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Choroby
rzadkie
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Mowigc o pacjentach z chorobami rzadkimi, mowimy o ok. 3 min

pacjentéw w Polsce (36 min w UE i 350 min na $wiecie). Warto zdac¢ sobie

sprawe, ze mimo iz poszczegolne choroby rzadkie wystepujg Srednio

w pieciu na 10 tys. urodzen, to wszystkich pacjentow cierpigcych nate

choroby jest wielu.

Tekst: Marzena Nelken

Witold Michatek
Dyrektor Federagciji
Pacjentow Polskich
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Jaka jest sytuacja pacjentow z chorobami
rzadkimi w Polsce?

Jesli méwimy o sytuacji pacjentéw z chorobami
rzadkimi w Polsce, to problemem jest nadal dia-
gnostyka. Od wystgpienia pierwszych objawdw
klinicznych do zdiagnozowania choroby rzadkiej
uptywa od kilku miesiecy do kilku, a nawet kilku-
dziesieciu lat. Sg choroby, ktére musza by¢ wykryte
jeszcze przed wystapieniem objawéw klinicznych,
tak jak np. fenyloketonuria, co daje szanse leczenia
i zapobiegania ciezkim ich skutkom, np. uszkodze-
niu mézgu.

Wiarygodna i wczesna diagnostyka nie jest
jednak tatwa. Nadal mierzymy sie z utrudnieniami
wczesnego rozpoznania klinicznego. Informacja
o chorobach rzadkich wsrod lekarzy pierwszego
kontaktu i innych specjalistow jest nadal zbyt sta-
bo rozpowszechniona. Do tego dochodzi ograni-
czony dostep do badan diagnostycznych.

Z jakimi innymi problemami, oprécz trud-
nosci w diagnostyce, zmagaja sie pacjenci
cierpiacy na choroby rzadkie oraz jakie sa
ich najwazniejsze potrzeby?

Przede wszystkim brak skoordynowanej opieki.
Niestety, na dzien dzisiejszy nie ma osrodkow
referencyjnych  dysponujacych  odpowiednim
doswiadczeniem oraz mozliwosciami diagno-
stycznymi i terapeutycznymi, w ktérych mozliwa
bytaby tego typu kompleksowa, wielouktadowa
opieka medyczna.

Powinna by¢ ona zintegrowana z systemem
edukacji i wsparcia spotecznego. Dzi$ w Polsce np.
istnieje siedem réznych systemoéw orzecznictwa
0 niepetnosprawnosci. Pacjenci nie tylko musza
walczyé ze swojg chorobg, ale tez czesto tong
W ggszczu przepisow, ktére w zatozeniu powinny
ich wspierac.

A co z dostepnoscia lekow?

Jest to kolejna bolgczka — dostep do lekdw sie-
rocych jest ograniczony ze wzgledu na problemy
z refundacjg. Pomimo duzego postepu refunda-
cyjnego w ostatnich latach dostep do tych lekéw
jest nadal niezadowalajgcy i o wiele gorszy niz
w innych panstwach UE.

Czym jest Narodowy Plan dla Choréb
Rzadkich i co jego wprowadzenie oznacza
dla pacjentow?

Narodowy Plan dla Choréb Rzadkich powstat, aby
umozliwi¢ wypracowanie optymalnego modelu
kompleksowej opieki nad pacjentami z choroba-
mi rzadkimi. Jest odpowiedzig na te wszystkie
potrzeby, o ktérych méwitem powyzej. Systemo-
we rozwigzania majg szanse zapewni¢ chorym
bezpieczng i skuteczng opieke, dlatego Federacja
Pacjentow Polskich jest od wielu lat zaangazowa-
na w prace nad wspomnianym planem.

Dlaczego tak wazne jest, aby w Polsce zo-
stat przyjety taki dokument?

Federacja Pacjentow Polskich reprezentuje,
poprzez organizacje cztonkowskie, ok. 50 tys.
pacjentéw z najrézniejszymi chorobami. Jestesmy
przekonani, ze kazdy pacjent, niezaleznie od tego,
na jaka jednostke chorobowg zostanie zdiagnozo-
wany, ma prawo do terapii najwyzszej jakosci, bez-
piecznej i efektywnej. Zaden pacjent nie powinien
by¢ pozostawiony sam sobie w systemie opieki
zdrowotnej, nawet jesli jest jedyng osobg w Polsce
chorujaca na dang chorobe.

28 lutego bedziemy obchodzié¢ Swiatowy
Dzien Choréb Rzadkich. Jak bedzie wy-
gladaé tegoroczna edycja w obliczu pan-
demii?

Federacja Pacjentéw Polskich rokrocznie bierze
udziat w obchodach Swiatowego Dnia Chordh
Rzadkich.

W Polsce obchody odbedg sie po raz jedenasty
z inicjatywy jednej z naszych organizacji czton-
kowskich — Krajowego Forum na Rzecz Terapii
Choréb Rzadkich ORPHAN. W tym roku, w zwigzku
z pandemia, konferencja bedzie miata charakter
hybrydy i odbedzie sie 28 lutego 2021 w wirtual-
nych wnetrzach Patacu na Wodzie w tazienkach
Krolewskich w Warszawie.

Jak co roku do udziatu w wydarzeniu zapraszani
sg przedstawiciele parlamentu i administracji rza-
dowej, eksperci, klinicysci, przedstawiciele stowa-
rzyszen pacjentéw oraz sami pacjenci.

Podczas tegorocznych obchoddéw ustyszymy
o koncepcji i planach wdrazania egalitarnej polityki
wobec choréb rzadkich, w ramach przygotowywa-
nego przez resort zdrowia Narodowego Planu dla
Chorob Rzadkich.

Zachecam Panstwa do odwiedzenia strony,
gdzie znajdujg sie szczegdty wydarzenia, czyli:
www.dzienchorobrzadkich.org.
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PROBLEM

Wrodzony obrzek naczynioruchowy
—jak odroznic go od innych chorob?

Wrodzony obrzek naczynioruchowy to choroba rzadka, ktorej diagnostyka moze

trwac latami. Jak zatem odroznic jg od alergii?
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Jak wyglada charakterystyka
choroby i jak przedstawia sie jej
epidemiologia?

Obrzek naczynioruchowy wrodzony
HAE zaliczany jest do choréb rzadkich.
Cechujg go napady obrzeku tkanki pod-
skornej i podsluzowkowej, powstajace
pod wptywem mediatoréw, takich jak
bradykinina, co powoduje nadmierng

przepuszczalnos¢ naczyn  krwiono-
$nych. Dziedziczony jest autosomalnie
dominujaco, 1:30-1:50 tysiecy, co ozna-
cza, ze 50 proc. dzieci oséb z HAE ma
prawdopodobienstwo  odziedziczenia
tej choroby. W Polsce mamy ponad
450 chorych, jednak szacuje sie, iz moze
by¢ ich dwa razy wiecej.

Jak i kiedy objawia sie choroba?
Po czym poznaé, ze nalezy udaé
sie do specjalisty?

Ataki HAE pojawiajg sie w réznym
wieku, nawet miedzy 5. a 10. rokiem

zycia. Wczesne poczagtki moga zwia-
stowac ciezszy przebieg choroby. Przed
wystgpieniem obrzeku chory odczu-
wa gorsze samopoczucie, zmeczenie,
mrowienia, dretwienia w réznych cze-
Sciach ciata. Obrzeki majg charakter
napadowy, wystepuja samoistnie, cho¢
moga pojawic¢ sie pod wptywem wysit-
ku fizycznego, stresu, infekeji, urazu
mechanicznego, zabiegu medycznego
(stomatologicznego, endoskopowego).
Towarzyszy im czesto bdl, bez $wigdu
czy pokrzywki. Obejmowac¢ moga kazda
czes¢ ciata, w tym przewdd pokarmowy,
dajac silne bole brzucha, a takze gardto
i krtan, stanowigc bezposrednie zagro-
Zenie zycia. Mogg ustgpi¢ samoistnie
po dwdch-pieciu dniach. Obrzeki nie
tracg na sile po zastosowaniu lekéw
przeciwhistaminowych,  glikokortyko-
steroidéw oraz adrenaliny, stosowanych
standardowo do leczenia obrzekdéw.

Jak wyglada s$ciezka diagno-
styczna tej rzadkiej choroby?

Chorzy z opisanymi wczesniej objawami
powinni zgtosic¢ sie do lekarza i poprosi¢
o skierowanie do alergologa czy porad-
ni, ktéra specjalizuje sie w diagnostyce
i leczeniu HAE. Moga oni wykona¢ bada-
nie C4 komplementu, oznaczy¢ stezenie
i aktywnosci CT inhibitora. Warto jednak
mie¢ na uwadze, ze jego wartosci nawet

Dr n. med. Tomasz
Matuszewski

Starszy specjalista,
Poradnia Alergologii

i Immunologii przy
Klinice Chorob
Wewnetrznych,
Pneumonologii,
Alergologii

i Immunologii
Klinicznej - Wojskowy
Instytut Medyczny,
Przewodniczacy sekgji
Wrodzonego Obrzeku
Naczynioruchowego
Polskiego Towarzystwa
Alergologicznego

u chorego mogg by¢ prawidtowe lub
graniczne. Rozpoznanie HAE u pacjen-
ta, poza badaniami, wymaga zebrania
doktadnego wywiadu co do wystepowa-
nia samoistnych obrzekdéw, epizodow
nawracajgcych boléw brzucha, braku
odpowiedzi na standardowe leczenie.
U okoto 80 proc. na chorobe wskazuje
wystepowanie dodatniego  wywiadu
rodzinnego.

Czy choroba ma swoje podtypy?
HAE podzieli¢c mozemy na typ | z nie-
doborem C1, typ Il z zaburzong aktyw-
noscig C1, typ Il charakteryzujacy sie
réznego rodzaju mutacjami w uktadzie
krzepniecia oraz na obrzek nabyty z nie-
doborem C1.

Z jakimi konsekwencjami moze
wigzacé sie atak HAE?

Nalezy pamieta¢, ze szczegdlnie nie-
bezpieczne sg obrzeki w obrebie krtani
lub gardta, ktére moga prowadzi¢ do
zamkniecia drég oddechowych i udu-
szenia. Brak rozpoznania nie daje nam
mozliwosci  wtaczenia  celowanego
leczenia.

Jak przedstawia sie terapia HAE?
W Polsce w terapii HAE stosowane sg
refundowane leki w formie dozylnej oraz
podskdrnej. Stuzg do leczenia obrzekow
zagrazajacych zyciu w obrebie gardta,
krtani i jamy brzusznej oraz do profilak-
tyki krotkoterminowej. Leczenie dozylne
polega na uzupetnieniu niedoboru inhi-
bitora i moze by¢ stosowane w kazdym
wieku, u kobiet w cigzy i w okresie kar-
mienia. Leczenie podskdrne polega na
blokowaniu receptoréw dla bradykininy.
W Polsce mamy sie¢ osrodkow zajmuja-
cych sie chorymi na HAE, gdzie uczymy,
jak poprawnie i efektywnie podaé¢ sobie
lek. Na tamach ,Alergologii Polskie)”
wydalismy zalecenia dla lekarzy doty-
czace diagnostyki i leczenia HAE.
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Co wiemy o pierwotnej immunologicznej
matoptytkowosci?

Pierwotna immunologiczna matoptytkowosc (ITP) pierwszy raz zostata opisana w 1025 .
w wielotomowym ,Kanonie medycyny” przez perskiego lekarza Avicenne, a stwierdzona

w 1736 r. przez Paula Werlhofa u mtodej kobiety z krwawieniem z bton sluzowych i skory, ktore
wystapity po przebyciu choroby zakaznej.

est to nabyta choroba autoim-

munologiczna (z autoagresji),

w ktérej organizm atakuje wta-

sne ptytki krwi — komarki poma-

gajace w tworzeniu skrzepu za-
trzymujgcego krwawienie oraz megaka-
riocyty produkowane w szpiku. W mor-
fologii stwierdzamy izolowane zmniej-
szenie liczby ptytek ponizej 100 x 103/pl
przy prawidtowych wartosciach pozo-
statych elementéw krwi. Od kilku lat
ulegty zmianie koncepcje moéwigce
o mechanizmie powstania matoptyt-
kowosci w ITP. Pierwotnie uwazano, ze
przyczyna jest niszczenie ptytek przez
autoprzeciwciata. Obecnie uwaza sie,
ze ITP wynika ze ztozonych proceséw,
w ktérych role odgrywajg uposledzone
wytwarzanie ptytek na skutek zaburzenia
procesu trombopoezy i megakariopoezy
oraz produkcja cytokin i cytotoksyczne
limfocyty T.

Pod wzgledem immunologicznym ITP
dotyka pacjentéw obu ptci bez wptywu
na wiek. Jednak choroba 2-3-krotnie cze-
Sciej dotyka kobiet niz mezczyzn. Zacho-
rowalno$¢ wzrasta z wiekiem, apo 60. r.z.
réznice zalezne od ptci zanikaja.

Maoéwigc o objawach, warto podkreslic,
ze sg one zmienne. Choroba charak-
teryzuje sie podstepnym poczatkiem.
Okoto ' o0sdéb zgtasza sie w stanie

bezobjawowym, a rozpoznawana jest
w toku rutynowych badan krwi. Pacjenci
objawowi zgtaszajg sie z wybroczynami
na skorze koriczyn, tutowiu i btonach $lu-
zowych, z krwawieniami z nosa i dzigset,
podskérnymi wylewami, tatwoscia sinia-
czenia, utrzymujgcymi sie krwawieniami
po niewielkim skaleczeniu, obfitymi prze-
dtuzonymi krwawieniami miesigczkowy-
mi, po zabiegu dentystycznym, z ukfadu
moczowego (moze by¢ krew podczas
oddawania moczu). Nasilenie zalezy od
stopnia matoptytkowosci. Na czestos¢
i zaostrzenie powiktan krwotocznych
majg duzy wptyw czynniki dodatkowe:
wiek, zakazenie, niewydolno$¢ nerek,
wspotistnienie choréb predysponujgcych
do krwawien, branie lekéw uposledzaja-
cych krzepniecie krwi lub uszkadzajacych
sluzdwke zotgdka oraz narazajgcy na ura-
zy styl zycia. W przypadku wystgpienia
gtebokiej matoptytkowosci bez objawdw
skazy krwotocznej nalezy dokonac¢ oceny
w kierunku rzekomej matoptytkowosci.

U pacjentéw rzadko wystepujg nie-
bezpieczne dla zdrowia i zycia krwotoki
wewnetrzne z przewodu pokarmowego
lub/i $rédczaszkowe badz rozlegte krwa-
wienia skorno-sluzéwkowe koriczace sie
zgonem.

Rozpoznanie ustala sie na drodze
wykluczenia innych schorzen lub chordb.

Diagnoze lekarska stawia sie na podsta-
wie wywiadu rodzinnego i medycznego,
badania fizykalnego pacjenta, morfologii
oraz liczby retikulocytéw z rozmazem
krwi obwodowej, okreslenia wszystkich

2

krwinek, grupy krwi, poziomu zelaza,
wit. By, kwasu foliowego, ilosciowego
oznaczenie poziomu immunoglobulin,
bezposredniego testu antyglobulinowe-
go, badania na obecnos¢ antygenu w kale
w przebiegu zakazenia Helicobacter pylo-
ri, oznaczenia przeciwciat przeciwjgdro-
wych, kreatyniny, mocznika, oceny biopsji
szpiku tgcznie z oceng histopatologiczng
(uwybranych chorych) gtéwnie po 60.r. 7.,
badania w kierunku WZW typu C, HIV,
USG jamy brzusznej lub tomografii kom-
puterowe;j.

U dorostych wystepuje znaczne praw-
dopodobieristwo wystgpienia choroby
przewlekte).

[
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Pierwotna matoptytkowosé immunologiczna
(ITP). Jak wyglada dostep do terapii?

Leczenie zabezpiecza chorego przed niebezpiecznym krwawieniem i poprawia jakosc zycia.
Czy polscy pacjenci majg dostep do nowoczesnych terapii?

Jak wyglada leczenie ITP?

W pierwszej linii stosowana jest sterydo-
terapia lub podawane sg immunoglobu-
liny. Jesli sg nieskuteczne, w drugiej linii
mozna zmieni¢ dawkowanie sterydow,
mozna wdrozy¢ deksametazon, a cza-
sami stosuje sie tez inne leki immunosu-
presyjne lub monoklonalne przeciwciato
anty-CD20. Jesli nie ma efektow, prze-
chodzimy do leczenia z wykorzystaniem
agonistow receptora trombopoetyny
(TPO-RA) lub u dorostych przeprowadza-
my dod. zabieg usuniecia $ledziony.

W jakich przypadkach stosuje sie
te grupe lekéw TPO-RA?

Jesli w terapii matego pacjenta po roku
nadal mamy ITP, wskazane jest zasto-
sowanie leczenia TPO-RA. Inaczej jest
u dorostych, u ktérych mozna je zasto-
sowac¢ dopiero po zabiegu splenektomii,
czyli usuniecia $ledziony. Co wazne, tego
ograniczenia nie stosuje sie u pacjentow,
ktorzy w trakcie terapii korcza 18 lat,
a sg w terapii TPO-RA — moga ja konty-
nuowac bez koniecznosci zabiegu.

Czy polscy pacjenci w terapii
TPO-RA maja dostep do takich
samych terapii jak chorzy na
Swiecie? Czy obecny program
lekowy umozliwia dostep do no-
wych terapii zgodnie z aktualnymi
standardami?

Obecnie mamy dostep do dwdch lekéw
z tej grupy: eltrombopagu (podawanego
doustnie) i romiplostymu (podawanego
podskdrnie). Co warto podkresli¢, to to,
ze na Zachodzie wdraza sie je do lecze-
nia szybciej, czyli juz w drugiej linii, a nie
w trzeciej, co pozwala unikng¢ stosowa-
nia lekéw cytostatycznych czy immuno-
supresyjnych, ktérych efekt jest $redni,
a objawy uboczne moga by¢ znaczne.
Szybsze wdrozenie przynosilepsze efekty
terapii oraz podnosi jako$¢ zycia pacjen-
téw. Czekamy réwniez na wprowadzenie
kolejnych substancji TPO-RA, a wiemy,
ze u dorostych sg bardzo dobre wyniki
badan klinicznych z awatrombopagiem.

Czy wprowadzenie do progra-
mu lekowego kolejnego agonisty
trombopoetyny - awatrombopagu
- jest konieczne?

Bytoby to wskazane, ale wymaga to
potwierdzenia skutecznosci tego leku
u dzieci w badaniach klinicznych.
Awatrombopag jest lekiem doustnym,
a wiemy, ze rodzice preferujg takag dro-
ge podania substancji. Ponadto lek nie
wykazuje interakcji z pokarmem. Przy
eltrombopagu, ktéry moze wchodzié w in-
terakcje z jedzeniem, trzeba stosowac
specjalne reguty, ktére wskazujg, jakie
pokarmy mozna spozywa¢ i w jakim
odstepie czasowym, w przeciwnym razie
jego skuteczno$¢ moze by¢ stabsza.

Wiemy réwniez, ze w przewlektej terapii
o brak dyscypliny jest dosy¢ tatwo, dlate-
go awatrombopag madgtby nam pomac.

Jakie ograniczenia programu le-
kowego w leczeniu TPO-RA wy-
stepuja w Polsce i do jakich zmian
powinno sie dazyé?

Obecnie oba zarejestrowane leki u dzieci
mozna zastosowa¢ dopiero 12 miesiecy
od momentu diagnozy ITP, a okres ten
powinien by¢ zdecydowanie krétszy, naj-
lepiej nie wiecej niz trzy miesigce. Przez
takie ograniczenia stosujemy wielomie-
sieczng, mocno toksyczng terapie, ktéra
nie jest zgodna z aktualnymi, nowoczesny-
mi standardami $wiatowymi. To zmiana,
ktéra nalezy wprowadzi¢ priorytetowo.

Jakie korzysci wynikaja z zastoso-
wania awatrombopagu w terapii
ITP na tle pozostatych agonistow?
Z punktu widzenia leczenia dzieci wydaje
mi sie, e posiadanie dwdéch lekéw o daw-
kowaniu doustnym to znaczna warto$c
dodana, bo gdy wskazujemy pacjentom
i rodzicom, jaki to ma by¢ lek — doustny
czy podskorny — to wyboér czesciej pada
na substancje w tabletkach. Trzeba
podkresli¢, ze ze wzgledu na forme oraz
tatwos¢ w stosowaniu awatrombopagu
najwiekszg korzys¢ mogtyby odniesé
dzieci, ale takze osoby po 65. r.z. oraz
osoby stabo przestrzegajace zalecen.
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W jaki sposob leczy sie
w Polsce hemofilie”?

Hemofilia jest chorobg rzadkg i obecnie zdiagnozowano jg u ok. 3 tys. pacjentow w Polsce.
To schorzenie sprzezone z ptcig, co oznacza, ze chorujg na nig gtownie mezczyzni, a kobiety

sg nosicielkami.

Jakie wyrézniamy giéwne typy
hemofilii? Jak wyglada jej klasy-
fikacja pod wzgledem przebiegu
choroby?

Wystepuje w dwéch odmianach: hemo-
filia A, gdy brakuje czynnika VIII krzep-
niecia, oraz B, gdy brakuje czynnika IX.
Hemofilia A wystepuje 5-6 razy czesciej
niz hemofilia B. Przebieg kliniczny obu
hemofilii  jest identyczny, natomiast
zalezy od stopnia niedoboru czynnika
krzepniecia. Wyrézniamy trzy posta-
cie tej choroby: ciezka (czynnik jest
ponizej 1 proc. normy), umiarkowana
(1-5 proc.) oraz tagodna (5-40 proc.).
Ciezka posta¢ hemofilii  wystepuje
u ponad 50 proc. chorych, a trzeba
pamietac, ze przebiega ona z bolesnymi
krwawieniami do stawdw, co przy braku
odpowiedniej terapii moze skutkowaé
powaznymi zmianami zwyrodnienio-
wymi (tzw. artropatia hemofilowa),
ze znieksztatceniem i zmniejszeniem
ruchomosci stawéw. W tej postaci
wystepujg takze krwawienia zagrazaja-
ce zyciu (np. $rédczaszkowe czy z prze-
wodu pokarmowego).

W jaki sposéb lekarz ustala roz-
poznanie hemofilii?

Aby jg zdiagnozowad, podobnie jak w in-
nych skazach krwotocznych, najpierw

wykonujemy  badania  przesiewowe,
a w przypadku podejrzenia hemofilii
specjalista zleca oznaczenie aktywnosci
czynnika VIIIi IX, co pozwala rozpozna¢
konkretny podtyp oraz posta¢ hemofilii.

Jakie sa metody leczenia hemo-
filii? Jak na przestrzeni ostatnich
lat sie one zmienity?

Trzeba przede wszystkim podkresli¢,
ze hemofilia jest chorobg nieuleczalna.
Leczenie krwawien w hemofilii polega
na uzupetnieniu brakujgcego czynnika
krzepniecia, ktéry w postaci koncentratu
wstrzykuje sie dozylnie. Takie postepo-
wanie nie zapobiega artropatii hemofilo-
wej ani groznym dla zycia krwawieniom,
dlatego standardem leczenia ciezkiej
hemofilii jest profilaktyczne podawanie
koncentratu niedoborowego czynnika
krzepniecia 2-3 razy w tygodniu juz
od 1.-2. roku zycia. Warto podkresli¢,
ze wiasnie jakos¢ koncentratéw na
przestrzeni lat znacznie sie zmienita.
Te stosowane obecnie sg nie tylko sku-
teczne, ale réwniez w petni bezpieczne.
Ostatnio wprowadzono do leczenia
koncentraty czynnikéw o przedtuzonym
dziataniu, ktére mozna stosowac w pro-
filaktyce rzadziej np. raz w tygodniu.
Mamy tez pacjentéw, zwtaszcza z he-
mofilig A, ktérzy wytworzyli inhibitor

neutralizujgcy dziatanie podawanego
czynnika krzepniecia. Jest to najtrudniej-
sza do leczenia grupa chorych, ponie-
waz stosowane dotychczas koncentraty
czynnikow krzepniecia sg nieskuteczne.
Wymagajg oni stosowania bardzo kosz-
townych koncentratéw czynnikéw, ktére
omijajg inhibitor.

Czym jest Narodowy Program Le-
czenia Chorych na Hemofilig i Po-
krewne Skazy Krwotoczne na lata
2019-2023 i do czego upowaznia
pacjentéow?

Chorzy na hemofilie wymagaja kom-
pleksowej opieki. Jest to ujete w nowej
edycji Narodowego Programu Leczenia
Hemofilii i Pokrewnych Skaz Krwotocz-
nych na lata 2019-2023. To z jednej
strony dostep do koncentratéw czynni-
kéw krzepniecia, a jednoczesnie opieka
w specjalistycznych osrodkach, gdzie
oprécz hematologa pacjenci sg leczeni
przez innych specjalistéw, majg dostep
do rehabilitacji i diagnostyki laboratoryj-
nej, ktéra umozliwia np. szybkie wykrycie
inhibitora. Zapisy Narodowego Progra-
mu przewidujg rowniez mozliwos¢ wpro-
wadzenia do leczenia hemofilii nowych
terapii. Realizacja Programu zapewnia
poprawe standardu leczenia chorych na
hemofilie i poprawe jakosci ich zycia.
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Czy chorzy na skazy krwotoczne maja

dostep do nowoczesnych terapii?

Wsrod chorych na hemofilie jest 150 pacjentow, ktorzy wytworzyli przeciwciata przeciwko czynnikowi
wstrzykiwanemu dozylnie. Opréocz tego sa pacjenci z rzadziej wystepujgcymi, 0soczowymi skazami
krwotocznymi: 72 chorych ma niedobdr czynnika Xl oraz 25 - niedobor czynnika X.

Jakie problemy zwiazane z le-
czeniem oraz dostepnoscia do
nowoczesnych terapii zauwazaja
pacjenci?

Przede wszystkim widza, ze w ostat-
nich latach nastapit olbrzymi postep
w leczeniu, powstajg nowe terapie, nowe
generacje lekéw. W Polsce jest jednak
olbrzymi problem z tym, Zze zastosowanie
konkretnych lekéw nie wynika z decyzji
lekarza, ktéry najlepiej wie, co sprawdzi
sie u danego pacjenta, bo ma dostep do
aktualnej wiedzy, w tym m.in. zna innowa-
cyjne terapie stosowane na $wiecie, lecz
z decyzji zakupowych urzednikéw. Kolej-
nym problemem jest to, ze chociaz lecze-
nie oparte jest na dwdéch programach, to
specyfikacja wiekszosci zakupoéw oparta
jest na cenie za jednostke, a nie na kosz-
cie miesiecznej terapii, ktéra czesto jest
nizsza. W tej kwestii mamy nawet opinie
AOTMIT o stratach rzedu 3 min w jednym
przetargu... Przy czym warto pamietac, ze
indywidualizacja terapii pozwala na opty-
malizacje kosztow i maksymalng efektyw-
nosc leczenia.

Jak wyglada dostep pacjentéow ze
skazami krwotocznymi do innowa-
cyjnych terapii?

Do tej pory uzyskalismy poziom zabezpie-
czenia w czynniki poréwnywalny z Euro-
pa, ale w statystyce wykazujemy tylko leki

dla hemofilii A i B. Przy czym nie mozna
w jednym zdaniu omowi¢ zaopatrzenia
w leki chorych na rézne skazy — w kazdej
grupie sytuacja jest inna. W ultrarzad-
kich skazach, np. niedoborze czynnika X,
sytuacja jest nieporéwnywalna z Europa.
Z powodu braku zakupdéw wtasciwego
preparatu chorzy, w tym dzieci, stosuja
w terapiach leki, ktore w okreslonych sytu-
acjach moga stwarzac dla nich zagrozenie.
Z kolei stosowanie innowacyjnych lekéw
o przedtuzonym dziataniu pozwala utrzy-
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mac okreslony poziom czynnika, zmniej-
szy¢ koszty, a jednoczesnie zmniejszy¢
liczbe wktu¢ dozylnych. Te ostatnie bywajg
udreka u dzieci z trudno dostepnymi zyta-
mi. Niestety, chociaz w Polsce dostepna
jest terapia dla chorych z tzw. inhibitorem
czynnika VIII, to ze wzgledu na brak fundu-
szy otrzymato ja tylko 30 ze 150 chorych.

Z przeprowadzonych analiz wiemy, ze
stosowanie tego leku datoby znaczne
oszczednosci dla budzetu lub umozliwito
lepsze wykorzystanie srodkdéw.

Co powinno si¢ zmienié, aby cho-
rym ze skazami krwotocznymi zyto
sie lepiej?

W wielu krajach Europy stosuje sie w prze-
wazajgcej ilosci rekombinowane czynniki
krzepniecia oraz innowacyjne terapie, tym-
czasem nasi chorzy nadal stosujg tarisze
od nich leki osoczopochodne.

Nie mozemy sta¢ w miejscu. Nowo-
czesna terapia, dostosowana do pacjen-
ta, pozwala juz dzis na normalne zycie,
bez cierpienia, na realizacje pasji, ambicji
zawodowych i spotecznych. Takie zycie
jest mozliwe — Swietnym przyktadem
jest Alex Dowsett, brytyjski kolarz szo-
sowy, chory na hemofilie, wielokrotny
mistrz Wielkiej Brytanii, zwyciezca etapu
w ubiegtorocznym Giro d'ltalia. Dlatego tez
chcemy, by Narodowy Program Leczenia
Chorych na Hemofilie i Pokrewne Skazy
Krwotoczne faktycznie dziatat, tymcza-
sem wnioski na terapie innowacyjne nadal
czekajg na rozpatrzenie, nie ma informacji
o dziataniu oraz kolejnym posiedzeniu
Rady Programu, brakuje zmian w polityce
zakupowej, ktéra uwzgledniataby liczne
opinie AOTMIT. Uwazamy, ze w tej edycji
programu mozna i nalezy zrobi¢ wiecej.
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Ostra biataczka szpikowa
— czym sie charakteryzuje?

Ostrej biataczki szpikowej nie da sie przewidzie¢. Jest to powazna choroba
niezawiniona. Jaki jest przebieg choroby i mozliwosci terapeutyczne?
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Jaka jest charakterystyka i profil
epidemiologiczny ostrej biataczki
szpikowej?

Ostra biataczka szpikowa charakteryzu-
je sie szybkim, dramatycznym przebie-
giem. Podobnie jak w przypadku innych
nowotworéw hematologicznych  nie
posiadamy doktadnych danych epide-
micznych. Ale sytuacja moze sie zmie-

ni¢ ze wzgledu na realizowany program
dotyczacy Polskiego Rejestru Onko-
logiczno-Hematologicznego (PROH).
Podejrzewamy, ze sytuacja w Polsce
przedstawia sie tak jak w innych krajach
europejskich i Stanach Zjednoczonych,
czyli jest to najczestszy typ biataczki.

Mediana wieku to pacjenci przed sie-
demdziesigtkg, zatem wiekszo$¢ z nich
jest po 65. roku zycia. Wedtug danych
amerykariskich przezycia 5-letnie sg na
poziomie 27-28 proc., co oznacza, ze
rokowania nie sg zbyt dobre. Na szcze-
Scie w ostatnich latach sie to poprawia.
Sytuacja jest znacznie lepsza u mtodych
pacjentéw — ponad 60 proc. z nich prze-
zywa ponad piec¢ lat. To, co daje nadzieje,
to rowniez wiedza, jakie zmiany gene-
tyczne towarzysza ostrej biataczce szpi-
kowej. Udato sie zidentyfikowa¢ chorych,
ktorzy majg bardzo dobre rokowania. Sg
to pacjenci z ostrg biataczkg promielocy-
towa. Jesli przezyja pierwszy intensyw-
ny okres choroby (ok. 30 dni, w ktorych
umiera nawet 20-30 proc.), to 90 proc.
z nich ma szanse na dtugie zycie. Dzieki
temu, ze znamy podtypy ostrej biataczki
szpikowej, wiemy, jak leczy¢ pacjentéw,
co jest dla nas niezwykle kluczowe.

Kiedy najczesciej objawia sie ta
choroba oraz jak wygladaja jej
charakterystyczne symptomy?

Choroba pojawia sie u dzieci, mtodych
dorostych, jednak najwiecej pacjentow
jest w wieku ok. 70. roku zycia. Objawy
narastajg bardzo szybko i nie da sie
ich przeoczyé. Z w petni zdrowej osoby
chory staje sie bardzo ostabiony, nawet
w ciggu dwdéch tygodni. Symptomy to
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krwotoki zwigzane z matoptytkowoscig,
szybka utrata kondycji. Czesto pojawiaja
sie takze infekcje.

Jak wyglada proces diagnostycz-
ny? Jak wazne jest wczesne roz-
poznanie choroby?

Rozpoznanie jest stawiane w trybie
ratunkowym. Sa to pacjenci przyjmowa-
ni na izbe przyje¢, a stamtad kierowani
do hematologa. Rozwija sie ona bardzo
szybko — nieleczona w ciggu 3-4 tygodni
moze doprowadzi¢ do $mierci. Musimy
jednak pamieta¢ o tym, by przed inten-
sywnym leczeniem zabezpieczy¢ mate-
riat genetyczny i szpik do rozpoznania
typu ostrej biataczki.

Jak przedstawia sie $ciezka lecze-
nia i dostep do niego w Polsce?
Najlepszg forma leczenia jest przeszczep
szpiku. Jak juz wczesniej wspomnia-
tem, mediana wieku to 68.-70. rok zycia.
przez co wiekszos¢ pacjentéw nie kwali-
fikuje sie do przeszczepu. Jednak i tutaj
postep medycyny sprawia, ze wiek kwali-
fikujacy, czyli kiedys 55-60, sie przesuwa
i starszym pacjentom mozna oferowacd te
procedure. Obecnie mamy do dyspozycji
takze nowe, celowane leki, np. drobno-
czasteczkowe inhibitory kinazy FLT3
(dodawane do trzonu chemioterapii) oraz
inhibitory genu IDH. Starszym pacjentom
podajemy réwniez terapie anty-BCL2
Venetoclax w potgczeniu z azacytydyna
lub cytarabing. Mtodzi pacjenci swoje
leczenie rozpoczynajg od chemioterapii.

Jakie sa realne potrzeby pacjen-
tow z ostra biataczka szpikowa?
Pacjenci z ostrg biataczkg szpikowag
przede wszystkim wymagajg izolowa-
nych, sterylnych sal, poniewaz nie majg
odpornosci. To, co zmienito sie w ostat-
nich latach, to profilaktyka i szybkie lecze-
nie zakazen bakteryjnych, wirusowych
i grzybiczych u tych chorych.

Diagnostyka w kierunku nowotworow
neuroendokrynnych rozwija sie
dynamicznie

Rozwdj diagnostyki w kierunku guzow neuroendokrynnych jest w Polsce bardzo
dynamiczny dzieki wspotpracy specjalistow z réznych obszardw medycyny.

W wiekszosci przypadkow podstawg leczenia farmakologicznego tych nowotworow
sg hormony-analogi somatostatyny.

teva

Zacznijmy od podstaw - czym s3
guzy neuroendokrynne i jak sie
objawiaja?

Jest to grupa nowotworéw pochodza-
cych z komorek neuroendokrynnych,
ktore znajdujg sie w catym organizmie
cztowieka, cho¢ najczesciej w uktadzie
pokarmowym. Komorki te mogg wydzie-
la¢ hormony, przez co w organizmie
chorego jest za duzo np. insuliny czy
gastryny. To, co charakterystyczne dla
tej grupy nowotwordw, to fakt, ze nie-
rzadko pacjent dowiaduje sie o chorobie
zupetnie przypadkowo. Czasem objawy
sg mylace — np. w przypadku nadmiaru
insuliny wystepuje potliwos¢ i agresja
czy objawy typowe dla padaczki. Nato-
miast najbardziej charakterystyczne
objawy guzéw neuroendokrynnych daje
tzw. zespdl rakowiaka — uderzenia gora-
ca i biegunka.

Jak doktadnie wyglada proces
diagnostyczny?

Diagnostyka przy podejrzeniu guzow
neuroendokrynnych jest inna niz w przy-
padku pozostatych nowotwordéw, gdy
wystarczg badania obrazowe. Do diagno-
styki guzéw neuroendokrynnych badania
typu USG, tomografia komputerowa czy

rezonans to za mato, wiec oprécz badan
anatomicznych nalezy przeprowadzi¢
réwniez badania funkcjonalne. | to nawet
nie najczesciej wykonywany PET z flu-
oroglukozg, ale PET z galem. To dziatanie
jest obligatoryjne, aby stwierdzi¢ wyste-
powanie nowotworu neuroendokrynnego.
Oprocz badan czynnosciowych bardzo
wazne sg rowniez badania hormonalne,
ktore wykazujg czy komorki wydzielajg
nadmierng ilo$¢ hormondw, np. gastryny,
insuliny czy glukagonu.

Rozw¢j diagnostyki w kierunku guzéw
neuroendokrynnych jest w Polsce bardzo
dynamiczny. To efekt m.in. wspétpracy
specjalistéw z réznych obszaréow medy-
cyny. Nad problemem pochylajg sie juz
nie tylko onkolodzy i endokrynolodzy, ale
tez cate zespoty naukowcow i lekarzy,
tacznie z medykami nuklearnymi, chi-
rurgami czy radiologami. Organizujemy
konsylia z udziatem ekspertéw z catego
kraju, na ktorych analizujemy poszcze-
goélne przypadki i wspdlnie decydujemy
o dalszej formie terapii.

Jak wyglada sciezka leczenia pa-
cjenta?

Podstawa leczenia guzdéw neuroen-
dokrynnych jest interwencja chirurgiczna
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— usuniecie chorej tkanki. Jesli natomiast
guz jest nieoperacyjny lub nastapity odle-
gte przerzuty, to nastepnym krokiem jest
farmakoterapia. W wiekszosci przypad-
kéw terapii farmakologicznej stosujemy
leki hormonalne — analogi somatostaty-
ny. To jest podstawa leczenia. Inng meto-
da, skuteczng u odpowiednio dobranej
grupy pacjentow, jest potaczenie ana-
logéw somatostatyny z izotopem, czyli
tzw. celowana terapia radioizotopowa.
To metoda skuteczna dla wysoko zréz-
nicowanych guzéw neuroendokrynnych,
w przypadku innych nowotworéw taka
terapia nie dziata.

b b

Nowoczesnymi formami terapii sg row-
niez molekularne terapie celowane oraz
nietypowa chemioterapia, bo w postaci
tabletek. Jednakze chemioterapia w przy-
padku nowotworéw neuroendokrynnych
jest ostatecznoscig, stosowang w przy-
padku progresji choroby. Dodam, ze lecze-
nie nowotworéw neuroendokrynnych jest
w Polsce na wysokim poziomie — polscy
pacjenci majg dostep do tych samych
lekdw co chorzy w USA czy w Europie
Zachodniej. Pewnym utrudnieniem jest
jedynie fakt, ze w przypadku molekular-
nych terapii celowanych refundowane
jest jedynie leczenie nowotworu trzustki,
a np. jelita cienkiego czy grubego juz nie.
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Lipodemia to rzadka choroba dziedziczna, objawiajgca sie najczescigj
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obrzekiem ttuszczowym ndég. Moze by¢ ucigzliwa dla chorych, jednak

nie musi przekreslac realizacji marzen i pasji.

Od czego wszystko sie zaczeto?
Kiedy zaczeta Pani podejrzewag,
ze obrzek ttuszczowy nagroma-
dzony na nogach moze byé¢ zwia-
zany z choroba?

O tym, ze mam lipodemie, dowiedzia-
tam sie od dietetyczki, do ktorej trafitam
15 lat temu. Miatam wtedy 19 lat. Uswia-
domita mi to, pytajac, czy nogi mojej
babci wygladajg podobnie do moich. Gdy
zaskoczona odpowiedziatam twierdza-
co, dietetyczka przedstawita mi, czym
jest obrzek ttuszczowy. Wtedy wiedza
na ten temat byta bardzo ograniczona
i nie wiedziatam dokfadnie, co zrobi¢
ztak postawiong diagnoza. Mogtam jedy-
nie korzysta¢ z informacji z zagranicz-
nych Zrédet, a gdy posztam do lekarza,
ten zbyt mnie, méwiac, Ze taka choroba
nie istnieje. Przez te 15 lat Swiadomos¢
sie zmienita. Mysle, ze od dwach, trzech
lat bardziej. Juz sg lekarze, flebolodzy,
ktorzy zajmuja sie tg choroba.

Jak Pani zareagowata na wiado-
mos¢é o chorobie?

Obserwowatam przez cate swoje zycie
babcie, ktéra rowniez zmaga sie z tg
chorobg. Wiedza o lipodemii wiele mi
wyjasnita. Bytam bardzo aktywng oso-
ba, uprawiatam duzo sportu, prowadzi-
tam zdrowy tryb zycia, a mimo to moje
nogi przez caty czas stawaty sie wiek-
sze. Gdy dowiedziatam sie o chorobie,
byta to dla mnie ulga, poniewaz znala-
ztam w konicu przyczyne. Wiedziatam
tez, ze da sie zy¢ z tg chorobg — moja
babcia ma ponad 90 lat i moze sie poru-
sza¢. Pomogto mi to tez w akceptacji
SWojego ciata.

Z jakimi codziennymi wyzwania-
mi musi si¢ Pani mierzyé? Czy
spotkata sie Pani ze stygmatyza-
cja przez spoteczenstwo z powo-
du niezrozumienia choroby?

Wiele oséb mysli, ze lipodemia to tylko
kwestia estetyczna. Niestety nie — jest
to ciggty bodl i uczucie ciezkosci ndg.
Tworzg sie réwniez bardzo duze sinia-
ki. Obrzek konczy sie kostce, zatem
widoczne jest wyrazne odciecie od

Anna Sudot
Autorka przepiséw
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podréznicza,
influencerka, u ktorej
zdiagnozowano
lipodemie

stopy. Duzym dyskomfortem do niedaw-
na byt zakup ubran, cho¢ to tez juz sie
zmienia.

Z tego wzgledu, ze jestem osobag
publiczng i docieram do wiekszej liczby
odbiorcow, rzeczywiscie tak jest, ze spo-
tykam sie z nieprzychylnymi uwagamina
moj temat. Propaguje diete weganska,
ktorg ludzie kojarzg zazwyczaj ze szczu-
pta sylwetka, dlatego bardzo sie dziwig,
gdy dowiadujg sie, ze mam lipodemie.
Spotyka mnie z tego powodu duzo nie-
mitych sytuacji, ale znacznie wiecej jest
tych pozytywnych. Ciesze sie, ze takze
szerze wiedze na temat tej choroby.

Jest Pani doskonatym przykta-
dem, ze z choroba mozna normal-
nie zy¢ i rozwijaé swoje pasje. Czy
miata Pani jednak problem z ak-
ceptacja choroby?

W petni akceptuje mojg chorobe. Uwa-
zam, ze w genach dostatam takze bar-
dzo duzo dobrego. Widze po mojej babci,
Ze oprécez lipodemii jest catkowicie zdro-
wa osobg, zatem ciesze sie, ze dostatam
akurat taki pakiet gendw, a nie inny.

Jak to sie stato, ze gotowanie i po-
dréze staty sie Pani hobby? Kiedy
postanowita Pani prowadzi¢ na
ten temat bloga?

Z wyksztatcenia jestem programistg
informatykiem. Gdy pracowatam nawet
po 16 godzin dziennie, nie mogtam sie
doczekac¢, az wroce do domu i bede
mogta przygotowac lunch na nastepny
dzien pracy. Uwielbiatam te chwile, gdy
mogtam skupic¢ sie na gotowaniu. Pomy-
Slatam potem, ze czemu by nie dzieli¢
sie swoimi przepisami z innymi. Wraz
z dobrym wynagrodzeniem za pra-
ce przyszty takze podréze. Wtedy tez
stwierdzitam, Ze nie moge usiedzie¢
w jednym miejscu i pracowac na etacie.
Dlatego zdecydowatam sie sprzedac
dom i udac sie w droge.

Co polecitaby Pani innym cho-
rym, aby da¢ im motywacje do
realizacji marzen?

Polecam im przede wszystkim to, by
nie eksperymentowac, lecz stuchac
specjalistow. Od razu nalezy uda¢ sie
do dobrego flebologa z sukcesami
i doswiadczeniem na tym polu. Jesli
chodzi o realizacje marzen, to dotycza
one nie tylko oséb chorych na lipodemie
czy tez inne choroby, ale tez zdrowych.
Pamietajmy, ze kazdego dnia mamy
jeden dziert mniej zycia przed soba. A na
staros$¢ najbardziej zatuje sie tego, czego
sie nie zrobito.
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Nocnaq napadowq hemoglobinurie
mozemy leczy¢
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Co wiemy o nocnej napadowej hemoglobinurii? Czym jest, jak sie objawia, jak jg leczymy i czy sama

nazwa wskazuje na objawy?

Jaka choroba jest nocna napado-
wa hemoglobinuria (PNH)?
Zacznijmy od tego, ze jest to choroba
hematologiczna i bardzo rzadka — cze-
stotliwo$¢ wystepowania szacuje sie
na 15 oséb na milion. Jest spowodowa-
na przez mutacje w genie PIG-A. Nagle
dochodzi do mutacji w komdrce macie-
rzystej szpiku kostnego i ma to pozniej
wptyw na inne linie komorkowe, a to
w konsekwencji powoduje objawy. Cho¢
jest to choroba klonalna (komorki obar-
czone defektem okresla sie mianem klo-
nu PNH), to nie spetnia kryteriéw choroby
nowotworowej. PNH nie jest takze choro-
bg dziedziczna.

O jakich objawach méwimy przy
PNH?

PNH to choroba, ktérej sama nazwa
teoretycznie wskazuje na objawy. Czyli
wystepujg nocne napady hemoglobinurii,
czyli utraty hemoglobiny z moczem. Ta
nazwa zostata ukuta dziesigtki lat temu,
natomiast dzi$ juz wiemy, ze hemoliza
u pacjentéw z PNH wystepuje przewle-
kle (cho¢ moze sie okresowo nasilac).
Czyli PNH wcale nie jest napadowa,
nie jest ona réwniez nocna, poniewaz
hemoliza utrzymuje sie niezaleznie od
pory dnia. Choroba objawia sie przede
wszystkim hemoliza, czyli niszczeniem

krwinek czerwonych. Inne objawy to uczu-
cie ogromnego ostabienia, a takze skton-
nos¢ do zakrzepéw. Nalezy podkresli¢, ze
zakrzepica w PNH jest bardzo charaktery-
stycznie zlokalizowana w obrebie zyt jamy
brzusznej — zyta wrotna, zyty watrobowe,
zyty kreskowe, zyta $ledzionowa. Moga sie
takze pojawi¢ nadcisnienie ptucne czy upo-
$ledzona funkcja nerek.

W jaki sposéb diagnozuje sie nocna
napadowa hemoglobinurie (PNH)?
W pierwszej kolejnosci w morfologii krwi
obserwujemy niedokrwisto$¢ hemolitycz-
na, czyli wynikajgca z niszczenia krwinek
czerwonych. W diagnostyce réznicowej
niedokrwistosci hemolitycznych wazne jest
wykonanie testu Coombsa (bezposredni
odczyn antyglobulinowy). | najwazniejsze:
w PNH niedokrwistos¢ hemolityczna jest
Coombs ujemna (test daje wynik ujemny).
Wynik dodatni testu Coombsa pojawia sie
przy chorobach autoimmunologicznych,
ale nie przy PNH.

Pacjent przechodzi diagnostyke,
zostaje postawiona diagnoza. | co
dzieje sie dalej? Jakie sa mozliwosci
terapeutyczne?

Kiedy$ uwazano, ze jedyng skuteczna
opcja terapeutyczng jest allogeniczny
przeszczep szpiku, ale jest on obarczony

Prof. dr hab. n. med.
Jerzy Windyga
Kierownik Kliniki
Zaburzen Hemostazy

i Chorob Wewnetrznych,
Instytut Hematologii

i Transfuzjologii

w Warszawie

bardzo duzym ryzykiem i wieloma powi-
ktaniami. W leczeniu stosuje sie przeto-
czenia krwi, ale najwazniejszg metoda
leczenia jest zarejestrowany na $wiecie
w 2007 r., a w Polsce wdrozony w ramach
programu lekowego w 2018 r. Ekulizumab.
Jest to przeciwciato monoklonalne, ktére
blokuje sktadowg C5 uktadu dopetniacza.
Ekulizumab jest skuteczny i potrafi popra-
wi¢ jakos$¢ zycia pacjentéw, ktorzy czujg
sie lepiej, nie majg takiego zmeczenia, nie
majg powiktan zakrzepowych. Pacjenci
moga uniezalezni¢ sie od koniecznosci
przetoczen krwi, ale stezenie hemoglobiny
nie zawsze ulega normalizacji. Lek jest
podawany dozylnie w szpitalu $rednio co
dwa tygodnie.

Lekiem o podobnej skutecznosci jest
zarejestrowany, ale jeszcze nie refundo-
wany w Polsce Ravulizumab. Réznicuje
te dwa leki odstep miedzy kolejnymi poda-
niami. Ravulizumab pacjenci otrzymuja
nie co dwa tygodnie, ale co osiem. Ozna-
cza to dla nich mniejsze ograniczenie oraz
mniej wizyt w szpitalach oraz dojazddw,
co przektada sie na ich komfort.

Mowigc o skutecznosci leczenia, tutaj
chodzi nie o wyleczenie, ale o powstrzy-
manie rozwoju choroby i poprawe jakosci
zycia chorych. U pacjenta zmniejsza sie
ryzyko zakrzepicy, a wielu pacjentéw moze
by¢ uniezaleznionych od przetoczen krwi.

Tetnicze nadcisnienie plucne
a zycie codzienne Pacjentow

Codziennos¢ nastolatki chorej na tetnicze nadcisnienie ptucne nie jest tatwa.

Ale nie musi by¢ tez nudnal

Rozmowa z Sandra Sawicka - pacjentka, ktéra zmaga sie z TNP od urodzenia

W jakich okolicznosciach ujawnito sie
u Pani tetnicze nadcisnienie ptucne?
Tetnicze nadcisnienie ptucne mam od uro-
dzenia. Wykryto u mnie te chorobe, gdy
miatam szes¢ miesiecy, podczas kontroli.
Urodzitam sie z ubytkiem w miesniu serco-
wym — gdy ubytek sie zrést, okazato sie, ze
cierpie na inng, powazniejszg chorobe, z kto-
rg zmagam sie juz prawie 19 lat.

Z jakimi codziennymi wyzwaniami
musi sie¢ Pani mierzyé? Jak choroba
wptyneta na Pani zycie?

Choroba znacznie wptyneta na moje zycie,
poniewaz nie moge uprawia¢ zadnych
aktywnosci fizycznych, w tym nawet uczest-
niczy¢ w wycieczkach szkolnych. Jestem
rokrocznie zwalniana z zaje¢ wychowania
fizycznego. Podczas spotkan ze znajomy-
mi moge poruszaé sie wytgcznie swoim
tempem, samochodem badZ pozostajemy
w swoich domach i spotykamy sie na miej-
scu. Dtuzsze spacery w moim przypadku nie
sg wskazane. Nie moge tez tanczy¢, zatem
wszelkie imprezy odbywajg sie u mnie na sie-
dzaco. Musiatam tez zrezygnowac z basenu
— zaréowno ze wzgledoéw kondycyjnych, jak
i na pompe infuzyjna, ktérej nie moge zmo-
czy¢. Duzym utrudnieniem dla mnie jest
rowniez wchodzenie po schodach — na kaz-
dym pietrze musze zatrzymac sie, by ztapac
oddech. Jednak nie oznacza to, ze nie staram

sie zy¢ normalnie — zwiedzam miasta, swo-
im tempem, ale zwiedzam, spetniam swoje
marzenia i spotykam sie z przyjaciotmi.

%

Jak wyglada proces leczenia w Pani
przypadku?

Od okoto 2,5 roku moje leczenie wspierane
jest pompg infuzyjna. W moim przypadku
tego cisnienia w ptucach jest bardzo duzo,
stad taka decyzja lekarzy. Przyzwyczajenie
sie do niej trwato ok. roku, poniewaz — po
pierwsze — musiatam przywykna¢ do sprze-
tu, ktéry zawsze musze miec przy sobie, po
drugie — ze wzgledu na bdl podczas iniek-
cji. Na szczescie jestem osobg, u ktdrej nie
wystepujg stany zapalne ani opuchlizna, co
zdarza sie u innych pacjentéw. Teraz pompa
kompletnie mi nie przeszkadza — musze na
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nig uwazac jedynie w trakcie kapieli, a takze
podczas ekspozycji na storice. Oprécz pom-
py mam wprowadzone takze farmakologicz-
ne leczenie dwusktadnikowe, co tgcznie daje
mi terapie tréjlekowa, czyli najlepsza, jaka
obecnie jest dostepna.

Jaki wptyw na pacjentéw chorych na
TNP ma pandemia koronawirusa?

Ze wzgledu na pandemie rzadziej jezdze
na kontrole, a lekarze przepisujg mi wiecej
recept na leki. Mysle, ze przez pandemie
i to, ze koronawirus dotyka gtéwnie ptuca,
moja kolejka na przeszczep ptuc znacznie
sie wydtuzy. Jestem zakwalifikowana do tej
procedury, ale mam $wiadomos¢, ze organy
otrzyma szybciej osoba pod respiratorem niz
stabilna, mtoda dziewczyna jak ja.

Jakie wsparcie otrzymata Pani od
Stowarzyszenia Osob z Tetniczym
Nadcisnieniem Plucnym i ich przyja-
ciot?
Bardzo duze wsparcie. Szczegdlnie moja
mama z niego korzystata i czesto jezdzita
na spotkania, gdy bytam mata. Dzieki nim
dowiedziata sie duzo o mojej chorobie, moz-
liwosciach terapeutycznych i dobrych osrod-
kach. Za sprawag stowarzyszenia zmienilismy
osrodek, w ktérym bytam leczona. Teraz
jestem pod opiekg otwockiej i wroctawskiej
placowki, gdzie naleze do programu leko-
wego. Program ten jest jedng z najlepszych
i najnowoczesniejszych metod leczenia.
Chciatabym tez przekaza¢ innym pacjen-
tom chorym na tetnicze nadcisnienie ptucne,
by sie nie poddawali i spetniali swoje marze-
nia. Nie musi to by¢ od razu przebiegniecie
maratonu, ale np. zwiedzanie najpiekniej-
szych miast, na spokojnie, w swoim tempie,
tak jak czynie to ja.
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z Nadci$nieniem
Ptucnym i Ich Przyjaciot

Myslatam: Jak umre, syn bedzie miat 12 |at.
Dzis ma 17 lat, a ja nadal tu jestem

Tetnicze nadcisnienie ptucne (TNP) to rzadka choroba. W Polsce zapada na nig okoto 120 osdéb

rocznie.

Kiedy dowiedziata sie Pani, ze cho-
ruje na TNP oraz jaka byta Pani
reakcja na te wiadomosé? W jaki
sposob zdiagnozowano chorobe?
Pierwsze niepokojgce objawy pojawity sie
dwa lata po urodzeniu dziecka. Zaczeto
sie od zwyktej zadyszki przy codziennych
czynnosciach, ktére wczesniej nie spra-
wiaty mi zadnych problemoéw. Wkrétce
pojawity sie kolejne objawy: kaszel po
wysitku, czesty bol gtowy i jeszcze wiek-
sze zmeczenie. Bywato, ze po potudniu
musiatam sie przespac, aby moc jakos
funkcjonowac przez reszte dnia. Po licz-
nych badaniach postawiono diagnoze:
tetnicze nadciénienie ptucne. Bytam nig
zatamana, bo dowiedziatam sie, ze $red-
ni czas przezycia u chorych wynosi od
trzech do o$miu lat. Dzi$ nie pamietam,
ile dni przeptakatam. Syn miat wtedy czte-
ry lata. W gtowie kotatata mi jedna mysl:
,Jak umre, Kuba bedzie miat 12 lat”. Dzi$
ma 17 lat, a ja nadal tu jestem.

Jak wygladata sciezka terapeu-
tyczna, ktora Pani przeszia, oraz
leczenie zaawansowane w tym
schorzeniu?

Leczenie rozpoczetam od lekéw odwad-
niajacych i sildenafilu, pézniej, by zwiek-
szy¢ szanse spowolnienia choroby,
dostatam kolejny lek w postaci wziewnej.
Wadg" nowego leku byta koniecznosé
,dopasowania" codziennego zycia do

jego przyjmowania — w ciggu dnia mia-
tam szes¢ inhalacji, a kazda trwata szes¢
minut. Po pieciu latach lekarze zdecydo-
wali 0 zmianie leczenia na te ,ostatniego
rzutd', czyli na podawany podskérnie we
wlewie ciggtym treprostinil. Lek podaje
pompa, podobna do tej, z ktérej korzystajg
osoby chore na cukrzyce. Leczenie bywa
mato przyjemne, ze wzgledu na liczne
i ucigzliwe skutki uboczne, ale najwazniej-
sze, ze jest skuteczne.

Jak choroba wptyneta na Pani zy-
cie? Czy tatwo byto przywyknaé do
nowego stanu zdrowia?

Diagnoza zmusita mnie do catkowitej
zmiany sposobu zycia. Niewiele rzeczy
mogtam zrobi¢ samodzielnie. Najgorzej
znosit to Kuba, moj syn, bo nie rozumiat,
dlaczego nie mam sity iS¢ z nim na spacer,
na plac zabaw czy pograc¢ w pitke. Zawsze
bytam osobg niezalezng i samodzielna.
Dzi$ w wielu sytuacjach jestem skaza-
na na pomoc 0soéb trzecich. Mimo tak
dtugiego ,stazu” chorobowego wcigz nie
pogodzitam sie z mysla, ze jestem chora.
Rodzina jest dla mnie wielkim wsparciem
oraz korzystam z profesjonalnej pomocy
psychologa.

Choroba odbiera nie tylko oddech,
ale tez zmienia zwykle bardzo
mocno zycie chorych. Jak poma-
gaja Panstwo chorym w ramach

Stowarzyszenia? Czego najbar-
dziej potrzeba pacjentom?
Gtéwnym celem Stowarzyszenia jest jed-
noczenie i wspieranie pacjentéw z nad-
cisnieniem ptucnym oraz ich bliskich.
Chorzy szukajg pomocy i wsparcia
u 0s6b majacych wiecej doswiadczenia
w borykaniu sie z chorobg na co dzien,
a nikt tak dobrze nie zrozumie ich
potrzeb jak inny chory. Pacjenci, ktérzy
wtasnie zostali zdiagnozowani, czesto
nie dopuszczajg do siebie mysli, ze
zycie, ktore prowadzili do tej pory, musi
ulec zmianie. Chcieliby$smy im pokazag,
ze z tg chorobg mozna zy¢. Obecnie
planujemy organizacje wykfadow, ktére
odbywac sie beda online, a takze mamy
bezptatng wypozyczalnie przenosnych
koncentratordw.

W jaki sposéb chorzy moga Pan-
stwa znalezé? Jaka wartoscia dla
pacjentow jest dotaczenie Stowa-
rzyszenia?

Nasi pacjenci moga nas znaleZ¢é na Face-
booku, a takze na stronie phapolska.org.
Chcielibysmy zaprosi¢ chorych na TNP
oraz ich bliskich do zapisywania sie do
Stowarzyszenia. Nadcisnienie ptucne to
rzadka, ciezka i trudna do zdiagnozowa-
na choroba, z ktéra nie jest tatwo zy¢, ale
razem, wspolnie mozemy wiele zdziata¢
na rzecz naszych pacjentéw, jeszcze
wiele spraw pozostato do zrobienia.
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Tetnicze nadcisnienie ptucne
wciaz nie jest choroba uleczalnag

Tetnicze nadcisnienie ptucne nie jest juz chorobg jednoznacznie smiertelng, ale wymaga wsparcia
farmakologicznego do korica zycia pacjenta.

Czym jest tetnicze nadcisnienie
ptucne (TNP)?

Jest to rzadka, ale bardzo groZzna choro-
ba polegajgca na utracie droznosci przez
drobne tetniczki ptucne. TNP prowadzi
do niewydolnoséci oddechowej, ciezkiej
niewydolnosci serca, a w konsekwencji
do zgonu. Jeszcze kilkanascie lat temu
mozna byto powiedzie¢, ze najbardziej
narazong na zachorowanie grupg spo-
teczng sg miode kobiety. To sie jednak
zmienito i obecnie ciezko nakresli¢ jeden
profil 0séb szczegdlnie czesto dotyka-
nych przez TNP.

TNP nie jest chorobg uleczalng, ale
dzieki lekom mozemy jg coraz lepiej kon-
trolowaé. Jeszcze kilkanascie lat temu
byta chorobg jednoznacznie $miertelng,
bo po 2,5 roku od postawienia rozpozna-
nia pofowa pacjentéw umierata. Teraz
jest chorobg bardziej przewlektg i wyma-
ga stosowania lekéw do konca zycia.

Jak wyglada proces leczenia i czy
chory moze liczyé na wsparcie
panstwa?

Podstawg leczenia TNP jest terapia
farmakologiczna. Jest to dominujaca
forma leczenia, a w Polsce nowoczesne
leki sg refundowane. Program lekowy dla
TNP, ktéry powstat kilkanascie lat temu,
z roku na rok jest zmieniany i jesli chodzi
o dostepnosc lekdw, to wszystkie farma-
ceutyki stosowane na $wiecie sg rowniez
dostepne w Polsce. Nalezy podkresli¢, ze
ten panstwowy program jest przyjazny

dla pacjentéw cierpigcych na tetnicze nad-
cisnienie ptucne i trzeba w tym aspekcie
pochwali¢ Ministerstwo Zdrowia. W $lad
za refundacja lekdéw powinna sie poprawié
opieka socjalna nad pacjentamiiich rodzi-
nami. W opublikowanym ostatnio raporcie
o kosztach posrednich TNP wykazano,
Ze w zaawansowanym stadium choroby
ponad 80 proc. pacjentéw musi zrezygno-
wac z pracy. Jednoczeénie dwie trzecie
chorych i opiekunéw zgtasza trudnosci
w ubieganiu sie o Swiadczenia spoteczne.

Na jakie zmiany w kontekscie te-
rapii TNP w Polsce pacjenci wciaz
czekaja?

To, czego brakuje w leczeniu farmakolo-
gicznym, to wieksza elastycznosé przepi-
sow, aby moc tgczy¢ poszczegolne leki ze
sobg. Na éwiecie kanonem przy TNP jest
leczenie skojarzone — na podobieristwo
choréb nowotworowych. W Polsce nie
wszyscy pacjenci moga skorzystac z te-
rapii dwulekowej od poczatku leczenia.
U pacjentéw, ktorzy w terapii farmakolo-
gicznej stosujg juz metode dwulekowa,
moze wystgpi¢ kliniczna potrzeba dota-
czenia trzeciego leku i przejscia na tzw.
terapie tréjlekowa. Zgody na stosowa-
nie niektérych kombinacji tréjlekowych
wcigz brakuje. Bywa, ze ze wzgledow
kosztowych trzeba wtedy zastgpi¢ silniej
dziatajacy lek, jakim jest na przyktad rio-
ciguat, tariszym substytutem — sildena-
filem. Riociguat ma réwniez ten plus, ze
mozna indywidualnie dostosowaé jego

dawke do potrzeb konkretnego chorego.
To jedna, aczkolwiek nie jedyna sytuacja,
gdy w terapii tréjlekowej nie ma zgody
na korzystanie z najlepszych mozliwych
preparatow.

2

Jakie inne aspekty dotyczace
pomocy chorym na tetnicze nad-
ci$nienie ptucne moglyby byé
w Polsce na wyzszym poziome?
Niezwykle waznym zagadnieniem w do-
bie COVID jest szybki dostep do szcze-
pionki. Osoby cierpigce na TNP nie majg
priorytetowego dostepu do szczepien.
Ze wzgledu na fakt, ze jest to choroba
ostabiajgca serce i ptuca, to zagrozenie
zgonem z powodu COVID-19 jest bardzo
wysokie — jeden na pieciu pacjentow
zakazonych wirusem umiera. Kolejna
kwestia, ktéra powinna zostaé poprawio-
na, to dostepnos¢ przeszczepdw ptuc.
Wcigz wykonujemy ich w Polsce znaczga-
co za mato. To dotyczy nie tylko TNPR ale
tez innych patologii ptucnych.
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Zespol Cushinga a choroba Cushinga

Zespot Cushinga to suma objawow klinicznych wywotanych nadmiarem hormonu kory nadnerczy - kortyzolu.
Harvey Cushing, amerykanski neurochirurg, po raz pierwszy opisat nadczynnosc kory nadnerczy zwigzang

z gruczolakiem przysadki i to jemu zawdzieczamy nazwe jednostki.

Czym roézni sie zespé6t Cushinga dekada zycia, w ektopii 5.-6., gruczola- zaawansowania choroby, ale takze moz- ®

od choroby Cushinga? ka nadnercza 4.-5., a raka nadnercza liwosci wizualizacji guza. Najwieksze /4

Podziat na zespdt i chorobe Cushinga pierwsza i 5.-6. dekada zycia. Zidenty- szanse nha wyleczenie majg pacjenci Wiecejinformagii
jest zwigzany z miejscem nieprawi- filkowano wiele mutacji genetycznych z gruczolakiem nadnercza. W tym przy- nastronie:

dtowej produkcji kortyzolu i ma raczej
charakter  historyczny.  Najczestsza
przyczyng choroby (60-70 proc.) jest
mikrogruczolak przysadki wydzielajgcy
w nadmiarze hormon adrenokortykotro-
powy (ACTH), ktéry pobudza nadnercza
do produkcji nieprawidtowych ilosci kor-
tyzolu. Jest to tzw. ACTH- zalezny zesp6t

odpowiedzialnych za pojawienie sie
zespotu. Jak do tej pory nie znaleziono
takich odniesien do raka kory nadnerczy

Jak przebiega kwalifikacja do usu-
niecia guza?

Pierwszym etapem kwalifikacji  jest
potwierdzenie rozpoznania w badaniach

padku usuniecie guza najczesciej prowa-
dzi do petnego wyleczenia. W przypadku
raka kory nadnerczy pacjent wymaga
dtugotrwatej terapii hamujacej steroido-
geneze. Z kolei guzy przysadki sg najcze-
Sciej mate (mikrogruczolaki), trudne do
zobrazowania i operacji. Dodatkowym
problemem sg czeste nawroty po opera-

Prof. zw. dr hab. Cushinga lub inaczej choroba Cushinga. klinicznych i biochemicznych, przy uzyciu cji. W przypadku nowotworéw ektopowo
n. med. Marek . . . . L . . S
Ruchata ACTH moze by¢ wydzielane nie tylko specjalistycznych testéw. W nastepnej wydzielajagcych ACTH, np. drobnoko-
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w Poznaniu

przez guz przysadki, lecz takze przez
inne nowotwory o odmiennej lokalizacji
(tzw. ektopowe), dotyczy to 5-10 proc.
pacjentéw. U pozostatych 20 proc. cho-
rych objawy zespotu Cushinga wywotuje
guz nadnerczy (tagodny gruczolak lub
rak) produkujgcy nadmierne ilosci korty-
zolu i to jest ACTH — niezalezny zespot
Cushinga. Wyrézniamy takze jatrogenny
zespdt Cushinga, ale jest on efektem
nadmiaru kortyzolu w przebiegu dtu-
gotrwatego leczenia glikokortykoidami
chorych na inne schorzenia.

Kiedy najczesciej objawia sie ze-
spo6t Cushingaijakie sa przyczyny
wystapienia schorzenia?

Takze moment pojawienia sie objawéw
zalezny jest od czynnika etiologicznego.
W przypadku guzéw przysadki to 3.-4.

kolejnosci konieczne jest ustalenie etio-
logii i zlokalizowanie guza. W przypadku
mikrogruczolakéw przysadki lokalizacja
guza w badaniu rezonansu magnetycz-
nego jest trudna lub wrecz niemozliwa
i wéwczas postugujemy sie cewnikowa-
niem zatok skalistych, aby ustali¢ w ja-
kiej okolicy przysadki zlokalizowany jest
gruczolak. Zdecydowanie fatwiej zobra-
zowac¢ zmiany w nadnerczach i w tym
przypadku kwalifikacja do zabiegu jest
tatwiejsza. W przypadku ektopowego
wydzielania ACTH decyzja o kwalifikacji
zalezy od rodzaju i lokalizacji nowotworu.

Czy zespo6t Cushinga mozna cat-
kowicie wyleczy¢?

Skuteczno$¢ terapii zalezy w duzej mierze
od czynnika etiologicznego, lokalizacji,
wielkos$ci guza, dostepu chirurgicznego,

morkowy rak ptuc czy rakowiak oskrzeli,
pacjent wymaga intensywnego leczenia
choroby podstawowej. Po wyczerpaniu
mozliwosci  chirurgicznego  leczenia
positkujemy sie lekami hamujgcymi ste-
roidogeneze.
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Pacjenci z zespotem Cushinga
bez dostepu do leczenia farmakologicznego

Nie u wszystkich pacjentow mozliwe jest leczenie operacyjne. Na swiecie chorym z tej grupy zycie ratuje dostep
do lekow. A w Polsce? Preparaty nadal nie sg refundowane.

Czym charakteryzuje sie zespoét Jakie sa typowe objawy tego Szacujemy, ze mniej wiecej 60-70 proc. ®

Cushinga i jakie wyrézniamy jego schorzenia i dlaczego tak wazna pacjentéw udaje sie wyleczyé operacyj- z

odmiany? jest wezesna diagnoza? nie i taka grupa wchodzi w tzw. remisje Wigcejinformaciji
To zespdt objawdw wynikajacych z nad- S one dosc¢ charakterystyczne i dotycza choroby. Pozostaje mniej wiecej 1/4 nastronie:

miernej, nieprawidtowej i nieadekwatnej
do potrzeb produkcji kortyzolu w nadner-
czach, czyli hormonu, ktéry w fizjologicz-
nych stezeniach jest niezbedny do zycia.
Hiperkortyzolemia prowadzi do bardzo
wielu objawéw, powiktann sercowo-na-
czyniowych i metabolicznych, ktére sg
odpowiedzialne za zwiekszenie zaréwno

najpierw zmian wygladu zewnetrznego.
Twarz staje sie zaokraglona (przypomina
ksiezyc w petni), pojawia sie charaktery-
styczny rumien oraz sinoczerwone, sze-
rokie rozstepy na skorze brzucha, udach,
czasami ramionach. Wskutek nadmiernej
produkcji kortyzolu dochodzi do powiktan
kardiologicznych i metabolicznych, w tym:

chorych, u ktérych nie mozna precyzyj-
nie zlokalizowa¢ potozenia guza, i ta-
cy pacjenci funkcjonujg z przewlekta,
generujgcg powiktania hiperkortyzole-
mig. Do tego dochodzi grupa pacjentéw,
u ktérych nawet wiele lat po skutecznym
leczeniu operacyjnym nastepuje nawrét
choroby, i tacy pacjenci réwniez czesto

Dr hab. n. med. N S e . . . .
Przemvstaw Witek chorobowosci, jak i $miertelnosci wsréd nadcisnienia tetniczego, zaburzen krzep- wymagaja przewlektego leczenia farma-
Specjal‘i,sta pacjentow. Biorgc pod uwage przyczyny niecia ze sktonnoscig do krwawien oraz kologicznego.

endokrynologii
i diabetologii, Kierownik
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wystepowania, wyrézniamy trzy odmiany
zespotu Cushinga. Najczesciej zwigzany
jest z obecnoscig niewielkiego kilkumili-
metrowego guza zlokalizowanego w obre-

powikfar zatorowych, cukrzycy ze wszyst-
kimi jej powikfaniami, wzrostu czestosci
ztaman kosci i wzrostu czestosci infekcji.
Wczesne rozpoznawanie zespotu Cushin-

Jak aktualnie przedstawia sie do-
step do leczenia farmakologicz-
nego w Polsce?

g:g;ok? \:]V;anftrznyoh’ bie przysadki. Ta odmiana diagnozowana ga jest konieczne, gdyz brak skuteczne- Istnieje kilka preparatéw, ktérymi moze-
iDiabet»;IO iig jest mniej wiecej u siedmiu na dziesigciu go leczenia sprawia, ze po pieciu latach my leczy¢ hiperkortyzolemie przetrwatg
Wydziatu Likarskie o pacjentow z zespotem Cushinga. Pozo- $miertelnos$¢ chorych wynosi 50 proc., co po niedoszczetnej operacji albo spowo-
Werzawskie o g statych trzech ma zmiane nowotworowa oznacza, ze umiera az potowa z nich. dowang brakiem mozliwosci leczenia
. g zlokalizowang w ptucu lub w innym narza- operacyjnego czy brakiem prawidtowej
Uniwersytetu . . L P . e . o
Medycznego dzie, albo najrzadziej, w nadnerczach. Jak wyglada sciezka diagnostycz- lokalizacji guza. Niestety, dla pacjentow

llu Polakéw choruje na zespét Cu-
shinga i jaki jest profil pacjenta?
Jest to choroba niejednolita i bardzo
rzadka. Szacujemy, ze w Polsce rocznie
zapada na niego 100-150 pacjentow,
z czego najwiecej, bo az 70 proc,, to
odmiana zwigzana z guzem zlokalizo-
wanym w obrebie przysadki. Ponadto
kobiety choruja na niego 5-7 razy cze-
Sciej od mezczyzn, a pierwszorazowymi
pacjentami sg najczesciej osoby w 3.-4.
dekadzie zycia.

na zespotu Cushinga?

Konieczna jest rozbudowana diagnosty-
ka hormonalna, a nastepnie obrazowa
z zastosowaniem rezonansu magnetycz-
nego przysadki, ewentualnie tomografii
klatki piersiowej i jamy brzusznej. Dopiero
po zlokalizowaniu guza mozna prawidto-
wo zaplanowac terapie.

Jakie sa metody leczenia zespotu
Cushinga?

Po postawieniu diagnozy pacjent kie-
rowany jest na leczenie chirurgiczne.

z zespotem Cushinga zaden z tych lekow
nie jest refundowany. Trzeba podkresli¢,
ze koszty tego leczenia siegaja kilku
tysiecy ztotych miesiecznie, a leki muszg
by¢ stosowane przez wiele lat, czesto do
korica zycia. Tym samym przekracza to
mozliwosci chorych, ktérym pozostaje
wytgcznie leczenie objawowe czesci
powiktan, takich jak nadcisnienie tetni-
cze, cukrzyca itp. Oznacza to doktadnie
tyle, ze pacjenci pozostajg bez realnych
mozliwosci leczenia, ktérego wprowa-
dzenie mogtoby uratowac ich zycie.
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Chorzy na fenyloketonurie (PKU)
—-jak wyglada ich zycie?

Fenyloketonuria to choroba, ktora zarowno dla chorych, jak i ich bliskich moze byé bardzo ucigzliwa.
Zdiagnozowana zbyt pozno doprowadza do powaznych konsekwencji.

Czym jest fenyloketonuria oraz jaki
jest profil epidemiologiczny choroby
w Polsce i na $wiecie?

Fenyloketonuria jest chorobg genetyczna.
Powodem jest mutacja genu kodujgcego
enzym, czyli hydroksylaze fenyloalaninowa.
Enzym ten znajduje sie w watrobie i ka-
talizuje przemiane fenyloalaniny w drugi
aminokwas — tyrozyne. Jesli dochodzi do
nadmiaru fenyloalaniny we krwi, w uprosz-
czeniu doprowadza to do uszkodzenia
osrodkowego uktadu nerwowego. Skutkiem
jest m.in. zaburzenie neuroprzekaznikow:

Dr n. med. Agnieszka

dopaminy i serotoniny. Jesli choroba doty- g::;:::Choréb
ka dziecko w wieku niemowlecym, nadmiar Metabolicznych
fenyloalaniny moze spowodowaé ciezkg Wojewodzki ’
niepetnosprawnos¢ intelektualng.  Epide- ) L

) . . Szpital Dzieciecy
miologia w Polsce jest szacowana na Bvd
1:7000, co oznacza, ze na 7 tysiecy dzieci wbydgoszezy
jedno rodzi sie z fenyloketonurig. W Polsce
opiekg specjalistyczng objetych jest okoto
2200 pacjentow.
W jaki sposdb rozpoznaje sie te cho-
robe - fenyloketonurie?
Wykrywanie fenyloketonurii wchodzi w sktad
programu badan przesiewowych, ktérym 4
jest poddawany kazdy noworodek urodzony 4

w Polsce. Po 48. godzinie zycia noworodka
pobiera sie mu krew w kierunku ewentual-
nego wystepowania ponad dwudziestu wro-
dzonych btedéw metabolicznych.

Wiecejinformagii
nastronie:

Do czego moze doprowadzi¢ niele-
czona PKU?

Nieleczona PKU jest powodem ciezkiej nie-
odwracalnej niepetnosprawnosci intelektu-
alnej. Im wczesniej rozpoczniemy leczenie,
tym szybciej zapobiegniemy ciezkim uszko-
dzeniom osrodkowego uktadu nerwowego.
Aktualne wytyczne mdéwig o tym, ze terapia
powinna by¢ wprowadzona maksymalnie do
14. doby zycia dziecka, dzieki czemu moze-
my zatrzymac¢ proces powodujgcy uszko-
dzenie mdzqu.

Jakie sa podstawy leczenia PKU?
Jedynym dostepnym w Polsce leczeniem
jest obecnie leczenie zywieniowe polegajace
na diecie niskofenyloalaninowej. Ustala si¢ jg
dla kazdego pacjenta indywidualnie i zalezy
ona od tolerancji fenyloalaniny w organizmie
pacjenta. 80 proc. zapotrzebowania biatko-
wego u chorych jest zaspokajane poprzez
specjalistyczne preparaty bezfenyloalanino-
we dostepne wytgcznie na recepte. Pozo-
state 20 proc. pokrywane jest za pomocg
diety PKU, oczywiscie z ograniczong podazg
fenyloalaniny. W innych krajach europejskich
oraz w USA dostepna jest terapia z uzyciem
tetrahydrobiopteryny, a od niedawna réwniez
enzymatyczna terapia zastepcza.

Jakich restrykgcji dietetycznych musi
przestrzegaé pacjent ze zdiagnozo-

wanga fenyloketonuria? Jaka role od-
grywa dostep do diety niskofenylo-
alaninowej?

Chory na fenyloalanine nie moze spozywac
mleka ijego przetwordw, jajek, ryb, miesa, pie-
czywa biatego, makaronu, ryzu itp. W zwigz-
ku z tym dla takich pacjentéw produkowana
jest specjalna zywnos¢, do ktdrej dostep jest
kluczowy tak jak kontakt z wyspecjalizowa-
nymi dietetykami klinicznymi.

Jak wyglada zycie pacjenta z choro-
ba? Czy prawidtowo leczona feny-
loketonuria moze przebiegaé¢ nawet
bezobjawowo?

Musimy sobie u$wiadomié, ze dieta PKU
jest restrykcyjna i naktada na pacjenta
wiele ograniczen. Z tego powodu zdarzaja
sie czasem odstepstwa od diety skutkuja-
ce zaburzeniami zachowaniami takimi jak
napady agresji, nadpobudliwos¢, problemy
Z pamiecia.

Jednoczesnie mamy pacjentéw rygo-
rystycznie przestrzegajacych diety, co
korzystnie przektada sie na ich zdolnosci
intelektualne. Tacy pacjenci koncza studia,
pracuja, zaktadajg rodziny. Dla wszystkich
pacjentéw szczegdlnie istotne jest poczucie
akceptacji spotecznej dla ich choroby oraz
pewnos¢, ze preparaty PKU bedace podsta-
wag ich zywienia bedg zawsze refundowane
przez NFZ.

r TRICIA METABOLICS

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

Ofervjemy najszerszy wyboér produktéw, w réznych
formach i smakach, by méc odpowiadac na indywidualne
potrzeby pacjentow’.

Chegc otoczyé pacjentéw kompleksowq opiekg,
juz od 7 lat prowadzimy najwiekszy w Polsce
serwis edukacyjny i spofecznosciowy dla
chorych na fenyloketonurie oraz oséb bliskich
ich sercu - PKU Connect.

Kazdego dnia inspirujemy spotecznos¢ PKU do
podejmowania wyzwan, realizacji marzen i czerpania
z zycia petnymi garsciami.
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Fenyloketonuria
—jak wyglada codziennos

€O~

Fenyloketonuria to powazna
choroba rzadka wchodzaca

w sktad zaburzen metabolicznych.
Od pacjentow wymaga
niesamowitej dyscypliny

| restrykcyjnej diety. Mimo to nasz
rozmowca zyje petnig zycia,

a fenyloketonuria nie ogranicza

g0 w spetnianiu marzen.

Wojciech Golisz
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Panie Wojtku, jest Pan doskona-
tym przyktadem, ze z fenyloketo-
nuria mozna normalnie zy¢ i roz-
wija¢ swoje pasje. Czy jest jednak
jakies wyzwanie, ktore stawia
przed Panem choroba?
Fenyloketonuria to choroba, ktéra przy
odpowiednim leczeniu nie objawia sie
niczym szczegdlnym i nie wyrzadza
zadnych szkod. Wyzwaniem jest utrzy-
manie statego, dobrego samopoczucia.
Leczenie nie jest procesem skorczo-
nym. Dla mnie jest to przestrzeganie
diety i kontakt z lekarzami, by stale by¢
na biezgco i mie¢ kontrole nad swoim
zdrowiem. Kontakt ze specjalista odby-
wa sig raz, dwa razy w roku, w zaleznosci
od potrzeb.

Diete stosuje od urodzenia, zatem nie
znam innej. Rodzice nauczyli mnie dys-
cypliny i przestrzegania tej diety, za co
jestemim ogromnie wdzieczny. Mysle, ze
nie byto mi fatwo sie z nig oswoic¢, ponie-
waz zawsze miatem charakter indywidu-
alisty. Ponadto w latach 90., kiedy bytem
dzieckiem, dostep do specjalistycznej
zywnosci  niskofenyloalaninowej byt
ograniczony. Trzeba byto sprowadzac
ja z zagranicy badz kupowacé jg w jedy-
nym sklepie w miescie. Wiedza na temat
choroby tez byta na innym etapie, niz
jest to dzisiaj. Przyktadowo, wtedy uwa-
zano, ze zachowanie diety jest potrzeb-
ne do osiggniecia dorostosci. Dzisiaj
juz wiemy, ze nalezy jg stosowac przez
cate zycie. Obecnie jest zdecydowanie
tatwiej, poniewaz w zyciu dorostym dla
mnie ta dieta jest nieco mniej restrykcyj-
na, jestem z nig oswojony i mam wiedze
sprawiajaca, ze nie stanowi dla mnie pro-
blemu. Licze sie takze z konsekwencja-
mi jej nieprzestrzegania. Ja nie miewam
wysokich stezen fenyloalaniny, ale wiem,
Ze pierwsze widoczne symptomy to roz-
draznienie, brak koncentracji itp.

Jak to sie stato, ze dalekie podro-
ze na motocyklu staty sie Pana
hobby? Czy nie miat Pan obaw,

planowane z dnia na dzien, lecz krok po
kroku. Dtugo dojrzewatem do tego, by
w koncu stwierdzi¢, czemu by nie poje-
cha¢ gdzie$ dalej niz do tej pory. Nie
myslatem o tym, by jako$ specjalnie sie
do tego przygotowywac¢ pod katem die-
ty. Nalezy po prostu pamieta¢ o tym, by
zawsze mie¢ przy sobie preparat oraz
pilnowac¢ diety samodzielnie. W moim
przypadku wszelkie hotelowe zywienie
odpada, sam przygotowuje positki na
wyjazdach, by wiedzie¢ doktadnie, jaki
jest ich sktad. Dobrze sie sktada, ponie-
waz nie lubie spedza¢ wakacji na zorga-
nizowanych wyjazdach typu all-inclusive.

Panie Wojtku, co polecitby Pan in-
nym chorym na fenyloketonurie?
Jak da¢ im motywacje i site do
stosowania sie do restrykcyjnych
zalecen dietetycznych i spetniania
marzen?

Chciatbym powiedzie¢ innym, by byli cie-
kawi $wiata, czytali ksigzki, poniewaz to
wtedy najbardziej pracuje nasza wyobraz-
nia. Choroba nie musi oznaczac¢ niepet-
nosprawnosci. Nawet jesli z jakiegos
powodu kto$ przerwat stosowanie diety,
to warto do niej powrdécié. Kazdy dzien
jest dobry, by zmieni¢ swdj styl odzywia-
nia, polepszy¢ swoje samopoczucie, stan

o
ze choroba moze byé przeszkoda zdrowia i komfort zycia. Chorzy bardzo ) 4
Czy dieta ubogofenyloalaninowa w realizowaniu tej jednak nieco- czesto nie zdajg sobie sprawy z postepu- Wieoejinformadji
to dla Pana element zycia, z kt6- dziennej pas;ji? jacej choroby. Wazne jest, by mie¢ kogo$ na stronie:

rym sie Pan oswoit? Czy ciezko
byto do niej przywyknaé?

Moje dalsze podréze wyniknety z dfu-
gofalowego procesu, nie byty one

bliskiego, kto obserwuje i zareaguje w od-
powiednim momencie.




