Lekarze o tych chorobach nie wiedzg. Objawy sa nietypowe i
dziwne

Rzadkie, sieroce czy wrecz lekcewazone - tak okresla si¢ te grupe schorzen. Lekarze pierwszego
kontaktu nie wiedza o nich lub tez nie pamietaja, bo na studiach zetkneli si¢ z nimi przelotnie raz czy
dwa. Poza tym objawy sa nietypowe, dziwne. I dlatego zdarza si¢ na przyklad, ze dziecku stawia si¢
diagnoze moézgowego porazenia dzieciecego i mija kilkanascie lat, zanim kto$ zorientuje sie, Ze dziecko
cierpi na zupelnie inne schorzenie, najczesciej o podlozu genetycznym.

Sa na pewno rzadkie, niektdre z nich nawet w krajach liczacych po kilkadziesigt miliondw mieszkancoéw
dotykaja kilkunastu, kilkudziesigciu osob. Tyle ze tych chordb jest bardzo duzo. Wedtug niektoérych danych
az 6 tys. W sumie wigc liczbg 0sob cierpigcych z powodu chorob rzadkich w samej Europie szacuje si¢ na
20-30 min.

- Rzeczywiscie stowo "rzadkie" nie oddaje dobrze istoty problemu - méwi prof. Jolanta Sykut-Cegielska,
kierownik Kliniki Chorob Metabolicznych Centrum Zdrowia Dziecka. - To calkiem spora cze$¢ naszej
populacji, tyle ze dos¢ rozproszona. Na szczesécie dzigki postepowi w nauce choroby rzadkie wykrywane sg
coraz czgsciej i coraz wezesniej - mowi prof. Sykut-Cegielska.

Lekarze pierwszego kontaktu nie wiedza o nich lub tez nie pamigtaja, bo na studiach zetkneli si¢ z nimi
przelotnie raz czy dwa. Poza tym objawy sg nietypowe, dziwne. Przez to, ze dotyczg wielu réznych
narzadoéw 1 uktadéw w naszym organizmie, moga by¢ - jak to si¢ czesto mowi - maskami innych choréb.
Zdarza si¢ na przyklad, ze dziecku stawia si¢ diagnoze mozgowego porazenia dzieciecego. I to rozpoznanie
funkcjonuje kilka czy nawet - bo i takie znam przypadki - kilkanascie lat, zanim kto$ zorientuje sig, ze
dziecko cierpi na zupelnie inne schorzenie, najczgéciej o podtozu genetycznym - wyjasnia prof. Sykut-
Cegielska.

Bo wiekszos¢ z chorob rzadkich jest uwarunkowana genetycznie - sg dziedziczone lub ich pierwotna
przyczyna tkwi w genach.

- Zeby je rozpoznaé, czesto trzeba analizy DNA lub innego wysokospecjalistycznego badania
biochemicznego, a to jest mozliwe tylko w osrodkach, ktore maja doswiadczenie. Wielu lekarzy
podstawowej opieki zdrowotnej nie ma rozeznania, dokad skierowac pacjenta, u ktorego podejrzewaja
rzadka wade genetyczng. Mowigc o wilasciwe] diagnostyce, nie wolno tez zapomina¢ o dostgpnosci do
badan prenatalnych, szczeg6lnie w rodzinach, w ktorych wczesniej pojawily si¢ choroby rzadkie - wyjasnia
prof. Sykut-Cegielska.

Diagnostyka to tylko jeden z probleméw. Powazniejsza jest kwestia leczenia. Wiele koncernow
farmaceutycznych nie chce inwestowa¢ w badania nad lekami, ktére przydac si¢ moga zaledwie kilkuset czy
kilku tysigcom ludzi. To stad wzi¢lo si¢ okreslenie choroby "sieroce" lub "lekcewazone".

Oczywi$cie na niektore schorzenia leki powstaja, by jednak mie¢ gwarancje jakiegokolwiek zysku, firmy
zadaja astronomicznych cen - dziesigtek czy setek tysiecy dolaroOw rocznie.

A jak to wyglada w Polsce? W ciagu najblizszych dni na biurku ministra zdrowia ma si¢ znalez¢ dtugo
oczekiwany projekt Narodowego Planu dla Chorob Rzadkich. Ma on obejmowac zaréwno klasyfikacje 1
rejestr choréb rzadkich, diagnostyke, opieke zdrowotng dla pacjentdow, jak i informacje, nauke 1 edukacje w
zakresie tychze chorob.



- To dla nas bardzo wazne. Chcemy pokazac, ze osoby z chorobami rzadkimi zyja wsrdd nas 1 wceale nie jest
to tak maty problem, jak wskazuje nazwa - méwi Mirostaw Zielinski, przewodniczacy Krajowego Forum na
rzecz Terapii Choréb Rzadkich.

- W kwestii edukacji spoteczenstwa, ale tez fachowej, kompleksowej opieki nad osobami cierpigcymi na
choroby rzadkie, powinni$my bra¢ przyktad cho¢by z Francji. Tam o tych schorzeniach zaczgto méwié juz
wiele lat temu. Dzigeki temu pacjenci majg zapewnione wsparcie nie tylko pod katem leczenia, ale tez
edukacji, rehabilitacji czy opieki psychologicznej - dodaje prof. Sykut-Cegielska.

Gaucher leczony

Istotg choroby Gauchera jest niedobor lub zupetlny brak enzymu - glukocerebrozydazy - odpowiedzialnego
za rozktadanie naturalnie wyst¢pujacej w organizmie substancji thuszczowej zwanej glukocerebrozydem. Ta
zaczyna si¢ odktada¢ w kolejnych narzadach - mézgu, watrobie, §ledzionie i krwi - powaznie je uszkadzajac.

W zaleznosci od typu czestos¢ wystepowania choroby wynosi od 1 na 50 tys. do 1 na 100 tys. urodzen.

Kiedy$ diagnoza choroby Gauchera oznaczata wyrok. Dzi$ na szcze$cie jest metoda leczenia - podawanie
stworzonego w laboratorium enzymu, ktérego organizm chorego nie jest w stanie sam wyprodukowac.

Monika, mama Kingi chorej na chorob¢ Gauchera: - Od drugiego roku zycia Kinga dostaje lek, ktory
powstrzymuje postep choroby. Co dwa tygodnie musi byé w szpitalu, gdzie otrzymuje kroplowke. Tak
bedzie zawsze. Ale dzigki temu Kinga normalnie si¢ rozwija. Kto$, kto nie zna jej historii, nie moze
uwierzy¢, ze dziecko jest nieuleczalnie chore. U Kingi nie wystepuja juz krwawienia z nosa, $ledziona
wraca do normalnych rozmiardw, jest radosna, petna energii, ma dobre kontakty z rowie$nikami. Staramy
si¢ normalnie zy¢.

- U mnie t¢ chorobg wykryto, gdy miatlem trzy lata - méwi Wojciech O$wiecinski, prezes Stowarzyszenia
Rodzin z Chorobg Gauchera, dzi$ 33-latek.

W Polsce zyje 60 0s0b z rozpoznang chorobg Gauchera. Maja dostgp do leczenia, dodajmy, niezwykle
drogiego - koszt rocznej terapii to od 0,5 do 1 min zl. Terapia jest w pelni refundowana w ramach tzw.
programow lekowych.

- To dobrze, bo bez wsparcia panstwa zaden chory nie bylby w stanie pokry¢ kosztéw leczenia. Ale jest
jeszcze wiele rzeczy, ktore mozna poprawi€. Sg sytuacje, ze rodzina musi z dzieckiem co dwa tygodnie
jecha¢ ponad sto kilometréw na podanie leku. Bo blizszy szpital - wedtug NFZ - nie spetnia norm, by brac¢
udziat w programie, lub zgoda na wydanie drogich lekow zostalta mu cofnigta. Moi znajomi z Europy
Zachodniej opowiadaja, ze dostaja zapas leku - w proszku - i co dwa tygodnie sami w domu rozpuszczajg go
w soli fizjologicznej i robig sobie kroplowke - méwi Oswiecinski. - Niekiedy szpital nie chce zajac si¢ tak
kosztowng terapia, bo boi si¢ dlugdéw. Zdarzato si¢, ze kolejna dawka leku nie zostata z r6znych powodow
podana, jak zaleca program terapeutyczny - po 14 dniach, ale po 15 czy 16. I wyjatkowo skrupulatny oddziat
NFZ odmawiat pokrycia kosztéw leczenia 1 zadat, by szpital sam wytozyt np. 100 tys. zt.

Z Fabrym gorzej

Choroba Fabry'ego zostata po raz pierwszy opisana w 1898 r. przez niemieckiego dermatologa Johannesa
Fabry'ego. Istotg tego schorzenia jest mutacja w genie odpowiedzialnym za produkcje enzymu - alfa-
galaktozydazy. Skutkiem tego defektu jest to, ze w wielu komoérkach i budowanych przez nie narzadach,



gtownie naczyniach krwiono$nych, zaczyna si¢ odktada¢ globotriaozyloceramid. I gléwne narzady przestaja
funkcjonowac¢ w sposob prawidtowy.

Najczgstsze objawy choroby to bdl, zmgczenie, zmniejszone wydzielanie potu, a co za tym idzie,
przegrzewanie si¢ organizmu, wysypka skoérna, dolegliwosci zotadkowo-jelitowe. Z czasem dochodza
powiktania nerkowe, sercowe (zaburzenia rytmu, niewydolno$¢, zawal) i mozgowe (silne bole glowy,
przedwczesny udar).

- Problemy zaczety sie, gdy miatem 6-7 lat. Bolaly mnie dtonie, stopy, czesto si¢ przegrzewalem. Zaczatem
trafia¢ do kolejnych gabinetow lekarskich. Gdy miatem 15 lat, zdiagnozowano u mnie zapalenie mig¢$nia
Sercowego.

Jaki$ czas pozniej okazato si¢, ze podobne problemy pojawity si¢ u moich dalszych kuzynow mieszkajacych
w USA. Wtedy po raz pierwszy dowiedzieliSmy si¢ o chorobie Fabry'ego. W warszawskim Centrum
Zdrowia Dziecka prowadzony byl program badan klinicznych nad nowym lekiem na to schorzenie. Dopiero
tam lekarze potwierdzili, ze mam chorobg¢ Fabry'ego - mowi Roman Michalik z Wroclawia, prezes
Stowarzyszenia Rodzin z Chorobg Fabry'ego.

W przypadku tego schorzenia problemy z diagnoza to norma. Ocenia si¢, ze §rednio od pojawienia si¢
pierwszych objawow do jej prawidlowego rozpoznania mija okoto 15 lat! A pacjent ma konsultacje u
dziewigciu specjalistow.

- Mysle, ze najbardziej dokuczliwym objawem choroby Fabry'ego jest bardzo silny, piekacy bol stop,
kostek, ndg i dioni. Z jego powodu wielu chorych jest leczonych reumatologicznie lub neurologicznie. U
mnie poza piekacym bolem pojawialy si¢ krwawe wybroczyny w okolicy bioder, na kolanach i tokciach -
opowiada Michalik.

| tu terapia polega na podawaniu brakujacego enzymu (roczny koszt to 300 tys. dol.), ale nie jest ona
refundowana.

- Na chwile obecng wszystko zalezy od dobrej woli producentow leku. Ja i inni pacjenci bierzemy udziat w
kolejnych badaniach klinicznych finansowanych przez firmy farmaceutyczne. Tylko w ten sposéb mozemy
mie¢ dostep do leczenia - mowi Michalik.

Dorosli poza systemem

Kolejna grupa chorob, ktore zalicza si¢ do rzadkich, to fakomatozy. Zwane inaczej schorzeniami nerwowo-
skornymi, wynikajg z zaburzen w rozwoju zarodkowym bedacych skutkiem mutacji genetycznych.

Najczestszg z fakomatoz jest choroba Recklinghausena, zwana tez nerwiakowtokniakowatoscig typu I -
NF1. Fakomatozy objawiaja si¢ zmianami w obrebie skory, uktadu nerwowego, naczyniowego oraz wadami
w budowie i funkcjonowaniu narzadéw wewnetrznych. U chorych czgsto dochodzi do rozwoju
NnOwWOotworow.

Jednym z najstynniejszych (gtownie dzigki filmowi Davida Lyncha ) w historii chorych na fakomatoz¢ miat
by¢ zyjacy w XIX wieku Joseph Merrick - "cztowiek ston". Przez dlugi czas uwazano, ze cierpial on na

chorobe Recklinghausena. Dzi§ wiadomo, ze byla to inna, znacznie rzadsza choroba - zespot Proteusza.

Z jakimi najczesciej problemami spotykaja si¢ osoby cierpigce na fakomatozy w Polsce?



Na pewno problemem jest staba rozpoznawalno$¢ i diagnostyka. Powodem jest relatywnie niewielka wiedza
lekarzy pierwszego kontaktu o chorobach rzadkich. Nie ma osrodkéw eksperckich, gdzie lekarz
podejrzewajacy chorobe rzadka moéglby skierowaé pacjenta lub skonsultowaé si¢ z ekspertem - mowi
Dorota Korycinska, prezes stowarzyszenia Alba Julia skupiajacego pacjentow ze schorzeniami z grupy
fakomatoz.

- W Polsce pacjenci z chorobg Recklinghausena znajdujg fachowsg opieke w dwoch zaledwie osrodkach - w
warszawskim Instytucie Matki i Dziecka oraz w bydgoskiej Klinice Pediatrii, Hematologii i Onkologii
Dziecigcej w Szpitalu im. Jurasza. To stanowczo za malo, zaledwie kropla w morzu potrzeb, szczeg6lnie
jezeli wezmie si¢ pod uwage, iz oba te osrodki sprawuja opieke tylko nad dzie¢mi, czyli do 18. roku zycia.
Doro$li chorzy z NF znajduja si¢ dzi$ poza systemem i na wlasciwe leczenie trafiajg o wiele za pdzno.
Pamigtajmy, iz chorzy w wigkszosci krajow zachodnich zyja, ksztalcg si¢ i pracuja, a ich dlugos$¢ zycia nie
jest znaczaco krotsza niz pozostatej populacji. Oczywiscie choroba obniza jako$¢ zycia, okresowo moze tez
powodowac absencje szkolng czy zawodowa. Jednak pelnienie funkcji spotecznych, zawodowych i
rodzinnych jest mozliwe. Warunkiem jest objecie chorych wtasciwg opieka - dodaje Dorota Korycinska.

Dla Gazety: prof. Mieczyslaw Walczak

kierownik Kliniki Pediatrii, Endokrynologii, Diabetologii, Chorob Metabolicznych i Kardiologii Wieku
Rozwojowego Szpitala Klinicznego nr 1 w Szczecinie, szef Zespolu Koordynacyjnego ds. Chordb
Ultrarzadkich:

Obecnie w Polsce refunduje si¢ leczenie - za pomoca substytucji enzymatycznej - szesciu chordb
ultrarzadkich: choroby Gauchera, trzech typow mukopolisacharydoz, niemowlecej odmiany choroby
Pompego i hyperhomocysteinemii. To ostatnie schorzenie trafito na liste refundacyjng catkiem niedawno, bo
w potowie tego roku. W przysztym, jak si¢ spodziewamy, lista ta poszerzy si¢ o kolejne wskazanie. Caly
czas jest wigc pewien postep. Pamigtajmy jednak, Ze mowimy o niestychanie drogich terapiach. W
poszczegbdlnych panstwach Unii nie wszystkie choroby sg leczone za pomoca enzymatycznej terapii
zastepczej. Holandia 1 Szwecja niedawno rozwazaty mozliwos¢ zaprzestania finansowania terapii choroby
Fabry'ego i Pompego - koszty az tak poszly w gore. W przypadku niektorych chorob, np. choroby
Fabry'ego, ktorej leczenie nie jest u nas refundowane, bierze si¢ pod uwage skuteczno$¢ terapii, a ta na
chwilg obecng opiera si¢ na bardzo matej liczbie pacjentow.

Osobiscie sktaniam si¢ do tego, by leki enzymatyczne podawa¢ w tych kilku czy kilkunastu osrodkach z
najlepiej przeszkolonym personelem i spetniajacych odpowiednie normy. To z jednej strony kwestia tego, ze
leki te s3 kosmicznie drogie, a z drugiej - bezpieczenstwa, czyli potencjalnych skutkéw ubocznych i
powiklan, z mozliwoscig zgonu wiacznie. Rzeczywiscie na Zachodzie, np. we wspomnianych wcze$niej
Holandii czy Szwecji, pacjenci mogli otrzymywa¢ lek w warunkach domowych. Ale teraz panstwa te raczej
odchodzg od tego modelu i idg w naszym kierunku.

Choroby rzadkie w Polsce

Jak podaje raport Komitetu Ekspertow UE ds. Chorob Rzadkich w 2012 r., w Polsce nie obowigzuje
oficjalna definicja choroby rzadkiej. Powszechnie uzywa si¢ definicji z rozporzadzenia Parlamentu
Europejskiego, zgodnie z ktérg choroba rzadka wystepuje u nie wigcej niz 5 na 10 tys. osob. W Polsce daje
to zatem wynik okoto 19 tys. pacjentow (mniej niz ¢wier¢ procentu populacji).



W systemie zdrowia nie ma wydzielonego budzetu na choroby rzadkie. Na refundacje w programach
leczenia tych chorob w 2011 r. wydano okoto 50 mln euro.

W Polsce opicka zdrowotna pacjentow z chorobami rzadkimi nie ma okreSlonej struktury organizacyjnej,
nie istniejg takze oficjalne wyspecjalizowane os$rodki. Okoto 10-15 centrow ma opini¢ osrodkow
specjalizujacych si¢ w danej chorobie i w r6znym zakresie prowadza diagnostyke i terapi¢. Klinika Choréb
Metabolicznych w Centrum Zdrowia Dziecka w Warszawie jest nieformalnym krajowym osrodkiem
referencyjnym i wspotpracuje z osrodkami regionalnymi.

Badania genetyczne

Testy diagnozujace choroby rzadkie oferuje u nas okoto 35 laboratoriéw (panstwowych i non profit).
Zabiegi diagnostyczne w laboratoriach skupiajg si¢ glownie na konkretnych zespotach genetycznych
(zaburzenia chromosomowe i monogeniczne) oraz zaburzeniach metabolicznych (badania przesiewowe
noworodkow diagnozujace niektore wrodzone wady metabolizmu), a takze lizosomalnych chorobach
spichrzeniowych, chorobach nerwowomigsniowych 1 hematologicznych, zaburzeniach przemiany
weglowodanow, thuszczoéw, aminokwasow, puryn i pirymidyn, neuroprzekaznikow, a takze zaburzeniach
metabolizmu wapnia i fosforu oraz zaburzeniach energetycznych.

Najdrozszy lek Swiata

W ubiegtym miesigcu poinformowano o dopuszczeniu na rynki UE leku o nazwie Glybera. Zgode na jego
obrot we wszystkich 27 krajach cztonkowskich UE wydata Komisja Europejska na wniosek Europejskie;j
Agencji ds. Lekow. Wiadomos¢ ta jest istotna z trzech powodow. Dotyczy terapii bardzo rzadkiej choroby,
terapia ta jest pierwszg w historii terapig genowa oficjalnie dopuszczong do uzytku i wreszcie kosztuje
wigcej niz jakikolwiek lek.

Glybera jest dla 0sob cierpigcych na wrodzony niedobor lipazy lipoproteinowej (LPLD - lipoprotein lipase
deficiency). Jak si¢ szacuje, dotyka jednej-dwdch oséb na milion. Chorzy przychodza na $wiat z
uszkodzonym genem odpowiedzialnym za produkcj¢ tego waznego enzymu, ktory odgrywa kluczowa role
w rozktadaniu dostarczanych do naszego organizmu tluszczow. Gdy lipazy brakuje, duzych czasteczek
thuszczow krazacych we krwi jest zdecydowanie za wiele. Moze to m.in. powodowa¢ dokuczliwe bole w
obrgbie jamy brzusznej, a przede wszystkim nieodwracalnie uszkadzac trzustke.

Dotychczasowe metody walki ze schorzeniem sprowadzaty si¢ do przestrzegania bardzo $cisltej diety
niskottuszczowe;.

Na stworzenie i przetestowanie calej terapii producent - holenderska firma uniQure - wydat ponad 50 min
euro. To jednak nie ta suma robi w przypadku Glybery najwigksze wrazenie. Koszt terapii jednego pacjenta
to ponad 1,2 min euro! - Cena jest adekwatna do efektu, jaki osiggnelismy. To nie jest chwilowa ulga. Udato
nam si¢ przywroci¢ prawidtowe funkcjonowanie organizmu - broni si¢ szef uniQure Jorn Aldag.

Wiadomo, Ze trwajg juz pierwsze rozmowy z przedstawicielami niektorych panstw UE na temat ostatecznej
ceny 1 formy ptatno$ci. Niektorzy platnicy proponuja, by koszty roztozy¢ na piec lat, czyli po blisko 250 tys.
euro na rok. W takiej sytuacji cena bytaby tylko niewiele wyzsza od cen terapii stosowanych w innych
rzadkich schorzeniach, jak np. choroba Gauchera.

Informacje i pomoc



W 2005 r. powstato Krajowe Forum na rzecz Terapii Chorob Rzadkich ORPHAN. Skupia ono 22
organizacje pacjentow z tymi chorobami.

Od 2006 r. Polska uczestniczy w europejskiej sieci Orphanet, reprezentowanej przez Centrum Zdrowia
Dziecka, o$rodek wybrany w 2010 r. przez ministra zdrowia na partnera wspdlnego dziatania w ramach
projektu Orphanet Europe. Do zadan Orphanet Poland nalezy: gromadzenie informacji na temat ustug w
zakresie chorob rzadkich (poradnie specjalistyczne, laboratoria medyczne, badania, rejestry, badania
kliniczne i organizacje pacjentow) w Polsce, ktore wprowadzane sg do bazy danych Orphanetu.

Zrodlo: http://wyborcza.pl/1,75476,13042606,Lekarze o tych chorobach nie wiedza Objawy sa nietypowe.html
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