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przebija sie do swiadomosci spotecznej i politycznej. Obok

prestizowych konferencji i symbolicznych wydarzen wciaz jednak

kluczowym wyzwaniem pozostaje stworzenie spojnego systemu

opieki, odpowiadajacego na realne potrzeby pacjentdw.

Marzena Nelken
Dyrektor Krajowego
Forum na rzecz
terapii chorob
rzadkich ORPHAN

Czytaj wiecej na stronie:
chorobyrzadkie.com

Ten rok obfitowat w wyjatkowo wiele
wydarzen z obszaru chordéb rzadkich.
Tak, ten rok byt w pewnym sensie
wyjatkowy. Obok naszych sztandaro-
wych aktywnosci, jak np. organizacji
uroczystosci Miedzynarodowego Dnia
Chorob Rzadkich w Patacu na Wyspie
w tazienkach Krolewskich oraz kon-
ferencji w formie paneli dyskusyjnych
z ekspertami, przedstawicielami MZ
i pacjentami, miata miejsce miedzyna-
rodowa konferencja w ramach Polskiegj
Prezydencji 2025 w Unii Europejskiej pt.:
LW kierunku unijnego planu dziatania
dla chorob rzadkich” wraz z wydarze-
niem towarzyszacym ,taczenie badan
naukowych i opieki nad pacjentami”,
ktorego bylismy wspotorganizatorami
razem z Ministerstwem Zdrowia, War-
szawskim Uniwersytetem Medycznym
i miedzynarodowymi partnerami Euror-
disem i Erdera. Taka konferencja zdarza
sie raz na 13 lat, dlatego cieszymy sie,
ze w ramach Polskiej Prezydencji 2025
udato sie zaznaczy¢ rowniez temat
chorob rzadkich.

W trakcie wydarzenia miato tez miej-
sce odstonigcie pierwszego i jedynego
w Polsce Muralu dla Choréb Rzadkich.
Niektorzy moga zapytaé dlaczego zebra
jest centralnym elementem muralu?
Pacjenci z chorobami rzadkimi czesto
poréownywani sg do zebr, poniewaz nie
ma dwoch zebr o identycznym uktadzie
paskow, tak samo jak nie ma dwdch
takich samych historii pacjentéw z cho-
robami rzadkimi. To piekna metafora réz-
norodnosci i indywidualnosci pacjentow
z chorobami rzadkimi — kazda historia,
kazda diagnoza, kazdy przebieg choroby
— kazdy pacjent jest inny. Cieszymy sie,
7€ WSZySCy zaproszeni goscie, zaréwno
z polski, jak i z zagranicy, mogli wspot-
tworzy¢ mural poprzez symboliczne
odcisniecie dtoni na znak solidarno-
sci z osobami dotknigtymi chorobami
rzadkimi. Zebra jest bowiem nie tylko
symbolem wyjatkowosci, ale rowniez
symbolizuje site wspolnoty, wspotpracy
i wsparcia.

Eksperci szacuja, ze istnieje okoto
10 000 choréb rzadkich. Wiemy, ze ich
réznorodnosé jest ogromna i dotykaja

wszystkich organéw i narzadéw w ludzkim
ciele. Czy to oznacza, ze potrzeby pa-
cjentéw z chorobami rzadkimi s3 rowniez
catkowicie odmienne?

Tylko czesciowo. Okazuje sie, ze zarow-
no potrzeby, jak i wyzwania chorych
na rozne choroby rzadkie sg bardzo
zblizone. Jako Krajowe Forum Orphan
co roku przeprowadzamy przekrojowe
badanie potrzeb pacjentéw z choroba-
mi rzadkimi. Mozemy poréwnac wyniki
juz na przestrzeni 5 lat, w ktorych
prowadzilismy badanie i one pokazuja
w zasadzie jedno — nadal brakuje praw-
dziwie holistycznej opieki nad pacjen-
tem z chorobg rzadka i to praktycznie
we wszystkich obszarach, a pytamy
pacjentow w badaniu o dostep do dia-
gnostyki, leczenia, rehabilitacji, opieki
socjalnej (w tym opieki wytchnienio-
wej), o system orzekania o niepetno-
sprawnosci, o potrzeby w zakresie
edukacji i opieki psychologicznej dla
chorych i opiekunow.
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Plany dla choréb rzadkich doprowa-
dzity do opracowania wielu systemo-
wych rozwigzan, nadal jednak czekamy
na ich systemowe wdrozenie. A to
i tak kropla w morzu potrzeb, ponie-
waz zarowno ten, jak i poprzedni plan
dla choréb rzadkich obejmuje jedynie
kwestie medyczne. Dlatego pojawity sie
propozycje ustawy, ktéra ma szanse
wyjs$¢ naprzeciw wszystkim potrzebom
tej grupy chorych i stworzy¢ system
kompleksowej opieki nad pacjentem
z chorobg rzadka.
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Sztuczna inteligencja coraz mocniej wspiera badania nad nowymi lekami, takze na choroby rzadkie. Nie zastepuje

jednak naukowcow - to oni, korzystajac z intuicji i wiedzy, podejmuja kluczowe decyzje.

Dr hab. n. med.
(mgr farm.)

Piotr Lipinski
Kierownik Zaktadu
Neuropeptydow

w Instytucie Medycyny
Doswiadczalnej

i Klinicznej

W mediach pojawiaja si¢ opinie, ze Al
zastapi cztowieka w wielu dziedzinach.
Czy w przypadku odkrywania lekow
na choroby rzadkie mozemy si¢ tego
spodziewaé?

Nie, na pewno nie w najblizszej przy-
sztosci. Metody Al — zwtaszcza duze
modele jezykowe — sg zaskakujgco sku-
teczne w ttumaczeniach, przygotowaniu
streszczen czy w programowaniu. Ale
nawet tam okazuje sie, ze to narze-
dzie wspierajace, ale nie zastepujgce
cztowieka. Podobnie jest w chemii
i medycynie. Nobla z chemii w 2024
roku przyznano m.in. za wykorzystanie
Al w badaniach nad biatkami. Jest to
dowdd, ze sztuczna inteligencja realnie
wptywa juz na badania naukowe.

Dlaczego trudno stworzyé lek przy pomocy
komputera?

Odkrywanie lekdw ma w sobie cos ze
sztuki, nie jest to twarda inzynieria czy
nauka scista. W przeciwienstwie do
ttumaczenia czy programowania, gdzie
mamy miliardy przyktadow, na ktorych
mozna trenowa¢ metody Al, w chemii
lekow danych jest mato i sg bardzo
rozproszone. W przypadku choréb
rzadkich danych do trenowania jest
najczesciej bardzo mato. Nie da sie
wpisa¢ w wyszukiwarke: ,znajdz lek
na chorobe rzadky” i uzyskac nieza-
wodnej sugestii.

Jak w praktyce sztuczna inteligencja
pomaga w odkrywaniu lekéw?

Przede wszystkim w modelowaniu
oddziatywan miedzy potencjalnym
lekiem a biatkiem w organizmie. Moz-
na to porowna¢ do dopasowywania
skomplikowanych klockéw — czgsteczki

leku i czgsteczki biatka. Al przewiduje
ksztatt takiego kompleksu i podpowia-
da, jak go ulepszy¢, by czasteczka
byta bardziej aktywna. Kolejna rzecz
to przewidywanie wtasciwosci farma-
kokinetycznych — czy zwigzek dobrze
sie rozpuszcza, czy organizm go
wchtonie.

Czy to oznacza, ze decyzje podejmuje
komputer?

Absolutnie nie. Al to tylko, méwiac
przenosnie, doradca. Ostateczne decy-
zje podejmuje badacz, korzystajgc ze
swojej wiedzy i intuicji. A potem kazdy
,komputerowy lek” trzeba naprawde
zsyntezowac, sprawdzi¢ w laborato-
rium, przetestowaé¢ na zwierzetach
i w badaniach klinicznych. To pro-
ces dtugotrwaty i wymagajacy duzych
naktadow finansowych.

(Ozytaj wigcej na stronie:
chorobyrzadkie.com

EKSPERT

w chorobach
neurodegeneracyjnych

Diagnozowanie rzadkich choréb neurodegeneracyjnych to proces wymagajacy czasu, wiedzy i wyjatkowej

uwaznosci. Neuropsycholog nie tylko pomaga w rozpoznaniu choroby, ale tez wspiera pacjentow i ich bliskich

w codziennym radzeniu sobie z jej konsekwencjami.

Dr n. med. Anna
Barczak

Kierownik Platformy
Badan Chorob Rzadkich
i Cywilizacyjnych

IMDiK PAN

raca neuropsychologa w dia-
gnozowaniu rzadkich choréb
neurodegeneracyjnych wigze sie
nie tylko z licznymi wyzwaniami,
ale takze z istotnym wktadem,
ktore maja realny wptyw na zycie
pacjentow iich rodzin. Podkresla
to wartosc i integralne miejsce bada-
nia neuropsychologicznego w procesie
opieki zdrowotne;j.

Ze wzgledu na ich niskg czestosc
wystepowania neuropsycholog ma
ograniczong mozliwos¢ opierania sie
na szerokich normach populacyjnych
czy sprawdzonych algorytmach diagno-
stycznych — kazda diagnoza staje sie
indywidualnym procesem klinicznym.
Czasem trwa to bardzo dtugo, koniecz-
ne jest przeprowadzanie wielu ocen,

niekiedy miesiecy lub nawet lat obser-
wacji. Dostepne metody diagnostyczne
takze czasem sg niewystarczajgce. To
uwydatnia ztozonos¢ i znaczenie pracy
neuropsychologa.

W wielu przypadkach precyzyjna oce-
na neuropsychologiczna jako pierwsza
sygnalizuje nietypowy wzorzec otepien-
ny i ukierunkowuje dalszg diagnosty-
ke na rzadkag jednostke chorobowa.
Identyfikacja charakterystycznego pro-
filu poznawczo-behawioralnego bywa
niekiedy kluczowa dla postawienia
trafnej diagnozy. Po jej uzyskaniu
neuropsycholog odgrywa wazng role
w inicjowaniu odpowiedniego poste-
powania niefarmakologicznego, ktére
moze obejmowac rehabilitacje poznaw-
cza lub interwencje behawioralne.

Rolg neuropsychologa jest takze
wsparcie pacjenta i jego bliskich
w radzeniu sobie z diagnozg i jej kon-
sekwencjami. Umiejetnos¢ przekazy-
wania trudnych informacji w sposoéb
empatyczny, a jednoczesnie rzeczowy
oraz proponowanie realistycznych
strategii adaptacyjnych, takich jak
zmiana stylu zycia czy poszukiwa-
nie wsparcia spotecznego, stanowig
nieodtgczny element opieki. W ten
sposob neuropsycholog nie tylko przy-
czynia sie do rozpoznania choroby,
lecz takze pomaga budowac¢ ramy
funkcjonowania pacjenta w nowej
rzeczywistosci — co jest jednym
Z najwazniejszych aspektéw holistycz-
nego podejscia do rzadkich choréb
neurodegeneracyjnych.

Czytaj wiecej na stronie:
chorobyrzadkie.com
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Fenyloketonuria
—zycie z dieta PKU

PKU to rzadka, uwarunkowana genetycznie choroba metaboliczna, ktérej skutkiem moga by¢ powazne zmiany

neurologiczne. Funkcjonowanie pacjentow zalezy od stosowania restrykcyjnej diety opartej na preparatach

biatkozastepczych (pozbawionych fenyloalaniny).

Magdalena Zieliriska
Lekarz specjalista
pediatrii, Poradnia
Chorob Metabolicznych
IMiD w Warszawie

Czym doktadnie jest fenyloketonuria?

Fenyloketonuria jest jednym z naj-
czesciej wystepujagcych wrodzonych
btedéw metabolizmu. Wynika z muta-
cji (uszkodzenia) genu hydroksylazy
fenyloalaniny, co prowadzi do upo-
Sledzenia przemiany aminokwasu
fenyloalaniny do tyrozyny. Skutkuje
to kumulacjg fenyloalaniny we krwi,
co dziata toksycznie na osrodkowy
uktad nerwowy (OUN), oraz wtornym
niedoborem tyrozyny, ktéra jest prekur-
sorem na przyktad neurotransmiterow
czy hormondw tarczycy. W Polsce PKU
wystepuje 1:7000 do 1:8000 0s06b.

Dlaczego tak wazna jest weczesna dia-
gnoza fenyloketonurii?

Przetom nastapit wraz z ich wpro-
wadzeniem po uptywie 48 godzin
od narodzin dziecka. Wczesna dia-
gnostyka pozwala od razu wigczy¢
diete, obnizy¢ poziom fenyloalaniny
i zapobiec uszkodzeniom OUN. Kiedy
nie byto przesiewu noworodkowego,
pierwsze objawy obserwowano dopiero
okoto 2.-3. miesigca zycia, a nawet
pdzniej.

Jakie sg skutki nieleczenia PKU?

Konsekwencjami braku wczesnego
leczenia sg przede wszystkim ciezka
niepetnosprawnosc¢ intelektualna oraz
ruchowa. Czesto tacy chorzy do korica
zycia sg uzaleznieni od drugiej osoby,
majg problemy z przemieszczaniem
sie, mowieniem i decydowaniem
o sobie. Kolejng grupa sa pacjenci
rozpoznani, ktoérzy nie przestrzegajg
diety ubogofenyloalaninowej zgodnie
z zaleceniami lekarza i dietetyka.
Zalecenia bezpiecznego stezenia feny-
loalaniny w zaleznosci od wieku to

2-6mg% do 12. roku zycia, 2-10mg%
po 12. urodzinach (wyjatek to cigza
2-6mg%!). W zaleznosci od konkret-
nego przypadku obserwujemy rézne
skutki choroby.

Na czym polega dieta PKU i dlaczego
trzeba jej przestrzegaé przez cate zycie?
W Polsce ztotym standardem lecze-
nia fenyloketonurii jest dieta ubo-
gofenyloalaninowa. Fenyloalanina to
aminokwas, ktory jest dostarczany
praktycznie z kazdym pokarmem.
W zaleznosci od tego, jaka toleran-
cje fenyloalaniny ma pacjent, musimy
odpowiednio dostosowywac jej podaz.
Wymaga to ograniczenia wszystkich
produktow o wysokiej zawartosci biatka
oraz wprowadzenia specjalnych prepa-
ratow biatkozastepczych (bezfenyloala-
ninowych lub z niewielkg zawartosciag
fenyloalaniny). Poza tym pacjenci spo-
zywajg produkty dozwolone, gtéwnie
owoce i warzywa, a takze specjalne
produkty niskobiatkowe, na przyktad
makarony czy pieczywo.
Fenyloalanina dziata toksycznie na
mozg, oczywiscie najbardziej na ten,
ktéry dopiero sie rozwija. Konieczne
jest jednak leczenie przez cate zycie,
a nie tylko w wieku dzieciecym, bo
konsekwencje nieprzestrzegania diety
widoczne sg tez u dorostych. S to:
zaburzenia koncentracji, zmniejszona
szybkosc reakcji, problemy z pamiecia,
obnizony nastroj, problemy spoteczne
i emocjonalne. W przypadku niestoso-
wania zalecanego preparatu biatkoza-
stepczego i jednoczesnego stosowania
diety niskobiatkowej moze dojs¢ do
niedoboréw zywieniowych, dlatego pre-
paraty sg tak wazne w codziennym
uzyciu. Fenyloketonuria jest ,mfodg”

chorobg, wcigz badang, zatem o wielu
konsekwencjach niestosowania diety
jeszcze nie wiemy.

Czym sa preparaty PKU?

Zapewniajg biatko pozbawione fenylo-
alaniny lub z jej niewielka zawartoscia
oraz makro- i mikroelementy. Wyste-
pujg w roznych formach: proszku do
rozrobienia z wodg albo gotowych do
spozycia tubek. Sg podstawag zywie-
nia pacjenta. W Polsce preparaty PKU
podlegajg refundacji.

b b

Kobiety planujace cigze
powinny zgtosic sie do poradni
metabolicznej, aby odpowiednio
przygotowac sie do cigzy.

Czy pacjentki z PKU moga zajsé w ciazg?
Moga, ale bardzo wazne jest przy-
gotowanie do cigzy. Zbyt wysokie
stezenie fenyloalaniny wigze sie
z ryzykiem nieprawidtfowego rozwoju
ptodu, a w szczegdlnosci rozwoju
mozgu, serca i przewodu pokarmo-
wego. U tych dzieci moze wystapic
matogtowie, zahamowanie wzrostu,
a takze niepetnosprawnosc¢ intelektu-
alna. Kobiety planujgce cigze powinny
zgtosi¢ sie do poradni metabolicznej,
aby odpowiednio przygotowa¢ sie do
cigzy, a przede wszystkim obnizy¢
stezenia fenyloalaniny we krwi do
bezpiecznych wartosci.

[ J
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(Czytaj wiecej na stronie:
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SYLWETKA PACJENTA

Przemystaw Banasiuk
Pacjent z fenyloketonuria

Miedzy pokusami

Na jednej szali che¢ wyprobowania nowych smakdéw, a na drugiej walka o zdrowie, ktéra oznacza niemal catkowite
wykluczenie naturalnego biatka z jadtospisu. Tak wyglada codzienno$¢ osdb z fenyloketonurig (PKU). Jak pacjenci sobie

ztymradza?

(Czytaj wiecej na stronie:
chorobyrzadkie.com

Dieta PKU to dla ciebie walka, kompromis
czy moze sposéb na uwazniejsze zycie?
Jezeli mozna méwi¢ o walce, to jest
to wytgcznie walka z samym sobg
i z pokusami. Bardziej okreslitbym to
jako kompromis, bo z jednej strony
moéwimy o odpuszczeniu takich produk-
téw, na ktére mamy ochote, a z dru-
giej celem jest przeciez zachowanie
zdrowia.

Dieta PKU wymaga uwazniejszego
patrzenia na jedzenie. Liczenie biatka,
fenyloalaniny — to moja codziennos¢.
Jadtospis buduje gtéwnie w oparciu
0 warzywa, owoce i specjalne pre-
paraty PKU. Mimo ograniczen moz-
na jes¢ smacznie i niemonotonnie.
Inspiracje czerpie z ksigzek kucharskich
i warsztatow kulinarnych dla osoéb
z fenyloketonuria.

Najtrudniejsze jest planowanie
i zabezpieczenie prowiantu na kaz-
dg okolicznos¢, bo konsekwencje
odstepstw od jadtospisu sg duze.

Zdarzaja sie¢ takie dni, w ktérych nie
wszystko idzie zgodnie z planem? Co
wtedy najbardziej pomaga ci wrécié na
wiasciwe tory?

W zasadzie nigdy nie zboczytem z tych
toréw. Zawsze trzymam sie diety. Zda-
rzaty sie jednak pewne odstepstwa,
polegajagce na tym, ze zapominatem
0 wypiciu danej porcji preparatu PKU,
co pozniej nadrabiatem. Nastepowato
to w pedzie pracy albo gdy miatem
gtowe zajetg czyms$ zupetnie innym.

W pewnym momencie zaczynatem
czu¢, ze dostownie opadam z sit.
Wigzato sie to tez z pogorszeniem
nastroju i koncentracji. Moja efektyw-
nos¢ w wykonywaniu jakichs zadan
znacznie spadata.

A jak sobie radzisz z dieta podczas wyjsé
do restauracji, na imprezy czy w czasie
wakacyjnych podréozy? Ttumaczysz zna-
jomym, dlaczego nie mozesz spozywaé
niektérych produktow?

Zawsze spotykatem sie z petnym
zrozumieniem. Znajomi wrecz pytali:
,gdzie idziemy, zebys$ tez mogt cos
zjes¢?". Dopiero co poznanym 0SO-
bom raczej nie mowie o chorobie.
Dopiero gdy kto$ zauwazy, ze jem
co$ nietypowego, to ttumacze, na
czym polega PKU.

Kazde wyjscie na miasto to wyzwa-
nie, poniewaz wigze sie z dtugim roz-
poznaniem, CO serwujg restauracje.
Czasem musze poprosi¢ o niedoda-
wanie sktadnika, ktory stanowi funda-
ment tego positku, co moze wydawac
sie komus dziwne.. Problemem sg
tez imprezy takie jak wesela. Musze
odpowiednio poinformowac organiza-
tora, aby dostosowat dla mnie positki.

Podczas podrozy zawsze mam
gigantyczny bagaz, z uwagi na pre-
paraty PKU i podstawowe produkty
niskobiatkowe (trudno dostepne
w sklepach spozywczych). Wiadomo,
ze przez to czesto omija mnie aspekt
odkrywania kuchni $wiata. Musze sie

z tym pogodzié, ale czasem szkoda,
ze nie mozna sprobowaé egzotycz-
nych przysmakow. Na przyktad w Azji
widziatem grillowanego krokodyla
i gdybym mogt, to na pewno bym
go skosztowat w formie ciekawostki
i przygody.
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Jak myslisz - co w twojej codzienno-
$ci z PKU najbardziej zdziwitoby kogos,
kto nie musi tak szczegétowo mysleé
o jedzeniu?

Kiedy wchodze do sklepu czy ide na
lunch ze znajomymi z pracy, to oni
moga wybierac z catego asortymentu,
co im sie zywnie podoba. Ja w takich
miejscach juz automatycznie skupiam
sie tylko na tym, co dozwolone. Wiele
0s06b, ktére nie zetknety sie z PKU,
ze zdziwieniem reaguje na to, ze nie
moge jes¢ produktow, ktore sg prze-
ciez podstawg zywienia.
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WAZNE

Cowiemyo
?

Czym jest nocna napadowa hemoglobinuria, jak sie objawia, jak jg leczymy i czy sama nazwa wskazuje na objawy?

0 tym rozmawiamy z prof. dr. hab. n. med. Jerzym Windyga, kierownikiem Kliniki Zaburzerh Hemostazy i Chordb

Wewnetrznych Instytutu Hematologii i Transfuzjologii w Warszawie.

Prof. dr hab. n. med.
Jerzy Windyga
Kierownik Kliniki
Zaburzen Hemostazy

i Choréb Wewnetrznych
Instytutu Hematologii

i Transfuzjologii

w Warszawie

Jaka choroba jest nocna napadowa
hemoglobinuria (PNH)?

Zacznijmy od tego, ze jest to choroba
hematologiczna i bardzo rzadka — cze-
stotliwos¢ wystepowania szacuje sie
na 15 0sob na milion. Jest spowodo-
wana przez mutacje w genie PIG-A.
Nagle dochodzi do mutacji w komaorce
macierzystej szpiku kostnego i ma to
pozniej wptyw na inne linie komorko-
we, a to w konsekwencji powoduje
objawy. Choc¢ jest to choroba klonalna
(komorki obarczone defektem okre-
Sla sie mianem klonu PNH), to nie
spetnia kryteriow choroby nowotwo-
rowej. PNH nie jest takze choroba
dziedziczna.

0 jakich objawach méwimy przy PNH?
PNH to choroba, ktérej sama nazwa
teoretycznie wskazuje na objawy.
Wystepujg nocne napady hemo-
globinurii, czyli utraty hemoglobiny
z moczem. Ta nazwa zostata ukuta
dziesiatki lat temu, natomiast dzi$
juz wiemy, ze hemoliza u pacjentow
z PNH wystepuje przewlekle (cho¢

moze sie okresowo nasila¢). Czyli PNH
wcale nie jest napadowa, nie jest ona
réwniez nocna, poniewaz hemoliza
utrzymuije sie niezaleznie od pory dnia.
Choroba objawia sie przede wszyst-
kim hemolizg, czyli niszczeniem
krwinek czerwonych. Inne objawy to
uczucie ogromnego ostabienia, a tak-
ze sktonno$é do zakrzepdw. Nalezy
podkresli¢, ze zakrzepica w PNH jest
bardzo charakterystycznie zlokalizo-
wana w obrebie zyt jamy brzusznej
- zyla wrotna, zyly watrobowe, zyty
kreskowe, zyta sledzionowa. Moga sie
takze pojawi¢ nadcisnienie ptucne czy
uposledzona funkcja nerek.

Kto najczesciej choruje?

Najczesciej choroba atakuje osoby
mtode, miedzy 30. a 40. rokiem zycia.
Nie mozemy tutaj wskaza¢ jakichs
czynnikéw predysponujacych do PNH.

W jaki sposob diagnozuje si¢ PNH?

W  pierwszej kolejnosci w morfo-
logii krwi obserwujemy niedokrwi-
stos¢ hemolityczng, czyli wynikajaca

z niszczenia krwinek czerwonych.
W diagnostyce roznicowej niedokrwi-
stosci  hemolitycznych wazne jest
wykonanie testu Coombsa (bezpo-
sredni odczyn antyglobulinowy).
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I najwazniejsze: w PNH niedokrwi-
stos¢ hemolityczna jest ,Coombs ujem-
na" (test daje wynik ujemny). Wynik
dodatni testu Coombsa pojawia sie
przy chorobach autoimmunologicz-
nych, ale nie przy PNH.

Czytaj wiecej na stronie:
chorobyrzadkie.com



MATERIALY PROMOCYJNE PRZYGOTOWANE | POCHODZACE OD MEDIAPLANET

& SYLWETKA PACJENTA

Czytaj wiecej na chorobyrzadkie.com

Cigza uratowata

mi zycie

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

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

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

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

llona Roszkowska-Rzemieniecka

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

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

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

Jak PNH wptyneto na pani codzienne
Zycie?

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

Ma pani kontakt z innymi pacjentami

| z PNH. Z jakimi problemami najcze$ciej

sie mierza?

Kiedy musimy skorzysta¢ z pomocy
innego specjalisty niz hematolog,
lekarze czesto nie wiedza, jak wia-
$ciwie sie nami opiekowac. Problemy
sg nawet w bardzo rutynowych spra-
wach, jak zwykta infekcja. Pracujemy
nad tym, by wiedza o naszej cho-
robie byta rozpowszechniona. Druga
kwestia wigze sie z ograniczeniem
wynikajagcym z koniecznosci leczenia
wykluczeniem. Musimy sie leczy¢
w konkretnych osrodkach. Sg pacjenci
tacy jak ja, ktoérzy mieszkajg blisko
szpitala, ale sg i tacy, u ktdérych ta
odlegto$é jest mierzona w setkach
kilometréw. Udostepnienie nam nowe;j
terapii, wymagajacej podawania co 2
miesigce (wczesniej co 2 tygodnie),
byto ogromnie pozytywna zmiang, za

ktéra jesteSmy wdzigeczni. Pozostaje
jednak pewna grupa chorych, ktérzy
muszg wtozy¢ wiecej wysitku w to,
by dociera¢ na leczenie. Jesli kto$
mieszka bardzo daleko od szpitala
i ma np. dzieci, to wcigz musi anga-
zowaé w swoje leczenie innych.

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

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

<104

NIMIOZON VLYY




Czytaj wigcej na chorobyrzadkie.com MATERIALY PROMOCYJNE PRZYGOTOWANE | POCHODZACE OD MEDIAPLANET

INFOGRAFIKA

Czym jest PNH?

Nocna napadowa hemoglobinuria (PNH) to ultrarzadka choroba, w ktorej dochodzi do przedwczesnego
rozpadu czerwonych krwinek w naczyniach krwionosnych (hemolizy wewnatrznaczyniowe;j).
Diagnoza przebiega na podstawie badan imunofenotypowych z wykorzystaniem cytometrii przeptywowe;.

Jakie sa objawy? tyle wynosi

30 LAT mediana wieku
ogromne zmeczenie
oraz bole glowy

zachorowania
nadmsmeme piucne

zakrzepy zylne )
oraz duszno$é

bol w jamie brzusznej
i klatce piersiowsj
diugo utrzymujaca
sie anemia ciemne )

zabarwienie moczu

zaburzenia erekgji zai6tcenie
oraz funkeji nerek powiok ciata

Leczenie

e Inhibitory G5 i C3 (wlewy dozylne)
o Lek, ktory dziata na poczatkowa $ciezke aktywacji dopetniacza
e Terapia skojarzona (podanie leku w formie dozylnej oraz nowego leku w formie doustne;)
-~ e Monoterapia doustna (podanie innowacyjnego leku jedynie w formie doustne;)
_Y7° o Lek podawany w formie podskodrnej

Wyzwania pacjentow z PNH

e Obecnie dostepne terapie w Polsce wymagaja czestych wizyt w osrodkach
hematologicznych wg rygorystycznego harmonogramu w scisle okreslonych odstepach czasu

¢ Nie wszyscy pacjenci uzyskuja petna kontrole choroby, czes¢ moze doswiadczaé nadal
objawdw, takich jak zmeczenie, przetomy hemolityczne, pogtebiajaca sie niedokrwistos$é

e czy epizody zakrzepowo-zatorowe

o Niska swiadomosé o chorobie: nawet lekarze czesto nie wiedza, jak wtasciwie opiekowaé
pacjentami z PNH



