Nawet 2 miliony Polakow cierpigq na choroby
rzadkie

Witorek, 14 czerwca (21:15)

Ponad 30 milionéw 0séb w Europie cierpi na choroby rzadkie; w Polsce - nawet 2 miliony! Choroby te
roznig si¢ objawami. Laczy je jedno - bardzo ciezki przebieg. ""Choroby rzadkie, jak wskazuje ich
nazwa, wystepuja rzadko. Zdarza si¢, Ze na milion os6b na chorobe¢ rzadka choruje tylko pieciu
pacjentow" - wyjasnia w rozmowie Z RMF FM dr Leszek Borkowski, farmakolog kliniczny ze
Szpitala Wolskiego w Warszawie. Pacjenci s w trudnej sytuacji, bo niewielu specjalistow zna si¢ na
ich dolegliwosciach. Do chordb rzadkich naleza m.in. Choroba Fabry’ego, mukopolisacharydoza i
Choroba Pompego.

Choroby rzadkiej nie da si¢ wyleczy¢!

Wszystkie choroby rzadkie maja podtoze genetyczne i1 sa dziedziczne. Choroby rzadkie polegajq zwykle na
tym, ze w organizmie gromadzq si¢ pewne substancje, ktore sq niepotrzebne. Wyobrazmy sobie, ze w jednym
pokoju w naszym domu gromadzimy smieci. Po pot roku byloby bardzo niefajnie. I tak reaguje tez nasz
organizm! Choroba rzadka polega na tym, Ze w naszym organizmie brakuje pewnych substancji, a innych
jest za duzo - thumaczy dr Borkowski. Choréb rzadkich nie da si¢ wyleczy¢! Sg diagnozowane najczgsciej u
dzieci, niedtugo po urodzeniu. Nalezy je jak najszybciej zdiagnozowaé. Nieleczona choroba rzadka
prowadzi do Smierci - wyjasnia w rozmowie z dziennikarzem RMF FM dr Borkowski.

Choroby rzadkie to czgsto choroby hematologiczne. Duzg grupg chorob nowotworowych w hematologii sq
chioniaki. To grupa okoto 8 tysigcy zachorowan rocznie. I wcigz jest to choroba rzadka, ktora pasuje do
stownikowej definicji. Drugq grupq jest szpiczak plazmocytowy, niszczqcy kosci. Choroby hematologiczne
tez sq chorobami genetycznymi, dochodzi do mutacji genu i powstaje nowotwor - moéwi prof. Grzegorz
Basak, hematolog z Warszawskiego Uniwersytetu Medycznego.

Choroby rzadkie mozna zdiagnozowac u dzieci, ktore majg kilka lat, co najmniej kilka miesiecy po
urodzeniu. Z niemowlakiem trudno jest porozmawiaé, dowiedzie¢ si¢ od niego, ze gorzej sie czuje. POzostaje
obserwacja dziecka i zwykle bywa tak, zZe rodzic zauwaza u swojego dziecka, ktore ma dwa, trzy lata, ze
dzieje sig¢ z nim cos dziwnego, Ze inaczej porusza sig, jest mniej sprawne - moéwi dr Borkowski. Gdy mamy



do czynienia z chorobq rzadkgq, to tak naprawde niewiele o niej wiemy. Liczba specjalistow zajmujgcych sie
tymi chorobami jest bardzo mata. To jest duzy problem - mowi dr Borkowski. W Warszawie mamy taki
problem, ze Centrum Zdrowia Dziecka przyjmuje pacjentow do 18 roku zycia. Ale gdy pacjent stanie sig¢
petnoletni, jest odsytany do szpitala dla dorostych i tam zaczyna si¢ gehenna! Nikt nie wie, jak leczy¢
chorobe rzadkg - dodaje.

Sa choroby, na ktore cierpi tylko 11 oséb na calym Swiecie!

Najgorsza sytuacja jest wtedy, gdy na chorobe rzadkq chorujq ludzie mtodzi i inteligentni, ktorzy skonczyli
studia. Ale przez ich deformacje, trudnosci z poruszaniem sie, nikt nie chce ich zatrudnié¢. To ogromny
problem! - mowi dr Borkowski. Istniejg choroby rzadkie, gdzie na calym swiecie mamy zarejestrowanych 11
chorych. Stqd m.in. wysokie ceny lekow na choroby rzadkie, czyli najczesciej terapii przy uzyciu
konkretnych, drogich enzymow. Obrot nimi jest znikomy. Musimy pamietac, ze odbiorcami bedzie kilka

0s0b. Organy dopuszczajgce takie leki uznaly jednak, ze chorym na choroby rzadkie trzeba pomoc i
wprowadzono ztagodzone, uproszczone zasady rejestracji lekow. Polegajg one na tym, ze liczba badan
klinicznych poprzedzajgcych dopuszczenie lekow do obrotu zostata zmniejszona. Takze z tego powodu, ze
tych lekow nie ma na kim bada¢ - dodaje farmakolog.

Choroba rzadka atakuje caly organizm

Choroby rzadkie przyczyniaja si¢ do zahamowania tzw. szlakow metabolicznych w komdrkach, narzadach,
tkankach i catym organizmie. Nie moge powiedzieé, ze choroba rzadka dotyczy dloni, ktora jest wykrecona.
Ta choroba dotyczy catego organizmu. A objawem tej choroby jest wykrecona dion. Ale to nie jest choroba
dioni! - zauwaza dr Borkowski. Rozpig¢tos¢ w objawach dotyczacych chordb rzadkich jest ogromna. Jezeli
brakuje nam tylko troche potrzebnego enzymu, mozemy by¢ chorzy i na poczqtku nawet tego nie zauwazyc.
Ale jezeli zacznie nam go brakowac bardzo drastycznie, mozemy zaczqc¢ miec problem z przejsciem pieciu
metrow!. W Polsce leczenie chorob rzadkich jest chaotyczne. Moim zdaniem panstwo powinno
wygenerowac specjalny fundusz na leczenie. Dochodzi niestety do sytuacji, w ktorych do lekarza przychodzi
matka chorego dziecka, dowiaduje sig, Ze istnieje lek dla niego, ale go nie dostanie, bo jest ogromna bariera
finansowa - dodaje farmakolog.
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