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Czas zmian dla

Cho¢ widaé postep, pacjenci wciaz czekajg na petna realizacje

zapisow Planu dla Choréb Rzadkich i realng poprawe codziennego

funkcjonowania. Swiatowy Dzier Chordb Rzadkich staje sie wigc nie
tylko momentem podsumowan, ale takze przypomnieniem, jak pilne

sq systemowe decyzje przektadajace sie na codzienne zycie chorych.

Marzena Nelken
Dyrektor Krajowego
Forum na rzecz terapii
chordb rzadkich

(Czytajwiecej na stronie:
chorobyrzadkie.com

Przed nami uroczystosé Swiatowego Dnia
Choréb Rzadkich - jakich podsumowan po-
przedniego roku mozemy sie spodziewaé?

Zeszty rok przyniost nam kilka sukcesow,
ale tez pewien niedosyt w kwestii realizacji
zadan Planu dla Chordéb Rzadkich. Od czasu
przyjecia Planu dla Choréb Rzadkich w roku
2021 Rada ds. Chorob Rzadkich wraz z eks-
pertami pracowata nad przygotowaniem
rozwigzan, ktore miaty zabezpieczy¢ szes¢
obszarow opisanych w Planie. Jako Krajowe
Forum Orphan co roku pytamy przedsta-
wicieli organizacji pacjenckich z obszaru
choréb rzadkich, jak oceniajg wdrazanie
planu, czy zauwazajg zmiany, a jesli tak,
to w jakich obszarach, i musze przyznac,
ze odpowiedzi nie sg zbyt optymistyczne.
Pacjenci czekajg na te zmiany od lat, a jak
sami méwig — Plan na papierze nic nie
zmienia w ich codziennym zyciu. Dlatego tak
wazne jest pilne wprowadzenie zapisanych
rozwigzan i mamy nadzieje, ze wkrotce to
nastagpi, a pacjenci odczujg realng zmiane.
Ale to tez nie oznacza, ze w chorobach
rzadkich nic sie nie dzieje, wrecz prze-
ciwnie. Obserwujemy poprawe dostepu do
farmakoterapii w chorobach rzadkich. Poza
tym udato sie stworzy¢ i odstoni¢ pierwszy
i jedyny w Polsce mural dla chordb rzad-
kich z zebrg, w samym centrum kampusu
Warszawskiego Uniwersytetu Medycznego.

Zebra pojawia si¢ réwniez w panistwa kampanii
Luty dla Rzadkich ,Wiecej, niz mozesz sobie
wyobrazié”.

Tak, zebra jest symbolem réznorodnosci
chordéb rzadkich. Tak jak nie ma dwdch zebr
o tym samym wzorze paskéw, tak nie ma
dwoch takich samych pacjentéw z choro-
bami rzadkimi. W tegorocznej kampanii na
naszym profilu na Facebooku chcielismy
pokazac¢ te réznorodnosé, publikujac histo-
rie pacjentéw z réznymi chorobami rzadkimi.
Hasto kampanii ,Wiecej, niz mozesz sobie
wyobrazi¢” pieknie oddaje potencjat i nie-
zwyktos¢ naszych pacjentow z chorobami
rzadkimi, a historie pokazujg bardzo wyraz-
nie, ze czasem naprawde niewiele potrzeba,

zeby prawdziwie zmieni¢ zycie drugiego
cztowieka — czasem wystarczy usmiech,
zrozumienie, drobny gest. W ramach kam-
panii otrzymalismy ogromna liczbe prze-
pieknych, wzruszajgcych historii pacjentow,
ktérzy udowadniaja, ze mimo trudnosci
i czesto wielu przeszkod na drodze potrafig
wiecej, niz mozna sobie wyobrazi¢. To tez
pokazuje, jak wazne jest wsparcie rodziny,
bliskich, systemu, dostepnosc¢ diagnozy,
rehabilitacji, terapii.
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Czy Polacy sa otwarci na osoby z chorobami
rzadkimi?

Mamy piekne przyktady wsparcia np.
sgsiadow, ktorzy zupetnie bezinteresownie
zamienili sie miejscem parkingowym, zeby
sgsiadka z chorobg rzadkg miata blizej
do drzwi klatki. Drobny gest dla jednej
osoby moze odmieni¢ zycie drugiej. Chce-
my edukowac i inspirowac takimi pozytyw-
nymi historiami, poniewaz niestety nadal
obserwujemy brak wystarczajgcej wiedzy
o chorobach rzadkich wsrod ogétu spote-
czenstwa. Pacjenci nieustannie skarzg sie,
Ze sg spotecznie pietnowani, wykluczani,
a czasem wrecz zarzuca im sie udawanie
lub lenistwo. To boli. Zresztg wykluczanie
w rownej mierze dotyczy osob z widoczna
niepetnosprawnosciag — zupetnie jakby oso-
by nig dotkniete miaty jakikolwiek wptyw
na swoja chorobe, a przeciez wiekszosc
chorob rzadkich to choroby genetyczne.
Obserwujemy te problemy od lat i dlatego
wiemy, ze kwestia edukacji spoteczenstwa

jest niezwykle wazna.
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EKSPERT

to wyscig z czasem

Cystynoza nefropatyczna to niezwykle rzadka choroba genetyczna, w ktorej odktadanie cystyny w komdrkach prowadzi

do stopniowego uszkadzania narzadow.

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

Jak wezesne leczenie chroni nerki, oczy
i inne narzady dziecka przed nieodwra-
calnymi uszkodzeniami?

Cystynoza nefropatyczna ma charakter
postepujacy i prowadzi do ciezkiego
uszkodzenia wielu narzadéw - naj-
wczesniej nerek i oczu, a nastepnie
takze uktadu endokrynnego, miesnio-
wego i wielu innych. Wigze sie to
réwniez z uposledzeniem wzrastania
skutkujgcego gteboka niskorostoscia.

Obecnie dostepna terapia przyczyno-
wa oparta na systemowym i miejsco-
wym doocznym podawaniu cysteaminy
nie pozwala niestety zupetnie wyleczyc¢
tej choroby. Dzieki niej mozna jednak
znacznie spowolni¢ rozwoj powiktan
narzadowych, w tym przede wszystkim
przesung¢ czas wystgpienia schyt-
kowej niewydolnosci nerek o wiele
lat. W praktyce moze to oznaczac
brak koniecznosci dializoterapii czy
przeszczepienia nerki juz w okresie
dzieciecym, jak to ma zawsze miej-
sce w naturalnym przebiegu choroby.
Leczenie pozwala réwniez na osiggnie-
cie prawidtowego wzrostu, unikniecie
ciezkich uszkodzen narzadu wzroku,
w tym Slepoty.

Efekty leczenia, zarébwno systemowe-
go, jak i miejscowego, sg tym lepsze,
im wczesniej taka terapia zostanie
rozpoczeta. Za optymalny czas uwa-
Za sie pierwszy rok zycia, a ostatnio
sugerowany jest nawet okres noworod-
kowy. Podstawowg trudnos¢ stanowi
jednak tak wczesne rozpoznanie cho-
roby, poniewaz jej poczatek jest bez-
lub skapoobjawowy, a same objawy
sg niecharakterystyczne. Optymalna

metoda diagnostyczng w odniesieniu do
wczesnego rozpoznania choroby bytby
wiec genetyczny przesiew noworodko-
wy, co jednak obecnie w odniesieniu do
cystynozy nefropatycznej nie jest wyko-
nywane. Wydaje sie jednak, ze bedzie
to standardem w niedalekiej przysztosci,
podobnie jak w odniesieniu do wielu
innych rzadkich choréb genetycznie
uwarunkowanych. Chciatbym jeszcze
dodac, ze rozpoczecie terapii cystynozy
nefropatycznej na kazdym etapie zycia
jest zalecane i korzystne dla pacjenta,
niemniej jednak efekty leczenia nie beda
niestety tak spektakularne ze wzgledu
na nieodwracalnos¢ niektérych uszko-
dzen tkankowych.

Jakie realne znaczenie ma systematyczna

terapia?
Oprocz wczesnego rozpoczecia za
skutecznos¢ przyczynowej terapii

cystynozy nefropatycznej odpowiada
rowniez regularne przyjmowanie lekow
w zalecanych indywidualnie dawkach.
W Polsce leczenie tej choroby jest
refundowane ze $rodkéw publicznych
w ramach specjalnego programu leko-
wego. Lek stosowany w naszym kraju
w leczeniu systemowym musi by¢ przyj-
mowany $cisle co 6 godzin, podobnie
jak krople oczne, a terapia ta musi
by¢ monitorowana. Nalezy podkreslic,
Ze jest ona prowadzona przez cate zycie,
rowniez u pacjentow dializowanych czy
po przeszczepieniu nerki. Dodatkowo
konieczne jest przyjmowanie wielu
innych lekéw w ramach terapii obja-
wowej. Mozna sobie wiec wyobrazic,
Ze ze strony pacjenta czy opiekunow

chorego dziecka jest to sytuacja nie-
zwykle trudna, co prowadzi¢ moze do
nieprzestrzegania zalecen i zmniejsze-
nia efektywnosci terapii. Obserwujemy
to zwtaszcza u nastolatkow, co wigze
sie ze specyfikg tego wieku.
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Jak nowoczesne formuty o przedtuzonym
uwalnianiu zwigkszaja skutecznosé lecze-
nia i komfort zycia catej rodziny?
Wprowadzenie preparatow o przedtuzo-
nym uwalnianiu w leczeniu jakiejkolwiek
choroby zawsze poprawia wspomnia-
na adherencje, czyli realizacje zalecen
lekarskich przez pacjenta. W przypadku
cystynozy nefropatycznej istnieje prepa-
rat cysteaminy do leczenia systemowe-
go, ktéry podawany jest 2 razy na dobe.
Nie jest on jednak w Polsce refundowany.
Nalezy jednak podkresli¢, ze wedtug
przeprowadzonych badan skutecznosé
obu lekow — o zwyktym i przedtuzonym
uwalnianiu — przy wtasciwym podawa-
niu jest podobna.

Czytaj wiecej na stronie:
chorobyrzadkie.com
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SYLWETKA PACJENTA

Kiedy rozpoznano u pana rdzeniowy zanik mig$ni
(SMA) i jak choroba postepowata?
Zdiagnozowano pozno, bo w wieku 16 lat. Gdy
miatem 18-19 lat, przestatem chodzi¢. To nie
stato sie nagle, byt to postepujgcy proces.
Fizjoterapeuci zasugerowali wozek, bo prze-
wracanie sie byto niebezpieczne. Na poczatku
doceniatem, ze nie musze juz przejmowac sie
tym, ze sie o cos potkne. Pdzniej przyszto
zatamanie i niepogodzenie z tym, ze jestem
inny niz rowiesnicy.

Jak choroba wptyneta na pana zyciowe wybory?
Trudno powiedzie¢, tak naprawde nie znam
przeciez innego zycia. Chciatem uczy¢ sie
w szkole gastronomicznej. Wtedy jeszcze
chodzitem, ale lekarz, ktory miat potwierdzi¢
zdolnos¢ do wykonywania zawodu, orzekt, ze
ja ,przy garach stat nie bede”. Wszystkie inne
wybory konsekwentnie realizowatem, nawet
jesli ktocity sie z SMA. Na przyktad: ukon-
czytem grafike projektowg, mimo ze uczelnia
odmawiata przyjecia mnie, bo nie byta dosto-
sowana do 0sob z niepetnosprawnosciami.

Kiedy przyszedt czas na podréze?

Niedtugo po tym, jak usiadtem na wodzku.
To przyjaciele, ktorzy organizowali wyprawy,
przywrocili mnie do zycia. Powiedzieli: ,Pomo-
zemy ci we wszystkim, ale jak chcesz
jecha¢ z nami, to musisz dac¢ sobie
pomoc”. Najpierw byta Mon-
golia. Przy granicy z Rosja,
w totalnym interiorze,

Michat Woroch

Pacjent z SMA. Podréznik, fotograf. Laureat wielu
nagréd, w tym m.in. nagrody Kolosy 2019 w kategorii
Wyczyn Roku przyznawanej przez Kapitute Kolosow
oraz Travelery 2018 w kategorii Podroz Roku.

wheelchairtrip

nagrywalismy film o nomadach, ktorzy
wypasajg renifery. Przyjaciele pomagali mi
we wszystkim: od wkfadania na konia, po
wyprowadzenie na samodzielnie skonstruowa-
ny kibelek. Musiatem zwalczy¢ wtasne demo-
ny i pogodzi¢ sie z uzaleznieniem od innych.
Po tych eskapadach kolejnym krokiem byto
samodzielne organizowanie wypraw. Zbieram
historie i dziele sie nimi. Podroze czyszcza
umyst i dajg inng perspektywe na niepetno-
sprawnosc¢. Dzieki nim zyje sie Izej.

Jak pan funkcjonowat przed podjeciem terapii
i co ona zmienita?

Choroba co pét roku czy co rok odbierata
mi jakas funkcje. Nie za bardzo przejmowa-
tem sie tym, ze nie daje rady juz siegna¢ po
cos ciezszego albo szybciej sie przesigsc. To
jeszcze byto znosne. Najgorsze byto to, gdy
juz nie mogtem sam wdrapa¢ sie z ziemi na
wozek. Stracitem wtedy poczucie wolnosci.
Niedtugo po tym pojawit sie lek. Mija juz szosty
rok terapii i przez ten czas nie zostata mi
zabrana zadna funkcja. Poprawita sie moja
wydolnos¢. Moge by¢ prawie samodzielny
albo tak dostosowac¢ swojg przestrzen, zeby
jak najmniej odczuwac zaleznos¢ od innych.

Niedawno zarejestrowano wyzsza dawke leku,
ktéry pan otrzymuje. Jakie to rodzi
oczekiwania?

Badania sg bardzo obiecuja-

ce. Wyzsza dawka moze

naprawde odmieni¢ zycie. Liczymy m.in. na
to, ze u pacjentow takich jak ja wyeliminuje
ona ostabienie efektu terapeutycznego miedzy
podaniami leku. Z niecierpliwosciag czekamy
na decyzje refundacyjng Ministerstwa Zdrowia.
Dla chorych na SMA czas jest bardzo istotny.
Im szybciej wprowadzimy leczenie, tym wolniej
bedzie postepowat zanik miesni.

Czy w zwiazku z tym rosnie juz apetyt na nowe
podréze?

Wtasnie zakonczytem bardzo wymagaja-
cy projekt [wyprawa z Polski do Australii
- red] i na razie nie mam zamiaru nigdzie
sie wybierac¢ (Smiech). Teraz chce wykorzystac
te doswiadczenia w pracy w swojej fundacji
Krok po kroku. Moze napisze kolejng ksigz-
ke. Planuje spotkania w szkotach, szpita-
lach, zeby podzieli¢ sie tym, ze nawet
bedac niepetnosprawnym, mozna
podrézowac w dalekie

zakatki Swiata.

Trudne tereny Mongolii pokonywat w siodle dzieki samodzielnie
skonstruowanej uprzezy. Specjalnie dostosowanym
Defenderem przemierzyt obie Ameryki. Niedawno zakonezyt
ekstremalng wyprawe z Polski do Australii. W zadnym z tych
miejsc nie postawit kroku - porusza sig na wozku.
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-Wiekszos¢ pacjentow osiagneta
istotna poprawe™

Polskie podejscie do terapii rdzeniowego zaniku migsni (SMA) jest uznawane za modelowe. W dziatajacym od 2019 roku

programie lekowym sukcesywnie pojawiaja sie nowo rejestrowane terapie, a przesiew noworodkowy pozwala wykryé

chorobeg, jeszcze zanim pojawig sie objawy. Jak przektada sie to na wyniki leczenia?

Dr n. med. Anna
tusakowska
Adiunkt, specjalista
neurolog, Klinika
Neurologii UCKWUM

Jak dzi$, po ponad 7 latach programu
B.102, mozna oceni¢ efekty leczenia SMA
w Polsce?

Sa bardzo dobre. Najwieksze doswiad-
czenie mamy z nusinersenem. Pamie-
tajmy, ze SMA jest chorobg stale
postepujacy i prowadzaca do utraty
funkcji ruchowych. Z badan klinicz-
nych wiedzieliSmy, ze nusinersen jest
skuteczny u dzieci, natomiast pacjen-
ci dorosli nie byli objeci badaniami
klinicznymi. W 2023 roku zespodt
z Kliniki Neurologii UCKWUM opubli-
kowat wyniki dotyczgce 30-miesigcz-
nego leczenia nusinersenem gtoéwnie
pacjentow dorostych z bardzo sze-
rokim spektrum nasilenia choroby.
Okazato sie, ze nusinersen potwier-
dzit swojg skutecznosé rowniez w tej
grupie, nawet u oséb z zaawansowang
chorobg. Zaden pacjent nie odczuwat
pogorszenia, a wiekszos¢ osiggneta
istotng klinicznie poprawe. Sami cho-
rzy mowig nam, jak bardzo leczenie
zmienito ich zycie. Ze wzgledu na co
najmniej stabilizacje stanu ruchowego
pacjenci moga realizowac dtugofalowe
plany, podejmowac¢ nowe wyzwania
odnosnie do edukacji, pracy, spet-
nia¢ swoje marzenia, jak np. dalekie
podréze. Obecnie w programie B.102
leczonych jest réznymi terapiami ok.
1200 pacjentow, czyli ok. 90 proc.
populacji SMA. Przetomowym momen-
tem byto wprowadzenie w 2022 roku
przesiewu noworodkowego, dzieki kto-
remu wykrywamy chorobe na etapie
przedobjawowym. To pozwolito szybko
wdrozy¢ leczenie i zapobiec rozwojowi
choroby juz u ok. 150 dzieci. Obser-
wujemy takze ogolny wzrost poziomu
opieki nad pacjentami z SMA.

Polskie dane trafity do metaanalizy Ha-
genakera. Jak nasze wyniki wypadaja na
tle innych krajéow Europy?

Metaanaliza objeta 17 publikacji z lat
2022 do 2024 i dotyczyta tgcznie 650
pacjentéw (nastolatkéw i dorostych)
z 16 krajow leczonych nusinersenem.
Wykazano, ze nusinersen jest skuteczny
i bezpieczny w dtugofalowym stoso-
waniu w tej grupie chorych. Polska
publikacja byta istotnym elementem
tej metaanalizy ze wzgledu na duza
liczbe pacjentéw (120) oraz dtugi czas
obserwacji. Wykazalismy, ze 71 proc.
pacjentéw po 30 miesigcach leczenia
wykazuje istotng klinicznie poprawe
(o co najmniej 3 punkty w skali funk-
cjonalnej HFMSE), a jakgkolwiek popra-
we — niemal 90 proc. Srednia réznica
pomiedzy oceng wyjsciowa a oceng
po 30 miesigcach leczenia wyniosta
ok. 5 punktéw w skali HFMSE i byta
wieksza niz w innych badaniach.

W potowie stycznia tego roku zarejestro-
wano schemat wyzszych dawek nusinerse-
nu (50 mg w dawce nasycajacej i 28 mg
w podtrzymujacej). Jakiej skutecznosci
mozemy si¢ spodziewaé?

Liczymy na jeszcze lepsze rezultaty
w zakresie poprawy funkcji dotknietych
chorobg. Uczestnicy badania DEVOTE,
ktorzy wczesniej otrzymywali dawke
12 mg, uzyskali istotng poprawe funk-
cjonalng w czasie dziesieciu miesiecy
leczenia wyzsza dawka. Istotnie wyzsza
dawka niesie ze sobg potencjat wyzszej
skutecznosci dla wszystkich pacjen-
tow, bez wzgledu na dotychczasowe
doswiadczenie terapeutyczne - row-
niez tam, gdzie pojawita sie subopty-
malna odpowiedZ na terapie. Mamy

nadzieje, ze wkrdtce polscy pacjenci
otrzymajg szanse leczenia wyzszymi
dawkami nusinersenu, co przyniesie
im jeszcze lepsze efekty terapeutyczne.
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Program B.102 doprecyzowat zasady zmia-
ny terapii. Co to oznacza dla pacjentow?
Oznacza to wiekszg elastycznos¢ sys-
temu w dostosowaniu terapii do indywi-
dualnych potrzeb pacjenta. Po pierwsze:
rozszerzono kryteria zmiany leczenia
z dokanatowego na doustne. Po drugie:
pacjent, ktdry spetnia kryteria wytgczenia
z terapii nusinersenem, ma prawo przejs¢
na terapie doustna rysdyplamem. Dziata
to tez w druga strone, czyli jesli stan
pacjenta pogarsza sie na rysdyplamie, to
ma prawo przejsc¢ na leczenie nusinersen
lub do niego wrdcié. Ponadto w Polsce
dopuszcza sie stosowanie nusinersenu
u kobiet w cigzy.

Czego mozemy sie spodziewaé w przy-
sztosci w leczeniu SMA dla technologii
AS0?

Oczekujemy na wyniki badan klinicznych
zwigzanych z salanersenem. Jest to,
podobnie jak nusinersen, antysensowny
oligonukleotyd, ale dziata silniej i dtuzej,
mozna podawaé go raz na rok.

Czytaj wiecej na stronie:
chorobyrzadkie.com
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Badania, ktore zmieniaja

Badania przesiewowe noworodkoéw w kierunku wrodzonych wad metabolizmu zwigkszaja mozliwosci diagnostyczne.

Pozwalaja na podejrzenie choroby u 0s6b bez objawdw klinicznych, co znacznie poprawia mozliwosci terapii

oraz rokowanie pacjenta.

n
Prof. dr hab.
n. med. Jolanta
Sykut-Cegielska
Kierownik Kliniki
Wrodzonych Wad
Metabolizmu i Pediatrii
w Instytucie Matki
i Dziecka, konsultant
krajowy w dziedzinie
pediatrii metabolicznej

Jak wyglada obecny etap wdrazania
skriningu noworodkow w kierunku LSD
(choroby lizosomalne) w Polsce i jakie sa
gltéowne wyzwania organizacyjne?

Obecnie wdrazamy w Instytucie Matki
i Dziecka nowy program pilotazowy,
ktory zwieksza zakres wykrywanych
wrodzonych wad metabolizmu. Od lat
60. zesztego wieku skrinigniem popu-
lacyjnym objete byty wszystkie zywo
urodzone noworodki tylko w kierunku
fenyloketonurii, ale obecnie skrining
robiony jest juz w kierunku 30 réznych
choréb, w tym 26 wrodzonych wad
metabolizmu. Od konca 2025 r. dzia-
ta wspomniany program pilotazowy,
ktory rozszerza skrining noworodkowy
o kolejne szes¢ chordb, w tym cztery
lizosomalne choroby spichrzeniowe. To
bardzo wazne z punktu widzenia moz-
liwosci diagnostyki i procesu leczenia,
wiec cieszymy sie, ze dostaliSmy na
ten pilotaz zgode Ministerstwa Zdrowia
i ze w pore zakonczyty sie procedury
i przetargi. Dzieki temu od kilku mie-
siecy mozemy prowadzi¢ przesiewowe
badania w kierunku tych schorzen.
Pilotaz przewidziany jest na dwa lata,
zaktadamy, ze przez ten czas uda
nam sie przesiewowo przebada¢ ok.
150 tys. noworodkow. Analiza wynikow
tego programu pozwoli na ustalenie

docelowych algorytmow diagnostycz-
nych oraz $ciezki postepowania po uzy-
skaniu wstepnego rozpoznania. Mowie
,wstepnego”, bo badanie przesiewowe
moze jedynie wskaza¢ podejrzenie
choroby, a nie jej potwierdzenie.

Co dzieje sie¢ po wykryciu choroby
u noworodka - jakie sa kolejne kroki
diagnostyczne i kto koordynuje opieke?
Wprowadzony pilotaz jest wtasnie po
to, by ustali¢, jaka powinna by¢ naj-
bardziej efektywna $ciezka w poste-
powaniu zaréwno diagnostycznym,
jak i terapeutycznym. Do tej pory
potrafiliSmy rozpoznaé chorobe i jej
postac¢ — a w efekcie dopasowac terapie
— dopiero, gdy u pacjenta pojawiaty
sie objawy kliniczne. Dzieki badaniom
przesiewowym, jak tylko pojawi sie
podejrzenie wystepowania choroby,
ustalenie postaci choroby nastepuje
znacznie szybciej. Jesli chodzi o sama
Sciezke diagnostyczna, to czes¢ badan
mozemy wykona¢ w Polsce, ale te
bardziej specjalistyczne nie sg jesz-
cze u nas dostepne. Pewnym wyzwa-
niem jest tez brak miedzynarodowych,
ogolnie przyjetych rekomendacji doty-
czacych postepowania diagnostyczne-
go i terapeutycznego u pacjentow
przedobjawowych.

Jak bedzie przebiegat skrining rodzin-
ny, np. w przypadku choroby Fabry’ego
- kogo obejmie i jakie metody (bioche-
miczne, genetyczne) beda stosowane?

Choroba Fabry’ego jest genetycznym
schorzeniem dziedziczonym w sposob
sprzezony z chromosomem X, przez co
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czesciej dotyka mezczyzn. W rodzinie,
w ktérej choroba jest juz zdiagnozo-
wana, ryzyko jej wystagpienia u innych
cztonkdw jest znacznie wyzsze. Nalezy
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wtedy rozrysowa¢ drzewo genealo-
giczne, by wskaza¢, ktore osoby sg
w grupie podwyzszonego ryzyka,
i zapewni¢ im badania diagnostycz-
ne. Ta metoda pozwala rozpoznawac
chorobe u pacjentow, gtéwnie mtodych,
u ktérych objawy jeszcze nie wystapity,
ale tez u starszych cztonkow rodziny,
u ktorych wystapity objawy typowe dla
choroby Fabry’ego, cho¢ wczesniej nie
byty one korelowane z tg choroba. Jesli
pacjent bedzie odpowiednio monito-
rowany, np. przez wtasciwie dobrane
markery, a takze regularnie badany

b b

klinicznie i biochemicznie, to jego
rokowania bedg znacznie lepsze. Moni-
torowane sg miedzy innymi czynnosc¢
nerek i uktadu sercowo-naczyniowego,

a takze uktadu nerwowego, przez co
zmniejsza sie ryzyko wystapienia nie-
wydolnosci nerek czy zawatéw serca.
Wtaczanie leczenia dopiero na tym
pdzniejszym etapie wprawdzie spo-
walnia rozwoj choroby, ale juz jej nie
odwraca.

Gdzie beda kierowani dorosli cztonkowie
rodzin z potwierdzonym ryzykiem lub
chorobg - czy przewidziano przezna-
czone poradnie, np. w specjalistycznych
osrodkach leczenia choroby Fabry’ego
w Polsce?

Cho¢ na sSwiecie powstaje coraz
wiecej osrodkow leczenia wtasnie tej
choroby, lub patrzac szerzej: chordb
metabolicznych czy lizosomalnych
chorob spichrzeniowych, to w Polsce
niestety ciagle takich specjalistycz-
nych placowek diagnostyki i terapii
sie nie doczekalismy. Pacjent musi
wiec korzysta¢ z réznych osrodkow
- czasem w jednym dochodzi do
ustalenia wstepnego rozpoznania
choroby Fabry’ego, w innym przepro-
wadzana jest szczegdtowa diagnostyka,
a potem w celu prowadzenia lecze-
nia nastepuje przeniesienie chorego
do jeszcze innego osrodka, np. blizej
domu, by w jak najmniejszym stopniu
zaburza¢ codzienne zycie prywatne
czy zawodowe. Wcigz czekamy tez
na mozliwos¢ prowadzenia leczenia
domowego - ono jest juz dostepne
w roznych krajach, ale wcigz nie w Pol-
sce. Od lat jako srodowisko lekarzy

zajmujgcych sie tymi schorzeniami
podkreslamy koniecznos¢ stworzenia
w Polsce sieci wyspecjalizowanych
osrodkdéw, ktére mogtyby powstac
w ramach narodowego planu dla cho-
réb rzadkich. Pozytywem jest to, ze
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dysponujemy szpitalami, ktére moga
odpowiednio zaja¢ sie pacjentami
z wrodzonymi wadami metabolizmu,
gtownie u dzieci, cho¢ potrzeby sg
duzo wieksze - brakuje chociazby
specjalistow medycyny metabolicz-
nej. Cieszy nas jednak, ze az trzy
polskie osrodki spetniajg najwyzsze
europejskie standardy leczenia i sa
partnerami w europejskiej sieci prze-
znaczonej chorobom metabolicznym
MetabERN.

Czytaj wiecej na stronie:
chorobyrzadkie.com

Choroba Fabry’ego
- pomoz zidentyfikowac
zagrozonych

cztonkow rodziny

Amicus

Therapeutics®

Dziadek

W Polsce rusza pilotaz badan
przesiewowych noworodkéw w kierunku
choroby Fabry’ego.

Wczesne wykrycie choroby u dziecka to szansa
na szybsza diagnoze takze u jego bliskich.

Ja

Strona edukacyjna stworzona przez Amicus Therapeutics, wspierajaca lekarzy
I pielegniarki w rozmowie z pacjentami o dziedziczeniu choroby Fabry’ego.

Odwiedz strone FabryFamilyTree.pl
lub zeskanuj kod QR,
aby dowiedzieC si¢ wiece;.

FabryFamilyTree.pl &)

NP-NN-PL-00011125

Amicus Therapeutics UK Ltd
One Globeside, Fieldhouse Lane, Marlow SL7 1HZ, United Kingdom


https://fabryfamilytree.pl/
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Rzadkie choroby,

Wrodzone wady metabolizmu (WWM), cho¢ zaliczane do chordb rzadkich, razem stanowig liczng grupe zaburzen.

Wiekszo$¢é ujawnia sie u dzieci, ale czes¢ udaje sig rozpoznaé dopiero w pdzniejszym wieku. Dla dorostych pacjentow

brakuje jednak osrodkow medycyny metabolicznej, a dostep do niektorych terapii jest utrudniony.

Dr n. med. Joanna
Taybert

Zastepca Kierownika
Kliniki, Klinika
Wrodzonych Wad
Metabolizmu i Pediatrii,
Instytut Matki

i Dziecka w Warszawie,
konsultant wojewo6dzki
w dziedzinie pediatrii
metabolicznej
(wojewodztwo
mazowieckie)

Czym sa WWM i dlaczego zaliczamy je
do choréb rzadkich?

To choroby przewlekte, wrodzone
i uwarunkowane genetycznie. Wynikaja
z obecnosci wariantéow patogennych
(mutacji) w jednym z gendw kodu-
jacych biatko enzymatyczne (najcze-
dciej), transportowe lub receptorowe.
Konsekwencjg tego jest brak Ilub
nieprawidtowa budowa takiego biatka.
Prowadzi to do zaburzenia w konkret-
nym, pozornie nawet mato istotnym
szlaku metabolicznym.

Wedtug ostatniej klasyfikacji mamy
rozpoznanych ok. 1450 WWM. Jedna
z czestszych jest fenyloketonuria, ktéra
w Polsce wystepuje raz na ok. 7 tysie-
cy urodzen. Klasyfikuje sie ja wiec
jako chorobe rzadkg. O wielu WWM
mowimy natomiast jako o chorobach
ultrarzadkich.

Poszczegolne WWM moga miec roz-
ne objawy, obejmowac rézne narzady
i mie¢ inny czas ujawnienia (od okresu
noworodkowego do wieku dorostego),
zalezny od typu choroby, jej postaci,
a czesto od wystgpienia czynnika
wyzwalajgcego.

Jakie objawy u noworodka moga suge-
rowaé zaburzenia metaboliczne?

Nie wszystkie WWM ujawniajg sie
w okresie noworodkowym. Najczesciej
mamy do czynienia z dwoma grupami
choréb. Pierwsza z nich to te przebiega-
jace z intoksykacja [zatruciem - red]
i sg to np. hiperamonemie pierwotne
czy acydurie organiczne. Ich ogdlne
objawy moga przypominac¢ sepse. To
narastajgce ostabienie, niechec¢ do
jedzenia, nadmierna sennos¢, wymioty.

Druga grupa sg zaburzenia doty-
czace neurotransmisji. U dziecka
pojawiaja sie np. drgawki, nadmierne
lub obnizone napiecie miesniowe, nie-
prawidtowe ruchy, a nawet zaburzenia
oddychania.

Jak wczesna diagnoza i leczenie wpty-
waja na rokowanie u pacjentow?
Oprocz diagnostyki objawowej dys-
ponujemy badaniami przesiewowymi,
ktére pozwalajg na wczesne wykrycie
choroby, jeszcze w okresie skgpoob-
jawowym lub przedobjawowym. Przy-
ktadem takiej choroby wtasnie objetej
badaniem przesiewowym jest pierw-
sza z choréb wykrywanych w ten spo-
sob, to jest fenyloketonuria (oprocz niej
w Polsce objetych przesiewem jest 25
innych choréb z grupy WWM). Dzieki
wczesnemu rozpoznaniu i witasciwe-
mu postepowaniu terapeutycznemu
ma ona dobre rokowanie. Niestety nie
wszystkie WWM majg tak skuteczna
terapie.

Zaleznie od rodzaju choroby terapia
moze obejmowac postepowanie diete-
tyczne, farmakoterapie, enzymatyczng
terapie zastepcza, terapie genowa czy
leczenie transplantacyjne.

Jaka jest dostgpnosé leczenia, diet spe-
cjalistycznych i produktéw medycznych
w naszym kraju?

Wiekszos¢ terapii jest dostepna
w Polsce, jednak waznym aspektem
jest refundacja. Czesé lekow czy
srodkéw spozywczych specjalnego
przeznaczenia zywieniowego mozna
kupi¢ w aptece na recepte albo jest
w programach lekowych. Wiele terapii

mozna uzyskac¢ tylko w ramach importu
docelowego, ewentualnie w procedu-
rze ratunkowego dostepu do technologii
lekowych. Niestety, niezbedne w terapii
produkty zywnosciowe, np. zywnosc¢
niskobiatkowa, w Polsce nie sg refun-
dowane i koszty ponosza pacjenci.

Jakie s3 w tej chwili najwieksze wyzwania
systemowe?

Brakuje specjalistycznych os$rodkéw
dla dorostych, wiec petnoletni pacjen-
ci czesto nie mogg zosta¢ przekazani
dalej i pozostajg pod opieka pediatrow.
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Kolejnym wyzwaniem jest przewlekto$¢
procesu refundacyjnego, ktéry utrud-
nia witgczanie nowych terapii choréb
rzadkich — czasem dang chorobe ma
jedynie kilkunastu pacjentow w Polsce.
Nawet te uznane terapie wymagaja
nowych weryfikacji przez AOTMIT,
co czesto zaburza ich dostepnosé
dla pacjenta. Problemem jest takze
brak refundowanego poradnictwa die-
tetycznego dla placowek prowadzacych
pacjentéw z WWM.

Ozytajwiecej na stronie:
chorobyrzadkie.com
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w obszarze homocystynuria, kwasice metaboliczne, zaburzenia cyklu
stosowane;j mocznikowego, zaburzenia metabolizmu ttuszczow.
w postepowaniu dietetycznym

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

Chcac otoczy¢ pacjentéw kompleksowa opieka, ’ ’ /
odwiedz nasze sfrom].

juz od 10 lat prowadzimy serwis edukacyjny
i spotecznosciowy dla chorych na fenyloketonurie
oraz oséb bliskich ich sercu - . serwis dla pacjentéw i opiekunéow

Na stronie znajduja sie treéci dedykowane pacjentom
z PKU w kazdym wieku - od urodzenia do dorostosci
- oraz zaktadka ,Choroby rzadkie”.

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

W portfolio Nutricia znajduja sie réwniez rozwigzania
terapeutyczne dedykowane takim chorobom rzadkim serwis dla specjalistow
jak: choroba syropu klonowego, tyrozynemia, medycznych
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& EKSPERT

- PBC
okiem specjalisty, od diagnozy
do leczenia

Przewlekte zmeczenie, wykraczajace poza ramy fizycznego wyczerpania, oraz uporczywy swiad skory - to codzienno$é
chorych na pierwotne zapalenie drég zétciowych (PBC). Dla tych, ktorzy nie odpowiadaja na pierwsza linie leczenia,

opracowano nowoczesne terapie - dostepne w Polsce, ale nierefundowane.

Dr Maciej Janik
Klinika Hepatologii,
Transplantologii

i Chorob Wewnetrznych
Warszawskiego
Uniwersytetu
Medycznego, cztonek
zarzadu Europejskiej
Sieci O$rodkow
Referencyjnych

(ERN RARE-LIVER)

Czym jest PBC i czym rézni sie od
innych choréb autoimmunologicznych
watroby?

PBC to rzadka, przewlekta autoimmu-

nologiczna choroba watroby — jesli
nie jest leczona, postepuje. Dochodzi
w niej do uszkadzania przewodzikow
z6tciowych, a akumulacja zotci
i metabolitéw w watrobie wywotuje

proces zapalny i postepujgce wtoknie-

nie narzgdu. Na tym podtozu rozwija
sie marskosc i jej powiktania, tagcznie

z niewydolnoscig watroby, konieczno-

Scig transplantacji albo przedwczesna
Smiercig.

PBC wystepuje typowo u kobiet po
45. roku zycia. Czynnikami szybkiej
progresji choroby sg natomiast pte¢
meska i zachorowanie w mtodym

wieku, czesto przed 45. rokiem zycia.

Jakie sa typowe objawy PBC?

To przede wszystkim przewlekte
zmeczenie, ktore nie polega na
meczliwosci miesni. Mdéwimy tu

0 zmeczeniu centralnym, nieuste-

pujgcym nawet po przespanej nocy

u osoby mocno zmobilizowanej
do podjecia aktywnosci. Co trzeci
pacjent cierpi z powodu istotnego
Swigdu skory. Poniewaz te objawy
sg niespecyficzne, pacjenci czesto
nie majg odpowiednio ukierunkowanej
Sciezki diagnostycznej. Lekarze moga
szukac przyczyn zmeczenia w choro-
bach tarczycy, zaburzeniach krwi czy
chorobach reumatologicznych. Swiad
skéry w pierwszej kolejnosci kojarzy
sie natomiast ze zmianami dermato-
logicznymi, alergiami, a nie z choroba
watroby. To znacznie wydtuza czas
do postawienia prawidtowego rozpo-
znania, czesto liczony w latach.

Jak wyglada proces diagnostyczny
PBC?

Pierwszym krokiem sg tanie badania
krwi — podstawowe proby watrobowe
(AST, ALT, ALP, GGTP oraz bilirubi-
na). W PBC wystepujg podwyzszone
parametry cholestatyczne (fosfa-
tazy zasadowej (ALP) i glutamylo-
transpeptydazy (GTTP) — w takim
przypadku pacjent jest kierowany na

USG jamy brzusznej. Te dwa etapy
diagnostyki sg dostepne u lekarza
POZ. Przewlekta cholestaza (pod-
wyzszona aktywnos$¢ ALP i GGTP)
oraz prawidtowy obraz USG jamy
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brzusznej powinny by¢ argumentem
za poszerzeniem diagnostyki (w tym
wykonanie autoprzeciwciat czy roz-
wazenie cholangio-MR). Moze by¢
to rowniez odpowiedni moment na
skierowanie do opieki specjalistycz-
nej hepatologa lub gastroenterologa.
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Kluczowe jest szybkie ustalenie przy-
czyny cholestazy i wdrozenie leczenia.

Jako osrodek referencyjny, czto-
nek ERN RARE-LIVER, skupiamy
pacjentow z catej Polski z rzadki-
mi chorobami watroby. W naszej
klinice opiekujemy sie ponad 800
pacjentami z PBC. Badania w gru-
pie pacjentéw z naszego osrodka
pokazuja, ze choroba dotyka coraz

%

mtodszych pacjentéw, a ponad
10 proc. pacjentéw stanowig mez-
czyzni, co stanowi czynnik ryzyka

progresji choroby. Badajac perspek-
tywe pacjentow z PBC, az 40 proc.

pacjentéw zgtasza przewlekte, istotne
zmeczenie, a ponad 30 proc. istotny
Swiagd skory.

Czy PBC moze prowadzi¢ do wyklucze-
nia spotecznego?

Wspomniane objawy bardzo istotnie
wptywajg na jakos¢ zycia, zaréwno
fizyczng, jak i psychiczng. Regu-
larnie badamy ten aspekt wptywu
choroby przez specjalne kwestio-
nariusze, w ktorych poza Swigdem
i zmeczeniem pacjent ocenia wptyw
choroby na zdolnosci poznawcze,
funkcjonowanie spoteczne czy
objawy depresji. Sam sSwiad skoéry
bardzo mocno wyklucza spotecznie.
Pacjenci majg poczucie, ze sg oce-
niani przez srodowisko jako osoby,
ktore majg problemy z nalezyta
higieng. Z powodu zadrapan na ciele,
az do krwi, zarowno unikaja spotkan
towarzyskich, jak i maja niska jakos¢
snu. Zmeczenie powoduje z kolei
wycofanie sie z zycia zawodowego,
a wspotwystepujgce zaburzenia snu
pogtebiajg poczucie wyczerpania.
Co wazne, poprawa wynikow badan
z krwi nie zawsze oznacza poprawe
objawéw choroby.

Jakie sa najnowsze osiagnigcia w le-
czeniu pacjentéw z PBC?

0Od dawna w PBC stosujemy kwas
ursodeoksycholowy [UDCA - red],
na ktoéry odpowiada wysoki odsetek

pacjentow, okoto 65 proc. Dla pozosta-
tych 35 proc. chorych mamy terapie
opartg na fibratach, ktére nie sg zare-
jestrowane w tym wskazaniu i nie sa
refundowane, cho¢ sg tanie i dostepne.

2

Pottora roku temu zostaty zarejestro-
wane nowe terapie PBC — selektywni
agonisci receptoréw PPAR. To leki roz-
wijane w tym wskazaniu, jako Il linia
leczenia PBC. Wyniki badan rejestra-
cyjnych pokazaty dobre wyniki terapii
elafibranorem i seladelparem, a kolejne
publikacje potwierdzajg skutecznosé
i pokazujg réowniez pewng poprawe
w leczeniu objawow. Konieczne jest
wtgczenie ich do mozliwosci leczenia
u naszych pacjentow.

Ozytajwiecej na stronie:
chorobyrzadkie.com



Czytaj wiecej na chorobyrzadkie.com

MATERIALY PROMOCYJNE PRZYGOTOWANE | POCHODZACE OD MEDIAPLANET

i dostepu
do nowoczesnych terapii

Cho¢ pierwotne zapalenie drdg zotciowych (PBC) uznawane jest za chorobe rzadka, w rzeczywistosci dotyczy tysigcy

0s6b w Polsce, gtownie kobiet po 40. roku zycia. Niespecyficzne objawy przez dtugi czas nie s3 taczone z dolegliwosciami

ze strony watroby, co opdznia rozpoznanie. O wyzwaniach diagnostycznych, terapeutycznych oraz o stereotypach,

z jakimi mierza sie chorzy, rozmawiamy z Barbarg Pepke, prezeska Fundaciji Gwiazda Nadziei.

Barbara Pepke
Prezes Fundagji
Gwiazda Nadziei, lider
Koalicji Hepatologicznej

W jaki sposob PBC wptywa na codzienne
funkcjonowanie pacjentéw?
Najczestsze objawy, na ktére skarza
sie pacjenci, to przewlekte zmeczenie,
ktdre nie ustepuje mimo odpoczynku
czy po przespanej nocy, oraz bardzo
uporczywy $wigd. W zaawansowanej
chorobie swedzi nawet skora miedzy
palcami. Dolegliwosci nasilajg sie wie-
czorem i utrudniajg sen. Niektorzy
pacjenci polewajg sie wtedy goragca
woda, co przynosi im chwilowg ulge.

Drapanie i $lady uszkodzen na
skorze nie pozostajg niezauwazo-
ne przez otoczenie i spotykajg sie
z krzywdzacymi ocenami. Pacjenci
sg posadzani o brak higieny. Poza
tym panuje przekonanie, ze na cho-
robe watroby trzeba sobie zastuzyc¢
— ze ma to zwigzek z naduzywaniem
alkoholu. Taka stygmatyzacja dziata
przygnebiajgco.

PBC to choroba nie tylko fizyczna,
ale tez mocno obcigzajgca psychike.
Czesto prowadzi do wycofania z zycia
zawodowego i spotecznego.

Jak wyglada obecna sytuacja pacjen-
tow w Polsce? Z jakimi najwigkszymi
wyzwaniami si¢ borykaja?

Problemem jest pézna diagnoza. PBC
dotyczy gtéwnie kobiet po 40. roku
zycia. Objawy choroby czesto sg
bagatelizowane i bywajg ttumaczone
okresem przekwitania. Zanim pacjent-
ka trafi do hepatologa, jest odsytana

do dermatologdw, psychiatréw i leka-
rzy innych specjalizacji. Droga do
diagnozy trwa nawet latami. Wsrod
podopiecznych naszej fundacji sg
panie, u ktorych PBC zdiagnozowano
dopiero w zaawansowanym stadium,
gdy doszto juz do marskosci watroby,
encefalopatii, wodobrzusza i koniecz-
ne byto przeszczepienie watroby.

Kolejnym wyzwaniem jest to, ze
dostepne leczenie nie przynosi efek-
téw u wszystkich chorych. Na obecnie
refundowang terapie [kwas ursode-
oksycholowy - red] reaguje tylko
50-60 proc. pacjentow. Nadziejg dla
pozostatych sg nowe czgsteczki, ktore
juz zostaty zarejestrowane, ale nieste-
ty nie sg jeszcze objete refundacja.
Co wazne, nie tylko spowalniajg one
postep choroby, ale mogg zmniejszy¢
najbardziej dokuczliwe objawy: zme-
czenie i swigd skory.

Jakie zmiany systemowe uwaza pani
dzi$ za najpilniejsze?

Priorytetowa jest refundacja nowych
opcji terapeutycznych dla pacjentow,
ktorzy nie odpowiadajg na dotych-
czasowe leczenie. Powazng barierg
systemowgq jest dostep do poradni
hepatologicznych. W niektérych regio-
nach na wizyte trzeba czekac¢ rok. Dla-
tego tak wazna jest edukacja lekarzy
réznych specjalnosci, aby wczesniej
kojarzyli niespecyficzne objawy z cho-
robami watroby.

W jaki jeszcze sposob Fundacja Gwiazda
Nadziei wspiera osoby z PBC?

Chorzy czesto nie mogg pracowac.
Mamy pod opieka pacjentki po
przeszczepach, zyjace z renty, obar-
czone wielochorobowoscig. Trudno im
zwigza¢ koniec z koricem. Fundacja
wspiera je finansowo ze srodkow
pochodzgcych z 1,5 proc. podatkuy,
ktore gromadza na swoich subkontach.
Refundujemy koszty lekdw, pokrywa-
my wydatki zwigzane z dojazdami
do lekarzy oraz dofinansowujemy
inne potrzeby wynikajace z procesu
leczenia.
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Oprocz tego jestesmy gtosem
pacjentéw — ambasadorami chorych.
Zabiegamy o ich prawa, dostep do
nowoczesnych terapii, zwigekszamy
Swiadomos¢ na temat chordb watroby
wsrod lekarzy i catego spoteczenstwa,
np. poprzez najnowsza kampanie
,Zdrowa Watroba”".

Ozytajwiecej na stronie:
chorobyrzadkie.com
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PROBLEM

Osiemnastka w XLH to nie
swieto,

Hipofosfatemia sprzezona z chromosomem X (XLH) prowadzi do zaburzen mineralizaciji kosci i narastajacej

niepetnosprawnosci. W Polsce jedyna na swiecie nowoczesna terapie, ktdra pozwala spowolnié postep choroby,

otrzymuja tylko dzieci. Po ukonczeniu 18 lat pacjenci wpadaja w systemowa luke.

Aleksandra
Milczarek
Wiceprezes
Fundacji XLH Polska

xlhpolska.pl

Jaka jest obecnie sytuacja pacjentéw
z XLH w Polsce?

XLH najczesciej ujawnia sie w pierw-
szych latach zycia. Typowe objawy
u dzieci to: deformacje konczyn o typie
szpotawosci, obnizony wzrost, bdle
miesniowe i kostno-stawowe oraz kom-
plikacje stomatologiczne, np. przetoki
okotozebowe. Problemem jest pdzna
diagnostyka i trudnosci w uzyskaniu
orzeczenia 0 niepetnosprawnosci.

W  Polsce pacjenci pediatryczni
majg dostep do refundowanej terapii
w ramach programu lekowego z zasto-
sowaniem burosumabu. To przetomowa
terapia celowana, dziatajgca na przy-
czyne choroby i poprawiajgca mine-
ralizacje kosci. Lek jest podawany
podskornie co okoto dwa tygodnie.

Sytuacja dorostych pacjentow jest
o wiele trudniejsza. Choroba ma
charakter przewlekty i postepujacy,
z objawami takimi jak: uszkodzenia
uktadu kostno-stawowego, przewlekty
boli ztamania. Niestety, burosumab nie
jest refundowany dla chorych powyzej
18. roku zycia. Tylko cze$¢ pacjentow
zostata objeta procedurg RDTL. Wiek-
szos¢ dorostych nadal musi polegac
na leczeniu konwencjonalnym, czyli
doustnych fosforanach w potaczeniu
z aktywnymi formami witaminy D.
Poniewaz brakuje specjalistéw znaja-
cych sie na XLH, czesto sg zdani tylko
na siebie. Konsekwencjami wieloletnie-
go, nieskutecznego leczenia sg zwap-
nienia w nerkach i innych narzadach.

Jakie sa efekty terapii - na czym pole-
ga réznica miedzy pacjentem leczonym
a nieleczonym?
Terapia burosumabem u dzieci sprzyja
prawidtowemu wzrostowi, zmniejsza
deformacje kostne, poprawia mine-
ralizacje kosci i moze ograniczy¢
koniecznos¢ interwencji ortopedycz-
nych. U dorostych natomiast prowadzi
do redukcji bolu kostnego i miesnio-
wego, poprawy sprawnosci i zmniej-
szenia liczby ztaman. Leczenie daje
wiec realng szanse na poprawe jakosci
zycia. Spowalnia tempo postepu cho-
roby i rozwoj jej powiktan.

Roéznica miedzy pacjentem leczonym
a nieleczonym to réznica miedzy poste-
pujaca niepetnosprawnoscia a realng
szansg na normalne funkcjonowanie:
w dziecinstwie i dorostosci. Pacjenci
bez dostepu do terapii czesto doswiad-
czajg nawracajgcych deformacji kosci,
przewlektego bdlu, ograniczenia rucho-
mosci, zmeczenia. To przektada sie
na stan psychiczny, zycie spoteczne
i zawodowe.

Co dzieje sig¢ z pacjentami, ktérzy wecho-
dza w dorostosé, skoro leczenie nie jest
dla nich refundowane?

Mtodzi pacjenci z XLH, ktérzy dzieki
terapii w dziecinstwie uzyskali popra-
we, zostajg nagle pozbawieni leku.
W momencie osiggniecia petnoletnosci
wielu z nich trafia w tak zwang luke
systemowa, a przeciez choroba nie
znika wraz z ukonczeniem 18. roku

zycia. Przerwanie terapii prowadzi
do nasilenia bolu, sztywnosci miesni
i stawéw oraz zmeczenia. Uderza to
w mtodych ludzi w momencie zdawania
matury i podejmowania decyzji o dal-
szej drodze zyciowej. Swiadomosé, ze
program lekowy wkrotce sie skoriczy,
jest dla tych mtodych ludzi Zrédtem
stresu.
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Obecnie program lekowy obejmuje
65 dzieci. Okoto 10 z nich jest u pro-
gu dorostosci. Czes¢ zostata objeta
RDTL-em. To jednak dtugotrwata pro-
cedura, obarczona wieloma formalno-
$ciami, wiec nie umozliwia ciggtosci
terapii. Dlatego $rodowiska medyczne
i pacjenckie apelujg o zniesienie kry-
terium wieku w programie lekowym
i ptynne przejscie z opieki pediatrycznej
do leczenia dorostych.

Ozytajwiecej na stronie:
chorobyrzadkie.com
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Diagnostyczne puzzle

Lekarskie zespoty wielodyscyplinarne potrafig skuteczniej reagowaé na choroby rzadkie. W procesie diagnozy niezwykle

wazne jest, by wyczuli¢ lekarzy pierwszego kontaktu na wszelkie niepasujace elementy w wynikach badan podstawowych.

Te i wiele innych tematow beda podjete na VII Konferencji Naukowej ,Dzien Choréb Rzadkich”.

Dr hab. n. med.
Krzysztof
Kaczmarek

Prof. UM w todzi,
specjalista kardiologii,
choréb wewngtrznych
i intensywnej

terapii, zwigzany

z kardiologig inwazyjna,
aw szczegolnosci
zabiegowa
elektrofizjologia oraz
elektroterapia serca

Jakie rutynowe wyniki badan moga ujaw-
niaé pierwsza wskazéwke do rozpoznania
choroby rzadkiej?

Szkoput w tym, ze tych oczywistych
sygnatéw w podstawowych badaniach
po prostu nie ma lub sg bardzo trud-
ne do zidentyfikowania. Czesto dopiero
bardziej zaawansowana diagnostyka
zaczyna wskazywaé nieprawidtowosci,
za ktérymi moze kry¢ sie choroba
rzadka. Ten proces diagnostyki mozna
przyréwnac¢ do uktadania puzzli — do
pewnego etapu wszystko sie zgadza, ale
w pewnym momencie jeden maty ele-
ment zaczyna nie pasowac i psuje caty
wielki obraz diagnostyczny. | wtasnie
taki jeden maty, niepasujacy element
powinien by¢ sygnatem, ze mozemy
mie¢ do czynienia z niestandardowg
sytuacjg, za ktdrg by¢ moze kryje
sie nietypowa choroba, a w skrajnych
wypadkach — choroba rzadka.

Kiedy w diagnostyce choréb rzadkich
zespot wielodyscyplinarny przestaje byé
opcja, a staje sie koniecznoscia?

W przypadku wielu chordb rzadkich,
oddziatujgcych tylko na jeden narzad,
wystarczg lekarze jednej specjalizacji.
Natomiast jesli mamy do czynienia
z chorobg wielouktadowa i przypadto-
Scig objety jest nie jeden, lecz kilka
narzgdow, to faktycznie niezbedne sa
dziatania zespotu wielodyscyplinarnego.
Jako kardiolog potrafie bowiem zabez-
pieczy¢ serce pacjenta, ale jednoczesnie
potrzebuje wsparcia lekarza specjalisty,

ktory zabezpieczy np. nerki. W Central-
nym Szpitalu Klinicznym Uniwersytetu
Medycznego w todzi, w ktérym pracuje,
juz kilka lat temu powotalismy taki wielo-
dyscyplinarny zespot do choréb rzadkich.
To czesto nie jest tatwa wspotpraca, ale
najwazniejsze, ze dzieki potgczeniu sit
i wiedzy specjalistow z wielu obsza-
réw medycyny mozemy skuteczniej
pomagacé¢ chorym.

Jak wyglada codzienna opieka nad pa-
cjentem, gdy choroba rzadka dotyka wielu
narzadéw jednoczesnie?

W naszym szpitalu jestesmy zwolenni-
kami opieki schematycznej. Jesli doj-
dziemy juz do etapu terapii — a wiec
zamkniemy etap diagnostyki — to uktfa-
damy choremu taki plan leczenia, aby
byt on dla niego jak najmniej ucigzliwy.
W praktyce sprowadza sie to do rozpi-
sania harmonogramu wizyt na caty rok
z gory i dbaniu o to, aby podczas jedne;j
wizyty mogt spotkac sie w szpitalu z jak
najwiekszg liczbg specjalistéw. Dzieki
temu moze za jednym razem przejsc¢
wiekszg liczbe badan i terapii, a proces
leczenia w mniejszym stopniu ingeruje
W jego codzienne zycie.

Co musi si¢ zmieni¢ w systemie, zeby
»czerwone flagi” choréb rzadkich byty
rozpoznawane wczesniej?

To dos¢ ztozone zagadnienie. Eksperci,
ktérzy od lat zajmujg sie chorobami
rzadkimi, probujg ubra¢ ten proces
w systemowe dziatania, ale to problem

o tyle wymagajacy, ze choroby rzadkie
sg od siebie bardzo odmienne. Funda-
mentalny element diagnostyki zawsze
stanowig lekarze pierwszego kontak-
tu, wiec nalezatoby ich szczegodlnie
wyczulic na wszelkie nieprawidtowosci
i sygnaty, jakie daje organizm pacjenta.
Szczegdlnie w sytuacjach, gdy trudno
jest postawié¢ jednoznaczng diagnoze.

b

Jezeli cokolwiek wzbudza watpliwosci
czy pojawia sie jakikolwiek niepasujgcy
element, nalezy pacjenta skierowac na
bardziej doktadne badania. Jako lekarze
jestesmy dzi$ wyposazeni w niezwykle
precyzyjne i zaawansowane technolo-
gicznie narzedzia do wykrywania choréb
rzadkich. Musimy umiec z tych narzedzi
korzysta¢, bo wtasciwa i szybka dia-
gnoza jest w catym procesie terapeu-
tycznym niezwykle istotna.

Ozytajwiecej na stronie:
chorobyrzadkie.com
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IMIENTAMY MYSLENTE O HEMOFILII
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Gosia i Piotr Koslowie, rodzice Leny, dziewczynki z syndromem PACS2 - rzadka, nieuleczalng wada genetyczng. Zatozyli PACS2 Research Foundation.

a404X0 40 ALISHIAINN WHAI 104

Rodzice rozwijajacy
leki tam, gdzie

Cztery lata temu Gosia i Piotr Koslowie dowiedzieli sig, ze jedna z ich blizniaczek ma syndrom PACS2 - rzadka,
nieuleczalng wade genetyczng - i zrobili cos, czego w tej czesci Europy praktycznie nikt przed nimi nie
probowat. Dzi$ szansa na terapig dla Leny i innych dzieci z syndromem PACS2 jest blizej niz kiedykolwiek.

Czytaj wiecej na stronie:
chorobyrzadkie.com

Jak wygladata droga do diagnozy i mo-
ment, w ktorym jako rodzice zrozumieliscie,
z jak rzadka choroba mierzy si¢ Lena?
W swoje pierwsze swieta Bozego Naro-
dzenia Lenka niespodziewanie dostata
napadu padaczkowego i pojechalismy
na SOR. Do konca roku tych napadow
byto 30. W szpitalu ekspresowo wyko-
nano wszystkie mozliwe badania. Na
papierze nasze dziecko byto zdrowe,
ale obraz kliniczny przedstawiat sie
zgota odmiennie. W koncu neurolog
zaproponowata test WES (Whole Exo-
me Sequencing), ktéry wykazat mutacje
w genie PACS2. Genetyk nie byt nam
w stanie za wiele powiedzie¢ o prze-
biegu choroby, nie byto rekomendacji
postepowania z chorym — Lena byta
drugim dzieckiem w Polsce z tg cho-
robg. Dotarlismy do pierwszej rodziny
i miedzynarodowej grupy opiekunow
pacjentow. Na $wiecie mogto byc¢
wowczas ok. 40 chorych.

Co mutacja w genie PACS2 oznacza dla
rozwoju dziecka?

Malowat nam sie obraz choroby tgczacej
w sobie liste najgorszych rzeczy. Zwykle

pierwszym objawem jest padaczka, cze-
sto trudna do opanowania, a w przy-
sztosci niepetnosprawnosc intelektualna,
spektrum autyzmu oraz opdézniony
rozwoj psychoruchowy. Zakres zabu-
rzen u dzieci z grupy byt bardzo rézny.
Nie wygladato na to, zeby ktdrekolwiek
miato szanse na samodzielnosé. Niekto-
re nigdy nie zaczety chodzi¢ i moéwic,
ale inne sie komunikowaty. Za dobrg
monete braliSmy to, ze Lena zostata
zdiagnozowana bardzo wczesnie. Dzie-
ki ekspresowej diagnozie genetycznej
udato sie dobra¢ odpowiedni, aczkol-
wiek nieoczywisty lek przeciwpadacz-
kowy i szybko rozpocza¢ rehabilitacje
fizyczng, rozwojowa, metody komuni-
kacji alternatywnej. Obecnie Lenka jest
w takiej formie, ze jesli dostataby lek,
ma szanse na samodzielnosc.

Jak choroba Leny wptyneta na codzienne
funkcjonowanie waszej rodziny?

Praktycznie zrobilismy nieformalny
doktorat na temat etapéw rozwoju
dziecka, zeby wiedzie¢, jak walczy¢
o kolejne kamienie milowe. Poki Lena
jest mata, to najlepszy czas, zeby ja

%

wspiera¢ w domu i na terapiach. Trudno
to taczy¢ z obowigzkami zawodowy-
mi. Musimy tez uwazac¢ na to, zeby
nie zaostrza¢ u Leny ztych nastrojow,
napaddéw ztosci czy przecigzen emo-
cjonalnych. Padaczka wisi nad nami,
czujemy, ze siedzimy na tykajacej bom-
bie. Poswiecamy duzo czasu Lenie, ale
nie chcemy przez to zaniedbywaé Zuzi.
Jestesmy przewrazliwieni, boimy sie,
zeby niczego niepokojgcego i u niej
nie przegapi¢. A jednoczesnie to sa
czteroletnie dzieciaki, ktérym chcemy
tez da¢ cho¢ namiastke zwyczajnego
dziecinstwa.

Kiedy wasza osobista historia przerodzita
si¢ w misje?
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Chcielismy uciec od poczucia bezradno-
sci. Dotarlismy do naukowca z Uniwer-
sytetu Pittsburskiego, ktory zajmuje sie
badaniem gendéw PACS1T i PACS2, i do
rodziny prowadzacej w USA fundacje
dla dzieciz mutacjg PACS1. Oni pokazali
nam swiat, o jakim nie mieliSmy poje-
cia. Istnieje tam kilkadziesiat fundacji
dla dzieci z ultrarzadkimi chorobami.
Rodzice biorg rozwdj leku w swoje rece
tam, gdzie pacjentéw jest zbyt mato, by
firmy mogty zarobi¢ na rozwoju leku,
nie sg wiec zainteresowane. Rodzice
szukajg funduszy i osrodkow, ktore
mogtyby prowadzi¢ badania. To nie jest
tylko wysitek zdesperowanych rodzicow
- sg choroby, w ktérych leczenie juz sie
pojawito wtasnie dzieki temu poczat-
kowemu zaangazowaniu rodzicow. To
nam dato nadzieje i impuls do dziatania.

Taruna Reddy z fundacji dla dzieci
z PACST doktadnie poinstruowata nas,
co musimy zrobi¢ na starcie. Potem
mielismy takie zabawne historie, ze
na przyktad docent z Warszawskiego
Uniwersytetu Medycznego zapytat nas,
czy wiemy, po co nam te fibroblasty.
Maowilismy, ze ,nie, ale Taruna powie-
dziata, zeby je zrobi¢, wiec robimy”
($miech).

Nie mielismy zadnej wiedzy medycz-
nej, ale podchodzilismy do tego pro-
jektowo. Zaczelismy budowac¢ plan
badawczy i wypetnia¢ go osobami,
ktére mogtyby wykonywac¢ kolejne kro-
ki. Na poczatku najtatwiej byto nam
zainteresowac¢ osrodki w USA, bo taki
model wspotpracy nie byt dla nich
zaskakujgcy. W lutym dostalismy dia-
gnoze, w maju zarejestrowalismy PACS2

Research Foundation, a w pazdzierni-
ku podpisywalismy umowe z pierwszym
instytutem w Polsce. Dzi$ wspotpra-
cujemy z kilkunastoma osrodkami po
obu stronach oceanu. Rozwijajg one
trzy Sciezki leczenia i jedna z nich
w kwietniu rozpocznie ostatni etap
przedkliniczny [w technologii ASO, czyli
antysensownych oligonukleotydow, sto-
sowanych m.in. w terapii SMA - red.].
Potencjalna terapia wykazata dziatanie
na poziomie komorkowym. Staramy sie
jednak nie szacowac jeszcze szans.

Jaka role powinni dzi§ odgrywaé pa-
cjenci z chorobami ultrarzadkimi i ich
opiekunowie w rozmowie z ekspertami
i decydentami?

Coraz wiecej mowi sie o tym, zeby
pacjenci nie byli tylko przedmiotem
badan, ale rownym partnerem w ich
projektowaniu. Tak jest np. w Kanadzie
i Irlandii — pacjenci zasiadajg w gronie
recenzentow konkurséw grantowych,
jest mocna rekomendacja, by byli
partnerem na kazdym etapie badan
biomedycznych. W Polsce dla niekto-
rych to jest wrecz nie do pomyslenia.
Z mojej perspektywy wyglada to inaczej.
Pacjent nie bedzie przeciez kwestiono-
wacé konstrukcji modelu badawczego
czy jego zasadnosci, ale moze miec
lepszy oglad na dalsze losy badania
czy wspiera¢ procesy organizacyjne
w catym projekcie. Wierzymy, ze kaz-
dy ma swojg role do odegrania — i ta
wspotpraca jest kluczowa.

Co w obecnym systemie najbardziej
spowalnia rozwoj rozwiagzan dla chordb

Gosia i Piotr Koslowie: W lutym dostalismy diagnoze, w maju zarejestrowali$my PACS2 Research Foundation, a w pazdzierniku podpisywali$my umowe z pierwszym instytutem w Polsce. Dzi$ wspdtpracujemy
z kilkunastoma o$rodkami po obu stronach oceanu.

ultrarzadkich i co mogtoby to realnie
zmienié?

W USA, jesli ktos wprowadzi do fazy
badan na pacjentach lek na ultrarzad-
kg chorobe, ma szanse otrzymac tzw.
voucher priorytetowy o duzej warto-
sci rynkowej. Firma, ktéra go odkupi,
moze znaczaco przyspieszy¢é proces
rejestracji. W Europie brakuje takich
instytucjonalnych bodzZcéw. Wielu
badaczy obawia sie sktada¢ wnioski
konkursowe. Uwazajg, ze nie maja
szans z tymi dotyczacymi choréb
cywilizacyjnych.

%

Brakuje nam réwniez jasnych reko-
mendaciji, jak przenosi¢ terapie z fazy
przedklinicznej do klinicznej. Co prawda
mamy forme eksperymentu lecznicze-
go lub mozna potencjalnie zarejestro-
wac badanie kliniczne, jednak wigze sie
to z duzym naktadem pracy i kosztow.
W USA rekomendacje regulacyjne np.
dla technologii ASO sg bardzo przej-
rzyste, a to obniza koszty, przyspiesza
dostepnos¢ leczenia dla ultrarzad-
kich pacjentéw i zacheca badaczy
do dziatania.
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dzie jestesmy?

Terapia genowa, nowe biomarkery czy hodowane w laboratorium organoidy mézgowe to najwazniejsze punkty zwrotne

w badaniach nad choroba Huntingtona. Naukowcy wcigz poszukuja nowych celow terapeutycznych. Tym, co spowalnia

postep, jest natomiast wydtuzona $ciezka wdrozeniowa.

Dr hab. n. med.
Magdalena Czeredys
Zaktad Bioinzynierii
Komoérek Macierzystych
Instytutu Medycyny
Doswiadczalnej

i Klinicznej

Co w badaniach nad choroba Huntingtona
jest najwigekszym przetomem ostatnich
lat?
Na Swiecie jest to terapia genowa
AMT-130. Polega na wprowadzeniu do
mobzgu wirusa ze specjalnym materia-
tem genetycznym (mikroRNA), ktéry
hamuje ekspresje genu huntingtyny,
powodujgc wyciszenie biatka hunting-
tyny (zaréwno normalnego, jak i zmu-
towanego). W badaniach klinicznych
na niewielkiej grupie pacjentow we
wczesnym stadium plasawicy Hunting-
tona to postepowanie dato obiecujgce
wyniki — spowolnienie progresji cho-
roby o ok. 75 proc. Na razie jednak
ta terapia nie otrzymata akceptacji
FDA. Odkrycia te zapoczatkowaty roz-
woj metod selektywnego wyciszenia
zmutowanego allelu genu huntingtyny.
W polskiej nauce za przetomowe
nalezatoby uznac¢ opracowanie nowych
ludzkich modeli. Dzieki technologii
iPSC (indukowanych pluripotencjalnych
komdrek macierzystych) w naszym
zaktadzie hodujemy organoidy mdzgo-
we, miniaturowe, tréjwymiarowe
modele struktur moézgu, na ktorych
modelujemy rézne choroby neurodege-
neracyjne i neurorozwojowe oraz bada-
my $ciezki patologiczne, identyfikujemy
nowe targety, testujemy leki. To krok
w strone medycyny spersonalizowanej.
Prowadzimy badania nad uzyskaniem
organoidéw striatalnych (modelujgcych
pierwsze obszary moézgu ulegajace
degeneracji w chorobie Huntingtona)
i korowych. W ramach grantu Opus
Narodowego Centrum Nauki bedzie-
my z nich tworzy¢ assembloidy, ktore
umozliwig zrozumienie mechanizmow
choroby Huntingtona.

Co realnie zmienito spos6b myslenia o przy-
sztym leczeniu choroby Huntingtona?
Terapia genowa data nadzieje na
zahamowanie lub odwrdcenie biegu
choroby za pomoca jednorazowego
zabiegu. Wazne byto tez zidentyfi-
kowanie biomarkeréw pozwalajgcych
monitorowa¢ skuteczno$¢ nowych
terapii, w tym genowych. Przyktadem
sg biomarkery neurodegeneracji NfL,
mierzone we krwi oraz ptynie mozgo-
wo-rdzeniowym, a takze metody neu-
roobrazowania, dzieki ktérym mozna
ocenié¢, czy zmiany chorobowe ulegaja
zahamowaniu lub odwréceniu. Nasze
badania koncentruja sie na poszuki-
waniu nowych biomarkeréw i celow
terapeutycznych.

Na jakim etapie jest identyfikacja real-
nych celéw terapeutycznych?
Najwiecej badan klinicznych skupia sie
na wyhamowaniu zmutowanego biat-
ka huntingtyny. Toczg sie tez badania
celowane w mechanizmy naprawy DNA,
przez ktére dochodzi do niestabilnosci
somatycznej powtdrzen CAG w zmu-
towanym genie huntingtyny, co jest
kluczowym czynnikiem napedzajgcym
postep choroby Huntingtona. Czes$¢
srodowiska naukowego opowiada
sie jednak za szerszym podejsciem
terapeutycznym, polegajagcym na jed-
noczesnym celowaniu w kilka pato-
logicznych Sciezek, np. toksycznosc
huntingtyny, mechanizmy neurozapa-
lenia oraz hamowanie niestabilnosci
somatycznej.

Co tak naprawde najbardziej ogranicza
przetozenie wynikow badan laboratoryj-
nych na przyszte terapie?

Droga od badan do komercjalizacji jest
bardzo dtuga i w Polsce stabo wspierana
systemowo. Na szczescie zaczyna sie
to zmienia¢ i coraz czesciej stawia sie
na to, zeby potaczy¢ nauke z biznesem.

Jesli chodzi o bariery biologiczne,
brakuje idealnych biomarkerow, kté-
re dobrze korelowatyby z klinicznym
postepem choroby Huntingtona oraz
zréznicowaniem zmian neurodegene-
racyjnych u pacjentéw. Potrzebne sa
bardziej spersonalizowane biomarkery,
ktore pozwolityby precyzyjniej ocenia¢
skutecznos¢ terapii.

b

Dodatkowa barierg w badaniach
klinicznych jest dobdr odpowiednich
pacjentow - terapie genowe maja
najwiekszy potencjat u tych na prema-
nifestujgcym etapie choroby, a czesto
obejmowaty pacjentow w zaawanso-
wanym juz stadium. Wyzwaniem jest
takze duza zmiennos$¢ genetyczna
pacjentéw, ktora wptywa zaréwno na
przebieg choroby, jak i na modele
komorkowe. Istotnym ograniczeniem
w rozwoju lekow pozostaje rowniez
bariera krew-mozg.

Ozytajwiecej na stronie:
chorobyrzadkie.com
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Leczenie hemofilii

wymaga zlozonych

rozwiazan systemowych

Ministerstwo Zdrowia musi stworzy¢ rejestr jakosci leczenia hemofilii, by méc wyselekcjonowaé najbardzie;

efektywne terapie.

Dr n. ekon.
Matgorzata
Gatazka-Sobotka
Dziekan tazarski
Executive Education,
dyrektor Instytutu
Zarzadzania

w Ochronie Zdrowia
Uczelni Lazarskiego,
doradca prezesa
Zarzadu Pracodawcow
RP w obszarze
ochrony zdrowia

Dlaczego hemofilia jako choroba rzadka
jest duzym wyzwaniem dla pacjentow
i systemu ochrony zdrowia?

Mimo ze hemofilia nalezy do tzw.
chorob rzadkich - a wiec wystepuje
u bardzo niewielkiej liczby oséb - to
jej leczenie jest ztozone, kosztowne
i wymaga rozwigzan systemowych.
W praktyce oznacza to, ze pacjenci
musza sie mierzy¢ nie tylko z samg
chorobg, ale tez z ograniczong liczba
osrodkow specjalistycznych i koniecz-
noscig statego monitoringu stanu
zdrowia. Sag réwniez uzaleznieni od
urzedniczych decyzji dotyczgcych
dostepu do lekéw czy refundacji danej
terapii.

Jako srodowisko ekspertow syste-
mu ochrony zdrowia podkreslamy, ze
brak szybkiego i skutecznego leczenia
krwawien czy uszkodzen narzadow
ruchu prowadzi do niepetnosprawnosci
chorego. Te dziatania zapobiegawcze
sg absolutnie kluczowe, by choremu
na hemofilie moéc zapewni¢ normalne
funkcjonowanie w spoteczenstwie pod
katem zycia zawodowego.

Jak dzis wyglada w Polsce droga pacjenta
z hemofilia od diagnozy do leczenia i ja-
kie s3 mocne oraz stabe strony opieki?
Tak jak czesto mamy podstawy, aby
narzeka¢ na system zdrowia w Pol-
sce, tak w przypadku hemofilii trzeba
przyznac, ze od strony systemowej
wyglada to bardzo dobrze. Sktadajg
sie na to dwa filary: program lekowy
NFZ i Narodowy Program Leczenia
Chorych na Hemofilie i Pokrewne Skazy
Krwotoczne. Tak skonstruowana sciez-
ka diagnostyczna i terapeutyczna ma
uporzadkowany rytm funkcjonowania

i jest dobrze zorganizowana, dzie-
ki czemu pacjenci majg dostep do
nowoczesnego leczenia. Jest to jeden
z bardziej kompleksowo zorganizowa-
nych programoéw w obszarze choréb
rzadkich w Polsce — bez wzgledu na
wiek. W Polsce dysponujemy tez spe-
cjalistycznymi osrodkami, ktére sg ze
sobg sprzezone i wymieniaja informa-
cje dotyczace dostepnosci lekow czy
efektéw terapii. Mamy tez wypracowa-
ne krajowe standardy leczenia, co ozna-
cza, ze kazdy oérodek prowadzi swoich
pacjentow w identyczny sposob. Polski
system leczenia hemofilii osiggnat etap
stabilizacji i dojrzatosci organizacyjnej,
natomiast kolejnym wyzwaniem jest
zwiekszenie elastycznosci.

Jakie rozwigzania w opiece nad hemofilia
i chorobami rzadkimi dziataja w innych
krajach, a brakuje ich w Polsce?

Przed nami wyzwania zwigzane z dwo-
ma $ciezkami finansowania terapii.
W  przypadku préb  wprowadzania
nowych technologii pojawia sie dysku-
sja, czy one powinny by¢ finansowane
przez Narodowy Program. Te sprawe
nalezy jak najszybciej uporzadko-
waé, bo proces dostepu pacjentow
do nowych lekéw niepotrzebnie sie
wydtuza. Innym wyzwaniem pozostaje
przejscie pacjenta z programu dziecie-
cego do programu dorostego. Mtodzi
pacjenci majg ustawowo zapewniony
bezptatny dostep do terapii, nato-
miast w momencie, gdy konczg 18
lat, pojawia sie problem z kontynuacja
leczenia. Zdarza sie, ze chory staje
w obliczu zagrozenia, ze bedzie musiat
zrezygnowac z leczenia lub optacac
je samemu.

Jak funkcjonuje w Polsce system swiad-
czen i program leczenia hemofilii oraz co
nalezy zmienié, by szybciej wprowadzaé
innowacyjne terapie?

W hemofilii pojawiajg sie nowe metody
leczenia — zaréwno terapie o wydtu-
zonym dziataniu, jak i leki o zupetnie
odmiennym mechanizmie dziatania czy
w przysztosci terapie genowe. Wpro-
wadzanie takich rozwigzan wymaga
nie tylko decyzji refundacyjnych, ale

2

Ministerstwo Zdrowia
powinno zbudowac
rejestr kliniczny

z miernikami jakosci
leczenia hemofilii

takze odpowiednich modeli organiza-
cyjnych i finansowych. Musimy uspraw-
ni¢ sciezke wprowadzania innowacji,
a takze jeszcze mocniej aktywizowac
spotecznie, zawodowo czy ruchowo
pacjentow. Ministerstwo Zdrowia
powinno zbudowac¢ rejestr kliniczny
z miernikami jakosci leczenia hemo-
fili. To pomoze okresli¢ efektywnos¢
wszystkich dostepnych terapii i wybra-
nie tych, ktore przynosza najwieksza
wartos¢ dodang. W programie lekowym

powinnismy tez poprawi¢ mechanizmy °
cenowe, ktére decydujg o kosztach 4
wprowadzania terapii do systemu Czytaj wiecej na stronie:

leczenia. chorobyrzadkie.com
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SWiXXG BioPharma

Modern Medicines for All

W

Innowacje
dla chorob rzadkich.

Pacjent w centrum
uwagi.

Zespot, ktory dziata
Z pasja.
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