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Pacjenci z chorobami rzadkimi od wielu lat czekali na rozwiazania systemowe
poprawiajace dostep do specjalistow, diagnostyki i leczenia.
Podpisany niedawno Narodowy Plan dla Chorob Rzadkich niesie ze soba nadzieje na
poprawe syluacji pacjentow.

Prof. dr hab. n. med. Robert Smigiel

Katedra Pediatrii, Zaktad Propedeutyki Pediatrii i Choréb Rzadkich
Uniwersytet Medyczny we Wroctawiu

Pacjent cierpiacy na rzadka chorobe
czesto bywa diagnozowany przez kil-
ka-, kilkanascie lat. Dlaczego tak sie
dzieje? Czy jest szansa na przyspiesze-
nie tego procesu?

Rzadkos¢ tych chorob powoduje
konkretne konsekwencje dla pacjen-
téw i te trudnosci zaczynaja sie juz na
etapie diagnozy, ktéra moze trwac latami.
Wiekszos¢ chordb rzadkich to choroby
uwarunkowane genetycznie, w zwigzku
ztym, zeby postawic ostateczne rozwigza-
nie, czesto trzeba wykonac odpowiednie
badanie genetyczne. Tutaj pojawiaja sie
przeszkody. Badania genetyczne sg dro-
gie. Kolejno, na pewno sg to badania
trudnodostepne, brakuje specjalistow,
ktérzy w tych badaniach sie orientuja.
Wszyscy, ktdrzy zajmuja sie tematy-
ka chordb rzadkich sa zdania, Ze taka
celowana diagnoza genetyczna powin-
na by¢ ustalana przez specjaliste.
W Polsce nie ma tzw. ustawy bioetycz-
nej, ktéra regulowataby miedzy innymi
dziatanie laboratoriéw genetycznych,
w zwigzku z tym jest wolny rynek, kto-
ry szuka odbiorcow i natrafia na zroz-
paczonych rodzicow, ktorzy latami
probuja znalez¢ przyczyne choroby
swojego dziecka. To wszystko powodu-
je, ze rodzice s inicjatorami wedréwek
po Polsce do spedjalistéw, ktérzy mo-
gliby im poméc. Caty ten proces docze-
kat sie takiego okreslenia jak odyseja
diagnostyczna. Oczywiscie, ze proces
ten mozna bytoby przyspieszy¢, gdyby
w osrodkach referencyjnych, czyli osrod-
kach dedykowanych do diagnostyki
i terapii oraz monitorowania tych pacjen-
téw z chorobami rzadkimi, mozna bytoby
wykonac zlecane przez specjalistow ce-
lowane badania genetyczne lub szeroko
przepustowe badania genetyczne, ktére
w sposdb sprawny mogtyby stosunkowo
szybko postawic rozpoznanie, jezeli ono
oczywiscie jest do uchwycenia.

PARTNERZY WYDANIA

Pod koniec zesztego roku otwarto
Centrum Diagnostyczno-Terapeutycz-
nego Choréb Rzadkich im. Barttomieja
Skrzynskiego we Wroctawiu, ktérego
jest Pan koordynatorem medycznym.
Jakie cele i zadania chcag Panstwo
realizowac?

Centrum Diagnostyczno-Terapeutycz-
nego Chorob Rzadkich zostato powotane
przez fundacje rodzicielska. To jest kolejny
element, ktéry potwierdza sierocosc
tych wszystkich choréb. Sami rodzice
nie czekajac juz na inicjatywe odgoérna,
postanowili uzupetnic te luke w naszym
systemie, jakim jest skoordynowana
opieka nad dzie¢mi z chorobami rzad-
kimi. Zatozeniem centrum jest szybka
i wczesna diagnostyka pacjentéw
z chorobami rzadkim oraz prowadze-
nie skoordynowanej opieki, szeroko
rozumianego wsparcia i terapii wraz
z okotomedycznym dziataniem.
Okotomedyczne dziatanie obejmuje
catg rodzine. Rodzine, ktéra choruje
wraz z pacjentem, nosi ciezar tej cho-
roby niejednokrotnie przez cate zy-
cie pacjenta. Centrum wtasnie w tym
okotomedycznym dziataniu prowadzi
szereg dziafan i projektow na rzecz osob
Z niepetnosprawnosciami réznego typu,
nie tylko intelektualnymi, takze somaty-
cznymi. Skupia sie rowniez na osobach
dorostych. Trzeba zauwazy¢, ze jezeli
mowimy nawet o diagnostyce choréb
rzadkich, to w tej czesci pediatrycznej
jest ona trudna i dtuga, natomiast jest
mozliwa. W przypadku osdb dorostych
jest inaczej. Dorosli pacjenci czesto ging
w morzu chordb powszechnych, a cho-
roby rzadkie moga objawiac sie rowniez
w tym pdZniejszym okresie zycia, nie tylko
u dzieci, ale réwniez u nastolatkdw czy
0s0b dorostych. Stad centrum pochy-
la sie nad problemem oséb dorostych
z chorobami rzadkimi, czesto niezdiagno-
zowanych, juz nie méwiac o samej terapii.

Dr Anna Zimny-Zajac
Redaktor Naczelna Medonet.pl, biotechnolozka

Pacjenci z rzadkimi
chorobami musza walczy¢ nie
tylko z choroba, ale i systemem

Szacuje sie, ze w Polsce na choroby rzadkie cierpi 2 do 3 milionéw oséb.
Niestety, diagnoza rzadkiej choroby bardzo czesto w naszym kraju trwa kilka
a nawet kilkanascie lat. Sprawy nie utatwia fakt, ze obecnie znanych i diagno-
zowanych jest ponad 7 tys. chorob rzadkich, a czestotliwos¢ ich wystepowania
w populadji jest nie wieksza niz 1 przypadek na 2 tys. 0séb, przez co wielu
lekarzy zna je wyfacznie z podrecznikdw do medycyny.

Prawidtowa diagnoza - ktdra czesto wymaga spedjalistycznych badarn genety-
cznych, bo szacuje sie, ze az 80 proc. chordb rzadkich ma podtoze genetyczne
-to dopiero pierwszy krok dla pacjentéw w drodze do specjalistycznej opieki.
W Polsce nie istnieje bowiem Narodowy Plan dla Choréb Rzadkich, cho¢ od
kilkunastu lat apeluja o niego zaréwno pacjendi, jak i lekarze.

Co ciekawe, juz w 2009 roku Parlament Europejski i Rada UE wydaty zalece-
nie dla Panstw Cztonkowskich, by ustanowity i realizowaty plany dotyczace
rzadkich choréb. A jeszcze dziesiec¢ lat wczesniej, w grudniu 1999 roku, te
same organy opublikowaty rozporzadzenie moéwiace, ze ,pacjenci cierpigcy
na rzadkie stany chorobowe powinni by¢ uprawnieni do takiej samej jakosci
leczenia jak inni pacjenci”.

Niestety, w Polsce do tej pory osoby cierpigce na choroby rzadkie maja utrud-
niony dostep do prawidtowej opieki i z nadzieja wyczekujg na Narodowy Plan
dla Choréb Rzadkich, ktérego — mimo obietnic kolejnych ministréw zdrowia,
nadal nie ma. Brakuje osrodkéw eksperckich, a takze dostepu do wielospecja-
listycznej, skoordynowanej opieki, ktérej wymaga wielu chorych.

W tej trudnej sytuacji cierpigcym na choroby rzadkie pomaga fakt istnie-
nia wielu stowarzyszen czy fundacji, ktére wspieraja ich w walce o zdrowie,
lepszy dostep do bazy wiedzy na temat choréb, a przede wszystkim
ogromne zaangazowanie specjalistéw, ktérzy na co dzier zajmuja sie lecze-
niem choréb rzadkich. Jednak to wszystko za mato, by pacjenci z choroba-
mi rzadkimi mogli powiedzie¢, ze majg dostep do tej samej jakosci lecze-
nia jak inni pacjenci. Na zmiane tego stanu rzeczy czekajg od ponad 20 lat.
Miejmy nadzieje, ze nastapi to szybko. Jest szansa, bowiem 1 marca tego
roku przygotowany przez Ministerstwo Zdrowia Plan dla Choréb Rzadkich
zostat przekazany do KPRM oraz trafit do pre-konsultacji publicznych.
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nie lekcewaz pierwszych

objawow

Pierwsze sygnaly dolyczace pogarszajacego sie slanu zdrowia pacjenta

lekarz moze zauwazy¢ w zmianach pojawiajacych sie w badaniach morfologii

obwodowej. W przypadku niepokojacych wynikow, badanie krwi jest

podstawa do rozpoczecia dalszej diagnostyki.

Prof. dr hab. n. med.
Joanna Gora —Tybor
Klinika Hematologii, Uniwersytet Medyczny w todzi
i Lux Med Onkologia Warszawa

Ze wzgledu na mato charakterystyczne objawy, mielofibroza jest trudna do
zdiagnozowania. Jakie to objawy? Co powinno sktoni¢ lekarza do wykonania
badan w kierunku tej rzadkiej choroby?

Mielofibroza jest rzadka chorobg nowotworowg szpiku kostnego, w przebiegu ktorej
dochodzi do jego witdknienia. Diagnostyka choroby jest trudna ze wzgledu na jej bardzo
réznorodny obraz kliniczny. Wiekszos¢ pacjentdw ma objawy w momencie rozpoznania.
Najczesciej s3 to tzw. objawy ogdline takie jak: utrata wagi, poty nocne, goraczka, zmeczenie,
$wiad skoéry. U prawie wszystkich chorych stwierdza sie powiekszong $ledzione
(splenomegalie), u czesci z nich ma ona bardzo duze rozmiary, zdarza sie, ze siega nawet do
spojenia fonowego. Do objawdw zwigzanych ze splenomegalig nalezy bdl brzucha, uczucie
petnosci, nudnosci, biegunka, obrzeki korczyn dolnych. U okoto 40%-70% chorych stwierdza
sie powiekszenie watroby. U okoto 25% pacjentdw wystepujg objawy zwigzane
7 niedokrwistoscia takie jak ostabienie, meczliwos¢, mata tolerancja wysitku, przyspieszona
Czynnosc serca.

Jak powinna przebiegac prawidiowa $ciezka diagnostyczna pacjenta?

Jak w przypadku wiekszosci choréb podejrzenie choroby jest stawiane na podstawie
dokfadnie zebranego wywiadu i badania pacjenta przez lekarza podstawowej opieki
zdrowotnej. Jesli chodzi o badania dodatkowe - zwykta morfologia krwi obwodowej z oceng
rozmazu jest badaniem pozwalajacym na postawienie podejrzenia tej choroby. Typowe zmiany
to niedokrwistos¢, nadptytkowosc na poczatku choroby, czesto matoptytkowosé w pdzniejszych
fazach, liczba leukocytéw w normie, zwiekszona lub zmniejszona. Bardzo charakterystyczny
jest rozmaz krwi obwodowej, z tzw. obrazem leukoerytroblastycznym tzn. obecnoscia
mtodych form krwinek czerwonych — erytroblastéow i krwinek biatych. Typowa jest obecnosé
erytrocytéw w ksztatcie .kropli tez"i ptytek olbrzymich. Pacjent z takim obrazem morfologii
krwi powinien by¢ pilnie skierowany do hematologa. Ostateczne rozpoznanie jest stawiane przez
hematologa na podstawie oceny obrazu trepanobioptatu szpiku i badania mutacji charaktery-
stycznych dla mielofibrozy tj. mutacji jak V617F, CALR i MPL.

Jakie wyrézniamy metody leczenia mielofibrozy?
Czy polscy pacjenci maja do nich dostep?
Strategia leczenia mielofibrozy zalezy od stopnia zaawansowania choroby. Bezobjawowi
pacjenci z niskim ryzykiem choroby moga by¢ tylko obserwowani, natomiast u mtodszych
chorych z zaawansowana mielofibroza trzeba rozwazy¢ przeszczepienie szpiku kostnego.
Do lekdw, ktére mozna stosowac w tej chorobie nalezy cytostatyk — hydroksykarbamid.
Jego stosowanie pozwala na obnizenie podwyzszonych parametréw morfologii krwi
i niekiedy rowniez powoduje zmniejszenie $ledziony. We wczesnych fazach mielofibrozy
mozna réwniez stosowac lek immunomodulujacy interferon alfa, ktéry moze opdzniac
proces widknienia szpiku. Nowa grupa lekdéw stosowanych w mielofibrozie sg inhibitory
kinazy JAKT i JAK2. Pierwszym zarejestrowanym inhibitorem jest ruksolitynib. Lek ten
istotnie redukuje rozmiar $ledziony i znosi objawy ogdlne u okoto 40% chorych. Wykazano
rowniez przedtuzenie czasu przezycia pacjentow leczonych ruksolitynibem. W Polsce lek jest
dostepny w ramach programu lekowego dla pacjentéw z mielofibrozg w stopniu ryzyka
posrednim-2 i wysokim, z nasilonymi objawami ogdlnymi i powiekszong $ledziona.

Monika Sokolowska
Pacjentka z mielofibroza

Mielofibroza to choroba rzadka o niespecyficznych objawach
takich jak: nocne poty, zmeczenie, béle brzucha, wzdecia, ktére
moga wskazywac na wiele innych choréb. Jakie objawy Pania
zaniepokoity i sktonity do wizyty u specjalisty?
W 2010 roku czutam po prostu zmeczenie. Mam czworo
dzieci, wiec nawet gdy sztam do lekarza i mimo, ze w wynikach
wychodzita hemoglobina w gdrnej granicy normy, wszyscy twier-
dzili, ze jestem zdrowa i przyczyna mojego zmeczenia jest opie-
ka nad czworka dzieci, praca i codzienne obowigzki. Po jakim$
czasie do ostabienia doszty bodle biodra. Natomiast przeswietlenie
nie wykazato nic niewtasciwego. Nastepny objaw, ktory sie poja-
wit to taki czerwony motyl wychodzacy na twarzy, az na czoto(...).
W 2018 roku, po dwodch czy trzech utratach przytomnosci
maz zawiozt mnie na SOR. Tam zostatam od razu zapisana na
trepanobiopsje. Diagnoza byta jednoznaczna - nowotwor szpiku,
mielofibroza.

Jest Pani mtoda pacjentka, a mielofibroza dotyka w wiekszosci ludzi
starszych po 65 r.z. lle czasu trwata diagnostyka i czy lekarze brali
pod uwage te rzadka chorobe?

Diagnostyka trwata u mnie bardzo dtugo, okoto 8 lat,
a zachorowatam majac 47 lat. Gdy szukatam informacji
w Internecie o mielofibrozie, to pojawialy sie gtéwnie artykuty po
niemiecku, angielsku i zawsze okre$lano wiek na po 65 roku zycia.
A tak wcale nie jest. Znam wielu mtodszych ludzi ode mnie,

ktérzy maja po trzydziesci, dwadziescia kilka lat.

Czy choroba wptyneta na Pani zycie?

Gdy szpik tak sie zwtoknia to cztowiekowi brakuje sity. Mieszkamy na
pierwszym pietrze w bloku i czasem byto tak, szczegdlnie na poczatku
choroby, Zze wejscie na pierwsze pietro z powodu braku sit, zajmowato
mi troche czasu. Miewam tez trudniejsze momenty, szczegdlnie w
nocy. W dzien, kiedy pracuje staram sie dawac z siebie tyle ile jeszcze
sie da. Noce sg najgorsze, bo nie spie. Jak bolg mnie kosci, zaraz za tym
ida poty, wczesniej tego nie byto.

Jak obecnie sie Pani czuje? Jak w dobie pandemii przebiega Pani
leczenie?

(...)Pandemia nie wptyneta na moje leczenie. Mam kontakt telefonicz-
ny z lekarzami. Nie odczuwam wptywu pandemii na moja sytuacje. Na
pewno trudniej o kontakt z lekarzem rodzinnym niz z hematologiem.

‘ Czytaj dalej na portalu:
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— choroba o wielu twarzach

W zaleznosci od tego, w jakim miejscu
w organizmie zgromadza si¢ mastocyly,
choroba daje rozne objawy, dlatego
czeslo jest trudna do zdiagnozowania

Prof. dr hab. n. med. Grzegorz Helbig

Ordynator Oddziatu Hematologii i Transplantacji Szpiku SPSK im. Andrzeja
Mieleckiego Slaskiego Uniwersytetu Medycznego w Katowicach

Czym sg komérki tuczne i co faczy je
z mastocytoza?

Komdrki tuczne, zwane réwniez mas-
tocytami, to rodzaj biatych krwinek,
bedacych elementem uktadu odpor-
nosciowego. Wystepujace w nich ziar-
nistosci, zawieraja szereg substancji
m.in. histamine, heparyne czy tryptaze.
W odpowiedniej ilosci s niezbedne do
zycia. Chronig organizm przed zakaze-
niami, gtéwnie pasozytniczymi i bak-
teryjnymi, a takze alergenami. W przy-
padku wystapienia reakcji alergicznej
uwalniane przez mastocyty substan-
cje odpowiedzialne sg za rézne objawy
0gdlne, w tym niebezpieczny dla zycia
wstrzas anafilaktyczny. Komorki tucz-
ne wystepujg w catym organizmie, ale
ich najwieksze nagromadzenie jest
w okolicy matych naczyn krwionos-
nych i nerwéw, w skorze, szpiku kost-
nym, watrobie, sledzionie i weztach
chtonnych.

W przebiegu mastocytozy ma miej-
sce klonalna (nowotworowa) pro-
liferacja komorek tucznych, ktore
zaczynaja gromadzi¢ sie w réznych
narzadach. Choroba jest heterogen-
na. Manifestacja kliniczna moze obej-
mowac tylko objawy skérne i uste-
powac samoistnie. Zdarza sie jednak,
ze zajmuje kilka waznych zyciowo
narzadow wewnetrznych, prowadzac
do ich uszkodzenia, a w konsekwencji
do $mierci.

Jakie wyrézniamy rodzaje mastocy-
tozy?

Wyrdznia sie kilka wariantow mas-
tocytozy: skorng, ukfadowa i miesaka
z komorek tucznych. Posta¢ skérna
wystepuje, kiedy mastocyty gro-
madza sie w obrebie skoéry, a jej
symptomem jest najczesciej wy-
sypka barwnikowa, chociaz zdarza
sie, ze przybiera takze inne formy.

Mastocytoza uktadowa moze miec
charakter przewlekty (indolentny) lub
agresywny. Czasami towarzyszy innym
chorobom rozrostowym uktadu krwio-
twérczego np. zespotom mielodys-
plastycznym, szpiczakowi plazmocyto-
wemu czy przewlektej biataczce mielo-
monocytowej, co zawsze stanowi duze
wyzwanie dla hematologdw. Miesak
z komaorek tucznych jest wyjatkowo
rzadki i powoduje miejscowe uszkodze-
nie tkanek.

Jak czesto wystepuje mastocytoza

i kogo dotyka?

Choroba ta jest bardzo rzadka. Wy-
stepuje z czestoscig 3-4 przypadki na
1 min 0séb rocznie. Choruja osoby
w kazdym wieku. Nie ma tez wyraz-
nej predyspozycji pici. Posta¢ skdrna
najczesciej pojawia sie u dzieci do
2. roku zycia, a uktadowa - u dorostych
w wieku od 20 do 50 lat.

Jak przebiega mastocytoza uktadowa?
Ta postac choroby charakteryzuje sie
naciekiem nowotworowych komorek
tucznych w szpiku lub innym narzadzie
poza skéra. Praktycznie zawsze zwigza-
na jest z obecnoscig mutacji genu KIT,
ktory bierze udziat w wytwarzaniu
enzymu o nazwie receptorowa kina-
za tyrozynowa, oraz znaczaco zwiek-
szonego stezenia tryptazy w surowicy.
W przypadku zaawansowanej mas-
tocytozy uktadowej obserwuje sie
cechy uszkodzenia narzaddw, np. wa-
troby czy kosci, spowodowane ciggtym,
niekontrolowanym rozrostem komorek
tucznych w ich obrebie. W zaleznosci
od tego, w jakim miejscu w orga-
nizmie zgromadza sie mastocyty, cho-
roba daje rézne objawy, dlatego czesto
jest trudna do zdiagnozowana. Postac
ta wymaga leczenia cytoredukcyjnego
pod opieka hematologa.

Szansg na calkowite wyleczenie
agresywnej postaci mastocylozy daje
tylko chemioterapia z allogeniczna
transplantacja szpiku, jednak

liczba osob kwalifikujacych si¢ do zabiegu
jest niewielka (...)

Prof. dr hab. n. med. Marek Hus

Kierownik Katedry i Kliniki Hematoonkologii i Transplantadji

Szpiku Uniwersytetu Medycznego w Lublinie

Kluczowaq role w zdiagnozowaniu
choroby rzadkiej odgrywa jej obraz
kliniczny. W przypadku mastocy-
tozy jednym z charakterystycznych
objawéw sg wystepujace na skérze
plamy, przypominajace umaszczenie
zyrafy. Czy objaw ten dotyczy wszyst-
kich pacjentow?

Zmiany skorne majg najczesciej postac
wysypki barwnikowej, ale moga ma-
nifestowac sie rowniez w inny sposob.
Wysypka jest bardzo charakterystyczna,
ale wymaga pobrania wycinka i potwier-
dzenia histologicznego. Typowy jest ob-
jaw Dariera, czyli wystgpienie pokrzywki
lub babli po potarciu miejsc chorobowo
zmienionych. Posta¢ skorna wystepuje
gtéwnie u dzieci i w wiekszosci przy-
padkéw ustepuje samoistnie w okresie
dojrzewania. U 50-70 proc. pacjentéw
wystepuje jednak posta¢ uogdlniona
choroby, czyli mastocytoza ukfadowa.
Jej objawy sg czesto niecharakterysty-
czne i wynikaja z aktywacji mastocyow.
Naleza do nich m.in.zmeczenie, goracz-
ka, utrata masy ciata, uderzenia goraca,
zaczerwienie skory, bol brzucha, bie-
gunka, obnizone cisnienie tetnicze krwi,
omdlenia, béle kostne i wiele innych.

Jakie wyzwania diagnostyczne stawia
przed specjalistami mastocytoza?

Przede wszystkim bardzo niejedno-
znaczny obraz kliniczny, ktéry wymaga
wspotpracy lekarzy wielu specjalizacji
- hematologéw, dermatologow, aler-
gologdw, gastrologdw, reumatologdw,
ortopeddw. Bywa jeszcze trudniejsza
w rozpoznaniu, gdy wspadtistnieje zinny-
mi chorobami rozrostowymi krwi, za kté-
rymi potrafi sie ,ukry¢”. Do rozpoznania
konieczna jest ocena histopatologiczna
szpiku lub narzadu, ktory jest zajety
przez naciek z komdrek mastocytar-
nych. Diagnostyke uzupetniajaca sta-

nowig badania molekularne, immuno-
fenotypowe czy biochemiczne.

Czy choroba ta jest uleczalna?
Zaawansowana mastocytoza uktadowa
w wiekszosci przypadkow jest nieu-
leczalna. Szanse na catkowite wyleczenie
agresywnej postaci daje tylko chemiote-
rapia z allogeniczng transplantacja szpi-
ku, jednak liczba oséb kwalifikujgcych
sie do zabiegu jest niewielka ze wzgle-
du na wiek i zaawansowanie choroby w
momencie rozpoznania. Dtugotrwate
przezycia uzyskuje sie u okoto 50-60 proc.
transplantowanych. Istnieje tez duze ry-
zyko powiktan poprzeszczepowych.

Poza tym przed przeszczepieniem
konieczne jest doprowadzenie do
stabilizacji choroby za pomoca tzw.
leczenia pomostowego, w ktérym obe-
cnie zarejestrowane dwa leki. Niestety,
w Polsce nie sg one objete refundacja.
Pierwszy z nich to midostauryna, in-
hibitor kinazy tyrozynowej, ktory
wydtuza czas wolny od progresji o 16-18
miesiecy, zatrzymuje rozwdéj choroby
oraz niekorzystne zmiany w obrebie
zajetych narzaddéw. Midostauryna
pozwala na uzyskanie odpowiedzi
u okoto 60 proc. chorych, ale nie
prowadzi do trwatego wyleczenia.
Drugim lekiem jest imatynib, przez-
naczony tylko dla niewielkiej populacji
chorych, u ktérych mutacja KIT jest
nieobecna lub nie byta oznaczona.
W naszym kraju lekiem pierwszego rzu-
tu pozostaje kladrybina, na ktérg odpo-
wiada mniej wiecej potowa pacjentéw.
W przypadku progresji choroby stosuje
sie konwencjonalng chemioterapie.

‘ Czytaj dalej na portalu:
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Szpiczak plazmocylowy —

Lukasz Rokicki
Prezes Fundacji Carita

szpiczakiem plazmocytowym?

Pacjenci w Polsce obecnie czekaja na wprowa-
dzenie na liste refundacyjng nowych terapiilekowych.
Na dzieri dzisiejszy mamy kilka schematéw, ktére
oczekujg na pozytywne rozstrzygniecie Ministra
Zdrowia. Caty czas staramy sie dogonic¢ czotéwke eu-
ropejska, aby wyréwnac standardy, poniewaz na razie
jeste$my na koncu tych standardéw w dostepie do
terapii lekowych.

l ak wyglada aktualna sytuacja pacjentéw ze

Co nalezatoby zmieni¢, aby pacjenci mieli dostep do
jak najszerszego wachlarza opcji terapeutycznych?
Najwazniejsze, zeby Minister Zdrowia wydat pozy-
tywnga decyzje co do zgromadzenia terapii, ktore sg
standardem w Europie, a lekdw, ktore sg zarejestro-
wane od wielu lat. Aby byty dostepne réwniez dla
nowych grup pacjentow. Gtéwnie na to czekamy,
poniewaz od 2019 roku tak naprawde za wiele sie
nie wydarzyto. A w przypadku szpiczaka czaste-
czek i lekdw w tej chorobie przybywa rocznie kilka.

Wieslawa
Matuszczak
Pacjentka

ze szpiczakiem
plazmocytowym

Prosze opowiedzie¢ w jaki sposob zdiagno-
zowano u Pani szpiczaka plazmocytowego?
Jakie byty pierwsze objawy?

Diagnoza miata miejsce w 2012r,, a moja pierwsza
chemie otrzymatam w dzier moich 51. urodzin,
Co nie znaczy, ze diagnoza byta postawiona od
razu. Byt to dtuzszy proces, poniewaz objawy
zaczetam odczuwac juz pét roku wezesniej. Byty to
gtuche, ucigzliwe boéle w ledZzwiach w kregostupie
oraz zmeczenie. Poniewaz duzo pracowatam,
spedzatam duzo czasu przy biurku, wiec zrzucatam
to na obcigzony kregostup. Ale z czasem bole
zaczety sie nasila¢, wiec udatam sie do lekarza
rodzinnego. Zrobiono przeswietlenie, na ktérym
nikt niczego nie zauwazyt. Wobec tego, ze béle nie
ustepowaty skierowano mnie na rehabilitacje. Po
rehabilitacji zrobito sie gorzej. Zostatam skierowa-
na do szpitala na neurologie. W szpitalu doszto do
ztamania kregostupa w sytuacji, kiedy chciatam
poprawi¢ zgiecie poscieli na tézku, lekko sie

Natomiast my caty czas walczymy o leki, ktére sa
dostepne na rynku od dtuzszego czasu.

Marzec to miesigc Swiadomosci Szpiczaka. Dla-
czego $wiadomos¢ istnienia tej choroby jest tak
wazna?

Swiadomo$¢ ma ogromne znaczenie w catym
procesie terapeutycznym. Chodzi o swiadomos¢
samych pacjentéw oraz ich opiekundw, aby wie-
dzieli z czego mogg korzystac, z jakimi problemami
ta choroba sie wigze. Staramy sie tg $wiadomos¢
budowac wsréd pacjentdw poprzez réznego ro-
dzaju dziatania edukacyjne, rozmowy, szkolenia,
spotkania z ekspertami, lekarzami, ktérzy pokazuja
jak w chorobie mozna zy¢, jak mozna funkcjonowac.
Afunkcjonowa¢ mozna bardzo dobrze, jezeli tylko sg
mozliwosci. Mamy wiele przypadkdw, gdzie pacjenci
wracajg do petni zdrowia. Zdarza sie, ze zyja lepiej niz
przed chorobga. Chorzy korzystaja z petni zycia, pra-
CUjg, ale to wiasnie wszystko dzieki tej $wiadomosci.
Wiedza co mogg oraz do jakich terapii majg dostep,
dzieki ktérym moga wies¢ dtuzsze zycie w niemal
petnym zdrowiu.

Czy pandemia wplyneta na funkcjonowanie pa-
cjentoéw i dostep do leczenia?

Mysle, ze jak we wszystkich jednostkach cho-
robowych ten problem sie pojawit. Wynika to
w gtéwnej mierze z problemu logistycznego,
ze strachu przed zarazeniem. Mamy pacjentéw,
ktorzy boja sie jecha¢ komunikacja miejska, czy
pociggiem do szpitala. Dodatkowo samo przyje-
cie do szpitala jest bardzo utrudnione, poniewaz
pacjent musi przyjechac¢ dzien wczeéniej, aby

pochylitam do przodu i to spowodowato jego
ztamanie. Przestatam chodzi¢, zaczeto robic
przeswietlenia. Okazato sie, ze moje kosci sg
w bardzo ztym stanie, maja znaczne uszkodze-
nia, dziury. Poczatkowo myslano, ze s to przer-
zuty na kosci. Nie zdiagnozowano jeszcze szpi-
czaka, ale z czasem pani ordynator zdecydowata
O pobraniu biopsji szpiku w kierunku szpi-
czaka. Gdyby diagnoza nastapita wczesdniej,
szpiczak nie zrobitby takiego = spustoszenia
i nie dosztoby do zlamania kregostupa(...).

Jakie zmiany zaszly w Pani zyciu po postawieniu
diagnozy?
Zmienito sie sporo. To byty zmiany krotkotrwate,
chwilowe na czas postawienia diagnozy i po,
bardziej dtugotrwate, ktére trwajg do dzisiaj(...).
Na pewno zyje wolniej, bardziej wygodnie, spoko-
jniej, ale dalej jestem aktywna. Nie zatrzymatam sie,
jezdzimynawycieczki.Tylkoterazsatoinnewyciecz-
ki, nie chodzimy juz po gérach z plecakami. Staram
sie zy¢ normalnie. Ja ciagle powtarzam stowa Anny
German,Usmiechaj sie, do kazdej chwili usmiechaj.
Na dzien szczesliwy nie czekaj” To s3 piekne
stowa, ktére powtarzam kazdego dnia i ciesze
sie z kazdej chwili, bo w zasadzie jest mi dobrze.

wykonac test. Dopiero drugiego dnia przy nega-
tywnym wyniku testu moze udac sie na badanie.
Chorzy, ktérzy maja do placowki medycznej dtuga
droge czesto rezygnuija z terapii ze wzgledu na te ob-
ostrzenia. Lekarze robig, co moga, jednak ta dostep-
nos¢ jest ograniczona w przeciwienstwie do tego,
co byto przed pandemia. Dtugi czas oczekiwania na
wizyty, strach przed zarazeniem oraz problem logi-
styczny to sg czynniki, z ktérymi obecnie pacjenci
muszg sie mierzy¢, jedni lepiej, drudzy gorzej. Jako
Fundacja staramy sie pomoc chorym poprzez réz-
nego rodzaju akcje, jak dowozenie takséwkami do
placéwki medycznej, aby skréci¢ droge pacjenta,
zmniejszy¢ ryzyko zarazenia. Staramy sie podnosi¢
Swiadomos¢, Ze leczenie bez wzgledu na wszystko
musi by¢ na pierwszy miejscu. Terapia onkologiczna
jest niezmiernie wazna. Jezeli nie bedziemy sie le-
czy¢, a za potroku przyjedziemy do lekarza to moze-
my mie¢ problem z podjeciem dalszej terapii, moze
by¢ juz za pézno.

Apelujemy mocno o to, aby pomimo wszystko,
w rezimie sanitarnym nie rezygnowac z terapii,
a przede wszystkim, zeby pacjenci sie szczepili.
Jak wskazuja wszystkie badania ok. 30% pacjentéw
onkologicznych, ktérzy zarazg sie SARS-CoV-2 po
prostu tego nie przezywa. Staramy sie podnosic
Swiadomos¢ szczepien, ktéra z jednej strony mo-
gtaby sie wydawac bardzo duza i nie powinno by¢
problemu, Zeby osoby chciaty sie zaszczepid, ale nie-
stety tak nie jest. Jest duza obawa. Przeprowadzili-
smy ankiete, ktéra wykazata, ze 50% pacjentdw nie
planuje sie szczepi¢, poniewaz boja sie szczepionki.
Te wyniki pokazuja ile jeszcze musimy zrobic w kon-
tekscie edukacji pacjentdw nt. waznosci szczepien.

Wiecej informacji
na portalu:

Dlaczego méwi sie, ze w chorobach onkolo-gic-
znych choruje nie tylko pacjent, ale i cata rodzi-
na? Jak to wyglada w Pani przypadku?

Wsparcie rodziny jest bardzo wazne. Dobrze jak
te rodzine sie ma, czy znajomych i przyjaciot, bo
nawet najbardziej kreatywna osoba, w ktéryms
momencie nie podofta zadaniu. Jak dojdzie
do ztamania kregostupa to cztowiek mimo
najszczerszych checi nie jest w stanie dziatac.
Wtedy to osoby najblizsze sg wrecz niezbedne.
Dzieki temu cztowiek czuje sie zaopiekowny i bez-
pieczny. Nie wyobrazam sobie, zeby kto$ nie dziatat
w moim imieniu, wedy kiedy ja bytam mato akty-
wna(...).

Czy chciataby Pani powiedzie¢ co$ osobom,
ktére dopiero co dowiedziaty sie o diagnozie?

Bardzo istotne jest, aby ci ludzie znaleZli w so-
bie sporo sity, zeby podda¢ sie terapii i nie
zatamywac. Z petng odpowiedzialnoscia moge
powiedzie¢, ze jest duzo mozliwosci leczenia.
Gdy zdiagnozuje sie chorobe to nie czas na to,
zeby umiera¢ - rak to nie wyrok. To czas, zeby
z petnym zaangazowaniem przystapi¢ do lecze-
nia. Na pewno z mojego do$wiadczenia istotne
jest to, zeby kontaktowac sie z ludzmi, ktorzy juz
7yja z ta chorobg, bo jak nie doczytam to dopy-
tam. tatwiej jest widzie¢, ze z tg chorobg ludzie
potrafig zy¢, nie mdwie, ze wszyscy, bo bardzo
mtodzi ludzie odchodza, ale to nie jest reguta,
zdarza sie, ze te osoby potrafig zy¢ po kilkanascie
lat. Na pewno trzeba troszke zwolni¢, zadbac o sie-
bie, ale nie zatrzymywac sie, dalej by¢ aktywnym.

‘ Czytaj dalej na portalu:
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Badzmy

(...) glownym problemem jest ciagle niska Swiadomos¢
spoleczna istnienia chorob rzadkich i lek przed wzieciem
odpowiedzialnoSci za swoje reakcje wobec dramalu,

Bartlomiej Topa
Aktor teatralny, filmowy

Angazuje sie Pan w kampanie spoteczne, jak ostatnia dotyczaca HAE, czy jeszcze kilka
lat weczedniej na rzecz oséb z autyzmem. Jakie s Pana motywacje, dlaczego te role?
Jesli uwaznie przyjrzymy sie rzeczywistosci wokét nas, w gronie naszych rodzin, w sasiedz-
twie, w pracy, czy w przestrzeni wirtualnej z pewnoscia zauwazymy ogrom potrzeb i présb
o pomoc. Kazdy z nas w ramach swoich mozliwosci na te potrzeby odpowiada, nie inaczej
jest ze mna. Pracuje w przestrzeni medidw, mam swiadomos¢, Ze wspieranie inicjatyw,
ktore dotycza 0sob cierpigcych ma szanse spotkac sie z szerszym odzewem spotecznym.

Czy zanim zaangazowat sie Pan w kampanie spoteczng dotyczacg HAE styszat Pan

o tej chorobie?

O HAE pierwszy raz ustyszatem od Anny Jachny-Grabskiej i Agnieszki Mroczek oséb
przygotowujacych kampanie ,Pieknie puchne. Walczy¢ o oddech. Wytrzymac bol”
To bardzo rzadka choroba, dotykajgca w Polsce stosunkowo niewielka liczbe oséb,
tym bardziej wiec oczywistym dla mnie byto zaangazowanie sie w te kampanie.

Jak wygladaty Pana przygotowania do roli osoby chorujacej na HAE? Jakie emocje
Panu towarzyszyty?

Zanim stanatem przed kamerg, by opowiedzie¢ o HAE sporo czasu poswiecitem ogladajac
filmy z osobami cierpigcymi na te chorobe, czytajac artykuty i przegladajac historie chorob
pacjentow. Rozmawiatem tez z prezesem Polskiego Stowarzyszenia Pomocy Chorym
z Obrzekiem Naczynioruchowym ,Pieknie Puchne” Panem Michatem Rutkowskim,
ktéry zmaga sie z HAE. Doswiadczenia 0sob cierpigcych - chorych wywarty na mnie
ogromne wrazenie, uswiadomity jak skomplikowana jest to choroba, jak trudne jest jej
rozpoznanie, prawidtowe zdiagnozowanie i potem skuteczne leczenie. Wspdtczucie
pojawiajace sie za kazdym razem w spotkaniu z osobami z HAE jeszcze bardziej mo-
tywowato mnie, by jak najwierniej oddac stan i wyglad oséb podczas ataku choroby.

Co Pan czut po zakoriczeniu nagran, wyjscia z roli? Czy byto co$ co szczegdlnie zapadto
Panu w pamie¢?

Podczas zdje¢ miatem na sobie skomplikowana charakteryzacje. Cecha charakterystyczna
ataku HAE jest pojawiajaca sie opuchlizna w réznych czesciach ciata. W trakcie konsultacji

Michal Rutkowski
Prezes Fundacji Pieknie Puchne

zym jest HAE?

Dziedziczny obrzek naczynioruchowy — HAE (ang. Hereditary Angioedema) to

ultrarzadka, ciezka, przewlekta, wyniszczajaca i zagrazajaca zyciu choroba
genetyczna, w ktorej prawdopodobienstwo dziedziczenia wynosi 50 proc. Schorzenie
charakteryzuje sie samoistnie narastajacymi i samoistnie ustepujacymi obrzekami tkanek
podskérnych i podsluzéwkowych wystepujacych w réznych czesciach ciata: koriczyny,
tutdw, brzuch (obrzek sciany jelita), twarz, gorne drogi oddechowe. Objawy s3 catkowicie
nieprzewidywalne i wystepujg z rozng czestoscia, nawet kilkadziesiat razy w skali roku.
Towarzyszy im rozdzierajgcy bol, catkowita deformacja czesci ciata objetych obrzekiem,
ograniczenia w poruszaniu sie, problemy z oddychaniem.

W Polsce na HAE cierpi ok. 400 pacjentdw, a patrzac na statystyki swiatowe wiele
0s6b moze by¢ niezdiagnozowanych. Co jest przyczyna tak trudnej diagnostyki HAE?
Dla pacjentéw w Polsce w dalszym ciggu najpowazniejszym problemem pozostaje zbyt
pdzne rozpoznanie choroby. Dziedziczny obrzek naczynioruchowy, z uwagi na nieswoiste
objawy, jest bardzo trudno diagnozowalny. To powoduje, Zze u polskich pacjentéw czas
prawidtowej diagnozy od momentu wystapienia pierwszych objawdw to srednio 13 lat.
W tym czasie poszukujg oni pomocy u licznych specjalistow w celu ustalenia przyczyny
swoich dolegliwosci. Brak rozpoznania choroby jest niezwykle niebezpieczny, w szcze-
golnosci w przypadku obrzekdw obejmujacych krtar i gardto. Wtedy bowiem wystepuje
wysokie ryzyko uduszenia.

cierpienia 0sob dotknigtych tymi chorobami czy zaburzeniami

wybralismy te, ktdra w rzeczywistosci przynosi ogromny stres i cierpienie, a w skrajnych
przypadkach nawet $mier¢.,Moja"filmowa opuchlizna obejmowata pot twarzy, zakrywata
oko i utrudniata mowienie. Nositem ja na planie wiele godzin, to byto dla mnie wyjatko-
we wyzwanie. Faktycznie byfa to moja najwieksza, najbardziej skomplikowana, filmowa
charakteryzacja do tej pory. Po zakonczeniu nagran dojmujacym uczuciem byta swiado-
mos¢ ogromnego stresu i cierpienia, z ktérym musza sie zmagac osoby cierpigce na HAE,
dla mnie to byto,zdarzenie"filmowe a dla Nich ekstremalnie trudna codziennosc.

Akcja na temat HAE miata na celu podnosic swiadomos$¢ spoteczenstwa nt. tego rzad-
kiego schorzenia. Pan, poprzez uczestnictwo w tym projekcie, poznat osobe, ktéra
cierpi na HAE. Czy réwniez dzieki temu Pana wiedza w tym temacie wzrosta?

Zdecydowanie tak. Dzisiaj mam swiadomos¢ ztozonosci, skomplikowania HAE. Poznatem
charakterystyczne cechy ataku choroby. Zatozeniem kampanii byto rozpowszechnie-
nie wiedzy na temat tej rzadkiej choroby, wskazaniem osrodkoéw, ktére mogg pomadc
w leczeniu. Wierze, Ze nasze wspdlne dziatania przyczynity sie tez do tego, ze tatwiej
bedzie nawet lekarzom zdiagnozowac te chorobe. Podobnie jak kampania doty-
czaca autyzmu; ,Autyzm - cate moje zycie’, kilka lat temu byta nam - spoteczen-
stwu, bardzo potrzebna, tak dzisiaj kampania ,Hae. Walczy¢ o oddech. Wytrzymac
boél” jest kolejng odstong dziatan podnoszacych $wiadomosc¢ o tej rzadkiej chorobie.

Osoby cierpigce na rzadkie choroby, ale i nie tylko rzadkie, spotykaja sie z niezrozu-
mieniem, stygmatyzacja. Jak Pan mysli, dlaczego tak sie dzieje?

To bardzo ztozony temat. Moim zdaniem gtéwnym problemem jest ciggle niska $wiadomosc
spoteczna istnienia chordb rzadkich i lek przed wzieciem odpowiedzialnosci za swoje reakcje
wobec dramatu, cierpienia oséb dotknietych tymi chorobami czy zaburzeniami. Trudnos¢
w zdefiniowaniu tego z czym mozemy sie spotkac rodzi brak odpowiedz, niezrozumienie
i stygmatyzowanie. Mam gtebokie przekonanie, ze edukacja spoteczna w zakresie informo-
wania, edukowania o istniejacych rzadkich chorobach juz od najmtodszych lat jest kluczem
do akceptacji, do zrozumienia i finalnie do otwarcia sie na pomoc osobom cierpigcym.

Jakie formy leczenia sa dostepne dla polskich pacjentéw? Czy réznig sie od dostep-
nosci w innych krajach?

W przeciwienstwie do wiekszosci innych choréb rzadkich, w przypadku dziedziczne-
go obrzeku naczynioruchowego, przy nielimitowanym dostepie do wiasciwych terapii
lekowych, pacjenci nie wymagaja specjalistycznego sprzetu medycznego czy specja-
listycznej opieki lekarskiej i moga zy¢ jak osoby zdrowe. Aktualnie w codziennej prak-
tyce klinicznej dla pacjentéw z HAE dostepnych jest 8. réznych opdji terapeutycznych,
7 €zego 6. terapii zarejestrowanych w wiekszosci krajow Unii Europejskiej. Sg to terapie
stosowane zaréwno w leczeniu interwencyjnym (w momencie wystapienia obrzekéw)
oraz w tzw. dtugoterminowej profilaktyce (leczeniu zapobiegawczym wystepowaniu
objawdw w ogdle). Wszystkie terapie lecznicze charakteryzuja sie wysoka efektywnoscig
i bezpieczeristwem. Aktualnie na terenie RP objete refundacja Ministra Zdrowia s3 tylko
2. terapie - stosowane wytacznie w leczeniu doraznym, z zawezonymi wskazaniami re-
fundacyjnymi do ostrych, zagrazajgcych Zyciu obrzekéw obejmujgcych gardto, krtar lub
jame brzusznga oraz w profilaktyce przedzabiegowe]. Szansg dla wszystkich pacjentow
na przejecie kontroli nad chorobg jest refundacja terapii leczniczych bez zawezonych
wskazan refundacyjnych w leczeniu doraznym oraz dostep do produktdw leczniczych
w tzw. dtugoterminowej profilaktyce, co pozwala na skuteczne zapobieganie wystapienia
atakow obrzeku naczynioruchowego.

Czy osoby, ktére wspiera Fundacja spotykaja sie ze stygmatyzacja, badz ze wzgledu na
nieprzewidywalnos¢ atakéw choroby wycofuja sie z aktywnego zycia spotecznego?
Poza bélem fizycznym HAE oddziatuje na stan psychiczny chorego — niejednokrotnie
w postaci depresji, ale to takze oddziatywanie ekonomiczne. Chory czesto czuje sie wy-
kluczony, HAE to niewidzialna granica oddzielajaca pacjenta od bycia jednostka w petni
zintegrowang spotecznie. Ograniczenia w edukacji i w pracy zawodowej wptywaja bez-
posrednio na sytuacje materialng osoby chorej, a czesto i catej jej rodziny.

Wiecej informadji
na portalu:
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Z arch. pryw. A. Mireckiej

Moje potrojne

Czeslo o diagnozie mowi sig, ze Lo koniec Swiala, co nie jest prawda!
Ze wszystkim mozna sobie poradzi¢, nawel gdy polrzebna bedzie diela.
Agnieszka Mirecka, szczesliwa mama trojaczkow,
przybliza nam zycie dziecka z fenyloketonuria.

Pani Agnieszko, jak to jest by¢ rodzicem trojaczkow?

Potrdjne szczescie, potréjna radosc, ale i potrdjna troska. Marzylismy o dziecku, odkad pod-
jelismy z mezem decyzje o wspdlnym zyciu. Po $lubie dziecko byto spetnieniem naszych
marzen. Droga do zostania rodzicami byta trudna, przepetniona tzami, ale sam finat okazat
sie ogromnym zaskoczeniem i szczesciem. Dzis nasze pociechy maja prawie 6 lat, s wspa-
niatymi dzie¢mi, zadowolonymi, szczedliwymi i petnymi energiil Jestesmy bardzo szczesliwi.

Prowadzi Pani lifestylowego bloga. Co byto inspiracja do jego powstania?

Trudna droga do zostania rodzicami. Staralismy sie o dziecko bezskutecznie od ponad roku.
To byta dla mnie odskocznia od codziennosci, oderwanie mysli od niepowodzen, braku
dwaoch kresek na tescie. Wczesniej dziatatam pod inng nazwa, od prawie 6 lat jestesmy
w sieci jako trojaczki.com.pl

Los sprawit, ze stata sie Pani rowniez wsparciem dla rodzicéw dzieci z fenyloketonuria.
Przed informacjg o chorobie cérki nie wiedziatam nic o tym schorzeniu. Gdy spadta
na nas wiadomos¢ o podejrzeniu choroby, bylismy zatamani. Informacje na jakie trafitam
w sieci byty szokujace. Do momentu badan, diagnozy przezylismy koszmar emocjonalny.
Jako rodzice wczedniakdw od urodzenia dzieci mielismy ogrom wizyt i kontroli, dlatego
dodatkowa informacja o chorobie cérki byta dla nas ciosem.

Kiedy i jak dowiedzieli sie Paristwo o fenyloketonurii u cérki? Jakie emocje Panstwu
towarzyszyty?

Pamietam jak dzi$. O podejrzeniu choroby dowiedzielismy sie réwno miesigc po wypisie
dzieci ze szpitala, gdzie spedzity po urodzeniu miesiac, takze w 2 miesigcu zycia. Dzier po
chrzcinach. dostatam telefon z Instytutu Matki i Dziecka z Warszawy i az ugiety sie pode
mng nogi. W pierwszych sekundach myslatam, ze sprawa dotyczy drugiej corki, poniewaz
urodzita sie najmniejsza, miata troche problemdw. Sprawdzenie koddw przestanych probek
wyjasnito wszystko. Zostalismy poproszeni o kolejng probke i skierowani na badania do
IMID.

Co dziato sie pdzniej? Jaka byta Paristwa reakcja? Czy mogli Panstwo liczy¢ na wsparcie
0s6b z zewnatrz?

Rodzina byta od poczatku wielkim wsparciem. W czasie cigzy, po porodzie dzieci. Co-
dziennie moglismy liczy¢ na pomoc babci, rodzerstwa, przyjaciét. Takze podczas zmagan

z chorobg mielismy ogromne wsparcie. Dostalismy takze bardzo dobrg opieke ze strony
medycznej, co przy wczesniakach byto bezcenne.

Fenyloketonuria to rzadka choroba metaboliczna, ktéra nieleczona moze doprowadzi¢
do zaburzen neurologicznych i uszkodzerh mézgu. Leczenie polega na wprowadze-
niu odpowiedniej diety w oparciu o specjalne zywienie medyczne. Czy w przypadku
Panstwa corki jest to konieczne?

Na szczescie nie. Poziomy byty na tyle stabilne, Ze nie byto koniecznosci wprowadzenia
preparatu do diety. Co 2 tygodnie wysyfalismy probki krwi do analizy i na biezaco konsul-
towalismy wyniki z lekarzem prowadzacym.

Jak wyglada kontrolowanie choroby?

Na poczatku badan sprawdzalismy poziom co 2 tygodnie, pdZniej co miesiac, a teraz wy-
starczy nam kontrola dwa razy do roku. Przez pierwsze lata zycia raz na kwartat jezdzilismy
na kilka dni do Instytutu Matki i Dziecka na ogdlne badania stanu zdrowia corki. Aktu-
alnie raz do roku jezdzimy na kontrole do poradni. Wykonywalismy takze dedykowane
badania genetyczne, ktére w naszym przypadku okazaly sie niezta zagadka medyczna
dla genetykow.

Czy chciataby Pani przekazac kilka stéw rodzicom dzieci z fenyloketonurig?

Informacja o chorobie nie musi by¢ wyrocznia. Tak jak w naszym przypadku choroba nie
wymagata specjalnego zywienia preparatem, stosowania diety i przestrzegania rygory-
stycznych zasad. Wymagamy jedynie kontroli poziomu i raz do roku kilku godzin badan.
Na pewno nie powinni szuka¢ wiedzy w Internecie, bo mnie te informacje zatamaty i ciezko
byto misie z tego podnies¢ emocjonalnie. Zawsze moga napisa¢ do mnie, co z resztg caty
czas sie dzieje. Nie ma tygodnia zebym nie dostata wiadomosci od zrozpaczonych rodzicodw
dziecka z podejrzeniem fenyloketonurii. Czesto o diagnozie moéwi sie, ze to,koniec swiata’,
co nie jest prawda! Ze wszystkim mozna sobie poradzi¢, nawet gdy potrzebna bedzie dieta.
Robimy to przeciez dla dobra i zdrowia naszych dzieci, a to jest najwazniejsze.
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Skuteczna lerapia

wymaga

W Polsce $wiadomos¢ spoleczna na temat tetniczego nadciSnienia

Prof. dr hab. n. med.
Grzegorz Kopec

Klinika Choréb Serca i Naczyr UJ CM Centrum
Choréb Rzadkich Uktadu Krazenia Krakowski
Szpital Specjalistyczny im. Jana Pawta I

Czym jest tetnicze nadcisnienie ptucne?

Tetnicze nadcisnienie ptucne (TNP) to choroba o ztym rokowa-
niu wymagajaca sprawnego postepowania diagnostycznego
i szybkiego wigczenia odpowiedniego leczenia.

Choroba ta wynika ze zwezania i zamykania tetnic ptucnych,
czyli naczyn przebiegajacych przez ptuca, ktdre odpowiada-
ja za zaopatrzenie organizmu w tlen. Prawidiowe cisnienie
w tetnicach ptucnych nie przekracza 20 mmHg, w przypadku
jego zwigkszenia rozpoznaje sie nadcisnienie ptucne. Niestety
zwykle w tym czasie zamknietych jest juz okoto 60% naczyn.

Nalezy zaznaczy¢, ze rozpoznanie TNP wymaga wykluczenia
wielu innych przyczyn nadci$nienia ptucnego w tym choréb
ptuc, niewydolnosci lewej komory serca, wad zastawki aortal-
nej i mitralnej oraz przewlektej choroby zakrzepowo-zatoro-
wej - te choroby wymagaja innego postepowania.

Kto znajduje sie w grupie ryzyka TNP?

TNP moze sie rozwina¢ w kazdym wieku, zaréwno u dzieci
jaki u oséb starszych. W Polsce $rednia wieku pacjenta zTNP
W momencie rozpoznania wynosi okoto 50 lat, czesciej cho-
ruja kobiety niz mezczyzni. Czynnikami predysponujacymido
wystapienia TNP sa choroby ukfadowe tkankitacznej, takie jak
np. twardzina uktadowa czy toczer rumieniowaty uktadowy,
wady wrodzone serca, marsko$¢ watroby, infekcja wirusem
HIV oraz niektére substancje toksyczne. W blisko potowie
przypadkdw przyczyna rozwoju choroby nie jest znana
i wowczas rozpoznaje sie idiopatyczne TNP.

W przypadku TNP jakie objawy powinny nas zaniepokoi¢?
Zwykle pierwszym objawem choroby jest duszno$¢ okredlana
przez pacjentdw na rézne sposoby jako brak tchu, zmeczenie
przy wejsciu na pietro lub szybszym marszu, koniecznos¢
czestego przerywania codziennych czynnosci w celu
odpoczynku. W zaawansowanym stadium trudnos¢ sprawia-
ja podstawowe czynnosci takie jak ubieranie sie, codzienna
toaleta, moga pojawic sie omdlenia i obrzeki. Wazne jest,
zeby nie lekcewazyc wymienionych objawdw. Im wczesniej
choroba jest rozpoznana i leczona tym rokowanie jest lepsze.
Jesli zaawansowanie choroby jest znaczne, wéwczas szanse
chorego maleja.

Czy pacjencizTNP nie trafiajg do specjalistow zbyt pézno?
Niestety tak. Czas od pierwszych objawdw do postawienia

rozpoznania w Polsce wynosi ponad 12 miesiecy. Wynika to
zaréwno z przyczyn zaleznych od lekarza jak i z przyczyn za-
leznych od systemu ochrony zdrowia. Pacjent zwykle przy-
pisuje objawy niewytrenowaniu, starzeniu, otytosci, paleniu

papieroséw. PéZniej jest okres ukrywania dolegliwosci przed
samym soba: ,Zamiast biec na tramwaj spokojnie podejde,
zatrzymuije sie, zeby sie rozejrze¢, a nie dlatego Ze jest mi
duszno” Niepokojace objawy sa dla pacjenta tematem,
o ktérym lepiej o nich nie mysle¢, moze same ustgpia. Tak
sie jednak nie dzieje. Dochodzi do momentu krytycznego.
Dolegliwosci przy minimalnym wysitku, zawroty gtowy,
omdlenia, obrzeki powoduija, Ze pacjent udaje sie do lekarza.
TNP jest chorobg rzadka, dlatego nie jest diagnozg, o ktorej le-
karz mysliw pierwszym momencie. Zwykle przed wiasciwym

rozpoznaniem chory ma kilka wizyt u lekarza rodzinnego
i ulekarzy innych specjalnosci —wéwczas jest diagnozowany
i leczony z powodu innych chordb, np. astmy oskrzelowej,
alergii, depresji. Role w opdZnieniu rozpoznania odgry-
waja tez diugie czasy oczekiwania na wizyte u specjali-
sty, czy na wykonanie badania echokardiograficznego.

Jakie wyzwania diagnostyczne stawia przed specjalistami
TNP?

Warto zauwazy¢, ze TNP to zupetnie inna choroba niz nadci-
$nienie tetnicze, ktdre lekarz rozpoznaje na podstawie pomia-
ru ci$nienia na ramieniu. Rozpoznanie TNP jest znacznie bar-
dziej skomplikowane. Zwykle podejrzenie tej choroby stawia
sie na podstawie badania echokardiograficznego, jednak do
postawienia pewnej diagnozy potrzebne jest cewnikowanie
serca. Jest ono tez niezbedne do rozpoczecia leczenia. Dia-
gnostyka i leczenie TNP wymagaja duzej wiedzy i doswiad-
czenia. Wazne jest, zeby postawi¢ prawidtowa diagnoze, nie
pomyli¢ tej choroby zinna, poniewaz od tego zalezy sposdb
leczenia i rokowanie pacjenta. | tu jest rola osrodkéw referen-
cyjnych. Wedtug Europejskiego Towarzystwa Kardiologiczne-
go osrodek referencyjny to taki, ktdry opiekuje sie co najmniej
50 chorymi z TNP lub przewleklym zakrzepowo-zatorowym
nadcis$nieniem ptucnym. W Polsce dziata ponad 20 osrodkéw
leczenia TNP dla dorostych, ktdre opiekuja sie ponad tysigcem
pacjentéw oraz 8 osrodkow pediatrycznych sprawujacych
opieke nad blisko setka chorych dzieci. Dzieki duzej liczbie
osrodkéw pacjenci z jednej strony maja blizej do osrodka,
zdrugiej strony do$wiadczenie matych osrodkdw moze by¢
niewystarczajgce.

Na czym polega leczenie TNP? Czy pacjenci z TNP maja
dostep do wszelkich opdji terapeutycznych?

TNP leczy sie farmakologicznie z zastosowaniem lekéw poda-
wanych doustnie, w postaci wziewnej lub dozylnie albo pod-
skornie w sposdb ciggly za pomoca pomp; jesli to nie pomaga
pacjent zgfaszany jest do osrodka przeszczepienia ptuc. Celem
naszego leczenia jest nie tylko zmniejszenie objawdw, ale wy-
dtuzenie zycia chorym. Dlatego wiekszos¢ chorych wymaga

plucnego (TNP) pozostaje na bardzo niskim poziomie, a jest to
choroba, w klorej do skutecznej lerapii polrzebna jest szybka
diagnoza.

taczenia ze sobg lekdw o réznym mechanizmie dziatania.
U pacjentdw z mniej zaawansowang chorobg zgodnie
z programem lekowym NFZ zaczynamy od jednej tabletki.
Przy braku poprawy lub gdy poprawa nie jest wystar-
czajaca dotaczamy druga. Jesli dalej efekt nie jest odpo-
wiedni proponujemy silniejsze leczenie za pomocg lekow
z grupy prostacyklin. W tym takich, ktére podawane sg
w sposob ciagty podskérnie lub dozylnie za pomoca pompy.

U niektorych pacjentéw, zwiaszcza z nasilong dusz-
noscig, proponujemy prostacykliny juz w mo-
mencie rozpoznania. Nietatwo pogodzi¢ sie
z koniecznoscia ,zycia z pompa’, dlatego czes¢ pacjentow
na wstepie zaprzecza takiej mozliwosci leczenia, mimo ze
jest bardzo skuteczne. | tutaj jest ogromna rola zespotu pro-
wadzaceqo, lekarzy i pielegniarek. Czesto pomaga rozmowa
zinnym pacjentem, zeby przezwyciezy¢ obawy. Leczenie za
pomocg prostacyklinto szansa na dobre rokowanie. Komfort
zycia pacjentow zalezy przede wszystkim od skutecznosci
stosowanych lekdw, w diuzszej perspektywie sposob ich
podawania nie gra wiekszej roli. Doswiadczenia osrodkow
japonskich, francuskich, austriackich wskazujg na mozliwos¢
osiaggniecia diugiego przezycia pod warunkiem odpowied-
nio wczesnego rozpoczecia terapii trojlekowej, w skfad ktérej
wchodza prostacykliny podawane podskérnie lub dozylnie.

Jak wyglada sytuacja pacjentéw z TNP w czasie pandemii
COVID-19?

Pacjenci z TNP, ktorzy zarazg sie wirusem odpowiedzialnym
za wywotanie COVID-19 maja bardzo duze ryzyko ciezkiego
przebiegu choroby. Dlatego méwimy swoim pacjentom
0 koniecznosci stosowania sie do zalecen stuzb sanitarnych,
takich jak dystans spoteczny, odkazenie rak, noszenie ma-
seczek. Obecnie cze$¢ wizyt u tych pacjentéw wykonu-
jemy zdalnie, Zeby unikac narazania chorych na infekcje.
Nalezy jednak podkresli¢, Zze takie zdalne wizyty moga
dotyczy¢ jedynie pacjentéw o stabilnym przebiegu cho-
roby. Kazde niepokojace objawy pacjent powinien zgtosi¢
swoim lekarzom w osrodku TNP i ustali¢ sposdb dalsze-
go postepowania. Osrodki TNP sg otwarte dla chorych.
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