DO ZROZUMIENIA
CHOROB RZADKICH
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Leczenie PKU jest trudne,
dieta bardzo restrykcyjna
i wymagajaca statej
kontroli.
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Prof. nadzw. dr hab. med. Jolanta Sykut-Cegielska:
Chorzy cierpiacy na nietypowe schorzenia wymagaja leczenia
oraz specyficznej, specjalistycznej opieki.
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Pod tym zagadkowym okresleniem ukrywaja sie choroby, ktore
dotykaja mniej niz 5 osob na 10 tysiecy mieszkanicow. Do tej pory
rozpoznano ponad 8 tysiecy rzadko wystepujacych chorob.

Trudne zycie pacjentow

horoby rzadkie to

takie, o ktérych z

reguly nic nie wie-

my. Zdarza sie, ze

w kraju zaledwie

kilka 0sdb cierpi na
taka chorobe. Pacjenci i ich rodziny
czuja sie przez to osamotnieni. Tru-
dno im znalez¢ informacje na te-
mat choroby, wlasciwego poste-
powania, nielatwo tez zdiagnozo-
wac przyczyne cierpienia, bo takze
wérdd lekarzy wiedza na ten temat
jest niewystarczajgca.

Inne potrzeby,
inne leczenie
1 Okoto 10 lat temu w Europie
zaczeto méwic o chorobach
rzadkich (przy okazji legislacjilekow
stosowanych w tych chorobach,
zwanych sierocymi). Specjalisci za-
uwazyli, ze chorzy cierpigcy na nie-
typowe schorzenia wymagaja nie
tylko innego leczenia, ale takze spe-
cyficznej, specjalistycznej opieki.
Do choréb rzadkich zalicza sie naj-
r6zniejsze schorzenia genetycznie
uwarunkowane, w tym wrodzone
zespoly genetyczne z dysmoria
(tzw. nieprawidlowym wygladem),
choroby z autoagresji (tj. o podiozu
autoimmunizacyjnym) i choroby

metaboliczne (jest ich ok.2 tysiecy),
ktorych podtozem jest np. niepra-
widlowa przemiana weglowodanéw,
bialek czy tluszczéw. Objawy tych
choréb sg niespecyficzne - od tagod-
nych do zagrazajacych zyciu. Polo-
we pacjentéw cechuje uposledze-
nie umystowe. Wiele z tych choréb
jest nieuleczalnych. Wiekszo$é
ujawnia sie w wieku rozwojowym.
Az 35 proc.dzieci ginie z ich powodu
juz w wieku niemowlecym.

Gonmy swiat
2 W Polsce diagnostyka ileczenie
pacjentéw z chorobami rzadki-
mi jest nieskoordynowane i rozpro-
szone. Na $wiecie za$ desygnuje sie
specjalistyczne oé$rodki jako referen-
cyjne i eksperckie w dziedzinie cho-
16b rzadkich, ktore udzielaja pacjen-
tom wszechstronnej pomocy. Takie
placéwki szkolg lekarzy, tworzg i re-
alizuja standardy wielodyscyplinar-
nej opieki nad pacjentami oraz pro-
wadzg dzialalno$¢ naukowo-badaw-
cz3, niezbedna dla poprawy rozpo-
znawania i terapii rzadkich choréb.
Powolanie takich osrodkéw referen-
cyjnychieksperckich wnaszym kra-
ju staje sie coraz pilniejsza potrzeba,
bo liczba zdiagnozowanych chorych
systematycznie sie zwieksza.

Prof. nadzw. Dr hab. med.

Jolanta Sykut-Cegielska

Kierownik Kliniki Choréb Metabolicznych,
Endokrynologii i Diabetologii. Instytut
Pomnik — Centrum Zdrowia Dziecka”

Chorym jest
najtrudniej
3 Obecnie dla wybranych pieciu
rzadkich choréb (sa to choro-
by lizosomalne) jest dostepna (i re-
fundowana przez NFZ) terapia en-
zymatyczna w ramach tzw. tera-
peutycznych programéw zdrowot-
nych. W leczeniu innych choréb
rzadkich wazna jest nie tylko far-
makoterapia, ale takze specjalna
dieta, w oparciu o importowane
preparaty lecznicze, a takze niere-
fundowana zywnos¢ niskobiatko-
wa.Niemniej istotna w opiece nad
pacjentami z chorobami rzadkimi
jest pomoc rehabilitacyjna, psy-
chologiczna czy socjalna.
Choroby rzadkie sg traktowa-
ne po macoszemu.W Narodowym
Programie Zdrowia na lata 2007-
2015 nie pada nawet okreslenie
choroby rzadkie. Dlatego brak po-
lityki zdrowotnej na rzecz tych pa-
cjenté6w powoduje stale problemy
z dostepnoscig (np. skomplikowa-
na procedura sprowadzania lekéw
na indywidualny import docelo-
wy),a wysokospecjalistyczne kosz-
towne badania diagnostyczne sa
traktowane jako zwykle procedu-
ry pediatryczne,a wiec wycenione
zbyt nisko.

Matgorzata
Mackowiak
Dyrektor Polskiego

, Stowarzyszenia
Pomocy Chorym na
Fenyloketonurie

i Choroby Rzadkie

STRONA 5 JArs Vivendi”

WV Polsce potrzebny
jest system leczenia
dorostych chorych
na tyrozynemie.”
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W imieniu Oséb chorych, ich Opiekunéw i Rodzin oraz Przyjaci6t
Polskiego Stowarzyszenia Choroby Huntingtona zyczymy Panstwu
duzo zdrowia, optymizmu i pozytywnej energii przez caty 2011 rok.

Przekazujac nam 1% z podatku dochodowego dotoza Panstwo swoja ce-
gietke do budowania lepszej rzeczywistosci rodzin dotknietych nieuleczal-
na, genetyczng Choroba Huntingtona. Pieniadze te zostang wykorzysta-
ne na cele statutowe Stowarzyszenia, na pomoc chorym i ich rodzinom.
Stowarzyszenie dostarcza ludziom wiedze medyczng, przyczynia sie do
budowania wiezi os6b zwigzanych tym samym problemem. Daje nadzie-
je, zrozumienie i przynosi usmiech. Panstwa wsparcie, okazana zyczliwo$¢
oraz zaufanie przekazania nam 1 % z podatku dochodowego za 2010, daje

szanse udzielania szerokiej pomocy w walce z tg choroba.

Polskie Stowarzyszenie Choroby Huntingtona

Goraco Panstwu dzigkujemy.

Organizacja Pozytku Publicznego;

KRS 0000126958; NIP 5782766338

konto bankowe:

20 1160 2202 0000 0000 7882 5845;
www.huntington.pl

02-267 Warszawa, ul. Rekodzielnicza 17 A;
e-mail: kontakt@huntington.pl,

Tel. 0-22 846-41-51; 0-669-11-11-44 Prezes;
0-669-11- 11-33 Sekretarz
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FUNEALCIA PORMDCY
RODTANON | CHORTM
MA MURDWISCYDOZE

Podstawowe cele jakie stawia przed sobg Fundacja to propagowanie wiedzy na te-
mat mukowiscydozy, udzielanie pomocy w zakupie niezbednych lekéw i sprzetu re-
habilitacyjnego, dziatalno$¢ zespotu wyjazdowego do domu chorego, warsztaty dla
opiekundw i szkolenia personelu medycznego oraz aktywizacja chorych i ich rodzin
do ciagtej walki z choroba.
Oproécz przyjetych priorytetow pomocy bezposredniej chorym na mukowiscydoze
i zwigkszenia Swiadomosci spotecznej, Fundacja realizuje wieloletni plan majacy na
celu zmiany systemowe, ktére w konsekwencji maja zapewni¢ kompleksowa opieke
nad chorym i jego rodzina. Dziatanie Fundacji jest mozliwe dzieki wsparciu darczyn-
céw indywidualnych, instytucji, a przede wszystkim dzieki osobom przekazujacym
1 % swojego podatku na dziatalno$¢ organizacji.
Na przetomie lutego i marca 2011 bedzie realizowana juz X edycja kampanii spote-
cznej Ogolnopolski Tydzien Mukowiscydozy, organizowanej przez Fundacje. Od kilku
lat kampania Ogolnopolskiego Tygodnia Mukowiscydozy jest takze polska aktywno-
$cig miedzynarodowego RARE DISEASE DAY (Dnia Chordb Rzadkich).

MATIO - Fundacja Pomocy Rodzinom i Chorym

na Mukowiscydoze
KRS: 0000097900
konto bankowe:

86 1600 1013 0002 0011 6035 0001

www.mukowiscydoza.pl
30-507 Krakéw, ul. Celna 6

e-mail: krakow@mukowiscydoza.pl

Tel./fax: 12 292 31 80
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Pytanie: Jak zy¢ z porfirig?

Odpowiedz: Porfiria nie
stanowi przeciwwskazania
do prowadzenia normalnego
trybu zycia i pracy. Nalezy
tylko pamietac o przestrzega-
niu pewnych zasad.

Porfirie s3 grupa 7 wrodzonych, dzie-
dzicznych chordb (z jednym wyjatkiem)
z pogranicza hematologii i choréb
metabolicznych. Ze wzgledu na brak
charakterystycznych objawow, pod-
stepny przebieg oraz konieczno$¢ wy-
konania specjalistycznych badar labo-
ratoryjnych dostepnych w bardzo nie-
licznych osrodkach na $wiecie, prawi-
dlowe rozpoznanie porfirii jest bardzo
trudne. W Polsce najczeSciej mamy
do czynienia z dwiema postaciami:
ostra przerywana porfirig (AIP) i por-
firig p6zng skorna (PCT), pozostale ty-
Ppy réwniez wystepujg w Polsce jednak
znacznie rzadziej. Rozpoznanie opie-
ra sie na objawach, ocenie wydalania
porfiryn i ich prekursoréw z moczem
(dobowa zbi6érka moczu) i kalem, ba-
daniach enzymatycznych i genetycz-
nych. Bardzo wazny jest tez wywiad
rodzinny.

Ostra porfiria

Postac objawowa dotyczy najczesciej
kobiet w wieku 15-45 lat. Atak wywo-
tuja takie czynniki jak: leki, chemika-
lia,zmiany hormonalne w cyklu mie-
siecznym, cigza, alkohol, infekcje, glo-
dzenie czy silny stres. Objawowy atak
moze wystapia¢ jeden raz w zyciu lub
nawraca¢ co kilka dni! Objawia sie on
najczesciej dlugotrwatymi, nawracaja-
cymi kolkowymi bolami brzucha z to-

cza

Porfina ma rozne

N

¥

Niedowtady,
béle koniczyn,
neuropatia ruchowa,
ostabienie migsniowe.

Halucynacje, niepokaj,
splatanie, ataksja,

drgawki, Spiaczka,
dysfunkcja nerwéw

Ostre béle brzucha,
wymioty, biegunka,
niedroznosé jelit,
nadcis$nieie, tachykardia,

czaszkowych. goraczka.
Zrédto: Orphane Europe
warzyszacymi nudno$ciami,wymio-  ne. Charakterystyczne Sciemnienie

tami, rzadziej biegunka. Moga tez wy-
stepowac zaburzenia czucia, oslabienie
sity migéniowej i zaburzenia psychicz-

FAKTY

Pod wzgledem objawéw mozna
wyrdznic trzy grupy porfirii:

z objawami neurologiczny-
mi i psychicznymi — ostra por-
firia przerywana ( AIP), porfiria
z niedoboru dehydratazy kwa-
su delta-aminolewulinowego
(ALADP);

z objawami skornymi — wro-
dzona porfiria erytropoetycz-
na (CEP), porfiria pézna skérna
(PCT), protoporfiria erytropo-
etyczna (EPP);

takie w ktérych wystepujg
obie grupy objawéw — porfiria
mieszana (variegate porphyria

moczu po ok. 10-30 minutowej eks-
pozycji na $wiatlo sloneczne wyste-
puje u wiekszosci chorych. Leczenie

-VP), dziedziczna koproporfi-
ria (hereditary coproporphyria
-HC).

Kazdy pacjent z rozpoznang
w Polsce porfirig otrzymuje
legitymacije chorego na porfirie
i liste lekdw bezpiecznych.

W przypadku jakichkolwiek
pytan lub watpliwosci mozna,
a nawet nalezy, skontaktowac
sie z Klinikg Zaburzern Hemo-
stazy i Choréb Wewnetrznych
Instytutu Hematologii i Trans-
fuzjologii w Warszawie, ktéra
sprawuje nadzoér nad chorymi
na porfirig w Polsce.
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AKCEPTACJA

polega na eliminacji czynnika wywo-
tujacego, podazy duzej ilosci glukozy
doustnie (ok. 300g/dobe) lub dozyl-
nie, zwalczaniu bélu i podawaniu je-
dynego leku przerywajacego atak - ar-
gininianu hemu (moze by¢ stosowa-
ny tylko w warunkach szpitalnych).
Ze wzgledu na mozliwe powiklania
w przypadku kazdego zaostrzenia po-
winno si¢ rozwazy¢ leczenie w wa-
runkach szpitalnych.

Porfiria p6zna
Porfiria péZna skérna jest najczestsza
porfira na $wiecie i jako jedyna mo-
ze wystepowac jako choroba naby-
ta (wiekszos¢ przypadkéw) w wyni-
ku uszkodzenia watroby. Ze wzgledu
na objawy skérne (nadwrazliwosci
na $wiatlo - powstawanie pecherzy
na odstonietych czesciach ciala, lat-
wosci urazania, przebarwienia) cho-
roba najczesSciej rozpoznawana jest
przez dermatologéw. Do potwier-
dzenia rozpoznania konieczne jest
wykonanie badain biochemicznych.
Leczenie polega na ochronie przed
$wiattem slonecznym i urazami,okre-
sowym wykonywaniu krwioupus-
téw oraz leczeniu przyczyny, czyli
uszkodzenia watroby.

Jak zy¢ z porfirig? Nalezy pamieta¢
o0 przestrzeganiu pewnych zasad:
stosowaniu lekéw bezpiecznych,okre-
sowej kontroli aktywnosci choroby,
nie lekcewazeniu objawdw zapowia-
dajacych zaostrzenie choroby.

DR N. MED. ROBERT WASILEWSKI
Klinika Zaburzen Hemostazy i Choréb
Wewnetrznych Instytutu Hematologii

i Transfuzjologii w Warszawie
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The Orphan Pharmaceutical Company

Dzialalnos¢ istniejacej od 20 lat
firmy Orphan Europe, ma przede
wszystkim na celu uczulenie
srodowiska medycznego, orga-
nizacji pacjentéw oraz decyden-
téw na istnienie rzadkich cho-
10b, a takze promocje wiedzy
o ich diagnostyce i leczeniu.

Shuzy temu m.in. nasz wklad
w organizacje Orphan Europe
Academy, ktora dostarcza uni-
kalnej, niezaleznej, wysokspe-
cjalistycznej, naukowej wiedzy
o chorobach rzadkich.

JesteSmy rowniez zaangazo-
wani w publiczne projekty za-
r6wno na poziomie europejskim
jak i swiatowym, takie jak:

European Porphyria Initiati-
ve (EPI) - www.porphyria-eu-
rope.org - dostarcza informacji
o0 leczeniu i prewencji atakow
ostrej porfirii watrobowej, wspiera
badnia naukowe.

EuroWilson - www.eurowil-
son.org - zbieranie dane epi-
demiologiczne o chorobie Wil-
sona, dostarcza informac;ji dla
lekarzy i pacjentow o chorobie
ileczeniu.

Euroglycanet - www.eurogly-
canet.org - dostarcza informacji
o badaniach naukowych, dia-
gnostyce ileczeniu wrodzonych
zaburzen glikozylacji (CDG).

EuroCareCF - www.euroca-
recf.eu - koordynuje zbieranie
badan naukowych i wymiane
informacji na temat mukowi-
scydozy.

www.orphan—europe.com

lerapeutyczny
— Marzenie chorych na cystynoze

Cystynoza nalezy do grupy niezwy-
kle rzadkich, dziedzicznych choréb
metabolicznych okreslanych mia-
nem choréb sierocych. Wg reje-
stru prowadzonego przez Polskie
Towarzystwo Nefrologii Dzieciecej
(PTNFD) w naszym kraju zyje obec-
nie 11 chorych dzieci i dorostych
z tym rozpoznaniem. Wydaje si¢
jednak, ze faktyczna liczba chorych
moze by¢ kilkakrotnie wyzsza.

W przebiegu choroby w wiekszo-
$ci komorek organizmu dochodzi do
gromadzenia aminokwasu cysty-

ny, co prowadzi do ich uszkodzenia.

Chociaz cystynoza jest chorobg wro-

dzong, pierwsze jej objawy obser-
wuje si¢ zwykle w drugim pétroczu
zycia a niekiedy znacznie p6zZniej.
Sa one poczatkowo malo charakte-
rystyczne, co moze by¢ powodem
nieprawidlowego lub op6Znionego
rozpoznania. Nalezg do nich m. in.
zaburzenia wzrastania, wymioty,
oslabienie sily miesniowej, stany
goraczkowe, krzywica, wielomocz,
nadmierne pragnienie i sklonnos¢
do odwodnienia. Objawy te wyni-
kaja z zaburzeni biochemicznych,
powstajacych wskutek nieprawi-
dlowej funkcji cewek nerkowych.
W analizie moczu zwraca uwage

obecnos¢ cukru. Nieco pézniej po-
jawiajg sie oczne objawy choroby
pod postacia zapalenia spojowek
ifotofobii.Nie leczona cystynoza ma
charakter postepujacy i prowadzi do
rozwoju schytkowej niewydolnosci
nerek (SNN) ok. 10 r.z. oraz nisko-
rostoéci. Innymi skutkami choro-
by sa endokrynopatie (niedoczyn-
nos¢ tarczycy, cukrzyca, hipogona-
dyzm),uszkodzenie migéni gladkich
iszkieletowych,zaburzenia potyka-
niai trawienia,zaburzenia sercowo-
-naczyniowe i neurologiczne, dys-
funkcje pulmonologiczne, postepu-
jace niedowidzenie i skurcz powiek.

Cze$¢ z tych objawéw pojawia sie do-
piero u pacjentéw dorostych.

Jak pokazuja analizy przypadkéw
Kklinicznych mozliwe jest skutecz-
ne leczenie zachowawcze choroby,
szczegblnie gdy jest ono wdrozone
w pierwszych latach zycia. Jedynym
dostepnym lekiem przyczynowym
w tym przypadku jest lek zawieraja-
cy cysteamineg, ktéra utatwia elimi-
nacje cystyny z organizmu. Lek ten
Ppacjenci z cystynoza powinni otrzy-
mywac przez cale zycie.W przypad-
ku rozwoju SNN konieczna staje sie
dializoterapia i wykonywany jest
przeszczep nerki.

orogram zdrowotny

Sytuacja polskich pacjentow z ta
chorobg jest trudna ze wzgledu
na brak finansowania leczenia cy-
steaming ze Srodkéw publicznych
w lecznictwie otwartym. Pozosta-
je mie¢ nadzieje, ze skierowana
w ostatnim czasie do Ministerstwa
Zdrowia prosba PTNFD o objecie cho-
rych z cystynoza terapeutycznym
programem zdrowotnym, spotka sie
Z pozytywnym przyjeciem.

DR HAB. N. MED.

PRZEMYSLAW SIKORA

Klinika Nefrologii Dziecigcej
Uniwersytetu Medycznego w Lublinie
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MUKOWISCYDOZA
— CZESTA RZADKA
CHOROBA

Pytanie: Jaka jest sytuacja
chorych na mukowiscydoze
w Polsce?

Odpowiedz: Pomimo istot-
nej poprawy zakresu mozliwo-
Sci terapeutycznych i dostep-
nosci lekéw w Polsce, wiele
problemdw nie zostato jeszcze
rozwigzanych. Potrzebne jest
jednak systemowe podejscie
i dziatanie.

Mukowiscydoza (ang.: cystic fibrosis
- CF) jest nieuleczalng, przewlekla
i postepujaca chorobg ogdlnoustro-
jowa, uwarunkowang genetycznie.
Przebieg choroby u poszczegélnych
chorych jest zréznicowany, zazwy-
czaj pacjenci ciezko choruja juz
w okresie niemowlecym. U podstaw
choroby leza mutacje w obrebie genu
odpowiedzialnego za synteze bial-
ka transportujacego jony, wystepu-
jacego w duzych ilo$ciach zwlasz-
cza w obrebie ukladu oddechowe-
go (oskrzela i pluca) i pokarmowe-
g0 (watroba, trzustka i jelita). Brak
stosownego przepltywu jonéw pro-
wadzi do zageszczenia wydzielanej
tresci, ktora staje sie jednoczesnie
»lepka”. Stad w klasycznej postaci
CF objawia sie nawracajgcym zapa-
leniami oskrzeli i ptuc (prowadzacy-

mi ostatecznie do ciezkiego uszko-
dzenia ptuc z niewydolnoscig odde-
chowg), biegunka tluszczowa (nie-
wydolno$¢ zewnatrzwydzielnicza
trzustki) i niedozywieniem.

W efekcie zaburzenia wydziela-
nia jonéw w gruczolach potowych
dochodzi do zwiekszenia stezenia

chlorkéww pocie,ocenianego w tzw.

probie potowej (kryterium diagno-
styczne choroby). Lista wystepuja-
cych objawéw klinicznych i powi-
Kklan jest bardzo dluga.

Przez ostatnie kilkadziesiat lat
poczyniono ogromne postepy w za-

kresie diagnostyki i leczenia CF (np.

wdrozenie antybiotykéw wziew-
nych,lekéw upltynniajacych wydzie-
line i wysokoskoncentrowanych
enzymow trzustkowych).Chorzy sa
bardzo czesto hospitalizowani. Na
szczeg6lne podkreslenie zastugu-
je konieczno$¢ codziennego poste-

powania terapeutycznegow domu,

obejmujacego m.in. wielokrotne

prof. dr hab.

n. med.
Jarostaw
Walkowiak
Prezes Polskiego
Towarzystwa
Mukowiscydozy
www.ptwm.org.pl
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{ Wedlug najnowszego (luty 2010) bada-

"" nia przeprowadzonego przez Instytut
Millward Brown SMG/KRC, we wspoélpracy
z Fundacjg MATIO dotyczacego wiedzy
Polakéw na temat mukowiscydozy, az 63%
respondentow styszato o mukowiscydozie.
Jest to ogromny sukces, gdyz dzieki dziala-
niom spotecznym upowszechniajacym za-
gadnienie mukowiscydozy w ciggu ostatnie-
go roku swiadomos$c¢ Polakéw wzrosta o 5%.
Natomiast lacznie od 2004r. liczba 0séb, kto-
re deklaruja, ze styszaly o mukowiscydozie
zwiekszyla sie w Polsce az o 33%.

bhib 2.

Zrédlo: MATIO - Fundacja Pomocy Rodzinom i Chorym

na Mukowiscydoze

inhalacje i zabiegi fizjoterapeuty-
czne. Zaré6wno czas przezycia, jak
i jako$¢ codziennego zycia pacjen-
téw, ulegly znaczacej poprawie.
Niestety, polskie realia odbiegaja
od standardéw europejskich. Sred-
ni czas przezycia polskich pacjen-
téw wynosi zaledwie okoto 22 lat,
w krajach Europy Zachodniej i Sta-
nach Zjednoczonych jest on znacz-
nie dluzszy.

Pomimo istotnej poprawy za-
kresu mozliwosci terapeutycznych
idostepnosci lekéw w Polsce, wiele
probleméw nie zostalo jeszcze roz-
wigzanych. Do kluczowych nalezg:
zorganizowanie centréw leczenia
CF ze stosownymi mozliwo$ciami
izolacyjnymi,zapewnienie pacjen-
tom dostepu do lekéw stosowanych
w calej Europie oraz objecie chorych
na CF procedurg przeszczepu pluc
w Polsce badz poszerzenie refunda-
cji tego zabiegu zagranica. Istotne
jest takze zbudowanie wielospecja-
listycznych zespoléw terapeutycz-
nych (pulmonolog, gastroentero-
log, diabetolog, laryngolog, dietetyk,
psycholog, pracownik spoleczny
i in.) zapewniajacych komplek-
sowa opieke medyczng. Wymaga
to jednak systemowego podejscia
i dzialania.

WSPARCIE




NIEZALEZNY DODATEK TEMATYCZNY DYSTRYBUOWANY WRAZ Z RZECZPOSPOLITA

MALA PACJENTKA
3- letnia Dorotka ze Szczecina |
= choruje na fenyloketonurie
» FOT. PRYWATNE ARCHIWUM RODZINY
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Z fenyloketonurig

Fenyloketonuria (PKU) jest
najczestszym wrodzonym
btedem w metabolizmie
aminokwaséw. Choroba
wynika z braku prawidiowej
aktywnosci enzymu, kt6-
ry w watrobie odpowiada
za przemiane fenyloalaniny
(Phe) w tyrozyne.

W Polsce schorzenie dotyka 1 na
7-8 tysiecy noworodkéw. PKU jest
chorobg uwarunkowang gene-
tycznie. Dziedziczy si¢ w spos6b
autosomalny recesywny, co ozna-
cza, ze rodzice, ktérzy sa bezobja-
wowymi nosicielami nieprawi-
dlowego genu maja 25% ryzyka
zakoniczenia kazdej cigzy naro-
dzinami chorego dziecka.

Istota choroby polega na za-
burzeniu w przemianie Phe, kté-
ra stanowi 5% masy wszystkich
biatek pokarmowych. Gromadza-
ca sie we krwi chorych os6b Phe
dociera do mézgu, gdzie wywo-
luje nieodwracalne uszkodze-
nia. Nieleczona PKU prowadzi do
jednych z najciezszych form nie-
pelnosprawnosci intelektualnej.
Chorzy osiggaja skrajnie niskie
poziomy rozwoju intelektualnego,
demonstruja patologiczne obja-
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wy neurologiczne, majg niepod-
dajace sie leczeniu napady pa-
daczkowe,wielu sposrdd nich nie
mowi, prawie wszyscy wymagaja
stalej opieki osob trzecich. W wa-
runkach polskich czesto stajg sie
pensjonariuszami doméw pomo-
cy spoleczne;j.

Leczenie i dieta
Na szczes$cie od lat potrafimy
wcze$nie rozpoznawac i skutecz-
nie leczy¢ PKU. Podstawa rozpo-
znania sg badania przesiewowe
noworodkéw wykonywane w 3
dobie zycia dziecka. Potwierdzenie
rozpoznania wymaga kolejnych
badan w specjalistycznym osrod-
ku zajmujacym sie diagnostyka
wad metabolizmu. Kolejnym eta-
pem jest wlaczenie leczenia, ktdre-
go podstawg jest stosowanie przez
cale zycie diety niskofenyloalani-
nowej. Polega ona na wyelimino-
waniu z jadlospisu chorego pra-
wie wszystkich pokarméw zawie-
rajacych naturalne bialtko. Osoby
z PKU nie mogg spozywa¢ mleka
i jego przetwordw, jajek, miesa,
ryb, pieczywa, makaronéw, cze-
kolady,warzyw straczkowych itd.
Podstawg diety s3 preparaty ami-
nokwasowe pozbawione Phe oraz
tzw. zywno$¢ niskobiatkowa.
Leczenie jest trudne, dieta bar-
dzo restrykcyjna i wymagajaca sta-
lej kontroli. Efekty sg jednak dosko-
nale - chorzy mogg sie prawidlowo
rozwijaé, w pelni korzystac z zycia
i rozwija¢ swoj potencjal intelek-
tualny.

Polskie Stowarzyszenie
Pomocy Chorym na
Fenyloketonurig (PKU)

| Choroby Rzadkie(RD)
YArs Vivendi”

ARS
VIVENDI

Stowarzyszenie powstalo z po-
trzeby wzajemnego wsparcia
iintegracji rodzin chorych dzieci.
Dzialalno$¢ nasza ma charakter
spoteczny i skupia sie na udziela-
niu wszechstronnego wsparcia
i pomocy potrzebujacym dzie-
ciom.Wazna jej czescig jest dydak-
tyka i szkolenia. Przekazywanie
informacji o chorobie, o sposobach
prowadzenia diety, zagrozeniach
i skutkach nie leczonej choro-
by, dostepnosci specjalistycznej
zywnosci niskofenyloalaninowej
i mozliwosciach jej zakupu.
Organizujemy imprezy dydak-
tyczno-wypoczynkowe, spotka-
nia integracyjne,wypoczynek wa-
kacyjnyw osrodkach,gdzie moze-
my zapewni¢ utrzymanie wia-
Sciwej diety leczniczej.
Aktualnie, priorytetem naszych
dziatan jest aktywnosc¢ stowarzy-
szenia w pracach nad utworze-
niem Narodowych Programéw
Leczenia Choréb Rzadkich, kt6-
re beda zawieraly standardy
i procedury diagnostyki, leczenia
iwsparcia socjalnego.
Wspélpracujemy z Centrum
Zdrowia Dziecka w Miedzyle-
siu, Instytutem Matki i Dziecka
w Warszawie i innymi osrodkami
leczenia choréb metabolicznych.

Posiadamy status Organizacji
Pozytku Publicznego (OPP).
Wszystkie osoby pragnace wia-
czy¢ sie w pomoc na rzecz chorych
na PKU iRD serdecznie zaprasza-
my do wplacenia 1% na rzecz Ars
Vivendi. KRS 0000244396

Partnerem wydania jest

rozwigzan terapeutycznych w postaci

Przykladem takich dziatan jest

spotkan

stowarzyszen pacjentow

NUTRICIA

Advanced Medical Nutrition

$

METABOLICS

Nutricia Advanced Medical
Nutrition, jest firma od wielu lat
wspierajaca leczenie zywieniowe pa-
cjentow, u ktorych wykryto rzadkie
choroby metaboliczne, takie jak feny-
loketonuria (PKU), mukowiscydoza,
tyrozynemia, i inne. Misjg firmy jest
dostarczenie pacjentom gotowych

najwyzszej jakosci produktow lecz-
niczych, dietetycznych srodkéw spo-
zywcezych specjalnego przeznaczenia
medycznego (FSMP) i zywnosci ni-
skobiatkowej. W ramach firmy Nu-
tricia dzialaja specjalistyczne marki:
Milupa Metabolics i SHS Interna-
tional, znane specjalistom w dziedzi-
nie leczenia choréb metabolicznych.

Poza dostarczaniem nowocze-
snych rozwigzan terapeutycznych,
Nutricia Polska aktywnie wspiera
srodowisko pacjentdéw oraz specjali-
stbw w dziataniach prozdrowotnych
i edukacyjnych: wspotpracuje z Pol-
skim Towarzystwem Fenyloketonurii,
Polskim Towarzystwem Mukowiscy-
dozy, specjalistami z poradni metabo-
licznych, w ktérych leczeni sa pacjen-
ci oraz stowarzyszeniami pacjentéw.

zaangazowanie w Program Zapobie-
gania Zespolowi Matczynej Fenylo-
ketonurii prowadzony przez Polskie
Towarzystwo Fenyloketonurii. Stara-
niem SHS ukazatly sie m.in. broszu-
ry edukacyjne Z pamietnika mtodej
matki oraz Praktyczny poradnik dla
przysztych mam z PKU.

Firma wspiera takze inicjatywy
tj. Grupy Wsparcia, prowadzone
od lat przez specjalistow z Gabinetu
Fenyloketonurii Poradni Metabo-
licznej Uniwersyteckiego Szpitala
Dzieciecego w Krakowie. Integracja
srodowiska rodzicow dzieci chorych
na fenyloketonurie, oraz samych pa-
cjentow, i pomoc w pokonywaniu
trudnosci emocjonalnych zwigza-
nych z choroba to cele tej inicjatywy.
Organizowane przez SHS podczas

Warsztaty Kulinarne, pozwalaja pa-
cjentom w praktyce rozszerzaé ich
wiedze o diecie niskofenyloalanino-
wej. Wydawane przez Milupe i SHS
edukacyjne czasopisma Milupino
i Shaker prezentuja artykuty lekarzy i
dietetykdéw, a takze teksty samych pa-
cjentéw i ich opiekundéw. Na stronach
internetowych ~ www.milupa.com.pl
oraz www.shs.com.pl, znalez¢é moz-
na wiele praktycznych wskazdéwek,
przepisy kulinarne i aktualno$ci.

Jako Nutricia Polska nie usta-
jemy w wysitkach by by¢ nadal ak-
tywnym partnerem $rodowiska oséb
dotknietych wrodzonymi choroba-
mi metabolicznymi i specjalistow
we wspolnym dazeniu do poprawy
jakosci zycia pacjentéw i ich naj-
blizszych.
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Polskie Stowrzyszenie

\/\/ KI [ Choroby Huntingtona
1

Podstawowe cele to:
SPOSOLU Na HuNtingtona ez

cierpiacych, fatwy dostep

Pytanie: Z czym borykajg
sie osoby cierpigce na choro-
be Huntingtona?

Odpowiedz: Osoby chore
na tg ciezkg chorobe bardzo
czesto spotykajg sie z bra-
kiem zrozumienia i akceptaciji
spoteczenstwa.

Choroba Huntingtona (HD) jest po-
stepujaca, neurodegeneracyjng cho-
roba warunkowanga genetycznie
o autosomalnie dominujgcym ty-
pie dziedziczenia. Czestos¢ wyste-
powania choroby to 1 przypadek na
10000 populacji ogélnej, czyli sza-
cuje sie, iz w Polsce jest okolo 3800
0s6b dotknietych ta chorobg. Pierw-
sze objawy pojawiaja sie zwykle po-
miedzy 30 a 50 1.z.(4-83 1.z). Znane
sg przypadki wczesnego poczatku
HD, np. przed 20 rokiem zycia, wow-
czas jest to tzw. posta¢ mlodzienicza
o odmiennych od postaci klasycz-
nej objawach oraz postac o péznym
poczatku, ktéra zaczyna sie po 60
roku zycia,jednak lacznie obie te po-
staci stanowig jedynie 20% wszyst-
kich przypadkéw HD.

Pierwsze objawy

Pierwsze objawy choroby sg bardzo
r6znorodne,co zdecydowanie utrud-
nia postawienie rozpoznania szcze-
golnie w przypadkach,gdy nie moz-
na uzyskac szerszych informacji
o rodzicach badanej osoby. Najbar-
dziej charakterystyczne sg ruchy

,Obecnie trwajg prace
nad leczeniem hamuja-
cym postep choroby,

" nowe leki sg testowane
- na populacji oséb

7"

plasawicze, stad byla ona niegdys$
zwana taficem Sw. Wita, a potem
plasawica. Choroba bardzo czesto
moze sie zaczynaé zaburzeniami
psychicznymi, zaburzeniami zdol-

FAKTY

Problemy

brak w spoteczenstwie do-
statecznej wiedzy o istnieniu
choroby rzadkiej;

zte diagnozy; brak wykluczania
wystepowania choroby w wieku
dzieciecym i mtodziericzym;

brak zaje¢ dla oséb z poste-
pujaca chorobg degeneracyjna;

szufladkowanie oséb, jako
osoby chore psychicznie;

brak mozliwosci rehabilita-
cji, ktéra opdznia postepowanie
choroby i uzaleznienia od opie-
kundéw w codziennych czynno-
Sciach (ubieranie, jedzenie,
mycie);

dotknietych HD takze
w Polsce.”

Dr n. med. Daniel Zielonka
Koordynator EHDN Polska,
Katedra Medycyny Spotecznej,
Uniwersytet Medyczny w Poznaniu

nosci poznawczych i mys$lenia,
a nawet tak atypowymi objawami
jak uszkodzenie mieéni. Posta¢ mlo-
dzieficza zaczyna sie czesto sztyw-
noscig i drzeniem.

zmiany lekéw powinny odby-
wac sie pod okiem neurologa
lub psychiatry, chorzy nie
sg przyjmowane do szpitali;

brak miejsc w domach opieki
i brak zrozumienia oséb chorych,
ktdre rozumieja polecenia, ale
reaguja powoli oraz nie mogac
skoordynowac ruchéw doprowa-
dzajg do utraty cierpliwosci opie-
kunow (rozlewane napoje, wyrzu-
cane jedzenie, natrectwa);

brak w systemie opieki zdro-
wotnej planu uwzgledniajace-
go osoby cierpiace na choroby

rzadkie.

W pézZniejszym okresie objawy
sie stopniowo nasilajg i zmienia-
ja w coraz wiekszym stopniu, upo-
$ledzajac funkcjonowanie chorych
i ostatecznie calkowicie uzaleznia-
jacich od opieki 0sob drugich. Okres
przezycia od pierwszych objawéw
wynosi zwykle kilkanascie lat. Aktu-
alnie nie ma mozliwo$ci wyleczenia
choroby lub chociazby spowolnie-
nia jej przebiegu. Istnieje natomiast
mozliwo$¢ farmakologicznego la-
godzenia objawéw. Istotna jest reha-
bilitacja i zdrowy styl zycia,co umo-
zliwia maksymalnie dlugie utrzy-
manie samodzielnosci chorych.

Szansa na leczenie

Obecnie trwajg prace nad lecze-
niem hamujgcym postep choroby,
nowe leki s3 testowane na popu-
lacji os6b dotknietych HD takze
w Polsce. Odbywa sie to gléwnie za
sprawg Europejskiej Sieci Choroby
Huntingtona (EHDN), organizacji
non-profit zrzeszajacej naukow-
cow i lekarzy zajmujgcych sie HD
oraz pacjentéw i ich opiekunéw.
Organizacja ta prowadzi rejestr pa-
cjentéw z chorobg Huntingtona
do udzialu, w ktérym chcialbym
zacheci¢ wszystkie osoby z rodzin
dotknietych ta chorobg, albowiem
to jest najszybsza droga do wyna-
lezienia skutecznej terapii ktéra
zapewne bedzie bazowala na wy-
ciszeniu zmutowanego genu HTT
warunkujacego tg chorobe.

do diagnostyki, terapii,
rehabilitacji oraz pomocy
socjalnej.

Pomagamy chorym i ich rodzi-
nom. Uzupelniamy informacje
lekarzy: jak mozna zy¢ z choro-
ba, jak sobie radzi¢, aby przedtu-
zy¢ sprawno$c¢ chorego. Eduku-
jemy i szkolimy. Organizujemy:
Regionalne Grupy Wsparcia, tur-
nusy rehabilitacyjno-integracyj-
ne, konferencje i wyktady. Szko-
lenia, ktére stuzg popularyzacji
wiedzy o chorobie Huntingtona
dla lekarzy, opiekunéw, studentéw
zdobywajacych wiedze medyczna
ispoleczng. Uswiadamianie o ist-
nieniu rzadkich choréb potrzebne
jest Urzednikom Stuzb Spoleczno
- Publicznych, ktérzy nie majac
dostatecznej wiedzy, podejmuja
bledne decyzje. Skutki sa tragicz-
ne dla oséb chorych i ich rodzin.
Wspobldzialanie stowarzyszen
z organami wladzy i administra-
cji pafistwowej i nie tylko powin-
no wnosi¢ do naszego systemu
zmiany standardu zycia oséb do-
tknietych rzadka chorobg. Nie-
stety dzi$ pomagamy gléwnie
dzieki wolontariuszom, osobom
i firmom wspierajgcym nasze
dzialania. Dzieki darczynicom
i wplatom z 1 % podatku docho-
dowego nasze mozliwosci sg bar-
dziej widoczne.
DANUTA LIS
Prezesa Zarzadu Polskiego
Stowarzyszenia Choroby Huntingtona

Wiele lekow stosowanych do leczenia chorob rzadkich jest dostepna w naszym kraju tylko w ramach importu
docelowego. Procedury, ktore nalezy spelnié, sa nie tylko skomplikowane, ale takze czasochlonne.

Import docelowy lekow

Import docelowy to sprowadzenie
z zagranicy lekow, ktore nie s do-
puszczone do obrotu w Polsce, ale
niezbedne dla ratowania Zzycia lub
zdrowia chorego.Zgodnie z prawem
mozna sprowadzi¢ produkty lecz-
nicze jezeli ich zastosowanie jest
niezbedne dla ratowania zycia lub
zdrowia pacjenta, produkt jest do-
puszczony do obrotu w kraju,z kté-
rego pochodzi, a w Polsce nie ma
odpowiednika z tg sama substancja
czynna.Podstawa wydania zgody na
import docelowy jest wyczerpanie
mozliwosci terapeutycznych do-
stepnych w Polsce.

Zgodnie z Prawem Farmaceutycz-
nym procedura sprowadzenia leku
rozpoczyna sie z chwilg wypelnie-
nia przez szpital lub lekarza prowa-
dzacego leczenie poza szpitalem,
druku skladajacego sie z 3 czesci.
Jezeli druk wystawia lekarz, musi
przygotowac dwa egzemplarze,aby
jeden z nich zostal w dokumentacji
pacjenta.

Pierwsza cze$¢ wypelnia szpital
lub lekarz oraz konsultant w dzie-
dzinie, do ktdrej zaliczana jest da-
na choroba. PéZniej, w ciggu 60 dni
druk musi trafi¢ do Departamen-
tu Polityki Lekowej Ministerstwa

Zdrowia. Po tym czasie druk traci
waznosc.

Wnioski opatrzone nagléwkiem
»ha ratunek zycia” moga by¢ prze-
sylane do ministerstwa faksem lub
elektronicznie ale wersja papiero-
wa musi tam dotrze¢ w ciggu 5 dni
od zgloszenia. Po akceptacji mini-
sterstwa, w ciggu 7 dni druk wra-
ca do szpitala, lekarza lub pacjenta.
Jezeli potrzebna jest refundacja le-
czenia, druk przesyla sie do NFZ,
gdzie prezes ma 30 dni na wyraze-
nie zgody (lub odmowy) na refunda-
cje. W ciggu 60 dni musi ono trafi¢
do hurtowni farmaceutycznej lub

ogoblnodostepnej apteki. Ilos¢ leku
pokrywa zapotrzebowanie na 3 mie-
sigce kuracji. Po tym, calg procedure
nalezy powtarzaé. Czas oczekiwa-
nia na sprowadzenie leku do apteki
wynosi zwykle okolo trzy tygodnie.

Zdaniem eksperta

W pazdzierniku 2010 w Polsce zo-
stala zarejestrowana tetrabenazy-
na, lek ktdry jest wazna opcja te-
rapeutyczng w leczeniu Choroby
Huntingtona.Juz od Marca 2011 te-
trabenazyna bedzie dostepna dla
wszystkich chorych,wymagajacych
leczenia.Tetrabenazyne bedzie moz-

na naby¢, po otrzymaniu recepty
od lekarza w ogdlnodostepnych
aptekach na terenie calego kraju.
Tym samym chorzy oraz ich rodzi-
ny zostana uwolnione od trudne;j
i czasochlonnej procedury sprowa-
dzania tetrabenazyny w drodze tzw.
importu docelowego.

Dr Michat
Opuchlik

Pyrektor
Przedstawicielstwa
w Polsce

AOP Orphan
Pharmaceuticals
S.A.
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Tyrozynemia to choroba zaliczana do wielkiej grupy choréb rzadkich, ktéra moze miec ré6zne oblicza.
Najczesciej wystepuje tyrozynemia typu 1, ktéra cechuja powazne objawy kliniczne. W Polsce na te

chorobe rzadka choruje obecnie 12 dzieci, a troje jest po przeszczepie watroby.

lyrozynemia — liczy sig wczesne
rozpoznanie

rzyczyng choroby
jest niedobor enzy-
mu uczestniczacego
w przemianie biatka,
ktéry ulatwia przej-
Scie jednego metabo-
lituw drugi.w sklad
bialek wchodzg rézne aminokwasy,
ajednym z nich jest wlasnie tyrozy-
na. Jezeli zostaje ona zablokowana
i nie moze sie dalej przeksztalcaé,
gromadzi sie zaburzajgc prawidlowe
funkcjonowanie narzadéw. W tyro-
zynemii typu 1 problem polega na
tym, Ze organizm ,broni sie” wy-
twarzajgc dodatkowe (oboczne) dro-
gi biochemiczne, tj. takie, ktére nie
wystepuja u zdrowej osoby. Urucho-
mienie alternatywnej reakcji bio-
chemicznej powoduje produkcije
niezwykle szkodliwego metabolitu
o nazwie bursztynyloaceton. Zwig-
zek ten uszkadza watrobe i nerki
przez co dochodzi do ostrej niewy-
dolnosci tych narzagdéw. Wczesne
rozpoznanie choroby i wlasciwe le-
czenie, poprzez podawanie nitisi-
nonu, moze uratowaé chorego. Lek
stosowany przy tyrozynemii spro-
wadzany jest w ramach indywidu-
alnego importu docelowego.Mie-
sieczna kuracja kosztuje kilku do
kilkunastu tysiecy zlotych (zaleznie
od masy ciala pacjenta).

Objawy choroby
Tyrozynemia typu 1 wystepuje
wdwdch postaciach.W postaci ostrej

(czestszej) ujawnia sie wkrotce po
urodzeniu cechami niewydolnosci
watroby.Zaczyna sie zwykle od dys-
funkcji watroby, z zéttaczka, zabu-
rzeniami krzepniecia i obnizonym
poziomem glukozy we krwi. Choro-
ba atakuje gtéwnie watrobe i nerki,
szybko dochodzi do niewydolnosci
watroby z wodobrzuszem, uogélnio-
nymi obrzekami i $pigczka watrobo-
wa. Wowczas dzieci czesto kwalifi-
kowane sg do przeszczepu watroby.
Postaé przewlekla jest lagodniejsza,
bo ujawnia sie zwykle u dziecka kil-
kuletniego objawami krzywicy zwia-
zanej z utratg fosforanéw. Choroba
uszkadza nie tylko nerki, ale poz-
niej tez watrobe, az do jej marskosci.

Niemite dziedzictwo

Chorobe dziedziczy sie w sposéb
autosomalny recesywny, tzn., ze je-
zeli u dziecka rozpoznaje sie tyrozy-
nemie typu 1, oboje rodzice sg no-
sicielami choroby, a ryzyko, ze ich
potomstwo bedzie chorowalo jest
wysokie i wynosi 25 proc. W kazdej
kolejnej cigzy jest ono takie samo.
Dlatego niezwykle wazne, po zdia-
gnozowaniu choroby u dziecka, jest
udzielenie rodzicom porady gene-
tycznej, aby mieli sSwiadomos¢, ze
nastepne urodzone dziecko tez moze
by¢ obcigzone tyrozynemia.Zaraz po
urodzeniu mozna je przebadaé i je-
§li okaze sie chore, rozpocza¢ lecze-
nie przedobjawowe, ktére znacznie
zwieksza szanse dziecka na dobre

Matgorzata Mackowiak

Dyrektor Polskiego Stowarzyszenia
Pomocy Chorym na Fenyloketonurig
i Choroby Rzadkie , Ars Vivendi”

rokowanie. To niezwykle wazne, bo
Ppdzno rozpoznana choroba grozi po-
wstaniem raka watroby.

Lekiidieta

Leczenie tyrozynemii typu 1 obej-
muje stosowanie leku nitisinonu
ispecjalnej diety. Wymaga ona ogra-
niczenia tyrozyny i fenyloalaniny,
tj. produktéw zawierajacych duzo
bialka. Mieso, ryby, jaja czy mleko
musza by¢ calkowicie wylgczone
z zywienia. Dla utrzymania od-
powiedniego spozycia energii, za-
pewniajacej prawidlowy rozwdj,
konieczne jest wlaczenie niskobial-
kowej zywnosci pochodzacej ze spe-
cjalnej produkcji oraz warzyw,owo-
cow, thuszczéw i cukru. Niezbednym
uzupehieniem diety jest odpowied-
ni dla wieku preparat leczniczy, nie
zawierajacy tyrozyny i fenyloalani-
ny (np.zastepujacy mleko), ktéry za-
pewnia prawidlowa synteze biatka
irozwoj dziecka,a dostepny jest tyl-
ko na wniosek o indywidualny im-
port docelowy.Sredni roczny catko-
wity koszt leczenia jednego dziec-
ka z tyrozynemia typu 1 obliczono
na prawie 200 tys. zt (Cyranowski
M: Praca magisterska WUM, 2007).

PROF. NADZW. DR HAB. MED.
JOLANTA SYKUT-CEGIELSKA
Kierownik Kliniki Choréb Metabolicz-
nych, Endokrynologii i Diabetologii.
Instytut Pomnik

— Centrum Zdrowia Dziecka”

Chorzy na tyrozynemie
| ich rodziny musza
stawi¢ czota wielu
problemom.
Najwazniejsze z nich to:

Brak Narodowych Programéw
Leczenia Chordb Rzadkich

Diagnostyka - brak catopo-
pulacyjnych badan przesiewo-
wych.Jezeli choroba nie zostanie
wezesnie zdiagnozowana, moze
doprowadzi¢ do $mierci dziecka.

Brak systemowej opieki so-
cjalnej panistwa.

Problematyczna diagnostyka
objawowa (uszkodzenie nerek
iwatroby - przeszczepy watroby).

Ograniczona dostepnosc¢ le-
kow i preparatéow niskobial-
kowych. Zaré6wno leki jak i pre-
paraty dostepne wylacznie
W ,,imporcie docelowym”.

Brak mozliwosci leczenia
w regionach Polski.

Konieczno$¢ wnioskowania
o refundacje lekéw i preparatow
co 3 miesigce.

Brak refundacji/finansowania
zywosci specjalistycznej, ktora
jest stosowana przy diecie lecz-
niczej ratujacej zdrowie i zycie
dzieci.

Brak systemu leczenia cho-
rych dorostych.

Zrédto: Polskie Stowarzyszenie
Pomocy Chorym na Fenyloketonurie
i Choroby Rzadkie ,Ars Vivendi”

Swedish Orphan Biovitrum jest spotka oferujgca na mie-
dzynarodowych rynkach specjalistyczne produkty far-
maceutyczne. Firma koncentruje sie na udostepnianiu
i opracowywaniu specjalnych produktéw farmaceutycznych
przeznaczonych dla pacjentdw cierpigcych na rzadkie choroby
i wymagajacych intensywnej opieki medycznej. Nasz portfel
obejmuje 60 produktéw oferowanych w sprzedazy rynkowej
oraz obstuge ostatnich etapdw procedury klinicznej oceny no-
wych lekéw. Firma koncentruje swojg dziatalnos¢ w nastepu-
jacych segmentach: hemofilia, choroby zapalne/autoimmu-
nologiczne, zte wchifanianie ttuszczéw, onkologia i dziedzicz-
ne zaburzenia metaboliczne. Wstepne przychody Swedish
Orphan Biovitrum za 2009 r. wyniosty ok. 1 MId SEK. Spdtka
zatrudnia ok. 500 oséb. Siedziba spétki znajduje sie w Szwegji
i jej akcje sg notowane na gietdzie NASDAQ OMX w Sztokhol-
mie pod symbolem STO: SOBI. Bardziej szczegdtowe informacje
mozna uzyskac na witrynie www.sobi.com

SODI

SWEDISH ORPHAN BIOVITRUM
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TOLERANCJA

NISKI WZROST

”Mate” dzieci czesto spotykaja sie
z brakiem przyjazni i odrzuceniem
przez rowiesnikow.

FOT. ISTOCKPHOTO.COM

Niedobor wzrostu u dziecka prowadzi do powaznych zaburzeni emocjonalnych.
Skutki tego rzutuja na caly jego rozwdj i pézniejsze zycie. Dzieci z niskorostoscig
sa wysmiewane przez rowiesnikow, wykluczane ze wspdlnych zabaw i przyjazni.

Z tego powodu czesto probuja odzy-
skaé utracong pozycje imponowa-
niem otoczeniu, czasem w sposéb
trudny do zaakceptowania. Brak
przyjazni,odrzucenie przez réwie-
$nikéw moze doprowadzic¢ - w naj-
bardziej kraticowych przypadkach
- do préb samobdjczych. Réwniez
w zyciu dorostym bardzo niscy lu-
dzie maja mniejszg szanse na ka-
riere zawodowa i zalozenie rodziny.

Dodatkowe obciazenia
Niskiemu wzrostowi towarzysza
czesto dodatkowe konsekwencje.
Na przyklad dojrzewanie kosci i po-
kwitanie zazwyczaj ulegajg opdz-
nieniu. W wiekszos$ci przypadkéw
mamy do czynienia z proporcjonal-
ng budows ciata.

Wyjatek stanowig osoby niskiego
wzrostu zwrodzonym zaburzeniem
rozwoju ukladu kostno-chrzestne-
go,ktore cechuja sie znacznymi za-
burzeniami proporcji budowy.

Przyczyny

Przyczyn niedoboru wzrostu u dzie-
ci moze by¢ bardzo wiele. Czesé
z nich zalezy od zaburzenl hormo-
nalnych np. niedobér hormonu
wzrostu (w skrécie GH) i hormonu
zwanego IGF-1.Dzieci z zaburzenia-
mi wytwarzania tych hormonéw
czesto odznaczajg sie wieksza ma-

FAKTY

,Kazde dziecko,
ktore jest najnizsze
w swojej klasie, ma
poczucie odrebno-
SCi i jest powodem
zatroskania swoich
rodzicow.”

prof. dr hab. Tomasz Romer
Endokrynolog

Od czego zalezy skutecznosé

leczenia niskorostosci?

Zalezy ono od:

- odpowiednio wczesnego
stwierdzenia, ze dziecko
wolniej rosnie,

- wczesnego rozpoznania
przyczyn niedoboru wzrostu,
- wczesnego rozpoczecia
wtasciwego postepowania.

Woczesne stwierdzenie niskoro-
stosci jest mozliwe przy regu-
larnie powtarzanych pomiarach
wzrostu dziecka, przy okazji kaz-
dej wizyty w gabinecie pediatry,
czy pielegniarki. Niestety, czesto
matka wczesniej, niz pediatra za-
uwaza, ze jej dziecko nie rosnie.

Wg. badan Instytutu Pentor
przeprowadzonych w Polsce,

posiadajgcych dzieci do

lat 10 uwaza, ze wzrost jest
waznym czynnikiem swiad-
czacym o prawidtowym
rozwoju i zdrowiu dziecka.

Jednakze az 46% badanych
twierdzi, ze lekarz w czasie
wizyty dziecka w jego gabi-
necie, nie proponuje pomiaru
wzrostu. W ten sposob
skuteczna pomoc u samego
progu procesu zostaje
opdzniona.

w 2008 roku, az 83% Polakow

sg tluszczowsy i mniejsza bezttusz-
czowg ciala, niedorozwojem srodko-
wej czesci twarzy z pomniejszong
zuchwa i stloczeniem zebéw. Cze-
sto takze wystepuje u nich hipo-
glikemia - niedocukrzenie (nawet
W ostrej postaci), co moze dopro-
wadzi¢ do powaznych konsekwen-
¢ji- umatych dzieci moze oznaczaé
gorszy rozwoj mozgu.

Podsumowanie

Wzgledy medyczne, psychologicz-
ne, spoteczne i etyczne wymagaja
bezwarunkowego podjecia lecze-
nia dzieci z niskorostoscia, szcze-
gélnie tg niemozliwa do niedawna
do leczenia - wywolang niedobo-
rem czynnika IGF-1.Tym bardziej,
ze jest juz dostepna innowacyjna
terapia.

Jedynym argumentem przeciw
leczeniu, podnoszonym zwykle
przez odpowiedzialnych za finan-
sowanie leczenia, sa wzgledy eko-
nomiczne. Tymczasem badania
prowadzone w USA wykazaty, ze to
nie leczenie dzieci z niskorosloscia
generuje wysoki koszt, a koniecz-
no$¢ zapewnienia opieki medycznej
i ekonomiczno-socjalnej dzieciom
nieleczonym, a potem dorostym
ludziom jest tragedia do konca ich

zycia.

OSPOLITA PIERIA,

Dostepnosé
do terapii

Niektoére dane wskazuja, ze ciezki
(kompletny) pierwotny IGFD wy-
stepuje u prawie 11 % dzieci, u kt6-
rych stwierdza sie idiopatyczny
niedobdr wzrostu (idiopatyczny,
czyli o nieznanej przyczynie), za$
u 25 % dzieci moze wystepowac
czeSciowy - pierwotny IGFD.
W Polsce liczbe dzieci z komplet-
nym (tzw. ,,ciezkim“) niedoborem
IGF-1 okresla sie szacunkowo na
okolo 200.Dla NFZ i by¢ moze czesci
spoleczenistwa to tylko, a dla nas
lekarzy to az 200 przypadkéow.

Leczenie

Przez wiele lat jedyna dostepna
terapia bylo leczenie przy uzyciu
rhGH. Tyle, ze dzieci z tzw. ,,ciez-
kim"“ pierwotnym IGFD nie wyka-
zuja niedoboru GH,wiec nie reagu-
ja na leczenie przy pomocy rhGH.
Niezbedne jest w ich organizmie
uzupelnienie niedoboru IGF-I,
bez tego dziecko nie uro$nie. Do
niedawna nie bylo leku, ktory po-
zwolitaby uzupeli¢ niedobdr tego
czynnika. Dzieci,a potem juz doro-
§li skazani byli i s na egzystencje
ze swa nieatrakcyjnoscia fizycz-
na i brakiem jakichkolwiek per-
spektyw na lepsze zycie.

Nowe mozliwosci
Szczesliwie, w sierpniu 2007 roku,
w Europie, zostal zarejestrowany
preparat rekombinowanego czyn-
nika wzrostu rhIGHF-I do stoso-
wania w zdiagnozowanych przy-
padkach pierwotnego niedoboru
IGF-Iu dzieci powyzej 2.roku zycia.
Badania kliniczne potwierdzity je-
go skuteczno$¢, dzieki czemu dzieci
poddane terapii osiggnely poza-
dany wzrost. Preparat zostat za-
rejestrowany przez Amerykanska
Komisje ds. Zywnosci i Lekow
(FDA) w 2005 roku. Leczenie pre-
paratem wymaga dwoch injekcji
dziennie.

Na koniec...

Warto na zakonczenie zaznaczyc¢,
ze niedobdr wzrostu jest bardzo
powszechny. Kazde dziecko, ktére
jest najnizsze w swojej klasie,ma
poczucie odrebnosci i jest powo-
dem zatroskania swoich rodzicow.
Predzej czy pézniej rodzice przy-
prowadza swoje ,,najnizsze dziecko
w klasie” do gabinetu lekarskiego.
W ujeciu formalno-stystycznym,
kazde dziecko, ktorego wzrost jest
ponizej 3 centyli na siatce wzrostu
dzieci, sporzadzonej na podstawie
pomiaréw w populacji, z ktorej sie
wywodzi pacjent, jest dzieckiem
niskim.Tylko niewielka czes¢ tych
dzieci moze by¢ niska z powodu
pierwotnego niedoboru IGF-I.



