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WYZWANIA

CZYTAJ WIECEJ NA

Szpiczak Nowoczesne
plazmocytowy metody leczenia
Nowatorskie terapie Jest szansa dla chorych
wydluzaja zycie chorych. na hemofilie.

Ars Vivendi

sNiesiemy nadzieje”
Swiatowy Dzierr Choréb Rzadkich
28 lutego w Warszawie

w Lazienkach Krolewskich.

Pacjenci

czekaja na zmiany

W Polsce mamy ponad dwa miliony 0s6b cierpiacych na choroby rzadkie. Niestety kwestie formal-
ne wciaz ograniczajg chorym dostep do niezbednych lekéw i specjalistycznej diagnostyki.

Dlaczego w Polsce diagnostyka
choréb rzadkich trwa tak diugo?

Sa dwa powody wydtuzonej diagnostyki cho-
16b rzadkich w Polsce. Pierwszy z nich to brak
pelnego dostepu do nowoczesnych metod dia-
gnozowania i leczenia. Powstaje wcigz za malo
wyspecjalizowanych osrodkéw referencyjnych,
ktére zajmowalyby sie okreslonymi jednost-
kami chorobowymi. Brakuje réwniez dostepu
do nowoczesnych badari i lekéw dla chorych
na choroby rzadkie. W Polsce stosuje sie tylko
kilkanascie preparatéw, w Europie funkcjonuje
ich ponad dwiescie. Drugi problem to formal-
nosci. Do tej pory nie istnieje rejestr choréb
rzadkich. Nie ma takze ustalonej $ciezki dia-
gnostyki i leczenia chorycht. Polskie ustawo-
dawstwo praktycznie nie zauwaza pacjentow
z chorobami rzadkimi.

Czym jest rejestr choréb rzadkich?

Rejestr chordb rzadkich jest baza danych, ktéra
gromadzi informacje o pacjencie, o przebiegu
jego choroby, okresla Sciezke diagnostyczna
ileczenie jego przypadku. Rejestr powinien
informowag, jaka pomoc socjalna powinna
by¢ zapewniona pacjentowi. Aby to wszystko
sprawnie funkcjonowalo, potrzebna jest wspot-

Mirostaw Zielinski
Prezes Krajowego Forum

na Rzecz Terapii Chordéb Rzadkich
ORPHAN

Wiecej informaciji znajdziecie na stronie:

praca miedzy wieloma organami i ustalony
schemat dzialania dla wszystkich tworzacych
i uzytkujacych rejestr.

Dlaczego tak wazne jest, aby
powstat taki rejestr?

Przede wszystkim byloby to bardzo pomocne
dla lekarzy. Choroby rzadkie, jak sama nazwa
wskazuje, wystepuja rzadko. Czasem podob-
nego przypadku choroby trzeba szukac za oce-
anem. Rejestr pomogiby lekarzom wymieniac
potwierdzone juz informacje dotyczace scho-
1zen. Kolejna funkcja rejestru choréb rzadkich
bylaby edukacja mlodych lekarzy. Nie kazdy
z nich w swojej praktyce spotka chorego na
chorobe rzadka, ale jesli juz sie to wydarzy
powinien wiedzie¢, jak w takim przypadku
ma postepowac.

Trwaja prace nad ustawa
refundacyjna. Co jej
wprowadzenie da chorym?

Ustawa ma zmienic sposob refundacji lekow sie-
rocych, ktore sa bardzo drogie, ale sg tez jedyna
szansg dla pacjentéw cierpiacych na choroby
rzadkie. Nie da sie ich zastapi¢ zadna inna tera-
pia, czy tariszym zamiennikiem. Dlatego ich

efektywnos¢ medyczna i kosztowa nie moze
by¢ mierzona za pomoca tych samych parame-
trow, co efektywnosc lekéw, ktore uzywane sg
przez chorych na choroby powszechne. Ustawa
ma zmieni¢ sposob przyznawania refundacji.
Dzigki temu leki dla pacjentéw z chorobami
rzadkimi powinny byc¢ latwiej dostepne.

Czego brakuje chorym na choroby

rzadkie?

Egalitaryzm to réwne, sprawiedliwe trakto-
wanie ludzi. I wlasnie tego sprawiedliwego
traktowania brakuje pacjentom z chorobami
rzadkimi. Chcielibysmy réwnego dostepu do
badan, do refundowanych lekéw, do specja-
listycznych placéwek. W Polsce jest ponad
dwa miliony chorych na choroby rzadkie. Ci
pacjenci potrzebuja fachowej opieki, nie mozna
o nich zapominac.

28 lutego bedziemy obchodzi¢
Swiatowy Dzien Choréb Rzadkich.
Jak bedzie wygladac¢ tegoroczna
edycja?

Ta uroczystos¢ bedzie obchodzona w Polsce juz
po raz sibdmy. 28 lutego wraz z lekarzami,
decydentami i pacjentami spotkamy sie w War-
szawie, aby opowiedzie¢ o tym, co udato nam
sie zrobi¢ w minionym roku i jakie dziatania
przewidywane sg na rok 2017. Wszystkie infor-
macje na temat obchodéw Swiatowego Dnia
Chorob Rzadkich mozna zaleZ¢ na stronie inter-
netowej www.dzienchorobrzadkich.pl. B
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CZEKAJA NA SWOJA SZANSE!

Na atypowy zespot hemolityczno-mocznicowy w Polsce choruije kilkanascie osob. Niestety pacjenci z tg
choroba nie majg dostepu do nowoczesnego leku, ktory zatrzymatby jej rozwa;.

Prof. dr hab. med.
Aleksandra Zurowska

Kierownik Kliniki Nefrologii
Dzieciecej Gdanskiego
Uniwersytetu Medycznego

typowy zespét hemolityczno-
-mocznicowy to bardzo rzadka
choroba o podtozu genetycznym.
Wystepuje ostrymi rzutami, naj-
czesciej u matych dzieci, ale zdarza sie,
Ze pojawia sie po raz pierwszy réwniez
u 0s6b dorostych, np. w okresie cigzy.
Choroba najczesciej atakuje nerki, ale
moze takze doprowadzi¢ do uszkodzenia
mozgu, serca, czy innych narzadow. Jest
niezwykle dewastujaca, potrafi catkowi-
cie zniszczy¢ zdrowe nerki. W Polsce na
atypowy zespot hemolityczno-moczni-
cowy cierpi zaledwie kilkanascioro dzieci.
Chorobe rozpoznaje sie po wyklucze-
niu znanych przyczyn, gtéwnie infekcyj-
nych. Obecnie nie wykonuje sie przesie-
wowo testéw genetycznych w kierunku
rozpoznania tej choroby, chociaz sg one
dostepne w laboratoriach naukowych.
Choroba objawia sie niewydolnoscig
nerek oraz niedokrwistoscig i matoptyt-
kowoscig. W przypadku ostrych objawéw

chorzy szybko trafiajg do szpitala i rozpo-
czynajg intensywne leczenie objawowe
w postaci dializoterapii, przetoczen krwi
i osocza. Wszystkie placowki nefrolo-
giczne w Polsce, ktore prowadzg diali-
zoterapie sg w stanie leczy¢ te chorobe
objawowo. Niestety leczenie to nie chroni
przed uszkodzeniem nerek i nie zapobiega
jego nawrotom. Trzeba pamietag, ze ta
ultra rzadka choroba moze prowadzi¢ do
bardzo powaznych powiktan, a nawet do
Smierci. Jesli dziecko straci nieodwracal-
nie nerki, do konca zycia wymaga diali-
zoterapii. Najwiekszym dramatem dia-
lizowanych chorych w Polsce jest brak
Szans na przeszczep nerek.

0d 2011 roku na $wiecie stosowany jest
eculizumab, ktéry skutecznie leczy atypowy
zespot hemolityczno-mocznicowy. Jest on
skierowany na jego przyczyne, ktora jest
niekontrolowana aktywacja uktadu dopet-
niacza. W ostrym rzucie choroby chroni
nerki przed uszkodzeniem, a stosowany

profilaktycznie, zapobiega jego nawro-
tom. Chorym, ktdérzy bez dostepu do
terapii stracili juz nerki, daje szanse na
ich przeszczep.

Chociaz lek jest dostepny niemalze we
wszystkich krajach unijnych, w Polsce
nadal nie jest refundowany. Ministerstwo
Zdrowia prowadzi od dtuzszego czasu
prace nad programem lekowym, ktory
polskim chorym umozliwi to leczenie.
Dla chorych jest to jednak walka z cza-
sem, gdyz stabng szanse przezycia dzieci
czekajgcych od wielu lat na przeszczep,
a grozba zniszczenia nerek kaze rodzi-
com rozwazac¢ emigracje do sasiednich
krajow, gdzie uzyskaja leczenie. Pacjenci
i lekarze liczg dni do wprowadzenia pro-
gramu lekowego dla chorych z atypo-
wym zespotem hemolityczno-mocznico-
wym w Polsce. Dostep do tego uznanego
w $wiecie leczenia jest dla pacjentow
z tg dramatyczng chorobg jedyna szansa
na zachowanie zycia i zdrowia.
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Nadcisnienie plucne.
Colojest, kiedy jest grozne i dlaczego?
I ,Nadcisnienie ptucne” to termin troche mylgcy — sugeruje, ze by¢ moze dotyczy

nadmiernego cisnienia powietrza w drogach oddechowych. Nic bardziej btednego.
Chodzi o podwyzszenie cisnienia w tetnicy ptucnej i jej odgatezieniach.

etnica ptucna to naczynie tak samo sze-

rokie i wazne jak aorta. W ciagu kazdej

minuty - tak samo jak przez aorte - prze-

plywa przez tetnice plucnag i dalej do
ptuc ok. 51 krwi w spoczynku i prawie 20 1 (obje-
to$¢ rowna 12 duzym butelkom wody mineralnej)
w czasie wysilku...

Dlaczego? Poniewaz tyle krwi musi przepompo-
wac przez pluca prawa komora serca, aby do lewej
komory doptynela wystarczajaca dla odzywie-
nia reszty organizmu objetos¢ krwi utlenowanej
w plucach. Zeby krew utlenowa¢ w pecherzykach
plucnych, tetnica plucna dzieli sie na setki coraz
drobniejszych tetniczek. Sa one zbudowane tak, by
stawialy krwi minimalny opér. Wystarczy ci$nie-
nie ok. 25/8 mmHg, aby zapewni¢ przepltyw przez
pluca wspomnianych 5 litréw krwi na minute. Pro-
blem zaczyna sig, gdy w krazeniu ptucnym zwigk-
sza sie opdr dla przeplywajacej krwi. Wtedy prawa
komora musi pracowac ciezej, aby wytworzy¢
wyzsze cisnienie w tetnicy ptucnej i przepchnaé
potrzebna objetos¢ krwi przez ptuca do lewego
serca i wszystkich czekajacych na nig ukltadéow
i narzadow. Ale nie jest na taki wysitek przygoto-
wana. O ile lewa komora z latwoscig wytwarza
w aorcie ciSnienia 120/80 mmHg (mozemy je zmie-
1zy¢ aparatem do pomiaru ci$nienia na ramie-
niu), dla nieprzygotowanej, cienkosciennej prawej
komory jest to nieosiagalne. Robi jednak co moze
i stara sie wytworzy¢... nadci$nienie plucne! Jest to
wiec mechanizm kompensacyjny, umozliwiajacy
zachowanie odpowiedniego przepltywu krwi przez
pluca. Niestety prawa komora serca nie jest w sta-
nie wytrzymac dhugo takiego obciazenia, zwlasz-
cza jesli pojawia sie ono nagle (jak to sie dzieje

o

Prof. dr hab. n. med.
Adam Torbicki

Kierownik Kliniki

Krgzenia Plucnego i Chordb

Zakrzepowo-Zatorowych,
Ordynator Oddziatu
Kardioangiologii,

Europejskie Centrum Zdrowia

Otwock

Jest wiele przyczyn
nadcisnienia ptucnego,
réznigeych sie miedzy
sobg bardzo jesli idzie
0 przebieg choroby,
Sposob leczeniai losy
pacjenta.

O

Wigcej informacii
znajdziecie na stronie:
www.chorobyrzadkie.com

w ostrym zatorze ptucnym), badz stale narasta
(w zwigzku ze skurczem i zarastaniem drobnych
tetniczek plucnych).

Wowczas prawa komora coraz gorzej radzi
sobie z przepompowywaniem krwi przez pluca
i jej objetos¢ nie wystarcza dla zabezpieczenia
potrzeb naszego organizmu. Rozwijajg sie objawy
prawokomorowej niewydolnosci serca - obrzeki,
obniZone ci$nienie tetnicze, zastabnigcia, a przede
wszystkim uczucie braku powietrza podczas
wysitku. Jest wiele przyczyn nadci$nienia ptuc-
nego, réznigcych sie miedzy soba bardzo jesli
idzie o przebieg choroby, sposdb leczenia i losy
pacjenta. Najczesciej wystepuje ono w wyniku
innych choréb pluc i serca. Zmiany w tetnicz-
kach plucnych nie sa wéwczas duze, postepuja
wolno i dajg czas prawej komorze aby przyzwy-
czaila sie do dodatkowego obcigzenia. Nalezy
woweczas jak najlepiej leczy¢ te choroby, ktdre
wywolaly nadcisnienie ptucne. Znacznie groz-
niejsze jest natomiast nadci$nienie plucne wywo-
lane przez zmiany, ktére rozwijaja sie pierwotnie
w tetnicach ptucnych, prowadzac do ich skurczu
izarastania (tzw. ,tetnicze nadcisnienie ptucne”).
Zazmianami w tetniczkach plucnych nie nadaza
prawa komora, co bez wlasciwego leczenia moze
dos¢ szybko doprowadzi¢ do Smierci. Druga posta-
cia nadcisnienia plucnego o podobnie niekorzyst-
nym przebiegu jest jego postaé zakrzepowo-zato-
rowa. My lekarze, musimy umie¢ znalez¢ wsrod
licznych pacjentéw z nadcisnieniem plucnym
tych, ktérzy najprawdopodobniej cierpiag na te
dwie - na szczescie rzadkie - postacie nadcis$nie-
nia plucnego, potwierdzi¢ je i rozpocza¢ wlasciwe
leczenie. B

Komtur

d ponad 10 lat spotka Kom-

tur Polska za posrednic-

twem swojej hurtowni far-

maceutycznej specjalizuje sie
w dostarczaniu tzw. lekow sierocych
w Polsce. Jestesmy liderem na rynku
w zakresie sprzedazy produktow far-
maceutycznych stosowanych w lecze-
niu chorob rzadkich — reprezentujac
wiekszos¢ dziatajgcych w tym obsza-
rze firm w Polsce.

Dzieki znajomosci rynku, zdajemy sobie
sprawe z kompleksowosci opieki, jakiej
wymagajg 0soby zmagajgce sie z cho-
robami rzadkimi. Wychodzac naprzeciw
potrzebom pacjentow, w swojej dzia-
talnosci nie ograniczamy sie jedynie
do dystrybucji lekow. Zaopatrujemy
pacjentow w specjalistyczne zywie-
nie oraz inne produkty towarzyszace
terapii chorych cierpigcych na rzadkie
schorzenia. Nasza firma oferuje row-
niez specjalistyczng opieke domowag
nad pacjentami — ustuge Home Care.

Swojg przewage budujemy w oparciu
0 znajomosc¢ rynku polskiego i zagra-
nicznego, uczestniczac w kluczowych
wydarzeniach zwigzanych z chorobami
rzadkimi. Uwazamy, ze kazdy pacjent
ma prawo do leczenia na najwyzszym
poziomie, dlatego tez zapewniamy
dostep do najbardziej innowacyjnych
terapii na rynku.

bural: leczy sie nadcisnienie plucne
& o Polsce i na swiecie?

‘W.-o'statnich latach dokonat sie olbrzymi postep w terapii tetniczego
sadcisnienia ptucnego (TNP), czyli najbardziej ztosliwej odmiany nadcisnienia
ptucnego. Nowoczesna farmakoterapia daje pacjentom szanse na wydtuzenie
- zycia i poprawe jego komfortu.

TNP stosuije sie leki z trzech
. - ~ linii terapeutycznych, za

7 pomoca ktorych przywraca

- sie droznos¢ drobnych tet-
_niczek plucnych. Oprocz stosowania poje-
. dynczych lekow (czyli monoterapii) standar-
~ dem postepowania staje sie obecnie Iaczenie
lekéw w kombinacje dwu- lub tréjlekowe,
i terapia skojarzona. Ta koncepcja znana
zon ologii, gdzie taczy sie leki
punktach uchwytu, sprawdza
ie dobrze w TNP. Najbardziej cier-
oy pacjenci juz od momentu rozpozna-
oby powinni otrzymywac terapi¢
b trzema lekami. Obecnie Naro-
dowy Fundusz Zdrowia refunduje monote-
rapie i zestawienia dwulekowe. Zaré6wno
pacjenci, jak i lekarze oczekujg, ze w naj-
asie refundacja zostang objete
ombinacje zlozone z trzech preparatow,
ktore sa stosowane w wielu krajach Unii
Europejskiej. Dostepnosc wielu lekéw powo-
duje, Ze mozna dobrac terapie kierujac sie
1ownieZ preferencjami pacjenta dotyczacymi
drogi podania. Oprocz lekéw stosowanych
w tabletkach, ktdre sa dla pacjenta najwy-
godniejsze, stosuje sie preparaty podawane
innymi drogami. W celu poprawy kom-
fortu leczenia, rozwijane s3 nowoczesne

inhalatory przypominajace elektroniczne
papierosy lub wszczepiane pod skére pompy,
ktére poza jednym napehieniem w miesiacu,
nie wymagaja od pacjenta Zzadnych czynno-
$ci obstugowych. Dla pacjentéw nie odpo-
wiadajgcych na leczenie farmakologiczne
jedynym ratunkiem pozostaje przeszczep
pluc w Zabrzu lub Szczecinie.

Leczenie operacyjne

W nadci$nieniu plucnym, ktére jest nastep-
stwem zatorowosci ptucnej, najbardziej
efektywng forma leczenia jest operacja kar-
diochirurgiczna. To dtugi i trudny zabieg
wymagajacy zatrzymania krazenia krwi ze
schlodzeniem ciala pacjenta do 20 stopni
Celsjusza w celu ochrony mézgu. W przy-
padku skutecznej operacji pacjenci odzyskuja
pelnie sprawnosci fizycznej na dlugie lata.
Tego typu zabiegi jako pierwszy w Polsce
wykonat prof. Zbigniew Religa w Zabrzu,
a obecnie najwieksze doswiadczenie ma
zespol prof. Andrzeja Biedermana ze Szpi-
tala Medicover w Warszawie. Niestety okoto
polowa chorych z nadci$nieniem ptucnym
zakrzepowo-zatorowym nie kwalifikuje sie
do leczenia operacyjnego z powodu licznych
choréb wspolistniejacych lub lokalizacji
skrzeplin w tetnicach, ktore sg zbyt male,

zeby chirurg magt do nich dotrze¢. Dla tych
pacjentéw nowa opcja terapeutyczng jest
angioplastyka tetnic plucnych, przypomi-
najgca znane od dawna , balonikowanie”
stosowane w leczeniu zawatu serca. Pio-
nierska procedure angioplastyki tetnic ptuc-
nych przeprowadzono w 2013 roku w Euro-
pejskim Centrum Zdrowia w Otwocku, jako
jednym z pierwszych osrodkéw w Europie.
Obecnie zabiegi tego typu sa wykonywane
w siedmiu szpitalach w kraju. Dopelnieniem
leczenia zabiegowego jest terapia farma-
kologiczna, ktéra ma na celu maksymalne
rozszerzenie naczyn plucnych, ktére nie sa
trwale zamkniete przez skrzepliny.

Mozliwosci leczenia

Na koniec warto wspomniec¢ o mozliwo-
$ciach leczenia dwoch najczestszych postaci
nadci$nienia plucnego - zwigzanego z prze-
wleklymi chorobami ptuc lub niewydolno-
$cig serca. Tu niestety informacje nie sg tak
optymistyczne, bo mozliwosci swoistego
leczenia nadcisnienia ptucnego sa bardzo
ograniczone. Najlepsze wyniki daje inten-
sywne leczenie choroby prowadzacej do
rozwoju nadci$nienia ptucnego za pomoca
tlenoterapii, lekéw rozszerzajacych oskrzela
i terapii niewydolnosci serca. B
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“ Lider w walce
z chorobami rzadkimi

Gdyby wszyscy ludzie, u ktérych wystepuja choroby
rzadkie mieszkali w jednym kraju, bytby to trzeci,
najbardziej zaludniony kraj na $wiecie. Podczas gdy
pojedyncza spoteczno$é¢ zwigzana z konkretng
rzadka chorobg jest mata, to wspdlnie tworzg jedna
bardzo duza grupe pacjentéw, rodzin i opiekunow.
Shire dziala na rzecz osdéb, ktérych potrzeby
medyczne nie sa realizowane.

Nigdy sie nie poddamy.

SYLWETKA

naszego matego Molylka

DIETA NISKOBIALKOWYCH
WYROBOW STOSOWANYCH
W FENYLOKETONURII

Wytwaornia Artykutéw Bezglutenowych BEZGLUTEN s.c. zajmuije sie produk-
cja wyrobow niskobiatkowych od ponad dekady.

Oferta firmy jest bardzo réznorodna — mozna w niej znalez¢: butki, chleby, maki,
ciasta w proszku, makarony oraz stodycze i jest sukcesywnie powiekszana.

Szeroki wybdr sprawia, ze codzienna dieta niskobiatkowa moze by¢ urozma-
icona, a dbatos¢ o jakos¢ surowcoéw oraz scista kontrola produkcji zapew-
niajg wysoki standard oraz bezpieczenstwo produktow.

Trudno uwierzyc, ze pomimo codziennego bolu, nasze dziecko potrafi sie usmiechac. Wtedy
przychodzi gorzka refleksja — przeciez On nie zna zycia bez bolu. .. My zas na przekor wszystkiemu
marzymy o tym, by je poznat i cierpiat jak najmniej. Bedziemy walczyC o jego zdrowie cate zycie, z catych sit.

o pobudce (przez rodzicéw lub odwrot-

nie) i zjedzonym s$niadaniu, pora na

sprawdzenie zalozonego poprzedniego

dnia opatrunku. Po odwinigciu kilku

warstw opaski typu ,,peha-haft” i odslo-
nieciu rekawa podtrzymujacego - stokinetki - przy-
chodzi czas na sprawdzenie, czy nic niepokojacego
nie znajduje sie pod opatrunkiem. Czy przez noc nie
zrobit sie pod opatrunkiem zaden pecherz. A bywa
ztym r6znie...

Po calonocnym tarciu przez 1,5-rocznego brzdaca
noézkami (gojenie sie ran powoduje swiad) czasem
opatrunek jest na swoim miejscu i nic ztego sie nie
dzieje, czasem jest zsuniety i rana w pdl odkryta,
a czasem pod opatrunkiem robi sie pecherz (zdarza
sig, Ze dokladnie w tym samym miejscu, w ktérym
byl poprzedniego dnia).

Jezeli nie ma zadnych ztych zmian na skorce,
w miejscach, gdzie jest juz zagojona, nakladamy
krem ochronny, zakladamy stokinetke i ,,poduszki”
zrobione przez nas z bardzo delikatnego bandazu
peha-creep (zmieniamy je raz na dobe), Zeby amor-
tyzowaly wszystkie uderzenia i owijamy opaska
podtrzymujaca.

Jezeli pecherz sie pojawi lub na opatrunku jest
widoczny wysiek z ptynu albo z krwi, swiadczace
o tym, ze pecherz pekl - zadanie jest bardziej skompli-
kowane. Nalezy przygotowac caly zestaw do zmiany
opatrunku: opatrunek, nowa stokinetke, poduszki,
peha-haft, nozyczki do bandazy, sterylne nozyczki
do opatrunku, sdl fizjologiczna, preparat do odka-
7ania rak, delikatne gazy jalowe, krem ochronny...

Po sprawdzeniu wielkosci pecherza i ewentual-
nym przektuciu jalow3 igla, podejmujemy decyzje
o wielkosci opatrunku. Najpierw odkazanie rak.
Jesli rana jest bardzo brzydka, to nakladamy jalowe

CZY WEszZ, ZE..

rekawiczki (wszystkie osoby, ktére maja kontakt
zopatrunkami i rang). Przemywamy rane sola fizjo-
logiczna i delikatnymi gazikami. Dociety jalowymi
nozyczkami opatrunek laduje na ranie, pozostata
czes¢ opatrunku jest do wyrzucenia, dlatego staramy
sie dobra¢ wielkos¢ opatrunku jak najlepiej, zeby
przykryl rane i cze$¢ zdrowej skorki. Skora dookota
opatrunku jest smarowana kremem ochronnym.
Zakladamy rekaw podtrzymujacy, jesli jest ryzyko
obijania rany, to podkladamy ,,poduszki” i wszystko
owijamy opaska podtrzymujacg. Zmiana tylko jed-
nego opatrunku trwa okolo 10-15 minut, a opatrun-

kéw moze by¢ nawet kilkanascie.

Wiecej informacii
znajdziecie na stronie:

Czasem nasz synek w nocy bardzo placze i trze
nozka o opatrunek. Zdarzalo sie, ze w srodku nocy
zmienialiSmy opatrunki na wodne, bardziej kojace,
ale one moga by¢ zalozone w naszym przypadku
tylko przez ok. 12 godzin, bo pdézniej bardzo wysy-
chaja i na poczatku zdarzylo nam sie odlepic opa-
trunek razem ze skorka. Najpézniej po 12 godzinach
wracamy zatem do opatrunkéw piankowych.

Same zmiany opatrunkéw u naszego synka juz nie
naleza do tatwych. Nasz syn jest w takim wieku, ze
wszystko go ciekawi, nawet opatrunki, ktére wlasnie
rodzice zakladaja mu na nézke. Czesto jest tak, ze
opatrunki znajduja sie na ziemi i musimy otwiera¢
i docina¢ nowe. W tej chwili jedna osoba zajmuje
sie zmianag opatrunku, a druga podaje wszystko,
co do zmiany potrzebne i zabawia synka jak moze.

Wieczorna kapiel tez nie jest prosta. Kapac synka
musz3 przynajmniej dwie osoby. Jedna osoba trzyma
opatrzong nézke lub raczke, a druga myje reszte ciata.

Mamy problem z ubiorem - chodzi tu przede
wszystkim o buty - kupujemy wigkszy rozmiar,
ale wtedy jeden but pasuje do opatrunku, a drugi
jest duzo za duzy... Poza tym problemy pojawiaja

sie latem, kiedy temperatura jest bardzo wysoka
izima, kiedy w domach wlaczamy ogrzewanie albo
trzeba zaklada¢ ocieplane buty i cieple skarpetki,
Zeby wyjs¢ na zewnatrz. Wtedy rany goja sie dluzej.

Dzieni koniczymy tak samo, jak zaczeliSmy - spraw-
dzeniem, czy wszystkie opatrunki sa na swoim
miejscu. By ulzy¢ naszemu synkowi w cierpieniu
i poméc mu funkcjonowaé, miesiecznie zuzywamy
kilkaset opatrunkoéw, kilkadziesigt bandazy, kilka-
nascie rodzajéw masci, kremoéw, niezliczong ilos¢
kompresow, igiel.

Dodatkowo, koniecznie przyjmowac musi leki,
odzywki i witaminy. Naszym pragnieniem jest
zapewnienie Mu koniecznych konsultacji medycz-
nych, rehabilitacji zdrowotnych, ktdére niosa postepy
w prawidlowym rozwoju, aby maogt cieszy¢ sie
zyciem, jak inne zdrowe dzieci. To trudne - mie-
sieczna terapia to koszt okolo 5 tys. zl.

A nasz Motylek? Pomimo tak strasznej choroby
jest bardzo radosnym i pogodnym dzieckiem. To
jednoczesnie kochany syn, wspaniaty wnuczek,
dokuczliwy brat. Wesoly optymista - rozrabiaka.
Ciekawy swiata urwisek. Dzierr zaczyna od ulu-
bionej kawy (kakao) z mama, a koniczy na wygtu-
pach z tatg. Radzi sobie swietnie, pomimo wielu
ograniczen, czym wzbudza w nas podziw, a kazdy
jego usmiech dodaje nam sit do walki z tg okropna
chorobg. Trudno uwierzy¢, ze pomimo codzien-
nego bolu, nasze dziecko potrafi sie usmiechac.
Wtedy przychodzi gorzka refleksja - przeciez On
nie zna zycia bez bolu.... My zas na przekor wszyst-
kiemu marzymy o tym, by je poznal i cierpial jak
najmniej. Bedziemy walczy¢ o jego zdrowie cale
zZycie, z calych sit. B
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Wsrod chordb rzadkich jest grupa uwarunkowanych gene-
tycznie wrodzonych wad metabolizmu, w ktérych podsta-

wowa i czesto jedyng forma leczenia jest odpowiednia dieta.
Oznacza to, ze aby utrzymac organizm w rownowadze
metabolicznej, czyli zatrzymac lub spowolni¢ postep cho-
roby, niezbedne jest przestrzeganie diety przez cate zycie.

Warunkiem koniecznym do szybkiego wdrozenia leczenia
dietetycznego jest wczesna diagnoza. W miejsce wyita-
czonych produktéw niedozwolonych, dla prawidtowego
zbilansowania diety niezbedne jest wigczenie produktow

4

W Polsce jest kilkudziesieciu chorych cierpigcych na nocng napadowa hemoglobinurie. Leczenie nowoczesnym,

ale kosztownym lekiem, jest wcigz niedostepne w naszym kraju.

ocna napadowa hemoglobinuria to
niezwykle rzadka choroba nabyta.
Bardzo czesto rozpoczyna sie
u ludzi mtodych, okoto drugiej, trze-
ciej dekady zycia. Mozna z nig zy¢ wiele lat,
nie wiedzac o jej istnieniu, a w szczegdlnych
przypadkach moze dojé¢ do jej manifestacji,
np. u kobiety w cigzy lub podczas infekcji.
Objawia sig niedokrwistoscig hemolityczna.
U pacjentow dochodzi do niszczenia krwi-
nek czerwonych, wystepuje takze szereg
dodatkowych objawdéw. Sg one bardzo nie-

jest cytometria przeptywowa. Na jego pod-
stawie mozna definitywnie stwierdzi¢, ze
mamy do czynienia wtasnie z tg choroba.
Dla lekarzy niestety nie zawsze pierwsze,
nawet bardzo dramatyczne objawy ozna-
czajg na te chorobe. Pierwszym objawem,
z ktérym chory zgtasza sie do szpitala, moze
by¢ zakrzepica zyt jamy brzusznej, np. zyt
watrobowych zagrazajgca zyciu. Chory na
poczatku nie trafia do hematologa, tylko
wykonuje mu sie transplantacje watroby,
ktora koniczy sie sukcesem, ale niestety po

terapii lekowej. W tym celu wykonuje sie
przetaczanie krwi. W wyniku tego lecze-
nia, stan pacjenta sie poprawia, ale prze-
toczenia to duza ingerencja w organizm
cztowieka, a krew moze zostac¢ odrzucona.
Okoto 35 proc. pacjentow, ktdrzy sg leczeni
wedtug najlepszych metod dostepnych
w naszym kraju, bez zastosowania najnow-
szego leku, umiera w ciggu pieciu pierw-
szych lat choroby.

Na $wiecie nocng napadowa hemoglobi-
nurie leczy sie preparatem o nazwie ekuli-
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programoéw bedacych w przygotowaniu,
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badan fazy I-lll, aktywnie rekrutujacych
pacjentéw w 24 krajach

badawczej w zakresie obszaréw
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CHOROBY RZADKIE W LICZBACH'

'o% Zidentyfikowano 7000
07 choréb rzadkich i zaburzen

\\‘ 80 % choréb rzadkich

ma pochodzenie genetyczne

Dotycza 350M ludzi na $wiecie

rzadkich rozpoczyna sie w dziecinstwie

%f Szacuje sie, ze 50% chorob
I

. - j= =) pochodzacych ze specjalnej produkcji. Sa to zbozowe bezpieczne i czesto zabijajg chorych. Te krétkim czasie choroba nawraca. zumab. Jest to substancja, ktdra powoduije,
- ﬁf' M " odpowiedniki (chleb, makarony, ryz, maka), o 10-20-krotnie objawy to zakrzepica, nadcisnienie ptucne, Jako hematolog, staram sie edukowac ze krwinka czerwona przestaje sie rozpa- "RARE Disease: Facts and Statistics, Global Genes https://globalgenes.org/rare-diseases-facts-statistics/
uitin Mie | iciiis mniejszej zawartosci biatka niz w produktach tradycyjnych. niewydolno$¢ nerek. Chorzy skarzg sie na lekarzy innych specjalnosci i méwic¢ im da¢ w krwioobiegu chorego. Mimo tego, R R i g f
M-. S -I-_ Prof. dr hab. n. med. komplletnyfbrik_si’ry, ktéry nie pozwala na oti)stlnifniuteé ulgra rz?dkiedj chorr?by. Chce ze r;ie Iechzymy przyczygy,ktylko objawy, to Dowiedz Sig wiecej na Shire.com
: - ] | ) ) ) ) : normalne funkcjonowanie. aby lekarze, kiedy trafiajg do nich pacjenci u chorych ustepuje niedokrwistos¢, zme- . ) L]
. (R - Wozesna diagnoza i systematyczne monitorowanie, Jerzy Windyga Podstawa diagnostyki jest specjalista,  z ciezkg zakrzepicg o nietypowej lokaliza- czenie, pacjent nie wymaga przetoczen e £hlre
iy G i zaréwno postepowania dietetycznego, jak i farmakolo- Kierownik Zaktadu Hemostazy ktory wie o istnieniu takiej choroby. Lekarz  ji, wzigli pod uwage mozliwosé, ze moze krwi, hospitalizacji. W Polsce lek niestety e e g T e

gicznego, poprawia efekty leczenia i pomysine rokowanie.
Niezbedne sg dalsze rozwigzania systemowe, rozporzadzenia
i ustawy MZ (brak ustawy o zawodzie dietetyka), ktdre sku-
tecznie wptyng na poprawe i koordynacje opieki zdrowotnej,
umozliwiajgc osobom z wrodzonymi wadami metabolizmu,
osiggniecie jak najlepszej jakosciich zycia.

musi powigza¢ objawy kliniczne z tymi,
ktore przedstawia pacjent, a takze udo-
wodnié, ze przyczyna niedokrwistosci jest
zjawisko hemolizy. W tym celu zleca sie
szereg badarn laboratoryjnych oraz specjali-
styczny, ale dostepny w Polsce test, ktérym

to by¢ witasnie nocna napadowa hemo-
globinuria i skonsultowali przypadek takze
z hematologiem.

W Polsce leczy sie przede wszystkim
powiktania nocnej napadowej hemoglo-
binurii, bez zastosowania nowoczesnej

nie jest refundowany, poniewaz leczenie
jest bardzo drogie. Ale uwazam, ze pacjen-
téw z nocng napadowa hemoglobinurig nie
ma wielu, dlatego w interesie obywateli
naszego panstwa jest to, zeby byt on dostepny
i mogt ratowac zycie takze naszym chorym.

Shire Pharmaceutical Holdings Ireland Limited lub jej spdtek zaleznych.
Baxalta Poland Sp. z 0.0.

ul. Ksiazeca 4, 00-498 Warszawa

tel. +48 22 223 03 00
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Przedstawione informacije nie zastepujg porad profesjonalnych i/lub medycznych.
W celu uzyskania dalszych informaciji nalezy skontaktowa¢ sie z personelem medycznym.
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PANEL EKSPERTOW

pod lupa ekspertow

Moze objawiac sie infekcjg, zmeczeniem lub bdlem plecdow. Szpiczak plazmocytowy to choroba
nowotworowa, ktorg wykrywa sie w Polsce u okoto 1 500 osdb rocznie. Nowoczesne terapie pozwalajg
wydtuzac zycie chorych. Dzieki nim pacjenci moga zy¢ dwa razy dtuzej niz jeszcze kilka lat temui.

L}

T

Prof. dr hab. n. med.

Krzysztof Giannopoulos
Klinika Hematoonkologii | Transplantacji Szpiku
w Lublinie

zpiczak plazmocytowy jest trzecig pod wzgle-

dem liczby nowo zarejestrowanych przypad-

kéw, choroba nowotworowa uktadu limfo-

idalnego u dorostych w Polsce. Szpiczak jest

choroba nieprawidlowych plazmocytéow
wystepujacych przede wszystkim w szpiku kostnym
i wytwarzajacym nieprawidlowe bialko - tak zwane
biatko monoklonalne.

Objawy szpiczaka zalezg zaréwno od wpltywu niepra-
widlowych komorek szpiczakowych na komérki szpiku
kostnego, jak réowniez konsekwencji nadmiaru biatka
monoklonalnego. Do najczestszych nalezg: oslabienie,
niedokrwistos¢, bole kostne i czeste infekcje. W bada-
niach laboratoryjnych obserwuje sie niedokrwistosc,
podwyzszone wartosci OB i biatkomocz. Obecnie zmie-
nia sie podejscie do leczenia chorych na szpiczaka. O ile
nadal nie kazdy chory wymaga rozpoczecia leczenia, bo
wystepuja postacie bezobjawowe, to u niektérych cho-
rych leczenie wprowadzane jest wczesniej, zanim doj-
dzie do uszkodzenia narzadéw, w oparciu o biologiczne
wykladniki aktywnosci choroby. Dlatego wczesna dia-
gnoza jest niezwykle wazna. Niestety przytoczone wyzej
objawy szpiczaka plazmocytowego nie sa charaktery-
styczne, np.: dolegliwosci bélowe u chorych powyzej
60. roku zycia wystepuja bardzo czesto. Podobnie nie-
ktore objawy moga by¢ thumaczone innymi chorobami,
np.: niewydolnos¢ nerek i biatkomocz, moga by¢ taczone
z powszechnie wystepujaca cukrzyca. Do postawienia
diagnozy potrzebne jest badanie szpiku kostnego oraz
wykazanie obecnosci biatka monoklonalnego. Oba bada-
nia sa dostepne u specjalistow i najczesciej rozpoznanie
jest stawiane przez lekarza hematologa.

Niezwykle wazng role w stawianiu podejrzenia szpi-
czaka plazmocytowego odgrywa lekarz rodzinny, mogacy
analizowa¢ objawy i dokonujacy wstepnej diagnostyki
réznicowej. W panelu badan podstawowych lekarza
rodzinnego wystepuje analiza moczu, morfologia krwi,
OB oraz podstawowe parametry biochemiczne. Na ich
podstawie oraz analizujac objawy, lekarz rodzinny moze
postawi¢ podejrzenie szpiczaka. U ponad 80 proc. cho-
rych obserwuje sie zwigkszone wartosci OB, ktore jest
badaniem tanim. OB, czyli odczyn Biernackiego, wska-
zuje na zaburzenia pomiedzy frakcjami biatek osocza,
powodujace szybsze opadanie krwinek czerwonych.
U chorych na szpiczaka, ze wzgledu na wystepowanie
biatka monoklonalnego, wartosci OB sa podwyzszone -
u niektérych nawet do wartosci trzycyfrowych. Dodat-
kowo, warto zwrdci¢ uwage na niewielka amplitude OB po
1i2 godzinach oraz rzadkie podwyzszenie wartosci biatka
Creaktywnego (CRP). Ze wzgledu na fatwos¢ i powszech-
no$¢ wykonania oznaczenia CRP, w wielu praktykach
lekarskich zrezygnowano z oznaczania OB, przyréwnu-
jac oba badania, jako narzedzia oceny zapalenia. Bardziej
specjalistyczne analizy biatek osocza - elektroforeza bialek
iimmunofiksacja - s3 rzadziej wykonywane przez leka-
17a rodzinnego, cho¢ juz wyniki tego pierwszego moga
ujawni¢ podejrzenie obecnosci nieprawidlowego biatka
monoklonalnego we krwi. Jest to niezwykle istotne, bo
dla hematologa chory z biatkiem monoklonalnym i podej-
1zeniem szpiczaka wymaga przyspieszonej diagnostyki.

Drmed. Dominik Dytfeld
Katedra i Klinika Hematologii
i Transplantacji Szpiku Uniwersytetu

Medycznego im. Karola Marcinkowskiego
w Poznaniu

zpiczak plazmocytowy to nieuleczalna cho-

roba nowotworowa, rozpoznawana u okoto

1500 0s6b rocznie w Polsce, liczba ta jest jed-

nak niedoszacowana ze wzgledu na trudnos¢

w rozpoznaniu schorzenia. Dzieki nowo-
czesnym lekom, czas przezycia pacjentéw ulegt podwo-
jeniu i obecnie w Europie wynosi okoto szesciu lat.
W Polsce od okolo dziesieciu lat dostepne sa trzy nowo-
czesne terapie przeciwszpiczakowe. Dwie z grupy tzw.:
immunomodulujacych - talidomid oraz lenalidomid, sa
stosowane doustnie. Trzecia substancja to bortezomib,
inhibitor proteasomu, ktory jest podawany dozylnie lub
podskornie. Leczenie tej choroby polega na podawaniu
tych substancji w réznych kombinacjach i sekwencjach,
niestety wezesniej czy pézniej szpiczak staje si¢ oporny
na stosowane preparaty. Obecnie lekarze staraja sie
przede wszystkim mozliwie wydtuzy¢ zycie pacjenta
dzieki jeszcze nowszym lekom. Im wiecej tych substancji
maja do dyspozydji, tym wieksza szansa na wydtuzenie
zycia chorego oraz poprawe jego jakosci.

Bardzo duzy postep w leczeniu szpiczaka, szczegolnie
opornego i nawrotowego, dokonat si¢ w ciggu ostatnich
trzech lat. Dzieki jeszcze nowszym preparatom, mamy
lepsze perspektywy dla pacjentow cierpigcych na te cho-
robe. Jedna z tych substancji jest zarejestrowany przez
europejskie oraz amerykanskie agencje (EMA oraz FDA)
pomalidomid, preparat immunomodulujacy trzeciej
generadji, ktory przelamuje u czesci pacjentéw opornosé
na wczesniej stosowane leki z tej grupy. Jest preparatem
nowoczesniejszym, skuteczniejszym, silniejszym od sub-
stancji starszych generacji. Pomalidomid nie wymaga
modyfikacji dawki w przypadku niewydolnosci nerek,
pozbawiony jest neurotoksycznosci, czyli dziatania nie-
pozadanego obserwowanego przy stosowaniu niektérych
starszych lekéw. Neurotoksycznos¢ ta objawia sie bardzo
ucigzliwym pieczeniem, a niekiedy nawet bélem stép
i dloni, czyli tzw.: neuropatia. Neuropatia moze przyj-
mowac forme motoryczng, co w skrajnych przypadkach
moze ogranicza¢ pacjenta ruchowo, doprowadzajac do
inwalidztwa. Jest to dla pacjentéw tak bardzo uciazliwe,
ze wielu z nich musi przyjmowac leki przeciwbdlowe,
nawet te najsilniejsze, zawierajace morfine, a u niekto-
rych zmuszeni jesteSmy przerwac terapie.

Pomalidomid, podobnie jak i inne, zarejestrowane
od 2013 roku substancje przeciwszpiczakowe, takie jak
karfilzomib czy daratumumab, adresowany jest przede
wszystkim do pacjentéw, u ktérych zostaly wykorzy-
stane wszystkie obecnie dostepne mozliwosci leczenia
i nie mozemy zaproponowac juz niczego innego. Dzieki
tym nowoczesnym terapiom moglibysmy wydtuzy¢ zycie
Ppacjenta o kolejne miesigce. Niestety - ani pomalidomid,
ani zaden z innych najnowszych preparatow przeciwszpi-
czakowych, nie s jeszcze w Polsce refundowane. Pacjenci
tym samym nie mogg skorzystac z tych terapii. Mamy
jednak nadzieje, Ze zmieni sie to w najblizszym czasie
ize bedziemy mieli mozliwos¢ jeszcze skuteczniejszego
leczenia szpiczaka w naszym kraju. Nalezy podkresli¢,
ze kazde nowe rozwiazanie daje szanse na przedtuzenie
zycia i uSmierzenie bolu oraz cierpienia pacjentow z ta
ciezka i nieuleczalna chorobg nowotworows.

Prof. Anna Dmoszynska
Przewodniczgca Polskiej Grupy
Szpiczakowsj

ytuacja chorych na szpiczaka w Polsce

jest dos¢ dobra, ale nie oznacza to, ze nie

moglaby by¢ lepsza. Obecnie pacjenci

w naszym kraju maja dostep do nowych

terapii przeciwszpiczakowych stosowa-
nych na calym swiecie, takich jak talidomid, lena-
lidomid i bortezomib. Substancje te zwykle koja-
rZzone sa ze soba i deksametazonem. Spowodowalo to
w ostatnim czasie podwojenie dtugosci Zycia pacjen-
tow ze szpiczakiem.

Gorzej wyglada sytuacja chorych, ktérzy sa oporni
na leczenie poczatkowe (pierwszej linii), poniewaz
w Polsce jeszcze nie maja dostepu do najnowszych
lekéw, w odniesieniu do leczenia refundowanego
przez Narodowy Fundusz Zdrowia. Leki te dostepne sa
w niektorych krajach Unii Europejskiej, ale tez nie we
wszystkich. Liczymy na dostepnos¢ w pierwszej linii
lenalidomidu dla chorych, ktdrzy nie kwalifikuja sie
do transplantacji komérek krwiotwodrczych, a takze
leku, ktéry bylby stosowany u chorych opornych na
leczenie. Stosowane w Polsce leki podawane sa doust-
nie lub podskérnie, wiec chory do szpitala zglasza sie
tylko na jego podanie i wizyty kontrolne.

Szpiczak jest chorobg nieuleczalng, czesto bar-
dzo bolesna, szczegdlnie w poczatkowej fazie, kiedy
u chorych wystepuja zlamania kosci lub ciezkie infek-
cje. Staramy sie jednak zawsze namawiac pacjentéw,
aby dopoki sa na silach, pozostawali aktywni zawo-
dowo, poniewaz pozwoli im to cho¢ na chwile prze-
sta¢ myslec o chorobie. Gléwne potrzeby chorych
na szpiczaka w Polsce, to przede wszystkim dostep
do osrodkéw klinicznych prowadzacych badania kli-
niczne z najnowszymi lekami, ale takze szybkie posta-
wienie wlasciwego rozpoznania. Wczesna diagnoza
i wdrozenie leczenia w wypadku tej choroby jest dla
pacjenta bardzo wazne, gdyz moze zapobiec rozwo-
jowi zmian narzadowych, takich jak niewydolnos¢
nerek czy destrukcja ukladu kostnego, przyczyniajac
si¢ jednoczesnie do przedtuzenia zycia.

W Polsce ciggle za malo jest osrodkéw hematologicz-
nych wyspecjalizowanych w leczeniu szpiczaka pla-
zmocytowego, za malo tez jest lekarzy hematologow.
Dla pacjentéw ze szpiczakiem niezbedna jest takze
kompleksowa opieka rehabilitacyjna i psychologiczna.

W Polsce obecnie bardzo preznie dzialaja fundacje
pomagajace chorym na szpiczaka. Fundacja Caritas
i Polskie Stowarzyszenie Pomocy Chorym na Szpi-
czaka, organizujac spotkania i szkolenia dla pacjen-
tow z calej Polski, sa dla nich ogromnym wspar-
ciem. Podczas tych spotkani mozna porozmawiaé
zlekarzami, otrzymac porady dotyczace rehabilitacji,
odzywiania, mozliwosci leczenia szpiczaka. Organi-
zacje pacjenckie wydaja takze rézne poradniki dla
chorych. To bardzo potrzebna pomoc, ktéra chorzy
i lekarze niezwykle sobie cenig.
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szansa dla chorych na hemofilie

Bogdan Gajewski
Przewodniczacy Polskiego
Stowarzyszenia Chorych
na Hemofilie

Dlaczego profilaktyka czasami zawodzi
i chorzy wciaz maja wylewy?

Na $wiecie chorych na hemofilie leczy sie zupelnie
inaczej. Pacjenci poddawani sa dokladnej ocenie
ogolnego stanu zdrowia. Dobierany jest dla nich
indywidualny sposdb leczenia. U wielu pacjentéw
stosuje sie tez czynniki krzepniecia o przedtuzo-
nym czasie dzialania. Ich zaleta jest to, Ze podaje
sie je rzadziej niz tradycyjne leki starszej generacji,
moga tez lepiej chroni¢ przed krwawieniami, a jest
to szczegolnie wazne w leczeniu dzieci chorych na
hemofilie. Dobra profilaktyka pozwala zaoszcze-
dzi¢ pieniadze. Dzigki skutecznej profilaktyce cho-
1zy moga praktycznie normalnie i aktywnie zy¢.

Jakie sa standardy leczenia chorych na hemo-
filie w Polsce, a jakie na swiecie?

Trudno méwic o standardach leczenia hemofilii
w osrodkach leczenia w Polsce, poniewaz ze wzgle-

doéw organizacyjnych oraz zlej wyceny nie moga
one powstac i rozwinac sie. Moge opowiedzie¢,
jak to wyglada w Irlandii, gdzie wyjechal jeden
z naszych chorych. Jest on aktywny zawodowo
iradzi sobie dobrze pomimo cigzkiej postaci hemo-
filii. W poradni lekarz wyznaczyl czas péltrwania
czynnika krzepniecia w jego organizmie. Na tej pod-
stawie zalecit leczenie. Ze wzgledu na krétki czas
péltrwania czynnika krzepniecia, zalecil przyjmo-
wanie czynnika co drugi dzieil. Poniewaz jednak
nadal dochodzito do krwawien, pojawialy sie tez
problemy z wstrzyknieciami dozylnymi. Czasem
nawet pielegniarki musiaty wlkluwac sie do zyt na
powierzchni stop. Lekarz zmienit lek na dtugodzia-
lajacy, ktory zapewniat lepsza ochrone przed krwa-
wieniami i umozliwil zmniejszenie czestotliwosci
bardzo klopotliwych wstrzyknie¢. Chory rozwinat
sie zawodowo, a dzigki skutecznemu leczeniu pro-
filaktycznemu unika poglebienia niepelnospraw-
nosci. Na $wiecie standardem sa osrodki leczenia
chorych na hemofilig, ktére oferujg dobra opieke
ambulatoryjna i zapewniaja odpowiednio dobrany,
zindywidualizowany sposéb leczenia. Mam nadzieje,
Ze takie osrodki wkrétce powstana i rozwing sie
takze i w Polsce.

Co zapowiadal Narodowy Program Lecze-
nia Chorych na Hemofili¢ i Pokrewne Skazy
Krwotoczne?

Program zapewnit pacjentom dobry dostep do czyn-
nikéw krzepniecia na terenie calego kraju. Jest to
bardzo wazne, bo dobry dostep i szybkie podanie
leku chroni nas przed groZznymi powiklaniami
hemofilii. Program powstat przy wspoétpracy wielu

B W Polsce na hemofilie i pokrewne skazy
krwotoczne choruje ponad 5 tys. oséb (dane
Instytutu Hematologii i Transfuzjologii z marca
2016 roku). Chorzy potrzebujg statej opieki
medycznej, a takze stosowania lekdw, ktdre
w najlepszy sposob moga ich chronic przed
krwawieniami. Niestety, leki najnowszej gene-
racji nie sg jeszcze dostepne w Polsce.

wybitnych specjalistow w dziedzinie hematologii,
ale niestety nie jest w pelni realizowany.

Czego brakuje chorym na hemofilie?

Przede wszystkim osrodkéw kompleksowego lecze-
nia, ktore zgodnie z programem powinny powstac,
a ktorych powstanie caly czas przekladano. Obecna
sytuacja wyglada tak, Zze nawet w osrodku referen-
cyjnym, ktérym jest Instytut Hematologii i Trans-
fuzjologii w Warszawie, na wizyte u specjalisty cho-
rzy musza niekiedy czekac kilka miesigcy. Pacjenci
chorzy na hemofili¢ wymagaja czasem bardzo pilnej
konsultacji, a jej odkladanie powoduje zagrozenie
dla ich zdrowia oraz zycia.

Co mysli Pan na temat nowych czynnikéw
krzepniecia o przedluzonym okresie péttrwania,
w poréwnaniu do konwencjonalnych (zaréwno
osoczowych jak i rekombinowanych)?

Czynniki o przedtuzonem okresie dziatania sg nie-
watpliwie postepem w leczeniu hemofilii. Pacjenci
7 ta sama postacia skazy krwotocznej maja rézne ten-
dengje do krwawieri - u jednych pacjentéw te same
leki dzialaja krécej, a u innych dtuzej, w zwigzku
z czym pacjenci ci w réznym stopniu sa chronieni
przed krwawieniami.

Planujgc leczenie profilaktyczne, nalezy tez
uwzglednia¢ rézne poziomy aktywnosci pacjen-
tow: jedni prowadza siedzacy tryb zycia, inni raczej
dynamiczny, ktory moze bardziej sprzyjac krwawie-
niom. Nowe czynniki krzepnigcia moga stanowi¢
alternatywe dla takich chorych. Lekarz powinien
mie¢ mozliwos¢ skorzystania z najbardziej opty-
malnej terapii, uwzgledniajac wszystkie te uwa-
runkowania, przebieg choroby, jak réwniez rodzaj
czynnika krzepniecia (konwencjonalny lub lek
o wydluzonym czasie dzialania).

Narodowy Program Leczenia Chorych na Hemo-
filie koriczy sie w 2018 roku. Czy jest szansa, Ze
powstanie jego kolejna edycja?

Polska nadal odbiega od swiatowych standardéw
leczenia hemofilii. Chcieliby$my, aby nowa edycja
programu zapewniata kompleksowq opieke, indy-
widualizacje leczenia i aby program dawat szanse
na nowoczesne leczenie wszystkim pacjentom, kto-
1Zy tego wymagaja - uwzgledniajac zmiany w lecze-
niu i dobry dostep do nowszych lekéw. Bardzo wazna
jest tez zmiana procedur wyceny leczenia chorych
na hemofilie, aby to leczenie nie zalamalo sig i moglo
nadal w Polsce funkcjonowaé. Obecnie NFZ nie
refunduje rzeczywistych kosztow leczenia chorych
na hemofilie. B

HEMOFILIA

podan dozylnych

Tak przedstawia sie czestotliwose
przyjmowania lekow w przypadku
konwencjonalnych czynnikow
krzepniecia.

Tak zmniejsza sie czestotliwose
przyjmowania lekow w przypadku
czynnika o przedtuzonym
okresie pottrwania.

Prof. dr hab. n. med.
Jerzy Windyga

Kierownik Zakfadu Hemostazy
i Chorob Metabolicznych w Warszawie

Czym s3 nowoczesne czynniki krzepniecia i jak moga poméc chorym na hemofilie?
Idea czynnikéw o przedtuzonym dzialaniu jest bardzo prosta - przy pomocy niezwykle
zaawansowanych technologii, czynnik krzepniecia, czyli biatko, mozemy zmienic¢. Poprzez
manipulacje lub doczepienie sprawiamy, Ze zyje ono dluzej w krwioobiegu pacjenta. Dzieki
temu chory moze by¢ leczony profilaktycznie, co jest absolutnie rekomendowana, obec-
nie najlepsza metoda leczenia hemofilii. Dzieki nowoczesnym czynnikom krzepniecia
nie mamy do czynienia z powstrzymywaniem powstalych juz krwawien, tylko wyprze-
dzamy je i zapobiegamy ich powstawaniu. Czas péttrwania obecnie uzywanych czynni-
kow krzepniecia wynosi kilkanascie godzin. Dla pacjentéw oznacza to koniecznos¢ wyko-
nywania zastrzykow nawet co drugi dzieri. Nowoczesne czynniki krzepniecia pozwalajg
zmniejszy¢ liczbe podan leku nawet o jedna trzecia. W roku moze to by¢ dla pacjenta nawet
50-60 zastrzykow mniej.

Kolejnym aspektem stosowania nowoczesnych czynnikéw krzepniecia jest mozliwos¢
utrzymania naleznej wartosci czynnika w organizmie czlowieka, ktéra pozwala na nor-
malne funkcjonowanie. Dzigki temu pacjenci nie krwawia samoistnie, a krwawienia przy
urazach sa znacznie stabsze niz przy standardowych lekach. Takie dzialania przede wszyst-
kim zwigkszaja skutecznos¢ leczenia, a u pacjentéow nie dochodzi do urazow wewnetrz-
nych i zniszczenia stawow.

Czy na $wiecie stosuje si¢ jeszcze inne nowoczesne metody leczenia hemofilii?
Trwaja takze badania nad lekami, ktore nie sg typowymi czynnikami krzepniecia, ale moga
pozwoli¢ uzyskac u chorych catkowite zabezpieczenie przed krwawieniami. Czasteczki,
ktore sa obecnie w opracowaniu, wykazuja skutecznos¢ w leczeniu hemofilii typu A. Poda-
wane sg podskdrnie i nalezy je przyjmowac tylko raz w miesiacu. Ta metoda leczenia moze
calkowicie zrewolucjonizowac leczenie hemofilii.

Czy jest szansa na to, ze kiedys lekarze beda w stanie calkowicie wyleczy¢ pacjenta
z hemofilia?

Mysle, ze tak - kolejne proby kliniczne, o ktérych warto wspomnie¢, prowadzone sa
nad terapig genowa. Ma by¢ ona szansa dla chorych na hemofilie typu B pacjentéow
i zostaje wszczepiony gen, dzigki ktéremu watroba zaczyna syntetyzowac biatko, ktérego
mu brakuje. Ta nowoczesna terapia to szansa na catkowite wyleczenie chorych z hemofilia
typu B. Oczywiscie ta metoda przechodzi jeszcze proby kliniczne i jest caly czas dopracowy-
wana, ale mamy nadziej¢, Ze juz niedtugo bedziemy mogli leczy¢ nig naszych pacjentéw.

Jakie zmiany sa potrzebne w Polsce, aby zapewnic pacjentom jeszcze lepsze leczenie?
Choroby rzadkie, jak sama nazwa wskazuje, wystepuja bardzo rzadko. Wielu lekarzy
w swojej karierze nigdy nie spotka pacjenta z takg choroba, dlatego nie mamy wielu spe-
cjalistow zajmujgcych sie takimi przypadkami. Tak wiec nalezy kumulowac wiedze i facho-
wos¢ odnosnie choréb rzadkich w osrodkach, ktérych liczba powinna by¢ taka, zeby zapew-
ni¢ opieke nad chorymi na danym terytorium. W kazdym wojewdédztwie powinien by¢
jeden osrodek dla dzieci i jeden dla dorostych, ktory leczy hemofilie. Powinien zapewniac
podstawowe leczenie pacjentom oraz niezbedne leki. Natomiast na terenie kraju powinno
dziala¢ kilka wigekszych, jeszcze bardziej wyspecjalizowanych placowek, ktére beda poma-
gac pacjentowi, gdy dochodzi do wigkszych probleméw. Chorzy na hemofilie przez to, ze
teraz Zyja dluzej, choruja takze na inne choroby, nowotwory, migotanie przedsionkéw.
Leczenie takiego pacjenta jest niezwykle trudne i wymaga fachowej wiedzy. Zalezy nam
na tym, zeby jedno miejsce koordynowalo leczenie pacjentéw z najbardziej skomplikowa-
nymi problemami zdrowotnymi.

Na swiecie leczenie hemofilii jest na wyzszym poziomie niz w Polsce. Czy jest
szansa, ze zmiany organizacyjne, likwidacja Narodowego Funduszu Zdrowia,
poprawia sytuacje pacjentéw z ta choroba?

Lekarze nie boja sie zmian organizacyjnych, ale zalezy nam na tym, zeby te zmiany nie
skomplikowaly Zycia pacjentéw. Leczenie hemofilii w Polsce, w poréwnaniu z sytuacja
sprzed kilku lat, jest na o wiele wyzszym poziomie. W Polsce obecnie wykonuije sig trans-
plantacje watroby u chorych z hemofilia, ktdre kornczg sie sukcesem. Operowalismy takze
kilkuset chorych, ktérzy przez krwawienia mieli catkowicie zniszczone stawy.

Bardzo wazna jest tez zmiana procedur wyceny leczenia chorych na hemofilie. Stawki
placone szpitalom sg skandalicznie niskie. Za te pieniadze nie da sie¢ wykonywac badan
i leczy¢ pacjenta. Taka sytuacja sprawia, ze pacjenci z hemofilig sg niechciani przez szpi-
tale. My w naszym Instytucie, oczywiscie mimo wszystko bedziemy leczy¢ chorych na
hemofilie, bo sie na tym znamy i w tym specjalizujemy, ale do czasu, az nasza placowka
nie zbankrutuje, a przy obecnym finansowaniu jest to niestety mozliwe. Taka polityka
finansowania powoduje zacofanie w danej dziedzinie medycznej. Szpitale nie rozwijaja sie,
a pacjentéw wola odsyla¢ do innych placowek, zeby pozbyc¢ sie probleméw. H
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Tak przedstawia sie czestotliwosc
przyjmowania lekow w przypadku
konwencjonalnych czynnikow
krzepniecia.

Tak zmniejsza sie czestotliwose
przyjmowania lekow w przypadku
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MATERIALY PRZYGOTOWANE | POCHODZACE OD MEDIAPLANET



PO/TNX/17/0009

LECZENIE OSTREJ BIALACZKI PROMIELOCY TOWEJ
BEZ CHEMIOTERAPII

¥ Biataczka promielocytowa to jeden

Z typow ostrej biataczki szpikowej, ktory
rozwija sie bardzo szybko w organizmie
chorego. Biataczka promielocytowa

u rasy biatej wystepuje rzadko, duzo
czesciej spotykana jest u ludzi rasy
orientalnej, np. w Chinach. W wiekszo-
$ci przypadkow jest ona spowodowana
translokacjg chromosomaow, czyli

Prof. dr hab. n. med

¥ Przeprowadzone w ostatnich
latach badania daty mozliwosé
leczenia jednego z podtypdw ostrej
biataczki szpikowej bez zastosowania
chemioterapii. Jesli chory na ostra
biataczke promielocytowa szybko trafi
do specjalisty, ma ogromne szanse
na catkowite wyleczenie choroby.

Prof. dr hab. n. med.

Wiestaw W. Jedrzejczak

Specjalista hematolog

procz typowych objawéw biataczko-
wych, takich jak ostabienie, zawroty
gtowy, zastabniecia, fatwa meczli-
wosc¢, infekcje, biataczka promielo-
cytowa charakteryzuje sie skazg krwotoczna.
U chorych pojawiaja sie zasinienia, wybroczyny
i obfite krwawienia z bton $luzowych na pod-
tozu tzw. zespotu wykrzepiania wewnatrzna-
czyniowego. To wiasnie krwotoki sg najwigk-

defektem genetycznym.

wykrzepiania. W dalszej diagnostyce wykony-
wane sg badania szpiku oraz badania mole-
kularne. Dla pacjentow z biataczkg promielo-
cytowa bardzo wazne jest, aby jak najszybciej
trafili do wyspecjalizowanego osrodka zajmu-
jacego sie leczeniem ostrych biataczek szpiko-
wych. W takiej placéwce pacjent poddawany
jest kompleksowym badaniom oraz zostaje
wigczone leczenie, ktére zapobiegnie szybkiej

JESLI ZOSTANIE OPANOWANY WCZESNY
ETAP CHOROBY, DALSZE LECZENIE

Agnieszka Wierzbowska
Specjalista hematolog

stra biataczka promielocytowa to

choroba, w ktorej leczeniu doko-

nat sie najwiekszy postep sposrod
wszystkich typdw ostrych biataczek.

Obecnie jest ona niemal catkowicie wyleczalna.
Przetom nastapit po wigczeniu pierwszej
terapii celowanej. Pacjentom podano prepa-
rat, ktéry wnika do chorych komoérek nowo-
tworowych i stymuluje ich dojrzewanie do
prawidtowych krwinek biatych. Dzieki dota-
czeniu tego leku do chemioterapii, udaje sie
uzyskac remisje choroby u 90-95 proc. cho-
rych z biataczkg promielocytowa, a wielolet-
nie przezycie (powyzej 5 lat) u 85-90 proc.
Bardzo wazne jest, aby zastosowac te terapie

Niedawno zostaty opublikowane wyniki
badan, ktére wykazuja kolejny przetom w lecze-
niu ostrej biataczki promielocytowej. Naukowcy
zastosowali leczenie, w ktérym potaczyli sku-
teczne metody poczatkowej terapii z nowym
leczeniem celowanym. Okazato sie, ze taka
kombinacja przyniosta jeszcze lepsze skutki.
Remisje choroby stwierdzono u wszystkich leczo-
nych chorych, a u 98 proc. wieloletnie przezycie
w remisji. Ogromna zaletq takiej terapii jest cat-
kowite wytaczenie z niej cytostatykow. Dzigki
temu mozna unikng¢ powaznych dziatan nie-
pozadanych. Oczywiscie przy zastosowaniu
nowych preparatéw moga takze wystapic¢
skutki uboczne, ale sg one tagodniejsze niz

JEST BARDZO SKUTECZNE | UMOZLIWIA
CHORYM WIELOLETNIE ZYCIE.

szym niebezpieczenstwem dla pacjentow
z tym typem ostrej biataczki szpikowej, ponie-
waz moga prowadzi¢ do trwatych uszkodzen
organdw. Nieleczona biataczka promielocytowa
moze spowodowa¢ $mier¢ pacjenta, nawet
w ciggu kilku dni.

Chorzy z biataczkg promielocytowa naj-
czesciej zgtaszajg sie do lekarza z powodu
obfitych krwotokdw z nosa czy dzigset, ale
takze z powodu anginy lub innej infekgcji. Juz
po wykonaniu rutynowych badan, takich jak
morfologia krwi, mozna podejrzewac zacho-
rowanie na ten typ biataczki. Dodatkowo,
w przypadku biataczki promielocytowej powinno
sie wykonac takie badanie, jak koagulogram,
czyli badanie krzepniecia. Dzieki temu badaniu
mozna wykry¢ zespdt wewnatrznaczyniowego

$mierci z powodu krwawienia. Szybka reakcja,
odpowiednia opieka i leczenie, prawie zawsze
zapewniajg pacjentom remisje choroby.

Obecnie leczenie pacjenta w Polsce polega
na stosowaniu terapii celowanej i cytostaty-
kow. Takie skojarzone leczenie daje bardzo
dobre wyniki.

Jesli zostanie opanowany wczesny etap
choroby, dalsze leczenie jest bardzo sku-
teczne i umozliwia chorym wieloletnie zycie.
Jest to tez pierwszy rodzaj ostrej biataczki
szpikowej, gdzie dzieki zastosowaniu nowo-
czesnych preparatéw, mozna uzyskac ten
skutek bez wykorzystania cytostatykow,
czyli potocznie zwanej chemioterapii. Dzigki
temu pacjenci moga unikng¢ wielu powaz-
nych powiktan.

jak najwczesniej (juz w przypadku podejrzenia w przypadku zastosowania chemioterapii.

NIEDAWNO ZOSTALY OPUBLIKOWANE
WYNIKI BADAN, KTORE WYKAZUJA
KOLEJNY PRZELOM W LECZENIU OSTREJ
BIALACZKI PROMIELOCYTOWELJ.

choroby). Dzieki temu udaje sie powstrzymac
ciezkie w skutkach krwotoki, ktére sg charak-
terystyczne dla tego typu biataczki i bardzo
niebezpieczne dla chorych. Po potwierdze-
niu choroby podaje sie takze cytostatyk. Taki
sposob leczenia jest bardzo skuteczny, ale jak
w kazdym przypadku zastosowania chemio-
terapii, moze nies¢ za sobg ciezkie powikta-
nia, takie jak infekcje, wtérne nowotwory, czy
uszkodzenie serca.

Dotychczas na swiecie i w Polsce terapia celo-
wana byta stosowana tylko w leczeniu opornej
albo nawrotowej ostrej biataczki promielocyto-
wej. Dzieki swietnym wynikom badan uzyskanym
przez naukowcow kilka miesiecy temu, nowa
metoda zostata dopuszczona przez Europejska
Agencje Lekoéw do leczenia biataczki promielo-
cytowej o niskim i posrednim ryzyku nawrotu.
Mamy nadzieje, ze ta metoda juz niedtugo bedzie
mogta by¢ stosowana takze w naszym kraju.

OSTRA BIALtACZKA PROMIELOCYTOWA W LICZBACH
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To wtedy po raz pierwszy
zostata opisana ostra biataczka
promielocytowa.
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U tylu chorych istnieje szansa
na uzyskanie remisji po leczeniu.

Taki procent wszystkich
biataczek stanowi ostra
biataczka promielocytowa.
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90-95%

20-50 lat

Choroba ta dotyka najczesciej
osoby w takim przedziale
wiekowym.

Remisje po leczeniu indukcyjnym osigga az tylu
leczonych, a opornosc jest rzadka.

[
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Choroba z nieuleczalnej jeszcze 20 lat
temu, stata sie przyktadem biataczki
0 bardzo dobrym rokowaniu.

Piecioletnie przezycie catkowite

jest obserwowane u okoto takiej
grupy leczonych.




