Choroby rzadkie: wazna jest wczesna diagnostyka

O sytuacji chorych na Mukopolisacharydoze méwi w rozmowie z Iwong Schymalia
prof. Anna Tylki-Szymanska z Centrum Zdrowia Dziecka. 2016-05-25 10:03

Szacuje sie, ze w Polsce ok. 3 milionéw oséb dotknietych jest chorobami rzadkimi. Choé
wydawacé by si¢ mogto, ze na choroby rzadkie choruje mato oséb. Jedna z takich choréb jest
Mukopolisacharydoza. Jak mozna scharakteryzowaé te chorobe?

Ilwona Schymalla  Jest rozna czestos¢ jej wystepowania w réznych populacjach. Zalezy to tez od mozliwosci wykrywania
takich choréb. Jest to wiec bardzo szacunkowe i czasami moze nawet zawyzane. Zalezy tez jaka
przyjmiemy definicje chordb rzadkich. Jezeli przyjmiemy czesto$¢ ich wystepowania okre$long, niektére dotychczas
uwazane za rzadkie choroby wychodzg z tej grupy, poniewaz polepsza sie ich rozpoznawanie, wypadajg z rzadkosci i
stajg sie czestymi chorobami. Jest to paradoks, poniewaz pojecie chordb rzadkich jest umowne. Jest pewne zatozenie,
ktére przyjeto jako definicje. Mukopolisacharydoza to jest jedna z choréb lizosomalnych nalezgcych do duzej rodziny
choréb metabolicznych. Jest to choroba monogenowa, ktérej wystgpienie zalezy od jednej mutacji w genie, ale na dwoch
allelach. Czyli wiekszo$¢ tych choréb dziedziczy sie autosomalnie, recesywnie, gdy oboje rodzice sg nosicielami i
przekazujg taki defekt z ryzykiem 25 proc. kazdemu swojemu
nastepnemu dziecku. Jest rzeczywiscie tych choréb siedem,
tak sklasyfikowanych wedtug obrazu klinicznego. Natomiast
wedle spojrzenia biochemicznego, jest ich jedenascie (jest
wiecej enzymow). W czterech chorobach obraz kliniczny jest
praktycznie nieodrézniany, natomiast podtoze biochemiczne
jest rozne. To jest grupa chorych charakteryzujgca sie tym, ze
jako choroby monogenowe sg chorobami wrodzonymi, czyli
rozpoczynajg sie od chwili poczecia. Proces ich rozwoju tez
nastepuje od momentu poczecia. Trzeba przyjgc, ze osoba
chora ma juz w jakims stopniu, réznym oczywiscie, proces
chorobowy w momencie urodzenia zaistniaty. On sie moze
jeszcze nie ujawniaé klinicznie i przez wiele lat mozna widzie¢
prof'. Anna Tylki-Szymanska z Centrum Zdrowia Dziecka chorego w $wietnej formie, bez objawow, ale proces

chorobowy juz sie toczy. Ale nie we wszystkich przypadkach
tak jest. Niektére z tych chorob, zwtaszcza ciezsze postaci, objawiajg sie wczesniej. Przy czym, na pewno wszystkie jest
trudno wykry¢ w chwili urodzenia, jezeli nie prowadzi sie badan przesiewowych, czyli tzw. skriningu populacyjnego czy
noworodkowego. Choroby te charakteryzujg sie tym, ze postepujg. Nasilenie objawdw narasta z czasem. | niestety, kiedy
pojawia sie juz w obrazie klinicznym, jest to juz proces na poziomie tkankowym i komdrkowym praktycznie
nieodwracalny.

Wiec na czym polega leczenie tej grupy choréb?

Trzeba pamietac, ze wszystkie choroby genetyczne charakteryzujg sie tym, ze nie mozemy ich wyleczy¢. Celem
terapeutycznym jest zminimalizowanie objawéw maksymalnie jak sie da. Im wczes$niej wigczamy leczenie, tym mniej
nieodwracalnych zmian staje przed nami do wyeliminowania. Wiec wazna jest wczesna diagnostyka. Jesli chodzi o
leczenie, to zawsze trzeba pamietaé, ze lepiej jest mowic¢ ,proces terapeutyczny”, ,postepowanie terapeutyczne” niz
Jleczenie”, jezeli ciggle spotecznie, i nawet wsrdd lekarzy, pokutuje to pojecie ,wyleczenia”.

Jest siedem typow. Méwimy o pierwszej klasyfikacji. Manifestacje choroby sg bardzo ré6zne wobec czego proces
terapeutyczny jest bardzo zréznicowany. Jest typ czwarty, gdzie pacjenci, w odréznieniu od innych typow, sg
sprawni intelektualnie. Tu nie dochodzi do zaburzen intelektualnych i osoby te moga pracowac¢ oraz by¢
aktywnymi. Czy w ich przypadku proces terapeutyczny jest inny?

Nie. Jako lekarze podchodzimy jednakowo do tej grypy chorych, bo sprawnos¢ intelektualna nie jest kryterium
postepowania lekarskiego, medycznego. To oczywiste ze wzgledoéw etycznych. Postepowanie terapeutyczne w
przypadku tych oséb jest o tyle odmienne od tych chordb gdzie jest zajety osrodkowy uktad nerwowy, ze sg to pacjenci
wspotpracujacy i jednoczesnie zachowujacy krytycyzm w stosunku do swojej sytuacji, mozliwosci funkcjonowania
spotecznego, co ma tez dobre strony, poniewaz wykazujg oni duzo aktywnosci i gotowosci do jak najlepszego
funkcjonowania spofecznego. Przez to sg bardzo dobrymi wspétpracownikami dla lekarza. Natomiast w przypadkach,
kiedy mamy uposledzenie osrodkowego uktadu nerwowego, wtedy rodzina zastepuje te gotowos¢ pacjenta do
wspotpracy.

Jak Pani Profesor ocenia dostepnos¢ leczenia? Uzyje tu stowa ,,leczenia”, bo przeciez s3 takie metody jak
podskodrne stosowanie enzymu. Jak patrzymy na choroby rzadkie to widzimy, ze sposréd 116 terapii
refundowanych w Polsce jest tylko 14. Wiec tu juz wida¢, ze jest dyskryminacja.

Powiedziatabym, Ze jest to az czternascie, bo jest to jednak duza mozliwos¢ dla pacjentow. Niektore leki dopiero co
wchodzg na rynek po rejestracji i musza odby¢ swoj okres karencji, by oceni¢ ich efektywnos¢ kosztowg. Nie jest to
zadaniem lekarzy, tylko tych oséb, ktére sie tym zajmujg. Moge powiedzieé, ze w Polsce jest bardzo dobra
rozpoznawalnos¢ chordb, zwtaszcza tych objawiajgcych sie u pacjentow pediatrycznych. Sama jestem pediatrg i nie
promujgc swojej specjalnosci, moge o tym zapewni¢. Rzeczywiscie pediatrzy wktadajg do tego duzo emocji, angazujg sie
nie tylko intelektualnie, ale i emocjonalnie, by doprowadzi¢ do rozpoznania i to, mysle, w Polsce funkcjonuje bardzo
dobrze. http://www.medexpress.pl/choroby-rzadkie-wazna-jest-wczesna-diagnostyka/64062
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