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Choroby rzadkie
coraz bardziej zauwazalne

Stanistaw Mackowiak
Prezes Krajowego Forum Orphan

Polsce os6b z chorobami rzadkimi jest

ok. 2,5-3 min. Jaka jest rzeczywista

skala tej grupy pacjentéw? Dlaczego

obszar choréb rzadkich jest tak istot-
ny z punktu widzenia systemu, jak i pacjentéw?
Podana liczba jest szacunkowa, poniewaz w Polsce nie ma
rejestru pacjentéw z chorobami rzadkimi. Wymienione
dane powstaty w oparciu o rejestry innych krajow.

Choroby rzadkie to ogromny problem nie tylko medycz-
ny, ale rowniez spoteczny. Tak jak w przypadku choroby
przewlektej choruje nie tylko pacjent, ale i cafa rodzina.
Rzadkie choroby bardzo czesto wspdtistnieja z niepetno-
sprawnoscia fizyczng jak i intelektualng. Ze wzgledu na
swoj ciezki i gwattowny przebieg, znaczaco wptywaja na
dtugosc przezycia chorego w stosunku do sredniego prze-
zycia w danej populacji. Ponadto 80% choréb rzadkich
uwarunkowanych jest genetycznie, co wiaze sie z wiek-
szym ryzykiem wystepowania u cztonkdw rodziny.
Kolejny element to wymiar organizacyjny jak i finansowy.

Diagnostyka tych choréb jest niezwykle skomplikowana
i kosztowna. Do tego dochodza wysokie koszty leczenia.
Poniewaz nie istnieje zbyt wiele terapii farmakologicznych
dedykowanych leczeniu pacjentéw z chorobami rzadkimi
to tylko ok. 5% chorych ma szanse na leczenie i poprawe
stanu zdrowia.

Czy rozwiazania systemowe zaproponowane
w ramach Planu dla Choréb Rzadkich spetnia
potrzeby pacjentéw?

7 pewnoscig tak. W ramach Planu dla Choréb Rzadkich
zaproponowano wiele rozwigzan systemowych poprawia-
jacych opieke dla tych chorych. Utworzenie sieci osrod-
kéw eksperckich, opracowanie $ciezek terapeutycznych
dla poszczegodinych jednostek chorobowych dajacych
szanse na szybszg diagnostyke i leczenie, opracowanie
i wdrozenie paszportu pacjenta z choroba rzadka, budowa
portalu informacyjnego dla choréb rzadkich, zmiana sys-
temu oceny efektywnosci lekdw, podejmowania decyzji
refundacyjnych dla lekéw na choroby rzadkie.

Sa to catkowicie inne procedury, dotyczace innej popula-
gji. Trudno tg sama miarka mierzyc efektywnosc, czyli cene
jednostkowg w terapii 15 pacjentéw, a 1,5mlIn pacjentéw.
Na catym $wiecie do ocen refundacyjnych w chorobach
rzadkich podchodzi sie w innej formule. Analiza wielokry-
terialna zaproponowana w Planie dla Chorob Rzadkich da
wiekszg efektywnosc i wieksze mozliwosci podejmowania
decyzji dla tych lekdw, ktére sg dedykowane na choroby
rzadkie, a co za tym idzie wieksze mozliwosci leczenia
pacjentow.

Na swiecie pojawia sie coraz wiecej terapii
ukierunkowanych na profilaktyke czy leczenie
w chorobach rzadkich. Jak w Polsce wyglada do-
step do leczenia oraz diagnostyki?
W Polsce mierzymy sie z niedostosowaniem ogolnego
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Wielu pacjentéw oraz instytugji od lat walczyto
0 wprowadzenie rozwigzan systemowych,
uwzgledniajacych specjalne potrzeby oséb z chorobami
rzadkimi. Ostatnie zmiany dajg nadzieje na polepszenie

sytuacji chorych.

systemu opieki medycznej do wprowadzania wielodyscy-
plinarnej, kompleksowej opieki dla chorych z chorobami
rzadkimi. Obecnie dziatajgce rozwigzania, nie spetniaja
takich wymogow. Dlatego wskazane w Planie dla Cho-
rob Rzadkich rozwigzania jak utworzenie sieci osrodkdw
eksperckich, opracowanie $ciezek terapeutycznych dla
poszczegdlnych jednostek chorobowych dadza szanse
na szybsza diagnostyke i kompleksowe leczenie

Rozpatrujac przyktad wspomnianego systemu refun-
dacji. Nie widzi on choréb rzadkich jako oddzielnego pro-
blemu, nie dostrzega jego specyfiki. Trzeba to dostosowac
do realiow.

Kolejny element to dostepnos¢ w Polsce do terapii
lekami sierocymi istniejacych na swiecie. Co prawda
w ostatnich latach wzrost refundacji jest znaczacy, ale
to zawdzieczamy jedynie determinacji samego ministra,
poniewaz rozwigzania systemowe nie widzg tego pro-
blemu. Opracowywane obecnie nowelizacje ustawy re-
fundacyjnej w ramach Planu dla Choréb Rzadkich maja
doprowadzi¢ do zmiany prawa w kwestii refundacji lekow
w chorobach rzadkich oraz zwiekszy¢ dostepnosc do tych
terapii. Kolejna nadzieja jest ustawa o funduszu medycz-
nym, w ramach ktérego dostepne sg $rodki dla refundadji
wiasnie dla terapii pacjentéw z chorobami rzadkim. Wcigz
na to czekamy. Obecnie choroby rzadkie zostaty wpisane
na liste priorytetow zdrowotnych w Polsce.

Biorac powyzsze pod uwage mamy wszelkie mozliwosci,
zeby realizowac zapisy opracowane w ramach Planu dla
Chorob Rzadkich.

Czego obecnie najbardziej potrzebuja pacjenci
z chorobami rzadkimi?

Pacjentom najbardziej potrzeba petnej, wielodyscyplinar-
nej, kompleksowej opieki medycznej, jak réwniez wsparcia
na poziomie socjalnym. Sam dokument Planu dla Choréb
Rzadkich na razie nie dotknat tematdw socjalnych. Plan
zawiera zapisy o koniecznosci uregulowania tej kwestii
w przysztosci (lata 2023-24).

Nalezy zapewni¢ chorym ciggtos¢ opieki medyczne).
Jeszcze do niedawna nie byto mozliwosci terapeutycz-
nych, ograniczajacych $miertelnos¢ wsréd dzieci z choro-
bami rzadkimi. Obecnie dzieki rozwojowi medycyny, czas
przezycia chorych zdecydowanie sie wydtuzyt. Choroby
rzadkie przechodza juz w choroby przewlekte. W zwigzku
z tym rosnie grupa pacjentéw dorostych, ktorzy niestety
po ukonczeniu 18 r.z. stajg sie niewidoczni dla systemu
i zostaja bez nalezytej opieki. Trzeba uzupemic w systemie
te braki.

Kolejnym elementem niezwykle waznym dla oséb z
chorobami rzadkimi jest rehabilitacja. Tutaj takze system
nie jest gotowy, aby zapewnic rehabilitacje dla chorych.
Tym bardziej, ze jak wspominatem wczeséniej oferta lecze-
nia farmakologicznego jest dostepna jedynie dla ok 4-5%
chorych na choroby rzadkie, a dla pozostatych moze by¢
oferowane jedynie leczenie zachowawcze i rehabilitacja.
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Dr Anna Zimny-Zajac
Redaktorka Naczelna Medonet.pl, biotechnolozka

Choroby rzadkie,
ale pacjentow wielu

Choroby rzadkie, jak sama ich nazwa wskazuje, wy-
stepuja sporadycznie, jednak liczba dotknietych nimi
pacjentéw do matej nie nalezy. Dlaczego?

Choroba rzadka to zgodnie z zalecang w Unii Europejskiej
definicja taka, ktéra nie dotyka wiecej niz 5 na 10 tys. 0sob.
Wszystkich znanych obecnie i diagnozowanych choréb
rzadkich jest jednak ponad 7 tys. Oznacza to, ze mimo iz
na pojedyncza chorobe cierpi niewielu, choroby rzadkie
dotykaja w sumie nawet 8 proc. naszej populacji. W same;j
Polsce jest wiec okoto 3 miliondw takich pacjentéw!

Mimo tak pokaZznej grupy chorych, w Polsce az do zeszte-
go roku nie istniat zaden plan skoordynowanej opieki.
A pacjenci z chorobami rzadkimi, nie dos¢ ze czesto dia-
gnozowani sg nawet kilka czy kilkanascie lat, to jeszcze w
wiekszosci przypadkow nie moga liczy< na leki, gdyz te nie
zostaty jeszcze opracowane.

Juz w 2009 roku Parlament Europejski i Rada UE wydaty
zalecenie dla Paristw Cztonkowskich, by ustanowity i reali-
zowaty plany dotyczace rzadkich chordb. A jeszcze dziesie¢
lat wczesniej, w grudniu 1999 roku, te same organy opu-
blikowaty rozporzadzenie mowigce, ze pacjenci cierpiacy
na rzadkie stany chorobowe powinni by¢ uprawnieni do
takiej samej jakosci leczenia jak inni pacjenci”.

Polscy pacjenci na realizacje tych zalecert musieli czekac
wiele lat, bowiem dopiero w sierpniu 2021 roku rzad przyjat
Narodowy Plan dla Choréb Rzadkich, czyli kompleksowy
model opieki dla pacjentéw z chorobami rzadko wyste-
pujacymi, ktéry ma znacznie poprawi¢ dostep do procesu
diagnostycznego i terapeutycznego.

To niezwykle istotne, gdyz szacuje sie, ze az 80 proc. choréb
rzadkich ma podtoze genetyczne, wiec ich diagnostyke
utatwiaja wysokospecjalistyczne, ale nie nalezace do ta-
nich, badania genetyczne. Ambicja planu jest tez leczenie
chordb rzadkich zgodnie ze standardami przyjetymi w Unii
Europejskiej oraz poprawa w dostepie do wysokiej jakosci
innowacyjnych $wiadczen opieki zdrowotnej.

Poszczegdlne zadania okreslone w planie s3 dopiero na
etapie wdrozeniowym, miejmy jednak nadzieje, ze w 2023
roku bedziemy mogli powiedzie¢, ze udato sie zrealizowac
wszystkie zatozenia, a pacjenci z rzadkimi schorzeniami
odczujg realng zmiane na lepsze.
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Nowatorskie leczenie narkolepsji
szansg dla chorych

na lepsza jakosc¢ zycia.

Narkolepsja to choroba prowadzaca do inwalidztwa. Mimo, ze chory jest
fizycznie zdrowy nagte zasypianie, katapleksje, czy halucynacje przysenne
ograniczajg funkcjonowanie. Dzieki nowoczesnej terapii chorzy majg szanse

Dr n. med. Aleksandra Wierzbicka

Zaktad Neurofizjologii Klinicznej i Osrodek Medycyny
Snu Instytutu Psychiatrii i Neurologii w Warszawie

arkolepsja to rzadka choroba, ktéra kojarzy sie znagtym zasypianiem.

Czym sie ona charakteryzuje i jakie sa jej objawy?

Objawem, ktory wystepuje u wszystkich chorych jest napadowa sennos¢

z niekontrolowanymi zasnieciami wielokrotnie w ciggu dnia, najczesciej
w sytuacjach monotonnych. Kolejnym objawem, ktéry wystepuje u ok. 70-80% chorych
jest katapleksja. Jezeli pacjent doswiadcza katapleksji to jest to silna podstawa do stwier-
dzenia narkolepsji. Katapleksja polega na nagtym zwiotczeniu miesni. Gtéwnie miesni
odpowiedzialnych za postawe ciata, jak miesnie karku, przykregostupowe, twarzy, ugi-
nanie kolan — miesnie posturalne. Kolejnym objawem wystepujacym u ok. 40% chorych
sg zaburzenia przysenne pojawiajgce sie w czasie zasypiania lub wybudzania ze snu.

Jak czesto dochodzi do rozpoznania tej choroby?
Czy jej diagnoza jest trudna?
Czestos¢ zachorowania to mniej niz 1:2000 oséb w populadji. Szczyt zachorowan wyste-
puje w drugiej dekadzie zycia, czyli miedzy 10 a 20 rokiem zycia.

Diagnoza w narkolepsji jest fatwa, jesli mamy do czynienia z pacjentem petnoobjawo-
wym, ktory doswiadcza tez katapleksji. Natomiast u pacjenta, u ktérego wystepuje tylko
sennos¢ w ciggu dnia, diagnoza jest trudniejsza, poniewaz nadmierna sennosc¢ bardzo
czesto pojawia sie w populacji ogdlnej i moze wynikac z bardzo réznych przyczyn.

Jak wyglada proces diagnostyczny w kierunku narkolepsji?
Diagnostyka w narkolepsji obejmuje badania neurofizjologiczne. Sg to dwa badania:
polisomnograficzne, ktére polega na catonocnym badaniu snu. Nastepnego dnia wy-
konuje sie drugie badanie - wielokrotny test latencji snu. To badanie polega na 5-krotne;j
drzemce co dwie godziny. Wtedy obserwowany jest czas zasypiania pacjenta w kazdej
z drzemek. Poza wymienionymi badaniami, mozna wykona¢ oznaczenie poziomu hi-
pokretyny w ptynie mdzgowo-rdzeniowym, ktéry u pacjentéw z narkolepsja jest bardzo
niski lub nieoznaczalny.

W Polsce sciezka diagnostyczna jest dtuga, choc czas od zachorowania do rozpoznania
jest zblizony do innych krajéw i wynosi $rednio 7 lat. W kraju dysponujemy dostownie
kilkoma osrodkami wykonujacymi wspomniane badania.

Na czym polega leczenie tej choroby?

Niestety nie ma leczenia przyczynowego narkolepsji. Dziatamy objawowo, czyli tagodzimy
objawy. Leczenie przebiega dwutorowo. Gtéwne dziatania, ktérych musza przestrzegac
wszyscy pacjenci to zalecenia poza farmakologiczne, dotyczace szeroko pojetego stylu
zycia: sen nocny odpowiedniej dtugosci (min. 7-7,5 godziny), wykonywanie planowa-
nych, krotkich drzemek. U pacjentéw z narkolepsja wskazana jest aktywnos¢ fizyczna,
szczegdlnie u 0sdb prowadzacych prace monotonne np. praca przy komputerze, praca
siedzaca. Kolejna kwestia to dieta. Zalecamy pacjentom diete ubogg w weglowodany.

Farmakologicznie leczymy rézne objawy. Inaczej leczy sie sennos¢, inaczej katapleksje,
a inaczej zaburzenia snu nocnego. W Polsce niestety nie mamy lekow, ktére dziatatyby
na wszystkie te objawy jednoczesnie. Stosujemy leki, ktdre zmniejszajg uczucie sennosdi,
czyli zwiekszajg czuwanie, albo wrecz psychostymulujaco. U pacjentéw z katapleksja
stosujemy leki przeciwdepresyjne, ktére zmniejszag rowniez liczbe katapleksji. Niestety
wowczas takie leczenie wymaga politerapii. Zaden z tych lekdw nie jest w Polsce refun-
dowany. Ponadto, poza jednym lekiem, nie s one zarejestrowane do leczenia narkolepsji.

Czy istnieje innowacyjna terapia choroby?
Od 2016 roku w Europie dostepny jest lek o bardzo nowatorskim dziataniu - pitolisant.
Pod wieloma wzgledami przewyzsza inne leki, rowniez pod wzgledem bezpieczenstwa.
Jako jedyny dziata w mechanizmie histaminergicznym i zwieksza przekaznictwo hista-
minowe, co skutkuje wiekszym czuwaniem.

Jakie mozliwosci i korzysci terapeutyczne niesie zastosowanie pitolisantu?

W badaniach klinicznych oceniajgcych skutecznos¢, pitolisant bardzo dobrze wptywat
na osiowe objawy, gtéwnie na katapleksje. Rbwniez poprawiat stan czuwania, zaréwno
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w ocenie subiektywnej pacjenta, jak i w ocenie obiektywnej, czyli w badaniu testu utrzy-
mania czuwania. Dodatkowo pitolisant zmniejszat objawy przysenne, czyli paraliz przy-
senny i halucynacje przynajmniej o potowe. Okazat sie skuteczny na wiekszos¢ objawdw
narkolepsji. W badaniu klinicznym oceniajgcym bezpieczeristwo, okazat sie korzystnym
lekiem. Oczywiscie dziatania niepozadane wystepowaty, ale byty to objawy bardzo tagod-
ne, albo o niewielkim nasileniu. Wykazat sie skutecznoscia i bezpieczenstwem takze u cho-
rych w wieku podesztym, z chorobami wspdtistniejacymi np. chorobami ukfadu krazenia.
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Od 2016 roku w Europie
dostepny jest lek o bardzo
nowalorskim dzialaniu —
pilolisant. Pod wieloma wzgledami
przewyzsza inne leki, rowniez pod

wzgledem bezpieczenstwa.

Niewatpliwie narkolepsja wptywa na jako$¢ zycia pacjentow.
Co powinno sie zmieni¢, aby chorym zylo sie lepiej?

Jakos¢ zycia chorych jest bardzo zta. Zostato przeprowadzone badanie, w ktérym oce-
niano jako$¢ zycia pacjentow z narkolepsja, czy z nadmierng sennoscig w stosunku do
0s6b z chorobg, ktéra jest podobna do narkolepsji, bo réwniez z objawami napadowymi,
czyli do 0séb z padaczka. Okazato sie, ze pacjenciz nadmierng sennoscig, w tym gtownie
pacjenci z narkolepsja, mieli gorsza jako$¢ zycia niz chorzy z padaczka. O narkolepsji
mowi sie, ze jest chorobg inwalidyzujaca. Osoby z narkolepsja w zasadzie sg fizycznie
zdrowe, natomiast czesto funkcjonujg fatalnie. Zachorowanie wystepuje w np. 13-14
roku zycia, czyli u nastolatka, ktéry do tej pory byt aktywny, miat wiele zainteresowan
i nagle jego rytm dnia ulega zmianie, poniewaz ten mtody cztowiek wiekszos¢ czasu
przeznacza na sen. Ten stan ma wplyw na edukacje, relacje spoteczne, rodzinne, zmiane
plandw zyciowych. Bardzo czesto powoduje wtérne zaburzenia depresyjne.

Leczenie objawowe moze przynies¢ duzg poprawe na tyle, ze pacjent wzglednie
dobrze funkcjonuje w srodowisku zawodowym, spotecznym. Dostep do monoterapii,
ktéra jest skuteczna zardbwno w nadmiernej sennosci jak i katapleksji, czy zaburzeniach
przysennych bytaby duzym plusem dla pacjentéw. Wéwczas nie musieliby przyjmo-
wac lekdw z roznych grup chemicznych, niekoniecznie pozbawionych dziatan niepo-
zadanych. Jednoczes$nie bytaby to ogromna szansa dla 0séb ciezko chorych. A przede
wszystkim dla tych, ktérzy przeszli wszystkie mozliwe modyfikacje leczenia w Polsce bez
wiekszych rezultatéw. Mysle, Ze jest to populacja chorych, ktéra powinna mie¢ dostep
do nowoczesnego leczenia takiego, ktére dostepne jest w innych krajach europejskich.

Powinny pojawic sie rozwigzania systemowe zwiekszajgce mozliwosci diagnostyczne,
poniewaz teraz sg to bardzo stabo wycenione procedury, ktére w Polsce mozna wykonac
w niewielu o$rodkach. Dochodzi réwniez kwestia edukacji. Na $wiecie zaburzenia snu
sg tematem bardzo popularnym, powstaja dedykowane specjalizacje, osrodki. W Polsce
natomiast o medycynie snu méwi sie za mato.

Firma AOP ORPHAN aktywnie dziata w zakresie leczenia
. ‘ pacjentéw z chorobami rzadkimi i hematoonkologicznymi
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Gdy szpik kostny wloknieje

Mielofibroza moze w ogéle nie dawac objawdw, a jesli sie one pojawiaja,
to sg bardzo niespecyficzne. Kluczem do wykrycia choroby jest staranne
zebranie wywiadu przez lekarza.

Prof. dr hab. n. med. Joanna Géra-Tybor

Kierownik Oddziatu Hematoonkologii w WWCOIT

im. M. Kopernika w todzi

ielofibroza (MF) zaliczana jest do nowo-

tworéw mieloproliferacyjnych. Co to za

grupa nowotworéw?

Nowotwory mieloproliferacyjne to grupa
rzadkich nowotwordw krwi. Dzielg sie na te z obecnoscia
chromosomu Philadelphia i bez niego. Mielofibroza na-
lezy do nowotwordw mieloproliferacyjnych Philadelphia
ujemnych, czyli bez obecnosci chromosomu Philadelphia.

Czym charakteryzuje sie mielofibroza?

W tej chorobie patologiczne megakariocyty, czyli pre-
kursory ptytek krwi, wydzielaja substancje powodujace
widknienie szpiku kostnego. Wiéknista tkanka powoli za-
stepuje szpik kostny, co ogranicza jego zdolnos¢ do wy-
twarzania komorek krwi. Skutkiem tego krwiotworzenie
przenosi sie — jak to ma miejsce w zyciu ptodowym - do
sledziony, watroby. Narzady te zaczynajg sie powiekszac
az do osiggniecia naprawde duzych rozmiaréw w za-
awansowanej mielofibrozie. Taki stan wywotuje powazne
dolegliwosci u chorej osoby.

Mielofibroza jest tez chorobg cytokinowa, co znaczy,
ze organizm chorego wydziela bardzo duzo cytokin
(petnia w ukfadzie immunologicznym role regulacyjna)
wywotujacych objawy ogdine jak chudniecie, wzmozone
poty, ostabienie, stany podgorgczkowe, bole kostne.

Zatem objawy ogdlne moga sugerowac wiele
choréb. Co moze stanowi¢ podpowiedz dla
lekarza na poczatku procesu diagnostycznego?
Mielofibroza jest chorobg trudng do rozpoznania. Le-
karz pierwszego kontaktu, bo to do niego przewaznie
w pierwszej kolejnosci trafia pacjent ze swoimi dolegli-
wosciami, powinien sprawdzi¢, czy sledziona nie jest po-
wiekszona. Jej powiekszenie wyczuwalne jest palcami
podczas zwyktego badania brzucha, tzw. przedmioto-
wego. W morfologii krwi obwodowej stwierdza sie nie-
dokrwistos¢ prawidtowa, zwiekszong lub zmniejszong
liczbe leukocytow, nadptytkowos¢ na poczatku choroby,

a w pdzniejszych fazach czesto matoptytkowosc.

Mielofibroza jest choroba rzadka, jak czeste sa
zachorowania? Czy istniejq czynniki
predysponujace do niej, np. wiek?
Czesto$¢ wystepowania tej choroby to niespetna jedna
osoba na 100 tys. mieszkaricéw na rok. Faktem jest,
ze na mielofibroze na ogét zapadajg osoby starsze.
Wiekszos¢ chorych stanowig osoby po 60. roku zycia,
natomiast ok. 10 proc. to mtodsi pacjenci, ponizej 40.

roku zycia.

Jakie jest rokowanie dla chorych na mielofibroze?
Rokowania sg bardzo rézne w zaleznosci od zaawanso-
wania choroby. Na wczesnym etapie, tzw. mielofibro-
zy prefibrotycznej, czyli postaci przedzwtdknieniowej,
przed chorym jest wiele lat prawdopodobnego prze-

dl Bristol Myers Squibb’

/mieniamy zycie pacjentow

dzieki nauce ™

zycia. Natomiast w zaawansowanych MF czas przezycia
jest krotki i wynosi 2-3 lata. To sg postacie, w ktérych gdy
wiek chorego i stan ogdlny na to pozwalaja, kwalifiku-
jemy go do transplantacji szpiku. Jest to jedyna terapia
pozwalajaca wyleczy¢ z mielofibrozy.
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Rokowania sa bardzo
rozne w zaleznosci
od zaawansowania

choroby. Na wczesnym

elapie, Lzw. mielofibrozy

prelibrolyczneyj,
czyli postaci

przedzwloknienioweyj,

przed choryvm jest wiele
lat prawdopodobnego

przezycia.

Jakie sa inne metody terapeutyczne poza

transplantacja szpiku?
Jest stare, tradycyjne leczenie cytostatykiem — hydrok-
sykarbamidem. Stosujemy go przede wszystkim przy
znacznie podwyzszonej liczbie krwinek biatych albo
ptytek krwi. We wczesnych mielofibrozach, przedzwtodk-
nieniowych, mozemy wykorzystac interferon. Dzieki nie-
mu czesto udaje sie dobrze kontrolowac chorobe na tym
etapie jej rozwoju.

Stosunkowo nowg grupg lekoéw sg inhibitory kinazy
JAK. JAK to enzym, kinaza janusowa. W mielofibrozie do-
chodzi do nadmiernego pobudzenia tego enzymu, co
odpowiada za wiele objawow: gorgczke, poty, ostabienie,
w pewnym stopniu réwniez za powiekszenie $ledziony.
Inhibitory JAK hamuja patologicznie pobudzony szlak
metaboliczny JAK-STAT.

W czasie zagrozenia zdrowia, kiedy mamy wyzwania
na skale Swiatowq, dzieki wspotpracy z wieloma partnerami:

e opracowujemy nowe leki

o udoskonalamy sposob ich dystrybugji

e nieprzerwanie dostarczamy leki
pacjentom na catym Swiecie

Zarejestrowane sa dwa leki z tej grupy — ruksolitynib
i fedtratynib. Do pierwszego z nich majg w Polsce dostep
w ramach programu lekowego chorzy na zaawansowana
mielofibroza. Natomiast fedratynib czeka na swoj pro-
gram lekowy. Jest to lek, ktory moglibysmy stosowac np.
po niepowodzeniu leczenia ruksolitynibem. Obydwa leki
maja wygodng w stosowaniu postac¢ doustna.

Jak dostepnos¢ fedratynibu mogtaby pomac

chorym na MF i ktérym?
On by na pewno pomagt chorym, ktdrzy przestali reagowac
na ruksolitynib, albo majg powiktania nie pozwalajace go
przyjmowac. Na ogét na poczatku pacjent reaguje na to
leczenie, natomiast czas dziafania to jest 2-3 lata. Potem ci
chorzy pozostaja juz bez skutecznej opdjileczenia, poniewaz
nie mamy leku, ktéry moglibysmy podac po niepowodzeniu
leczenia ruksolitynibem. W takiej sytuacji fedratynib bytby
niezwykle cenny.

Wszedtby wiec do Il linii leczenia?
Uwazam, Ze fedratynib przede wszystkim bytby bardzo
potrzebny w Il linii leczenia po zastosowaniu ruksolitynibu.
Jednak lek ten ma tez rejestracje w | linii. Lekarz prowadza-
cy miatby wtedy wybdr, od ktérego inhibitora kinazy JAK
rozpoczac terapie.

WVZVI&

Prezes AOTMIT podzielit stanowisko
Rady Przejrzystosci i wydat pozytywna,
warunkowa opinie dla fedratynibu - nowego
leku na mielofibroze. Rekomenduje objecie
refundacja tego leku w ramach programu
lekowego:,Leczenie mielofibrozy pierwotnej
oraz mielofibrozy wtérnej w przebiegu
czerwienicy prawdziwej i nadptytkowosci
samoistnej (ICD 10: D47.1)" pod warunkiem
ograniczenia zastosowania fedratynibu
wylgcznie do grupy chorych nietolerujacych
lub opornych na ruksolitynib.

Pozytywna Rekomendacja oznacza dalszg
mozliwos¢ stosowania fedratynibu w ramach
procedury Ratunkowego Dostepu do
Technologii Lekowych (RDTL).

Dowiedz sie
wiecej na
bms.com

ONCPL2011933-01,12.2020
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Katarzyna Lisowska
Przedstawiciel Stowarzyszenia Hematoonkologicznych

ak na przestrzeni lat zmienito sie w Polsce zycie chorych na mielofibroze?

Mielofibroza to nowotwor mieloproliferacyjny z Chromosomem Philadelfia ujem-

nym. Choroba krwi, choroba szpiku czy biataczka pacjenci réznie ja okreslaja. Dwa-

nascie lat temu, kiedy wspdinie zmezem na korytarzu otrzymalismy wynik trepano-
biopsji, o tej chorobie nikt z nas nic nie wiedziat, ani nie styszat tej nazwy. Po powrocie do
domu, obydwoje zaczelismy przegladac Internet czyli“wujka google” Ustysze¢ w wieku
49 lat, ze ma sie maksymalnie 5 lat zycia, a ty masz tyle plandw, matg corke, dwodch troche
starszych syndw i firme, ktdra caty czas sie rozwija. To jak ustysze¢ wyrok smierci, tylko
troche odciagniety w czasie. Czytajac wiadomosci w Internecie maz byt coraz bardziej
zatamany. Szukajgc pomocy odwiedzalismy zarowno lekarzy, jak i szarlatanow, ktérzy
na kolejnych wizytach dajgc nam nadzieje, okradali nas z pieniedzy. Tak, okradali, bo
wmawiali nam, ze maz jest zdrowy i ich specyfiki wystarcza, zeby podnies¢ odpornosc¢
organizmu i choroba zniknie. Bo to nie rak, bo przeciez tak dobrze pan wyglada, bo wy-
starczy zmieni¢ nawyki zywieniowe i tych bo... byto bardzo duzo. Przeciez lepiej ustyszec
od"cudotworey’, ze bedzie dobrze niz od lekarza: jest pan chory i trzeba zacza¢ leczenie.
Czy nie kazdy z nas woli stysze¢ dobre informacje niz te gorsze?

Ja caly czas szukatam informacji na temat tej choroby. Wszystkie te, ktdre sptywaty do
mnie czy to z USA, czy z Austrii, z Francji i innych zakatkéw $wiata, od moich znajomych,
moéwity jednoznacznie: mielofibroza to nowotwor krwi i trzeba go leczy¢. Tylko tyle i az
tyle.

Leczenie mdj maz zaczat po miesigcu. Trafilismy na wspaniatego lekarza, dr Janusza
Hatke, ktéry postawit nas do “pionu” mowigc do meza: albo sie pan leczy, albo zwalnia
pan miejsce w klinice dla innego pacjenta. | to byt bodziec do dziatania, ktéry zmienit
takze moje zycie. Dzisiaj moge powiedzie¢, ze dzieki panu doktorowi powstata grupa
wsparcia “Mielofibroza choroba nasza i naszych bliskich’, a po latach Stowarzyszenie
Hematoonkologiczni, ktére zatozyli pacjenci i ich bliscy. Kto inny, jak nie sam pacjent
wie lepiej czego mu potrzeba.

Zatozytam grupe na facebooku, do ktérej dotgczali nowi, zagubieni tak jak my pacjenci
i ich bliscy. Wszyscy, tak jak my szukali pomocy, wsparcia, dobrego stowa, wskazéwek: do
ktérego lekarza sie udac, gdzie sie leczy¢, co zrobi¢, zeby nie zwariowac jak ustyszymy
diagnoze. Obecnie na grupie jest 462 osoby. Stanowimy jedna, wielkg wielopokolenio-
wa rodzine. Na grupie mamy osoby chore w réznym wieku. Bardzo mtode i te starsze.
Mielofibroza to choroba ludzi starszych, tak nam zawsze moéwiono. To nie prawda! Na
mielofibroze moze zachorowac kazdy i w kazdym wieku. Chorowac takze mozna latami.
W przypadku nowotwordw krwi nie ma profilaktyki, bo to nowotwory tzw. niezawinione.

Zycie 7
miclofibroza

Jako Hematoonkologiczni wierzymy, ze ogromny
postep w hemaltologii pomoze takze naszym
pacjentom. Wciaz czekamy na nowoczesne
lerapie. Naszym marzeniem jest, aby nasi wspaniali
lekarze, ktorzy nas lecza, mieli ogromny wachlarz
lekow i mogli nam skutecznie przedluzac zycie.

Mielofibroza to nowotwdor krwi, na ktéry umierajg pacjenci. To bardzo podstepna choro-
ba. Nie kazdy lekarz potrafi postawi¢ diagnoze. Nasi pacjenci potrafig kilka lat mie¢ objawy
choroby, a wcigz brak diagnozy. Tak byto tez w naszym przypadku. Choroba zdiagnozo-
wana bardzo pdzno, szpik zwtdkniaty w skali do 4 na 3 plus. Maz zadawat sobie pytanie
- dlaczego nikt wczesniej nie postawit diagnozy? Przeciez oddawatem honorowo krew.
Tylko raz, w punkcie krwiodawstwa od meza nie pobrali krwi, bo byta niska hemoglobina.
Bylismy wtedy u lekarza rodzinnego, a nawet u hematologa i co? | nic. Nastepne 5 lat
rozwijata sie choroba, ktérg mozna byto zdiagnozowac wczesniej. Wierzcie mi Panstwo,
ze takich osdb na naszej grupie wsparcia jest kilka. Kilka zmarto, bo zdiagnozowani byli
bardzo pdZno, a jeszcze kilka lat temu nie byto zadnych nowoczesnych lekow. Jedyna
opcja wyleczenia tej choroby byt i jest przeszczep szpiku. A przeszczep allogenicznych
komorek macierzystych szpiku, jak kazdy wie, niesie za sobg pewne ryzyko réznych po-
wikfar w tym zgonu. Kilku naszych pacjentéw odeszto.
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Mielofibroza to choroba ludzi
starszych, lak nam zawsze
mowiono.

10 nie prawda!

Na mielofibroze moze
zachorowac kazdy i w kazdym
wieku.

Czy przez te lata, jak choruje pani maz to sie w ogdle co$ zmienito?

Tak zmienito sie, bo w przeciggu kilku lat pacjenci w Polsce otrzymali nowoczesne leki,
ktére przedtuzajg zycie i wcigz czekajg na nowe czasteczki, ktorymi sg leczeni pacjenci
w Europie i na $wiecie. Dzisiaj pacjent moze otrzymac leki w programie lekowym, moze
zakwalifikowac sie do badan klinicznych, lekarz moze wystgpi¢ o RDTL (Ratunkowy Do-
step do Technologii Lekowych), a takze moze sam je kupic¢ wiasnie ze zbiorek lub za
wiasne pienigdze. Uwazam, Zze polscy pacjenci zastuguja na leczenie wedtug $wiatowych
standarddw. Bo musimy pamietac, ze kazdy lek przedtuza pacjentowi zycie o kolejne
miesigce, lata. Nie kazdy pacjent podda sie przeszczepowi szpiku, jako jedynej metodzie
wyleczenia. Dla mojego meza, kolejny lek wprowadzony do leczenia w naszym kraju to
szansa, ze moze w koncu zostanie wynaleziony docelowy lek, leczacy te chorobe.

Jako Hematoonkologiczni wierzymy, ze ogromny postep w hematologii pomoze takze
naszym pacjentom. Wcigz czekamy na nowoczesne terapie. Naszym marzeniem jest,
aby nasi wspaniali lekarze, ktorzy nas lecza, mieli ogromny wachlarz lekow i mogli nam
skutecznie przedtuzac zycie. W niektdrych badaniach klinicznych nowoczesnych lekéw
jest napisane - cofa zwtéknienie szpiku o 1 lub 2 punkty. To bardzo dobre wiadomosci.
Wcigz mamy nadzieje na ten jedyny lek, ktéry nas wszystkich wyleczy. Bardzo dziekujemy
wszystkim hematologom leczacym nas kazdego dnia.
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Zespotly mielodysplastyczne —
choroba uzalezniajaca pacjenta
od transfuzji krwi

Dla chorych na zespoty mielodysplastyczne niezwykle wazne sg leki, ktore
spowodujg, ze bedg mie¢ mniegj transfuzji lub zupetnie sie od nich uniezaleznia. Choc
krew jest dla nich lekiem ratujgcym zycie, to ze wzgledu na powiktania wynikajace
z systematycznych przetoczen taka terapia skraca przezycia.

Dr n. med. Bozena Katarzyna Budziszewska

Hematolog, kierownik Oddziatu Diagnostyki Hematologicznej
w Instytucie Hematologii i Transfuzjologii w Warszawie, konsultant
wojewddzki w dziedzinie hematologii dla woj. mazowieckiego

zym s zespoly mielodysplastyczne (MDS)

i dlaczego naleza do choréb rzadkich?

Zespoty mielodysplastyczne to bardzo rézno-

rodna grupa chordb nowotworowych szpiku
charakteryzujacych sie cytopeniami, czyli obnizong iloscig
krwinek czerwonych, biatych i ptytkowych we krwi obwo-
dowej. Niedokrwistosc jest najczestsza (90 proc.) cytopenia
u chorych na MDS, ale moze to tez by¢ np. matoptytkowosc
czy neutropenia. S3 to choroby rzadkie, bo zapadalnos¢
na nie wynosi $srednio 3-4 osoby na 100 tys. mieszkancow.
W Polsce rocznie odnotowuje sie niewiele ponad 1200
nowych zachorowar na MDS.

Czy istnieja czynniki zwiekszajace ryzyko

wystapienia MDS?
Niewatpliwie takim czynnikiem jest wiek. To choroba oséb
starszych, powyzej 70. roku zycia. Zachorowalnos¢ rosnie
wraz z wiekiem; juz po 60. roku zycia w kazdej dekadzie
podwaja sie. Oczywiscie wptyw majg tez wszystkie czyn-
niki, ktére sg uznawane za sprzyjajace rozwojowi nowo-
twordw. Natomiast specyficznym dla MDS jest przebyte
leczenie choroby nowotworowej. Mowimy wowczas
o wtornych zespofach mielodysplastycznych powstajacych
u 0s6b, ktore otrzymaty kilka lat wczesniej chemio- czy
radioterapie.

Jak diagnozuje sie¢ MDS? Czy jest to choroba
jednolita?

Tak jak wspomniatam, na zespoty mielodysplastyczne mogg
wskazywac cytopenie we krwi obwodowej widoczne
w morfologii — niedokrwistos¢, leukopenia i matoptytko-
wos¢. U tych oséb diagnozuije sie mielodysplazje na podsta-
wie badania cytologicznego i histopatologicznego szpiku.
W badaniach genetycznych szukamy nieprawidtowosci
genetycznych, ktére sg charakterystyczne dla zespotow
mielodysplastycznych.

MDS-y nie s3 chorobg jednolita. Poza cytopeniami
kolejng charakterystyczng ich cechg zwigzang z natural-
nym przebiegiem tej choroby, jest ryzyko transformagiji
do ostrej biataczki szpikowej. Ta transformacja moze prze-
biegac réznie. W grupie chorych mniejszego ryzyka do
biataczki moze dojs¢ po kilku latach, u tych z wysokim
ryzykiem — zaledwie w ciagu kilku miesiecy. Czas przezy-
cia pacjentow z MDS wyzszego ryzyka jest zdecydowanie
krétszy, czasami wynosi nie wiecej niz 2 lata.

Jak przebiega proces terapeutyczny? Jaki
wplyw na wybor opcji leczenia ma oznaczenie
syderoblastow?

Terapia zalezy od tego, czy chory znajduje sie w grupie
niskiego czy wysokiego ryzyka transformacji zespotow
mielodysplastycznych do biataczki. Na szczescie ponad 70
proc. pacjentdw nalezy do grup niskiego ryzyka. Mamy
specjalny wskaznik prognostyczny, wedtug ktérego okre-

slamy ryzyko.

Oznaczanie syderoblastow pierscieniowatych jest waz-
nym badaniem, ktére powinni mie¢ wykonywane chorzy
z MDS. Pozwala bowiem wyodrebnic¢ osoby nalezace do
grupy nizszego ryzyka. U tych chorych mamy mozliwos¢
zastosowania w | linii leczenia biatek stymulujacych erytro-

poeze, czyli powstawanie krwinek czerwonych w szpiku.
S to biatka bedace rekombinowang postacig erytropoety-
ny, naturalnego hormonu wytwarzanego w organizmie.

Natomiast dla chorych z obecnoscig syderoblastow
pierscieniowatych, u ktérych biatka stymulujace erytro-
poeze s3 nieskuteczne, w 2020 r. zostat zarejestrowany
lek 0 nazwie luspatercept. Przyspiesza on dojrzewanie
krwinek i tym samym stymuluje u pacjentdw z zespotami
mielodysplastycznymi powstawanie ich wtasnych krwinek
czerwonych.

Luspatercept znalazt sie na poczatku 2021 r.
na liscie 11 technologii lekowych o wysokiej
innowacyjnosci, ktére beda mogly zosta¢
sfinansowane w ramach nowo powstatego Fundu-
szu Medycznego. Czy lek doczekat sie refundacji?
Niestety nie, ale mam nadzieje, ze proces refundacyjny sie
toczy.

Gdyby luspatercept uzyskat refundacje, ktorzy
chorzy mogliby z niego skorzystac?
Stosowalibysmy go w Il linii leczenia, czyli u pacjentéw,
ktérzy juz wykorzystali mozliwos¢ leczenia biatkami sty-
mulujgcymi erytropoeze i utracili odpowiedzZ na to lecze-
nie. Mogtby réwniez by¢ podawany w | linii chorym, kto-
rzy nie kwalifikujg sie do leczenia biatkami stymulujgcymi

erytropoeze.

Zachorowalnosc rosnie
wraz z wiekiem; juz po
60. roku zycia w kazdej

dekadzie podwaja si¢

Co jest bardzo wazne, lek ten mozna zastosowac tylko
u pacjentow, ktorych okreslamy jako zaleznych od transfu-
zji. Transfuzje sg nieodzownym elementem leczenia MDS.
W przebiegu zespotéw mielodysplastycznych nizszego
ryzyka 80 proc. pacjentéw bedzie wymagato przetoczen
krwi. Chorzy z zespotami mielodysplastycznymi, ktérzy nie
wymagajg systematycznych transfuzji krwi, nie kwalifikuja

sie jeszcze do leczenia luspaterceptem.

Jak dostepnos¢ do tego leczenie wplynetaby
na jakos¢ zycia chorych?
Uzaleznienie od transfuzji niekorzystnie wptywa nie
tylko na jakos¢ zycia chorych, ale réwniez na czas przezy-
cia. Przyjmuje sie, ze cho¢ niewatpliwie krew jest dla nich
lekiem ratujacym zycie, to ze wzgledu na powikfania wy-
nikajgce z systematycznych przetoczen taka terapia skraca
przezycia. Jest to zwigzane z odleglym efektem przetoczer,

czylitzw. przetadowaniem zelaza, ktére odkiada sie w ser-
cu, watrobie, trzustce, a nawet przysadce mozgowej. Pro-
wadzi to do uszkodzenia tych narzaddw i w konsekwencji

ich niewydolnosci.

Uzaleznienie od transfuzji
niekorzystnie wplywa
nie Lvlko na jakosc zycia
chorych, ale rowniez na
Czas przezycia

Wplyw systematycznych przetoczen stosowanych co
miesigc, niekiedy co dwa tygodnie na jakos¢ zycia jest
oczywisty. Utrudniajg codzienne funkcjonowanie, wigzg
sie z hospitalizacjami. Zatem kazdy lek, ktéry zmniejsza
zapotrzebowanie na transfuzje, ktéry wrecz uniezalez-
nia pacjentow od transfuzji, jest niezwykle cenny. Trzeba
powiedzie¢, ze dzieki luspaterceptowi co trzeci-czwarty
pacjent uniezaleznia sie od transfuzji, a u 6 na 10 mozna
zmniejszy¢ ich liczbe. Im mniej hospitalizacji i transfuzji,
tym jakosc¢ zycia chorego jest lepsza.

Glos pacjenta

Chodzitam co miesigc do szpitala na przetoczenie krwi.
Nie zycze nikomu, zeby miat tak czesto przetaczana krew.
Zyly nie daja rady sie regenerowac.

Podczas jednego z pobytéw w szpitalu zarazitam sie
koronawirusem. Nabawitam sie duzego urazu do szpita-
li. Podzielitam sie swoimi obawami ze swoim lekarzem.
Powiedziat, zebym sie nie martwita, bo w Europie jest juz
dostepny lek, ktéry spowoduje, ze nie bede musiata co
miesigc chodzi¢ na przetoczenie. Poniewaz w Polsce nie
jest refundowany, w marcu 2021 r. napisat wniosek o do-
step do tego lekarstwa w trybie ratunkowym. Dostatam
pierwszy zastrzyk w kwietniu. Juz po pierwszym tygodniu
miatam zdecydowanie lepsze wyniki morfologii, a najwaz-
niejsze, ze od tego czasu nie miatam przetaczanej krwi. Po
tych zastrzykach zdecydowanie lepiej funkcjonuje w zyciu
codziennym. Jestem ostabiona, ale nie mam juz takich
dusznosci jak wczesniej. Oby tak dalej.

Pani Halina z Krakowa chorujaca od kilku lat na
MDS
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Genelyka przychodzi z pomoca
Swiadomym rodzicom

Przed podjeciem decyzji o posiadaniu potomstwa warto rozwazy¢
wykonanie badan genetycznych. Znajomos¢ ryzyka umozliwia podjecie
Swiadomych decyzji prokreacyjnych.

Dr hab. n. med. Maria Jedrzejowska

Spedcjalista genetyki klinicznej, neurolog,
Poradnia Genetyczna NZOZ Genomed

dzeniowy zanik miesni (SMA) to rzad-
ka choroba genetyczna, na ktéra w Pol-
sce choruje ok. 1000 oséb. Czym sie ona
charakteryzuje?
Rdzeniowy zanik miesni, znany w Polsce jako SMA (od
akronimu angielskiej nazwy choroby: spinal muscular
atrophy) charakteryzuje sie postepujgcym zanikiem nie-
mal wszystkich grup miesniowych przy w petni zacho-
wanych funkcjach poznawczych. W przebiegu choroby
ging neurony rdzenia kregowego. To powoduje, ze sygnat
wysytany zmdzgu do miesnia nie jest przekazywany, mie-
$nie nie sg pobudzane i zanikaja. Poczatkowo ostabienie
dotyczy miesni konczyn dolnych, stopniowo obejmuje tez
miesnie konczyn gérnych, tutowia, miesnie oddechowe,
prowadzac w naturalnym przebiegu do ciezkiej niepet-
nosprawnosci ruchowej i niewydolnosci oddechowej. Do
niedawna SMA byto chorobg nieuleczalng. W ostatnich
latach nastapit przetom w leczeniu tej choroby. Zarejestro-
wano trzy leki o dziataniu przyczynowym, podwyzszajace
poziom deficytowego w chorobie biatka SMN.

W jakim wieku objawia sie¢ SMA? Co jest
sygnatem, ze mozemy miec do czynienia
z rdzeniowym zanikiem miesni?

SMA to tak naprawde spektrum choréb — objawy moga
pojawic sie juz w okresie ptodowym, ale tez w wieku do-
rostym. Jednak u wiekszosci pacjentéw (blisko 90 proc.)
choroba ujawnia sie do 2. roku zycia. Pierwsze objawy
zalezg od wieku, w ktorym wystapia. U matego dziecka
bedg to trudnosci z karmieniem, wiotkos¢, brak poste-
pu w rozwoju ruchowym (dziecko nie dzwiga gtowy, nie
siada, nie chodzi), przy bardzo dobrym kontakcie emo-
cjonalnym. U starszego dziecka zaobserwujemy trudno-
$ci z wstawaniem z pozycji siedzgcej, wchodzeniem po
schodach, czeste upadki. Im wczesniejszy poczatek, tym
ciezszy naturalny przebieg choroby.

Jaka jest dostepnos¢ diagnostyki w kierunku
SMA?

Diagnostyka SMA catkowicie opiera sie na badaniach
genetycznych, a oferuje je w kraju kilka doswiadczonych
laboratoriéw genetycznych, zardwno panstwowych, jak
i komercyjnych. Najwazniejsze, by lekarz konsultujacy pa-
cjenta pomyslat o SMA i skierowat na takie badanie.

To co wydaje sie kluczowe w kontekscie diagnostyki
SMA, to badania przesiewowe. Od kwietnia ubiegtego
roku w Polsce sukcesywnie jest wdrazany program badan
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przesiewowych noworodkéw w kierunku rdzeniowego
zaniku miesni. Oznacza to, ze wkrétce badania genetycz-
ne w kierunku SMA beda miaty wykonywane wszystkie
noworodki. Obecnie program obejmuje juz 13 woje-
wodztw, a do konca 2022 r. (a by¢ moze wczesniej) prze-
siewem zostang objete wszystkie nowo urodzone dzieci.

Niestety, pomimo badan przesiewowych, nie bedziemy
mogli zupetnie zapomnie¢ o SMA. Badania przesiewowe
wykrywaja najczestszy typ defektu molekularnego, tzn.
delecje obu alleli genu SMN1. Odpowiada ona za po-
nad 96 proc. wszystkich zachorowan na SMA. Przesiew
nie identyfikuje tzw. mutacji punktowych genu SMNT1.
Oznacza to, ze rocznie 1-2 dzieci umknie przesiewowi.
Choroba bedzie mogta by¢ rozpoznana u nich dopiero
po wystapieniu objawdw.

Dlaczego tak wazne jest, aby w pore wykryé SMA?
Wczesne rozpoznanie SMA jest kluczowe dla dalszych
loséw osoby chorej. Szybka diagnoza i podjecie leczenia
oznacza bowiem lepsze rokowanie. Jak wspomniatam,
dysponujemy obecnie trzema nowoczesnymi lekami
na SMA: nusinersen, onasemnogen abeparwowek, rys-
dyplam. Wszystkie te leki wykazujg wysokg skutecznosg,
uzalezniong jednak od stopnia zaawansowania choroby
w momencie rozpoczecia terapii. Najlepsze rezultaty uzy-
skuje sie leczac pacjentdw w stadium przedobjawowym.
Wczesne leczenie zapobiega smierci komorek nerwowych
w rdzeniu kregowym, ktéra jest gtdbwna przyczyng obja-
wow SMA. Utrata motoneurndw jest nieodwracalna. Poki
co nie umiemy ich odtworzy¢, zastapic¢. Leczenie nawet
najdrozszymi lekami, ale w zaawansowanym stadium
choroby, nie przyniesie spektakularnych rezultatéw. Le-
czac ratujemy tylko te motonerurony, ktore jeszcze zyja.
Dlatego tak wazne sg badania przesiewowe noworodkdw
w kierunku SMA. Rozpoznajac i leczac pacjentdw zanim
jeszcze objawy wystapig, mozemy chorobe ubiec, wrecz
jej zapobiec.

Czy planujac posiadanie dzieci warto sie
zastanowic¢ nad wykonaniem badan genetycznych
w kierunku SMA?

To trend coraz szerzej obserwowany na $wiecie. Profilak-
tyczne wykonanie badan genetycznych w kierunku nosi-
cielstwa SMA zalecane jest np. przez American College of
Medical Genetics and Genomics (ACMG) przed poczeciem
lub w trakcie cigzy. Badania takie majg na celu wykrycie
par, ktérych potomstwo moze zachorowac na SMA. Jesli

oboje partnerzy sg nosicielami SMA, ryzyko wystapienia
choroby u ich dzieci wynosi 25 proc,, niezaleznie od ptci
dziecka. Dlatego przed podjeciem decyzji o posiadaniu
potomstwa mozna rozwazy¢ wykonanie takich badan.

Czy s jeszcze inne choroby rzadkie, ktérych
nosicielstwo mozna wykry¢ podczas tzw. badania
ryzyka prokreacyjnego?

Dzieki nowoczesnym technikom molekularnym mozemy
analizowac réwnolegle dziesiatki, a nawet tysigce gendw.
Badania takie, o réznym zakresie analizowanych gendw,
s juz dostepne. Profilaktyczne badania prokreacyjne
wykonuje sie w kierunku nosicielstwa choréb o dziedzi-
czeniu autosomalnym recesywnym, takich jak wiasnie
SMA czy mukowiscydoza, oraz sprzezonych z ptcia, np.
w kierunku dystrofii miesniowej Duchenne’a czy zespotu
tamliwego chromosomu X. Warto wiedzie¢, ze kazdy z nas
jest nosicielem przecietnie 3-7 choréb o dziedziczeniu
autosomalnym recesywnym. Znajomos¢ ryzyka umozli-
wia podjecie swiadomych decyzji prokreacyjnych. Coraz
wiecej par szuka tego typu badan. Z drugiej strony warto
pamieta¢, ze $wiadomos¢ obcigzenia genetycznego jest

dla wielu oséb stygmatyzujaca.

Dostepne sa takze badania umozliwiajace
wykrycie réznych choréb genetycznych po
narodzinach dziecka. Kiedy rodzice powinni
rozwazy¢ wykonanie takiego badania
u swojego dziecka, bo chyba nie jest ono
niezbedne standardowo?

Tego typu badania s3 dziataniami profilaktycznymi, a
zatem wykonywanymi u dzieci zdrowych. Umozliwiaja
wykrycie szeregu chordb genetycznie uwarunkowanych
tuz po urodzeniu, zanim objawy choroby sie pojawia.
Zgodnie z zasadg wczesne rozpoznanie — lepsze roko-
wanie. W przypadku wielu choréb medycyna dysponu-
je skutecznymi srodkami zaradczymi. W SMA dostepne
jest leczenie przyczynowe. W innych chorobach bedzie
to np. enzymatyczna terapia zastepcza, wykluczenie po-
karmow szkodliwych dla dziecka, wigczenie brakujgcych
witamin albo badania profilaktyczne, majace wychwycic¢
ryzyko rozwoju drgawek lub zaburzer rytmu serca. Tego
typu badania moga rozwazy¢ osoby swiadomie mysla-
cy o rodzicielstwie, jego radosciach, ale i zagrozeniach.
Wszystkie opisane wczesniej badania mozna wykonac w
laboratorium NZOZ Genomed po uprzedniej konsultacji

genetycznej.
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Czytaj wiecej na pacjentilekarz.pl

Materiaty promocyjne przygotowane i pochodzace od Health Direction Media

dla pacjentéw i ich rodzin.

Pacjenci z chorobami rzadkimi i ultrarzadkimi

Tylko dla ok. 5% z ponad 7000 choréb rzadkich i ultrarzadkich istnieje leczenie. Dostep do
specjalistycznych konsultacji oraz odpowiedniej opieki medycznej, psychologicznej sg kluczowe

Teresa Matulka

Prezes Stowarzyszenia Chorych na Mukopolisacharydoze
i Choroby Rzadkie

aka pomoc powinien otrzymac pacjent po zdiagnoznowaniu u niego cho-

roby rzadkiej?

Pacjent z podejrzeniem choroby rzadkiej i ultrarzadkiej powinien otrzyma¢ pomoc

w dotarciu do wyspecjalizowanych osrodkéw i wykwalifikowanych specjalistow
w celu postawienia fachowej diagnozy pobrania materiatéw do badan oraz zdiagnozo-
wania choroby.

Po zdiagnozowaniu choroby pacjent z chorobg ultrarzadka powinien by¢ otoczony
troskliwg opiekg medyczna. A ze wzgledu na postepujacy przebieg choroby i uszkodzenia
wielonarzadowe osoba chora powinna mie¢ systematycznie przeprowadzane badania
(serca, watroby, sledziony, tarczycy, gérnych i dolnych drég oddechowych, narzadu wzro-
ku, stuchu, kregostupa i stawow itd.) i zastosowane leczenie, aby nie doprowadzi¢ do
powaznych uszkodzen organow wewnetrznych. Bez badan, leczenia i statej rehabilitacji
dochodzi do wielonarzadowych uszkodzen, ktére zagrazaja ich zdrowiu i zyciu. Co powo-
duje jeszcze wiecej wizyt w szpitalach, wieksze cierpienie i rozpacz rodziny.

Pacjenci z chorobami rzadkimi latami czekaja na diagnoze.
Co nalezaloby zrobi¢, aby zwiekszy¢ skutecznosé wykrywania
rzadkich choréb w Polsce?
W klinikach choréb rzadkich powinni by¢ zatrudnieni najlepsi specjalisci genetycy me-
tabolicy, neurolodzy, dermatolodzy itd. Od 2004 roku Stowarzyszenie Chorych na Muko-
polisacharydoze (MPS) i Choroby Rzadkie wspdlnie z Komitetem Naukowym ztozonym
zwybitnych specjalistow i naukowcow w dziedzinie chordb rzadkich organizujemy mie-
dzynarodowe konferencje. Na konferencje przybywa ponad 300 uczestnikéw z wielu
panstw. Znaczacg grupg wsrdd nich sg $wiatowej stawy lekarze, naukowcy i eksperci
reprezentujacy miedzynarodowe osrodki i organizacje zajmujace sie chorobami rzadkim
i Swiadczeniem ustug medycznych. W zwigzku z tym nasze Stowarzyszenie ma dos$wiad-

czenie i wiedze, aby skutecznie i fachowo stuzy¢ pacjentom.

Osrodki medyczne i diagnostyczne powinny by¢ odpowiednio dofinansowane, aby
miaty mozliwos¢ efektywnego diagnozowania trudnych i bardzo rzadkich pacjentow.
Osrodki diagnostyczne ze wzgledu na brak srodkéw nie sg w stanie sprostac potrzebom
diagnostycznym. Dodatkowo dochodzi do rozproszenia pacjentow w réznych placéw-
kach, co utrudnia tworzenie baz danych na temat ilosci populacji z dang jednostka
chorobowa. Nie majac bazy danych, nie da sie nawet w przyblizeniu okresli¢ potrzeb
0s6b obcigzanych chorobami rzadkimi i skutecznie pomagac.

W jaki sposdb pacjenci trafiajq do Panstwa organizacji?

Na jaka pomoc moga liczy¢?
Pacjenci umeczeni wieloletnig wedréwka od szpitala do szpitala zgtaszaja sie do nasze-
go Stowarzyszenia, ktére ma pod opiekg okoto 100 chordb rzadkich i ultrarzadkich, w
tym okoto 500 oséb obcigzonych chorobami rzadkimi i ultrarzadkimi. Corocznie orga-
nizujemy specjalistyczne turnusy rehabilitacyjno-konsultacyjne, na ktére zapraszamy
specjalistéw, diagnostow, psychologdw i terapeutdw oraz pacjentdw potrzebujacych
porady, pomocy, wsparcia.

Pomagamy im poznac chorobe i jej przebieg, nauczy¢ jak leczy¢, rehabilitowac oraz
zy¢ z ultrarzadka choroba genetyczng, zrozumie¢ sytuacje, w ktorej sie znaleZli, uporac
sie psychicznie z problemem spowodowanym choroba. Nieodptatnie zapewniamy nie-
zbedny sprzet medyczno-rehabilitacyjny do opieki paliatywnej w warunkach domowych.

Poniewaz nieuleczalna i postepujaca choroba osoby najblizszej jest nie do zaakcepto-
wania i bez pomocy oraz wsparcia 0séb, ktore same doswiadczyty zycia z choroba, rodzi-
na nie jest w stanie sama sobie poradzi¢ z tak ogromnym ciezarem jakim jest postepujaca,
nieuleczalna i $miertelna choroba wtasnego dziecka. Dlatego tak wazny jest dostep do
réznych specjalistéw oraz wsparcie ze strony Paristwa i instytucji paristwowych.

T'elniak roSnie w ciszy

(...) chociaz statystycznie jedna na 5 tysiecy urodzonych oséb ma zespdt Marfana, czyli w Polsce jest
to ok. 7500 osdb, to jednak tylko czes$¢ z nich ma swiadomosc choroby i jest zdiagnozowana.

Malgorzata Krowka

Pedagog, nauczyciel wychowania przedszkolnego.
Od najmiodszych lat podopieczna - obecnie cztonek zarzadu

Stowarzyszenia Marfan Polska

eszcze do bardzo niedawna, zespdt Marfana byt po-

jeciem obcym dla wielu ludzi, réwniez dla wielu le-

karzy. Pamietam, ze jako dziecko z diagnoza zespotu

Marfana, chodzitam na kazda wizyte lekarska z ulotka
z podstawowymi informacjami na temat choroby, zeby le-
karz choc¢ w skrocie mégt zapoznad sie z podstawowymi jej
symptomami. Na szczesdcie teraz czasy sie zmienity i choc
stowo ,marfan” nie kazdemu kojarzy sie z rzadkg chorobg
genetyczng, jednak w kregach medycznych jest juz rozpo-
znawane. Czym wiasciwie jest zespot Marfana?

Jest to rzadka choroba genetyczna tkankitacznej. Tkanka
taczna buduje nasz organizm i jest swego rodzaju klejem,
ktory sprawia ze nasze narzady, stawy, miesnie i naczynia
krwionosne prawidtowo spetniajg swoja funkcje oraz sg
odpowiednio chronione. Osoby chore zmagaja sie z szere-
giem problemdw zdrowotnych w mniejszym lub wiekszym
nasileniu, w réznych okresach swojego zycia. Pojawiaja sie
u nich wady wzroku takie jak podwichniecia soczewek, od-
warstwienie siatkdwki, krotkowzrocznos¢, astygmatyzm.
Pojawiaja sie ktopoty ortopedyczne - skoliozy kregostupa,
wiotkos¢ i nadmierna elastycznos¢ stawdw, przeprosty,
koslawos¢ stop, kolan, znieksztatcenia klatki piersiowej.
Tkanka taczna to takze serce i ptuca i réwniez te narzady
choruja w zespole Marfana - zdarzajg sie problemy z za-
stawkami serca, zaburzenia rytmu serca, astma, rozedma
ptuc i rézne inne choroby uktadu oddechowego. Jednak
najgrozniejszym objawem zespotu Marfana sa pojawiajace
sie w naczyniach krwionosnych tetniaki, szczegodinie te
wystepujace na aorcie, gtéwnym i najwiekszym naczyniu
transportujagcym krew do catego organizmu. Poniewaz
naczynia krwionosne oséb chorych sa zbyt elastyczne,

poszerzaja sie pod wptywem przeptywu krwi tworzac tet-
niaki, ktore w pewnym momencie mogg po prostu peknac
doprowadzajac do smierci takiego cztowieka. Dlatego tak
wazna jest wiedza o chorobie i jak najwczesniej postawio-
na diagnoza. Chociaz nie ma leku, ktéry wyleczytby zespot
Marfana, to jednak oszczedzajacy tryb Zycia, monitorowanie
stanu zdrowia i stosowanie réznych procedur medycznych,
pozwala osobom chorym na dtugie, aktywne i szczedliwe
zycie. Niestety chociaz statystycznie jedna na 5 tysiecy uro-
dzonych oséb ma zespdt Marfana, czyli w Polsce jest to ok.
7500 os6b, to jednak tylko cze$¢ z nich ma swiadomos¢
choroby i jest zdiagnozowana. Wfasnie diagnoza stanowi
duzy problem w naszym kraju, ale rowniez i na catym $wie-
cie. Osoby z zespotem Marfana czesto nie wygladaja na
chore - sg zazwyczaj wysokie i bardzo szczupte — mowi
sie, ze to urodzeni sportowcy, a kobiety uznaje sie za mo-
delki z idealng figura. Maja piekne dtugie nogi i rece, pal-
ce pianisty, smuktg, pociggta twarz. Zbyt duza meczliwos¢
sktada sie na karb szybkiego rosniecia, réwniez problemy
z kregostupem uzasadnia sie tym samym. Osoby takie zyja
normalnie, pracujg, uprawiajg sporty, a o tym, ze choruja
dowiaduja sie czesto na stole operacyjnym, kiedy trafiaja
do szpitala w trybie nagtym z peknietym tetniakiem aorty.
Takich historii znamy niestety wiele. Jednak nawet w przy-
padku kiedy pada podejrzenie zespotu Marfana zanim doj-
dzie do nagtego pogorszenia stanu zdrowia, sam proces
diagnozowania czasami trwa w Polsce latami.

Badania genetyczne w kierunku zespotu Marfana nie sa
refundowane, wykonuje sie je albo prywatnie co jest bardzo
drogie, albo w matych zakresach, albo majac szczescie, moz-
na trafi¢ na specjalne programy badawcze. Rowniez terminy

wizyt w poradniach genetycznych sg bardzo odlegte, na-
wet kilkuletnie u lekarzy genetykdw specjalizujacych sie
w zespole Marfana i chorobach pokrewnych tkankitgczne;.
Diagnozowanie czasami trwa bardzo dtugo, a pacjent bez
diagnozy czesto jest ignorowany w osrodkach medycznych,
bo przeciez nie wyglada na chorego. Trudna jest rzeczy-
wisto$¢ 0sob niepetnosprawnych, ciezko chorych, ktérych
choroby tak naprawde nie wida¢ gotym okiem. Dlatego tez
powstato w Polsce stowarzyszenie Marfan Polska, pomaga-
jace osobom chorym na zespdt Marfana oraz inne rzadkie
choroby tkanki tacznej. Pomagamy oswajac rzeczywisto$¢
zwigzang z diagnoza, z choroba. Kierujemy do osrodkéw
medycznych majacych doswiadczenie w leczeniu pacjen-
téw z,Marfanem’, podpowiadamy jakie badania nalezy wy-
konywac, jak o siebie dbac. Prowadzimy strone internetowa
(www.marfan.org.pl), ktéra jest najwieksza baza informacji
o zespole Marfana jakg mozna znalez¢ w polskim internecie.
Prowadzimy réwniez grupe na facebooku, organizujemy
spotkania cztonkdw stowarzyszenia, konferencje dla pa-
cjentow i lekarzy, wydajemy publikacje, wspdtpracujemy
z wieloma organizacjami, ale przede wszystkim jak mowi
nasze hasto - przerywamy cisze, bo tetniak rosnie w ciszy
i stanowi ogromne zagrozenie dla osob chorych na zespét
Marfana. Pragnelibysmy by kazda osoba chora byta zdia-
gnozowana i otoczona wiasciwg opieka lekarska. By osoby
chore nie byty traktowane w swoim srodowisku jako hipo-
chondrycy, jako ci leniwi, ktorzy sa ciagle zmeczeni, tylko
7 szacunkiem i wiasciwg wiedzg dotyczacg ich dolegliwosci
i faktycznego stanu zdrowia.



