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Na podstawie:
Konferencja prasowa Plan Chorob Rzadkich w IMiD w Warszawie, 24.08.2021r.
Plan Choréb Rzadkich, zatacznik do uchwaty nr 110 Rady Ministrow z dnia 24 sierpnia 2021 r. (poz. 883); Monitor Polski, 2-92.

Codalejz

Co wiemy o chorobach rzadkich?

Do tej pory rozpoznano okoto 8 tys. cho-
rob rzadkich. W wiekszosci sg to powaz-
ne i wyniszczajgce schorzenia o podtozu
genetycznym, ktére u 50 proc. pacjentow
ujawniajg sie w wieku dzieciecym. | chociaz
pojedynczo dotykajg niewielkg czes¢ popu-
lacji, stanowig ogromne wyzwanie zdro-
wotne i spoteczne, gdyz zazwyczaj maja
przewlekty lub ciezki przebieg, a takze czesto
wspotistniejg z niepetnosprawnoscia i moga
konczy¢ sie weczesnym zgonem. — Choroby
rzadkie dotyczg bardzo matej grupy ludzi.
Definicja, ktérg przyjeta Unia Europejska, jest
taka, Ze jest to mniej niz pie¢ przypadkéw na
10 tys. Tylko ze tych choréb jest bardzo duzo,
a w Polsce cierpi na nie od 2 do 3 mIn oséb
— moéwit Adam Niedzielski, minister zdrowia,
podczas konferencji prasowej w Instytucie
Matki i Dziecka. Chorzy w Polsce od wielu lat
znajdujg sie w trudnej sytuacji, gdyz koszt
diagnostyki i leczenia jest z reguty wysoki.
Trzeba takze podkresli¢, ze zaledwie 5 proc.
chorych ma dostep do terapii. Tym samym
majg oni nierzadko obnizong jakos¢ zycia
oraz utrudniony dostep do edukacji i pracy.
Wdrozenie odpowiednich rozwigzan syste-
mowych byto zatem konieczne, aby popra-
wic¢ ich sytuacje.

Konkretny Plan dla chorych?

Narodowy Plan dla Choréb Rzadkich opisu-
je dziatania na lata 2021-2023. Wydatki na
realizacje jego zadan majg wynies$¢ tacznie
128,9 min zt. Plan zaktada zmiany w szesciu
obszarach: osrodki eksperckie, diagnosty-
ka, dostep do lekéw i srodkow specjalnego
przeznaczenia zywieniowego, polski Rejestr
Choréb Rzadkich, Paszport Pacjenta z Cho-
robg Rzadka i Platforma Informacyjna
,Choroby Rzadkie”. — Plan jest niezbedny
do zarzadzania tak duzym obszarem zdro-
wotnym, przyczyni sie on do ograniczenia
udzielania zbednych $wiadczen opieki zdro-
wotnej, poniewaz dostep do koordynowanej
opieki nad pacjentami z chorobami rzadkimi
pozwoli na szybszg diagnoze i rozpoczecie
leczenia, co zmniejszy liczbe dodatkowych

()

Jego celem jest ,wypracowanie dziatan, ktére powinny zostac

z chorobami rzadkimi”. Co to oznacza w praktyce?

hospitalizacji — zaznaczyt minister zdrowia.
Zgodnie z Planem chorzy beda mieli tatwiej-
szy dostep do lekow, ktére bedg zapewnione
w ramach Funduszu Medycznego ze $rod-
kéw na innowacyjne technologie lecznicze.
Istotne jest takze wprowadzenie Paszportu,
ktory bedzie umozliwiat szybkie zaopiekowa-
nie sie pacjentem, gdy pojawi sie on np. na
Szpitalnym Oddziale Ratunkowym (SOR) lub
w gabinecie innego lekarza. Podczas kon-
ferencji minister podkreslit takze, ze liczba
choroéb rzadkich stale sie zwieksza, dlatego
tez wiedza o nich powinna by¢ aktualizo-
wana. — Platforma o chorobach rzadkich
bedzie dostarcza¢ pacjentom, specjalistom,
wszystkim osobom, ktére sg zaangazowane
w proces terapeutyczny w przypadku cho-
réb rzadkich, wiedze i aktualizacje — dodat
Adam Niedzielski podczas wspomniangj
konferenciji.

Co wykonano w ramach Planu, ana co
jeszcze czekamy?

W listopadzie zesztego roku minister zdrowia
zrealizowat pierwsze zadanie Planu — w roz-
porzadzeniu w sprawie priorytetéw zdro-
wotnych uwzglednit poprawe diagnostyki
i leczenia chorob rzadkich. Ponadto w resor-
cie pod koniec 2021 r. trwaty prace nad
powotywaniem zespotow, ktérych zadaniem
bedzie okreslenie regulacji koniecznych do
wdrazania rozwigzan w szesciu obszarach
Planu, a takze prace umozliwiajagce powo-
fanie e-rejestru choréb rzadkich. Z kolei do
konca wrzesnia 2022 r. ma zosta¢ zapewnio-
ne zaplecze aparaturowe i infrastruktura do
realizacji wielkoskalowych badan genetycz-
nych, a do korica listopada 2022 r. ma zosta¢
opracowany Paszport Pacjenta z Chorobg
Rzadka. Plan okresla takze, ze do konca
2022 r. poznamy liste specjalistycznych
Osrodkoéw Eksperckich Choréb  Rzadkich,
zostang opracowane i wdrozone modele
rozliczert swiadczent w ramach hospitalizacji
i w trybie ambulatoryjnym, a takze zostanie
opracowany wykaz $wiadczen z zakre-
su wielkoskalowych badari genomowych
w chorobach rzadkich.

24 sierpnia 2021 r.rzad przyjat Narodowy Plan dla Chorob Rzadkich.

podjete w zakresie poprawy jakosci opieki medycznej nad pacjentami
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Nowoczesne rozwiazania w leczeniu

Fenyloketonuria (PKU) jest chorobg metaboliczng, w ktérej zastosowanie specjalnej diety

ubogofenyloalaninowej zapewnia chorym prawidtowy rozwaj fizyczny i intelektualny.

Czym jest fenyloketonuria i jaki jest jej profil
epidemiologiczny?

Fenyloketonuria to najczestsza wrodzona wada
przemiany aminokwasoéw. Przyczyng objawéw
klinicznych PKU jest brak aktywnosci enzymu
hydroksylazy fenyloalaniny, ktéry metabolizuje
fenyloalanine do tyrozyny. Nieprzetworzona feny-
loalanina gromadzi sie w organizmie, wywierajac
toksyczne dziatanie, szczegdlnie na osrodkowy
uktad nerwowy. Wczesne rozpoznanie choroby
jest mozliwe dzieki badaniom przesiewowym
noworodkéw. W 3. dobie zycia z piety dziecka
pobierana jest krew na specjalng bibute. Apeluje
do rodzicéw, by nie zabraniali wykonania tego
badania.

Wystepowanie fenyloketonurii na $wiecie
jest rozne. Przyktadowo: w Karaczajo-Czerkie-
sji, jednej z republik Federacji Rosyjskiej, jest
to 1 przypadek na 850 noworodkdw, w Japonii
—1na 125 tys. W Polsce rozpoznaje sie feny-
loketonurie u 1 na ponad 8 tys. noworodkdw.

Istnieje kilka postaci fenyloketonurii, w zalez-
nosci od aktywnosci enzymu hydroksylazy feny-
loalaniny. W Polsce u ok. 74 procent chorych jest
to fenyloketonuria klasyczna, w ktérej stwierdza
sie najwyzsze stezenia fenyloalaniny we krwi.

Jakie sa metody leczenia fenyloketonurii?
Czy istnieje innowacyjna terapia choroby?

Klasyczne leczenie polega na stosowaniu diety
ubogofenyloalaninowej. Chory nie moze spozy-
wac produktow zawierajgcych naturalne biatko
— m.in. miesa, wedlin, ryb, nabiatu, nasion, zia-
ren zbdz. Zrédtem biatka sg specjalne preparaty
aminokwasowe pozbawione fenyloalaniny. Uzu-
petnienie diety stanowi specjalna zywnos¢ nisko-
biatkowa oraz warzywa i owoce.

Istniejg tez nowe terapie, np. kofaktorowa czy
terapia enzymatyczna stosowane juz w USA
i wybranych panstwach Unii Europejskiej. Prowa-
dzone sg takze badania w kierunku terapii bakte-
ryjnej, mRNA oraz genowej.

Jak przedstawia si¢ dostep do innowacyjne-
go leczenia w Polsce? Co w tej kwestii uleglo
zmianie?

W Polsce nie sg jeszcze dostepne terapie geno-
wa ani enzymatyczna. Mamy za to od niedawna
tworzone nowatorska metoda preparaty oparte
na glikomakropeptydach, czyli biatkach serwat-
kowych pochodzacych z mleka krowiego. Jest
to bardzo dobra wiadomos¢ dla pacjentéw,
poniewaz sg to produkty naturalne. Do tej pory
chorzy przyjmowali specjalistyczne preparaty
syntetyczne, ktére maja specyficzny, nie zawsze
dobrze tolerowany smak i zapach. Teraz moga
oni wzbogaci¢ swojg diete o naturalny, tagodny
produkt GMP.

Jakie korzysci terapeutyczne niesie zasto-
sowanie produktu GMP?

Nowe preparaty GMP majg delikatny smak
i przyjemny zapach, nie powodujg dyskomfortu
w przewodzie pokarmowym. Poniewaz zawie-
rajg niewielkie ilosci fenyloalaniny, nie moga
by¢ jedynym Zrédtem biatka dla wiekszosci
chorych z PKU, a ich udziat w leczeniu nale-
7y ustali¢ z lekarzem i dietetykiem z poradni
metabolicznej. Zawartos¢ egzogennych i endo-
gennych aminokwaséw, w tym matej ilosci
fenyloalaniny, weglowodandw, ttuszczu, wita-
min, sktadnikéw mineralnych sprawia jednak,
Zze moga by¢ one spozywane jako oddzielny
positek, poprawiajac komfort leczenia chorych
z PKU.

Jak wyglada zycie pacjenta z choroba?
Chorzy na fenyloketonurie powinni stosowac
diete ubogofenyloalaninowa przez cate zycie.
Dzieki prawidtowemu leczeniu pacjenci funkcjo-
nujg podobnie do swoich réwiesnikéw — ucza
sie, pracujg, zdobywajg stopnie naukowe,
zaktadajg rodziny.

Szczegodlng grupe stanowig kobiety z PKU
planujace cigze lub bedace w cigzy. Musza
bardzo restrykcyjnie przestrzega¢ zalecen die-
tetycznych i pozostawac¢ w Scistym kontakcie
z poradnig metaboliczna.
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SYLWETKA

- szesc dtugich lat od
plerwszych objawow do
Innowacyjnego leczenia

Choroba Castlemana jest jednym z tych

schorzen, o ktorych warto mowic

w kontekscie diagnostyki i dostepu do

nowoczesnego leczenia. Jak zatem wyglada
ta Sciezka? O to zapytaliSmy pacjenta, pana

Marka Rewolinskiego, na co dzien prawnika.

Marek Rewolinski
Pacjent cierpiacy na
chorobe Castlemana,
na co dzien prawnik

°
2
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na stronie:

Jak to wszystko si¢ zaczelo? Kiedy zaczal pan
podejrzewacd, ze co$s moze by¢ nie tak?
Przyznam szczerze, ze nie zaczeto sie u mnie od
samych objawdw, ale od ztych wynikéw badan.
Otéz pracujgc jako radca prawny na etacie, co
jakis czas wykonywatem badania okresowe.
Wtedy jeszcze nie czutem sie Zle, nic nie zwia-
stowato mojej kilkuletniej walki o zdrowie. Po
otrzymaniu wynikéw z wysokim OB od razu
umowitem sie na wizyte u mojego lekarza POZ,
pani doktor Swiderskiej-Tomaszewskiej. Powtd-
rzytem badanie, by wykluczy¢é pomytke. Gdy
tylko otrzymatem ponowne wyniki, okazato sie,
ze odczyn Biernackiego, czyli OB, byt na jeszcze
wyzszym, niebezpiecznym poziomie. Dlatego
tez nastepnego dnia przyjeto mnie na oddziat
wewnetrzny Szpitala MSWIA w Bydgoszczy, aby
poznac przyczyne tego stanu.

Jakie symptomy panu doskwieraly?

Na poczatku diagnostyki miatem bardzo wysokie
OB, CRP oraz niedokrwisto$¢ — spadta mi hemo-
globina. Zaczatem odczuwac przewlekte, niewy-
ttumaczalne innymi przyczynami zmeczenie. Nie
miatem energii, bytem apatyczny. Motywowany
przez rodzine i przyjaciot — lekarzy badatem sie
zatem dalej.

Jak wygladala Sciezka diagnostyczna? Jakie
badania musial pan wykona¢?

W Szpitalu MSWIA w Bydgoszczy przeprowa-
dzono wiele badan. Od jednego z lekarzy padto
pytanie o wystepowanie szpiczaka mnogiego
w mojej rodzinie. Nadal jednak nie byto diagnozy.
Udatem sie zatem do hematologa do Poznania.
Tam po ok. 2 tygodniach otrzymatem wynik
badania szpiku kostnego, ktéry nie wskazywat
jednoznacznie szpiczaka, bo niepozadanych
przeciwciat monoklonalnych byto relatywnie
niewiele. Lekarz stwierdzit, ze moze to by¢ bar-
dzo wczesna faza tej choroby, niewymagajaca
leczenia, lecz obserwacji. Nie pozostawitem
tego losowi i zaczatem dalej drazy¢. Od kolej-
nego specjalisty w Krakowie dowiedziatem sie,
ze absolutnie nie jest to szpiczak, ale inna cho-
roba autoimmunologiczna, dlatego powinienem
diagnozowac sie dalej. W Centralnym Szpitalu

Klinicznym UCK WUM w Warszawie jeden z leka-
rzy zdiagnozowat u mnie amyloidoze tancuchowa
pierwotna. Wykryto u mnie wystepowanie amylo-
idu, czyli szkodliwego biatka, ktére na szczescie
nie kumulowato sie w narzadach, ale odktadato
sie w tkance ttuszczowej. Zaproponowano mi
autoprzeszczep szpiku, ktéry chciatem odwlec
w czasie ze wzgledu na staranie sie z zona
o dziecko. Szukatem innych rozwigzan i dzieki
temu trafitem do Wielkiej Brytanii, by pogtebi¢
diagnostyke. Na wyspach pierwszy raz ustysza-
fem o chorobie Castlemana, a dalsze badania
w Polsce tylko jg potwierdzity. Wykonano mi
test SAP niedostepny w Polsce oraz zalecono
diagnostyke w tym kierunku. Lekarz w Polsce
zasugerowat i przeprowadzit chirurgiczne wycie-
cie jednego z weztéw chtonnych do badania. Ono
za$ ostatecznie wieloogniskowg chorobe Castle-
mana potwierdzito.

Jak dlugo trwalo rozpoznanie idiopatycznej
wieloogniskowej choroby Castlemana?
Sciezka diagnostyczna byta niezwykle czaso-
chtonna. U mnie od pierwszego badania krwi
wykazujgcego nieprawidtowosci do rozpoznania
minety ponad trzy lata. Mogtoby to trwac dtuzej,
gdyby nie moja determinacja. Po drodze, jak
widag, jest wiele zwodniczych wynikéw sugeru-
jacych inne schorzenia.

7 jakimi problemami musial si¢ pan boryka¢
w calym procesie diagnostycznym? Co bylo
najtrudniejsze?

Mdj proces diagnostyczny byt dtugi. Musiatem
wykazaé sie determinacjg w walce o moje zdro-
wieizycie. Niekiedy decydowac, ze opéZniam cos
(przeszczep szpiku) lub nie godze sie na cos (ste-
rydy). Po otrzymaniu odpowiednich dokumentéw
od prof. W. Jedrzejczaka i dra G. Charlinskiego
sam stoczytem walke z NFZ, by mie¢ zgode na
wizyte w NAC w Londynie. Bardzo sie ciesze, ze
otrzymatem pomoc i na zadnym etapie nie zosta-
tem zlekcewazony. Pragne jednak w tym miejscu
zaznaczy¢, ze niestety w Polsce pacjenci zmaga-
jacy sie z dtuga diagnostyka, a potem leczeniem
nie otrzymujg nalezytego wsparcia psycholo-
gicznego. Poczatkowo sugerowane choroby byty

tak naprawde bardzo cigzkie i z nie najlepszymi
rokowaniami. Mnie wspierali zona i przyjaciele,
jednak nie kazdy ma takie szczescie.

Jaki wyglada proces leczenia i jaki byl jego
przelomowy moment?

Na poczatku specjalisci mieli do zaoferowa-
nia dla mnie doktadnie to samo, co stosuje sie
w terapii szpiczaka mnogiego, czyli autologicz-
ny przeszczep szpiku i chemioterapie. Po takim
leczeniu marzenie o posiadaniu potomstwa
bytoby niemozliwe do spetnienia, dlatego tez
poprositem o inne rozwigzania. Powiedziano mi,
ze nie ma innych terapii, a to, co mozna zrobi¢,
to zatrzymanie choroby za pomocg steryddéw.
Na to réwniez nie mogtem sie zgodzi¢ ze wzgle-
du na tendencje do tycia. Pojechatem zatem
znowu do National Amyloidosis Centre w Lon-
dynie, gdzie poinformowano mnie, ze tego typu
schorzenia leczg u nich przeciwciatem nakiero-
wanym na receptor interleukiny 6. Lek ten znany
jest takze w Polsce, ale stosowany w terapii
reumatoidalnego zapalenia stawéw. | z powo-
déw tak naprawde niedoskonatosci prawnych
nie mozna byto go poda¢ w moim przypadku.
Poinformowano mnie, ze niemozliwe jest poda-
nie leku niezarejestrowanego w Polsce na te
chorobe, nawet jesli... dziata. Zrozumiatem, ze
nie zostatby zrefundowany, a lekarze narazili
sie na odpowiedzialno$¢. Wtedy tez ustyszatem
0 najnowoczesniejszym leku na wieloognisko-
wa chorobe Castlemana. Po wielu staraniach,
dzieki panu prof. Walewskiemu, a potem pani
doktor Ostrowskiej, otrzymatem to leczenie.

Jak zmienilo si¢ pana zycie po zastosowaniu
innowacyjnej terapii?

0d wykazania wysokiego OB do pierwszej kura-
cji lekiem minetfo ok. szesciu lat. Przed pierwsza
kuracjg bytem niezwykle przemeczony — proble-
mem byt dla mnie sam przyjazd samochodem
do Warszawy. Gdy tylko pierwszy raz otrzyma-
tem kropléwke, moje zycie wrdcito do normy.
Zostatem tez tatg dwojki wspaniatych dzieci.
Uprawiam sport, jestem aktywny zawodowo.
Innowacyjna terapia przywrécita mi moje daw-
ne zycie.
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EKSPERT

Dr n. med. Beata
Ostrowska
Specjalista
chemioterapii
nowotwordw, choréb
wewnetrznych,
hematolog, Klinika
Nowotworow
Uktadu Chtonnego,
Narodowy Instytut
Onkologii im. Marii
Sktodowskiej-
-Curie - Panstwowy
Instytut Badawczy
w Warszawie

Czym charakteryzuje si¢ choroba
Castlemana i jakie wyrézniamy jej
podtypy?

Choroba Castlemana jest tagodna, nie-
nowotworowg limfoproliferacjg, czyli
powiekszeniem weztéw chtonnych. Moze
miec¢ charakter miejscowy — wtedy mowi-
my o jednoogniskowej chorobie Castle-
mana. Gdy do powiekszenia weztéw
dochodzi w kilku lokalizacjach, jest to
posta¢ wieloogniskowa, ktéra zwykle
wigze sie z wystepowaniem wielu symp-
tomoéw ogdlnych. W etiologii choroby
Castlemana mozemy wyréznié typ zwia-
zany z wirusem HIV/HHV-8, wdwczas
nadekspresja interleukiny 6 (centralne
biatko zapalne) zwigzana jest z prolifera-
cjg wirusa. W pozostatych przypadkach
mamy do czynienia z tzw. postacig idio-
patyczng, w ktodrej przyczyna nadproduk-
cji interleukiny 6 pozostaje nieznana.

Jakie sa charakterystyczne objawy
idiopatycznej wieloogniskowej cho-
roby Castlemana (iMCD)?

W idiopatycznej wieloogniskowej cho-
robie Castlemana objawy zwigzane sa
z nadprodukcjg cytokin (w tym interle-
ukiny 6), wyrazaja sie m.in. w nieade-
kwatnym do naszej aktywnosci i wieku
zmeczeniu. Choroba objawia sie takze
brakiem apetytu i utratg masy ciata, moze
wystapi¢ gorgczka, poty nocne, a nawet
wysieki i obrzeki obwodowe. Czasem
w pierwszej kolejnosci mozemy zaob-
serwowac powiekszone wezty chtonne.
Jesli choroba dotyczy lokalizacji obwo-
dowych, beda to okolice szyjne, pachowe,
pachwinowe.

Jak wyglada epidemiologia iMCD
w Polsce i na Swiecie?

W Polsce nie mamy rejestru pacjentéw na
chorobg Castlemana. Zwykle powotujemy
sie na dane ze Standéw Zjednoczonych,
w ktérych moéwi sie o liczbie 4-5 ty-
siecy zachorowan w skali roku. 90 proc.
z nich to postac¢ jednoogniskowa, zas ok.
10 proc. to idiopatyczna choroba wielo-
ogniskowa, nieprzekraczajgca 600-1000
chorych. W Polsce szacujemy, ze jest
to kilka-kilkanascie, maksymalnie 20-30
przypadkéw w roku.

Jak wyglada Sciezka diagnostyczna
idiopatycznej wieloogniskowej cho-
roby Castlemana? Jakie badania sg
wykonywane w celu rozpoznania?
W 2017 roku w ramach miedzynarodo-
wej wspodtpracy opracowano kryteria
rozpoznania iIMCD. Na podstawie tego
algorytmu nalezy rozpoznac¢ powieksze-
nie weztdw chtonnych w przynajmniej
dwoch okolicach (wymiar min. 1 cm)
oraz pobra¢ je do badan histopatolo-
gicznych. W obrazie mikroskopowym
specjalista patolog moze zasugerowaé
rozpoznanie na podstawie charakte-
rystycznych cech. Dodatkowo istniejg
kryteria mniejsze, czyli kliniczne — obja-
wy oraz laboratoryjne — wyniki badan,
w tym wysoki poziom CRP i OB,
niedokrwistosé.

Dlaczego iMCD jest tak trudna do
zdiagnozowania? Z jakimi choro-
bami najczesciej réznicujemy idio-
patyczna wieloogniskowa chorobe
Castlemana?

Problemy diagnostyczne wynikaja z nie-
specyficznych objawéw i réznicowania
ich z innymi chorobami. Nawet obraz
histopatologiczny weztéw chtonnych
moze by¢ podobny do tego w innych
schorzeniach. iIMCD bardzo czesto
wymaga réznicowania z  wieloma
chorobami autoimmunologicznymi,
z zakresu reumatologii, w tym z reuma-
toidalnym zapaleniem stawodw, tocz-
niem trzewnym, chorobg Stilla, a takze
z chorobami infekeyjnymi (HIV, HHV-8
itp.). Istotne jest wykluczenie nowotwo-
ru uktadu chtonnego. W tym momencie
warto wykluczyé réwniez wystgpienie
zespotu POEMS.

Jak wyglada leczenie iMCD? Czy
polscy pacjenci maja dostep do
nowoczesnej terapii?

Dostepny jest lek celowany, czyli ciato
monkolonalne przeciw interelukinie 6,
zarejestrowany w tym wskazaniu
w Europie i USA. W tej chwili w Polsce
jest on dostepny w refundacji imiennej
w ramach RDTL — ratunkowego doste-
pu do technologii lekowych. By utatwié¢
dostep do tego typu leczenia w Polsce,

Choroba
Castlemana

- dlaczego

tak trudno ja
zdiagnozowac?

Choroba Castlemana nalezy do bardzo
rzadkich schorzen. Jej objawy sg
niespecyficzne, dlatego tez sciezka

diagnostyczna moze by¢ dtuga i wyboista.

trwajg starania o przyznanie programu
lekowego. Polscy pacjenci majg dostep
do nowoczesnych terapii, ale wymaga
on utatwienia.

2

Gdzie musi zglosic si¢ pacjent w celu
diagnostyki i leczenia? Jak znalezé
odpowiedni osrodek?

Wazng role odgrywa tu lekarz rodzinny.
Jezeli pacjent zgtasza sie do lekarza POZ
z gama niespecyficznych objawdéw, musi
on zleci¢ wykonanie badan laboratoryj-
nych (niedokrwisto$é, wysokie CRP i OB)
i podstawowych badan obrazowych
(powiekszone wezty chtonne). W tym
momencie nalezy skierowa¢ pacjenta
na biopsje i na tym poziomie specjalista
patolog moze zdiagnozowaé¢ chorobe.
Jest to jednak zalezne od jego do$wiad-
czenia, wiedzy oraz umiejetnosci wyklu-
czenia innych schorzen. Dlatego tak
wazna jest wymiana informacji pomie-
dzy klinicystg a patologiem. Bezcenna
jest konsultacja w osrodkach diagnozu- °
jacych i leczacych IMCD. Sg to duze jed- b 4
nostki hematologiczne przy akademiach
medycznych, np. w Krakowie, we Wro-
ctawiu, w Lublinie, Gdansku, Szczecinie
oraz w Centrum Onkologii w Warszawie.

Wiecejinformaciji
na stronie:
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Czerwienica prawdziwa
ajej objawyileczenie

Istnieje wiele rodzajow
nowotworow, ktoére dajg
nieswoiste objawy. Jednym z nich
jest czerwienica prawdziwa. Jakie
sg jej symptomy i konsekwencje?

Czym jest czerwienica prawdziwa i jak
przedstawia si¢ profil epidemiologicz-
ny choroby?

Czerwienica prawdziwa nalezy do przewlektych
nowotworéw szpiku kostnego. Dochodzi w niej do
zwiekszenia produkgji i w konsekwencji liczby kra-
zacych krwinek czerwonych, w mniejszym stopniu
takze innych komarek krwi — ptytek i leukocytéw.
Wséréd nowotworéw hematologicznych jest to
choroba dos$¢ czesta, natomiast w poréwnaniu
z chorobami cywilizacyjnymi, jak np. choroby ser-
ca czy cukrzyca, wystepuje ona rzadko (1-2 nowe
zachorowania na 100 tys. 0s6b na rok). Zwykle
pojawia sie u 0soéb starszych, ok. 60. roku zycia,
ale zdarza sie takze w mtodym wieku — 1 na 10
0s6b ma rozpoznanie ponizej 40. roku zycia.

Czy istnieja rozpoznane przyczyny
choroby?

Przyczyny czerwienicy prawdziwej nie sg w petni
poznane. W komdrce macierzystej krwiotworze-
nia dochodzi do kolejnych mutacji aktywujgcych

szlak sygnatowy JAK-STAT. Czynniki sprzyjajace
wystgpieniu choroby sg podobne jak w innych
nowotworach. Nie wiemy, jak jej zapobiec.

Jakie sa objawy choroby?

Objawy sg zalezne od stadium choroby. Zwiek-
szenie liczby czerwonych krwinek prowadzi do
nadlepkosci, czyli w uproszczeniu: do zwiekszo-
nej gestosci krwi. Krwinki trudniej przemiesz-
czaja sie w drobnych naczyniach krwionosnych,
pacjent moze odczuwac bdle i zawroty gtowy,
szumy uszne, do$wiadcza¢ zaburzer widzenia,
czasami wystepuje bolesne, piekace zaczerwie-
nienie stép lub dfoni. Sg to nieswoiste sympto-
my, ale mogg one naprowadzi¢ diagnoste na
wiasciwy tor. Powiekszanie sie sledziony w poz-
niejszych etapach choroby powoduje uczucie
petnosci w jamie brzusznej, pogorszenie apetytu.
Moze wystgpi¢ nadcisnienie tetnicze oraz symp-
tomy dny moczanowej. Charakterystyczny dla
czerwienicy jest silny swigd skory nasilajgcy sie
po gorgcej kapiel.

W jaki sposéb lekarz ustala rozpozna-
nie choroby? Jakie moga by¢ Konse-
kwencje choroby?

Pierwszym badaniem jest analiza morfologii
krwi, dlatego tak wazne jest wykonywanie jej co
rok. Jesli pacjent ma podwyzszone parametry
czerwonokrwinkowe, nalezy go diagnozowac
w kierunku czerwienicy zaréwno prawdziwej,

jak i wtérnej — wynikajacej z innych schorzen.
W kolejnym kroku sprawdzamy obecno$¢ mutacji
JAK?2 charakterystycznej dla nowotworéw mielo-
proliferacyjnych, a nastepnie wykonujemy bada-
nie szpiku kostnego.

Najistotniejszym, zagrazajgcym zyciu powi-
ktaniem nieleczonej czerwienicy prawdziwej jest
zakrzepica. Moze prowadzi¢ do zatoru ptucnego,
udaru mézgu lub niedokrwienia narzadéw w jamie
brzusznej. Czerwienicy prawdziwej nie da sie
wyleczy¢, jednak za sprawg odpowiedniego lecze-
nia mozna unikna¢ powiktan.

Jakie sa w skrocie metody leczenia
czerwienicy prawdziwej?

U mitodych ludzi zaczynamy leczenie od upustéw
krwi, jednoczesnie podajac im kwas acetylosali-
cylowy. Jesli pacjent ma powyzej 60 lat lub miat
juz powikfania w postaci zakrzepicy, wprowadza
sie dodatkowo tagodng doustng chemioterapie
zmniejszajacg produkcje krwinek. U oséb, u ktd-
rych wystepujg dziatania niepozadane lub niesku-
tecznosc¢ leczenia chemioterapig, oraz u mtodych
pacjentow stosowany jest interferon nowszej
generacji (np. ropeginterferon alfa-2b — jedyny
zarejestrowany i przebadany interfon w czerwie-
nicy prawdziwej). Moze zapobiegaé powiktaniom,
a nawet zmienia¢ naturalny przebieg choroby,
a wiec wydtuza¢ zycie. Inng, nierefundowana
w Polsce terapig w opornych postaciach czerwie-
nicy jest ruksolitynib.
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Jak wyglada leczenie czerwienicy
prawdziwej w Polsce?

W czerwienicy prawdziwej w Europie i na swiecie stosuje sie z powodzeniem lepiej tolerowane
innowacyjne terapie, ktore w Polsce nadal nie sg refundowane.

Czy istnieje innowacyjna terapia czerwienicy

prawdziwej?

Wszyscy chorzy leczeni sg upustami krwi oraz lekami
przeciwptytkowymi, czyli kwasem acetylosalicylowym.
Pacjenci znajdujacy sie w grupie podwyzszonego ryzyka
powiktan krwotocznych i zakrzepowych otrzymujg dodat-
kowo tzw. leki cytoredukeyjne. Stosuja je takze osoby, kto-
re nie tolerujg krwioupustéw badz potrzebujg ich bardzo
czesto. W terapii pierwszym wyborem jest hydroksymocz-
nik. Istnieje rowniez terapia z wykorzystaniem interferonu
a (IFNa). Istotng réznica jest, ze preparat ma przedtuzone
dziatanie i mozna go podawac tylko raz w tygodniu.

Jakie mozliwosci terapeutyczne niesie
zastosowanie ropeginterferonu alfa-2b?

To nowsza forma interferonu, ktérg z zatozenia powin-
no podawac sie chorym co 2 tygodnie, jednak u wielu
pacjentow udaje sie osiggna¢ wydtuzenie interwatu
miedzy jednym a drugim podaniem, ktéry moze osiggna¢
nawet do 3-4 tygodni. Co wazne, nawet 50 proc. chorych
leczonych nim ma szanse jeszcze rzadziej otrzymywac
lek i dtugotrwale kontrolowac¢ chorobe. Warto pamietac, ze
cytostatyki takie jak hydroksymocznik wptywajg niewy-
bidrczo na hematopoeze. Oznacza to, ze ich dtugotrwate
stosowanie moze zwiekszac ryzyko zachorowania na

Prof. dr hab. n. med.
Joanna Géra-Tybor
Klinika Hematologii
UM L6dz,
Wojewddzkie
Wielospecijalistyczne
Centrum Onkologii

i Traumatologii im.

M. Kopernika w Lodzi

Jak przedstawia si¢ dostep do innowacyjnego
leczenia czerwienicy prawdziwej w Polsce?

W czerwienicy prawdziwej najczesciej stosowany,
réwniez na swiecie, jest bardzo stary hydroksymocznik.
Kontroluje on chorobe przez wiele lat, nie zmieniajac jej
przebiegu, ale chronigc przed powiktaniami zakrzepowy-
mi. Zdarza sig, ze stosowanie hydroksymocznika wigze
sie z objawami toksycznymi, takimi jak owrzodzenia
skory i sluzowek, skérne zmiany nowotworowe. Inng
terapig, do ktdrej obecnie pacjenci majg dostep, jest
interferon. Badania wykazuja, ze moze zmieniac historie
choroby, normalizujac szpik kostny. Dlatego tez w tera-
pii 0séb mtodszych czesciej stosuje sie interferon niz
hydroksymocznik.

Jakie sa potrzeby pacjentow z czerwienica
prawdziwa w Polsce?

Niestety nie mamy dostepu do nowej formy interferonu
— ropeginterferon alfa-2b. Badania wykazaty, ze jest
dobrze tolerowany, stosuje sie go rzadko (raz na

2 tygodnie, a u niektérych pacjentéw nawet raz na

3-4 tygodnie). Niestety, chociaz jest zarejestrowany do
terapii czerwienicy prawdziwej w UE, w Polsce nie jest
refundowany. Podobnie brakuje refundacji dla ruksolity-
nibu — inhibitora kinazy JAK?2 zarejestrowanego w UE do
terapii pacjentéw opornych na hydroksymocznik.

-

AOP

HEALTH

wtérne nowotwory.

Firma AOP ORPHAN aktywnie dziata w zakresie leczenia

pacjentow z chorobami rzadkimi i hematoonkologicznymi
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WYZWANIA

Krystyna Szczerba
Pacjentka,
zatozycielka grupy
Zakrzepowa Plamica
Matoptytkowa

- choroba nasza

i naszych bliskich

Trudne zycie pacjentow
z zakrzepowaq plamica maloplytkowq

Zakrzepowa plamica matoptytkowa to smiertelna choroba doprowadzajgca do niedokrwienia catego organizmu.

Jak wyglada sytuacja polskich pacjentow z tym schorzeniem?

Jak i kiedy dowiedziala si¢ pani
0 swojej chorobie?

O swojej chorobie dowiedziatam sie, gdy
bytam juz skrajnie wyczerpana poszuki-
waniem przyczyny mojego stanu. Zaraz
po zastosowaniu wktadki domacicznej, na
moich tokciach, rekach, a potem nogach
pojawity sie zasinienia i wybroczyny.
Potem z dnia na dzien zaczetam sie czu¢
coraz gorzej — nie miatam energii, bytam
apatyczna, zaczetam stabo widzie¢. Gdy
zrobitam badania morfologii i okazato sie,
Ze wyniki sg nieprawidtowe, dostatam od
swojego lekarza skierowanie do Instytutu
Hematologii w Warszawie. Moje wyniki
nie byty jednoznaczne, dlatego jeszcze
przez dwa kolejne miesigce nie miatam
rozpoznania. Dopiero gdy wycienczona
i z wyraznymi $ladami na nogach (jak
po uktuciach igta) traftam do Instytutu
Hematologii i Transfuzjologii w Warsza-
wie, po kilku dniach i serii badan, w tym na
ADAMTSI13, ustyszatam diagnoze.

Dlaczego zdecydowala si¢ pani zalo-
zy¢ grupe wsparcia chorych na FB?

Choroba ta wywota niematg rewolucje
w moim zyciu. Proces diagnostyczny
i wdrozenie odpowiedniego leczenia
trwaty bardzo dtugo, a nie kazdy chory
ma szanse na rozpoznanie. Wiekszos$¢
pacjentéw trafia na oddziat ratunkowy
nieprzytomna, gdzie po badaniu podaje

im sie ptytki krwi, co moze im tylko zaszko-
dzi¢. Dzieje sie tak ze wzgledu na brak
Swiadomosci o istnieniu tej choroby
w spotfeczenstwie oraz niekiedy w $rodo-
wisku lekarskim. Dlatego zatozytam grupe
wsparcia, by podzieli¢ sie swojg historig,
ale tez dowiedzie¢ sie wiecej na temat
choroby od innych. Wiem, ze tylko w gru-
pie mozemy by¢ bardziej styszalni, a nasza
choroba zauwazalna.

Czy pacjenci z rzadkimi chorobami
Kkrwi sa w Polsce wystarczajaco dobrze
poinformowani, zaopiekowani?

Ja miatam to szczedcie, ze trafitam na
wspaniatych lekarzy. Nie kazdy pacjent
moze na to liczy¢, szczegdlnie w mniej-
szych miastach, i zazwyczaj trafia na
SOR z objawami zawatu serca lub udaru.
Spora cze$¢ pacjentéw ginie bez posta-
wionej diagnozy. Dlatego tez jest ogrom-
na potrzeba szerzenia wiedzy na temat
tej choroby.

Czy leczenie aTTP jest obciazajace? Na
jakie terapie czekaja chorzy?

Leczenie polega na wymianie osocza,
czyli tzw. plazmaferezach. Ze wzgledu na
to, ze bytam bardzo ostabiona, a moje zyty
byty w bardzo ztym stanie, mozna byto
dokona¢ u mnie jedynie wktucia central-
nego. Plazmaferezy same w sobie nie sg
przyjemne i wymagdaja czasu, nawet kilku

godzin dziennie. Mozna je zakoriczy¢ po
ustabilizowaniu sie ptytek krwi — u mnie
trwato to ponad miesigc. Dodatkowo
jest to choroba nawrotowa, dlatego
tez staratam sie o przyjecie leku, ktoéry
przeciwdziata tym nawrotom. W 2019
w ramach RDTL otrzymatam cztery
wlewy rytuksymabu, dzieki czemu nie
musiatam przyjmowac juz lekéw immu-
nosupresyjnych (ktére miatam zalecone
na state) oraz nie miatam nawrotéw
choroby przez dwa lata. Obecnie nadal
jestem w remisji, ale znowu na lekach
immunosupresyjnych, poniewaz przez
zachorowanie na COVID-19 miatam
nawrot. Pacjenci z pewnoscig czekaja
na nowoczesne leczenie, ktére znacznie
ograniczy nawroty, zatogodzi ich objawy
oraz skroci czas rekonwalescencji po
nawrocie.

Czego dzi$ Srodowisko chorych na
zakrzepowa plamice maloptytkowa
potrzebuje? Co chcialoby przekazac
srodowisku lekarzy i pacjentow?

Potrzebujg oni przede wszystkim wspar-
cia lekarzy. Wazne, by poszerzy¢ wiedze
na temat tej choroby, ale tez informowac
pacjentéw o dostepie do nowoczesnego
leczenia. Warto walczy¢ o podniesienie
jakosci zycia chorych i ich bliskich, bo
przeciez nie choruje tylko pacjent, ale
razem z nim cierpi cata jego rodzina.

]
Wiecejinformagcii
na stronie:
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Zakrzepowa plamica matoptytkowa
(aTTP) - ultrarzadka choroba krwi

Istnieje wiele rzadkich choroéb, ktére niezdiagnozowane i nieleczone prowadzg do nagtej, niewyjasnionej Smierci

u mtodych i aktywnych osob. Tak wtasnie jest w przypadku zakrzepowej plamicy ptytkowej (aTTP). Jak jg rozpoznac?

Ilu pacjentéw dotyka problem zakrze-
powej plamicy matoptytkowej aTTP?
Kto najczesciej choruje naaTTP?
Czestos¢ wystepowania  zakrzepowej
plamicy ptytkowej okresla sie na1do 6 na
milion, co daje w Polsce populacje kilku-
dziesieciu pacjentdéw rocznie. Sg to dane
szacunkowe, poniewaz nie jest prowa-
dzony rejestr tej choroby. W naszej klinice
przez lata wstecz nie zostat zdiagnozowa-
ny zaden pacjent, za to w 2021 roku byto
ichjuz 4.

Jest to choroba dorostych, bardzo
rzadko dotyczy dzieci. Wedtug danych
Swiatowych czesciej zapadaja na nia
osoby pochodzenia afroamerykanskiego.
Dwukrotnie czesciej rozpoznaje sie jg
u kobiet niz u mezczyzn. Zauwaza sie jg
réowniez u 0sob cierpigcych na inne scho-
rzenia autoimmunizacyjne. Moze pojawié
sie w przebiegu innych choréb — zaréwno
wirusowych (HIV), jak i zapalnych, w tym
trzustki.

Dlaczego trudno jest zdiagnozowaé
aTTP? Jakie objawy powinny zwrocié¢
nasza uwage?

Objawy to przede wszystkim goraczka,
matoptytkowos¢ i niedokrwistos¢ oraz
symptomy zwigzane z zaburzeniami neu-
rologicznymi (takze podobnymi do udaru,
z utratg $wiadomosci i przytomnosci
witgcznie) oraz nieprawidtowym funk-
cjonowaniem nerek. Ze wzgledu na nie-
dokrwienie wielu narzgdéw, moga to by¢
objawy ze strony ukfadu pokarmowego,

w tym bdle brzucha, nudnosci, wymioty
oraz symptomy kardiologiczne dopro-
wadzajgce do objawdéw zawatu miesnia
sercowego.

W wiekszosci choréb rzadkich proble-
mem jest diagnostyka, poniewaz nie sg
one powszechnie znane przez lekarzy
niespecjalizujgcych sie w danej dziedzi-
nie. Takze wiele mylonych z innymi cho-
robami objawdw sprawia, ze diagnostyka
jest utrudniona. Pacjent chory na aTTP
zazwyczaj trafia na oddziat ratunkowy
nieprzytomny, gdzie symptomy moga
wskazywac na udar mézgu, zawat serca
lub inng jednostke chorobowa, natomiast
charakterystyczna jest duocytopenia we
krwi: matoptytkowosé i niedokrwistosé
hemolityczna.

Ilu pacjentow umiera rocznie w Pol-
sce z powodu nieprzeprowadzonejna
czas diagnostyki?

Objawy sg bardzo niebezpieczne i z pew-
noscig w wielu przypadkach doprowa-
dzity do $mierci. Jednak ze wzgledu na
brak rozpoznania nie wiemy, ile doktadnie
mogto ich by¢. Chorzy ging z nieokreslo-
nych powoddw, z powodu udaru, zawatu
serca lub niewydolnosci narzaddéw o nie-
ustalonej przyczynie.

W jakich osrodkach Kklinicznych cho-
rzy na aTTP powinni szukaé¢ pomo-
cy? Jak przebiega leczenie?

Leczenie polega na wymianie osocza

(plazmaferezie), ktére jest dostepne

gtownie w szpitalach posiadajgcych
oddziaty hematologii, gtéwnie te, gdzie
dokonuje sie transplantacji szpiku. Nie-
kiedy plazmaferezy wykonywane sg tak-
ze przez stacje dializ. Dlatego pacjenci
powinni by¢ kierowani do takich specjali-
stycznych osrodkow. Dodatkowo, stosuje
sie leki sterydowe.

Najakie terapie czekaja dzis klinicysci
prowadzacy pacjentow z aTTP?
Wymiana osocza, czyli plazmafereza,
moze by¢ trudno dostepna, a zanim
osiggniety zostanie efekt leczniczy, moze
dojé¢ do ciezkich powikfan. Ponadto,
w 50 proc. przypadkéw choroba nawraca.
Obecnie czekamy na refundacje leku, kto-
ry bedzie znacznie skracat czas powrotu
do zdrowia oraz bedzie niwelowat ryzyko
wystgpienia nawrotéw. Kazdy nawrot
choroby moze doprowadzi¢ do nieodwra-
calnych uszkodzen w narzadach, dlatego
warto im przeciwdziatac.

Czy powinien powsta¢ paszport
pacjentaz aTTP?

Obecnie trwajg prace nad stworzeniem
paszportéw dla pacjentéw chorych na
zakrzepowa plamice ptytkowa, by w razie
utraty przytomnosci pacjenta specjalisci
na oddziale ratunkowym wiedzieli, w jaki
sposdb postepowaé. Jest to niezwykle
wazne, poniewaz za wszelkg cene nalezy
dazy¢ do wykonania plazmaferez, a takie
postepowanie moze uratowac zycie
pacjenta.

°
1
Wiecejinformaciji
nastronie:
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WAZNE

Wrodzony obrzek naczynioruchowy
- problem nie tylko pacjenta, ale rowniez rodziny

Wrodzony obrzek naczynioruchowy jest chorobg dziedzicznag, ktora nierozpoznana moze doprowadzic
nawet do smierci. Co warto zrobi¢, by jak najszybciej ja rozpoznad?

mi, pojawiajgcymi sie w réznych lokaliza-
cjach asymetrycznymi obrzekami. Mogag
obejmowac skére i pojawia¢ sie na twarzy
czy w obrebie konczyn, ale takze btony $lu-
zowe, w tym okolice gardta, krtani i jamy
brzusznej. Obrzeki te sg masywne, niezwy-
kle bolesne i powiekszajg sie, dopoki nie

Dr n. med. zostanie zrdwnowazone cisnienie hydrosta-
Aleksandra tyczne tkanek. Bardzo charakterystyczne
Kucharczyk jest to, ze pojawiajg sie nagle i nie reaguja
Spegcijalista chordb na standardowe leczenie antyalergiczne,
wewnetrznych a ustepujg samoistnie po 3-5 dniach.

i alergologii,

Klinika Chorob Jakie objawy powinny nas zaniepokoic?
Wewnetrznych, Az 60 proc. napadéw dotyczy jamy brzusz-

Pneumonologii, nej. Tacy chorzy skarza sie najczesciej
Alergologii na silne bdle brzucha z towarzyszacymi
i Immunologii nudnosciami, wymiotami i bardzo duzym
Klinicznej WIM MON wzdeciem brzucha. Znacznie bardziej cha-
rakterystyczne sg obrzeki dotyczace skory,
niezwykle uciazliwe dla chorego ze wzgledu
na towarzyszace silne dolegliwosci bélowe,
ale tez np. znacznie znieksztatcong twarz.
W przypadku obrzeku stép czesto niemozli-
we staje sie chodzenie, a obrzek dfoni bardzo
utrudnia wykonanie nawet prostych czyn-
nosci, takich jak ubieranie sie czy pisanie,

i doprowadzi¢ do $mierci z uduszenia.

Jak rozpoznaje si¢ wrodzony obrzek
naczynioruchowy? Jakie sa najwazniej-
sze problemy diagnostyczne?

Problemy diagnostyczne majg dwa pod-
foza. W pierwszej kolejnosci lekarze nie
kojarza objawéw z tg chorobg i nie kieruja
chorych na badania. Z drugiej za$ strony
sami pacjenci i ich rodziny obawiajg sie
rozpoznania i nie chcg sie bada¢. Sama dia-
gnostyka jest niezwykle prosta i nie wyma-
ga skomplikowanych badan genetycznych.
Ich koszt jest rowniez niewielki. Sg to
badania ustalajgce poziom C1inhibitora lub
jego aktywnosci wykonywane przez wiele
laboratoriow.

Czym grozi nieleczony obrze¢k naczy-
nioruchowy?

Napad obrzeku obejmujacy okolice gardta
i krtani moze prowadzi¢ do $mierci. Sama
w swojej praktyce lekarskiej spotkatam sie
ze zgonami mtodych pacjentéw, u ktérych
wystepowaty symptomy choroby, np. cze-
ste bole brzucha i obrzeki skory, a ktérzy
nie chcieli podda¢ sie diagnozie. My jako

choroby leczyli.

0 czym powinni pamig¢taé pacjenci cho-
rujacy na wrodzony obrze¢k naczynioru-
chowy oraz ich rodziny?

Przede wszystkim pacjenci powinni sie
bada¢ wraz z catymi swoimi rodzinami, bo
tak jak wspominatam, HAE jest chorobg
dziedziczna. Po rozpoznaniu nalezy starac¢
sie eliminowac czynniki, ktére mogg powo-
dowac obrzek. Czesto nie jest to tatwe,
poniewaz moga to by¢ np. stres czy uraz.
Wazne jest zabezpieczenie farmakologicz-
ne chorych przed planowanym zabiegiem
operacyjnym czy niektérymi ciezszymi
zabiegami stomatologicznymi. Nasi pacjen-
ci wiedzg, ze przed operacjg czy tez wizytg
u stomatologa muszg przyjmowac leki
przeciwdziatajgce obrzekom. Wiedza o tej
chorobie jest niezwykle wazna, poniewaz
napad moze wystapi¢ nawet po kilku-kilkna-
stu godzinach od zabiegu, np. w godzinach
nocnych, podczas snu pacjenta, a jesli doty-
czy okolic gardfa i krtani, to moze by¢ bar-
dzo niebezpieczny i powodowac trudnosci
w oddychaniu. Wéwczas moze by¢ koniecz-
na jak najszybsza pomoc lekarska.

Czym rozni si¢ wrodzony obrzek i to przez 3-5 dni. Bardzo niebezpieczne dla lekarze bardzo namawiamy wszystkich, o
naczynioruchowy (HAE) od zwyklej zycia sg napady krtaniowe, poniewaz zloka- u ktérych wystepuja obrzeki nieustepujgce 4

opuchlizny? lizowany w okolicy gardta lub krtani obrzek po przyjeciu lekéw antyalergicznych, oraz Wiecej informacii
W HAE mamy do czynienia z nawracajgcy- moze catkowicie zamknaé $wiatio krtani ich rodziny, by sie badali, a po rozpoznaniu na stronie:

Masz nawracajace obrzeki

I leki przeciwhistaminowe nie dziataj3?

Sprawdz! Moze to Wrodzony Obrzek Naczynioruchowy, ktéry nieleczony moze zagraza¢ zyciu.

Jesli choé raz w zyciu doswiadczytes/tas:
» wolnho narastajacego i bolesnego obrzeku dtoni, stopy, krocza

» obrzeku krtani lub gardfa z uczuciem przeszkody w gardle,
zaburzeniem potykania oraz dusznoscig

» nagtych napaddw bdlu brzucha bez przyczyny klinicznej

Popros swojego lekarza o skierowanie na proste badanie
w kierunku Wrodzonego Obrzeku Naczynioruchowego

Wystarczy
prébka krwi

Zagrozenia

Obrzek krtani '
ZAGRAZA ZYCIU ®

CSL Behring sp. z 0.0.

ul. A. Branickiego 17, 02-972 Warszawa
tel.: +48 22 213 22 65

faks.: +48 22 213 22 69
www.cslbehring.com

Przy masywnym obrzeku jelit, jego
swietle lub pozajelitowo w jamie
otrzewnowej moze dojs¢ do

Objawy brzuszne moga
mylnie wskazywac na
OSTRY BRZUCH OMDLENIA BAD2 WSTRZASU
HIPERWOLEMICZNEGO

Charakterystyczny brak goraczki

CSL Behring
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INSPIRACJE

nowotwory zlosliwe

Gdy myslimy ,choroba rzadka”, wiekszosci z nas najczesciej na mysl przychodzi obraz choroby genetycznej, dotykajacej mate

dzieci, diagnozowanej przy okazji screeningu noworodkow. Nieczesto kojarzy sie nam z choroba, ktora moze dotkngcé osoby

doroste, a jeszcze rzadziej z nowotworami ztosliwymi.

Agnieszka Dolna
Onkofundacja Alivia

°
2
Wiecejinformaciji
na stronie:

Co to sa rzadkie nowotwory zlosliwe?

Cho¢ nie istnieje jedna definicja rzadkich nowo-
tworéw  ztosliwych, to wedtug metodologii
RARECARENet (Information Network on Rare
Cancers) sg to nowotwory, ktérych czestosé
wystepowania w Europie wynosi mniej niz 6 na
100 tys. mieszkancow. Lista RARECARE zostata
podzielona na poziomy, zaczynajac od jednostek
nowotworowych Swiatowej Organizacji Zdrowia
(WHO) oraz odpowiadajacych im koddéw ICD-0-3,
pogrupowanych nastepnie w kategorie nowo-
twordw, uwazanych za podobne z punktu widze-
nia postepowania klinicznego i badan.

W ten sposob powstata lista 198 jednostek
chorobowych uznawanych za rzadkie nowotwo-
ry ztosliwe. Na liscie znajdujg sie m.in. duza gru-
pa nowotworéw szyi i glowy, a wérdd nich liczna
reprezentacja np. nowotworéw ptaskonabtonko-
wych dotykajgcych m.in. jamy nosowej i zatok,
nosogardta. Do rzadkich nowotwordw ztosliwych
zalicza sie tez: rak przysadki mdézgowej, GIST
(miesak podscieliskowy przewodu pokarmowe-
go), duza grupa miesakéw — osteogenny, chon-
drogenny, naczyniowy, miesak tkanek miekkich
macicy, serca, piersi, oraz nowotwory hemato-
onkologiczne, takie jak: przewlekia biataczka
mielomonocytowa, przewlekta biataczka szpi-
kowa, atypowa przewlekta biataczka szpikowa

BCR-ABL-ujemna, chtoniak Hodgkina czy guzy
komorek pomocniczych weztéw chtonnych.

Wyzwania w leczeniu rzadkich
nowotworow ztosliwych

Mimo iz medycyna rozwija sie w szybkim tempie
i dostep do nowoczesnych metod diagnostycz-
nych i terapii wcigz sie zwieksza, to w przypadku
rzadkich choréb nowotworowych wcigz daleko
do optymizmu. Niewielkie populacje oséb cho-
rych na rzadkie nowotwory sprawiaja, ze badania
nad nowymi lekami sg niechetnie podejmowane
przez branze farmaceutyczng. Badania klinicz-
ne nad nowymi czgsteczkami trwajg latami
i pochtaniajg olbrzymie srodki finansowe. W efek-
cie nowoczesne terapie choréb rzadkich kosztuja
krocie, sg nieczesto refundowane przez NFZ, co
powoduje, ze nie sg dostepne dla wiekszosci
pacjentow.

Dodatkowym Zrédtem finansowania profilakty-
ki, wczesnego wykrywania, diagnostyki i leczenia
choroéb rzadkich i choréb nowotworowych w Pol-
sce miat by¢ stworzony z inicjatywy Prezydenta
RP w listopadzie 2020 Fundusz Medyczny. Plan
na 2021 rok zaktadat, ze do szpitali i pacjentéw
trafi 1,8 mld zt, jednak do tej pory trafito niecate
200 mln zt. Pozostate srodki wcigz nie zostaty
wykorzystane.

Dlatego Onkofundacja Alivia razem z orga-
nizacjami pacjenckimi oraz Federacjg Przed-
siebiorcow Polskich zaapelowata do ministra
zdrowia Adama Niedzielskiego o natychmiasto-
we zmiany w ustawie o Funduszu Medycznym
i niezwtoczne przekazanie niewykorzystanych
srodkow w formie dotacji do Narodowego Fun-
duszu Zdrowia oraz nowelizacje przepisow.

Rozwigzaniem finansowanym w ramach
Funduszu Medycznego, ktére moze wspierac¢
pacjentéw w dostepie do nierefundowanego
leczenia, jest Ratunkowy Dostep do Techno-
logii Lekowych (RDTL). To mechanizm finan-
sowania lekdw w sytuacjach, w ktorych jest
szansa na wydtuzenie zycia pacjenta lub zna-
czaca poprawe jego zdrowia i gdy wykorzysta-
ne zostaty dostepne refundowane technologie
lekowe. Dla wielu pacjentéw oznacza szanse
na indywidualng refundacje leczenia.

Inng opcja w poszukiwaniu skutecznego
leczenia jest udziat w badaniach klinicznych
nowych lekdw.

Onkofundacja Alivia pomaga pacjentom
w zdobywaniu $rodkéw na pokrycie kosztow
zwigzanych z leczeniem oraz pomaga finan-
sowac nierefundowane terapie. Do tej pory
przekazalismy chorym juz ponad 25 milio-
néw ztotych.

SWiXXG BioPharma

Modern Medicines for All

Nowoczesne leczenie

chorob rzadkich
i ultrarzadkich

www.swixxbiopharma.com

Swixx Biopharma Sp. z 0.0., Regus Solec, ul. Solec 18/20, 00-410 Warszawa, tel.: +-48 22 460 07 20

NM-PL-2020-8-786
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EKSPERT

Prof. dr hab.

n. med. lwona Hus
Prezes Polskiego
Towarzystwa
Hematologow

i Transfuzjologow

Czym charakteryzuje si¢ choroba
Hodgkina? Jak przedstawia si¢ jej
profil epidemiologiczny?

Chtoniak Hodgkina to nowotwdr wywo-
dzacy sie z komdrek uktadu chtonnego.
Obecnie dzielimy te chorobe na rézne
podtypy histologiczne, a klinicznie na
rézne stadia zaawansowania. W rozpo-
znaniu najistotniejsze jest to, z jakim
stopniem zaawansowania chtoniaka
Hodgkina mamy do czynienia. Do nie-
dawna uwazano, ze o rokowaniu $wiad-
czy podtyp tej choroby, teraz wiemy, ze
najwazniejsze jest ustalenie stadium,
czy jest to np. pierwsze, czy tez czwarte.
Choroba ta nalezy do agresywnych, co
oznacza, ze kluczowe jest szybkie wdro-
Zenie odpowiedniego leczenia.

Jesli chodzi o czestos¢ wystepowania
chtoniaka Hodgkina, wyrézniamy dwa
szczyty zachorowan. Pierwszy doty-
czy miodych dorostych, drugi — oséb
po 55. roku zycia. Szacunkowo mamy
w Polsce 800-1000 zachorowar rocznie,
co oznacza, ze jest to rzadka choroba
nowotworowa w stosunku do innych
nowotworow.

Jakie sa typowe objawy choroby?

Pierwszym, najczestszym  objawem
jest niebolesne powiekszenie weztéw
chtonnych. W przypadku choroby Hodg-
kina moga to by¢ np. wezty obojczy-
kowe. Objaw ten juz powinien skfania¢
do wizyty u lekarza. Symptomy zalezg
takze od lokalizacji chtoniaka. Jesli jest
to np. powiekszenie weztéw $roédpiersia,
to objawem moze by¢ dopiero zespot
zyty goérnej. W przypadku lokalizacji
zmian w jamie brzusznej objawy moga
by¢ pdzne i nieswoiste. Nalezy pamie-
ta¢ réwniez o objawach ogdlnych, ktére
wskazujg na zaawansowany stopien

—rzadka choroba,
ktora mamy

szans¢ wyleczyc!

Rzadkie choroby, szczegdlnie

nowotworowe, zazwyczaj majg niewielkie

szanse na ich catkowite wyleczenie.

ktory jest uleczalny w 90 procent

przypadkow.

choroby nowotworowej. Nie sg one typo-
we dla chtoniaka Hodgkina, lecz zwigza-
ne z postepem choroby nowotworowej.
Sa to: gorgczka powyzej 38 stopni Celsju-
sza bez innych cech infekcji, zmniejsze-
nie masy ciata (powyzej 10 proc. w ciggu
6 miesiecy), nocne poty, ostabienie. Dodat-
kowo z samg chorobg Hodgkina moze by¢
zwigzany $wiagd skory, wystepujacy bez
zmian na skoérze. Wsrod odchylen w mor-
fologii krwi mozliwe sg: niedokrwisto$¢,
nadptytkowos¢ i limfopenia.

Jak diagnozuje si¢ chorobe Hodgkina?
Podstawowym elementem diagnostyki
jest pobranie wezta chtonnego. Wyko-
nuje sie biopsje otwarta, pobierajac caty
wezet w celu oceny histopatologiczne;.
Po ustaleniu rozpoznania nalezy ocenic¢
stadium zaawansowania choroby Hodg-
kina za pomocg badania PET/TK (pozy-
tonowa tomografia emisyjna potgczona
z tomografig komputerowa). Od stopnia
zaawansowania choroby uzaleznione
jest leczenie.

Jakie wyrézniamy typy morfologicz-
ne i stadia zawansowania choroby?

Typy morfologiczne oceniamy podczas
badania histopatologicznego. Mamy tez
dwa rodzaje chtoniaka Hodgkina: postaé
klasyczng i nieklasyczng, guzkowg
z przewaga limfocytéw. Te pierwsza roz-
poznajemy w 90-95 proc. przypadkow,
te drugg w 5-10 proc., najczesciej u mez-
czyzn, miodych lub w $rednim wieku.
W postaci klasycznej sg cztery podtypy,
takie jak: podtyp bogaty w limfocyty,

2

Jak wyglada leczenie i dostep do nie-
go w Polsce?

Chtoniaka Hodgkina leczymy z intencja
catkowitego  wyleczenia lub uzyska-
nia dtugiego przezycia, co udaje sie
w 80-90 proc. przypadkéw. Podstawo-
we metody leczenia to chemioterapia,
radioterapia i najnowsza z nich —immuno-
terapia z przeciwciatami monoklonalnymi.
W zaleznosci od stadium zaawansowania
stosuje sie rézng liczbe cykli chemiote-
rapii w mniej zaawansowanych stadiach
potaczong z radioterapia. W przypadku
nawrotu choroby u mtodszych chorych
w dobrym stanie ogdélnym stosuje sie tzw.
chemioterapie ratunkowag, a po uzyskaniu
odpowiedzi  wysokodawkowang  che-
mioterapie i autologiczng transplantacje
komarek krwiotwérczych. W immunote-

Inaczej jest jednak w chtoniaku Hodgkina,

[ ]
podtyp mieszanokomarkowy, stwardnie- rapii stosuje sie dwa przeciwciata, ktére ) 4
nie guzkowe, podtyp ubogi w limfocyty, sg refundowane w ramach programoéw Wiecejinformadii
z przewaga limfocytéw. W obu posta- lekowych u chorych na oporng/nawrotwg na stronie:

ciach wyrézniamy cztery stadia zaawan-
sowania wedtug klasyfikacji z Lugano.

posta¢ chtoniaka Hodgkina w Polsce:
brentuksymab wedotyny i niwolumab.
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PROBLEM

, czyli dieta na cale zycie

Istnieje wiele chorob, ktore sag ucigzliwe dla naszego zycia codziennego. Czasem jednak mozemy tak zorganizowad swoje leczenie,

by choroba nie stawata nam na przeszkodzie w realizacji celow zawodowych i prywatnych. Tak wtasnie jest z fenyloketonuria.

Dr n. med.
Agnieszka Chrobot
Poradnia Choréb
Metabolicznych,
Wojewodzki Szpital
Dzieciecy im.

J. Brudzinskiego

w Bydgoszczy

°
2
Wiecejinformagii
nastronie:

Czymjestfenyloketonuria? Jakjest diagno-
zowana i jakie sa rokowania pacjentow?
Fenyloketonuria jest wrodzonym, uwarunko-
wanym genetycznie btedem metabolizmu.
Polega na ograniczonej aktywnosci Iub
braku enzymu — hydroksylazy fenyloalani-
nowej, przeksztatcajgcej fenyloalanine w tyro-
zyne. W przypadku braku lub ograniczonej
aktywnosci tego enzymu we krwi pacjenta
znajduje sie wysoki poziom fenyloalaniny.
Przechodzi ona przez bariere krew-mdzg do
osrodkowego uktadu nerwowego i powoduje
wiele konsekwencji, w tym zaburzenia neu-
roprzekaznictwa, niepetnosprawnosc¢ intelek-
tualng, a nawet zaburzenia psychiczne.
Fenyloketonurie diagnozuje sie podczas
badan przesiewowych u noworodkéw. Sg to
badania polegajgce na pobraniu krwi z piety
dziecka na bibute. Gdy wynik jest niepokojacy
— dziecko trafia na dalszg diagnostyke choréb
metabolicznych. Wczesne rozpoznanie i wdro-
zenie leczenia moze skutecznie uchronic¢ przed
m.in. niepetnosprawnoscia intelektualna.

Jak wyglada leczenie pacjentow?

Jest to przede wszystkim leczenie zywienio-
we. Fenyloalanina, ktérej poziom w tej choro-
bie jest zbyt wysoki, to aminokwas egzogenny
dostarczany z pozywienia. Nalezy zatem go

znacznie ograniczy¢ za sprawg diety nisko-
fenyloalaninowej. Leczymy pacjenta gtéwnie
specjalistycznymi preparatami bez fenylo-
alaniny, przepisywanymi na recepte. Ich pro-
porcje w ogolnej diecie pacjenta powinny
wynosi¢ 80 procent zapotrzebowania biat-
kowego. Reszta to niskofenyloalaninowe
produkty spozywcze. Wazna jest tez edu-
kacja pacjenta i opieka w postaci zespotu
terapeutycznego.

Jak przedstawia si¢ zwyczajowa die-
ta w tej chorobie i jak dlugo musi by¢
stosowana?

Dieta fenyloalaninowa jest dietg niskofeny-
lalaninowa. Pacjenci muszg wykluczy¢é mle-
ko, sery, jajka, mieso, ryby, tradycyjny chleb,
ryz i makarony. Natomiast istnieje zywnos¢
niskobiatkowa PKU, czyli specjalne ryze,
makarony, pieczywo itp. Sg one oznaczone
w sklepach literami PKU. Oczywiscie chorzy
moga spozywac owoce i warzywa z wyklu-
czeniem warzyw strgczkowych, poniewaz
zawierajq one duzg ilos¢ biatka. Diete tg nale-
7y stosowac do korica zycia, poniewaz wyso-
kie stezenie fenyloalaniny jest niebezpieczne
w kazdym wieku. U dzieci moze sie objawia¢
m.in. brakiem koncentracji i agresjg, u doro-
stych np. zaburzeniami psychicznymi.

Jak wazne dla zdrowia jest przestrzeganie
zalecen lekarskich i dietetycznych, zwlasz-
cza u kobiet ze wzgledu na fenyloketonurie
matczyna?

Utrzymywanie odpowiednich poziomoéw feny-
loalaniny w surowicy krwi jest bardzo wazne
u dziewczat/kobiet w wieku okotokoncepcyjnym.
Nie chodzi wytacznie 0 samg cigze, ale tez o przy-
gotowanie do niej. Pacjentki z fenyloketonurig
muszg szczegolnie o siebie dba¢ w tym okresie,
poniewaz fenyloalanina przechodzi przez bariere
tozyskowa. Generuje to szereg wad wrodzonych
u dziecka, co nazwane jest zespotem fenyloketo-
nurii matczynej. Matka musi by¢ pod statg kon-
trolg metaboliczna.

Jakie dzialania podejmowane sa, Zeby
wspiera¢é specjalistow i pacjentow z PKU?

W kwestii medycznej chorzy na fenyloketonurie
sg pod opieka osrodkéw choréb metabolicznych.
Jesli chodzi jednak o samg opieke pozamedycz-
na, tworzymy wszelkiego rodzaju kampanie
edukacyjne (przed pandemig np. warsztaty kuli-
narne) motywujace pacjentéw do przestrzegania
zalecen. Dzieki akcji Fenymenalni pokazujemy,
Ze z fenyloketonurig mozna zy¢ i sprawnie funk-
cjonowac nie tylko spotecznie, ale i zawodowo.
Wspotorganizujemy spotkania dla pacjentéw,
materiaty informacyjne i poradniki itp.

NUTRICIA METABOLICS

LIFE-TRANSFORMING NUTRITION

Jestesmy liderem w obszarze zywnosci specjalnego przeznaczenia
medycznego stosowanej w postepowaniu dietetycznym, w przypadku
rzadkich wrodzonych wad metabolizmu*.

Oferujemy najszerszy wybor produktow, w réznych formach i smakach,

by méc odpowiadaé na indywidualne potrzeby pacjentéw*.

'%»zymm diete, ale nic mnie nie powstrzyma

Chcqc otoczyé pacjentéw kompleksowq opiekgq, juz od 7 lat prowadzimy
najwiekszy w Polsce serwis edukacyjny i spotecznosciowy dla chorych

na fenyloketonurie oraz oséb bliskich ich sercu - PKU Connect.

odwied? nasze sfromj /

nutricia.pl

Kazdego dnia inspirujemy spotecznosé PKU do podejmowania wyzwan,
fenymenalni.pkuconnect.pl

realizacji marzen i czerpania z zZycia petnymi garsciami.
Bo wiemy, ze oni sq

FENYMENALNI

*na podstawie comiesiecznego raportu NFZ Komunikat DGL, styczen 2022

Nutricia Polska Sp. z o.o.
ul. Bobrowiecka 8, 00-728 Warszawa
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Nocna napadowa hemoglobinuria
— cOo musimy o niej wiedziec?

Nocna napadowa hemoglobinuria nie jest ani nocna, ani napadowa. To przewlekty, niebezpieczny dla organizmu stan, ktory w pewnych

momentach moze sie nasilac. Wystepowanie PNH w Polsce jest z pewnoscig niedoszacowane, czesciowo ze wzgledu na podstepny przebieg

kliniczny, ale takze dezinformujacg nazwe choroby, wskazujaca na jedynie niewielki fragment jej obrazu klinicznego.

Prof. dr hab. n.med.
Jadwiga Dwilewicz-
-Trojaczek

Sekcja ds. zespotow
mielodysplastycznych
Polskiej Grupy ds.
Leczenia Biataczek

u Dorostych (PALG)
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Nocna napadowa hemoglobinuria to bardzo
rzadka choroba. Czym si¢ ona charakteryzuje?
Nocna napadowa hemoglobinuria to schorze-
nie, w ktérym dochodzi do spontanicznej muta-
cji jednego z gendéw. Doprowadza to do braku
czasteczek na powierzchni  komdrek uktadu
krwiotwdrczego. Czasteczki te chronig erytrocyty
i inne sktadowe krwi (ptytki krwi, limfocyty, neutro-
file, monocyty) przed atakiem dopetniacza. Gdy
ich nie ma, ochrona nie jest zapewniona. Docho-
dzi do niekontrolowanej hemolizy, czyli rozpadu
krwinek czerwonych. Hemoliza objawia sie gte-
boka niedokrwisto$cig wymagajaca przetoczenia
krwi. Niekiedy powstajace przetomy hemolitycz-
ne zagrazajg zyciu. Hemoliza wptywa takze na
powstawanie choroby zatorowo-zakrzepowe.
W procesie tym zakrzepica pojawia sie np. w zyle
wrotnej, w zytach watrobowych, w naczyniach
mdzgowych, naczyniach skory i jamy brzusznej.
NNH moze doprowadzi¢ réwniez do uszkodzenia
nerek, nadcisnienia ptucnego.

Jak wyglada $ciezka diagnostyczna pacjenta?
Najczesciej pacjenci zgtaszajg sie do specjalisty
z niedokrwisto$cig o réznym stopniu nasilenia.
Dlatego diagnostyka jest skierowana na pozna-
nie przyczyny. Jest to bardzo rzadka choroba
(1-2 przypadki na milion), dlatego $ciezka diagno-
styczna moze byé nieco utrudniona. Podczas anali-
zy badan krwi w nocnej napadowej hemoglobinurii

zauwaza sie podwyzszone stezenie bilirubiny,
wzrost aktywnosci dehydrogenazy mleczanowej
(LDH), czyli cechy hemolizy. Rozpad erytrocytow
nie ma tta immunologicznego, o czym $wiadczy
ujemny odczyn Coombsa. Wykonuje sie nastepnie
badanie sprawdzajgce brak czgsteczek ochron-
nych (kotwic) na powierzchni granulocytéw.
Oczywiscie przy rozpoznaniu nalezy wykluczy¢
tez inne powazne schorzenia powodujgce hemo-
lize. Nocng napadowa hemoglobinurie mozemy
podejrzewac u pacjentéw z anemig hemolityczng
i zmagajacych sie z zakrzepicg w nietypowych
miejscach.

Postawienie diagnozy wiaze si¢ réwniez
z koniecznos$cia podjecialeczenia. Jakie moz-
liwosci terapeutyczne maja w tym zakresie
pacjenci?

Podstawa leczenia jest zatrzymanie aktywnosci
dopetniacza atakujgcego komarki krwi. Takg zdol-
no$¢ ma ekulizumab do podawania dozylnego
— poczatkowo co tydzier, a po miesigcu co dwa
tygodnie. Przeciwciato monoklonalne ma takze
zdolnos$¢ przeciwdziatania chorobie zakrzepo-
wej. Obecnie dostepnos¢ tego leku w Polsce jest
ograniczona. Drugg metodg terapeutyczng jest
wprowadzenie leku o przedtuzonym dziataniu
(ravulizumab) — wlewy wykonywane sg rzadziej
(co osiem tygodni), co jest bardziej komfortowe
dla pacjenta. Ma on tez wiekszg skutecznosc

w ograniczeniu aktywnosci dopetniacza. Nieste-
ty lek ten nie jest refundowany w Polsce. Stale
jednak poszerza sie pula mozliwosci i pacjenci
sg kierowani na réznego rodzaju badania klinicz-
ne. Obecnie zarejestrowany jest kolejny inhibitor
dopetniacza, dziatajacy na inng jego sktadowa niz
leki wymienione powyzej.

Z czym mierzy si¢ osoba zdiagnozowana i jak
wyglada zycie z ta choroba?

Choroba objawia sie przede wszystkim hemoli-
z3, czyli niszczeniem krwinek czerwonych. Inne
objawy to uczucie ogromnego ostabienia, a takze
sktonnos¢ do zakrzepdéw. Przetomy hemolityczne
niebezpieczne dla zdrowia i zycia pacjenta moga
pojawi¢ sie pod wptywem wielu czynnikéw. Moze
to by¢ infekcja, co zauwazyliSmy w przypadku
przebiegu zakazeniem COVID-19. Innym powodem
nasilonej hemolizy moze by¢ wszelkiego rodzaju
uraz lub operacja. Podczas tych zaplanowanych
operacji nalezy odpowiednio wczesniej zabezpie-
czy¢ pacjenta, ktory powinien by¢ pod statg opieka
lekarska.

LLeczenie musi by¢ stosowane juz do korica zycia,
chyba ze pacjent zdecyduje sie na transplantacje
komorek  krwiotworczych  (allotransplantacja).
Wyniki tego zabiegu sa jednak gorsze u pacjentow
z chorobg zakrzepowg oraz moga nie$¢ za soba
wiele powiktan. Bardzo rzadko chorzy decydujg sie
na takie rozwigzanie.

WYZWANIA

Prof. dr hab.

n. med. Krzysztof
Chojnowski
Kierownik

Zaktadu Zaburzen
Hemostazy UM

w todzi, WWCOIT
im. M. Kopernika

- jak ja leczymy w Polsce?

Hemofilia to choroba rzadka, obecnie zdiagnozowano jg u ok. 3 tys. pacjentow w Polsce. To schorzenie

sprzezone z ptcig, co oznacza, ze choruja na nig gtéwnie mezczyzni, a kobiety sg nosicielkami.

Jakie sa glowne typy hemofilii i jej
Klasyfikacja?

Wystepuje w dwdéch odmianach: hemo-
filia A, gdy brakuje czynnika VIII krzep-
niecia, oraz B, gdy brakuje czynnika IX.
Hemofilia A wystepuje 5-6 razy czesciej
niz hemofilia B. Przebieg kliniczny obu
hemofilii  jest identyczny, natomiast
zalezy od stopnia niedoboru czynnika
krzepniecia. Wyrézniamy trzy postacie
tej choroby: ciezka (czynnik jest ponizej
1 proc. normy), umiarkowana (1-5 proc.)
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oraz tagodna (5-40 proc.). Ciezka postac
hemofilii wystepuje u ponad 50 proc.
chorych, a trzeba pamietag, ze przebiega
ona z bolesnymi krwawieniami do sta-
wow, co przy braku odpowiedniej terapii
moze skutkowa¢ powaznymi zmianami
zwyrodnieniowymi (tzw. artropatia hemo-
filowa), ze znieksztatceniem i zmniejsze-
niem ruchomosci stawdw. W tej postaci
wystepujg takze krwawienia zagrazajace
zyciu (np. $rédczaszkowe czy z przewo-
du pokarmowego).

Jak diagnozowana jest hemofilia?

Aby jg zdiagnozowac¢, podobnie jak
w innych skazach krwotocznych, naj-
pierw wykonujemy badania przesiewo-
we, a w przypadku podejrzenia hemofilii
specjalista zleca oznaczenie aktywnosci
czynnika VIII i IX, co pozwala rozpoznac
konkretny podtyp oraz posta¢ hemofilii.

Jakie sa metody leczenia hemofilii?
Jak na przestrzeni ostatnich lat sie
one zmienity?

Trzeba przede wszystkim podkreslic,
ze hemofilia jest chorobg nieuleczalna.
Leczenie krwawien w hemofilii polega
na uzupetnieniu brakujgcego czynnika
krzepniecia, ktory w postaci koncentratu
wstrzykuje sie dozylnie. Takie postepowa-
nie nie zapobiega artropatii hemofilowe]
ani groznym dla zycia krwawieniom, dlate-
go standardem leczenia ciezkiej hemofilii
jest profilaktyczne podawanie koncentra-
tu niedoborowego czynnika krzepniecia
2-3 razy w tygodniu juz od 1.-2. roku zycia.
Warto podkresli¢, ze wiasnie jakos$¢ kon-
centratdw na przestrzeni lat znacznie
sie zmienita. Te stosowane obecnie sg
nie tylko skuteczne, ale réowniez w petni
bezpieczne. Do leczenia wprowadzono
koncentraty czynnikéw o przedtuzonym
dziataniu, ktére mozna stosowac w profi-
laktyce rzadziej, np. raz w tygodniu. Mamy
tez pacjentéw, zwtaszcza z hemofilig A,
ktérzy wytworzyli inhibitor neutralizujgcy
dziatanie podawanego czynnika krzep-
niecia. Jest to najtrudniejsza do leczenia

grupa chorych, poniewaz stosowane
dotychczas koncentraty czynnikéw krzep-
niecia sg nieskuteczne. Wymagajg oni
stosowania bardzo kosztownych koncen-
tratéw czynnikéw, ktére omijaja inhibitor.
Co wazne, do leczenia pacjentéw z hemo-
filig A powiktang inhibitorem zostato wpro-
wadzone  przeciwciato  monoklonalne
(emicizumab), ktore zastepuje w kaska-
dzie krzepnigcia czynnik VIII.

Czym jest Narodowy Program Lecze-
nia Chorych na Hemofili¢ i Pokrewne
Skazy Krwotoczne na lata 2019-2023
i do czego upowaznia pacjentow?
Chorzy na hemofilie wymagaja komplek-
sowej opieki. Jest to ujete w nowej edycji
Narodowego Programu Leczenia Hemo-
filii i Pokrewnych Skaz Krwotocznych na
lata 2019-2023. To z jednej strony dostep
do koncentratéw czynnikéw krzepniecia,
a z drugiej opieka w specjalistycznych
osrodkach, gdzie oprécz hematologa
pacjenci sg leczeni przez innych specja-
listéw, majg dostep do rehabilitacji i dia-
gnostyki laboratoryjnej, ktéra umozliwia
np. szybkie wykrycie inhibitora. Zapisy
Narodowego  Programu  przewidujg
réwniez mozliwos¢ wprowadzenia do
leczenia hemofilii nowych terapii. Dzieki
temu juz ponad 30 pacjentéw z hemofilig
powiktang inhibitorem otrzymuje niezwy-
kle skuteczne leczenie emicizumabem.
Realizacja Programu zapewnia poprawe
standardu leczenia chorych na hemofilie
i poprawe jakosciich zycia.
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