, ktéra wymaga specjalistycznej opieki na kazde;j

ptaszczyznie. Jak to zatem wyglada obecnie w Polsce?

Jaka jest aktualna sytuacja pacjentéw
z chorobami rzadkimi w Polsce?

Opieka chorych na choroby rzadkie
w Polsce wymaga jeszcze wielu udo-
skonalen. Pacjenci otrzymuja opie-
ke, ale nie jest ona skoordynowana
i kompleksowa. Aby to zmieni¢, nalezy
dokona¢ zmian systemowych, jakie sg
opisane w Planie dla Choréb Rzadkich.
Dotyczg one m.in. diagnostyki — spe-
cjalistycznych badan laboratoryjnych
(w tym badan genetycznych), rejestrow
choréb rzadkich. Spowoduje to skré-
cenie odysei diagnostycznej chorych,
trwajacej nawet wiele lat. Pierwszym
krokiem na tej drodze jest utworzony,
dziatajacy perfekcyjnie system badan
przesiewowych noworodkéw. W tym
zakresie jesteSmy w awangardzie
Europy.

Kolejnym dziataniem powinno byé
rozszerzenie dostepu dla pacjentéw
z chorobami rzadkimi do opieki w eks-
perckich  osrodkach referencyjnych.
Chorzy na choroby rzadkie to zazwyczaj
pacjenci wymagajgcy skomplikowa-
nego i kosztownego leczenia, dlatego
osrodki te muszg dysponowac eksperc-
kg kadrg i by¢ stosownie finansowane.

Wiecejinformagii
nastronie:

chorobyrzadkie.com

Stanistaw Maékowiak
Prezes Krajowego Forum
ORPHAN i Federagji
Pacjentéw Polskich

Kolejny element to dostep do refun-
dowanych terapii. W ostatnich latach
liczba refundowanych lekéw znacznie
wzrosta i mamy nadzieje na utrzyma-
nie tego trendu w przysztosci. Umoz-
liwi to zabezpieczenie pacjentom
dostepu do terapii lekowych na takim
samym poziomie jak w wiekszosci
krajéw europejskich.

Czy zauwazamy poprawe sytuacji cho-
rych po wprowadzeniu Planu dla Chorob
Rzadkich? Co w praktyce oznacza on dla
pacjentow?

Jestesmy dopiero na poczatku tej
drogi. W pierwszym kwartale tego
roku, do konca marca, zaplanowano
powotanie osrodkéw eksperckich
znajdujacych sie w sieciach europej-
skich. W drugim kwartale planowany
jest nabdr krajowych osrodkéw refe-
rencyjnych, spetniajacych specjali-
styczne kryteria leczenia pacjentow
z chorobami rzadkimi. W praktyce
oznacza to znacznie lepsza i spraw-
niejszg opieke nad pacjentem, co
przetozy sie nie tylko na skutecznos$¢
leczenia, ale réwniez jako$¢ Zzycia
pacjenta.

Z jakimi wyzwaniami mierza si¢ pacjenci
z chorobami rzadkimi w Polsce oraz jakie
s3 ich najwazniejsze potrzeby?

Pacjent z chorobg rzadka oczekuje,
jak kazdy chory, szybkiej i trafnej dia-
gnozy oraz efektywnego leczenia. To
wymaga wiekszego zaangazowania
systemu w zapewnienie mu stosow-
nej opieki: osrodkéw eksperckich ze
specjalistyczng kadra, dostepu do
badan i lekéw oraz odpowiedniej opie-
ki socjalnej.

28 lutego obchodzimy Swiatowy Dzien
Chorob Rzadkich. Jak bedzie wygladaé
tegoroczna uroczystos$¢?

Jak co roku organizujemy w tazien-
kach Krolewskich konferencje pod
patronatem Ministra Zdrowia, Rzeczni-
ka Praw Pacjenta, Sejmowego Zespotu
ds. Choréb Rzadkich i Pacjenta. Podsu-
mujemy na niej nasze dotychczasowe
dziatania oraz opowiemy o wyzwa-
niach, jakie mamy przed sobg. Poroz-
mawiamy o tym, co jeszcze mozemy
zrobi¢, by pacjenci z chorobami rzadki-
mi mieli mozliwos$¢ wyréwnania szans
na opieke jak wszyscy inni chorzy oraz
obywatele w naszym kraju.

Zachecamy do przekazania 1,5% podatku
na Stowarzyszenie Ars Vivendi!
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