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Rola lekarza rodzinnego w rozpoznaniu
choroby rzadkiej

Jak Pan ocenia wiedze lekarzy rodzinnych na temat choréb rzadkich?

Mysle, ze nasza wiedza specjalistdw medycyny rodzinnej, ale takze innych lekarzy nie jest, niestety,
zbyt duza. Powiedziatbym o paradoksie bo choroby rzadkie s3... czeste. Szacuje sie, ze to 6- 8 procent
populacji, 30 milionéw Europejczykéw w tym okoto 2,3 do 3 miliondw Polakéw. Wazna jest tu definicja
choroby rzadkiej. Jesli sobie uswiadomimy czym jest choroba rzadka, to okaze sie, ze w swoich
praktykach specjalisci medycyny rodzinnej, czy inni lekarze majg czesto pacjentéw chorujgcych na
choroby rzadkie. Oczywiscie uczg nas o mukopolisacharydozach, gangliozydozach i ré6znego rodzaju
chorobach uwarunkowanych genetycznie, gtdwnie genetycznie bo przeciez one stanowia wiekszos¢
choréb rzadkich. Ale z drugiej strony do takich choréb rzadkich mozna zaliczy¢ hemofilie czy
szpiczaka, a zatem choroby, o ktérych wiedza lekarzy rodzinnych i pozostatych jest zdecydowanie
wieksza, bo w procesie edukacji, jeszcze przed dyplomowej, dosy¢ duzo sie mowi. Mysle, ze lekarz
rodzinny jest w stanie wymieni¢ zespoty: Huntera, Sanfilippo, Morquio. Ale z drugiej strony, tak
doktadnie i precyzyjnie nie jest w stanie o tych chorobach opowiedzie¢. | chyba tez nie o to chodzi.
Chodzi bowiem o to, by lekarz byt w stanie te choroby w odpowiednim momencie rozpoznac.
Wiekszos¢ tych choréb powstaje, tak na dobrg sprawe, zaraz po urodzeniu. 50 proc. dotyczy
wczesnego dziecinstwa. | w zwigzku z tym, ze jest tych choréb moze juz 9 tysiecy na Swiecie, to nie
jestesmy w stanie precyzyjnie powiedziec z jakim zespotem objawéw mamy do czynienia.

Jest ogromna trudnos¢ w postawieniu diagnozy, ale Pan ma bogata praktyke lekarska. Co
wynika z tej praktyki, jesli chodzi o problemy na jakie napotykaja chorzy na choroby
rzadkie?

Chce doda¢, ze niezwykle wazne jest by lekarz, ktéry bada i bilansuje dziecko, spotyka sie z nim
kilkakrotnie w ciggu pierwszego roku zycia, byt bardzo czujny i uwazny. Potrzeba tej czujnosci jak w
onkologii. Dzieki niej, siatkom centylowym, doktadnej ocenie rozwoju psychoruchowego mozemy
zauwazy¢ nieprawidtowosci. To pierwsza trudnos¢ na jaka natrafia chory. Jezeli lekarz nie podejdzie do
chorego empatycznie, holistycznie i bardzo skrupulatnie, to moze by¢ ktopot w rozpoznaniu
wstepnym. Problemy moga pojawic sie tez pdzniej, bo czas od rozpoznania do diagnozy trwa, uptywa i
jest zbyt dtugi. Moze tez szczegdlnie w Polsce brak odpowiednich procedur, sciezki dla tych chorych.
Zwréémy uwage, ze w Polsce nie ma centréow chordb rzadkich. Sa to tylko, aczkolwiek doskonate jak
na warunki Polski, nieliczne placéwki.

Choroba rzadka przebiega bardzo ciezko i tak naprawde dotyka ona catej rodziny.
Dolegliwosci psychofizyczne odczuwaja w zasadzie wszyscy w rodzinie pacjenta.

Tak jest. W tej chwili staje mi przed oczyma przyktad Olka, ktérego lecze, ale leczg takze oczywiscie
specjalisci od choréb rzadkich, ktérzy stykaja sie z rodzing tego chtopca. Matka Olka poswiecita dla
niego zycie. Spedzita z nim ok. 250 pierwszych dni w szpitalu. Chtopak jest po wielokrotnych
operacjach i hospitalizacjach. Wszystkie dla jego rodziny byty wspdlnymi dla matki, rodzicéw i
otoczenia chtopca. Tu ogromna rola lekarza rodzinnego by w miare mozliwosci, nie zawsze przeciez
duzych, poza diagnostykg i rozpoznaniem, wspierat te rodzine.
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