W NUMERZE:

POStANKA BARBARA DZIUK: DWA KROKI DO PRZODU, TRZECI PRZED NAMI str. 15
PROF. ANNA LATOS-BIELENSKA: GENETYKA W DIAGNOSTYCE CHOROB RZADKICH str. 52

SWIAT LEKARZA

MEDYCYNA = FARMACJA NAUKA = KULTURA = PRAWO = POLITYKA ISSN 1899-9069 cena 23,00 zt ( Wtym 8% VAT) NR 1/2022 (96)

/ Egzempla:z bezp

iy ::|r Y

PROF. MIECZYStAW WALCZAK
POTRZEBNE SA CENTRA
DIAGNOSTYCZNO-LECZNICZE str. 48



: A PLASKI PROFIL,
Eﬁﬁ%ﬂ@ STABILNE DZIAELANIE'

Tresiba® — teraz refundacja ViR
takze u dzieci!? )

Juz od 1 wrzesnia 2021 r. refundacja dla insuliny
Tresiba® takze u dzieci powyzej 1. roku zycia.’

Peten zapis refundacyjny dla insuliny Tresiba® od 1 wrzesnia:

Cukrzyca typu 1 u dorostych; Cukrzyca typu 2 u dorostych pacjentéw leczonych insuling NPH od co najmniej 6 miesiecy i z HbA, =8% oraz cukrzyca
typu 2 u dorostych pacjentéw leczonych insuling NPH od co najmniej 6 miesiecy i z udokumentowanymi nawracajacymi epizodami ciezkiej lub nocnej
hipoglikemii oraz cukrzyca o znanej przyczynie (zgodnie z definicja wg WHO);

Cukrzyca typu 1 u dzieci powyzej 1. roku zycia i mtodziezy. Cukrzyca typu 2 u dzieci powyzej 1. roku zycia i mtodziezy leczonych insuling NPH
od co najmniej 6 miesiecy i z HbA, >8% oraz cukrzyca typu 2 u dzieci powyzej 1. roku zycia i mtodziezy leczonych insuling NPH od co najmniej
6 miesiecy i z udokumentowanymi nawracajacymi epizodami ciezkiej lub nocnej hipoglikemii oraz cukrzyca u dzieci powyzej 1. roku zycia
i mtodziezy o znanej przyczynie (zgodnie z definicja wg WHO)
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novo nordisk” insulina degludec



NAZWA PRODUKTU LECZNICZEGO: Tresiba®, 100 jednostek/ml, roztwor do wstrzykiwan w fabrycznie napeinionym wstrzykiwaczu. Tresiba®, 200 jednostek/ml, roztwdr do wstrzykiwan w fabrycznie napefnionym wstrzykiwaczu. SKLAD
JAKOSCIOWY I ILOSCIOWY: Tresiba®, 100 jednostek/ml, roztwér do wstrzykiwan w fabrycznie napeinionym wstrzykiwaczu: Jeden fabrycznie napelniony wstrzykiwacz zawiera 300 jednostek insuliny degludec w 3 ml roztworu. 1 ml roztworu zawiera
100 jednostek insuliny degludec* (odpowiadajacych 3,66 mg insuliny degludec). Tresiba®, 200 jednostek/ml, roztwor do wstrzykiwan w fabrycznie napeinionym wstrzykiwaczu:Jeden fabrycznie napetniony wstrzykiwacz zawiera 600 jednostek insuliny
degludec w 3 ml roztworu. 1 ml roztworu zawiera 200 jednostek insuliny degludec* (odpowiadajacych 7,32 mg insuliny degludec). Tresiba®, 100 jednostek/ml, roztwor do wstrzykiwan we wkiadzie:Jeden wkiad zawiera 300 jednostek insuliny degludec
w 3 ml roztworu. 1 ml roztworu zawiera 100 jednostek insuliny degludec* (odpowiadajacych 3,66 mg insuliny degludec). *Otrzymywana w Saccharomyces cerevisiae w wyniku rekombinacji DNA. Substancje pomocnicze: glicerol, metakrezol, fenol,
octan cynku, kwas solny (do dostosowania pH), wodorotienek sodu (do dostosowania pH), woda do wstrzykiwan. POSTAC FARMACEUTYCZNA: Tresiba®, 100 jednostek/ml, roztwor do wstrzykiwan w fabrycznie napelnionym wstrzykiwaczu:
Roztwér do wstrzykiwan (FlexTouch®). Tresiba®, 200 jednostek/ml, roztwor do wstrzykiwan w fabrycznie napelnionym wstrzykiwaczu Roztwor do wstrzykiwan (FlexTouch®). Tresiba®, 100 jednostek/ml, roztwér do wstrzykiwar we wkladzie Roztwor
do wstrzykiwan (Penfill®). SZCZEGOLOWE DANE KLINICZNE: Wskazania do stosowania: Leczenie cukrzycy u dorostych, miodziezy i dzieci powyzej 1. roku zycia. D. ie i sposob pod ia: Dawkowanie: Ten produkt leczniczy jest
insuling bazowa przeznaczong do podskérnego podawania raz na dobg o dowolnej porze dnia, najlepiej o tej samej porze kazdego dnia. Sita dziatania analogéw insulin, w tym insuliny degludec, wyrazana jest w jednostkach. Jedna (1) jednostka
insuliny degludec odpowiada 1 jednostce migdzynarodowej insuliny ludzkiej, 1 jednostce insuliny glargine (100j/ml) lub 1 jednostce insuliny detemir. U pacjentéw z cukrzyca typu 2 ten produkt leczniczy moze by¢ stosowany samodzielnie lub w
skojarzeniu z doustnymi produktami przeciwcukrzycowymi, agonistami receptora GLP-1 i insuling szybkodziatajaca (bolus). W cukrzycy typu 1 produkt leczniczy Tresiba® jest stosowany w skojarzeniu z insuling krotko i (lub) szybkodziatajaca w celu
pokrycia zapotrzebowania na insuling positkowa. Produkt leczniczy Tresiba® nalezy podawa¢ zgodnie z indywidualnym zapotrzebowaniem pacjenta. Zaleca sig optymalizacje kontroli glikemii za pomoca dostosowania dawki na podstawie stezenia
glukozy w osoczu mierzonej na czczo. Dostosowanie dawki moze byé konieczne w przypadku, gdy pacjenci zwigkszajg aktywnos¢ fizyczna, zmieniajg dotychczas stosowana diete lub w czasie wspdiistniejacych chordb. Tresiba® 100 jednostek/ml
i Tresiba® 200 jednostek/ml, roztwor do wstrzykiwar w fabrycznie napetnionym wstrzykiwaczu: Produkt leczniczy Tresiba® jest dostepny w dwoch stezeniach. Dla kazdego stezenia odpowiednia dawka ustawiana jest w jednostkach. Stopnie
zwiekszania dawek sg rozne dla obu stezen produktu leczniczego. Dla produktu Tresiba® 100 jednostek/ml, dawke od 1 do 80 jednostek na wstrzykniecie mozna ustawi¢ w odstepie co jedng jednostke. Dla produktu Tresiba® 200 jednostek/ml, dawke
od 2 do 160 jednostek na wstrzykniecie mozna ustawi¢ w odstepie co dwie jednostki. Dawka jest zawarta w potowie objetosci dawki insuliny bazowej 100 jednostek/ml. Licznik dawki wskazuije ilos¢ jednostek niezaleznie od stezenia. Podczas zmiany
stezenia leku nie nalezy przelicza¢ dawek. Elastycznos¢ czasu podawania dawki: W przypadkach, kiedy podanie leku o tej samej porze nie jest mozliwe, produkt Tresiba® umozliwia elastyczne dawkowanie. Zawsze nalezy zapewni¢ co najmniej
8-godzinng przerwe pomiedzy wstrzyknigciami. Brak jest doswiadczenia klinicznego dotyczacego elastycznosci czasu podawania produktu leczniczego Tresiba® u dzieci i modziezy. Pacjentom, ktdrzy zapomnieli o przyjeciu dawki, zaleca sig jak
najszybsze jej przyjecie, a nastgpnie powrdt do ustalonego harmonogramu podawania dawek. Dawka inicjujaca: Pacjenci z cukrzycq typu 2: Zalecana poczatkowa dawka dobowa wynosi 10 jednostek, po czym dawki dostosowywane sg
indywidualnie. Pacjenci z cukrzycg typu 1: Produkt leczniczy Tresiba® powinien by¢ stosowany raz na dobe jednoczesnie z insuling positkowa i wymaga indywidualnego dostosowania dawki. Zmiana stosowanych insulinowych produktéw
leczniczych: W czasie zmiany rodzaju insuliny i kilka tygodni po zmianie zaleca sig dokladne monitorowanie stgzenia glukozy we krwi. Moze zaistnie¢ konieczno$c dostosowania dawek i czasu podawania réwnoczesnie stosowanych szybko i krétko
dziatajgcych produktéw insulinowych lub innego uzupetniajacego leczenia przeciwcukrzycowego. Pacjenci z cukrzyca typu 2: Pacjenci z cukrzyca typu 2 zmieniajacy leczenie z podawanej raz na dobe insuliny bazowej, insuliny w schemacie baza-
bolus lub mieszanek insulin na produkt leczniczy Tresiba® moga przeliczy¢ jednostki jeden do jednego, na podstawie poprzedniej dawki insuliny bazowej nastepnie dostosowujac ja do indywidualnych potrzeb. Zmniejszenie dawki 0 20% w stosunku
do poprzedniej dawki insuliny bazowej uwzgledniajace indywidualne dostosowanie dawki nalezy rozwazy¢ podczas:- zmiany na produkt leczniczy Tresiba® z insuliny bazowej podawanej dwa razy na dobe,- zmiany na produkt leczniczy Tresiba® z
insuliny glargine (300 jednostek/ml). Pacjenci z cukrzyca typu 1: U pacjentdw z cukrzyca typu 1 zmniejszenie dawki 0 20% w stosunku do poprzedniej dawki insuliny bazowej lub bazowego skiadnika podawanego w ciagtym podskérnym wlewie
insuliny, powinno by¢ rozwazone z uwzglednieniem indywidualnej odpowiedzi glikemicznej. Stosowanie produktu Tresiba® w skojarzeniu z agonistami receptora GLP-1 u pacjentéw z cukrzyca typu 2: W przypadku dodawania produktu Tresiba® do
leczenia agonistami receptora  GLP-1 zalecana poczatkowa dawka dobowa wynosi 10 jednostek, po czym dawki dostosowywane sg indywidualnie. W przypadku dodawania agonisty receptora GLP-1 do leczenia produktem Tresiba® zaleca sie
zmniejszenie dawki produktu Tresiba® 0 20% w celu zminimalizowania ryzyka hipoglikemii. Nastepnie dawke nalezy dostosowac indywidualnie. Szczegélne grupy pacjentéw: Osoby w podesztym wieku (w wieku 2 65 lat): Produkt leczniczy Tresiba®
moze by¢ stosowany u oséb w podesztym wieku. Zaleca si¢ zintensyfikowane monitorowanie stezenia glukozy we krwi oraz dostosowanie dawki insuliny do indywidualnych potrzeb. Zaburzenia czynnosci nerek i watroby: Produkt leczniczy Tresiba®
moze by¢ stosowany u pacjentéw z zaburzeniami czynnosci nerek i watroby. Zaleca si¢ zintensyfikowane monitorowanie stezenia glukozy we krwi oraz dostosowanie dawki insuliny do indywidualnych potrzeb. Dzieci i modziez: Brak jest
doséwiadczenia klinicznego dotyczacego stosowania produktu leczniczego u dzieci w wieku ponizej 1. roku zycia. Ten produkt leczniczy moze by¢ stosowany u mtodziezy i dzieci powyzej 1. roku zycia. Podczas zmiany leczenia z insuliny bazowej na
produkt leczniczy Tresiba® nalezy rozwazy¢ zmniejszenie dawki insuliny bazowej i bolusowej, w zaleznosci od indywidualnych potrzeb, w celu zminimalizowania ryzyka wystapienia hipoglikemii. Sposob podawania: Wylacznie do podawania
podskérnego. Produktu leczniczego Tresiba® nie mozna podawac dozylnie, gdyz moze to spowodowac ciezka hipoglikemie. Tego produktu leczniczego nie mozna podawac domigsniowo, gdyz moze to wplynaé na wchianianie. Tego produktu
leczniczego nie mozna stosowac¢ w pompach insulinowych. Produktu leczniczego Tresiba® nie mozna pobierac do strzykawki z wkiadu fabrycznie napeinionego wstrzykiwacza.Produkt leczniczy Tresiba® podaje sie we wstrzyknigciu podskérnym przez
wstrzyknigcie w udo, ramie lub okolicg brzucha. Miejsca wstrzykniec nalezy zmienia¢ w obrebie tego samego obszaru w celu zmniejszenia ryzyka lipodystrofii i amyloidozy skornej. Pacjenci powinni zosta¢ poinstruowani, aby za kazdym razem uzywac
nowej igly. Wielokrotne uzywanie igiet zwigksza ryzyko blokowania si¢ igiet, co moze doprowadzi¢ do podania za matej lub za duzej dawki produktu. W przypadku zablokowania si¢ igly, pacjent musi postepowac zgodnie z instrukcjami umieszczonymi
w dofaczonej do opakowania ulotce dla pacjenta. Tresiba® 100 jednostek/ml i Tresiba® 200 jednostek/ml, roztwor do wstrzykiwan w fabrycznie napetionym wstrzykiwaczu Produkt leczniczy Tresiba® w fabrycznie napeinionym wstrzykiwaczu
(FlexTouch®) przeznaczony jest do stosowania z igtami do wstrzykiwarn NovoFine® lub NovoTwist®. Fabrycznie napeiniony wstrzykiwacz 100 jednostek/ml dostarcza od 1 do 80 jednostek w odstepie co 1 jednostke. Fabrycznie napetniony
wstrzykiwacz 200 jednostek/ml dostarcza od 2 do 160 jednostek w odstepie co 2 jednostki. Tresiba®, 100 jednostek/ml, roztwér do wstrzykiwan we wkiadzie Produkt leczniczy Tresiba® we wkiadzie (Penfill®) przeznaczony jest do stosowania z
systemami podawania insuliny firmy Novo Nordisk i igtami do wstrzykiwan NovoFine® lub NovoTwist®. Przeciwwskazania: Nadwrazliwo$¢ na substancje czynng lub na ktorakolwiek substancie pomocnicza. Specjalne ostrzezenia i $rodki
ostroznosci dotyczace stosowania: Hipoglikemia: Pominigcie positku lub nieplanowany duzy wysitek fizyczny moga prowadzi¢ do hipoglikemii. Hipoglikemia moze wystapi¢, jesli dawka insuliny jest zbyt duza w stosunku do zapotrzebowania
na insuline. U dzieci nalezy ostroznie dostosowywac¢ dawki insuliny (szczegdlnie w schemacie baza-bolus) do spozywanych positkéw i aktywnosci fizycznej, w celu zminimalizowania ryzyka wystapienia hipoglikemii. U pacjentéw, u ktdrych
kontrola glikemii znacznie poprawita sig (np. w wyniku intensywnej insulinoterapii), moga zmienia¢ sig typowe dla nich objawy zapowiadajace hipoglikemig, o czym musza zosta¢ poinformowani. U pacjentéw diugo chorujacych na cukrzyce objawy
zapowiadajace hipoglikemie moga nie wystepowat. Réwnoczesnie wystepujace choroby, zwiaszcza zakazenia i stany goraczkowe, zwykle zwiekszajq zapotrzebowanie pacjenta na insuling. Wspdtistniejace choroby nerek, watroby lub choroby majace
wplyw na nadnercza, przysadke lub tarczyce moga wymagaé zmiany dawki insuliny.Tak, jak w przypadku innych insulin bazowych, przediuzone dzialanie produktu leczniczego Tresiba® moze opézni¢ ustapienie hipoglikemii. Hiperglikemia: W

kwasicy ketonowej. Ponadto, choroby wspdlistniejace, zwiaszcza zakazenia, moga doprowadzi¢ do hiperglikemii i zwigkszenia zapotrzebowania na insuling. Zwykle pierwsze objawy hiperglikemii rozwijaja sig stopniowo w ciagu kilku godzin lub dni.
Sato: wzmozone pragnienie, czgstsze oddawanie moczu, nudnosci, wymioty, sennos¢, zaczerwieniona sucha skora, suchos¢ w ustach i utrata apetytu oraz zapach acetonu w wydychanym powietrzu. W cukrzycy typu 1 nieleczona hiperglikemia moze
prowadzi¢ do cukrzycowej kwasicy ketonowej, ktéra stanowi zagrozenie zycia. Zmiana stosowanych insulinowych produktéw leczniczych: Zmiana typu, rodzaju lub wytwércy insuliny musi odbywac si¢ pod $cista kontrolg lekarza i moze
spowodowac koniecznos¢ zmiany dawki. Zaburzenia skory i tkanki podskérnej Pacjentéw nalezy poinformowac o koniecznoéci ciagtego zmieniania miejsca wstrzyknigcia, w celu zmniejszenia ryzyka lipodystrofii i amyloidozy skémej. Po wstrzyknigciu
insuliny w obszarze wystepowania takich odczynéw, moze by¢ opéznione wchtanianie insuliny i pogorszona mozliwos¢ kontroli glikemii. Zgtaszano, ze nagta zmiana miejsca wstrzyknigcia na obszar niedotknigty zmianami skutkuje wystapieniem
hipoglikemii. Po zmianie miejsca wstrzykniecia z obszaru wystgpowania takich odczynéw na obszar niedotknigty zmianami zaleca si¢ kontrole stezenia glukozy we krwi; mozna tez rozwazy¢ dostosowanie dawki lekéw przeciwcukrzycowych.
Stosowanie pioglitazonu w skojarzeniu z insulinowymi produktami leczniczymi: Zgtaszane przypadki niewydolnosci serca zwiazane z leczeniem pioglitazonem w skojarzeniu z insuling dotyczyly w szczegdlnosci pacjentéw obciazonych czynnikami
ryzyka rozwoju niewydolnosci serca. Powinno to by¢ brane pod uwage w przypadku rozwazania leczenia skojarzonego pioglitazonem i produktem leczniczym Tresiba®. Jesli stosuje sie leczenie skojarzone, nalezy obserwowac, czy u pacjentow
pojawiaj sie przedmiotowe i podmiotowe objawy niewydolnosci serca, przyrost masy ciala i obrzeki. Nalezy zaprzesta¢ stosowania pioglitazonu w przypadku nasilenia si¢ objawéw sercowych. Zaburzenia narzadu wzroku: Intensyfikacja leczenia
insuling z szybka poprawg kontroli glikemii moze by¢ zwigzana z czasowym nasileniem sie objawéw retinopatii cukrzycowej, podczas gdy powolna poprawa kontroli glikemii zmniejsza ryzyko postepu retinopatii cukrzycowej. Unikanie bledow w
leczeniu: Aby unikna¢ pomylenia dwoch stezen produktu leczniczego Tresiba®, jak réwniez innych produktow insulinowych, pacjenci musza zostac poinformowani o koniecznosci sprawdzania etykiety insuliny przed kazdym wstrzyknieciem. Pacjenci
musza sprawdzi¢ nastawione jednostki na liczniku dawki wstrzykiwacza. Aby pacjenci mogli samodzielnie wstrzykiwac lek, musza by¢ w stanie samodzielnie odczytac licznik dawki na wstrzykiwaczu. Pacjenci niewidomi lub niedowidzacy musza by¢
poinformowani o koniecznosci uzyskania pomocy osoby dobrze widzacej, przeszkolonej w zakresie postugiwania sie wstrzykiwaczem insuliny. W celu unikniecia biedéw w dawkowaniu oraz ewentualnego przedawkowania, ani pacjenci ani fachowy
personel medyczny nigdy nie powinni uzywac strzykawki w celu pobrania produktu leczniczego z wkiadu fabrycznie napetnionego wstrzykiwacza. W przypadku zablokowania sig igly, pacjenci musza postepowac¢ zgodnie z instrukcjami
umieszczonymi w dotaczonej do opakowania ulotce dla pacjenta. Przeciwciata skierowane przeciwko insulinie: Podawanie insuliny moze spowodowa¢ powstanie przeciwciat skierowanych przeciwko insulinie. W rzadkich przypadkach obecno$¢
takich przeciwciat moze wymagac¢ dostosowania dawki insuliny w celu zmniejszenia skionnosci do wystepowania hiperglikemii lub hipoglikemii. Zawarto$¢ sodu Ten produkt leczniczy zawiera mniej niz 1 mmol sodu (23 mg) na dawke, to znaczy,
ze produkt leczniczy uznaje sie za "wolny od sodu”. Identyfikowalnos¢ W celu poprawienia identyfikowalnosci biologicznych produktéw leczniczych nalezy czytelnie zapisa¢ nazwe i numer serii podawanego produktu. Dziatania niepozadane:
Podsumowanie profilu bezpieczenstwa: Najczesciej obserwowanym dziataniem niepozadanym w trakcie leczenia jest hipoglikemia. Tabelaryczne zestawienie dziatan niepozadanych: Wymienione ponizej dzialania niepozadane pochodzg z danych
otrzymanych z badan klinicznych i sg sklasyfikowane zgodnie z Klasyfikacjg uktadéw i narzadow MedDRA. Kategorie czgstosci sg zdefiniowane zgodnie z nastgpujacg konwencja: bardzo czesto (= 1/10); czesto (2 1/100 do < 1/10); niezbyt czesto (2
1/1 000 do < 1/100); rzadko (2 1/10 000 do < 1/1 000); bardzo rzadko (< 1/10 000) oraz nieznana (czgstos¢ nie moze by¢ okreslona na podstawie dostepnych danych).

Klasyfikacja uktadoéw i narzadow Czestosé

Rzadko — nadwrazliwo$¢

Rzadko — pokrzywka

Zaburzenia metabolizmu i odzywiania Bardzo czesto — hipoglikemia

Niezbyt czesto — lipodystrofia

Czgstos¢ nieznana - amyloidoza skérnat
Czesto — reakcje w miejscu wstrzykniecia
Niezbyt czesto — obrzek obwodowy

Zaburzenia uktadu immunologicznego

Zaburzenia skory i tkanki podskérnej

Zaburzenia ogélne i stany w miejscu podania

T na podstawie informacji uzyskanych po wprowadzeniu produktu do obrotu.

Opis wybranych dziafan niepozadanych Zaburzenia uktadu immunologicznego: Produkty insulinowe moga powodowac reakcje uczuleniowe. Natychmiastowe

reakcje uczuleniowe na sama insuling lub substancje pomocnicze moga stanowi¢ zagrozenie zycia. Po zastosowaniu produktu leczniczego Tresiba® rzadko wystepowala nadwrazliwos¢ (objawiajaca si¢ obrzekiem jezyka iwarg, biegunka,
nudnosciami, uczuciem zmeczenia i swedzeniem) oraz pokrzywka. Hipoglikemia: Hipoglikemia moze wystapi¢, gdy dawka insuliny jest zbyt duza w stosunku do zapotrzebowania. Ciezka hipoglikemia moze prowadzi¢ do utraty przytomnosci i (lub)
drgawek, a w nastgpstwie do przemijajacego lub trwatego uposledzenia czynnosci mézgu, a nawet do $mierci. Objawy hipoglikemii zwykle pojawiajq sie nagle. Moga to by¢: zimne poty, chiodna blada skéra, znuzenie, pobudzenie nerwowe lub drzenia,
niepokdj, nienaturalne uczucie zmeczenia lub ostabienia, stan splatania, zaburzenia koncentracji, sennoé¢, uczucie silnego gtodu, zaburzenia widzenia, bél glowy, nudnosci i kotatanie serca. Zaburzenia skory i tkanki podskérnej Lipodystrofia (w tym
lipohipertrofia, lipoatrofia) i amyloidoza skérna moga wystapi¢ w miejscu wstrzykniecia i spowodowac miejscowe opoznienie wchtaniania insuliny. Ciagta zmiana miejsca wstrzyknigcia w obrebie danego obszaru moze zmniejszy¢ ryzyko wystapienia
takich reakcji lub im zapobiec. Reakcje w migjscu wstrzyknigcia: Reakcje w miejscu wstrzykniecia (w tym krwiak, bol, krwawienie, rumien, guzki, obrzek, przebarwienia, $wiad, uczucie ciepta i zgrubienie w miejscu wstrzykniecia) pojawiaty sie u
pacjentow leczonych produktem leczniczym Tresiba®. Reakcje te sg zwykle tagodne i przemijajace oraz ustgpuja zazwyczaj w czasie trwania leczenia. Dzieci i modziez: W celu badania wiasciwosci farmakokinetycznych produkt leczniczy Tresiba®
stosowano u dzieci i mtodziezy w wieku ponizej 18 lat. Bezpieczerstwo stosowania oraz skutecznos¢ produktu leczniczego Tresiba® zostaly wykazane w diugoterminowym badaniu, przeprowadzonym wsrdd dzieci w wieku powyzej 1. roku zycia do
ponizej 18 lat. Czgstos¢, rodzaj oraz nasilenie dziatan niepozadanych wsréd dzieci nie wskazujg na wystepowanie réznic w stosunku do doswiadczenia wynikajacego ze stosowania produktu w populacji ogélnej. Inne szczegélne grupy pacjentow: Na
podstawie informacji pochodzacych z badan klinicznych czestoé¢, rodzaj i nasilenie dziatari niepozadanych u 0séb w podesztym wieku i u pacjentéw z zaburzeniami czynnosci nerek lub watroby nie wykazujg zadnych réznic w stosunku do szerokiego
doswiadczenia w populacji ogélnej. Zgtaszanie podejrzewanych dziatan niepozadanych: Po dopuszczeniu produktu leczniczego do obrotu istotne jest zgtaszanie podejrzewanych dziatan niepozadanych. Umozliwia to nieprzerwane monitorowanie
stosunku korzysci do ryzyka stosowania produktu leczniczego. Osoby nalezace do fachowego personelu medycznego powinny zgtasza¢ wszelkie podejrzewane dziafania niepozadane za poérednictwem Departamentu Monitorowania Niepozadanych
Dziafan Produktow Leczniczych Urzgdu Rejestracji Produktow Leczniczych, Wyrobéw Medycznych i Produktow Biobdjczych, Al. Jerozolimskie 181C, 02-222 Warszawa, tel.: + 48 22 49 21 301, faks: + 48 22 49 21 309, strona internetowa: https://
smz.ezdrowie.gov.pl. PODMIOT ODPOWIEDZIALNY POSIADAJACY POZWOLENIE NA DOPUSZCZENIE DO OBROTU: Novo Nordisk A/S, Novo Allé, DK-2880 Bagsverd, Dania. NUMERY POZWOLEN NA DOPUSZCZENIE DO OBROTU:
Tresiba® 100j/ml FlexTouch® 5x3ml: EU/1/12/807/004, Tresiba® 200j/ml FlexTouch® 3x3ml: EU/1/12/807/013, Tresiba® 100j/ml Penfill® 5x3ml: EU/1/12/807/007. Lek wydawany na recepte (Rp.) Tresiba® 200j/ml FlexTouch® 3x3ml: cena detaliczna
245,42 7t za opakowanie, doplata pacjenta 116,93 zt za opakowanie; Tresiba® 100j/ml Penfill® 5x3ml: cena detaliczna 206,17z za opakowanie, doptata pacjenta 99,09 zt za opakowanie. Lek bezplatny po ukorczeniu 75 roku zycia, zgodnie z art. 43a
ust. 1 ustawy o $wiadczeniach opieki zdrowotnej finansowanych ze $rodkéw publicznych. Lek bezptatny dla kobiet w cigzy zgodnie z zgodnie z art. 43b ust. 1 ustawy o $wiadczeniach opieki zdrowotnej finansowanych ze $rodkéw publicznych. Lek
wydawany ze 100% odptatnoscia poza zakresem wskazan objetych refundacja. Tresiba® 100j/ml FlexTouch® 5x3ml - lek peinoptatny. Skrocona Informacja o Leku Tresiba®, wersja 1.0 na podstawie ChPL z dnia 20210803

1. Charakterystyka Produktu Leczniczego Tresiba®, 08.2021 r.;
2. Obwieszczenie Ministra Zdrowia w sprawie wykazu refundowanych lekow, $rodkow spozywczych specjalnego przeznaczenia zywieniowego oraz wyrobéw medycznych na 1 wrzesnia 2021 r.; (Tresiba®);

Novo Nordisk Pharma Sp. z 0.0.

Q Krakowiakow 46, 02-255 Warszawa T .
tel.: +48 22 444 49 00, faks: +48 22 444 49 01 EE@H@%
e informacja@novonordisk.com, www.novonordisk.pl insulina degludec
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PRINCIPIUM

RADA NAUKOWA:
PROF. DR HAB. N. MED. JAKUB BARAN | PROF. DR HAB. N. MED. MARIUSZ BIDZINSKI |
PROF. DR HAB. N. MED. IWONA BOJAR | PROF. NADZ. DR HAB. N. MED. DARIUSZ BORON |
PROF. DR HAB. N. MED. PIOTR CHLOSTA | PROF. DR HAB. N. MED. GRZEGORZ CIESLAR |
PROF. DR HAB. N. MED. MARCIN CZECH | PROF. DR HAB. N. MED. MAREK DABROWSKI |
PROF. DR HAB. N. MED. TOMASZ DREWA | PROF. DR HAB. N. MED. KRZYSZTOF ]. FILIPIAK |
PROF. DR HAB. N. MED. EDWARD FRANEK | PROF. DR HAB. N. MED. ADAM FRONCZAK |
PROF. DR HAB. N. 0 ZDROWIU ROBERT GALAZKOWSKl | PROF. DR HAB. JERZY GASSOWSKl |
PROF. DR HAB. N. MED. RYSZARD GELLERT | GEN. DYW. PROF. DR HAB. N. MED. GRZEGORZ GIELERAK |
PROF. DR HAB. N. MED. JAKUB GOLAB | PROF. DR HAB. N. MED. RENATA GORSKA |
|[PROF. DR HAB. NAUK PRAWNYCH ANTONI HANUSZ | PROF. DR HAB. N. MED. PIOTR HOFFMAN |
PROF. DR HAB. N. MED. IWONA HUS | PROF. DR HAB. N. MED. GRZEGORZ JAKIEL |
PROF. DR HAB. N. MED. ARTURJAKlMlUK | PROF. DR HAB. N. MED. PIOTR JANKOWSKl |
PROF. DR HAB. N. MED. ARTUR JURCZYSZYN | PROF. DR HAB. N. MED. PAWEL. KAMINISKI |
PROF. DR HAB. N. MED. MACIE] KRZAKOWSKI | PROF. DR HAB. N. MED. JERZY KONSTANTYNOWICZ |
PROF. DR HAB. N. MED. TOMASZ KONOPKA | PROF. DR HAB. N. MED. ANNA KOSTERA-PRUSZCZYK |
PROF. DR HAB. N. MED. PIOTR KUNA | PROF. DR HAB. N. MED. ANDRZEJ LEWINSKI | PROF. DR HAB. N. MED. JAN LUBINISKI |
PROF. DR HAB. N. MED. BOGUSEAW MACHALINSKI | PROF. DR HAB. N. MED. LESZEK MARKUSZEWSKI |
PROF. DR HAB. HENRYK MRUK | PROF. DR HAB. N. MED. EWA MRUKWA-KOMINEK |
PROF. DR HAB. N. I\/IED.JOAN NA NARBUTT | PROF. DR HAB. N. MED. RAFAL NliANKOWSKl |
PROF. DR HAB. N. MED. PRZEMYSEAW OSZUKOWSKI | PROF. DR HAB. N. MED. ALFRED OWOC |
PROF. DR HAB. N. MED. JAROSEAW PINKAS | PROF. DR HAB. N. MED. RYSZARD POREBA |
PROF. DR HAB. N. MED. PIOTR PRUSZCZYK | PROF. DR HAB. N. MED. MANSUR RAHNAMA-HEZAVAH |
PROF. DR HAB. N. MED. BOZENA ROMANOWSKA-DIXON | PROF. DR HAB. N. MED. GRAZYNA RYDZEWSKA |
PROF. DR HAB. N. MED. ALEKSANDER SIERON (PRZEWODNlCZACY RADY NAUKOWEJ) |
PROF. DR HAB. N. MED. WEADYSEAW SINKIEWICZ | PROF. DR HAB. N. MED. HENRYK SKARZYNISKI |
PROF. DR HAB. N. MED. TOMASZ STOM P(’JR | PROF. DR HAB. N. MED. PIOTR SUWALSKI |
PROF. DR HAB. N. MED. JACEK P. SZAFLIK | PROF. DR HAB. N. MED. ANDRZEJ SZUBA |
PROF. DR HAB. N. O ZDROWIU ANDRZEJ SLIWCZYNSKI | PROF. DR HAB. N. MED. PIOTR TYSZKO |
PROF. DR. HAB. N. MED. MIECZYSEAW WALCZAK | PROF. DR HAB. N. MED. IRENA WALECKA |
PROF. DR HAB. N. MED. KRZYSZTOF WARZOCHA | PROF. DR HAB. N. MED. BOZENA WERNER |
PROF. DR HAB. N. MED. ANDRZE_] WOJTYI'_A | PROF. DR HAB. N. MED. LUCJAN WYRWICZ |
PROF. DR HAB. N. MED. KATARZYNA ZYCINISKA | DR N. MED. EWA CHLEBUS | DR HAB. N. MED. MICHAL. FARKOWSKI |
DR N. MED. PIOTR DABROWIECKI | DR HAB. N. MED. MICHAE. LEW-STAROWICZ, PROF. CMKP |
DR HAB. N. MED. RENATA TALAR-WOJNAROWSKA, PROF. UM W £ODZI | DR N. MED. JAROSEAW UCIEKLAK

HONOROWA RADA NAUKOWA

prof. dr hab. n. med. WACLAW DROSZCZ | prof. dr hab. n. med. WALDEMAR KARNAFEL |
prof. dr hab. n. med. STANISLAW RADOWICKI | prof. dr hab. n. med. KAZIMIERZ ROSZKOWSKI-SLIZ |
prof. dr hab. n. med. BOLESEAW RUTKOWSKI | prof. dr hab. n. med. KAZIMIERZ SUWALSKI |
prof. dr hab. n. med. JERZY SZAFLIK| prof. dr hab. n. med. TADEUSZ TOLLOCZKO |
prof. dr n. med. JERZY WOY-WOJCIECHOWSKI

PRACOWALI Z NAMI

prof. dr hab. n. med. WLADYSEAW GRZESZCZAK
prof. dr hab. n. med. STEFAN KRUS
dr KRZYSZTOF TRONCZYNSKI
dr n. med. ANDRZE) WLODARCZYK

4  SWIAT LEKARZA



PRINCIPIUM

Niepokoj, nadzieja,

zaskoczenie

FOT. TOMASZ ADAMASZEK

rosngca ilos¢ depresji i innych choréb psychicz-

nych u dzieci i mtodziezy oraz trudnos$ci w uzy-
skaniu pomocy pediatrycznej. Profesorowie Mieczystaw
Walczak i Jarostaw Peregud-Pogorzelski potwierdzili nasz
niepokdj: pediatria wymaga reformy systemowej - lepszej
wyceny procedur, nowoczesnych lekdw, zmotywowania le-
karzy do wyboru tej specjalizacji. Pediatréw jest za mato,
szczegolnie widac to w szpitalach powiatowych, ktére za-
mykajg oddziaty z powodu braku kadry.

Oddziaty pediatryczne sg niewystarczajagco doposazo-
ne w aparature i sprzet niezbedny do niesienia pomocy
na odpowiednim poziomie. To stan, w ktérym polska pe-
diatria znalazta sie przed pandemia, a nie skutek nadzwy-
czajnych okolicznosci. Ta sama sytuacja dotyczy psychiatrii
dzieci i mtodziezy, o czym pisalismy od 2018 roku.

- Te dzieci wotaty o pomoc, ale nikt ich nie stuchat -
moéwi dr Aleksandra Lewandowska, krajowy konsultant
w dziedzinie psychiatrii dzieci i mtodziezy.

Dzis wyzwaniem dla pediatréw i psychiatrow sg skut-
ki pandemii: lawinowy wzrost liczby prob samobdjczych,
depresji i zbyt pédzno diagnozowanych ciezkich chordb,
np. onkologicznych i metabolicznych. Dzieci i mtodziez
trafiajg do specjalistow w bardzo ciezkim stanie. Osob-
ny problem to opdér przed szczepieniami w tych grupach
wiekowych, wymagajgcy pilnej i masowe] akcji edukacyj-
nej, takze dla rodzicéw, bo to jeszcze nie koniec walki
z koronawirusem.

O d jakiego$ czasu nasza Redakcje niepokoity fakty:

- Uwazam, ze w kazdej specjalizacji szczegdtowej sg
jednostki chorobowe, ktérymi dotknieci pacjenci czeka-
ja na nowe, celowane terapie, dajace im szanse na wy-
leczenie lub prawidtowy rozwdj oraz wydtuzenie czasu
przezycia w lepszym komforcie - podsumowuje niepo-
kojgcg sytuacje profesor Jarostaw Peregud-Pogorzelski,
prezes Polskiego Towarzystwa Pediatrycznego.

Plusem byto wprowadzenie w trakcie pandemii mozliwosci
kontynuowania leczenia mtodziezy w wieku 18-21 lat przez le-
karzy pediatrow lub internistéw. Powstat nowy standard.

- To jest bardzo korzystne, gdyz w tym okresie miody
cztowiek konczy szkote, zaczyna studia, trudno mu jeszcze
szuka¢ nowego lekarza. Pogarszato to np. leczenie cukrzy-
cy - puentuje dyskusje o stanie pediatrii profesor Mieczy-
staw Walczak, krajowy konsultant w dziedzinie endokryno-
logii i diabetologii dzieciecej.

To daje nadzieje na wprowadzanie kolejnych, najcze-
Sciej oczywistych, rozwigzan. Diuzej reformy pediatrii od-
ktadac sie nie da.

Zaskakujgco dobra okazata sie sytuacja w leczeniu cho-
rob rzadkich. Tu pandemia nie uniemozliwita uchwalenia
Planu dla Choréb Rzadkich, czyli modelu leczenia tej gru-
py pacjentow, gtéwnie dzieci. Rozpoczyna sie organizacja
szpitali referencyjnych dla poszczegdlnych schorzen. Ar-
chitekt tego planu, leczacy od roku 2000 choroby rzadkie
zwigzane z niskorostoscig profesor Mieczystaw Walczak,
moze mie¢ powody do satysfakdji.

Prof. dr hab. n. med. Waldemar Wierzba,
Redaktor Naczelny
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Od 16 lat firma Servier konsekwentnie i syste-
matycznie organizuje ogdélnopolskg kampanie
spoteczng Forum Przeciw Depres;ji, ktorej partne-
rem merytorycznym jest Polskie Towarzystwo
Psychiatryczne (od 2012 roku). W ramach tej
kampanii prowadzone sg liczne aktywnosci ukie-
runkowane na realne wsparcie osobom, ktore
chorujg na depresje oraz ich bliskim.

Dotychczas dziataniami edukacyjnymi kampania
objeta ponad 15 500 oséb, z bezptatnych konsulta-
cji ze specjalistami skorzystato blisko 5 000 osdb.

FORUM
PRZECIW

Od 2018 roku kampa-
nia Forum Przeciw
Depresji poswiecona
jest depresji wsrod
dzieci i miodziezy.
Aktywnosci realizowane w ramach niej majg na
celu uwrazliwienie dorostych na problem depres;ji
wsrod nastolatkow, a takze przekazaé im prak-
tyczne wskazowki: jak rozpozna¢ chorobe
u dziecka, jak nie pomyli¢ objawéw choroby
z buntem mtodzienczy, jak rozmawiac z nastolat-
kiem i wspiera¢ w chorobie oraz gdzie szukac
pomocy.

DEPRESII

Bezptatne materiat do pobrania ze strony inter-
netowej kampanii www.forumprzeciwdepresiji.pl.
Wsrod nich sa:

Poradnik dla mtodziezy Nastoletnia Depresja,
Poradnik dla rodzicow Nastoletnia Depresja,

Scenariusz lekcji dla nauczycieli szkot
ponadpodstawowych i klas 7-8 szkét podsta-
wowych Nastoletnia Depresja,

Filmy edukacyjne — wywiady z nastolatkami,
ktére chorowaty na depresje oraz komentarz
ekspertow: psychiatry oraz psychologa.

Filmy / spoty — Niewidzialna Nastoletnia
Depresja oraz Znikajgce dzieci. Nastoletnia
depresja.

Lekcje o depresji dla uczniow szkét ponad-
podstawowych razem z Fundacjg Edukacji
Spotecznej. Do tej pory odbyto sie 11 lekcji
w 6 miastach Polski, w ktérych wzieto udziat
blisko 250 ucznidw.

Stacjonarne szkolenia i lekcja pokazowa dla
nauczycieli, psychologéw i pedagogdéw na
temat depresji wsrod dzieci i mtodziezy.
Patronat honorowy nad szkoleniami objat
Minister Edukacji Narodowej oraz Mazowiecki
Kurator Oswiaty. W szkoleniach wzieto udziat
300 uczestnikow.




Od marca do kwietnia 2021 roku odbyly sie
szkolenia i lekcja pokazowa ONLINE, rowniez
pod patronatem honorowym Ministra Edukacji
Narodowe;j.

W ciggu dwoch miesiecy, podczas 5-ciu szko-
len, z pomocy wykwalifikowanych treneréw
skorzystato 5000 pracownikow oswiaty.

Celem tego programu jest wsparcie meto-
dyczne kadry pedagogicznej (nauczycieli,
dyrektorow szkét, pedagogow, psychologow
szkolnych) w realizacji zaje¢ profilaktycznych
poswieconych tematowi depresji wsrod osob
mtodych. W trakcie szkolenia uczestnicy maja
okazje dowiedzie¢ sie jakie sg przyczyny

AKTYWNOSCI STALE KAMPANII

Antydepresyjny  Telefon Forum
Przeciw Depresji czynny w kazda
srode i czwartek w godz. 17:00-19:00,
przy ktérym dyzuruje lekarz psychiatra.

Rozmowa ze specjalistg jest zupetnie
anonimowa i bezptatna (jedynie koszt
potgczenia wg stawek operatora.)

depresji, jej objawy i przebieg choroby, dostaja
tez wskazowki jak wspiera¢ chorego nastolat-
ka i jakie majg oni mozliwosci udzielenia
pomocy mtodej osobie z depresja.

Antydepresyjny Telefon Forum Przeciw Depresji

22 59491 00

czynny w Srody i czwartki
w godzinach 17:00-19:00

Przy telefonie dyzuruje lekarz psychiatra.

Strona internetowa kampanii www.forumprzeciwdepresji.pl, to zrédto merytorycznej wiedzy nt.
depresji. Znajdujg sie na niej unikalne zaktadki m.in. ,Gdzie szukaé¢ pomocy” (Mapa Punktow
Pomocy i Wazne Telefony Antydepresyjne). Na stronie w zaktadce NASTOLETNIA DEPRESJA znaj-
duja sie materiaty edukacyjne dla uczniow, nauczycieli i rodzicow.

Facebook www.facebook.com/forumprzeciwdepresiji, na ktorym publi-
kowane sg m.in. ciekawe materiaty merytoryczne, doniesienia naukowe,
wartosciowe artykuty czy materiaty radiowo-telewizyjne.

AKTYWNOSCI CYKLICZNE KAMPANII
Bezptatne konsultacje psychiatryczne i psychologiczne

Dni Otwarte z bezptatnymi wyktadami edukacyjnymi na temat depres;ji
z udziatem ekspertow z dziedziny psychiatrii i psychologii
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PROF. MIECZYSELAW WALCZAK PROF. JAROStAW PEREGUD- POStANKA BARBARA DZIUK
U dzieci moze wystgpic¢ zespot -POGORZELSKI W catym kraju maja powstac
pocovidowy PIMS; zmiany moga Sytuacja pediatrii jest coraz gorsza. Od eksperckie centra leczenia - sie¢, ktora
dotyczyc serca, osrodkowego uktadu lat borykamy sie z niedostatkiem liczby zapewni odpowiednig, kompleksowa
nerwowego. Niebezpieczne jest to, ze pediatrow. Szczegolnie dotyka to szpitali opieke pacjentom. To oznacza
PIMS moze wystapi¢ nawet u dzieci, powiatowych, w ktdérych oddziaty ksztatcenie lekarzy specjalistow,
ktdre przechorowaty COVID-19 sg zamykane z powodu braku kadry budowanie centrow diagnostycznych,
bezobjawowo lub skapoobjawowo. pediatrycznej. rehabilitacyjnych.

ROZMOWA FELIETON

12 Pandemia COVID-19 bardzo 17 Lekarska nierzeczywista rzeczywistos¢
niekorzystnie odbita sie na zdrowiu dzieci - prof. Aleksander Sieron
Rozmowa z prof. Mieczystawem Walczkiem

18 Czekamy na reforme ochrony AKTUALNOSCI

zdrowia, ktora dostrzeze lekarzy
zajmujacych sie leczeniem
dzieci i mtodziezy

Rozmowa z prof. Jarostawem , ‘ ) )
Peregud-Pogorzelskim 271 Badania nad hipercholesterolemia rodzinng; Nowy

kierownik Kliniki Pediatrii, Zywienia i Chordb
Metabolicznych; Rehabilitacja po COVID-19
GORACY TEMAT
15 Dwa kroki do przodu, PO GODZINACH
trzeci przed nami
Rozmowa z postanka Barbarg Dziuk

20 Wyroznieni w konkursie Sukces Roku
w Ochronie Zdrowia; Nagrody dla dziennikarek
Swiata Lekarzal

80 Artysta o duszy dziecka - Tadeusz Makowski
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PROF. AGNIESZKA SYLWIA KIJEWSKA

2

z
SZADKOWSKA Wazne jest regularne chodzenie 2
Do 0s6b z cukrzycg podchodzimy do okulisty. Tym bardziej <
holistycznie, szczegdlnie do ze krotkowzrocznose moze =
dzieci i mtodych dorostych. Nie sie objawiac¢ bolami gtowy, z
ograniczamy sie jedynie do oceny gorszymi wynikami w nauce, 5
glikemii i modyfikacji dawek niechecig do nauki. &
insuliny. 2

PROF. HENRYK SKARZYNSKI

W wieku szkolnym rozne problemy ze stuchem ma
nawet 20% dziecil Najczesciej s3 to przemijajace
nastepstwa zapalenia gérnych drég oddechowych.
Nawet zwykte infekcje moga prowadzi¢ do réznych
uszkodzen stuchu.
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PROF. TERESA JACKOWSKA
Wzrost temperatury ciata stanowi czesc specyficznej

odpowiedzi biologicznej na chorobe wywotang tymi 32 Jedynie wczesna diagnostyka

czynnikami, ale sama w sobie nie jest choroba. A poniewaz . . .
kontakt z czynnikami zakaznymi mamy dos¢ czesto, dlatego I wczesna terapla moga ZaPOblec

tak czesto mamy do czynienia z goraczka. konsekwencjom wad stuchu
Rozmowa z prof. Henrykiem Skarzyriskim

36 Wrodzona famliwos¢ kosci
- nie taka rzadka, jak myslimy
Rozmowa z prof. Jerzym Konstantynowiczem

24 Te dzieci wotaty o pomoc,
ale nikt ich nie stuchat

Rozmowa z dr Aleksandra Lewandowska

26 CGM - coraz prostsza kontrola cukrzycy 39 Goraczka u dzieci

Rozmowa z prof. Agnieszka Szadkowska Rozmowa z prof. Teresg Jackowska

28 Nowoczesne insuliny pomagaja 42 Zasady prowadzenia badan przesiewowych
w optymalnym leczeniu cukrzycy u dzieci w kierunku wczesnego wykrywania skoliozy
Rozmowa z prof. Matgorzata Mysliwiec idiopatycznej

30 Krétkowzroczno$¢ u dzieci nie tylko warto, 44 Kazda choroba nowotworowa
ale trzeba korygowac i kontrolowa¢ to choroba genow
Rozmowa z Sylwig Kijewska Rozmowa z prof. Wojciechem Mtynarskim
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FOT. ARCHIWUM PRYWATNE

PROF. ANNA KOSTERA-PRUSZCZYK
Dane z wielu krajow europejskich wskazuija,
ze czas do rozpoznania w poznej postaci
choroby Pompego siega¢ moze nawet

12 lat, a w dramatycznie szybko
postepujacej postaci niemowlecej wynosi
ok. 3 miesiecy.

PROF. MARIA GIZEWSKA
Fenyloketonuria (PKU) jest genetycznie
uwarunkowana,wrodzong wada
metabolizmu. Nierozpoznana lub Zle
leczona fenyloketonuria odpowiada

za jedne z najciezszych form
niepetnosprawnosci intelektualnej.

FOT. ARCHIWUM PRYWATNE

PROF. ANNA TYLKI-SZYMANSKA
Kwasna lipaza lizosomalna, zwana
rowniez kwasng esterazg lub hydrolaza
estrow cholesterolu, jest enzymem,
ktory katalizuje przebieg reakgji
odszczepiania kwasow ttuszczowych

z trigliceryddw i estrow cholesterolu.

CHOROBY RZADKIE 2022

48 Choroby rzadkie moga byc skuteczniej
diagnozowane i leczone

Rozmowa z prof. Mieczystawem Walczakiem

50 Rola organizacji pacjenckich
w diagnostyce choréb rzadkich

Rozmowa ze Stanistawem Mackowiakiem

52 Znaczenie badan genetycznych
w diagnostyce chorob rzadkich
- prof. Anna Latos-Bielerska

54 W chorobie Pompego wyzwaniem
jest duze zréznicowanie fenotypu
Rozmowa z prof. Anna Kosterg-Pruszczyk

57 Choroba Stilla - jedna choroba o wielu
twarzach?

Rozmowa z prof. Zbigniewem Zuberem

59 Sytuacja pacjentéw z chorobami
autozapalnymi od kilku lat zaczeta sie
poprawiac
Rozmowa z prof. Karing Jahnz-Rozyk

60 Mozna zapobiec obrzekom
zagrazajgcym zyciu
Rozmowa z dr Aleksandra Kucharczyk

62 Leczenie hormonem wzrostu
Rozmowa z prof. Mieczystawem Walczakiem
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Cho¢ na swiecie dla wielu chorych dostepne
jest juz leczenie farmakologiczne - w Polsce
dieta nadal pozostaje podstawa leczenia
fenyloketonurii

Rozmowa z prof. Marig Gizewska

Niedobor kwasnej lipazy lizosomalnej:
dwie rézne postaci jednej choroby
Rozmowa z prof. Anna Tylki-Szymanska

Postepujace kostniejgce zapalenie miesni
- choroba, ktdra ludzi zamienia w posagi

dr Matgorzata Szczepanek, prof. Jacek
Tabarkiewicz

Lipodystrofia - kiedy ttuszcz zaczyna
uciekac z organizmu
Rozmowa z prof. Joanng Oswiecimska

Znaczenie badan przesiewowych
noworodkow w diagnozowaniu
chorob rzadkich

Rozmowa z dr. n. biol. Mariuszem Ottarzewskim

Czas na zmiany systemowe dotyczace
wyrobow medycznych
Rozmowa z prof. Marcinem Czechem
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ROZMOWA

ROZMOWA Z PROF. MIECZYStAWEM
WALCZAKIEM, KIEROWNIKIEM KLINIKI
PEDIATRII, ENDOKRYNOLOGII, DIABETOLOGII,
CHOROB METABOLICZNYCH | KARDIOLOG!
WIEKU ROZWOJOWEGO PUM W SZCZECINIE,
KONSULTANTEM KRAJOWYM W DZIEDZINIE
ENDOKRYNOLOGI | DIABETOLOGII DZIECIECE].
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Pandemia COVID-19

bardzo niekorzystnie

odbita sie na zdrowiu
dzieci

Jak pandemia COVID-19
wplyneta na diagnozowanie
i leczenie dzieci?
Pandemia COVID-19 ma bardzo po-
wazny wptyw na stan zdrowia dziedi,
z wielu wzgleddw. Jesli chodzi o samo
zakazenie koronawirusem, to war-
to zwrdéci¢ uwage, ze COVID-19 co-
raz czesciej dotyka nie tylko osoby
doroste, ale takze dzieci. W przypad-
ku wariantu omikron coraz wiecej
jest dzieci zakazonych. Wiele oddzia-
téw pediatrycznych musiato zostac
przeksztatconych w oddziaty covi-
dowe. U dzieci najczesciej przebieg
COVID-19 jest tagodny lub wrecz bez-
objawowy, jednak pewna grupa dzie-
ci ma goraczke, objawy uktadu od-
dechowego (katar, kaszel, dusznosc)
i/lub przewodu pokarmowego (bie-
gunka, wymioty). U dzieci moze tez

wystapi¢ zespot pocovidowy - PIMS;
zmiany te moga dotyczy¢ np. serca
lub osrodkowego uktadu nerwowe-
g0. Niebezpieczne jest to, ze PIMS
moze wystapi¢ nawet u dzieci, kto-
re przechorowaty COVID-19 bezobja-
wowo lub skgpoobjawowo. Zdarzaty
sie réwniez pojedyncze zgony dzie-
ci z powodu COVID-19, najczesciej
byty to dzieci z chorobami wspdtist-
niejgcymi.

Sytuacja w pediatrii jest niekorzyst-
na réwniez dlatego, ze przez dhugi
czas byta bardzo ograniczona dostep-
nosc¢ do lekarzy pierwszego kontaktu,
a takze do pediatréw. Rodzice unika-
li rowniez kontaktow, obawiajac sie,
zeby dziecko sie nie zakazito. Dlatego
u wielu dzieci choroby zostaty rozpo-
znane pdzno i dzieci czesto trafiaty do
szpitali w ciezkim stanie.



O takich sytuacjach mowi sig

w leczeniu 0sob dorostych. Czy

w przypadku dzieci tez to opoznienie

w diagnostyce jest widoczne?
Tak. Wida¢ to szczegdlnie, jesli chodzi
0 cukrzyce typu 1. Zrobilismy w tym
zakresie badania, ktére objety osrod-
ki zajmujgce sie diabetologig dziecieca
w Polsce. Zbieranie danych koordyno-
wata prof. Agnieszka Szadkowska. W tym
okresie sytuacja byla bardzo niepoko-
jaca: 50-70% dzieci z nowo zdiagnozo-
wang cukrzyca typu 1 trafiato do szpitali
w ciezkiej kwasicy ketonowej. Czesto byty
w tak ciezkim stanie, ze poczatkowo mu-
siaty by¢ hospitalizowane na oddziatach
intensywnej terapii dla dzieci.

Przed pandemigq tak nie bylo?
Wczesniej takie przypadki stanowity mak-
symalnie ok. 20-25%. W okresie pande-
mii COVID-19 byto to dwa, trzy razy wie-
cej. Dzi$ jest nieco lepiej, jednak nadal
ok. 40% dzieci z nowo zdiagnozowang
cukrzyca typu 1 trafia do szpitali w sta-

nie ciezkiej kwasicy ketonowej i wiele »

@\;\ ZAPRENUMERU) BEZPLATNIE
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ROZMOWA

» 7z nich musi by¢ najpierw przyjetych na oddziat intensyw-

nej terapii dla dzieci.

Rodzice nie zauwazali wczesniej niepokojgcych

objawow?
Nie, cukrzyca ma wiele réznych masek. Poczatkowymi jej
objawami u dziecka sg zwykle zmeczenie, ospatos¢, wie-
lomocz oraz ubytek masy ciata. Inng maskg moze by¢
np. angina. Szczegodlnie wtedy, gdy z powodu lockdownu
nie byto mozliwosci bezposredniej wizyty u lekarza, po-
przez teleporade zlecat on antybiotyk. Oczywiscie anty-
biotyk nie mégt pomdéc tym dzieciom. Objawy cukrzycy
typu 1 u dzieci, szczegdlnie matych, narastajg gwattow-
nie, dlatego ich stan zdrowia szybko sie pogarszat. A wy-
starczytoby wczesniej zleci¢ proste badanie moczu na
obecnos¢ cukru i ciat ketonowych. Badanie to pokazuje
u dziecka, ze nalezy bra¢ pod uwage cukrzyce. Jeszcze
inng maska s3
bdle brzucha,
ktére  bywaja

w kierunku zakazenia koronawirusem, albo dziecko. Pla-
nowe wizyty sg przez to odktadane, co czesto opdznia
rozpoznanie choroby. PdZniejsze rozpoznanie oznacza
gorsze rokowanie i mniejszg skutecznos¢ leczenia. To
bardzo niekorzystne, jesli chodzi o pediatrie. Zdarza sie
tez, ze zakazenie rozwija sie dopiero na oddziale, dziec-
ko zaczyna gorgczkowac albo ma kaszel lub biegunke.
Trzeba ponownie wykonywac testy, by sprawdzi¢, co jest
przyczyng. Sytuacje utrudnia fakt, ze w okresie zimowym
i w okresie przedwiosnia u dzieci wystepuje duzo wiece]
innych zakazen, szczegdlnie wirusowych.

Czy dzieci powinny by¢ szczepione przeciw

COVID-19?
Tak, dzieci powyzej 5. r.z. powinny by¢ szczepione prze-
ciw COVID-19. Szczepione dzieci zdecydowanie rzadziej
chorujg, a jesli zachorujg, to przebieg choroby jest bez-
objawowy albo tagodny. Dzieki szcze-
pieniu zabezpiecza sie tez rodziny
przed zakazeniem, a takze srodowisko

traktowane jako
btad dietetycz-
ny lub zakaze-
nie przewodu
pokarmowego.

przedszkolne i szkolne.

Najczesciej przebieg COVID-19
jest tagodny lub wrecz bezobjawowy,

Trudno mowic o plusach pandemii,
jesli chodzi o pediatrig, ale czy
jakies korzystne rozwigzania

jednak pewna grupa dzieci ma
gorqczke, objawy ze strony
uktadu oddechowego (katar,

mozna zauwazyc?
Na prosbe endokrynologéw i diabeto-
logéw dzieciecych NFZ wyrazit zgode,

Czasem wrecz
zdarza sie, ze
dzieci majg ob-

jawy sugerujgce
zapalenie  wy-
rostka robacz-
kowego.

Rozpoznanie
cukrzycy moze by¢ trudne, gdyz takich masek, jakie przy-
bierata chorobaw poczgtkowym okresie, moze by¢ wiele.
W przypadku gdy u dziecka pojawiajg sie nietypowe obja-
wy, bardzo wazny jest czesty kontakt lekarza z rodzicami
i z matym pacjentem, by mozna byto zmienia¢ poste-
powanie i w odpowiednim czasie skierowac dziecko
do szpitala. Z powodu sytuacji zwigzanej z pandemig
COVID-19 ucierpiaty takze inne dzieci, np. z nowotwora-
mi, w przypadku ktérych opdznienie diagnozy oznaczato
pogorszenie rokowania. Dzieci, zwtaszcza mate, powin-
ny by¢ zawsze przez lekarza badane, tu nie wystarczy
telewizyta.

Pandemia spowodowata tez zwiekszenie liczby dzieci
z zaburzeniami zachowania, problemami psychologicz-
nymi, a takze z otytoscia. Jest to juz obecnie bardzo wi-
doczne.

Jak teraz wyglgda sytuacja, w czasie fali zakazen
omikronem?

Problemem s3 np. planowe wizyty w szpitalu. Czesto
zdarza sie, ze albo rodzice majg dodatni wynik testu
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kaszel, dusznosc) i/lub przewodu
pokarmowego (biegunka, wymioty).

zeby mtodziez w wieku 18-21 lat mo-
gta pozostawac¢ albo pod opiekg en-
dokrynologéw i diabetologdéw dziecie-
cych, albo diabetologéw zajmujacych
sie osobami dorostymi. To jest bardzo
korzystne, gdyz w tym okresie mtody cztowiek konczy
szkote, zaczyna studia, czesto zaktada wiasng rodzine
trudno mu jeszcze dodatkowo szukac nowego lekarza.
Zmiana polegajgca na tym, ze mtody cztowiek moze
nadal by¢ pod opieka endokrynologa i diabetologa
dzieciecego powinna pozosta¢, gdy skonczy sie epide-
mia. Podobne rozwigzania warto przyja¢ w innych dzie-
dzinach. Powinny powsta¢ poradnie wieku mtodzien-
czego; obecnie w krajach wysoko uprzemystowionych
stawia sie na upowszechnienie medycyny wieku mto-
dzienczego. W niektérych krajach pojawia sie wrecz
taka podspecjalizacja; my rowniez powinnismy tworzy¢
poradnie, gdzie mtody cztowiek moze by¢ leczony za-
rowno przez specjaliste pediatre, jak i przez specjali-
ste zajmujgcego sie leczeniem oséb dorostych. Mtode
osoby doroste sg bardzo zadowolone, mogac wybrac
sobie lekarza. Zdarza sie nawet, ze wizyta odbywa sie
z dwoma specjalistami, ktérzy przekazuja sobie wiedze
na temat mtodego cztowieka. To jest optymalne rozwia-
zanie, ktére nalezy kontynuowac réwniez po pandemii.
Rozmawiata: Katarzyna Pinkosz



GORACY TEMAT

Dwa kroki do przodu,
trzeci przed nami

/ POStANKA BARBARA DZIUK, PRZEWODNICZACA PODKOMIS|I
STALE] SEJIMU DS. ONKOLOGI ORAZ PARLAMENTARNEGO
ZESPOLU DS. CHOROB RZADKICH, ROZMAWIA PAWEL KRUS.

Na poczqtku kadencji reaktywowata Pani w Polsce, 75% z nich to dzieci. Tamten zespot parlamen-
Parlamentarny Zespot ds. Chorob Rzadkich. tarny wykonat prace pionierskie, ale nie rozpoczat po-
Poprzedni, prowadzony przez lekarke Barbare Czaplic-  waznych prac legislacyjnych i organizacyjnych. Zdawa-
ka, uswiadomit spoteczng skale problemu: ok. 8 tysie-  tam sobie sprawe, ze to poczatek drogi i musze zrobic
cy opisanych jednostek chorobowych, 3 min pacjentow  pierwszy krok. >

Postanka Barbara Dziuk i red. Pawet Krus

FOT. TOMASZ ADAMASZEK
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GORACY TEMAT

» Wierzyta Pani w stworzenie Narodowego Planu
dla Chorob Rzadkich?

Myslatam, ze nawet jesli nie uda sie ten projekt, to po-

moge rodzinom w opiece nad pacjentami z chorobami

rzadkimi.

Zaskoczyla Paniq troska o te grupe chorych ze
strony kolejnych ministrow zdrowia?

Ciesze sie, ze okazali taka determinacje. Duza w tym
zastuga dwdch lideréw organizacji pacjenckich - $p.
Mirostawa Zielinskiego i Stanistawa Mackowiaka oraz
rodzicoéw chorych dzieci. To z nimi w ubiegtym roku
doprowadzitam do powstania Planu Operacyjnego dla
Chordb Rzadkich na lata 2021-23. Zostat zrobiony
pierwszy krok - przetomem byto wpisanie tej grupy cho-
rob do wykazu priorytetéw w systemie ochrony zdro-
wia. Rozpoczeto tworzenie rejestru chordb rzadkich,
powstaje tez mapa potrzeb tych pacjentow.

A drugi krok?
To Narodowy Plan dla Choréb Rzadkich, czyli komplek-
sowy model opieki nad pacjentami z chorobami rzadki-
mi, zostat przyjety przez rzad w potowie ubiegtego roku.

Jakie sq jego zalozenia?
W catym kraju majg powstac eksperckie centra leczenia
- sie¢, ktéra zapewni odpowiednig, kompleksowg opie-
ke pacjentom. To oznacza ksztatcenie lekarzy specjali-
stéw, budowanie centrow diagnostycznych, rehabilita-
cyjnych.

W chorobach rzadkich, dotykajgcych po

kilkanascie, kilkadziesigt 0sob w calym kraju,

wymagana jest przede wszystkim specjalizacja.
Dlatego muszg powstac centra ukierunkowane na kon-
kretne choroby, z szybkg i profesjonalng diagnostyka,
wymieniajgce sie doswiadczeniami z catym Swiatem.
Swietnym przyktadem takiej organizacji jest Centrum
Diagnostyki Molekularnej, prowadzone przez prof. Woj-
ciecha Mtynarskiego, ktére zbudowano w Uniwersyte-
cie Medycznym w todzi. Dorobek tego zespotu jest zna-
ny na catym Swiecie.

Przelamanie myslowego stereotypu o przychodni
rejonowej jako centrum systemu chorob rzadkich
zajelo kilka lat.
W chorobach rzadkich konieczny jest model systemowy
dla catej Europy, dla kontynentu, w wielu przypadkach -
dla catego Swiata, kiedy choroba rzadka wystepuje u kil-
kunastu pacjentéw.
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Dodajmy: do naszych czasow leczonych

nieskutecznie.
Najczesciej z powodu btednej diagnozy. A jak miata
by¢ prawidtowa? Trudno wymagac¢ od kazdego lekarza,
by biegle znat 8 tysiecy chordb rzadkich, ale trzeba go
uwrazliwi¢, by w przypadku objawow nietypowych dla
schorzen populacyjnych kierowat pacjenta do centrum
specjalistycznego diagnozujgcego choroby rzadkie. Taki
bedzie nowy standard.

Kluczowa jest poprawa diagnostyki?
Naturalnie. Chory nie moze czeka¢ na diagnoze kilka
lat. Brak szybkiego rozpoznania wigze sie z brakiem od-
powiedniego postepowania terapeutycznego. Pacjenci
opowiadali mi o odysei diagnostycznej: chodzili od jed-
nego lekarza do drugiego, robili jakies badania, byli le-
czeni tylko objawowo.

Do tej pory byt problem z finansowaniem badan ge-
netycznych, zakres badan refundowanych przez Na-
rodowy Fundusz Zdrowia ich nie obejmowat. Zgodnie
z zatozeniami Narodowego Planu dla Choréb Rzadkich
to sie zmieni. Diagnoza genetyczna pozwoli na persona-
lizacje terapii.

Dla czesci pacjentow.
Niestety, postep w medycynie jest ogromny, ale nie na
wszystkie schorzenia mamy leki.

Icodalej?
Centra specjalistyczne, o ktérych wspominatam, wska-
73 pacjentowi Sciezke leczenia, bedzie tam miat réwniez
dostep do rehabilitacji. Bedzie z nimi wspodtpracowac
opieka spoteczna, ktéra zapewni opieke wytchnienio-
wg dla rodzicow.

Rzadka choroba dziecka z requly wptywa na

pogorszenie sytuacji finansowej rodziny.
Najczesciej koniecznos¢ intensywnej opieki nad dziec-
kiem wytacza jednego z rodzicoéw z pracy zawodowej.
Przygotowujemy dla nich zasitki, opracowujemy tez
uproszczone zasady orzekania o niepetnosprawnosci.

I to bedzie trzeci krok milowy w opiece nad

chorymi?
Potwierdze dopiero wtedy, kiedy kompleksowa opieka
zapewni wiekszosci pacjentéw godne zycie. Oznaczato-
by to, ze w podejsciu do chorodb rzadkich rozwigzalismy
problem psychologiczny i spoteczny. Przed nami tylko
i az postep wiedzy medycznej.

Rozmawiat: Pawet Krus



FELIETON

FOT. TOMASZ ADAMASZEK

Lekarska nierzeczywista
rzeczywistosc

PROF. DR HAB. N. MED. ALEKSANDER SIERON

ato kto tak jak my pod-

czas dramatu pan-

demii spotyka sie

z czyms, co - jakby
powiedziat serialowy Ferdynand
Kiepski: ,nie snito sie fizjologom”.
Zacznijmy od pandemicznych teo-
retykdéw, zwanych antyszczepion-
kowcami. Doniesienia, ze w szcze-
pionkach sg/byty czipy Billa Gatesa,
ktére umozliwig mu panowanie nad
Swiatem, nalezg juz do przesztosci.
Wbudowanie ,wirusa” szczepionki
w DNA zaszczepionego powoduja-
ce po pieciu latach raka (jakiego?)
tez juz nie jest newsem. Konsekro-
wane rece nie przenoszg nie tylko
koronawirusa, ale nawet zadnych
wirusow - to takze nie jest juz od-
kryciem.

Ale w ostatnim czasie pojawito
sie novum: ekonomicznie doskonata
walka z pandemia. Ot6z wedtug pra-
wie juz oficjalnej wersji pandemia
COVID-19 jest po prostu zwyktg gry-
pa. Do grypy wszyscy przywykli. Jest
juz znana i oswojona. No i po pro-
blemie.

Po problemie jest tez okres jesz-
cze bardzo tajemniczych tzw. po-
wiktan pocovidowych. W zaleznosci
od doniesien liczba tzw. pocovi-
dowych powiktan rezydualnych to
okoto 30% ozdrowiencédw. Jako
przewodniczacy konsultantow me-
dycznych przy Prezydencie Kato-
wic zwrdcitem sie do Wiadz Miasta
7 sugestiag stworzenia poradni po-
covidowej. Wiceminister zdrowia,
sekretarz stanu w Ministerstwie
Zdrowia, odpisat wnioskodawcom,
ze taka poradnia nie jest potrzeb-
na, poniewaz kazdy poszkodowany
przez COVID-19 obywatel, umow-
nie nazwijmy go ozdrowiencem,
a moze lepiej po lekarsku ,cho-
rym”, ma petny dostep do szero-
kiej oferty poradni specjalistycz-
nych, w tym ,poradni gruzlicy”,
dostep do licznych ogdlnodostep-
nych badan - poczawszy od EKG,
poprzez Holtera, TK, MRI itd. Czy-
li nie jest potrzebna dodatkowa
lecznica selektywnie pomagajaca
tym, ktérym udato sie przezyc. Je-
stem pewny, ze takie poradnie po-
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wstajace juz w krajach ,dzikiego
Zachodu”, jak Niemcy czy Francja,
spowodujg w pewnym momencie
w Polsce tez u niektérych zmiane
stanu swiadomosci i ztotousci po-
litycy powiedzg, ze dla dobra naro-
du i polskiego ludu takie poradnie
beda utworzone.

Zadziwiajacy jest tez stan Swia-
domosci tézkowej. Nie przypomi-
nam sobie, aby jednym z tematéw
wyktadowych na moich studiach byt
przedmiot ,liczba t6zek a zdrowie”.
Uczono mnie, ze za zdrowie cho-
rego odpowiada lekarz z zespotem,
a samo tézko nie jest ani $rodkiem
diagnostycznym, ani terapeutycz-
nym. Warto wiec przyswoi¢ sobie
ten nowy stan Swiadomosci lekar-
skiej, ze jedng z dobrych form le-
czenia sa tozka szpitalne - state
lub tymczasowe, nawet jak wokot
nich nie ma kadry. Kadry lekarskiej,
pielegniarskiej, fizjoterapeutycznej.
Moze czas oddac takie tézka z cho-
rymi w opieke ekonomistom, socjo-
logom i filozofom. Wystarczy moze
ich tylko troche przyuczy¢. i
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ROZMOWA

Czekamy na reforme

ochrony zdrowia,
KTORA DOSTRZEZE LEKARZY ZAJMUJACYCH SIE
LECZENIEM DZIECI | MEODZIEZY

ROZMOWA Z PROF. DR. HAB. N. MED. JAROStAWEM
PEREGUD-POGORZELSKIM, PREZESEM POLSKIEGO
TOWARZYSTWA PEDIATRYCZNEGO.

Rosnie liczba zakaZen i hospitalizacji wsrod

dzieci. Czy udaje si¢ utrzymac bezpieczeristwo

i leczenie w tej populacji?
Niestety sytuacja w przypadku dzieci i mfodziezy nie
jest najlepsza. Przyczynia sie do tego wzrost liczby in-
fekcji w tej grupie wiekowe]. Wydaje sie, ze kontro-
lujemy sytuacje. Obserwujemy jednak coraz czesciej
bardzo ciezko przebiegajgce infekcje wywotane przez
COVID-19 u mtodych pacjentéw, ktdrzy pomimo wysit-
kéw personelu medycznego przegrywaja walke z cho-
roba. Niepokojg nas szczegdlnie ciezkie powiktania ob-
serwowane w populadji wieku rozwojowego, bardzo
czesto pozostawiajace odlegte nastepstwa, do zgonu
wiacznie, spowodowane np. przebyciem pocovidowe-
g0, wielouktadowego zespotu zapalnego - PIMS.

Jak wyglgda kwestia szczepien przeciw COVID-19

u dzieci - czy rowniez one bedg wyzwaniem dla

pediatrii na ten rok?
Niezrozumiaty jest dla nas tak ogromny opdr wobec
szczepien przeciw COVID-19, o czym $wiadczy zniko-
my odsetek zaszczepionych dzieci i mtodziezy. Dlate-
go w tym roku nalezy zintensyfikowa¢ dziatania, kto-
rych celem powinno by¢ uswiadamianie rodzicom
i opiekunom prawnym dzieci, jak ogromne korzysci
wynikajg z faktu ich zaszczepienia. Liczne badania jed-
noznacznie wykazaty, ze pacjenci zaszczepieni tagod-
niej przechodza COVID-19 niz niezaszczepieni, dla
ktérych ryzyko wystepowania ciezkich powikfan i zgo-
nu jest wielokrotnie wyzsze. Tylko szczepienia moga
poprawi¢ bardzo trudng sytuacje panujacg w ochro-
nie zdrowia, ktéra jest wynikiem ciggnacej sie pande-
mii COVID-19.
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Czy wyzwaniem dla pediatrii w 2022 r. bedg
rowniez skutki wynikajqce z edukacji zdalnej,
izolacji i niekonczqcych si¢ kwarantann wsrod
dzieci?
Pandemia istotnie przyczynita sie do pogorszenia sta-
nu psychicznego dzieci i mtodziezy, ktdry i tak nie na-
lezat do najlepszych. Naukowcy z North Carolina State
University w USA, przeprowadzajgc badanie ankietowe
wsréd ponad 600 nastolatkdw w wieku od 10 do 18 lat,
wykazali, ze u 52% nastolatkdéw w czasie pandemii do-
szto do pogorszenia samopoczucia. Rzadziej o 41,6%
angazowali sie w takie aktywnosci jak sport (jazda na
rowerze, spacery, bieganie czy jazda na deskorolce),
a czas spedzony w kontakcie z przyrodg zmniejszyt sie
0 39,7%. Redukdji 0 28,6% ulegt réwniez czas spedza-
ny z rodzing. Przebywanie przez wiele godzin dziennie
w odosobnieniu, przed monitorem komputera pod-
czas zajec zdalnych to katastrofa dla rownowagi emo-
cjonalnej nastolatkdw. Z tego wiasnie powodu obser-
wujemy coraz czesciej niekonwencjonalne zachowania
w tej grupie wiekowej i lawinowo narastajacg licz-
be dzieci dotknietych depresja. Jest to ogromny pro-
blem, z ktérym bedziemy musieli sie zmierzy¢ nie tylko
w 2022 r., ale réwniez w nastepnych latach.

Leczenie jakich chorob bedzie stanowito w tym

roku najwigksze wyzwanie?
Celowo nie wymienie z nazwy zadnej choroby. Uwa-
zam, ze w kazdej specjalizacji szczegbtowej sg jednost-
ki chorobowe, ktérymi dotknieci pacjenci czekajg na
nowe, celowane terapie, dajgce im szanse na wylecze-
nie lub prawidtowy rozwéj oraz wydtuzenie czasu prze-
zycia w lepszym komforcie. Mam nadzieje, ze wasnie




dla tej grupy dzieci zostang w koncu zapewnione odpo-
wiednie srodki finansowe, ktére pozwolg na prowadzenie
u tych pacjentéw leczenia w ramach badan niekomercyj-
nych, na co od lat czeka Srodowisko pediatréw w naszym

kraju.
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Jak wyglgda obecnie sytuacja polskiej pediatrii?

Z jakimi problemami si¢ ona boryka?
Sytuacja pediatrii jest coraz gorsza. To, ze opieka pedia-
tryczna jeszcze funkcjonuje, zawdzieczamy przede wszyst-
kim ciezkiej pracy polskich pediatréw, niezwykle oddanych
i empatycznych w relacjach z dzie¢mi i ich opiekunami
prawnymi. Od lat borykamy sie z niedostatkiem liczby pe-
diatréw. Szczegdinie dotyka to szpitali powiatowych, w kto-
rych oddziaty sg zamykane z powodu braku kadry pedia-
trycznej. Ponadto sg one niewystarczajgco doposazone
w aparature i sprzet niezbedny do niesienia pomocy na
odpowiednim poziomie.

Czy zla sytuacja zwiqzana jest rowniez

z nieodpowiedniq wycenq swiadczen?
Od lat zwracamy sie do Ministerstwa Zdrowia o zmiane
wyceny procedur pediatrycznych. Pomimo obietnic nie-
wiele w tym zakresie zrobiono. Jezeli taki stan bedzie na-
dal trwa¢, mozemy sie spodziewal dalszego zamykania
oddziatéw pediatrycznych w szpitalach powiatowych, ktére
przy obecnej wycenie procedur pediatrycznych przynosza
tym placéwkom znaczne straty finansowe i majg wptyw na
pogorszenie ich statusu ekonomicznego.

W jaki sposob mozna by poprawic stan polskiej
pediatrii i polskiej medycyny ?

Wszyscy czekamy na prawdziwg reforme ochrony zdro-
wia, ktorej stan, podobnie jak pediatrii, sie pogarsza. Mu-
simy pamieta¢, ze ochrona zdrowia to system naczyn
pofgczonych, dlatego reforma musi dotyka¢ réznych
aspektéw. Niestety proponowana obecnie przez Mini-
sterstwo Zdrowia ustawa skupia sie wytacznie na kate-
goryzacji ekonomicznej szpitali, pomijajgc bardzo istot-
ny problem, jakim jest ich kategoryzacja pod wzgledem
Swiadczonych ustug medycznych z ich prawidtowg wy-
ceng odpowiadajgcg ztozonosci, skali trudnosci i inno-
wacyjnosci przeprowadzonej przez szpital procedury
medycznej. Nie mniej istotnym, trzecim ramieniem refor-
my powinno by¢ zapewnienie odpowiedniego poziomu
ksztatcenia kadry medycznej. Nie do przyjecia sg obec-
ne propozycje, ktére zmniejszajg range koncowego egza-
minu lekarskiego (LEK, LDEK) oraz egzamindw specjaliza-
cyjnych, poprzez zrezygnowanie z ich czesci praktycznej
i teoretycznej. Ministerstwo niestety poddaje sie pres;ji
wybranych grup, ktére nie powinny mie¢ decydujgcego
wplywu na ksztatt i przebieg wspomnianych egzamindw,
jezeli chcemy ksztatci¢ kadre na przyzwoitym poziomie.
Ponadto powinnismy dazy¢ do zwiekszenia liczby studen-
tow, szczegdlnie kierunku lekarskiego, pod warunkiem ze
bedzie ich szkoli¢ wystarczajgca liczba nauczycieli akade-
mickich, ktorych juz brakuje, poniewaz odchodzg z powo-
du zbytnich obcigzen i niskich zarobkdéw. Dlatego nalezy
zwiekszy¢ wartos¢ subwencji przeznaczanych na ten cel
przez Ministerstwo Zdrowia.

Rozmawiata: Sonia Mtodzianowska
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Wyroznieni

w konkursie Sukces Roku
w Ochronie Zdrowia

od koniec stycznia br. na

P Zamku Krolewskim w Warsza-

wie odbyfa sie Gala konkursu

,Sukces Roku w Ochronie Zdrowia -
Liderzy Medycyny".

Nagrode specjalng ,Menedze-
ra Zdrowia” i ,Kuriera Medyczne-
ga" otrzymat prof. dr hab. n. med.
Waldemar Wierzba, dyrektor Cen-
tralnego Szpitala Klinicznego MSWIA
w Warszawie, redaktor naczelny ma-
gazynu ,Swiat Lekarza".

W latach 1993-2019 prof. Wierz-
ba petnit wiele funkcji w sektorze
ochrony zdrowia. Tworzyt mu.in.
Urzad Rejestracji Produktow Leczni-
czych, Wyrobéw Medycznych i Pro-
duktéw Biobodjczych oraz Agencje
Oceny Technologii Medycznych i Ta-
ryfikacji, ktérej byt pierwszym preze-
sem. Od lutego 2018 r. do listopa-

da 2019 r. pemit funkcje dyrektora
Departamentu Zdrowia MSWIA. Od
ponad 2 lat jest dyrektorem szpitala
MSWIA w Warszawie.

W konkursie Sukces Roku
w Ochronie Zdrowia zostata wy-
rozniona red. Bozena Stasiak,
ktéra wspodtpracuje od wielu lat
z magazynem ,Swiat Lekarza’,
m.in. przeprowadzajgc wywiady
z czotowymi ekspertami medycy-
ny. Jest autorka licznych reporta-
zy, poradnikéw, ksigzek. Laureat-
ka wielu nagréd i wyrdznien, m.in.
Nagrody Zaufania ,Ztoty Otis”,
,Krysztatowe Piéro”.

Gratulujemy!

Organizatorem gali byto Wydaw-
nictwo Medyczne Termedia oraz re-
dakcje ,Menedzera Zdrowia” i ,Ku-
riera Medycznego”. n
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W ogdlnopolskim konkursie Dzien-
nikarz Medyczny Roku 2021 wzieto
udziat 117 dziennikarzy.

Jeden z cztonkdéw jury oceniajace-
go prace prof. Mariusz Wylezot pod-
kreslit, ze poziom dziennikarstwa me-
dycznego jest w Polsce coraz wyzszy:
,Co roku jestem zaskoczony porusza-
niem przez dziennikarzy najbardziej

istotnych problemdéw zdrowotnych na
bardzo wysokim poziomie, zaréwno
jesli chodzi o dostepnos¢ do farmako-
terapii, metod chirurgicznych, jak i pa-
lgcych problemoéw zdrowotnych”.
Cztery dziennikarki ,Swiata Leka-
rza" otrzymaty wyréznienia i nagrody:
Red. Sonia Mtodzianowska: Il na-
groda w kategorii: Prasa; Red. Anna

Nagrody
dla dziennikarek
Swiata Lekarza!

Kopras-Fijotek: Nagroda Specjal-
na ,Przerzuty do kosci - czy moz-
na unikng¢ groznych konsekwendji’;
Red. Bozena Stasiak: Nagroda Spe-
cjalna: ,Leczenie za¢my w dobie CO-
VID-19". Stowarzyszenie Dziennikarze
dla Zdrowia przyznato honorowy ty-
tut Edukator Zdrowia red. Katarzynie
Pinkosz. Serdecznie gratulujemy! n
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Badania nad
hipercholesterolemia
rodzinna

FOT. TOMASZ ADAMASZEK

Artykut na temat homozygotycznej postaci hipercholesterole-
mii rodzinnej (,Worldwide experience of homozygous familial
hypercholesterolaemia: retrospective cohort study”) ukazat sie
w prestizowym ,The Lancet”. Materiat zostat opracowany przez
naukowcow ze Steering Committee European Atherosclerosis So-
ciety Familial Hypercholesterolaemia Studies Collaboration, kté-
rego cztonkiem jest dr Krzysztof Chlebus z | Katedry i Kliniki Kar-
diologii Gdanskiego Uniwersytetu Medycznego. Specjalisci zbadali
7571 pacjentéw z 38 krajow. Celem tej pracy byto stworzenie kli-
nicznej i genetycznej charakterystyki homozygotycznej postaci hi-
percholesterolemii rodzinnej.

- Pacjentdow homozygotycznych cechuje szczegdlnie wysokie
ryzyko sercowo-naczyniowe, bowiem powiktania miazdzycy wy-
stepuja w tej grupie juz w bardzo mtodym wieku, nawet u dzieci
i nastolatkéw - wyjasnia dr Krzysztof Chlebus. - Na szczescie epi-
demiologicznie problem ten jest relatywnie rzadki, tj. zdarza sie
$rednio u 1 na 300 000 mieszkancow. (...) W ramach utworzonego
w 2017 r. przez nasz zespot Krajowego Centrum Hipercholestero-
lemii Rodzinnej oraz Krajowego Rejestru FH gromadzimy doswiad-
czenia i dane kliniczne, ktére dajg podstawe do wspotpracy z naj-
lepszymi osrodkami na Swiecie. To ogromna satysfakcja dla catego
zespotu.

(Zrédto: GUMed)

AKTUALNOSCI

Nowy kierownik
Kliniki Pediatrii,
Zywienia i Chorob
Metabolicznych

W potowie stycznia dr n. med. Dariusz
Rokicki objat kierownictwo Kliniki Pedia-
trii, Zywienia i Chordéb Metabolicznych
w Instytucie ,,Pomnik-Centrum Zdrowia
Dziecka” w Warszawie. Dr Rokicki, pedia-
tra, specjalista choréb metabolicznych,
zajmuje sie m.in. wrodzonymi chorobami
metabolicznymi, jest zastepca przewod-
niczacego Zespotu Koordynacyjnego ds.
Chordéb Ultrarzadkich.

Dotychczasowy kierownik, profesor Ja-
nusz Ksigzyk, bedzie konsultantem w Kili-
nice Pediatrii, Zywienia i Choréb Meta-
bolicznych. Prof. Ksigzyk stworzyt Klinike
Pediatrii, Zyvvienia i Choréb Metabolicz-
nych, ktéra stata sie wsparciem dla pozo-
statych oddziatéw szpitalnych w zakresie
leczenia przewlektych choréb niedozy-
wienia, metabolicznych, onkologicznych,
choroby Kawasakiego, oraz szeroko po-
jetej pediatrii. W swojej wieloletniej pracy
opracowat wiasng metode szybkiego na-
wadniania dozylnego w stanach ciezkiego
odwodnienia u dzieci.

(Zrédio: Instytut Pomnik-Centrum
Zdrowia Dziecka) u

Rehabilitacja po COVID-19

Szpital Kliniczny im. dr. J6zefa Babinskiego w Krakowie
jest jedng z pieciu w Polsce i jedyng w Matopolsce jed-
nostka leczenia psychiatrycznego, z ktérym Narodowy
Fundusz Zdrowia podpisat umowe na realizacje $wiad-
czen w zakresie rehabilitacji pocovidowej. Program re-
habilitacji ma na celu poprawe stanu zdrowia w aspek-
cie psychosomatycznym po przebyte] infekcji COVID-19.
Mogga z niej skorzystac pacjenci z problemami zaburzen
psychicznych, u ktérych nasilenie nastgpito po przeby-
tym zachorowaniu na koronawirusa.

Lockdown i wytrgcenie z normalnego rytmu funkcjo-
nowania nie pozostaty bez wptywu na nasze zdrowie

psychiczne. Grupg najbardziej podatng na psychiczne
konsekwencje pandemii sa osoby, ktdre juz wczesniej
doswiadczaty kryzyséw psychicznych. Ci pacjenci wyma-
gajg szczegblnego rodzaju rehabilitaci.
Szpital Kliniczny im. dr. J6zefa Babinskiego przygoto-
wat i uruchomit dla oséb z takimi wtasnie powiktaniami
0 charakterze psychicznym program rehabilitacji poco-
vidowej. Jest on finansowany ze $rodkdéw publicznych.
Czas trwania rehabilitacji wynosi od 4 do 8 tygodni. Pa-
cjent mozne skorzystac z tego programu rehabilitacji tyl-
ko raz.

(Zrédto: www.malopolska.pl) u
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PEDIATRIA

Stan psychiatrii dziecigcej byt zly jeszcze przed

epidemigq: problemy psychiczne u dzieci i mtodziezy

byly coraz czestsze, a dostanie si¢ do psychiatry

dziecigcego graniczylo z cudem. Jak na dzieci

i mlodziez wplywa stan epidemii trwajqcy od 2 lat?
Jeszcze przed pandemig bilismy na alarm, ze u coraz
wiekszej grupy dzieci i mtodziezy diagnozujemy zabu-
rzenia psychiczne, emocjonalne, coraz wiecej z nich wy-
maga specjalistycznej opieki. Byty prowadzone prace
dotyczace reformy psychiatrii dzieci i mtodziezy. Pan-
demia pokrzyzowata plany; gdy miaty ruszy¢ osrodki
opieki $srodowiskowej, najwazniejsze w tej reformie, po-
jawit sie pierwszy lockdown. Nie mozna byto ogtosic ko-
lejnych konkurséw dla osrodkéw pierwszego poziomu
opieki psychologiczno-psychiatrycznej, ktére zajmujg
sie dzieckiem i jego rodzing w ich naturalnym $rodowi-
sku, na osrodki drugiego poziomu, gdzie potrzebna jest
m.in. opieka lekarska i trzeciego poziomu, czyli osrodki
stacjonarne.

Wiecej dzieci i mlodziezy jest dzis w kryzysie?
Zdecydowanie tak. W pierwszym okresie pandemii byt
lek przed zakazeniem. Dzieci, mtodziez i opiekunowie
unikali kontaktéw z ochrong zdrowia. Mniej oséb zgta-
szafo sie po pomoc, natomiast z dnia na dzien obserwo-
walismy, jak rosnie potrzeba wsparcia. Widzielismy to
Swietnie, gdy uruchomilismy telefon dla oséb matolet-
nich potrzebujgcych pomocy. Po pierwszym lockdownie
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obserwowalismy coraz wiekszg zgtaszalnos¢ zaréwno
do poradni, jak i do oddziatéw stacjonarnych w szpita-
lu. Od pazdziernika 2021 r. widzimy lawinowo narasta-
jacg koniecznos¢ hospitalizacji dzieci i mtodziezy. Skala
przerosta nasze wyobrazenia: obcigzone i przecigzone
sg wszystkie oddziaty stacjonarne. Po pierwsze, ruszyta
opieka srodowiskowa; dzieci i mtodziez wymagajacy po-
mocy wczesniej sg diagnozowani. Poza tym, gdy rodzic
nie moze uzyskac pilnej pomocy u lekarza w poradni, to
przychodzi z dzieckiem na izbe przyjec.

To s3 pacjenci w bardzo gtebokich kryzysach psy-
chicznych. Dzi$ nie mozemy pozwoli¢ sobie na przyjecia
planowe pacjentéw, bo mamy tak duzo dzieci i mtodzie-
zy po prébach samobdjczych, w kryzysach psychicznych,
w stanie zagrozenia zycia bezwzglednie wymagajgcych

hospitalizacji psychiatrycznej.

Nauka zdalna przyczynila si¢ do tych problemow ?
Ogodlna sytuacja: w nas wszystkich jest duzo niepoko-
ju, napiecia. Od kiedy rozpoczeta sie pandemia, jeste-
$my narazeni na niepewnos¢, ciggte zmiany, stres. Kaz-
dy z nas w rézny sposéb sobie z tym problemem radzi,
w zaleznosci od wczesniejszych doswiadczen, ale tez
wsparcia, jakie ma. Jesli jesteSmy narazeni na perma-
nentny stres, to stajemy sie bardziej podatni na proble-
my emocjonalne. Przyczyng jest nie tylko nauka zdalna,
ale tez brak kontaktu z grupa rowiesnicza. Powrdt do
nauki stacjonarnej wymagat odnalezienia sie na nowo
w $rodowisku szkolnym, a nie kazdy z uczniéw miat



wsparcie w domu, jesli chodzi o edukacje, wiekszos¢
miata zalegtosci w nauce. Odnalezienie sie w tej sytuacji
przerosto mozliwosci wiekszosci mtodych oséb, ktére sg
dzi$ u nas w szpitalu. Cze$¢ nauczycieli doskonale rozu-
miata te trudnosci, pomagata w przejsciu przez trudny
okres adaptacji; w innych szkotach od poczatku skrupu-

latnie sprawdzano gtéwnie nabytg wiedze.

Czes¢ mtodych osob mimo tej trudnej sytuacji radzi

sobie, a czes¢ nie. Dlaczego?
Nauka hybrydowa, stacjonarna, zdalna, czyli nieustan-
na dynamika - to na pewno wptywa niekorzystnie na
poczucie bezpieczenstwa oraz stabilnosci, wazne dla
dzieci i mtodziezy. Pacjenci przyjmowani do nas do
szpitala, u ktérych obecne sg mysli samobdjcze lub
ktorzy podejmowali préby samobdjcze, bardzo cze-
sto potwierdzajg trudnosci w relacjach - z rodzing, ré-
wiesnikami, lek przed tym, ze np. nie dadzg sobie rady
z zalegtosciami szkolnymi.

W tych rodzinach, gdzie juz wczesniej byty trudno-
$ci, czas pandemii i brak poczucia bezpieczenstwa na-
sility problemy. Nasilit sie tez problem szkodliwego uzy-
wania elektroniki czy uzaleznienia. Czesto jednak jest
on wtérny do wyjsciowego, np. epizodu depresji, ktéry
nie zostat w odpowiednim czasie zdiagnozowany i wo-
bec powyzszego nie zostaty podjete odpowiednie inter-
wencje, a u dzieci i mtodziezy te epizody wygladaja zu-
petnie inaczej.

Jakie nietypowe objawy mogq swiadczyc¢ u miodej
osoby o depresji?

Diagnoza jest trudna, gdyz objawy mogg naktadac sie na
te typowe dla okresu dojrzewania. Niekiedy gdy stawiam
takie rozpoznanie, stysze od rodzica: ,Jak to, przeciez
ona ma kontakt z réwiesnikami, nie ptacze, tylko caty
czas jest naburmuszona i zta, nie lezy w tézku, nie mowi,
ze nie ma na nic sity". Faktycznie, u niektérych nastolat-
kdéw obraz kliniczny epizodu depresji moze wigzac sie
z nastepujgcymi objawami: nastolatek jest wycofany, nie
chce podejmowac aktywnosci, kontaktéw z innymi ludz-
mi, ale tez moze by¢ bardzo drazliwy, moga wystepowac
zachowania impulsywne, gwattowne, przewrazliwienie
na swoim punkcie, zachowania szkodliwe, ryzykowne,
jak picie alkoholu czy naduzywanie elektroniki. W de-
presji czesto takze zauwazamy problemy z koncentra-
Cja, skupieniem uwagi, pojawiaja sie zalegtosci szkolne.
Gdy widzimy jakgkolwiek zmiane w zachowaniu dziecka,
nie mozna tego lekcewazyC. Lepiej zadziata¢ nadmiaro-
wo, skonsultowac sie ze specjalistg, niz przeoczy¢ po-
wazny problem.

W pandemii rosnie liczba samobojstw u dzieci?
Jest coraz wiecej préb samobdjczych, a pamietajmy, ze
wszelkie liczby sg niedoszacowane, gdyz s3 to tylko te
proby samobdjcze, ktdre zostaty udokumentowane. Wi-
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da¢ wzrost we wszystkich grupach wiekowych: w gru-
pie 7-12 lat w 2020 r. podjeto 29 préb samobdjczych;
w 2021 - 85. W grupie 13-18 lat w 2020 r. byto 814 prob,
aw 2021 - 1408. To zatrwazajace dane. Juz przed pan-
demig w Polsce samobdjstwa byty na drugim miejscu
wsrdd przyczyn zgondw u dzieci i mtodziezy, zaraz po
wypadkach i urazach.

Gdy rozmawia Pani z mtodymi osobami, ktore

probowaly popetni¢ samobdjstwo, czy potrafig

okreslic, dlaczego to zrobity ?
Bardzo czesto stysze: ,Pani doktor, niech pani poda mi
argument, ktéry mnie przekona, ze warto zy¢", ,Patrze,
co sie wokot dzieje i nie widze sensu”, ,Jestem zmeczony
takim zyciem”. Przyczyny, dlaczego nastolatek tak mowi,
sg rozne: bardzo czesto jest to trudna sytuacja w srodo-
wisku domowym, przemoc, w tym przemoc réwiesnicza.
Przychodzi moment, kiedy pojawia sie poczucie bezrad-
nosci, bezsilnosci, mysli samobdjcze. Inne przyczyny to
zdiagnozowane choroby psychiczne, zwigzane z ryzy-
kiem podejmowania prob samobdjczych. Kazdy pacjent
to indywidualna historia.

Przykre jest to, ze my wszyscy czesto zamykamy oczy
na to, co sie dzieje. Gdy 11-letnia dziewczynka kupuje
kilka opakowan leku przeciwbélowego, to za to, co sta-
nie sie za chwile, odpowiada takze ta osoba, ktéra jej
te leki sprzedata i nie zastanawia sie, po co dziewczyn-
ce taka ilos¢ srodkdéw przeciwbdlowych. Albo sprzedaw-
ca, ktéry widzi, ze nastolatek codziennie kupuje napoje
energetyczne. Kazdy z nas widzi takie sytuacje i nie re-
aguje. Te dzieci czesto wotaty o pomoc, ale jej nie uzy-
skaty.

Co w takim razie robic¢? Jak dac dzieciom site?

Dzieci sygnalizujg nam, dorostym, ze co$ w naszym spo-
teczenstwie Zle funkcjonuje. Musimy dziata¢ dwutoro-
wo, gdyz sg dzieci i mtodziez wymagajgce hospitaliza-
Cji psychiatrycznej stacjonarnej i takg pomoc staramy
sie im zapewni¢. Jako $rodowisko psychiatrow jestesmy
zgodni, ze wdrazana reforma musi by¢ kontynuowana,
bo podstawg jest pomoc dziecku w jego srodowisku na-
turalnym. Zalezy nam, zeby wzmocni¢ profilaktyke, edu-
kowa¢ dzieci i rodzicéw, zadba¢, zeby nauczyciele mie-
li wiecej mozliwosci nabywania wiedzy, gdyz jest coraz
wiecej uczniéw z problemami emocjonalnymi. Jest wiele
0s6b, ktére chcg wprowadzac zmiany, poprawiac te sy-
tuacje. To wymaga czasu, ale przyniesie efekty, co widac
po innych krajach, jak np. Szwajcaria, gdzie taki model
istnieje juz od lat.

Wobec powyzszego tak bardzo wazne sg podejmowa-
ne rozwigzania systemowe. Indywidulanie... i tutaj moj
apel do wszystkich: badzmy uwazni na siebie i na innych,
bo to jest szansa na lepszg przysztos¢ dla tych najmtod-
szych, a tym samym dla naszego spoteczenstwa.

Rozmawiata: Katarzyna Pinkosz

SWIAT LEKARZA 25


https://swiatlekarza.pl/zaprenumeruj-swiat-lekarza-3d/

PEDIATRIA

ROZMOWA Z PROF. DR HAB. N. MED. AGNIESZKA
EM KLIN
DIABETOLOGI, ENDOKRYNOLOGII I NEFROLOGI
UNIWERSYTETU MEDYCZNEGO W £OD/ZI.

SZADKOWSKA, KIEROWNIK

KI' PEDIATRII,

FOT. ARCHIWUM PRYWATNE

CGM - coraz prostsza
kontrola cukrzycy

Urzqdzenia do kontroli cukrzycy typu 1 (DMT1I) stajq

sig coraz nowoczesniejsze. Na ile pozwalajq okietznac

chorobg, a na ile sq w stanie wspomagac leczenie ?
Nowoczesne urzadzenia diabetologiczne, ktdre stosuja pa-
cjenci, dzielimy na dwie grupy. Jedna to systemy ciggtego
monitorowania glukozy - CGM (continuous glucose moni-
toring), wsrdd ktérych sg dwa typy: w czasie rzeczywistym
(rtCGM) i wymagajace skanowania (isCGM). Druga grupa to
pompy insulinowe. Kolejnym krokiem byta integracja tych
urzgdzen: systemoéw CGM z pompami insulinowymi oraz
opracowanie algorytmdéw zarzadzajacych insulinoterapia
na podstawie odczytow stezenia glukozy z systeméw CGM.
Te algorytmy sg coraz bardziej rozbudowane i doskonalsze,
dzieki czemu zaczynajg przejmowac wiele funkgji, ktére do
tej pory musiat wykonywac pacjent.

Czy do lamusa odejdq glukometry ? Dokqd zmierza
unowoczesnianie leczenia cukrzycy typu 1?
Trudno zgodzi¢ sie z twierdzeniem, ze glukometry odcho-
dza do lamusa. One jeszcze z nami przez pewien czas zo-
stang, m.in. z tego powodu, ze systemy CGM s3 drogie, re-
fundowane jedynie dla pewnych grup pacjentoéw w Polsce.
Systemy rtCGM sa refundowane dla pacjentéw do 26. r.z.
z nieswiadomoscig hipoglikemii stosujacych pompy insuli-
nowe. System CGM metodg skanowania jest refundowany
tylko do 18. r.z. Znaczna wiekszos¢ pacjentdw z cukrzyca
typu 11 2 leczonych za pomocg intensywnej insulinoterapii
nadal opiera swojg samokontrole na pomiarach glukome-
trycznych. Réwniez dla pacjentéw stosujgcych CGM gluko-
metry tez pozostang wazne, bo nieraz trzeba zweryfikowac
odczyt z CGM. Nalezy pamieta¢, ze glukometr mierzy ste-
zenie glukozy we krwi, a systemy CGM dokonujg pomiaréw
w plynie Srédtkankowym. Sg to dwa odrebne $rodowiska.
Systemy CGM sg coraz doskonalsze, w tej chwili réznice
miedzy odczytem z glukometru a z CGM sg zwykle niewiel-
kie, ale bywaja sytuacje, ze mogg sie rézni¢, np. przy znacz-
nej aktywnosci fizycznej, przy szybkich zmianach wartosci
glikernii.
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Na pewno technologia CGM zmierza w kierunku auto-
matyzacji procesu pomiaréw i kontroli glikemii. Te syste-
my w sposob automatyczny, bez udziatu cztowieka, mierza
stezenie glukozy, a wiekszos¢ urzadzen alarmuje pacjen-
ta w przypadku niskich czy wysokich wartosci. Niektére tez
maja alarmy predykcyjne, ktére z pewnym wyprzedzeniem
obliczaja, ze w krotkim czasie pacjent bedzie zagrozony ni-
skim lub wysokim stezeniem glukozy. Dzieki temu moze
podja¢ dziatania zapobiegajace hiper- czy hipoglikemii. To
naprawde utatwia codzienne zycie naszych pacjentéw.

Latwo powiedzie¢ mtodemu cztowiekowi: skoncentruj

sie na swoim zyciu, a nie na stezeniach cukru.

To tadnie brzmigce hasto, ale w zmaganiach

z cukrzycq zawsze bedzie miat z tytu gtowy pamiec

o obowigzkach wobec tej wymagajqcej uwagi choroby.

Jak znalez¢ ztoty srodek ?
Rzeczywiscie, to bardzo trudne dla mtodego cztowieka: po-
g0dzi¢ cele zyciowe, codzienng aktywnosc z dobrg samokon-
trolg tej choroby. Udaje sie to czesci pacjentdw. Nie wszyscy
sg w stanie zaakceptowa¢ dodatkowe obowigzki wynikaja-
ce z samoleczenia cukrzycy. Jednak zawsze podkreslam, ze
najwazniejsze sg cele zyciowe, ale pacjenci musza pilnowac
kontroli cukrzycy, by powiktania tej choroby ich nie zniweczy-
ty. Zwykle osobie, u ktérej zdiagnozujemy chorobe, trudno
zaakceptowac nowe obowigzki. Zaaprobowanie nowej sytu-
acji wymaga czasu. Z drugiej strony pacjenci dtuzej choruja-
Cy sg czesto zmeczeni chorobg, majg zespdt wypalenia. Sto-
sowanie nowoczesnych urzadzen diabetologicznych moze
znacznie pomoc pacjentom w codziennej kontroli cukrzycy.
Ale korzystanie z nich jest réwniez obarczone pewnymi pro-
blemami.

Strona techniczna urzadzen diabetologicznych stanowi
najmniejszy dylemat. Smartwatche, smartfony funkcjonujg
od dawna w $wiecie mtodych pacjentdw, dzieki czemu kolej-
ne urzadzenie nie jest problemem w zakresie obstugi tech-
nicznej. Czasami znacznie wiekszym wyzwaniem jest poka-
zanie sie réwiesnikom z takim urzgdzeniem, fakt, ze kto$



,widzi" ich cukrzyce. Zaréwno sensory, jak i transmitery, kto-
re przesytajg dane do odbiornikéw, sg widoczne na skoérze
i niektérym pacjentom to przeszkadza, czujg sie stygmaty-
zowani przez chorobe. Czesci osdb z cukrzycg urzadzenia
przeszkadzajg w sposéb mechaniczny, bo sg przyklejone lub
przyczepione do ciata. Na szczescie wiekszo$¢ dosy¢ szybko
przyzwyczaja sie do nich i nie wrécitaby do starszych metod
terapii. W wiekszosci osrodkéw pediatrycznych mamy zasa-
de, ze przy zdiagnozowaniu DMT1 nasz zespot terapeutycz-
ny proponuje dziecku od poczatku terapie pompowg, kto-
rej korzysci nadal przewazajg nad terapig penowg. Obecnie
pompy insulinowe, systemy CGM w momencie rozpozna-
nia cukrzycy akceptuje ponad 95% pacjentow. Bywa jednak,
ze po pewnym czasie cze$¢ z nich jest zmeczona terapig
pompowg, noszeniem sensoréw i chcg zastosowac peny,
glukometry. Pacjenci dtuzej chorujacy, ktérzy zaczeli kontro-
le glikemii, stosujgc glukometry, majg tez obawy, czy mozna
w petni polegac na odczytach z systemdw CGM. Bywajg row-
niez pewne problemy techniczne utrudniajgce stosowanie
CGM: sensory czasami dziafajg krocej niz powinny, roztaczajg
sie. Niekiedy pacjenci majg uczulenie na plastry je mocujgce.

Zintegrowany system MiniMed Medtronic nalezy do

jednych z najbardziej zaawansowanych technologii

na swiecie w leczeniu cukrzycy typu 1. Dla jakich grup

chorych jest przeznaczony ?
Na Swiecie mamy kilka firm oferujgcych systemy integrujgce
pompy insulinowe i ciggte monitorowanie glikemii. Stopien
zaawansowania integracji jest zréznicowany. Wszystko zale-
zy od tego, jaki zostat zastosowany w nich algorytm. Firma
Medtronic dysponuje kilkoma zintegrowanymi systemami,
poczawszy od prostej wersji pompy pofgczonej z CGM, mo-
del pompy MiniMed 720G, umozliwiajacej sledzenie zmian
glikemii i otrzymywanie alarméw ostrzegajacych o zmia-
nach bezposrednio w aplikacji na telefonie, poprzez pom-
pe z predykcyjnym zatrzymaniem podazy insuliny przy za-
grazajacej hipoglikemii (MiniMed 640G) do zaawansowanej
hybrydowej petli zamknietej, czyli systemu MiniMed 780G.

System MiniMed 780G jest najbardziej zaawansowanym

urzadzeniem firmy Medtronic pod wzgledem integracji i au-
tomatyzadji podawania insuliny. Ma on dwie istotne funkgcje:
automatyczne podawanie wlewu podstawowego oraz au-
tomatyczne bolusy korekcyjne. Algorytm na podstawie od-
czytu z CGM poznaje zapotrzebowanie pacjenta na insuline
przez kilka dni, a nastepnie analizuje i aktualizuje dawkowa-
nie insuliny we wlewie podstawowym, jak réwniez automa-
tycznie podaje dawki korekcyjne insuliny w przypadku hi-
perglikemii. Uwazam, ze ten system zdjat z ramion mtodych
pacjentow wiele obowigzkdw. Stosujac MiniMed 780G, pa-
cjent musi pamietac jedynie, by podawac insuline do posit-
kéw, zmieniac zestawy infuzyjne i sensory.

Czyli automatyka nie jest stuprocentowa ?

Nie jest. Wiele czynnosci, o ktérych do tej pory musiat
pamietac pacjent, teraz wykonuje za niego urzadzenie:
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samo podaje wlew podstawowy, automatycznie go mo-
dyfikuje 288 razy na dobe i réwniez samo podaje bolusy
korekcyjne. Jednak nadal pacjent musi podawac¢ dawki in-
suliny przed positkami.

System MiniMed 780G moze sie sprawdzi¢ u kazdego,
kto wymaga intensywnej insulinoterapii, zaréwno u oso-
by z cukrzycg typu 1, jak i niektérych przypadkach cu-
krzycy typu 2. Nie ma znaczenia wiek pacjenta, a jedynie
akceptacja i umiejetnos¢ technicznej obstugi systemu.
W systemach MiniMed pacjent moze moze udostepnic
swoje dane maksymalnie 5 osobom, tzw. partnerom te-
rapii. To udogodnienie pozwala np. rodzicom na dostep
do danych chorego dziecka w czasie rzeczywistym, dzie-
ki dedykowanym, bezpiecznym aplikacjom na smartfony,
ponadto otrzymujg tez powiadomienia o zachodzacych
zmianach.

W codziennym uzytkowaniu terapia za pomocg syste-
mu MiniMed 780G jest znacznie prostsza niz przy mniej
zaawansowanych systemach, kiedy chory musi wykony-
wac duzo wiecej dziatan. Oczywiscie urzadzenie moze sie
zepsuc lub wyjs¢ z trybu automatycznego i pacjent be-
dzie musiat ponownie wiele funkcji wykona¢ sam. Dlate-
go ciggle wazna jest edukacja w zakresie wiedzy na temat
prowadzenia intensywnej insulinoterapii, zasad terapii
pompowej.

Czy system MiniMed sprawdzit si¢ w pandemii?

W pandemii sprawdzity sie wszystkie pompy insulino-
we oraz systemy ciggtego monitorowania glikemii majgce
zdolno$¢ zdalnego przekazywania danych. Pacjenci mogg
odczyta¢ w domu i za pomocg chmur internetowych prze-
sta¢ do lekarzy wszystkie dane z pomp i systeméw CGM
dotyczgce dawkowania insuliny, stezenia glukozy. Dzie-
ki temu mozemy w czasie teleporad analizowa¢ te dane
tak samo jak podczas wizyt w poradni. W zakresie opie-
ki diabetologiczne] wizyty zdalne sprawdzity sie w czasie
pandemii i na pewno pozostang z nami jako wizyty uzu-
petniajgce.

Czy lekarze bedq widzieli pacjenta rzadziej, jesli bedzie
on dobrze kontrolowat cukrzyce ?
Do 0s6b z cukrzycg podchodzimy holistycznie, szczegdlnie
do dzieci i mtodych dorostych, ktérzy sie rozwijajg, zmienia-
ja. Nie ograniczamy sie jedynie do oceny glikemii i modyfi-
kacji dawek insuliny. Z cukrzycg wigzg sie dodatkowe zabu-
rzenia, ktére mamy obowigzek kontrolowac. Obserwujemy
rozwdj pacjenta, badamy, czy nie ma powiktan zwigzanych
z cukrzycg lub chordéb wspdtwystepujgcych. Nie ma takiej
mozliwosci, ze po zdiagnozowaniu, wyszkoleniu pacjenta,
zaordynowaniu terapii w ogoéle nie bedziemy go widziec
w poradni, a jedynie komunikowac¢ sie z nim zdalnie. Tele-
porady nie zastapig petnego kontaktu z chorym. W zalece-
niach PTD mamy zapisane, ze co najmniej raz na pét roku
musimy zobaczy¢ pacjenta.
Rozmawiat: Ryszard Sterczyriski
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Nowoczesne insuliny
pomagaja w optymalnym
leczeniu cukrzycy u dzieci

Czy mozna dzis tak leczyc cukrzyce typu 1, by

unikngc powiktan ?
W duzej mierze tak. Systemy ciggtego monitorowania gli-
kemii, nowoczesny sprzet dozujgcy insuline, osobiste
pompy insulinowe i nowe preparaty insuliny, ktére dzie-
ki swojej farmakokinetyce i farmakodynamice sg jeszcze
blizszej fizjologii, pozwalajg na skuteczng kontrole steze-
nia glukozy, co przektada sie na istotng redukcje ryzyka
wystepowania u dzieci z cukrzycg typu 1 zaréwno ostrych
powiktan, w tym hipoglikemii, jak i przewlektych powiktan
naczyniowych w wieku dorostym. A jednoczesnie zwiek-
szajg komfort ich zycia oraz ich opiekundw.

Badania pokazujq, ze dzieci w Polsce sq jednq z grup
najefektywniej leczonych na swiecie.
To prawda, wyniki uzyskane z kilkunastu krajow od sierp-
nia 2020 r. do lipca 2021 r. od ok. 13 tys. pacjentow le-
czonych nowoczesnymi osobistymi pompami insulinowy-
mi zintegrowanymi z systemami ciggtego pomiaru glikemii
potwierdzity, ze pacjenci z Polski nalezg do grupy najlepiej
wyréwnanych metabolicznie na Swiecie. Ich Sredni czas
w zakresie normoglikemii (TIR - time in range) byt na po-
ziomie 81,2%. U dzieci z cukrzycg typu 1 ponizej 15. roku
zycia uzyskano w Polsce najlepsze wyniki poziomu wyrdow-
nania metabolicznego (wskaznik TIR wynidst 82,3%!). Te
wnioski z danych Real World Evidence zostaty zaprezento-
wane w 2021 r. podczas kongreséw EASD, ATTD i ISPAD.
Ponadto w 2021 r. w czasopismie ,Diabetes Techno-
logy&Therapeutics” zostata opublikowana pierwsza kom-
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pleksowa analiza danych RWE (Real World Evidence),
obejmujgca populacje polskich pacjentéw z cukrzyca. Jed-
noznacznie potwierdzita ona, ze pacjenci w Polsce pemiej
wykorzystujg mozliwosci, jakie daje ciggte monitorowanie
glikemii poprzez skanowanie (FGM) niz populacja ogdlno-
Swiatowa - skanujg sie czesciej (21,4 skany vs 13,4 skany
w ciggu doby), dzieki czemu uzyskujg lepszg kontrole gli-
kemii niz populacja $wiatowa. To dowdd, ze pacjenci z cu-
krzycg w Polsce bardzo dobrze wykorzystujg nowoczesne
technologie w monitorowaniu i leczeniu choroby i warto
oprécz populadji pediatrycznej zaopatrzy¢ osoby doroste
chore na cukrzyce w nowoczesne technologie poprzez
rozszerzenie czesciowej refundacji sensoréw do ciggtego
monitorowania glikemii

A jesli chodzi o insuling, to czy tatwo jest dobrac jej

rodzaj dla konkretnego dziecka?
Leczenie insuling jest z jednej strony bardzo efektyw-
ne, gdyz jest ona skutecznym lekiem hipoglikemizujgcym,
z drugiej za$ strony to wielka sztuka, poniewaz dobranie
odpowiednich preparatéw insuliny, ich dawek dostosowa-
nych do aktualnych poziomow glikemii, wielkosci i rodza-
ju positku oraz wysitku fizycznego wymaga indywidualiza-
Cji leczenia. Niezbedna jest tez bardzo dobra wspotpraca
z dzieckiem i jego opiekunami.

Efekt dziatania poszczegdlnych rodzajéw insuliny

w znacznym stopniu zalezy od pacjenta, jego trybu zycia,
zaangazowania w samoleczenie, okresu wzrastania, doj-
rzewania pitciowego, nawykow zywieniowych, aktywnosci



fizycznej. W Polsce jest kilka preparatéw insuliny stoso-
wanych u dzieci zaréwno w terapii penowej, jak i w osobi-
stych pompach insulinowych, a ich wybdr jest bardzo zin-
dywidualizowany. Na naszym rynku sg refundowane trzy
rodzaje insulin analogowych szybkodziatajgcych (aspart,
lispro i glulizyna) i jeden analog ultraszybkodziatajgcy
(fiasp). Wybor odpowiedniej insuliny dopositkowej nie jest
trudny, zwtaszcza jesli rozwazamy wybor wérdd analogdw
szybkodziatajacych. Maja dos¢ zblizone profile farmako-
kinetyczne. Przy wyborze rodzaju insuliny brany jest pod
uwage wiek pacjenta (insulina glulizyna nie moze by¢ sto-
sowana u dzieci do 6. r.z.). Ich dziatanie zmniejsza hiper-
glikemie popositkowg oraz ogranicza ryzyko wystapienia
epizoddéw hipoglikemii.

Zalecenia Polskiego Towarzystwa Diabetologicznego,
a takze towarzystw diabetologicznych swiatowych pod-
kreslajg, ze w leczeniu z wyboru cukrzycy typu 1 stosuje
sie insuliny analogowe, w modelu wielokrotnych wstrzyk-
nie¢ dopositkowe (bolusy) oraz dtugodziatajgce (bazowe),
a przy leczeniu pompowym wytgcznie insuliny analogowe
szybkodziatajgce lub ultraszybkodziatajace.

Jezeli chodzi o insuliny bazowe, dtugodziatajgce, przy
ich wyborze kierujemy sie mozliwoscig zmniejszenia do
minimum ryzyka wystepowania hipoglikemii oraz ela-
stycznoscig podawania danego preparatu insuliny. Taka
insulina powinna charakteryzowac sie najmniejszg moz-
liwg zmiennoscig dziatania (czyli prawie statym stezeniem
w surowicy), aby nie doprowadza¢ do nieoczekiwanego
wzrostu dziatania hipoglikemizujgcego. A gdy jeszcze czas
dziatania insuliny po jednokrotnym podaniu jest dtugi (po-
nad 24 godziny), pacjent otrzymuje komfort elastycznego
jej podawania raz na dobe o dowolnej, wybranej porze.

Czym insulina fiasp, ultraszybkodzialajgca, rozni

si¢ od dotychczas dostgpnych analogow insulin?
Prace nad nowymi preparatami insulin polegajg gtow-
nie na zmianie ich wchtaniania z tkanki podskérnej, czyli
z migjsca ich podania. Podawanie kazdej insuliny w iniek-
Cji podskérnej nie jest naturalne. Dlatego prace nad roz-
wojem nowoczesnych preparatow polegaja na przyspie-
szeniu wchfaniania czasteczek insuliny do krwiobiegu
(insuliny dopositkowe) lub na spowolnieniu ich wchfania-
nia (insuliny bazowe). Ta nowa generacja insulin charakte-
ryzuje sie ultraszybkim lub ultradtugim czasem dziatania.
Insulina fiasp jest insuling dopositkowg, ultraszybkodziata-
jaca, mozna jg stosowac do 2 min przed positkiem i do 20
min po jego spozyciu. To daje pacjentowi ogromny kom-
fort: nie musi oczekiwa¢ po podaniu insuliny na rozpo-
czecie spozywania positku. Ponadto, gdy pacjentem jest
mate dziecko, to nie jesteSmy w stanie przewidzie¢ ilosci
spozytego positku. Mozemy dobra¢ dawke insuliny i po-
dac jg po jedzeniu.

Dla jakich pacjentow jest przeznaczona insulina
o ultraszybkim czasie dziatania ?
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To insulina do leczenia wszystkich pacjentéw z cukrzy-
€3, potrzebujgcych insuliny dopositkowej o takim profi-
lu farmakokinetycznym. Mogg jg stosowa¢ dzieci od 1.
r.z., mtodziez i dorosli z cukrzyca typu 1 lub typu 2. W gru-
pie pacjentdéw z cukrzyca typu 1 leczonych osobistg pom-
pg insulinowg wyniki badan z insuling faster aspart oka-
zaly sie jeszcze korzystniejsze niz w pozostatej populadji.
Ekspozycja na insuline w ciggu pierwszych 30 minut jest
3-krotnie wyzsza niz insuliny aspart, co daje silniejszy
i szybszy efekt hipoglikemizujgcy. Pozwala to podac in-
suline dopositkowo, bez wstrzymywania sie od jedzenia,
oraz skutecznie poradzi¢ sobie z obnizeniem glikemii po-
positkowej nawet po positku bogatym w weglowodany.
To réwniez przektada sie na obietnice doskonatej insuli-
ny karekcyjnej.

W ubiegtym roku w refundacji pojawila si¢ dla

dzieci insulina tresiba. Jakie sq korzysci z jej

stosowania?
To insulina bazowa, analog ultradtugodziatajacy. W mi-
nionym roku otrzymat refundacje dla dzieci i mtodziezy
z cukrzyca typu 1, dzieki wspoétpracy wiceministra Macie-
ja Mitkowskiego z konsultantem krajowym w dziedzinie
endokrynologii i diabetologii dzieciecej, prof. dr. hab. n.
med. Mieczystawem Walczakiem. To wyjgtkowa insulina
na naszym rynku, ktérej okres dziatania wynosi ponad 42
godziny. Przyjmuje sie jg raz na dobe, najlepiej o wybra-
nej ustalonej porze dnia. Gdy jednak plan dnia ulegnie
zaburzeniu, pacjent moze jg sobie poda¢ w dowolnym
momencie. Warunkiem jest odstep minimum 8-godzin-
ny pomiedzy kolejnymi dawkami. Ta wyjgtkowa elastycz-
nos¢ podawania nie wplywa na zmienno$¢ stezenia in-
suliny w osoczu krwi. Bardzo istotne jest, ze z uwagi na
diugi czas dziatania insuliny w organizmie wytwarza sie
tzw. stan rownowagi jej stezenia, a to praktycznie prze-
ktada sie na bardzo mate ryzyko hipoglikemii oraz tatwos¢
jej dawkowania.

Jaka grupa dzieci i mtodziezy bedzie mogta

skorzystac z takiego leczenia?
Aktualnie w Polsce na cukrzyce typu 1 choruje ok. 18 tys.
dzieci. Ok. 70-80% dzieci i mtodziezy do 18. r.z. jest leczo-
nych za pomocg osobistej pompy insulinowej. Tak wiec
skorzystac z analogu dtugodziatajacego moze ok. 20% pa-
cjentéw, ktdérzy sg leczeni za pomoca terapii penowej. In-
sulina tresiba otrzymata w minionym roku refundacje dla
dzieci powyzej 1. r.z,; juz wczesniej mogli jg stosowac do-
ros$li z cukrzyca typu 1 i typu 2. Srodowisko diabetologicz-
ne sktadato ogromne podziekowania dla ministra Macie-
ja Mitkowskiego za decyzje refundacyjng insuliny tresiba
w populacji pediatrycznej, wspartg bardzo mocno przez
konsultanta krajowego w dziedzinie endokrynologii i dia-
betologii dzieciecej, prof. dr. hab. n. med. Mieczystawa
Walczaka.

Rozmawiata: Katarzyna Pinkosz
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ROZMOWA Z SYLWIA KIJEWSKA,
OPTOMETRYSTA, PRODUCT MANAGER

W FIRMIE HOYA.

FOT. ARCHIWUM PRYWATNE

Krotkowzrocznosc u dzieci
nie tylko warto, ale trzeba
korygowac i kontrolowac

Jeszcze nie tak dawno krotkowzrocznosc byla
traktowana jako wada wzroku i chociaz nadal
wadgq pozostaje, to jednak w kregach medycznych
coraz czesciej mowi sig o niej jak o chorobie. Mato
tego, coraz wigcej lekarzy uznaje, Ze naleZatoby
ja postrzegac jako chorobe cywilizacyjng. Czy
stusznie?
Po pierwsze, krétkowzrocznos¢ faktycznie jest wadg, ale
biorgc pod uwage, jakie mogg byc¢ jej konsekwencje -
np. jaskra, za¢ma, odwarstwienie siatkowki i jej uszko-
dzenia degeneracyjne, mozemy juz mowi¢ o catym ze-
spole zmian zwigzanych z wadg wzroku, a zespdt ten
nalezatoby okresla¢ jako chorobe. Bowiem wydiuzaja-
ca sie gatka oczna, co jest charakterystyczne dla krétko-
WZrocznosci, znacznie zwieksza ryzyko innych schorzen.
Samg wade mozemy skorygowac odpowiednimi meto-
dami, ale zmiany organiczne w tkankach pozostaja.

Po drugie, obserwujemy coraz wiecej przypadkow
krétkowzrocznosci, szczegdlnie szerzacych sie od mo-
mentu pandemii COVID-19, co niewatpliwie sktania do
wniosku, ze krotkowzrocznos$¢ nalezatoby traktowacd
w kategoriach choroby cywilizacyjnej.

Na ile pandemia wplyneta na wzrost przypadkow
krotkowzrocznosci? Bo ze wplynela, to oczywiste.
Wielogodzinne siedzenie dzieci przed monitorami
komputerow, wpatrywanie si¢ w ekrany
smartfondw, brak aktywnosci fizycznej - to
musiato si¢ negatywnie odbic na narzqdzie wzroku
dzieci.
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Oczywiscie, co do tego nie mamy watpliwosci. Z wyni-
kéw badania przeprowadzonego na zlecenie firmy Hoya
w czasie pandemii, czyli od marca 2020 r., dzieci Srednio
podwoity czas spedzany przed ekranami, a jednoczesnie
spadfa liczba godzin przebywania na $wiezym powie-
trzu. Co wiecej, 1/3 rodzicoéw zauwazyta u swojego dziec-
ka objawy pogorszenia widzenia. Czyli pandemia bardzo
negatywnie odbita sie na stylu zycia i wzroku dzieci.

Jednak moéwigc o krotkowzrocznosci, musimy miec
na uwadze nie tylko styl zycia. Czynniki $rodowiskowe
sg jednym z czynnikdw rozwoju krotkowzrocznosci. Do
innych zaliczamy czynniki genetyczne i optyczne. | tak,
w przypadku tych genetycznych, jesli rodzice sg krotko-
wzroczni, to ryzyko tej wady u dzieci rosnie o mniej wie-
cej 20-25% za kazdego rodzica, ktéry jest krotkowzrocz-
ny. Jesli te wade ma réwniez rodzenstwo, ryzyko rosnie
jeszcze bardziej. Czynniki genetyczne, jak zaobserwowa-
no, sg rézne w zaleznosci od regionu Swiata, np. w Chi-
nach ok. 70% krétkowzrocznosci to krétkowzrocznose
0 podtozu genetycznym.

A wracajgc do przyczyn $rodowiskowych, to faktycz-
nie pandemia w ogromnym stopniu przyczynita sie do
jej rozwoju. Brak aktywnosci fizycznej, zmeczenie oczu
spowodowane patrzeniem z bliska w ekrany telefondéw
czy monitoréw wyrzadzajg narzgdowi wzroku, ale tez ca-
temu organizmowi, bardzo duze straty.

Te czynniki sq jednak modyfikowalne.
Oczywiscie, ale prosze mi powiedzie¢, na ile - i czy
w ogoble - staramy sie je modyfikowac? Czy rodzice



troszcza sie o to, zeby cos z tym zrobi¢? Moze niektorzy.
A wystarczytoby tak niewiele... | nie wydaje mi sie, zeby
w najblizszych latach, péki rodzice i nauczyciele nie za-
€zna na takie zachowania reagowac i przynajmniej pro-
bowac je zmienia¢, byto lepiej. To kwestia nawykdéw, na-
rastajacych latami, a nawyki nietatwo zmieniac.

Zatozmy, Ze dziecko juz cierpi na krotkowzrocznosc.
Od czego zaczynamy, jakimi metodami dzis
dysponujemy, Zeby nie dopuscic¢ do dalszego
rozwoju wady ?
Zaczynamy od wizyty u okulisty i optometrysty. Zwykle ro-
dzice udajg sie z dzieckiem do specjalisty dopiero wow-
czas, gdy zauwazg, ze gorzej widzi, mruzy oczy, zeby lepiej
widzie¢ albo gdy zwrdci im na to uwage nauczyciel. A wte-
dy wada moze by¢ juz catkiem spora. Dlatego tak waz-
ne jest regularne chodzenie do okulisty. Tym bardziej ze
krétkowzroczno$¢ moze sie objawiac bélami gtowy, gor-
szymi wynikami w nauce, niechecig do nauki. Na poczatek
specjalista ochrony wzroku dobiera odpowiednie okula-
ry, ale nie w kazdym przypadku to wystarcza. Jesli wada
wzroku jest postepujgca, zmienia sie 0 co najmniej pot
dioptrii w ciggu roku, czyli mamy do czynienia z tzw. pro-
gresja krotkowzrocznosci, konieczne jest podjecie dziatan
hamujacych ten postep. Lekiem, ktéry stosujemy w takich
przypadkach, jest atropina, ta sama, ktérg wykorzystuje
sie diagnostycznie, ale w innych stezeniach. W spowal-
nianiu krétkowzrocznosci stosuje sie jg najczesciej w ste-
zeniu 0,01%. To sprawdzony, skuteczny lek w tym wska-
zaniu. Zaobserwowano, ze co prawda wyzsze stezenia sg
skuteczniejsze w hamowaniu krétkowzrocznosci, ale po
odstawieniu atropiny wada jeszcze szybciej sie pogtebia.
Niemniej, nie tylko zakraplanie oczu niskostezeniowg
atroping jest skutecznym rozwigzaniem stuzgcym spo-
walnianiu rozwoju krétkowzrocznosci. W tym celu wyko-
rzystywane sg specjalistyczne soczewki kontaktowe czy
okularowe. Obecnie mamy bardzo nowoczesne soczew-
ki okularowe, dziatajgce inaczej niz tradycyjne szkfa. Nie
tylko korygujg wade w centrum, ale dziatajg terapeutycz-
nie na obwodzie, poprzez kilkaset mikrosoczewek rozlo-
kowanych na peryferiach. To Miyosmart - innowacyjna
soczewka okularowa, wykorzystujgca technologie wie-
losegmentowego rozogniskowania DIMS (defocus in-
coroporated multiple segments). Te soczewki sg prze-
tomowym rozwigzaniem, przeznaczonym do korekgji
i kontroli postepu krétkowzrocznosci u dzieci w zupet-
nie nieinwazyjny sposéb.

A jak wyglqgda dzialanie, gdy wada tak szybko nie
postepuje? Tradycyjne, cigzkie szkta korekcyjne
juz dos¢ dawno temu zostaly zastgpione przez
lekkie, plastikowe. To zapewne niejedyna zmiana
w okularach?
Ciezkie, szklane soczewki okularowe juz jakis czas temu
zostaly zastgpione soczewkami tzw. organicznymi. Nie
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tylko sg one lekkie, ale tez bardziej odporne na uderze-
nia, co w przypadku dzieci jest niewatpliwg zaletg.

Caly czas konstruowane sg soczewki majgce poza
korekcjg jeszcze dodatkowe wiasciwosci, tak jak wspo-
mniana wczesniej soczewka terapeutyczna Miyosmart,
réznorodne powifoki utatwiajgce korzystanie z okularéw
czy konstrukcje poprawiajgce komfort widzenia. Wszyst-
ko po to, by dzieci nie tylko dobrze widziaty, ale zeby ko-
rzystanie z okularéw byto dla nich przyjemnoscia.

Czy krotkowzrocznosc u dzieci moze byc

korygowana soczewkami kontaktowymi ?
Tak, pod warunkiem Ze nie ma przeciwwskazan do ich
noszenia. Jesli np. dziecko ma alergie wziewng, cze-
sto cierpi na zapalenie spojéwek, to nie powinno nosic¢
takich soczewek. Najlepszym wyborem, jesli brak jest
przeciwwskazan, sg dla dziecka soczewki jednodniowe.
To one powinny by¢ pierwszym wyborem. Jest jeszcze
sprawa higieny i komfortu. Sg dzieci, ktére od razu za-
akceptuja soczewki i sg takie, ktérym trudno sie do nich
przyzwyczai¢. Soczewki kontaktowe sg bardzo dobrym
rozwigzaniem u dzieci aktywnych fizycznie, zajmujgcych
sie sportem. Zresztg, podobnie jak u dorostych.

Mamy tez soczewki sztywne, ortokeratologiczne, za-
ktadane tylko na noc, ktére réwniez spowalniajg pro-
gresje wady. Jest to Swietna alternatywa dla soczewek
noszonych w ciggu dnia. Korzystajgc w nocy z socze-
wek ortokeratologicznych, dzieci po przebudzeniu nie
muszg zaktada¢ zadnej korekgji, bo ich rogéwka zostata
krotkotrwale odksztatcona, tak by wade wzroku zniwelo-
wac. Zatem dla oséb niemogacych nosi¢ soczewek czy
okularéw w ciggu dnia jest to Swietne rozwigzanie. A w
przypadku dzieci z krétkowzrocznoscig wykazujg jeszcze
dziatanie spowalniajgce rozwdj wady. Jednak zeby nie
byto zbyt idealnie, nie kazdy takie soczewki moze nosic.
Jest to specjalistyczne rozwigzanie, ktére musi dopaso-
wac przeszkolony specjalista.

W ostatnich latach modna stata si¢ laserowa

korekcja wzroku. Czy to metoda rowniez dla dzieci?
Ta metoda jest wskazana dla dorostych, ze stabilng
wada, z odpowiednig gruboscig rogdéwki. A przed zabie-
giem nalezy przejs¢ szczegdtowg kwalifikacje.

Kiedys panowata opinia, zZe im pozniej dziecko
wlozy okulary, tym lepiej, bo oko bez wspomagania
bedzie musialo aktywniej pracowacd, a taka
gimnastyka moze nawet spowodowac, ze wada
zacznie sig cofaé. To oczywiscie mit?
Oczywiscie - i jaki niezdrowy! Niekorygowanie krétko-
wzrocznosci lub dawanie za stabych okularéw dla dzie-
Ci z tg wada wzroku moze jg tylko pogtebiac. | potem
trzeba bedzie juz nie tylko zajmowac sie korygowaniem
wady, ale tez leczeniem jej skutkow.
Rozmawiata: Bozena Stasiak
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Jedynie

wczesna diagnostyka
| wczesna terapia

Mogg zapobiec

konsekwencjom wad stuch

Podobno stajemy si¢ coraz bardziej gtuchym
narodem, i to w sensie dostownym. Bombardowani
coraz bardziej agresywnymi bodZcami
dzwigkowymi, do czego znacznie przyczynil sig
rozwaj nowoczesnych technologii, gtuchniemy.
Wiele dzieci juz rodzi si¢ z uszkodzonym stuchem.
Pan pod koniec ubiegtego roku nie tylko zwracal na
to uwage, ale podejmowat konkretne kroki, mam tu
na mysli badania przesiewowe.
Jesli moéwimy o noworodkach, to wedtug Swiatowych
statystyk 2-3 dzieci na tysigc rodzi sie z gtebokim
uszkodzeniem stuchu, a 2-4 na tysigc z obustronnym
niedostuchem $redniego stopnia lub niedostuchem jed-
nostronnym. Te zaburzenia powinny zosta¢ wykryte do
3. miesigca zycia, a do 6. miesigca dziecko powinno by¢
zdiagnozowane, zaopatrzone w aparat stuchowy i skie-
rowane na rehabilitacje. Dzieci z gtebokim niedostuchem
lub gtuchotg do konca 1. r.z. powinny zosta¢ zoperowa-
ne. W Polsce jeszcze w latach 90. nie byto sprawne-
go systemu opieki nad noworodkami z wadami stuchu.
Pierwsze badania przesiewowe przeprowadziliSmy do-
piero w latach 1992-95. Objeto nimi 35 tys. maluchdw
z oddziatéw neonatologicznych i niemowlecych w War-
szawie i w kilkunastu innych osrodkach. Wyniki tych
pierwszych badan staly sie podstawg do opracowania
szeroko zakrojonego, ujednoliconego programu badan
przesiewowych stuchu u noworodkéw w Polsce i sta-
nowity wazny wktad naszego kraju w przyjety w 1998 r.
w Mediolanie Europejski Konsensus Naukowy, dotyczg-
cy badan przesiewowych stuchu.
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FOT. PIOTR MOLECKI/EAST NEWS

ROZMOWA Z PROF.
HENRYKIEM SKARZYNSKIM,
ZAKOZYCIELEM INSTYTUTU
FIZJOLOGII | PATOLOGIH SEUCHU,
TWORCA SWIATOWEGO CENTRUM
SEFUCHU W KAJETANACH.
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» W chwilg potem, bo w 1999 r., Instytut Fizjologii

i Patologii Stuchu zaczgt realizowac nowy

program przesiewowy.
Ten program, trwajacy cztery lata, realizowalismy wraz
z Panstwowym Funduszem Rehabilitacji Oséb Niepet-
nosprawnych. Przebadano woéwczas ponad 60 tys. no-
worodkéw i niemowlat z catego kraju, stworzono i roz-
budowano m.in. zaplecze diagnostyczne, lecznicze
i rehabilitacyjne dla dzieci, u ktoérych podczas badan
przesiewowych wykryto zaburzenia stuchu. Wiele z nich
zoperowano, korygujac w ten sposdb wrodzong wade
stuchu. Kolejne zaopatrzylismy w odpowiednie apara-
ty stuchowe.

I wreszcie pierwsze szeroko zakrojone badania

stuchu wsrod dzieci i mlodziezy szkolnej.
Te, ktore zaczeliSmy przeprowadza¢ rowniez w 1999 r.,
faktycznie mozna uznac¢ za pionierskie. Instytut Fizjolo-
gii i Patologii Stuchu przeprowadzat je we wspotpracy
z Brigham Young University z Provo ze Stanéw Zjedno-
czonych oraz Uniwersytetem im. M. Curie-Sktodowskiej
z Lublina. 20-osobowa ekipa specjalistéw w ciggu pie-
ciu tygodni odwiedzita 62 szkoty podstawowe i Srednie
we wszystkich wojewddztwach. Przebadano 6 tysiecy
dziewczat i chtopcdow.

Wyniki byty szokujgce: co pigty uczeh w wieku 6-18 lat
miat zaburzenia stuchu. Podobne badania przeprowa-
dzono wsréd 11 tys. dorostych. | okazato sie, ze co trzeci
Polak ma problemy ze stuchem. W efekcie Instytut pod-
jat szereg nowych dziatan, ktére miaty na celu zapobie-
ganie niedostuchowi i jego jak najwczeéniejsze leczenie,
tak wsrod dzieci i mtodziezy, jak i dorostych.

Aby diagnostyka byta jak najbardziej trafna,

potrzebny jest odpowiedni sprzet. I taki,

jako pierwszy na swiecie, zostat opracowany

w Instytucie.
Kuba Mikro, bo tak nazywa sie to urzgdzenie diagno-
styczne, jest wysokiej klasy audiometrem, umozliwiaja-
cym szybkie badanie stuchu u najmtodszych. Zostato za-
projektowane przez specjalistéw z naszego Instytutu we
wspotpracy z Instytutem Systemdéw Sterowania z Cho-
rzowa i byto pierwszym na $wiecie przeno$nym urza-
dzeniem, ktére szybko i precyzyjnie pozwalato okreslic,
jaki ubytek stuchu ma dziecko, a nawet - gdzie powstajg
zaburzenia w odbiorze dzwiekdéw: w uchu wewnetrznym
czy na drodze przewodzenia nerwowego. Aparat byt nie-
zwykle prosty w obstudze.

Do ucha wkifadano matg sonde, ktéra wysytata tony

o okreslonym natezeniu i jednoczesnie rejestrowata sy-
gnat akustyczny emitowany przez pobudzony $limak.
Dzieki potaczeniu z mikrokomputerem urzgdzenie miato
duze mozliwosci gromadzenia i przetwarzania wynikow
badan.
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Takich urzadzen do przeprowadzania badan, w tym
przesiewowych, opracowano w naszym Instytucie spo-
ro. To m.in. audiometr S, za pomocg ktérego mozna
byto wykonywa¢ badania stuchu réznymi metodami,
m.in. audiometrii tonalnej i audiometrii mowy, a wyniki,
dzieki potgczeniu z internetem, natychmiast przesytac
do oceny specjalistow w naszym Instytucie. W ostatnich
pieciu latach wiele wczesniejszych aparatéw pozwolito
nam skonstruowac Kapsute Badan Zmystéw - pierwsze
tego typu urzgdzenie na Swiecie.

Niezwykle pomocnym narzedziem w realizacji

badan przesiewowych u dzieci i mtodziezy stata

sig, opracowana w Instytucie we wspolpracy

z Instytutem Narzqdow Zmystow, multimedialna

»Platforma Badan Zmystow”.
To nowoczesne rozwigzanie umozliwia przeprowadze-
nie testow stuchu, wzroku i mowy w ramach badan prze-
siewowych na wielka skale. Wyniki testow sg btyskawicz-
nie przesytane do centralnego systemu, automatycznie
oceniane i klasyfikowane. Te z nich, ktére wskazujg na
problemy ze stuchem, sg przesytane do lekarzy specja-
listow do dalszej oceny. Mozna powiedzie¢, ze ta plat-
forma byta protoplastg Kapsuty, w ktérej poza badania-
mi stuchu, wzroku oraz mowy mozna bada¢ smak, wech
i réwnowage, a ostatnio chcemy wigczy¢ rowniez gfos.

Czyli nie tylko sam stuch, ale tez mowa i wzrok?

Te zmysty odgrywajg ogromng role w rozwoju dziecka.
Nasze obserwacje i doswiadczenia pokazaty, ze badajac
jednoczesnie stuch, mowe i wzrok, mozemy wychwyty-
wac zaburzenia, ktére negatywne mogtyby wptywac na
pozniejszy rozwoj dziecka. Stanowisko europejskich au-
diologdéw i foniatrow, terapeutéw mowy oraz okulistow
jest w tej kwestii jednoznaczne: jedynie wczesna diagno-
styka, najskuteczniej realizowana poprzez badania prze-
siewowe, oraz wczesna terapia zapobiegajg opdznie-
niom rozwojowym i zaburzeniom emocjonalnym dzieci
w wieku przedszkolnym i szkolnym. Wyréwnywanie szans
dzieci z zaburzeniami komunikacyjnymi stato sie priory-
tetem polskiej prezydencji w Radzie Unii Europejskiej
w 2011 r. Wtedy doprowadziliSmy do podpisania w War-
szawie przez przedstawicieli wszystkich krajow czton-
kowskich oraz czterech towarzystw europejskich kon-
sensuséw naukowych. Nastepnie, pod koniec 2011 r.,
Rada Unii przyjeta konkluzje dotyczgcg wczesnego wy-
krywania wad stuchu, wzroku i mowy oraz stosowania
narzedzi e-zdrowia.

Jak dzis przedstawia si¢ kondycja stuchowa
naszego spoteczenstwa, szczegolnie dzieci
i mlodziezy ?
Niestety, styszymy coraz gorzej. Takze troche na wiasne
zyczenie. Ogromny, otaczajacy nas hatas zostat nam nie-



jako zafundowany przez rozwdj naszej cywilizacji, urba-
nizacji i komunikacji. Dzi$ juz nie zagrazajg nam hata-
sy wielkich zaktaddw, ktdérych jest coraz mniej i sg tam
przestrzegane zasady ochrony stuchu. Jednym z naj-
wiekszych zagrozen stat sie hatas uliczny.

Trzeba tez pamieta¢, ze sami tez nie postepujemy
najrozsgdniej. Dotyczy to hatasu wytwarzanego np.
przez uzytkownikéw motocykli, tuningowanych samo-
choddw czy hatasu w szkotach, a takze wielu urzadzen
w naszych domach. Ogromnym zagrozeniem jest stu-
chanie gto$nej muzyki przez wiele godzin.

W wieku szkolnym rézne problemy ze stuchem ma
nawet 20% dzieci! Najczesciej sg to przemijajgce na-
stepstwa zapalenia gérnych dréog oddechowych. Wy-
stepuje tez wiecej alergii i odczuwalne sa skutki ubocz-
ne farmakoterapii, m.in. antybiotykoterapii. Nawet
zwykte infekcje mogg prowadzi¢ do réznych uszko-
dzen stuchu. Dostownie w ostatnich miesigcach po-
wazne wady stuchu
czy nawet gtuchota

kie dzieci z klas | z obszaru tego wojewddztwa. W su-
mie przebadamy ponad 57 tys. dzieci i mtodziezy.

Obecnie przygotowujemy specjalny program obejmu-
jacy caty kraj, a nastepnie kraje Unii Europejskiej. Ponad
1,5 miliona badan przesiewowych pozwolito nam upo-
wszechni¢ te badania nie tylko w naszym kraju, lecz tak-
ze w wielu krajach Europy, Azji, Afryki i Ameryki Potu-
dniowej.

Czy pandemia miata wplyw na profilaktyke
zaburzen stuchu u dzieci i mlodziezy ?
W dobie pandemii COVID-19 najwazniejsza jest koniecz-
nos$¢ mierzenia sie z nieustannie zmieniajacg sie rzeczy-
wistoscig. Wiele naszych planodw, jak rozwéj programéw
badawczych, wykorzystanie technik funkcjonalnego re-
zonansu magnetycznego (fMRI) czy walka z hatasem
w szkotach, ktdry jest wielkim zagrozeniem dla naszych
dzieci, musiaty ulec weryfikacji i przesunieciu w cza-
sie. Jako panstwowa jednostka
ochrony zdrowia codziennie do-

bywaja nastepstwem
zakazenia SARS-
CoV-2. Mamy juz
wszczepiane implan-
ty $limakowe z powo-
du gtuchoty po tych
zakazeniach.

Jestesmy jednym
ze starzejgcych sie
spoteczenstw  za-
chodnich. Z roku
na rok powieksza
sie grupa senioréw.
U tych powyzej 75.
r.z. waz mniej wiecej
70% spotykamy wady
stuchu majagce wptyw na codzienng komunikacje, po-
gtebiajgcg sie izolacje. Prawdziwym wyzwaniem sg
dziesigtki tysiecy osdb w tej grupie z czesciowa gtu-
chotg. To z myslg o nich, dwadziescia lat temu, opra-
cowatem specjalng procedure chirurgiczng i zope-
rowatem pierwszych na Swiecie pacjentow. Do dzi$
moja grupa jest najwiekszym w Swiecie zbiorem takich
0s6b.

zakazZeniach.

Czy nadal prowadzone sq badania przesiewowe ?
Tak, pomimo wielu ograniczen wynikajacych z sytuacji
epidemiologicznej w naszym kraju, realizujemy naste-
pujgce programy: program polityki zdrowotnej w za-
kresie wczesnego wykrywania zaburzen stuchu wsrod
ucznidw klas I oraz VIII szkét podstawowych w Warsza-
wie oraz Lubelski Program Wczesnego Wykrywania, Le-
czenia i Terapii Zaburzen Komunikacyjnych u Dzieci
Rozpoczynajacych Nauke Szkolng, obejmujgcy wszyst-
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W ostatnich miesigcach powazne
wady stuchu czy nawet gtuchota
bywajq nastgpstwem zakazenia
SARS-CoV-2. Mamy juz
wszczepiane implanty slimakowe
z powodu gtuchoty po tych

kladamy jeszcze wiekszych sta-
ran, aby narzucane przez Mi-
nisterstwo Zdrowia czy stuzby
sanepidu procedury byty bez-
wzglednie przestrzegane. Te
ostatnie miesigce pokazaty,
jak wiele zalezy od organizacji
ochrony zdrowia, jej dofinanso-
wania oraz fizycznej i psychicz-
nej kondycji specjalistycznych
kadr. Jest niezaprzeczalnym fak-
tem, ze dostosowujac sie do
wszystkich obostrzen i zalecen,
nie przyjmiemy wiecej pacjen-
tow do przychodni i szpitali niz
w okresie przed pandemig. Nie
mieliSmy jednak ani jednego dnia przerwy w pracy. |, co
najwazniejsze dla naszych pacjentéw, kontrakt za 2021
r. z NFZ zrealizowali$my w stu procentach, przez dtugi
Czas pracujgc w okrojonym sktadzie, co byto wielkim wy-
sitkiem, za ktory jestem wszystkim wdzieczny.

To oznacza, ze polscy pacjenci nadal majg peten
dostep do najnowszych technologii i metod leczenia
w naszej dziedzinie. Od 20 lat wykonujemy najwiecej
na Swiecie operacji poprawiajgcych stuch. W ubieglym
roku wykonaliSmy najwiecej na Swiecie wysokospecjali-
stycznych Swiadczen i wszczepilismy najwiecej implan-
tow stuchowych. Przy tych obostrzeniach, ktére byty,
to niewyobrazalny nawet dla nas wysitek. Dodam tylko,
ze zobowigzania w ramach ryczattu zostaty wykonane
w ponad stu procentach, a $wiadczenia dzieci i mtodzie-
zy — w prawie trzystu procentach w stosunku do roku
2019. To prawdziwy cud.

Rozmawiata: Bozena Stasiak
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Wrodzona

tamliwosc¢ kosci - nie
taka rzadka, jak myslimy

ROZMOWA Z PROF. JERZYM KONSTANTYNOWICZEM,
KIEROWNIKIEM KLINIKI PEDIATRII, REUMATOLOGII,
IMMUNOLOGII | CHOROB METABOLICZNYCH KOSC|
UNIWERSYTETU MEDYCZNEGO W BIALYMSTOKU.

Moéwigc o wrodzonej tamliwosci kosci, czgsto uzywa

Pan okreslenia ,to choroba rzadka, ale wcale nie

taka rzadka’. Zatem jak to jest z tq chorobq ?
Schorzenie to nalezy, owszem, do choréb rzadkich, gdyz
w Swietle dostepnych danych wystepuje z czestoscig 1
na 10-20 tysiecy przypadkdéw, a wiec z powodu takiej
matematycznej definicji kwalifikuje sie do grupy gene-
tycznie uwarunkowanych choréb rzadkich. Ale, z drugiej
strony, literatura i praktyka kliniczna wskazujg, ze wie-
le przypadkdéw, zwiaszcza tagodniejszych postaci tam-
liwosci, pozostaje nie zdiagnozowanych. Zatem skton-
ny jestem zatozy¢, iz moze to prawdopodobnie nie by¢
choroba az tak ultrarzadka, jak zwykliSmy jg postrzegac
podrecznikowo.

Czy to oznacza, Ze te chorobe tak trudno rozpoznac?
Wrodzona tamliwos¢ kosci, osteogenesis imperfecta, to
w ogole przedziwna choroba. Moze ujawniac sie w réz-
nych okresach zycia, niekoniecznie tylko w dziecinstwie,
a w dodatku moze manifestowac sie rozmaitymi posta-
ciami klinicznymi, cho¢ oczywiscie tym najbardziej cha-
rakterystycznym, jawnym i spektakularnym objawem sg
ztamania wskutek matej sity urazu. A te réwniez moga
mie¢ zroznicowang charakterystyke i przebieg. Jesli do
ztamania dojdzie po raz pierwszy u kilkuletniego dziec-
ka, np. podczas nadmiernej aktywnosci fizycznej lub
sportowej, to raczej trudno w tym momencie podejrze-
wac od razu wrodzong famliwos¢ kosci. Tak wiec istot-
nie, rozpoznanie moze czasem nastrecza¢ trudnosci.
Dopiero epizody powtarzajacych sie ztaman niskoener-
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getycznych, wystepujgce seryjnie u jednego dziecka,
moga skfania¢ do takiego podejrzenia.

To choroba przedziwna takze i z tego powodu, ze jest
nieprzewidywalna. W innych rzadkich schorzeniach me-
tabolicznych, dziedzicznych i/lub uwarunkowanych ge-
netycznie, mozemy przewidzie¢ sekwencje fizjopatolo-
giczng i w pewnym sensie ustali¢ rokowanie, mozemy
tez okresli¢, jakie bedg kolejne etapy i ewolucja obja-
wow. Tu natomiast, w przypadku osteogenesis imper-
fecta, jest to bardzo trudne. Nie da sie jednoznacznie
przewidzie¢, co sie moze wydarzy¢, czyli jak wiele zta-
man i o jakim stopniu ciezkosci wystapi u osoby obar-
czonej mutacja. Zresztg, w moim gtebokim przekonaniu,
wrodzona tamliwos¢ kosci to raczej spektrum chorobo-
we niz po prostu jednostka chorobowa. Kiedys wyréz-
nialismy 4 klasyczne typy choroby, oparte na kryteriach
klinicznych i historycznie ustalone przez Davida Sillen-
ce’a. A dzisiaj, kiedy za sprawg dynamicznego rozwo-
ju genetyki i dzieki badaniom molekularnym mozemy
Swietnie zdefiniowa¢ mutacje, wyrézniamy juz ponad 16
typow osteogenesis imperfecta. Jednak dodam tu pew-
na, by¢ moze kontrowersyjna refleksje, ze te nowe kla-
syfikacje i tak niewiele wnoszg do terapii i szerzej ro-
zumianej opieki nad pacjentem z tg chorobg. To dos¢
specyficzne schorzenie, w ktéorym genotyp nie zawsze
przekfada sie na ciezkos¢ i liczbe ztaman.

Coz to doktadnie jest ta wrodzona tamliwos¢ kosci?
To choroba genetyczna, w zasadzie monogenowa, kto-
rg mozna okreslic¢ jako famliwos¢ szkieletowa, zatem wy-
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wotana mutacjami w pewnych genach. Mozna jg dziedzi-
czy¢ w sposob autosomalny dominujacy, kiedy rodzice
przekazujg jedng wadliwg, ale dominujgca kopie genu,
podczas gdy druga jest prawidtowa, albo w sposdb re-
cesywny, kiedy kazde z rodzicow jest nosicielem muta-
cji, wtedy obydwie odziedziczone kopie genu s3 niepra-
widtowe,

Za zdecydowang wiekszos¢ przypadkéw odpowiada
mutacja powodujgca wrodzong tamliwos$¢ kosci w spo-
sob autosomalnie dominujgcy. Tu uszkodzeniu ulega-
ja geny COLTAT i COLTAT, odpowiedzialne za strukture
kolagendw stanowigcych niemineralng podstawe ma-
cierzy kosci. Ten rodzaj uszkodzenia prowadzi do nie-
prawidtowe] budowy wewnetrznej i jakosciowych zmian
w mikroarchitekturze kolagenu, albo tez - w sensie do-
stownym - do zmniejszenia jego ilosci w organizmie.
Manifestacja kliniczna zazwyczaj nie jest tak powazna
jak w przypadku uszkodzen spowodowanych mutacjami
w innych genach, co ma miejsce we wrodzonej tamliwo-
$ci kosci dziedziczonej recesywnie. Wowczas objawy s3

duzo powazniejsze, a choroba przebiega o wiele ciezej.
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Czy objawy tej rzadkiej, nie-rzadkiej choroby to

tylko ztamania?
Nie tylko. Istnieje oczywiscie szereg ewidentnych albo
dyskretnych objawdw pozaszkieletowych i ogdlnoustro-
jowych. Trzeba jednak podkresli¢, ze istotg choroby
i gtdwnym wyzwaniem klinicznym jest tamliwo$¢ szkie-
letowa. Przy czym to nie sg zwykte ztamania, do ktérych
dochodzi podczas mechanicznych urazéw o duzej ener-
gii dziatania. W osteogenesis imperfecta moze do nich
dojs¢, i to dos¢ czesto, samoistnie, wskutek niewielkigj
sity urazu lub banalnego upadku, a nawet podczas snu.
Ztamania mogg pojawiac sie bardzo czesto, losowo i by-
wajq rzeczywiscie dokuczliwe, zaburzajgc normalne zy-
cie, rozwoj i funkcjonowanie spoteczne. Jeden z naszych
pacjentéw - swoisty rekordzista - doznat 36 udokumen-
towanych ztaman!

Ponadto o wrodzonej tamliwosci kosci moze Swiad-
czy¢ pewien znamienny fenotyp i cechy fizyczne, roz-
poznawane stopniowo w okresie rozwojowym, np. niski
wzrost i drobna budowa ciata, deformacje koriczyn, ob-

nizone napiecie mie$niowe, znamienne niebieskosza- »
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» re zabarwienie twarddwki oka, ale réwniez nieprawidto-

wosci w budowie zebdw, a nawet tak, wydawatoby sie,
niecharakterystyczne, odlegte objawy, jak podatnosc
na tworzenie sie sincéw na skérze czy tez postepujacy
z wiekiem niedostuch. Doroste osoby z wrodzong tam-
liwoscig kosci doswiadczajg tez problemdéw pulmonolo-
gicznych i kardiologicznych, co bywa rzadko uswiada-
miane. Naprawde, zdarza sie, ze tagodne formy kliniczne
osteogenesis imperfecta s3 diagnozowane po zakon-
Czeniu rozwoju.

Objawy réznig sie miedzy sobg w zaleznosci od mu-
tacji, mimo ze korelacja miedzy genotypem a symp-
tomatologig bywa zagadkowa. | tak np. w tagodnej
postaci najczestszg oznakg jest niebieskoszare zabar-
wienie biatkdwek, z czasem mogg pojawi¢ sie wady
uzebienia, zmiany w strukturze zebiny i w konse-
kwencji problemy stomatologiczne, czy tez postepuja-
ce ztamania, wspdtistniejgce z wczesng osteoporozg,
tj. nieadekwatnie niskg masg kostng. W najciezszej ze
znanych postaci klinicznych, letalnej, ztamania moga
pojawiac sie juz w okresie prenatalnym, prowadzac do
Smierci wewngtrzmacicznej. A jesli dziecko urodzi sie
zywe, to zazwyczaj z licznymi deformacjami szkieleto-
wymi.

Prewencja, jak w wigkszosci chordb genetycznych,

zapewne rowniez w przypadku wrodzonej

tamliwosci kosci nie istnieje?
To jest pytanie o wielkim znaczeniu. Jak bowiem wia-
domo, w praktyce nie jesteSmy jeszcze w stanie inge-
rowa¢ w genotyp i nie umiemy zmodyfikowac tej de-
terminanty. Co najwyzej u 0séb obcigzonych mutacjg
moglibysmy zalecac unikanie urazéw i upadkéw, skutku-
jacych ztamaniami. Ale to wtasciwie niemozliwe, bo prze-
ciez dzieci wykazujg naturalng tendencje do ruchliwo-
$ci i aktywnosci, jak wiec trzymac dziecko pod kloszem
i chroni¢ przed poznawaniem Swiata... Poza tym, jak juz
wspomniatem, wiele urazéw ma miejsce nieoczekiwanie
i spontanicznie w stanie spoczynku. A na dodatek bywa,
ze do czesci takich epizodéw dochodzi niespodziewa-
nie podczas rehabilitacji lub stymulacji rozwoju, zabie-
gbw zalecanych, a nawet niezbednych w tej chorobie.
| mamy swego rodzaju btedne koto.

Jak dzis leczy si¢ wrodzong tamliwos¢ kosci ?
Ztamania kojarzymy z zaopatrywaniem
ortopedycznym, ale nie wszystko da si¢ przeciez
wlozyc w gips.
Tak, a jednak ta metoda pozostaje nadal niezbed-
na w doraznym zaopatrywaniu ztaman, a w dodatku
techniki ortopedyczne, patenty i standardy ewoluowa-
ty w ostatnich dekadach i staly sie bardzo nowoczesne
i nowatorskie. Poza tym we wrodzonej tamliwosci ko-
$ci konieczne sg czasem planowe osteotomie i korek-
ty, zeby utrzymac¢ sprawnos¢ i funkcjonalnos¢ rucho-
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wa. To domena specjalistéw, wiec opieka ortopedyczna
jest i pozostaje integralnym ogniwem opieki nad takimi
chorymi.

Przede wszystkim nalezy powiedzie¢, chociaz zabrzmi
to pesymistycznie, ze tej choroby nie da sie wyleczyc.
Celem terapii w pediatrii metabolicznej stato sie, od po-
nad 30 lat, leczenie farmakologiczne z wykorzystaniem
mechanizmu bisfosfonianéw dozylnych, podawanych
cyklicznie az do zakonczenia wzrostu szkieletu. To an-
tyresorpcyjne leczenie stanowi wprawdzie opcje off-la-
bel, czyli poza charakterystykg produktu leczniczego,
ale okazato sie skuteczne w zapobieganiu nowym zta-
maniom, stajac sie dzieki temu gtéwnym nurtem farma-
koterapii.

Bisfosfoniany w osteogenesis imperfecta u dzieci
i mtodziezy to metoda i bezpieczna, i niekwestionowa-
na etycznie. Nadal jednak ta terapia jest stosowana ru-
tynowo, o ile mi wiadomo, tylko w trzech os$rodkach
pediatrycznych w Polsce: w klinice, ktérg kieruje w Uni-
wersytecie Medycznym w UDSK w Biatymstoku, a takze
w tédzkim Uniwersytecie Medycznym oraz CZMP w to-
dzi. W strategii postepowania z pacjentami réwnolegle
zaleca sie terapie ruchowsg, ¢wiczenia ukierunkowane na
wzmocnienie miesni szkieletowych, optymalizacje diety
i zaopatrzenie w witamine D. Leczenie chorego na wro-
dzong tamliwos$¢ kosci wymaga pewnej pasji, powinno
by¢ prowadzone w specjalistycznych osrodkach i bazo-
wac na idei multidyscyplinarnosci, z udziatem specjali-
stéw z kilku dyscyplin.

Ostatnio sporo jest doniesient o innowacyjnych

terapiach w chorobach rzadkich. Czy to dotyczy

rowniez wrodzonej tamliwosci kosci?
Owszem, byty i zapewne sg prowadzone badania, m.in.
z zastosowaniem komorek macierzystych, hormonu
wzrostu czy przeciwciat monoklonalnych, stosowanych
juz powszechnie w terapii osteoporozy, czyli deno-
sumabu, pojawita sie alternatywa zastosowania prze-
ciwciat antysklerostynowych. | ciggle w toku sg niszowe,
madrze zaprojektowane badania kliniczne, dajace pew-
ne nowe perspektywy i nadzieje. Ale jest za wczesnie,
zeby okresli¢, na ile mogtyby one okazac sie skuteczne.
Osoby z wrodzong tamliwoscig kosci - a znam ich spo-
ro - sg sprawne intelektualnie, ksztatcg sie, sg aktywne,
radzg sobie zyciowo, doskonale potrafig wpisywac sie
w zycie spoteczne i sg fantastycznymi ludzmi. Chciato-
by sie powiedzie¢: zastugujg na wiecej. Na obecnym eta-
pie wiedzy i praktyki, wykorzystujgc dostepne metody
i Srodki, a takze wsparcie i akceptacje spoteczng, moze-
my z pewnoscig sprawi¢, ze chorzy funkcjonujg w wiek-
szym komforcie niz jeszcze kilkanascie lat temu. Tymcza-
sem, wykorzystujgc dostepne metody i $rodki, mozemy
spowodowac, ze chorzy beda funkcjonowac¢ w wiekszym
komforcie niz jeszcze kilkanascie lat temu.

Rozmawiata: Bozena Stasiak
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» Kiedy dziecko zaczyna gorgczkowad, zwlaszcza
mate, wigkszosc¢ rodzicow od razu wpada w panike.
Zresztq podobnie reaguje czesc dorostych, czujqc,
jak temperatura ich ciata szybko rosnie. Gorgczka
od zawsze kojarzyla si¢ z czyms groznym. Tysiqce
lat temu uwazano, Ze gorqczka jest skutkiem
czarow lub ztosci bogow, rozgniewanych
popetnieniem kultowego przestepstwa lub
uchybieniem w stosunku do jakiegos tabu. Wiele
chordb nosito w zwiqzku z tym nazwy takie jak
sdotkniecie boga NN” czy ,reka boga NN”. Dzis juz
wiemy, Ze gorqczka z bogami nie ma nic wspolnego
i Ze sama w sobie chorobq nie jest, chociaz
niektorzy mowiq ,Mam gorqczke, jestem chory”.

Gorgczka jest jednym z podstawowych mechanizmow

obronnych organizmu, wykorzystywanych w odpowiedzi

na atak czynnikéw zakaznych — wiruséw, bakterii, grzy-
béw i innych. Wzrost temperatury ciata stanowi wiec
czes$¢ specyficznej odpowiedzi biologicznej na choro-
be wywotang tymi czynnikami, ale sama w sobie nie jest
choroba. A poniewaz kontakt z czynnikami zakaznymi
mamy dos¢ czesto, dlatego tak czesto mamy do czynie-
nia z gorgczky. Dotyczy to zwiaszcza dzieci, szczegdl-
nie tych najmtodszych, u ktérych uktad odpornosciowy
dopiero sie ksztattuje i jeszcze nie potrafi radzi¢ sobie

z czynnikami zakaznymi. Dlatego gorgczka stanowi naj-

czestszg przyczyne konsultacji lekarskich - ok. 20-30%

wizyt pediatrycznych jest nig spowodowanych.

Ale jeszcze raz chce podkresli¢: to objaw choroby,

a nie rozpoznanie. Dopiero badanie lekarskie lub ba-
dania laboratoryjne pozwolg ustali¢ przyczyne gorgczki.
Najczesciej wystarczy badanie lekarskie, kiedy mamy za-
kazenia drog oddechowych, ale juz przy zakazeniu ukfa-
du moczowego badanie przedmiotowe bedzie prawidto-
we, a mozemy mie¢ do czynienia z ciezkim zakazeniem,
szczegolnie u noworodkéw i niemowlgt. O tym powinien
pamietac¢ kazdy lekarz.

Jak wysoka gorgczka u dziecka powinna rodzica

zaniepokoi¢? Niektorzy juz przy temperaturze

powyzej 37,5 st. C od razu podajq dziecku

jakis preparat przeciwgorqczkowy. Kiedy wiec

natychmiast starac si¢ gorqczke obnizac, a kiedy

jeszcze poczekac?
Trudno to okresli¢ jednoznacznie. O gorgczce mowi-
my wowczas, gdy temperatura ciata przekracza 38 st.
C. Wartosci ponizej sg stanem podgorgczkowym. Waz-
ne jest miejsce, w ktérym temperatura jest mierzona.
Jesli w odbycie, nalezy dodac¢ ok. p6t stopnia, czyli pra-
widtowa wartos¢ to 37,5 stopnia. Natomiast gdy mie-
rzona jest pod pachg, w ustach czy w uchu wynosi ok.
36,4-37 st. C. Sg to wartosci $rednie, a wiec i one moga
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miec rézne zakresy, mieszczace sie w wartosciach pra-
widtowych.

Wartosci temperatury zmieniajg sie ponadto w zalez-
nosci od pory doby, fizjologicznie najnizsza jest w godz.
2-6 rano, a najwyzsza w godz. 17-19. Zmienno$¢ dobo-
wa zaczyna sie rozwija¢ od ok. 4. miesigca zycia dziecka.
Najwazniejsza zawsze jest doktadna obserwacja dziec-
ka - jego wygladu, koloru skéry, zachowania, aktywno-
$ci, odruchéw. Wysoka temperatura ciata niekoniecz-
nie Swiadczy o tym, ze dziecko jest ciezko chore. Stan
kliniczny dziecka nie musi by¢ zalezny od temperatu-
ry. Moze mie¢ gorgczke, a czuc sie ogolnie dobrze i od-
wrotnie: mie¢ prawidtowg czy obnizong temperature
Ciata, a jego stan moze by¢ powazny, nawet zagrazajacy
zyciu. Dlatego pamietajmy, ze temperatura to tylko ob-
jaw, a nie rozpoznanie i moze, ale nie musi, towarzyszy¢
chorobom.

Bywa, ze przy infekcjach wirusowych gorgczka u ma-
tego dziecka dochodzi nawet do 39-40 st. C, a ono nie
czuje sie zle, moze tylko ma gorszy apetyt. Nieraz rodzi-
ce s zaskoczeni, ze czoto dziecka jest gorgce. W takich
przypadkach zwykle po podaniu leku przeciwgorgcz-
kowego temperatura ciata szybko normalizuje sie. Ina-
czej jest w sytuacjach, kiedy goraczka jest wynikiem in-
fekcji na tle bakteryjnym. Tu mozemy nie obserwowac
szybkiego obnizania sie temperatury ciata. Ale nie jest
to reguta i na tej podstawie nie mozemy réznicowac
zakazenia wirusowego od bakteryjnego. Tylko badanie
przedmiotowe pacjenta i badania laboratoryjne moga
nam w tym pomaoc.

Jednak gorgczka bliska 40 st. C to chyba juz

sygnatl, Zeby skontaktowac sig z lekarzem,

niezaleznie od tego, jak dziecko sig¢ czuje.
Oczywiscie, jak najbardziej, w przypadku matych dzie-
ci, szczegdlnie noworodkéw i niemowlgt, nawet jedno-
razowy pik gorgczki moze wskazywac na ciezkie zaka-
zenie, rozpoczynajace sie zakazenie uogolnione. Przy
gorgczce u kazdego dziecka do 6. r.z. nalezy odby¢ wi-
zyte u pediatry, a u starszych dzieci - kiedy objawy bu-
dza niepokodj rodzicéw. Teleporada w takich przypad-
kach jest niewystarczajgca. Pediatra bedzie mdgt ocenic,
czy wystarczy tylko podanie lekdw przeciwgorgczkowych
(ibuprofen lub paracetamol), czy konieczne jest wykona-
nie badan laboratoryjnych, a moze zastosowanie anty-
biotyku. Po badaniu lekarz bedzie mégt zdecydowac, czy
dziecko moze by¢ leczone ambulatoryjnie, w domu, czy
wskazana jest hospitalizacja.

Gorgczka nie musi $wiadczy¢ o ciezkosci choroby,

0 postepowaniu decydujg objawy towarzyszgce gorgcz-
ce, dtugos¢ trwania choroby, wiek dziecka. U dzieci naj-
czesciej wystarczy tylko leczenie dorazne, bowiem wiek-



szos¢ to infekcje wirusowe. Ale dzieci mogg chorowad
tez na inne choroby, jak odmiedniczkowe zapalenie ne-
rek, sepsa meningokokowa, choroby nowotworowe, go-
rgczki nawrotowe, czy teraz - wielouktadowy zespot
zapalny powigzany z zakazeniem SARS-CoV-2. O tym
zawsze powinien pamietac lekarz, dlatego tak wazne
jest doktadne przeprowadzenie wywiadu z opiekuna-
mi i zbadanie catego dziecka.
Jesli gorgczce towarzyszg takie
objawy jak biegunka, wymioty,

ze teleporady sa bardzo ryzykowne w przypadku matych
dzieci. Gorgczkujgce dziecko do 6. r.z. zawsze powinno
by¢ zbadane przez pediatre, a starsze, jesli inne obja-
wy budzg niepokdj rodzicow, rowniez. Teleporada moze
stuzy¢ do badan kontrolnych. Leczenie dziecka przez te-
lefon jest ryzykowne, a niedopuszczalne jest zlecanie
antybiotykdéw. Mate dziecko to pacjent szczegdiny.
Podobno s3 tacy
rodzice, ktérzy, jesli
dziecku z gorgczkg nie

sztywnos¢ karku, kontakt z leka-
rzem powinien nastgpi¢ natych-
miast.

Dlaczego tak wazny jest

ten kontakt z lekarzem,

nawet gdy dziecko tylko

nieznacznie gorqczkuje ?
Jak juz wspomniatam, niemow-
leta, mate dzieci to szczegdl-
ni pacjenci, ich uktad odpor-
nosciowy jest jeszcze niedojrzaty, nie potrafi zwalczy¢
patogendw, ktére czesto mogg nie dawac charaktery-
stycznych objawdéw. Mowimy czesto, ze dziecko to nie
maty dorosty. Dzieci zupetnie inaczej chorujg niz oso-
by doroste. Poczatek choroby jest u nich bardzo dyna-
miczny, a i proces zdrowienia przebiega duzo szybciej.
Zdarza sie, ze rodzice zgtaszajg sie z dzieckiem na SOR
tylko z goraczka, a po zbadaniu okazuje sie, ze dziecko
jest juz w stanie zagrozenia zycia. Przywozg dziecko na
SOR tylko, wydawatoby sie, z gorgczka, a ono za kilka-
nascie godzin juz jest w stanie zagrozenia zycia, bo wy-
stepuja objawy sepsy. Dziecko mogto by¢ nawet bada-
ne wczesniej przez lekarza, ktory nie stwierdzit zadnych
niepokojgcych objawdw. Na szczescie z takimi sytuacja-
mi mamy rzadko do czynienia. Pediatrzy sg uwrazliwie-
ni na takie choroby, wiedzg o dynamice chordb u dzieci.
| wiedzg, jak postepowac.

rowniez.

Zatozmy, ze mamy takq oto sytuacje: rodzice
telefonicznie zgtosili do pediatry, ze ich kilkuletnie
dziecko ma wysokq gorgczke, ok. 39 st. C. Lekarz
po przeprowadzeniu telewywiadu stwierdzil, Ze
to nic powaznego, zalecit jeden z popularnych
srodkow przeciwgorqczkowych, uprzedzajqc, ze
jakby po trzech dniach nie byto poprawy, rodzice
powinni ponownie skontaktowac si¢ z lekarzem.
Po trzech dniach, juz na SOR-ze okazalo sig,
Ze u dziecka rozwinelo si¢ ostre zakaZenie drog
moczowych i konieczny byt antybiotyk.
To jedna z takich sytuacji, z jakimi mamy do czynienia
podczas pandemii. | tu chciatabym mocno podkresli¢,
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Gorgczkujgce dziecko do 6. 1.Z.
zawsze powinno by¢ zbadane
przez pediatre, a starsze, jesli inne
objawy budzg niepokdj rodzicéw,

pomagajg srodki prze-
ciwgorgczkowe, do-
magajg sie od lekarza
antybiotyku, bo lepiej
zadziata.

Dobry lekarz nigdy
nie przepisze antybio-
tyku, kiedy nie jest to
konieczne. Tym nad-
miernym ordynowa-
niem antybiotykdéw
zrobilismy sobie juz ogromng krzywde. Bakterie sg coraz
bardziej oporne na wiele antybiotykéw, méwimy o wie-
lolekoopornosci. Juz zdarza sie, ze nie mamy co podac
pacjentowi z zakazeniem bakteryjnym, bo antybiogram
pokazuje opornos¢ lub Srednig wrazliwos¢ na dotych-
czas zalecane antybiotyki.

Ja naleze do grupy lekarzy, ktérzy antybiotykdw nie
lubia. Co to znaczy? Zalecamy antybiotyk tylko wowczas,
gdy sg ku temu wskazania, nie poddajemy sie naciskowi
rodzicéw, ze jak podamy antybiotyk, to infekcja szybciej
ustapi. Na szczescie jest to juz szeroka grupa pediatrow.
Oczywiscie sa sytuacje, kiedy nalezy siegng¢ po antybio-
tyk, i to szybko. Np. gdy podejrzewamy sepse meningo-
kokowg. Wowczas liczy sie nie kazda godzina, ale kazda
minuta. Wtedy antybiotyk podajemy jeszcze przed wyko-
naniem badan. Ale podawanie antybiotyku tylko na go-
raczke jest niedopuszczalne. Nie powinno to mie¢ miej-
sca, ale wiem, ze tak sie dzieje, i to nierzadko.

Jakie leki przeciwgorgczkowe sq wskazane

dla matych dzieci? Bo o tym, Ze nie

aspiryna i preparaty bazujqce na kwasie

acetylosalicylowym, to raczej rodzice wiedzq.
Rekomendowane leki, ktére powinny by¢ stosowane
u niemowlat, to paracetamol i ibuprofen. Pierwszy od
urodzenia, drugi po skonczeniu 3. miesigca zycia. Do
obu lekéw sg wskazania i przeciwwskazania, stosujemy
je na kilogram masy ciata dziecka, w ustalonych odste-
pach czasu. Te leki powinny znajdowac sie w kazdej do-
mowej apteczce w domu, gdzie sg mate dzieci.

Rozmawiata: Bozena Stasiak
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Zasady prowadzenia badan
przesiewowych w kierunku
wczesnego wykrywania

skoliozy idiopatycznej
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WPROWADZENIE

Obecnie nie istnieje w Polsce powszechny, wystandary-
zowany system badan przesiewowych majgcych na celu
wczesne wykrycie skoliozy idiopatycznej (SI). W zwigz-
ku z powyzszym Komitet Rehabilitacji, Kultury Fizycznej
i Integracji Spotecznej Polskiej Akademii Nauk powotat
Zespot Zadaniowy ds. diagnostyki oraz leczenia zacho-
wawczego Sl, ktérego zadaniem byto opracowanie ta-
kich rekomendacji.

Rekomendacje opracowano na podstawie analizy wy-
tycznych miedzynarodowych towarzystw naukowych
majacych w swoich kompetencjach zagadnienia zwig-
zane z deformacjami kregostupa, bazujgc na analizie pi-
Smiennictwa poprzez przeszukanie baz Web of Science
i Scopus oraz analizie aktualnych aktéw prawnych obo-
wigzujgcych w Polsce. Po wstepnym przygotowaniu reko-
mendacji poddano je ocenie zgodnie z procedurg Delphi.

Ostatecznie opracowano 13 rekomendacji odnosza-
cych sie do 1) sposobu wykonania badania przesiewo-
wego, 2) docelowej populacji, ktéra powinna by¢ objeta
badaniem oraz 3) okreslenia profesjonalistow, ktérzy ta-
kie badanie powinni przeprowadzac.
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Ryc. 1. Pozycja
rekomendowana
do pomiaru kgta

rotacji tutowia.

Tres¢ niniejszej publikacji stanowi synteze przygoto-
wanego przez Zespo6t Zadaniowy opracowania. Petne
opracowanie przedstawiajgce obecny stan wiedzy na
temat badan przesiewowych w kierunku wczesnego wy-
krywania skoliozy idiopatycznej oraz metodyke opraco-
wania rekomendacji mozna znalez¢ w pracy Czaprowski
i wsp. Principles of screening for early detection of idio-
pathic scoliosis - recommendations of the Committee
for Rehabilitation, Physical Education and Social Integra-
tion of the Polish Academy of Sciences. Chir Narzadow
Ruchu Ortop Pol, 2021;86(4):97-105.



Tabela 1. Rekomendacje Komitetu Rehabilitacji, Kultury Fizycznej i Integracji Spotecznej Polskiej
Akademii Nauk w zakresie prowadzenia badan przesiewowych
w kierunku wczesnego wykrywania skoliozy idiopatycznej.

Do wczesnego wykrywania skoliozy idiopatycznej rekomenduje sie ocene asymetrii grzbietu przeprowadzong testem
Adamsa wykonanym w czasie skfonu tutowia w przéd - pomiar kata rotacji tutowia.

Rekomendowana pozycja wyjsciowa osoby badanej: pozycja stojgca - stopy ustawione rownolegle, w jednej linii,
2. na szerokos$¢ stawdw biodrowych; stawy kolanowe wyprostowane; ruch: skton tutowia w przéd, koriczyny goérne
opuszczone swobodnie lub z rekoma potgczonymi stronami dtoniowymi (Ryc. 1).

Rekomenduje sie, aby pomiar kata rotacji tutowia byt przeprowadzony na wysokosci wszystkich wyrostkéw kolczystych
3. kregostupa, odnotowujgc maksymalng wartos¢ w jego gérnej (Th1-Th4, ang. proximal thoracic), gtéwnej (Th5-Th12,
ang. main thoracic) oraz piersiowo-ledzwiowej lub ledZzwiowej czesci (ang. thoraco-lumbar, lumbar).

Rekomenduije sie, aby podczas pomiaru kata rotacji tutowia zakres sktonu w przéd byt regulowany przez badacza w ten
sposob, aby poddawany ocenie odcinek kregostupa znajdowat sie w potozeniu réwnoleglym do podtoza.

W przypadku nieréwnej dtugosci konczyn dolnych lub braku mozliwosci wykonania badania w pozycji stojgcej badanie
kata rotacji tutowia mozna przeprowadzi¢ w pozycji siedzace;j.

Pomiar kata rotacji tutowia moze by¢ wykonany w pozycji siedzacej z petnym oparciem stop dziecka na podtozu, kat
6. zgiecia stawdw kolanowych i biodrowych powinien wynosi¢ ok. 90°, skton tutowia powinien zosta¢ wykonany miedzy
znajdujace sie w odwiedzeniu konczyny dolne umozliwiajgc w ten sposéb swobodne wykonanie sktonu tutowia.

Rekomenduje sie, aby w karcie badania zanotowad¢: date badania, date urodzenia dziecka, jego pte¢, wystepowanie (od
kiedy)/brak wystepowania pierwszej miesigczki, pozycje badania: stojgca/siedzaca, wynik trzech pomiaréw kata rotagji
tutowia: 1) czes¢ piersiowa kregostupa - poziom Th1-Th4, 2) czes¢ piersiowa kregostupa - poziom Th5-Th12 oraz 3)
przejscie piersiowo-ledZwiowe lub ledZwiowa cze$¢ kregostupa.

W celu dokonania pomiaru kata rotacji tutowia dopuszcza sie stosowanie telefonu komérkowego z zainstalowana
9. odpowiednig aplikacjg oraz naktadkg odtwarzajgcg dolng krawedz skoliometru, umozliwiajgca eliminacje wptywu
wyrostkéw kolczystych na wiarygodno$¢ pomiaru.

Do badania przesiewowego w kierunku wczesnego wykrywania skoliozy idiopatycznej nie rekomenduje sie metod nie

10. przedstawionych w opracowaniu.
Kogo i kiedy badac?
Badanie przesiewowe majace na celu wczesne wykrycie skoliozy idiopatycznej u dziewczat powinno by¢
przeprowadzone trzykrotnie: ukoriczone 10 lat (11. rok zycia), ukonczone 11 lat (12. rok zycia), ukonczone 12 lat
» (13. rok zycia). W przypadku dziewczat, ktére w wieku 12 lat jeszcze nie miesigczkujg, badanie przesiewowe nalezy

powtarza¢ w odstepach 12-miesiecznych +/- 3 miesigce do momentu pojawienia sie pierwszej miesigczki.

Badanie przesiewowe majagce na celu wczesne wykrycie skoliozy idiopatycznej u chtopcéw powinno by¢
przeprowadzone dwukrotnie: ukonczone 12 lat (13. rok zycia) i ukonczone 14 lat (15. rok zycia).

Dziecko, u ktérego w badaniu przesiewowym majgcym na celu wykrycie skoliozy idiopatycznej uzyskano w pomiarze
skoliometrem warto$¢ kata rotacji tutowia 7° lub wiecej, nalezy skierowa¢ na dalszg diagnostyke, ktérej elementem
moze by¢ diagnostyka radiologiczna.

12.  Dziecko, u ktérego w badaniu przesiewowym majgcym na celu wykrycie skoliozy idiopatycznej uzyskano w pomiarze
skoliometrem wartos$¢ kata rotacji tutowia 4-6°, powinno by¢ poddane dodatkowemu badaniu po 3-6 miesigcach.

Dziecko, u ktérego w badaniu przesiewowym majacym na celu wykrycie skoliozy idiopatycznej uzyskano w pomiarze
skoliometrem warto$¢ kata rotacji tutowia 0-3°, nie musi by¢ poddawane dodatkowemu badaniu po 3-6 miesigcach.

Badanie przesiewowe majace na celu wczesne wykrycie skoliozy idiopatycznej moze by¢ prowadzone przez
specjalistdw majgcych kompetencje w zakresie diagnostyki narzadu ruchu, a w szczegélnosci: lekarza medycyny
rodzinnej, lekarza pediatre, lekarza specjaliste rehabilitacji medycznej, lekarza specjaliste w zakresie ortopedii

i traumatologii narzadu ruchu, fizjoterapeute, pielegniarke.
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Kazda choroba
nowotworowa

to choroba genow

/ PROF. DR. HAB. N. MED. WOJCIECHEM MLYNARSKIM,
KIEROWNIKIEM KLINIKI PEDIATRII, ONKOLOGII I HEMATOLOGI

| KATEDRY PEDIATRII AKADEMICKIEGO CENTRUM PEDIATRII
CENTRALNEGO SZPITALA KLINICZNEGO IM. MARII KONOPNICKIE]
UNIWERSYTETU MEDYCZNEGO W £ODZI, ROZMAWIA PAWEL KRUS.

Panie Profesorze, ile lat, a moZe tygodni, ma

najmlodszy Pana pacjent?
Nawet nie tygodni, ale dni. Dzieci rodzg sie z chorobami
nowotworowymi. Mogg sie urodzi¢ na przyktad z guza-
mi mozgu lub z wrodzong biataczka. | takich pacjentéw
leczymy. Os$rodki pediatryczne w Polsce leczg rowniez
mtodych dorostych, ktérzy mieli pierwsze rozpoznanie
choroby nowotworowej przed 18. r.z,, a pozniej mieli
nawroét juz jako osoba dorosta.

Specjalizuje si¢ Pan w chorobach krwi?
Tak, zajmuje sie gtdwnie chorobami nowotworowymi
krwi i szpiku kostnego, czyli biataczkami i chtoniakami,
a takze nienowotworowymi chorobami krwi, ktére sg
uwarunkowane genetycznie. Nasz osrodek leczy réw-
niez niehematologiczne choroby nowotworowe u dzie-
ci, takie jak nowotwory mozgu i guzy lite.

Czy to praktyka i doswiadczenie doprowadzily

Pana do wniosku, Ze przyczyny nowotworow

dziecigcych sq ukryte w genach?
Kazda choroba nowotworowa to choroba gendw. To nic
innego, jak pewne zaburzenia genetyczne, ktére poja-
wiajg sie i wywotujg chorobe. Niezaleznie od tego, czy to
jest dziecko, czy dorosty. Pewien odsetek oséb rodzi sie
z zagrozeniem onkologicznym. W tej chwili znanych jest
kilkaset gendw, ktére powodujg takie ryzyko. Powsta-
nie nowotworu jest objawem choroby gendw i czasami
moze by¢ ona dziedziczona.
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A osoby nieobcigZone dziedzicznie?

Gdy nowotwor wystapi u 0séb niepredysponowanych,
mamy do czynienia z mutacjg w genach w pojedynczych
tkankach. Ale te mutacje w genach nie sg dziedziczone,
tylko komdérki wymykaja sie spod kontroli catego organi-
zmu. Musimy pamietac o tym, ze prawdopodobienstwo
zmutowania jest pochodng tego, ile komoérek w naszym
organizmie sie dzieli w funkcji czasu. Im starsza osoba,
tym w jej zyciu komdrek znacznie wiecej sie podzielito
i tym wieksze prawdopodobienstwo, ze kiedys jakas ko-
marka sie pomyli. A kiedy sie pomyli, to wtedy te pomy}-
ki sie namnazajg w sposoéb juz niekontrolowany i to jest
choroba nowotworowa.

Pana zdaniem juz niedtugo nowotwory krwi
bedziemy leczyli za pomocq narzedzi medycyny
personalizowanej, czyli dobierali kuracje
indywidualnie dla kazdego pacjenta. W jakim
procencie terapie personalizowane mozna
stosowac w grupie osob chorych na nowotwory
krwi?
Moim zdaniem tak wtasnie powinnismy leczy¢ i juz za-
czynamy to robic. Jesli popatrzymy przez pryzmat naj-
czestszego nowotworu ztoSliwego u dzieci, jakim jest
ostra biataczka limfoblastyczna, to wyleczalnos¢ w tej
chwili przekracza 90%. Jest ona pochodng wszystkich
metod terapeutycznych. Od pierwszej linii chemiote-
rapii, przez terapie ukierunkowang molekularnie, po
immunoterapie nawet tak zaawansowane, jak terapie

.-:.;."
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komodrkowe CAR-T, czy allogeniczne
przeszczepianie szpiku kostnego.

Ale 15-20% dzieci po pierwszym
leczeniu ma nawrot.

Aby do tego nie doprowadzi¢, w tej
chwili w ramach konsorcyjnego pro-
jektu CALL-POL (Childhood Acute
Lymphoblastic Leukemia in Poland),
ktérym mam zaszczyt kierowac, do-
pasowujemy terapie do pacjenta juz
na samym poczatku, przy pierwszym
rozpoznaniu biataczki. Projekt, ktére-
g0 budzet to ponad 28 min z, jest fi-
nansowany w catosci przez Agencje
Badan Medycznych. Dzieki temu wy-
konujemy u kazdego dziecka w Pol-
sce, u ktérego rozpoznamy ostrg
biataczke limfoblastyczng, bardzo
skomplikowane, catogenomowe ba-
dania molekularne komoérek nowo-
tworowych na poziomie DNA, RNA
i biatka. Na podstawie tych badan,
ktore wykonujemy w wyspecjalizowa-
nych referencyjnych laboratoriach
w todzi, Lublinie i Zabrzu, jestesmy
w stanie powiedzie¢, jaki molekular-
ny podtyp biataczki ma konkretny
pacjent. W Polsce co roku na ostrg
biataczke limfoblastyczng zapada ok.
250 dzieci. My wiemy, ze znanych
obecnie podtypdw molekularnych
jest ok. 40-50, czyli praktycznie kaz-
de dziecko ma inng, swojg prywatng,
chorobe nowotworowg. Sciezek tera-
peutycznych wg CALL-POL jest obec-
nie ok. 30-40. To bardzo skompliko-
wane leczenie, ale dopasowane do
tego, co pacjent ma w genach komo-
rek nowotworowych.

I to leczenie zapobiega nawrotom
biataczki?

To skomplikowane, molekularnie
ukierunkowane leczenie ma dopro-
wadzi¢ do tego, ze komdrek nowo-
tworowych w organizmie juz nie be-
dzie. Jesli ich nie ma lub jest ich
bardzo mato, to z tg minimalng cho-
robg (my to nazywamy chorobg
resztkowg) wiasny organizm czesto
sobie radzi.

Ile trwa proces diagnostyczny,
a ile leczenie?
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» Proces diagnostyczny oparty na nowoczesnych techno-
logiach powinien sie zamkng¢ w mniej wiecej 30 dniach.
Ale kazde dziecko na samym poczatku otrzymuje takie
samo leczenie, a $ciezki terapeutyczne zaczynamy roz-
dziela¢ po pierwszych 33 dniach. Intensywne leczenie,
kiedy pacjent przebywa w szpitalu, trwa 7-8 miesiecy.
Cata terapia trwa 2 lata.

Podczas konferencji w Senacie, gdzie wyglosit Pan
wyktad na temat badan molekularnych, padto
hasto ,Zadne dziecko w Polsce nie umrze na raka”.
Na ile to jest realne?
Mysle, Ze jeszcze troche czasu uptynie. W tej chwili sg no-
wotwory, gdzie wyleczalnos¢ siega prawie 100%. Ostra
biataczka limfoblastyczna juz jest bardzo blisko tego wy-
niku. Ale potrzebujemy jeszcze troche wiedzy na temat
molekularnego podtoza chordb i narzedzi, aby je leczyc.
Niestety sg tez dzieci majgce chorobe nowotworows,
o ktorej wiemy, ze obecnie sg mate szanse na jej wylecze-
nie, bo po prostu nie ma takich terapii lub wiedzy na te-
mat patogenezy choroby. Czesto jestem w stanie bardzo
precyzyjnie, wrecz dramatycznie precyzyjnie powiedzie¢,
ze niektérych dzieci nie uda nam sie wyleczy¢. Niestety,
nie moge wiec kategorycznie powiedzie¢, ze w ciggu naj-
blizszych pieciu czy dziesieciu lat choroby nowotworowe
u dzieci bedg wyleczalne. Chyba jeszcze nie.

Zbudowat Pan w Lodzi osrodek badawczy. Prosze
opowiedziec o tych badaniach.
Os$rodek powstat kilka lat temu. Zespdt Kliniki Pedia-
trii, Onkologii i Hematologii, ktérym mam zaszczyt kie-
rowa¢, ma duze doswiadczenie w badaniach moleku-
larnych. Powstato tu Centralne Laboratorium Badan
Genetycznych w Onkologii Dzieciecej - w skrécie On-
colab. A w tej chwili ,Oncolab im. WOSP”, kierowany
przez dr Joanne Tahe. Kiedy WOSP grat dla onkologii
dzieciecej, wiekszos¢ zebranych srodkéw zostata prze-
znaczona na ultranowoczesny sprzet diagnostyczny do
badan molekularnych, ktéry trafit miedzy innymi do to-
dzi. Zespdt, ktéry pracuje nad diagnostyka i badaniami
naukowymi w chorobach krwi i zaburzen odpornosdi,
liczy ponad 25 osdéb i sktada sie zaréwno z lekarzy, jak
i diagnostéw oraz biologdw molekularnych i biotechno-
logéw. To zespot ultrawybitnych ludzi, z bardzo réznymi
kompetencjami - z jednej strony rozumiejg przydatnos¢
badan molekularnych w klinice, ale sg tez w stanie wyko-
nac¢ kazde badanie molekularne, jakie jest dostepne na
Swiecie. Sprzet mamy bardzo dobry, ale wcigz szukamy
Srodkéw na kolejng aparature, niemal kosmiczng. Wy-
korzystamy jg do badan diagnostycznych i naukowych,
aby byto jeszcze szybciej, wiarygodniej, doktadniej i le-
piej. JesteSmy w stanie wykona¢ wszystkie badania dia-
gnostyczne i wykorzysta¢ wszystkie dostepne metody
badan molekularnych. Nie tylko na potrzeby diagnosty-
ki, ale réwniez na potrzeby nauki. Dzieki temu znajdu-
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jemy nowe typy choréb. Przyktadowo, pierwsza publi-
kacja grupy badaczy w USA, ktdra sie pojawita na temat
jednego z zespotéw genetycznych prowadzgcych do
neutropenii wrodzonej, ukazata sie w sierpniu 2021 r.
Wtedy tez, w sierpniu 2021, my juz mielismy trzech pa-
cjentdw z rozpoznanym tym samym defektem genetycz-
nym. Czasami taki naukowy wyscig jest wygrany, a cza-
sami niestety przegrany.

Jaki jest cel przysztosciowy dla tego zespotu?
Chcemy wprowadzi¢ diagnostyke molekularng dla kaz-
dego dziecka z chorobg nowotworowg oraz genetycznie
uwarunkowanymi chorobami hematologicznymi i niedo-
borami odpornosci. Dzieki staraniom grupy prowadzo-
nej przez dr Katarzyne Babol-Pokore mamy najwieksze
doswiadczenie w Polsce w zakresie rozpoznawania ge-
netycznego podfoza zaburzen odpornosci. Dr hab. Szy-
mon Janczar rozwingt mozliwosci genetycznej diagno-
styki hemofilii, opisujgc nowy zespdt chorobowy (SHAM
syndrome).

Na razie kazde dziecko z biataczkg ma petng diagno-
styke molekularng. Mam nadzieje, ze w najblizszej per-
spektywie bedziemy mogli u dzieci z innymi chorobami
przeprowadzi¢ petng diagnostyke.

Drugi cel jest naukowy - od patogenezy do opcji te-
rapeutycznych ukierunkowanych molekularnie. Wcigz
poznajemy nowe szczegdty predyspozycji genetycz-
nych choréb onkologicznych u dzieci, na przyktad bada-
my mechanizmy naprawy DNA (grupa dr Agaty Pastor-
czak). Analizujemy defekty genetyczne w pojedynczych
komorkach pacjentéw (dr Kinga Ostrowska). Probujemy
szukac molekularnych celéw terapeutycznych lub nawet
molekularnych terapii. Wykorzystujemy najnowsze tech-
nologie inzynierii genetycznej czy edycji gendw (CRISPR-
CAS9), ktore bardzo precyzyjnie sg w stanie zmieni¢ po-
jedynczg literke w genomie. Juz, dzieki staraniom grupy
kierowanej przez dr Joanne Madzio, udato nam sie na-
prawi¢ dwa defekty genetyczne prowadzace do ciezkich
niedoboréw odpornosci i ryzyka wystapienia choréb no-
wotworowych, na razie in vitro, nie u pacjenta, ale w ko-
maérkach pochodzgcych od pacjentéw. Prawdopodobnie
to przysztos$¢ terapii genowych.

Niewiarygodne.
Mam satysfakcje, ze jestesSmy jednymi z pionierdow.
Oprdécz nas podobne badania prowadza naukowcy
z Bostonu. Oni robig to samo, ale inaczej. My chcemy
naprawia¢ konkretne defekty konkretnego pacjenta, oni
chca to zrobi¢, psujac gen, ktéry by¢ moze nie jest po-
trzebny. Zobaczymy, ktéra metoda okaze sie lepsza.
Podsumowujac naszg rozmowe: mam zaszczyt praco-
wac z Zespotem, ktory wcigz, w zakresie pracy kliniczne]
i naukowej, stara sie zawsze siegac¢ po to, Co najnowsze
lub niepoznane.
Rozmawiat: Pawet Krus
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CHOROBY RZADKIE

Choroby rzadkie
moga byc skuteczniej
diagnozowane i leczone

ROZMOWA Z PROF. MIECZYStAWEM WALCZAKIEM,

KIEROWNIKIEM KLINIKI PEDIATRII, ENDOKRYNOLOGII, DIABETOLOGII,
CHOROB METABOLICZNYCH | KARDIOLOGI WIEKU ROZWOJOWEGO PUM
W SZCZECINIE, PRZEWODNICZACYM ZESPOEU KOORDYNACYINEGO

DS. CHOROB ULTRARZADKICH.

Choroba rzadka: co to wtasciwie oznacza? Jak wiele

jest juz sklasyfikowanych chorob rzadkich?

Choroby rzadkie to choroby wystepujgce z czestoscig
mniejsza niz 5 przypadkéw na 10 tys. 0séb, niezaleznie od
ptci i wieku. W krajach anglosaskich wyréznia sie réwniez
choroby ultrarzadkie - one wystepuja z czestoscig poni-
zej 1 na 50 tys. oséb. Szacuje sie, ze jest ok. 8 tys. choréb
rzadkich, jednak moze by¢ ich zdecydowanie wiecej. Mnigj
wiecej 6-8% populacji moze cierpie¢ na chorobe rzadka;
w Polsce bytoby to ponad 3 min oséb. W ponad 50% przy-
padkéw choroby rzadkie dotycza dzieci, cho¢ coraz cze-
Sciej sg one tez diagnozowane u 0séb dorostych.

Panie Profesorze, jest Pan jednym z tworcow
Narodowego Planu dla Chordb Rzadkich, ktory
udato si¢ uchwalic¢ pod koniec ubiegtego roku, po 12
latach prac. Dlaczego uchwalenie tego planu jest tak
wazne?
Narodowy Plan dla Choréb Rzadkich porzadkuje pewien
tok postepowania w przypadku tych choréb. Obejmuije tyl-
ko aspekty medyczne, niestety nie udato sie dotychczas
objg¢ nim np. aspektéw zwigzanych z edukacjg czy tez po-
mocg socjalng i spoteczng. Mam nadzieje, ze dzieki temu,
ze plan powstat i zostat zatwierdzony, uda sie usprawnic
diagnostyke wielu choréb rzadkich. Przez wiele lat byta to
wrecz gehenna: pacjenci byli kierowani od jednego specja-
listy do drugiego, nie mieli prawidtowego rozpoznania, za-
zwyczaj leczono ich tylko objawowo, a sama choroba byta
bardzo czesto rozpoznawana dopiero w zaawansowanym
stadium. Dlatego szczegdlnie wazna jest poprawa doste-
pu do diagnostyki, zwlaszcza genetycznej, poniewaz nawet
ok. 80% choroéb rzadkich moze by¢ uwarunkowanych ge-
netycznie. Druga kwestia to badania przesiewowe nowo-
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rodkéw. Rodzajéw tych badan jest coraz wiecej, ostatnio
doszto kolejne, w kierunku SMA, czyli rdzeniowego zaniku
miesni. Dzieki badaniom przesiewowym oraz dzieki lepszej
diagnostyce wiele choréb bedzie mogto by¢ rozpoznawa-
nych we wczesnych stadiach.

W przypadku bardzo rzadkich choréb badania diagno-
styczne beda oczywiscie wykonywane tylko w niektérych
osrodkach. W takich przypadkach diagnostykg powinny
zajmowac sie wysokospecjalistyczne centra eksperckie.

Plan zaktada tez powstanie centrow leczenia chorob

rzadkich?
Bardzo istotne jest, zeby powstaty centra diagnostycz-
no-lecznicze. Oczywiscie nie chodzi o to, zeby pacjent za
kazdym razem, gdy musi otrzymac leki, jezdzit do Warsza-
wy, Szczecina czy Poznania z drugiego kranca Polski. Leki
moze otrzymywac w osrodku blisko miejsca zamieszkania,
albo nawet w domu. Najwazniejsze jest to, zeby choroba
zostata szybko i prawidtowo zdiagnozowana oraz zeby jak
najszybciej wdrozy¢ odpowiednie leczenie. PdZniej moze
by¢ ono kontynuowane w poblizu miejsca zamieszkania
chorego.

Jestem przewodniczgcym Zespotu Koordynacyjnego ds.
Choréb Ultrarzadkich; mamy pod opieka, w 12 réznych
programach lekowych, ponad 500 pacjentéw. W naszym
zespole s3 spedjalisci z réznych dziedzin, m.in. z pedia-
trii, choréb wewnetrznych, nefrologii, nefrologii dzieciecej,
neurologii, neurologii dzieciecej, genetyki, pediatrii meta-
bolicznej. Otrzymujemy wnioski o leczenie, na ich podsta-
wie wdrazamy terapie, natomiast jest ona prowadzona jak
najblizej miejsca zamieszkania chorego. Z poszczegdlnych
osrodkow otrzymujemy co pewien czas informacje, jak wy-
gladaja efekty terapii, czy powinna by¢ ona kontynuowana.
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Sadze, ze podobnie powinno to wyglada¢ w innych choro-
bach rzadkich.

Bardzo wazne jest tez powstanie rejestrow choréb
rzadkich: powinnismy wiedzie¢, jak wielu pacjentdw ma
konkretng chorobe; umozliwia to m.in. okreslenie potrzeb
w zakresie diagnozowania i terapii tych osob.

Jak ocenia Pan dostep pacjentow w Polsce

z chorobami rzadkimi i ultrarzadkimi do
nowoczesnego leczenia?
W ostatnim okresie ten dostep bardzo sie poprawit. Co-
raz wiecej chordb rzadkich i ultrarzadkich jest leczonych,
réwniez bardzo drogimi terapiami. To poszerzenie pale-
ty terapeutycznej byto mozliwe dzieki zainteresowaniu tg
problematyka i przychylnosci ze strony Pana Macieja Mit-
kowskiego - Podsekretarza Stanu Ministerstwa Zdrowia.
W ostatnim okresie udato sie wprowadzi¢ m.in. refundacje
leczenia choroby Fabry'ego czy tez profilaktyki ciezkiego,
czesto nawracajgcego obrzeku naczynioruchowego (HAE).
W przypadku chorych, ktérzy majg czeste i ciezkie ata-
ki obrzeku naczynioruchowego, lepigj jest im zapobiegac,
stosujac profilaktyke. To jest bowiem efektywniejsze i lep-
sze dla pacjenta niz kosztowna hospitalizacja.

Powstat tez Fundusz Medyczny, ktéry utatwia dostep
do terapii czesto bardzo drogimi lekami. Mamy nadzieje,
ze dzieki temu pojawi sie mozliwos¢ leczenia coraz wiek-
szej liczby chordb. Oczywiscie nadal sg choroby rzadkie,
w przypadku ktérych pacjenci w Polsce czekajg na leki.
Przyktadem jest miodziericza posta¢ cystynozy nefropa-
tycznej, cukrzyce monogenowe czy rzadka forma feny-
lokotenurii, zwigzana z niedoborem koenzymu tetrahy-
drobiopteryny - BH4. Te mate grupy chorych, dla ktérych
dotychczas stosowane terapie sg nieskuteczne lub mato
skuteczne, powinny by¢ leczone celowanymi preparatami.

f_i\;\ ZAPRENUMERU) BEZPLATNIE

W przypadku wielu choréb rzadkich przysztoscig s3 te-
rapie genowe. Sg one bardzo drogie, jednak dajg szanse
na catkowite wyleczenie albo zahamowanie postepu cho-
roby. Bardzo wazna jest ocena skutecznosci danego leku;
jesli jest skuteczny, to powinna by¢ mozliwos¢ jego stoso-
wania. W przypadku chordéb, ktére nie majg efektywnego
leczenia, srodki powinny by¢ skierowane na poprawe jako-
$ci zycia pacjentéw, np. na rehabilitacje, czy tez wsparcie
finansowe dla rodzin.

Pacjent z chorobq rzadkq bedzie miat specjalny

paszport, w ktorym znajdgq si¢ informacje na temat

jego choroby ?
To jak najbardziej zasadne, trudno jednak, zeby 3 min
0sOb miato takie paszporty. W pierwszej kolejnosci powin-
ny by¢ one wprowadzone w chorobach, gdzie moze by¢
konieczne wdrozenie szybkiego postepowania ratujgce-
go zycie. Wazne, zeby lekarze, ktérzy bedg mieli stycznos¢
z pacjentem, od razu wiedzieli, jak postepowac. Utatwi to
szybkie udzielenie pomocy.

Panie Profesorze, jest Pan specjalistq w dziedzinie

endokrynologii i diabetologii dziecigcej oraz

w dziedzinie pediatrii; jak to si¢ stalo, Ze

zainteresowat si¢ Pan chorobami rzadkimi? Niewielu

specjalistow w Polsce te choroby do niedawna

interesowaty.
Od 2000 r. kieruje pracami zespotu zajmujacego sie lecze-
niem hormonem wzrostu, opracowalismy pierwsze w Pol-
sce standardy diagnostyczno-terapeutyczne dla nisko-
rostych dzieci. Wiekszos¢ chordb, ktorych objawem jest
niskorostos¢, to choroby rzadkie. Zespdt ten funkcjonuje
przy Instytucie ,Pomnik-Centrum Zdrowia Dziecka” w War-
szawie, ktdry od lat jest osrodkiem, gdzie diagnozuje sie i le-
czy wiele chordb rzadkich. Poniewaz mieliSmy bardzo dobre
doswiadczenia z funkcjonowaniem naszego zespotu, czesto
pytano mnie, jakie wprowadzac rozwigzania w innych cho-
robach rzadkich. W ten sposdb wchodzitem na te Sciezke.
Ponadto przez wiele lat organizowatem na terenie Pomo-
rza Zachodniego Polski Rejestr Wrodzonych Wad Rozwo-
jowych, ktéry zainicjowata i koordynuje w skali kraju Pani
prof. Anna Latos-Bielenska. Dodatkowo moja zastepczyni,
Pani prof. Maria Gizewska, jest ekspertem Swiatowej kla-
sy w zakresie fenyloketonurii, jedyng przedstawicielkg Eu-
ropy Srodkowej i Wschodniej, ktéra wspottworzy Swiatowe
standardy leczenia tej choroby. W naszej klinice mamy co-
raz wiecej pacjentéw z chorobami rzadkimi. Dlatego w 2009
r. poproszono mnie, zebym kierowat zespotem zajmujgcym
sie chorobami ultrarzadkimi, a takze o pomoc w opracowa-
niu kolejnych programoéw dla chordb rzadkich. Coraz bar-
dziej wchodzitem wiec na te kolejng sciezke zyciowa. Wiele
z tych chordb jest trudne w diagnozowaniu i leczeniy, cie-
sze sie jednak, ze coraz czesciej réznym grupom pacjentéw
potrafimy coraz lepiej i skuteczniej pomagac.

Rozmawiata: Katarzyna Pinkosz
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Rola organizacji
pacjenckich

W diagnostyce
chorob rzadkich

ROZMOWA ZE STANISLAWEM MACKOWIAKIEM,
PREZESEM KRAJOWEGO FORUM
NA RZECZ TERAPII CHOROB RZADKICH.

Dzis mamy, tak si¢ przynajmniej
wydaje, catkiem sporo roznych
organizacji pacjenckich,
towarzystw, stowarzyszen. Jak
postrzegajq je sami pacjenci, na
ile sq im przydatne?
Zaczne moze tak bardziej ogdlnie,
od omowienia, jaka w ogdle byta ge-
neza takich organizacji. Na poczat-
ku zwykle jest to grupa osob, kto-
re spotykajg sie pod gabinetami
lekarzy, szukajgc pomocy dla swo-
ich chorych dzieci, wymieniajg sie
doswiadczeniami dotyczacymi dia-
gnostyki, leczenia, dostepnosci do
Swiadczen, lekdéw czy rehabilitacji.
Kiedy okazuje sie, ze sami w poje-
dynke nie sg w stanie uzyskac tego,
Cczego potrzebujg ich chore dzie-
Ci, prébuja sie w jakis sposdb zor-
ganizowa¢, aby pomdc sobie wza-
jemnie. Widzg, ze jedyng szansg jest
wspotdziatanie, bo razem mozna
wiecej. To pierwszy krok do podje-
cia decyzji o utworzeniu stowarzy-
szenia. Efektywnos$¢ dziatan takich
organizacji zalezy od determinacji
ich cztonkéw, zaangazowania lide-
row oraz mozliwosci pos$wiecenia
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Czasu na dziatania niezbedne do za-
tatwienia wspdélnych potrzeb. Trze-
ba pamieta¢, ze ci ludzie obcigzeni
sg koniecznoscig opieki nad swoimi
chorymi dzie¢mi, a dodatkowo sta-
tg walka o zapewnianie Swiadczen
medycznych czy lekdéw. Taka orga-
nizacja stara sie zabezpieczy¢ do-
razne potrzeby swoich cztonkdw,
a nastepnie patrzy na cele dtugofa-
lowe. Im bardziej prezna organiza-
Cja, z bogatszym doswiadczeniem,
tym dziatania w wiekszym stopniu
stajg sie systemowe niz dorazne.

Pan tez zaczynat od takiego

»gabinetowego stowarzyszenia’.
Kiedy ok. 30 lat temu u mojej cor-
ki zdiagnozowano fenyloketonurie,
nie byto jeszcze takich mozliwo-
§ci terapeutycznych jak dzis. Prak-
tycznie nie byto zadnych informa-
cji o tej chorobie ani mozliwosci
ich pozyskania. Prosze pamietac,
ze to byt czas bez internetu, tele-
fonéw komorkowych itp. Informa-
cje o chorobie, mozliwosciach le-
czenia czy dostepnosci do lekdéw
zdobywalismy sami, z przypadko-

wych Zrédet (przedruki z tluma-
czen niemieckich i amerykanskich
artykutéw).

W tamtych czasach szanse na
normalny rozwodj chorego dziecka
dawaty wiedza i odpowiednia zasob-
nos¢ portfela rodzicéw. Brak akcep-
tacji na takg nieréwnos¢ w szansach
na normalne leczenie dzieci powo-
dowat ogromnga frustracje u mojej
zony oraz poszukiwanie rozwigzan,
by zmieni¢ te sytuacje. Takg szanse
widzielismy we wspdolnym dziataniu.
Z inicjatywy mojej zony Matgorzaty
utworzyliSmy stowarzyszenie majga-
ce na celu samopomoc dla naszych
chorych dzieci. Na poczatku to byta
grupa 15-osobowa - ,znajomych
spod gabinetu”, bo tyle oséb byto




trzeba do rejestracji stowarzysze-
nia, ale z biegiem czasu, wraz z na-
bieraniem doswiadczenia w dziata-
niach na rzecz naszych dzieci oraz
uczeniem sie mozliwosci wptywu na
rozwigzania systemowe, grupa na-
szych cztonkéw sie rozrastata. Sto-
warzyszenie stale rosto, poniewaz
ciggle byto i jest wiele problemow,
z ktérymi borykajg sie rodzice dzie-
ci chorych. Te problemy nie s3 roz-
wigzywane systemowo, a szanse na
pomoc w tej kwestii rodzice widzg
w stowarzyszeniu.

Nasze Stowarzyszenie Ars Viven-
di, po 22 latach dziatania, liczy obec-
nie ponad 700 cztonkdéw i pomaga
chorym na fenyloketonurie i inne
rzadkie choroby metaboliczne.

Ta liczba cztonkéw wskazuje na
to, ze w dalszym ciggu istnieje wiele
niezaspokojonych potrzeb zaréwno
medycznych, jak i socjalnych tej gru-
py chorych, szczegdlnie chorych na
ultrarzadkie choroby metaboliczne.

Do czego konkretnie sprowadza
si¢ dziatalnosc organizacji
pacjenckich, bo, jak juz Pan
wspomniat, to nie tylko
dziatania dorazne.
Rodzice, ktorzy stysza diagnoze, do-
wiadujg sie, ze ich dziecko jest cho-
re na rzadkg lub ultrarzadka choro-
be, doswiadczajg ogromnej traumy,
sg w szoku. Z reguty sg pozostawie-
ni sami sobie. Najczesciej jest tak,
ze personel medyczny nie ma cza-
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su, by odpowiednio sie nimi zaopie-
kowa¢, wyttumaczy¢, co dalej. My je-
steSmy po to, zeby nie pozostawali
w tej bezsilnosci sami. | niekoniecz-
nie musi to oznacza¢ dostep do
diagnozy, do leku itp. Czasami wy-
starczy dobre stowo, uspokojenie,
przekazanie w odpowiedniej formie
niezbednych informacji i danie na-
dziei na przysztosc.

Naszg rolg jest wiec informowa-
nie, edukowanie, pokazywanie drég
dostepu do nowoczesne] diagnosty-
ki i terapii, a jesli trzeba - wsparcie
i pomoc w zafatwianiu tego dostepu.

Trzeba pamieta¢, ze na opisa-
nych i zdiagnozowanych dotychczas
ponad 8000 chordéb rzadkich lecze-
nie farmakologiczne jest dostepne
jedynie w ok. 5% jednostek choro-
bowych. W pozostatych chorobach
rzadkich nie ma takiej oferty - jest
wytgcznie mozliwos¢ leczenia do-
raznego i rehabilitacji.

Ostatnie trzy lata to wyrazny
wzrost refundacji lekéw dla cho-
rych na choroby rzadkie. Zapewnie-
nia ministra Macieja Mitkowskiego
o0 wysitkach nad szerszym doste-
pem do refundacji lekéw sierocych
napawajga nadziejg. Oczywiscie jest
jeszcze duzo do zrobienia, do nad-
robienia w stosunku do innych kra-
jow, ale jest juz zdecydowanie lepiej.

W ostatnich latach bardzo zwiek-
szyt sie poziom wiedzy dotyczacej
choréb rzadkich i mysle, ze my, or-
ganizacje pacjenckie, mamy w tym
niematy udziat. Kampanie eduka-
cyjne, informowanie o obecnosci
w spoteczenstwie chorych na cho-
roby rzadkie przyczyniajg sie do
poznawania problemdéw tych oséb
i inicjowania dziatan zmierzajacych
do ich rozwigzania.

W ostatnim roku naszym ogrom-
nym sukcesem byto przyjecie przez
rzad Planu dla Choréb Rzadkich. To
dokument, ktérego wdrozenie da
szanse na zapewnienie komplekso-
wej opieki dla chorych na choroby
rzadkie. Widzac zmiany zachodzace
w ciggu ostatnich lat, jestem dobrej
mysli.

Rozmawiata: Bozena Stasiak
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/naczenie

badan genetycznych
w diagnostyce
chorob rzadkich

PROF. DR HAB. N. MED. ANNA LATOS-BIELENSKA,

SPECJALISTKA GENETYKI KLINICZNE] ORAZ LABORATORYINEJ GENETYKI
MEDYCZNEJ, KIEROWNIK KATEDRY | ZAKEADU GENETYKI MEDYCZNE]
UNIWERSYTETU MEDYCZNEGO W POZNANIU, KONSULTANT KRAJOWY
W DZIEDZINIE GENETYKI KLINICZNEJ, CZLEONEK ZESPOtU

DS. NARODOWEGO PLANU DLA CHOROB RZADKICH.

Choroby rzadkie to bardzo rzadko wystepujqce schorzenia uwarunkowane najczesciej
genetycznie. Charakteryzujq si¢ réznorodnosciq kliniczng, majq przewlekly i cigZki przebieg.
Dotychczas wykryto 6-8 tysiecy rzadkich chordb. Cierpi na nie od 6% do 8% populacji.

7z 80% chordéb rzadkich to choroby gene-
Atyczne, dlatego to wiasnie diagnostyka ge-

netyczna jest najwazniejsza dla ustalenia
rozpoznania. Metody diagnostyki genetycznej
tych chordb sg oparte na wielkoskalowych bada-
niach genomowych, takich jak poréwnawcza hy-
brydyzacja genomowa do mikromacierzy (aCGH)
oraz sekwencjonowanie nastepnej generacji
(NGS) - panele celowane NGS oraz WES (sekwen-
cjonowanie eksomu). W Polsce metody te sg do-
stepne, ale nie ma ich jeszcze na liscie badan re-
fundowanych. Ma to sie wkrétce zmienic. Przede
wszystkim diagnostyka genetyczna chorob rzad-
kich ma by¢ u dzieci w wieku 0-18 lat finansowa-
na z Funduszu Medycznego. Obecnie trwa ocena
tych nowych procedur diagnostyki genetycznej
przez AOTMIT. Metoda aCGH jest w powszech-
nym uzyciu w Europie i na Swiecie od ponad 15
lat, a NGS od ponad 10 lat. Bardzo szybko bada-
nia te staty sie ztotym standardem w diagnostyce
chordb rzadkich, szczegdlnie kiedy sie okazato,
ze ich zastosowanie obniza koszt opieki medycz-
nej u chorych na choroby rzadkie. Kiedy aCGH
i NGS sa niedostepne, diagnostyka chorob rzad-
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kich odbywa sie z zastosowaniem innych badan,
zwtaszcza obrazowych i laboratoryjnych, zwykle
w pofagczeniu z powtarzajgcymi sie hospitaliza-
cjami diagnostycznymi. Taka uporczywa diagno-
styka, bez badan genetycznych, rzadko przyno-
si ustalenie rozpoznania przyczynowego, a jest
ogromnie kosztochtonna. Odpowiednio wczesnie
przeprowadzona diagnostyka genetyczna znacz-
nie skraca Sciezke diagnostyczng, przyczyniajac
sie wydatnie do ograniczenia kosztéw opieki me-
dycznej.

Nalezy podkresli¢, ze diagnostyka genetyczna
z zastosowaniem wysokoprzepustowych badan
genomowych powinna by¢ w chorobach rzadkich
podejmowana odpowiednio wczes$nie. Bedzie to
jednak wymagato przestawienia sie mentalnego
lekarza. Widzimy, ze nawet wybitni klinicy$ci wpa-
dajg w putapke prowadzenia uporczywe] diagno-
styki niegenetycznej, a badania genetyczne trak-
tujg jako ostatecznos¢ lub zaledwie potwierdzenie
rozpoznania Kklinicznego. Dlatego w przypadku
choréb rzadkich o podtozu genetycznym wazne sg
konsylia u udziatem genetykdéw klinicznych i bio-
technologdw, zeby moment wykonania badan ge-
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netycznych, jak réwniez rodzaj badania
byty dobrane witasciwe. Jestem przeko-
nana, ze bardzo szybko zostanie doce-
nione to, ze w diagnostyce genetycznej
choréb rzadkich analiza prowadzi nie
tylko od fenotypu do genotypu, ale tak-
ze od genotypu do fenotypu.

Zmiana diagnostyki genetycznej wy-
maga takze przyjecia ustawy o testach
genetycznych. Ustawa ta dotyczy jakosci
diagnostyki genetycznej, okresla m.in.
kwalifikacje zawodowe oséb wykonujg-
cych testy genetyczne i stawia wymog
objecia pacjenta i jego rodziny porad-
nictwem genetycznym.

Postep w diagnostyce genetycznej
wymaga pilnego przygotowania kadr.
Czynnych zawodowo specjalistéw ge-
netyki klinicznej jest w Polsce zaledwie
142. Jednak jest wsrdd nich wielu samo-
dzielnych pracownikéw nauki i nauczy-
cieli akademickich, dla ktérych praca
kliniczna stanowi tylko cze$¢ ich zawo-
dowego zajecia, zatem w przeliczeniu
na petne etaty kliniczne liczba ta jest
znacznie mniejsza. Ponadto ok. jednej
czwartej lekarzy specjalistow genety-
ki klinicznej jest w wieku emerytalnym
i okotoemerytalnym i wkrétce znacznie
ograniczy dziatalnos¢ kliniczng, a nowo
wyksztatceni specjalisci nie uzupetnia
tych brakéw. W sesji jesiennej 2021 r.
do egzaminu specjalizacyjnego z gene-
tyki klinicznej przystapit zaledwie jeden
lekarz. Podobnie trudna sytuacja ka-
drowa dotyczy laboratoriéw diagnosty-
ki genetycznej. W Polsce specjalistéw
laboratoryjnej genetyki medycznej jest
ok. 250, a potrzeba ich znacznie wiecej,
zwtaszcza rekrutujgcych sie z absolwen-
tow biotechnologii medycznej, ktorzy
majg na studiach zajecia z diagnostyki
genetycznej metodami aCGH i NGS.

Genetycy kliniczni i laboratoryjni ge-
netycy medyczni przygotowujg pod
patronatem Zarzadu Polskiego Towa-
rzystwa Genetyki Cztowieka i zespo-
tu konsultanta krajowego rekomenda-
cje dotyczace diagnostyki genetycznej
okreslonych grup chordéb, a nawet po-
szczegélnych choréb rzadkich. Reko-
mendacje te ukazg sie w 2022 r. i beda
wielkg pomocg w korzystaniu z nowo-
czesnej diagnostyki genetycznej.
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W chorobie Pompego
wyzwaniem jest duze
zroznicowanie fenotypu

ROZMOWA Z PROF. DR HAB. N. MED. ANNA
KOSTERA-PRUSZCZYK, KIEROWNIK KATEDRY I KLINIKI
NEUROLOGI UNIWERSYTECKIEGO CENTRUM KLINICZNEGO
WARSZAWSKIEGO UNIWERSYTETU MEDYCZNEGO.

Czym charakteryzuje si¢ choroba Pompego?
Podobnie jak w przypadku wielu innych
rzadkich chorob, juz sama jej definicja brzmi
bardzo skomplikowanie i groznie — ,Choroba
spichrzeniowa glikogenu typu II, GSD II,
dziedziczona autosomalnie recesywnie,
powodowana przez mutacje genu kwasnej alfa-
glukozydazy, GAA, kodujgcego maltaze kwasowq.
Niedobor GAA prowadzi do gromadzenia si¢
glikogenu w tkankach organizmu, zwlaszcza
w migsniach szkieletowych i serca’.
Choroba Pompego, czyli glikogenoza typu 2, jest rzad-
ka miopatig metaboliczng, spowodowang uwarunkowa-
nym genetycznie niedoborem enzymu kwasnej maltazy.
Ze wzgledu na sposob dziedziczenia autosomalnie rece-
sywny moze chorowac kilkoro rodzenstwa. Objawy wyni-
kajg z postepujgcego niedowtadu miesni szkieletowych,
oddechowych, a w postaci niemowlecej takze z ciezkiej
kardiomiopatii.

Dlaczego tak trudne jest jej rozpoznanie?
Z pewnosciq najbardziej istotnym czynnikiem jest
rzadkos¢ jej wystepowania, ale chyba nie tylko ?
Lekarzom, ktorzy nigdy nie mieli z nig do czynienia,
nielatwo przychodzi ocenié, co wlasciwie dolega
pacjentowi. Ile czasu moze ming¢, zanim choroba
zostanie prawidtowo zdiagnozowana ? To juz pewne
nie miesigce, ale cale lata...
Przebieg choroby, szczegdlnie postaci péznej, w ktorej
pierwsze objawy wystepujg u dzieci lub oséb dorostych,
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jest bardzo niecharakterystyczny. Pacjenci zgtaszajg sie
do lekarzy z powodu zaburzen chodu, postepujgce-
go ostabienia konczyn dolnych i gérnych, powodujace-
g0 najpierw np. trudnosci z wchodzeniem po schodach.
Czasem pierwsze objawy zwigzane sg z powoli postepu-
jacg przewlektg niewydolnoscig oddechowg, dusznoscig,
ktéra bardzo charakterystycznie nasila sie w pozycji le-
73cej. Z reguly nieznacznie podwyzszone sg wartosci ki-
nazy kreatynowej w surowicy (CKemia). Aktywnos$¢ CK
moze przekraczac¢ ok. 10-15 razy gérng granice normy.
Zdarza sie rowniez, ze jedyng nieprawidtowoscia jest
przypadkowo stwierdzona CKemia. Dane z wielu krajow
europejskich wskazujg, ze czas do rozpoznania w poz-
nej postaci choroby Pompego siega¢ moze nawet 12 lat,
a w dramatycznie szybko postepujacej postaci niemow-
lecej wynosi ok. 3 miesiecy.

Czy wielu pacjentow pozostaje nierozpoznanych ?
Rzadkosc wystepowania choroby Pompego,
zmienny charakter i poczqtek objawow oraz
nakladanie si¢ oznak i objawow z innymi
schorzeniami moZze przyczyniac sig do tego, ze
spora czgsc chorych jest niezdiagnozowana lub
zdiagnozowana nieprawidtowo.
Nie mamy polskich danych epidemiologicznych, jednak
proby odniesienia wspoétczynnikow zapadalnosci i cho-
robowosci z innych krajow wskazuja, ze jeszcze wielu
pacjentéw z tg choroba w Polsce pozostaje bez rozpo-
znania. Wedtug amerykanskich danych z badan prze-

siewowych noworodkdw, przeprowadzonych w Pensyl- »
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» wanii, czestos¢ postaci niemowlecej to 1:265 570, za$
postaci péznej - 1:17 134. S jednak znaczace réznice
pomiedzy populacjami. Uwaza sie, ze choroba wyste-
puje ogdlnie z czestoscig 1: 40 000-57 000 zywych uro-
dzen.

Przeprowadzone w mojej klinice przez dr Aleksandre
Jastrzebska badanie pokazato, ze aktywne badanie prze-
siewowe oceniajgce aktywnos¢ kwasnej maltazy wsréd
chorych prezentujgcych niedowtad czy CKmie pozwala
na rozpoznanie choroby Pompego u 3% pacjentéw z tej
grupy. Podobne wyniki uzyskano m.in. w populacji nie-
mieckiej i brytyjskiej, potwierdzajac, jak wielkim wyzwa-
niem diagnostycznym jest ta miopatia.

Jak leczy sie te chorobe, kiedy lekarz nie ma
watpliwosci, Ze to jest wtasnie choroba Pompego?
Bo, o ile juz taka diagnoza zostanie wzigta pod
uwage, dalej powinno by¢ prosciej: zmierzenie
stezenia i aktywnosci enzymu kwasnej alfa-
glukozydazy z kropli krwii w przypadku
podejrzenia obnizonej aktywnosci enzymu —
badania genetyczne. I leczenie.
W przypadku choroby Pompego mozliwe jest leczenie
farmakologiczne, enzymatyczna terapia zastepcza. Po-
prawia ona sprawno$¢ ruchowg i zatrzymuje narasta-
nie niewydolnos$ci oddechowej. Jak we wszystkich poste-
pujacych chorobach miesni, bardzo wazny jest stopien
zaawansowania choroby w chwili rozpoznania i rozpo-
czecia leczenia. Dlatego tak istotne jest uwzglednianie
choroby Pompego w diagnostyce rdznicowej choréb
miesni i mozliwie wczesne rozpoznanie. Wiekszos¢ cho-
rych wymaga takze systematycznej rehabilitacji rucho-
wej, a w przypadku niewydolnosci oddechowej - respi-
ratoroterapii w warunkach domowych.

Jak wyglada Zycie chorych i ich rodzin?

Kazda przewlekta postepujgca choroba miesni, powo-
dujgca niepetnosprawnos¢ ruchowg, przewlekia nie-
wydolnos¢ oddechowg, w istotny sposdb pogarsza
funkcjonowanie chorego. Mimo to znakomita wiek-
szo$¢ naszych pacjentéw z pdzng postacig choroby
Pompego uczy sie, pracuje, ma rodziny. Cho¢ oczy-
wiscie pogarsza sie ich jako$¢ zycia. Natomiast prze-
bieg postaci niemowlecej jest bez leczenia dramatycz-
nie szybki.

Czy sytuacje zmienilyby — i na ile - badania

przesiewowe noworodkow ? Zwtaszcza

w chorobach rzadkich takie badania sq

optymalnym podejsciem do wczesnej

diagnostyki, monitorowania i leczenia.
To bardzo ciekawe pytanie. W chorobie Pompego wy-
zwaniem jest duze zréznicowanie fenotypu - od bar-
dzo ciezkiej postaci niemowlecej po posta¢ pdzng
z objawami rozwijajgcymi sie dopiero u dorostych. Ba-
dania przesiewowe noworodkéw sg dwuetapowe, za-
czyna sie od oceny aktywnosci enzymatycznej kwasnej
maltazy we krwi, pobranej na bibute do badan prze-
siewowych. W razie stwierdzenia obnizonych wartosci
kolejnym krokiem jest badanie genetyczne. Mamy co-
raz wiecej wynikéw badan pilotazowych z wielu kra-
jow, ktore wskazujg, ze pozwala to wiarygodnie ziden-
tyfikowac zaréwno noworodki z postacig niemowleca,
jak i te, u ktorych genotyp i resztkowa aktywnosc en-
zymu wskazujg na posta¢ pdézng. Bardzo obiecuja-
ce sg publikacje wskazujgce na wysokg skutecznos¢
wczesnej terapii u dzieci z postacig niemowleca, zi-
dentyfikowanych w przesiewie noworodkowym.

Rozmawiata: Bozena Stasiak
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W medycynie warunkiem wtasciwej opie-
ki medycznej jest ustalenie rozpozna-
nia. Nie inaczej jest w przypadku choréb
rzadkich. Rozpoznanie choroby rzadkie;
jest jednak trudne. Do tej pory sklasyfi-
kowano 6-8 tysiecy chorob, kazdego roku
opisuje sie ok. 50 nowych chordéb rzad-
kich, czyli srednio co tydzien odkrywana
jest nowa. Choroby rzadkie cechuje wiel-

ka réznorodnos¢ kliniczna, spotyka sie
z nimi lekarz kazdej specjalizacji, szcze-
gblnie specjalnosci pediatrycznych.

Przyjecie w 2021 r. Planu dla Cho-
rob Rzadkich, w ktérym jednym z obsza-
row jest wiasnie poprawa diagnostyki ge-
netycznej, zaczyna w widoczny sposéb
zmienia¢ sytuacje chorych na choroby
rzadkie.



ROZMOWA Z PROF. ZBIGNIEWEM
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Choroba Stilla - jedna
choroba o wielu twarzach?

Kiedy George Frederic Still, angielski pediatra,

w ubiegltym wieku opisat mtodziencze idiopatyczne

zapalenie stawow i jego postac (wystepujqcq u dzieci

i dorostych) nazwangq pozniej jego nazwiskiem,

zapewne nie przypuszczal, ze w czasach nam

wspotczesnych to schorzenie nadal bedzie sprawiato

tyle problemow diagnostycznych. Coz to jest za

choroba: jedna o wielu twarzach czy moze — dwie

choroby?
To istotnie dos$¢ dziwne schorzenie. Najogdlniej je
opisujac, mtodziencze idiopatyczne zapalenie stawdw
(MIZS) to choroba autoimmunizacyjna o kilku katego-
riach klinicznych. Jedna z kategorii klinicznych to postac
uktadowa (U-MIZS) - posta¢ miodziericza choroby Stil-
la, u dorostych choroba Stilla. Jest to schorzenie o od-
miennej etiopatogenezie, ma podtoze autozapalne, czyli
zaburzenie wrodzonego systemu odpornosci, a nie na-
bytego, jak w wiekszosci chordb autoimmunizacyjnych
Posta¢ mtodziencza zwykle zaczyna sie przed 16. r.z,
ale moze pojawiac sie na kazdym etapie wieku rozwojo-
wego, tak wiec moga chorowac i nastolatkowie, i dzieci
juz w pierwszym roku zycia. Druga posta¢ dotyczy doro-
stych. Cho¢ obie postacie sg rza dkie, to jednak ta druga
(dorostych) wystepuje rzadziej, u ok. 1-10 0séb na jeden
milion populacji w roku.
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Obie postacie charakteryzujg sie okresami zaostrzen
i remisji oraz podobnymi objawami, chociaz wystepu-
ja miedzy nimi takze réznice. W dzieciecej to gtéwnie
bole i obrzek stawdw, ograniczenia ruchomosci, przy-
kurcze miesniowe, zanik miesni, co prowadzi do niepet-
nosprawnosci. W postaci dorostej gama objawow jest
szersza, co ma wptyw na diagnostyke, ktéra jest trud-
niejsza.

Choroba Stilla: tak w skrocie okresla sig postac¢

doroslq. Jakie objawy mogq na nig wskazywac? Jak

sie jg rozpoznaje?
Nietatwo. Zwykle diagnostyka polega na wykluczeniu in-
nych schorzen o podobnym przebiegu, takich jak np. to-
czen rumieniowaty ukfadowy, reumatoidalne zapalenie
stawdw, zapalenie naczyn czy posocznica, ale takze pro-
cesy nowotworowe, gtéwnie biataczki i chtoniaki. Pomoc-
ne sg badania krwi - morfologia, stezenie ferrytyny, CRP,
aktywnos¢ AIAT, AspAT i inne. Zasadniczo wyrézniamy
cztery podstawowe objawy. To wysoka gorgczka, ktéra
nierzadko poczatkowo jest jedynym objawem, pojawia-
jaca sie gtownie wieczorem lub dwa razy na dobe, pod-
czas gdy w pozostatym czasie temperatura jest normal-
na. Bole stawdw, nasilajgce sie w trakcie gorgczki. Zajete

sg przede wszystkim stawy nadgarstkowe, skokowe, tok- »
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» ciowe, barkowe, biodrowe. To réwniez wysypka, kolo-

ru tososiowego, o charakterze plamek, grudek, rzadko
swedzaca, gtéwnie na tutowiu, udach, ramionach, nie-
kiedy na twarzy. Wysypka zwykle towarzyszy narastaniu
gorgczki, moze jg prowokowac ciepto lub podraznienie
skory. Wreszcie, zapalenie stawdw lub czesciej bdle sta-
wow, obejmujace jednoczesdnie kilka z nich. A i to jesz-
cze nie wszystko.

A przeciez to juz tak duzo!

Dodatkowo moga pojawiac sie bdl lub zapalenie gardta,
powiekszenie weztéw chtonnych, watroby, sledziony,
bole w nadbrzuszu. Mogg wystapi¢ takze objawy wysie-
kéw do jam surowiczych, optucnej, osierdzia i otrzewnej
- i mamy pacjenta w ciezkim stanie ogdlnym. Oczywi-
Scie, jesli wiekszos¢ z tych objawdw wystepuje réwno-
czesnie, tym trudniejsze jest rozpoznanie. Poza tym ta
choroba moze przebiega¢ na trzy rézne sposoby: jako
jeden epizod w zyciu, ktéry moze (ale nie musi) po-
wrdéci¢, jako nawracajace epizody, kiedy choroba wra-
ca rzutami, w réznych odstepstwach czasu i jako postac
przewlekia, gdy objawy sg obecne przez caty czas od
momentu zachorowania.

Zapewne, jak w przypadku wielu innych chorob

rzadkich, i tu niejasne sq przyczyny ? Jaka moze by¢

rola dziedziczenia, genow?
Nie zostato to jeszcze wyjasnione, ale chyba te czynni-
ki raczej nie majg znaczenia. Mamy przykfady blizniat,
z ktérych jedno jest chore, drugie nie. Albo u jedne-
go zdiagnozowano mtodziencze idiopatyczne zapalenie
stawdw w 3. 1.z, a u drugiego objawy pojawity sie dopie-
ro w wieku nastoletnim.

Najprawdopodobniej przyczyng tzw. spustowg moga
by¢ przebyte infekcje wirusowe, np. wirusy rézyczki,
Swinki, Epsteina-Barr, grypy i paragrypy, wirusy z grupy
coxsackie, opryszczki, HBV i HCV.

Jaki wobec tego moze byc, a pewnie tak jest, zwiqzek
miedzy chorobq Stillaa COVID-19 ? Bo w obu
przyczyngq sq wirusy, w dodatku zbliZone do siebie.

I zapewne nie bez znaczenia jest fakt, Ze jeden z lekow
zalecanych w terapii choroby Stilla, anakinra,

pod koniec ubiegtego roku zostat przez Europejskq
Agencje Lekow zarejestrowany wlasnie do leczenia
COVID-19. Badania wykazaly, ze wczesne wlgczenie
tego leku do terapii pacjentow hospitalizowanych

z umiarkowanym lub cigzkim zapaleniem ptuc
towarzyszqcym COVID-19 zmniejsza ryzyko

innych cigzkich powiktan i zgonu o ponad 50%,

a odsetek pacjentow, u ktorych uzyskano petny
powrdt do zdrowia, zwigksza od ok. 30 do 50%,

z szybkim i prawie catkowitym ustgpieniem objawow
klinicznych.
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Tutaj mamy wrecz niezwykle aktualny, prawdopodobny
mechanizm ogdlnoustrojowej reakcji na przebytg infek-
cje lub jedynie na kontakt z patogenem, w tym wypad-
ku z koronawirusem. Reakcja uktadu immunologiczne-
g0 po kontakcie z wirusem wywotuje nasilony, bardzo
gwattowny proces zapalny, nazywany burzg cytokinowg,
czyli ogromnga nadprodukcjg i wyrzutem do krwiobiegu
cytokin prozapalnych, w zwigzku z tym mamy burzliwy
ogoélnoustrojowy proces zapalny, podobnie jak w choro-
bie Stilla. Zeby jeszcze nieco rozwing¢ problem: moze-
my mie¢ dodatkowo bardzo ciezkie powiktanie choroby,
zagrazajgce zyciu pacjenta w postaci zespotu aktywacji
makrofagéw (MAS); po infekcji COVID-19 mamy podob-
ny zespot MIS-C (PIMS-TS)

Jak leczy sie¢ chorobe Stilla?
W duzej mierze terapia zalezy od objawdw. Coraz cze-
$ciej siegamy po nowoczesne leki immunosupresyjne.
To wspomniana juz anakinra lub inne inhibitory inter-
leukiny 1 (IL-1). Interleukina 1 jest silng cytoking pro-
zapalna, wytwarzang na wczesnym etapie procesu za-
palnego. Poniewaz receptor IL-1 jest obecny na wielu
roznych typach komdrek, dziatania IL-1 s3 szerokie
i zréznicowane. Dlatego jest ona tak wazna w walce
np. z infekcjami, ale tez, z drugiej strony, moze przy-
czynia¢ sie do réznych choréb zapalnych, jak choro-
ba Stilla.

W leczeniu stosowane sg tez glikokortykosteroidy
(GKS), one jednak powodujg wiele dziatan niepozada-
nych.

Jacy pacjenci z choroba Stilla najbardziej zyskaliby
na terapii anakinrq? Czy jest ona juz dostgpna dla
polskich chorych?

Anakinra jest dostepna tylko dla waskiej grupy cho-
rych w programie lekowym B.86 NFZ, niestety w tych
ramach nie miesci sie choroba Stilla. Obraz kliniczny
choroby Stilla jest bardzo ztozony, rozpoznanie nie jest
tatwe, dodatkowo brak dostepnosci najbardziej odpo-
wiedniego leczenia stanowi powazny problem. W ra-
mach programu B.33 NFZ istnieje mozliwos$¢ leczenia
choroby Stilla dostepnym (na szczescie) inhibitorem
IL-6, lecz to nie jest wystarczajacy orez do leczenia tak
ciezkiej jednostki chorobowej. GKS u czesci pacjentow
stanowig w miare skuteczng terapie, ale tylko na pe-
wien czas. W razie nawrotéw konieczne jest szybkie
zastosowanie celowanego leczenia - tutaj pierwsza li-
nia to inhibitory IL-1 oraz IL-6. Dostepne sg rézne leki
z grupy IL-1, skrétowo krétko- i dtugodziatajgce. Ak-
tualnie trwajg prace nad dopuszczeniem do leczenia
w chorobie Stilla blokeréw IL-1. Mam nadzieje, ze nie-
bawem bedziemy cieszy¢ sie z dostepnosci wiasciwej,
dtugo wyczekiwanej opcji terapeutyczne;.

Rozmawiata: Bozena Stasiak
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Sytuacja pacjentow
z chorobami autozapalnymi
od kilku lat zaczeta sie poprawiac

Choroby autozapalne to stosunkowo nowa grupa

chorob?
Nalezg one do grupy chordb rzadkich, w tym w czesci
do ultrarzadkich i istotnie zostaty zdefiniowane i wyod-
rebnione dopiero 20 lat temu. W tym czasie zaréwno na
Swiecie, jak i w Polsce wzrosta swiadomos¢ dotyczaca ich
wystepowania, jednak dla wiekszosci lekarzy, w tym spe-
cjalistéw, nadal pozostajg ogromnym wyzwaniem.

Zwykle majg bardzo nieswoiste objawy, jak np. goracz-
ka czy pokrzywka, co powoduje, ze czesto stojg na samym
koncu Sciezki diagnostycznej. W praktyce pacjenci trafiajg
do réznych specjalistéw, zanim zostang prawidtowo zdia-
gnozowani, co wydfuza czas do rozpoznania.

Choroby autozapalne najczesciej s3 rozpoznawa-
ne u dzieci, ale moga takze ujawniac sie w wieku doro-
stym. Wazne, by byly elementem diagnostyki réznico-
wej, nie tylko w pediatrii. Choroby te czesto przebiegaja
W postaci zaostrzen i samoistnych remisji, u czesci oséb
przechodzg w posta¢ przewlekiy. Wiekszo$¢ chordb
rzadkich, w tym réwniez autozapalnych, ma podtoze ge-
netyczne.

W jakim stopniu na czestos¢ wystepowania chorob

rzadkich ma wplyw potozenie geograficzne?
Epidemiologia choréb autozapalnych nie jest dobrze
poznana i rézni sie w zaleznosci od schorzenia. Rozpo-
wszechnienie czesci z nich istotnie jest zalezne od pocho-
dzenia etnicznego. | tak np. FMF, czyli rodzinna goracz-
ka srédziemnomorska, jest bardziej charakterystyczna
dla panstw basenu Morza Srédziemnego. Brak jednak
doktadnych baz, zbierajgcych dane w sposéb komplet-
ny, gdyz pomimo miedzynarodowych rejestréw, groma-
dzacych czesciowe dane o pacjentach, wcigz wielu z nich
nie jest do nich wpisywanych. Dla czesci schorzen z gru-
py autozapalnych czestos¢ wystepowania waha sie od 1
do 5 pacjentéw na 1 min mieszkancow. Takie wystepo-
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wanie sprawia, ze faktycznie méwimy o schorzeniach ult-
rarzadkich.

Specjalisci zajmujqcy si¢ chorobami rzadkimi, w tym

autozapalnymi, podkreslajq, Ze chociaz w wielu

z nich polscy pacjenci wcigz majq utrudniony

dostep do leczenia, to jednak sporo si¢ zmienito na

przestrzeni ostatnich lat.
Od kilku lat sytuacja pacjentéw z chorobami autozapalny-
mi istotnie sie zmienia. Do 2017 r. pacjenci nie mieli doste-
pu do nowoczesnych opcji terapeutycznych, przetomem
stato sie wprowadzenie programu lekowego przeznaczo-
nego wiasnie dla nich. Dodatkowo pozytywng zmiang byfo
rozszerzenie programu o mozliwos¢ leczenia szerszego
zakresu schorzen od 2021 r. Dzieki tej decyzji zapewniono
terapie kolejnej grupie pacjentow.

Obecnie w ramach programu lekowego istnieje dostep
do terapii lekiem immunosupresyjnym, bedgcym antagoni-
stg ludzkich receptoréw interleukiny 1 (IL-1), anakinrg. Le-
czenie polega na wykonywaniu codziennych iniekgji, z uwagi
na krotki czas dziatania leku. Dowiedziono, ze lek ten wyka-
zuje skutecznos¢ i moze by¢ stosowany w wielu innych cho-
robach autozapalnych, takich jak np. CAPS, FMF. Przez te
jednostki chorobowe mozna wykaza¢ plejotropowe dziata-
nie anakinry na rézne aspekty uktadu immunologicznego.
Benefitem krétkiego czasu dziatania jest mozliwos¢ weryfi-
kacji, czy blokada IL-1 bedzie u pacjenta skuteczna.

W Europie zarejestrowany jest i dostepny w wielu kra-
jach inny lek, bedgcy w petni ludzkim przeciwciatem mo-
noklonalnym, blokujgcym selektywnie IL-18.

Oba leki majg zastosowanie i powinny by¢ dostepne,
zwiaszcza wobec faktu, ze choroby autozapalne sg prze-
wlekte, a zatem stosowane rozwigzania musza uwzgled-
niac¢ koniecznos¢ ich stosowania przez dtugi czas, niejed-
nokrotnie do konca zycia.

Rozmawiata: Bozena Stasiak
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Mozna zapobiec obrzekom
zagrazajacym zyciu

Wrodzony obrzegk naczynioruchowy (HAE). Czym
jest ta choroba, z jakimi wyzwaniami wiqze si¢ dla
pacjenta?

HAE to schorzenie, w ktérym dochodzi do obrzekdéw
skory i bton sluzowych. Wynika to z defektu genetycz-
nego, ktéry powoduje, ze organizm albo nie produku-
je biatka o nazwie C1-inhibitor, albo wytwarza jego nie-
aktywnga forme. Prowadzi to do miejscowego wzrostu
stezenia bradykininy, a w konsekwencji do masywnych,
bolesnych obrzekdéw. Najwiekszy problem stanowig na-
pady dotyczgce bton sluzowych, gdyz moga objg¢ oko-
lice gardta, krtani, a w tych miejscach nawet niewielki
obrzek to zagrozenie zycia. Niestety, pomimo coraz lep-
szej opieki, praktycznie co roku ginie jeden z naszych
pacjentéow z powodu uduszenia wywotanego obrzekiem
w tej okolicy. Bardzo grozne s3 tez obrzeki w obrebie
jamy brzusznej prowadzgce do podniedroznosci lub
niedroznosci jelit, z mozliwoscig rozwiniecia sie wstrzg-
su. Takim napadom towarzyszg ogromne dolegliwosci
bélowe ze strony jamy brzusznej, wzdecia, nudnosci
i wymioty. Taki stan czesto wymaga udzielenia natych-
miastowej pomocy.

Jak wyglada leczenie? I czy jest ono w tej chwili

dostepne dla pacjentow ?

Do niedawna mieliSmy w Polsce mozliwo$¢ wytgcznie le-
czenia doraznego, stosowanego w momencie pojawie-
nia sie napadu. To terapie z dwdch grup: pierwsza pole-
ga na podawaniu lekéw suplementujgcych C1-inhibitor
(pochodzenia osoczopochodnego albo preparat rekom-
binowany, ktéry w Polsce obecnie jest nierefundowany).
Druga grupa lekow to blokery receptora typu 2 dla bra-
dykininy.

Inng formga leczenia jest przewlekta terapia profi-

laktyczna, dostepna w Polsce od 1 wrzes$nia 2021 r.
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w ramach programu lekowego dla wybranych, najcie-
zej chorujgcych pacjentéw. W przypadku postepowania
profilaktycznego nie leczymy obrzeku, kiedy juz sie po-
jawi, tylko mu zapobiegamy. Takie podej$cie mozna po-
réownac do stosowanego w przypadku innych schorzen
genetycznych - np. w hemofilii zalezy nam na tym, by nie
tyle leczy¢ krwotoki, ile im zapobiega¢. Nowy lek nalezy
do inhibitorow aktywnej kalikreiny. Do jej nadmiernego
wytwarzania dochodzi pod wptywem niedoboru C1-in-
hibitora, a to skutkuje miejscowym wzrostem stezenia
bradykininy i pojawieniem sie obrzeku. Lek podawany
jest podskornie co dwa tygodnie. U poddawanych tera-
pii pacjentdw czesto juz po jego pierwszej dawce obrze-
ki catkowicie ustepuja.

U jakich pacjentow leczenie profilaktyczne jest

konieczne?
Choroba ma przebieg niezwykle heterogenny. Sg pa-
cjenci, ktérzy majg jedynie niewielkie objawy, a do
obrzeku dochodzi u nich raz na kilka lat. U innych na-
pady wystepujg bardzo czesto, nawet kilka razy w tygo-
dniu. Obrzek utrzymuje sie 3-5 dni, dlatego taki pacjent
niemal przez caty czas ma dolegliwosci uniemozliwiajgce
normalne funkcjonowanie.

Dostepny w Polsce w ramach programu lekowe-
go preparat do profilaktyki dtugoterminowej moze by¢
stosowany wytgcznie u pacjentdw, ktérzy majg ciezkie
obrzeki. Oznacza to, ze napady obejmujg okolice jamy
brzusznej, gardfa lub krtani i wymagaja doraznego po-
dania leku. Pacjent musi mie¢ przynajmniej 12 takich
obrzekdéw w ciggu 6 miesiecy, zeby zostat zakwalifikowa-
ny do tej terapii.

Cieszy fakt, Ze leczenie jest dostgpne. Jednak Zeby
zostac zakwalifikowanym do programu, trzeba



miec¢ w ciggu pol roku az 12 takich obrzgkow, ktore
wlasciwie zagrazajq Zyciu?
Tak, 12 obrzekdw w ciggu 6 miesiecy. To bardzo duzo.
Wstepne dane Ministerstwa Zdrowia wskazywaty, ze ta-
kich chorych jest w Polsce ok. 50, sposrdod 460, u kto-
rych zdiagnozowano HAE.

Pacjenci mogq miec cigzki obrzek zagrazajqcy

Zyciu raz na dwa tygodnie?
S3 pacjenci, ktérzy majg ciezkie napady nawet czesciej.
Jestem w zespole koordynujgcym, ktéry przeprowa-
dza ostateczng kwalifikacje chorych do tej nowocze-
snej terapii. W dostarczonych wnioskach u niektérych
z nich liczba napaddéw potrafi przekracza¢ 40 w ciggu
pot roku.

Pojawienie si¢ obrzgku mozna przewidziec¢?

S3 sytuacje, ktére sprzyjajg napadom obrzeku, np. duzy
stres, zarowno fizyczny, jak i psychiczny, duzy wysitek fi-
zyczny, oziebienie dfoni czy stép, ale takze zwykte prze-
ziebienie. Jednak w wiekszosci przypadkéw pojawienie
sie obrzeku jest nieprzewidywalne i pacjent nie wie, kie-
dy nastapi atak. Zdarza sie, ze zasypia, a w nocy wybu-
dza go nagta dusznos¢, bo doszto do obrzeku krtani lub
gardta. Nawet jesli zdarzyto sie to raz, to taka osoba juz
zawsze zyje w leku.

Wiasnie z tego powodu nasi chorzy majg Swiado-
mos¢, ze stale muszg miec przy sobie lek do podawania
doraznego, ktéry moze uratowac im zycie. Zwtaszcza ze
w przypadku obrzeku dotyczgcego gardta czy krtani czas
bardzo sie liczy i niezwykle wazne jest jak najszybsze po-
danie leku.

Jakie ma Pani doswiadczenia z leczeniem

profilaktycznym? Jest skuteczne?
W Polsce mamy jeszcze niewielkie doswiadczenia, po-
niewaz nie prowadzilismy badan klinicznych. Jednak od
dwdch lat mamy w naszym os$rodku dwdjke pacjentow,
u ktérych kontynuujemy terapie rozpoczetg w osrodku
w Berlinie w ramach badania klinicznego. U jednej z tych
0s6b, bardzo ciezko chorujgcej, liczba i ciezkos¢ napa-
déw bardzo sie zmniejszyty. Drugi pacjent nie miat ani
jednego obrzeku od podania pierwszej dawki leku. Tak
na to leczenie reaguje wiekszos$¢ chorych.

Dzigki profilaktyce zmienia si¢ funkcjonowanie

pacjentow ?
To catkowita zmiana jakosci ich zycia. Mogg zapomniec
o chorobie, oprécz tego, ze co dwa tygodnie muszg so-
bie podac¢ podskdérnie lek. Poza tym, jedynie przed po-
waznym zabiegiem trzeba im dodatkowo podawac leki
do profilaktyki krotkoterminowej (stosuje sie wéwczas
osoczopochodny C1-inhibitor).

Podsumowujgc: dzieki leczeniu profilaktycznemu pa-

cjenci sg praktycznie zdrowi. Catkowicie odmienia ono
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ich zycie. Ci, ktérzy stosowali juz te terapie, nie wyobra-
7ajg sobie bez niej zycia.

Czy rozwiqzania programu lekowego sq
optymalne, jesli chodzi o profilaktyke ?

Warto podkresli¢, ze mimo iz na leczenie profilaktyczne
od momentu rejestracji leku w Europie czekalismy po-
nad 3 lata, to i tak stato sie ono w Polsce dostepne re-
latywnie szybko. JestesSmy jednym z pierwszych europej-
skich krajow, w ktorych jest ono refundowane. Bardzo
sie cieszymy, ze nasi pacjenci majg do niego dostep.

Po pierwszych doswiadczeniach z kwalifikacjg chorych
do programu lekowego wydaje sie jednak, ze przyjete
kryteria sg zbyt restrykcyjne i nalezatoby je cho¢ troche
ztagodzi¢. Chodzi tu gtéwnie o liczbe ciezkich obrzekdw.
Wedtug mnie juz pacjenci, ktérzy majg 4-6 ciezkich na-
padow w ciggu pot roku powinni by¢ kwalifikowani do
leczenia. Dzieki temu moglibysmy obja¢ tg nowoczesng
terapig wiekszg grupe oséb, ktérym choroba nie daje
normalnie funkcjonowac, a leczenie zmienitoby ich zy-
cie. Cieszy fakt, ze toczy sie wiele badan nad nowymi le-
kami, co daje nadzieje, ze w ciggu kilku lat pacjenci bedg
mieli szanse na jeszcze lepszg opieke.

W Polsce jest zdiagnozowanych zaledwie 460 0sob
z HAE, wielu lekarzy nigdy nie zobaczy takiego
chorego. Jak dtugo zwykle trwa, zanim zostaje
postawiona prawidtowa diagnoza?
Niestety, rozpoznawanie wrodzonego obrzeku naczy-
nioruchowego zwykle jest dtugim procesem - zazwyczaj
dopiero po kilku, kilkunastu latach wystepowania obja-
wéw udaje sie ustali¢ rozpoznanie. Wynika to z faktu, ze
jest to choroba rzadka, o ktérej nieczesto sie pamieta.
Tymczasem - w przeciwienstwie do wielu innych choréb
rzadkich, gdzie czesto niezbedne jest wykonanie bardzo
drogich badan, takze genetycznych, zeby postawi¢ dia-
gnoze - w przypadku HAE wystarczy wykona¢ badania
stezenia lub aktywnosci C1-inhibitora. Te proste bada-
nia, ktére mozna wykona¢ w wielu laboratoriach, kosz-
tujg 70-150 zt.

Czesto przez wiele lat nawracajgce obrzeki trakto-
wane s3 jak alergia i tak leczone. Pacjenci latami otrzy-
mujg leki przeciwhistaminowe lub glikokortykosteroidy
doustne, ktore maja wiele skutkéw ubocznych, a w do-
datku nie przynoszg poprawy. Takie osoby czesto tra-
fiajg do szpitala z niewyjasnionymi bdélami brzucha i z
tego powodu majg nawet wykonywane zabiegi operacyj-
ne. Obrzeki bywajg tez traktowane jako objaw zakrzepi-
cy. Tymczasem w przypadku HAE obraz kliniczny wyda-
je sie bardzo charakterystyczny: to jedyny obrzek, ktéry
jest asymetryczny, nawracajgcy, stopniowo narasta i sa-
moistnie, po 3-5 dniach ustepuje. Bardzo bysmy chcieli,
zeby lekarze, widzac tego typu obrzek, pomysleli, ze to
moze by¢ objaw HAE.

Rozmawiata: Katarzyna Pinkosz
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Leczenie

hormonem wzrostu

ROZMOWA Z PROF. MIECZYSt AWEM WALCZAKIEM,
KIEROWNIKIEM KLINIKI PEDIATRII, ENDOKRYNOLOGII,
DIABETOLOGI, CHOROB METABOLICZNYCH | KARDIOLOGII
WIEKU ROZWOJOWECO PUM W SZCZECINIE,
PRZEWODNICZACYM ZESPOtU KOORDYNACY|NEGO DS.
STOSOWANIA HORMONU WZROSTU.

Kiedy niskorostosc jest chorobq i nalezy

rozpoczgc jej leczenie?
Zdefiniowaniu, czy dziecko jest niskoroste,
stuzg siatki centylowe, ktére pokazuja nor-
my, m.in. wysokosci, a u najmtodszych dzie-
ci dtugosci ciata, w zaleznosci od ptci i wie-
ku. Jesli wzrost dziecka znajduje sie ponizej
3. centyla (znajduje sie w grupie mniejsze]
niz 3%), oznacza to niskorosto$¢. Standarda-
mi sg siatki centylowe opracowane dla danej
populacji. Mozna korzystac z tych opracowa-
nych przed laty przez Instytut Matki i Dziecka
(lwona Palczewska, Zofia NiedZwiecka). Siat-
ki powinny by¢ uaktualniane co 10 lat; pod-
jat sie tego Instytut-Pomnik Centrum Zdrowia
Dziecka: zostaty one opracowane w ramach
programéw OLAF i OLA.

Obecnie propagowane sg w Polsce siatki
WHO. To btad, poniewaz zostaty opracowane
na podstawie danych z populacji swiatowe],
obejmujacej dzieci réznych ras i z réznych
kontynentéw, a wiadomo, ze np. Azjaci s3
zdecydowanie nizsi niz Europejczycy. Przy in-
dywidualnej ocenie na podstawie tych siatek
w polskiej populacji bedzie zbyt mato dzieci
patologicznie niskich, a zbyt duzo patologicz-
nie wysokich (powyzej 97. centyla). Popetnia-
ny jest btad metodyczny, poniewaz wskazniki
WHO powinny by¢ wykorzystywane do oceny
trendéw rozwojowych w danej populagji, ale
nie do indywidualnej oceny dziecka.
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Pediatrzy powinni kierowac si¢ polskimi
siatkami centylowymi?
Tak, opracowanymi w ramach programéw
OLAF i OLA albo przez Instytut Matki i Dziec-
ka. Mimo Zze te ostatnie byly opracowane po-
nad 20 lat temu, to populacja pod wzgledem
wzrostu niewiele sie zmienia, akceleracja wy-

Najczesciej niskorostos¢ jest uwarunkowana
genetycznie: jest ona rodzinna, czyli cala
rodzina jest niska. W krajach wysoko
uprzemystowionych bardzo czestq przyczyng
jest konstytucjonalne opdznienie wzrastania

i dojrzewania.

sokosci ciata jest coraz mniejsza. Obecnie
mamy juz prawie optymalng mozliwos¢ reali-
zacji kodu genetycznego, poza tym naktadajg
sie coraz gorsze czynniki srodowiskowe, dla-
tego kolejne pokolenia nie sg juz wyzsze od
rodzicéw.

Czy niskorostos¢ to tylko niski wzrost?
Jakie sq jej przyczyny ? >
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» Przyczyn s3 setki, najczesciej jednak niskorostos¢ jest

uwarunkowana genetycznie: jest ona rodzinna, czyli
cata rodzina jest niska. W krajach wysoko uprzemysto-
wionych (do ktérych zalicza sie Polska) bardzo czestg
przyczyng jest konstytucjonalne opéznienie wzrastania
i dojrzewania. To znaczy, ze dziecko jest niskie w wieku
szkolnym, ale p&ézniej dojrzewa ptciowo, dlatego dtuzej
rosnie i osigga wysokos¢ ciata w granicach normy, naj-
czesciej miedzy 3. a 10. centylem. Gtéwnie dotyczy to
chtopcéw: czesto ten problem wystepuje rodzinnie -
ich ojcowie tez byli nizsi w szkole, pdzniej to nadrabia-
li. Zanim jednak postawi sie takie rozpoznanie, trzeba
wykluczy¢ inne, czeste przyczyny niskorostosci, jak np.
niedoczynnos¢ tarczycy, zaburzenia wchtaniania i tra-
wienia jelitowego. Co pewien czas, optymalnie w odste-
pach co najmniej 6-miesiecznych, dziecko powinno by¢
mierzone, a kazdy pomiar nalezy odnotowac na siat-
kach centylowych, zeby zobaczy¢, czy rozwija sie row-
nomiernie, czy w miare uptywu czasu jego wzrost nie
znajduje sie w coraz nizszych kanatach centylowych.

Z kolei w krajach rozwijajgcych sie gtéwng przyczy-
ng niskorostosci jest niedozywienie ilosciowe i/lub ja-
kosciowe,

Zanim wdrozy sig leczenie, konieczne jest

zdiagnozowanie przyczyny?

Bardzo wazne jest zebranie wywiadu: jaka byta dfu-
g0s¢ ciata dziecka przy urodzeniu, czy nie byto pato-
logii przebiegu cigzy. Czes$¢ dzieci, ktére urodzity sie
mate, pozostaje niska. Przyczyng niskorostosci mogg
by¢ tez choroby przewlekte, np. zaburzenia wchtania-
nia i trawienia jelitowego (przede wszystkim wyste-
pujaca u starszych dzieci subkliniczna posta¢ celiakii).
Rowniez inne choroby przewlekte: nerek, ptuc, uktadu
sercowo-naczyniowego moga prowadzi¢ do niskorosto-
$ci. Z kolei jesli dziecko ma zaburzenia proporgcji ciata,
to przyczyng mogg byc¢ zaburzenia chrzestno-kostne,
np. achondroplazja, czy tez krzywice witmino-D-opor-
ne. Jesli dziecko urodzito sie z hipotrofig, to nalezy
szukac przyczyn uposledzonego wewnatrzmacicznego
wzrastania, co moze by¢ spowodowane np. aberracja-
mi chromosomowymi lub swoistymi zespotami, takimi
jak np. zespdt Silvera-Russella, zespot Pradera-Williego
czy tez FAS - alkoholowy zespdt ptodowy.

Przyczyny niskorostosci moga by¢ tez endokrynne:
tu na pierwszy plan wysuwa sie niedoczynnosc tar-
czycy. Inny powdd to nadmiar glikokortykosteroidow
(GKS), najczesciej podawanych egzogennie, ze wzgle-
du na inne choroby. Dotyczy to GKS podawanych do-
ustnie, chociaz te w formie wziewnej stosowane cze-
sto, w duzych ilosciach i przez dtugi czas, réwniez moga
spowodowac, ze dziecko wolniej bedzie rosto.

Przyczyng niskorostosci sg takze choroby nowotwo-
rowe, a przede wszystkim ich leczenie.
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Jedngq z przyczyn sq tez niedobory hormonu

wzrostu?
Jest wiele przyczyn niedoboru hormonu wzrostu (so-
matotropiny). Czes¢ dzieci ma jego pierwotny niedobér
(somatotropinowa niedoczynnos$¢ przysadki): przed-
ni ptat przysadki syntetyzuje mniejszg ilos¢ hormonu
wzrostu; powodem mogg by¢ wady okolicy podwzgo-
rzowo-przysadkowej, np. zespét pustego siodfa. Do na-
bytego niedoboru hormonu wzrostu prowadzg takze
choroby nowotworowe, a przede wszystkim ich tera-
pia. Rowniez zabiegi neurochirurgiczne, urazy osrod-
kowego uktadu nerwowego mogg spowodowac ten nie-
dobor.

Moze sie on pojawi¢ takze na skutek zaburzen prze-
kaznictwa sygnatu tego hormonu. Inng przyczyng sa
zaburzenia neurohormonalne: poszczegdlne wyrzuty
hormonu wzrostu mogg by¢ prawidtowe, jednak gene-
ralnie w ciggu doby wydziela sie go mniej. Zdarza sie
tez (cho¢ bardzo rzadko), ze hormon wzrostu jest wy-
dzielany w odpowiedniej ilosci, ale jest nieaktywny (tzw.
zespot Kowarskiego).

Przyczyng jego wzglednego niedoboru, prowadzg-
cego do niskorostosci na skutek opornosci recepto-
ra dla tego hormonu, jest zespdt Turnera wystepujacy
u dziewczat. Podobna sytuacja ma miejsce w zespole
Pradera-Williego, a takze w przewlektej chorobie nerek:
tu réwniez opornosc¢ receptora dla hormonu wzrostu
jest wieksza, a stezenie IGF-1 - zwykle obnizone.

Wiele dzieci mozna leczy¢, podajgc hormon wzrostu.
Wczesniej jednak nalezy rozpoznac przyczyne niskoro-
stosci. Istotne jest tez to, ze nie powinno sie u niskiego
dziecka oznacza¢ jednorazowo hormonu wzrostu. Jest
on wydzielany cyklicznie (epizodycznie), dlatego po-
jedynczy pomiar nie ma uzasadnienia diagnostyczne-
go i lepiej go nie wykonywac, zeby nie niepokoi¢ rodzi-
cow. Warto za to oznaczy¢ stezenie IGF-1, gdyz jest to
bardziej stabilna czgsteczka. W wiekszosci przypadkdw
niedoborowi hormonu wzrostu towarzyszy bowiem
niedobdr IGF-1.

Kazde dziecko z niskorostoscig powinno co najmniej
raz by¢ skierowane do poradni endokrynologii dziecie-
cej. Diagnostyka powinna by¢ rozpoczeta w tej porad-
ni, a nastepnie, jezeli jest taka potrzeba, kontynuowana
na oddziatach endokrynologii dzieciecej, czesto bo-
wiem wymaga wielu specjalistycznych badan oraz do-
Swiadczenia lekarzy.

W Polsce jest mozliwe juz od wielu lat leczenie
hormonem wzrostu.
Przewodnicze pracom Zespotu Koordynacyjnego ds.
Stosowania Hormonu Wzrostu. Obecnie leczymy pra-
wie 7,5 tys. dzieci w ramach kilku programaéw lekowych.
Najwiecej dzieci (prawie 5,5 tys.) jest leczonych z powo-
du somatotropinowej niedoczynnosci przysadki (w tym



ok. 20% to przyczyny nabyte, najczesciej spowodowane
chorobg nowotworowg lub jej leczeniem).

Drugg grupa sg niskoroste dzieci, ktére urodzity sie
jako zbyt mate w odniesieniu do czasu trwania cig-
7y (SGA lub IUGR). SGA oznacza dzieci, ktére urodzity
sie zbyt mate w stosunku do czasu trwania cigzy. Na-
lezy pamieta¢, ze w tej grupie znajdujg sie takze w pet-
ni zdrowe dzieci konstytucjonalnie mate, ktére nie wy-
magajg terapii hormonem wzrostu. IUGR (hipotrofia
wewngtrzmaciczna) to dzieci z cigzy powiktanej upo-
$ledzeniem wewngtrzmacicznego wzrastania. W tym
programie jest juz prawie 1,5 tys. matych pacjentow,
jednak bedzie ich wiecej, gdyz zostat on niedawno
wprowadzony. Kolejne leczo-
ne grupy to dziewczeta z ze-

dorostymi (staralismy sie ich wspierac), jak rowniez wi-
ceministra - Pana Macieja Mitkowskiego. To osoby do-
roste oraz mtodziez po zakonczeniu proceséw wzrasta-
nia, z ciezkimi niedoborami hormonu wzrostu. Sg one
leczone znacznie mniejszymi dawkami hormonu, tzw.
metabolicznymi. Zespotem, ktory zajmuje sie ich lecze-
niem, kieruje Pan Prof. Andrzej Lewinski, krajowy kon-
sultant w dziedzinie endokrynologii.

W Polsce juz od kilku lat funkcjonujq programy
leczenia hormonem wzrostu.
Tak, programy wchodzity po kolei. Poczatkowo leczona
byta tylko somatotropinowa niedoczynnos¢ przysadki,
potem réwniez dziew-
czynki z zespotem Tur-

spotem Turnera (ok. 500) oraz
dzieci i osoby doroste z zespo-
tem Pradera-Williego (ok. 250)
i dzieci z przewlektag chorobg
nerek (ponad 50).

W jaki sposob i jak dtugo
prowadzone jest leczenie?
W Polsce leczymy preparatami,
ktére podaje sie codziennie;
najlepiej robi¢ to wieczorem,
poniewaz najwiekszy wyrzut
hormonu wzrostu nastepuje
w nocy, bezposrednio po za-
$nieciu. Hormon wzrostu jest
podawany w penach, podob-

nych do pendw insulinowych.
Wazne jest, zeby niedobdr hormonu wzrostu rozpo-
znac jak najwczesniej i jak najszybciej wdrozy¢ leczenie.
Zazwyczaj rozpoznanie w Polsce nastepuje stosunko-
wo pd&zno, na poczatku nauki szkolnej, gdyz wczesniej
czesto podejscie lekarzy jest takie, ze ,nie trzeba sie
martwi¢, bo dziecko jeszcze urosnie, nadgoni”. Lecze-
nie promujgce wzrastanie mozna prowadzi¢ do mo-
mentu, gdy dziecko rosnie, gdy strefy wzrostowe kosci
nie ulegng zamknieciu.

Jakie sq efekty leczenia hormonem wzrostu?
Bardzo dobre, cho¢ zalezy to w duzej mierze od tego,
kiedy rozpoczyna sie terapie, jaka jest przyczyna nie-
doboru hormonu wzrostu i jak duzy jest jego deficyt.
W leczeniu chodzi o to, zeby osiggnac tzw. niewyréz-
niajgca wysokosc¢ ciata, czyli powyzej 3. centyla. Nato-
miast w przypadku zespotu Pradera-Williego wykorzy-
stuje sie przede wszystkim efekt lipolityczny hormonu
wzrostu. Chodzi o to, aby zapobiec skrajnej otytosci
u tych chorych.

Od 2020 r. Polska dotgczyta do grupy krajow, w kto-
rych sg leczone réwniez osoby doroste - to ogromna
zastuga Srodowiska endokrynologéw zajmujgcych sie
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Kazde dziecko z niskorostoscig
powinno co najmniej raz

byc skierowane do poradni
endokrynologii dziecigcej.
Diagnostyka powinna by¢
rozpoczeta w tej poradni, a
nastepnie, jezeli jest taka potrzeba,
kontynuowana na oddziatach
endokrynologii dziecigcej (...).

nera. Przed erg lecze-
nia osiggaty one wzrost
Srednio ok. 142 cm, byty
czesto dyskryminowa-
ne i stronity od rowie-
$nikéw. Dzieki terapii
mogg o0siggnal prawi-
dtowy wzrost. Pdzniej
wprowadzono  refun-
dacje leczenia chorych
z przewlektg chorobg
nerek, nastepnie z ze-
spotem Pradera-Willie-
g0, a w ostatnich latach
niskorostych dzieci uro-
dzonych jako zbyt mate
w odniesieniu do czasu
trwania cigzy (SGA lub IUGR).

Niski wzrost to dla wielu 0sob duzy problem

psychologiczny.
Tak, w USA zostata nawet udowodniona teoria highty-
zmu, ktéra mowi, ze osobom wyzszym dzieje sie w zy-
ciu lepiej: majg lepsze wyksztatcenie, lepsza prace,
wyzsze zarobki, wiekszg satysfakcje z zycia rodzinnego
i zawodowego. Dotyczy to przede wszystkim chtopcow;
w przypadku dziewczynek niski wzrost ma mniejsze
znaczenie. Dlatego rodzice niskich chtopcéw czesciej
szukajg pomocy niz rodzice niskich dziewczynek.

W Stanach leczy sie nawet dzieci z konstytucjonal-
nym opodznieniem wzrastania i dojrzewania oraz dzie-
ci ,konstytucjonalnie mate”. W coraz wiekszym stopniu
bedzie to tez dotyczyto Polski, gdyz normy postepo-
wania z USA i Europy Zachodniej coraz bardziej prze-
noszg sie na naszg populacje. Mamy coraz wiecej
wskazan do leczenia hormonem wzrostu: jest ono sku-
teczne i bezpieczne, dlatego powinno by¢ stosowane,
ale nie jest pozbawione ryzyka, zatem musi by¢ wnikli-
wie monitorowane.

Rozmawiata: Katarzyna Pinkosz
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la wielu /

Choc na éwie$_i
phe jest juz

chorych doste
leczenie farma giczne

- w Polsce dieta nedal pozostaje
podstawa leczenia fenyloketonurii
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ROZMOWA Z PROF. MARIA GIZEWSKA Z KLINIKI PEDIATRII,
ENDOKRYNOLOGII, DIABETOLOGII, CHOROB METABOLICZNYCH

| KARDIOLOGIH WIEKU ROZWOJOWEGO POMORSKIEGO UNIWERSYTETU
MEDYCZNEGO W SZCZECINIE, WICEPRZEWODNICZACA KOMITETU
NAUKOWECGO EUROPEJSKIEGO TOWARZYSTWA FENYLOKETONURII
(ESPKU) | POLSKIEGO TOWARZYSTWA FENYLOKETONURII, KONSULTANTEM
WOJEWODZKIM W DZIEDZINIE PEDIATRII METABOLICZNE].

Mowigc o fenyloketonurii, uzywa Pani okreslenia

shajczestszy wrodzony blgd w metabolizmie

aminokwasow’. Na czym ten blqd polega ?
Fenyloketonuria (PKU) jest genetycznie uwarunkowa-
ng wrodzong wadga metabolizmu. Polega na zaburzeniu
wewnatrzwatrobowego metabolizmu jednego z amino-
kwasow egzogennych, fenyloalaniny. Schorzenie jest wy-
nikiem istnienia mutacji w genie PAH, odpowiedzialnym
za synteze enzymu hydroksylazy fenyloalaninowej, ktora
katalizuje przemiane fenyloalaniny do tyrozyny. Gen ten
znajduje sie na diugim ramieniu chromosomu 12 i zna-
nych jest juz ponad 1300 jego patogennych wariantéw.
W przypadku catkowitego braku lub znacznego ograni-
czenia w aktywnosci hydroksylazy fenyloalaninowej nad-
miar niezmetabolizowanej fenyloalaniny gromadzi sie we
krwi, wraz z ktérg dostaje sie do osrodkowego uktadu
nerwowego. Nastepnie fenyloalanina jest transportowa-
na przez bariere krew-mazg i kolejno, juz w tkance mo-
zgowej, powoduje wiele uszkodzen, wynikajgcych ze zto-
zonej neurotoksycznosci tego aminokwasu.

Nierozpoznana lub Zle leczona fenyloketonuria odpo-
wiada za jedne z najciezszych form niepetnosprawnosci
intelektualnej.

Byto to pierwsze schorzenie metaboliczne, ktére juz
w latach 30. XX w. powigzano z niepetnosprawnoscia
intelektualng. Jako nowg jednostke chorobowg opisat
j3 po raz pierwszy w 1934 r. norweski lekarz i bioche-
mik Ivar Asbjorn Folling. Prébujac ustali¢ przyczyne ciez-
kiej niepetnosprawnosci intelektualnej u dwojga matych
dzieci, Folling odkryt wydalanie w ich moczu duzej ilosci
kwasu fenylopirogronowego. Natomiast nazwa ,fenylo-
ketonuria” zostata po raz pierwszy uzyta kilka lat pozniej
przez Georga Jervisa, ktdry w latach 40. XX w. ustalit takze
istote choroby i jako pierwszy przewidywat mozliwosci jej
leczenia dietetycznego.

Zwrocilta Pani uwage na uszkodzenia
neurotoksyczne, niepetnosprawnos¢ intelektualng
u chorych na fenyloketonurig. W jakich
zachowaniach moze sig to przejawiac?
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Zaburzenia neurologiczne u chorych, ktérzy nie byli lecze-
ni lub leczenie przebiega u nich niewtasciwie, sg powaz-
ne i postepujace. U chorych nieleczonych moze wysta-
pi¢ ciezka, lekooporna padaczka, zaburzenia zachowania
z agresja i autoagresja, w tym samookaleczenia, napa-
dy lekéw i niepokoju, depresja, brak lub znaczne ogra-
niczenie zdolnosci werbalnych, problemy z poruszaniem
sie. Wysokie stezenie fenyloalaniny powoduje postepu-
jace zmiany w mdzgu ze zmniejszeniem objetosci istoty
biatej i szarej. Dochodzi do zaburzert w produkcji energii
przez komorki nerwowe, narastajg wykfadniki stresu ok-
sydacyjnego. U chorych zdiagnozowanych wczesnie, ale
nieprzestrzegajgcych zalecen terapeutycznych, pojawia-
ja sie deficyty pamieci, obniza sie zdolnos¢ do koncen-
tracji uwagi, wystepujg zaburzenia nastroju i problemy ze
snem, kolejno dotgczajg sie trudnosci szkolne, problemy
w pracy i w zyciu rodzinnym. Wiele z tych objawdw wyni-
ka z zaburzen w metabolizmie neurotransmiterdw, takich
jak dopamina i serotonina, a tym samym z wplywu wyso-
kich stezen fenyloalaniny na tzw. obszary dopaminergicz-
ne kory przedczotowej.

Poprzez swojg ztozong neurotoksycznos¢, brak kon-
troli nad chorobg moze znaczgco obnizy¢ jakos¢ zy-
cia pacjentéw, a u 0sob nieleczonych od urodzenia lub
wczesnego dziecinstwa - spowodowac catkowite uza-
leznienie od opieki 0sob trzecich. W skrajnych przypad-
kach, z powodu stopnia swojej niepetnosprawnosci,
wielu sposrod tych chorych pozostaje pensjonariusza-
mi domow opieki spotecznej, co kilka lat temu udowod-
nilismy w naszych szczecinskich badaniach.

Przedstawila Pani dosc¢ poruszajqcy obraz.
Jednak jak ma si¢ on do obecnej sytuacji, kiedy to
wszystkie noworodki sq od wielu lat poddawane po
urodzeniu badaniom przesiewowym w kierunku
fenyloketonurii? Przeciez wobec tego dzis Zadne
chore dziecko nie powinno byc¢ narazone na tak
powazne powiklania tej choroby.

Istotnie, badania przesiewowe noworodkdéw, wczesna

diagnostyka i wprowadzenie juz w pierwszych dniach zy- »
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» cia odpowiednego leczenia daty nowo narodzonym dzie-

ciom szanse na wykorzystanie catego swojego potencjatu
intelektualnego. W ponad 250-osobowej grupie pacjen-
tow z fenyloketonurig pozostajgcych pod opieka naszego
zespotuy, ktérzy na tej szansie zyskali, sa dzi$ lekarze, na-
uczyciele, studenci medycyny i kierunkow scistych, w tym
matematyki i logistyki. Wielu sposréd nich zatozyto szcze-
Sliwe rodziny, majg dzieci i cieszg sie kazdym dniem, cho-
ciaz ich zycie nie jest tatwe. Tyle juz osiggneli, a z pewno-
$cig jeszcze wiele sukcesdéw przed nimi. Tak jak wielkim
osiggnieciem medycyny staty sie w XX w. szczepienia,
tak tez prawdziwym dobrodziejstwem sg badania prze-
siewowe noworodkdw, zaréwno w kierunku fenyloketo-
nurii, jak i innych chordb rzadkich. Warto w tym miejscu
podkresli¢, ze od wielu lat Polska jest w absolutnej czo-
towce krajow, w ktérych badania przesiewowe sg bar-
dzo dobrze zorganizowane i aktualnie kazdy noworodek
w naszym kraju jest badany w kierunku ponad 30 choréb,
w tym wrodzonych wad metabolizmu, schorzeh endokry-
nologicznych i mukowiscydozy. Osrodkiem koordynuja-
cym realizacje programu ministerialnego stworzonego
w celu wykonywania badan przesiewowych jest Zakfad
Badan Przesiewowych i Diagnostyki Metabolicznej Insty-
tutu Matki i Dziecka w Warszawie, przy ogromnym zaan-
gazowaniu jego kierownika - dr. n. biol. Mariusza Otta-
rzewskiego.

Wracajgc do historii - ojcem badan przesiewowych
noworodkow byt amerykanski lekarz Robert Guthrie ze
szpitala w Buffalo w Stanach Zjednoczonych. Pierwsza
publikacja na ten temat pojawita sie w prestizowym cza-
sopismie ,Pediatrics” w 1963 r., a juz w 1965 r., dzieki za-
angazowaniu prof. Barbary Cabalskiej z Instytutu Matki
i Dziecka, noworodki z Warszawy i okolic zaczety by¢ pod-
dawane tym badaniom.

Przez wiele kolejnych lat organizowano sie¢ regio-
nalnych pracowni przesiewowych. Faktycznie wszystkie
nowo urodzone dzieci w Polsce zostaty objete popula-
cyjnym przesiewem noworodkowym dopiero pod koniec
lat 80. XX w. Stale musimy pamieta¢ o pacjentach, kto-
rzy urodzili sie wczesdniej i nie byli objeci tymi badania-
mi. Takie osoby mogg nadal zy¢, niestety najczesciej bez
rozpoznania, a wiec i bez leczenia. To wiasnie do takich
chorych, pensjonariuszy doméw pomocy spotecznej, do-
cieraliSmy w naszych badaniach.

Mowiac o badaniach przesiewowych nalezy podkreslic,
ze nie jest to procedura obcigzajgca dla noworodka. Ze
stépki dziecka po ukonczeniu pierwszych 48 godzin zy-
Cia pobiera sie na specjalng bibutke zaledwie kilka kro-
pli krwi i jesli w stezenie fenyloalaniny jest podwyzszone
(powyzej 130 pmol/l), dziecko trafia pod opieke osrod-
ka regionalnego, gdzie przeprowadzana jest pilnie dalsza
diagnostyka. Dla prawidtowego rozwoju konieczne jest,
aby wprowadzenie leczenia (w warunkach polskich - die-
ty ubogofenyloalaninowej) nastgpito jak najszybciej, opty-
malnie w pierwszych 10 dniach zycia.
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Leczenie dietetyczne to w wielu krajach, w tym takze
w Polsce, nadal podstawowa forma terapii tej choroby.
Warto w tym miejscu wspomnie¢, ze to wiasnie fenylo-
ketonuria byta pierwszym schorzeniem metabolicznym,
do leczenia ktérego wprowadzono dietoterapie.

I zapewne jest to dieta mocno restrykcyjna ?

Biorac pod uwage, ze fenyloalanina, jako aminokwas, wy-
stepuje w bardzo duzej liczbie produktow spozywczych,
to istotnie jest to dieta bardzo restrykcyjna. Lista tego,
czego chorzy nie mogg jes¢, jest diuga. Z diety muszg by¢
wykluczone wszystkie produkty zawierajgce naturalne
biatko: mieso, mleko i jego przetwory, ryby, jaja, makaro-
ny, pieczywo, warzywa stragczkowe. Nalezy unika¢ produk-
tow zawierajgcych stodzik aspartam, gdyz w 50% skfada
sie on wiasnie z tego aminokwasu. Dopuszczalne sg owo-
ce i warzywa (ale tez nie wszystkie), chrupki ziemniacza-
ne, oleje roslinne, wypieki z maki niskofenyloalaninowej
i inne produkty niskobiatkowe. Podstawowym zrédtem
biatka w diecie chorych na PKU sg preparaty aminokwa-
sowe, niezawierajace fenyloanaliny, ktére chorzy musza
spozywac przez cate zycie, minimum w 3 porcjach w cig-
gu dnia.

To cos wigcej niz dieta eliminacyjna, to dieta

drakonska! Jak na niej wyzyc?!
Tak, to trudna dieta, zwtaszcza dla nastolatkdow i oséb
dorostych, ale wiasnie taka dieta uratowafa i ratuje na-
dal wielu chorych. Na szczescie, po pierwsze, mamy wie-
le réznych, refundowanych przez panstwo preparatow
aminokwasowych, ktére zapewniajg chorym odpowied-
nie wartosci sktadnikéw odzywczych i sq zrédtem biatka.
Wydtuza sie tez lista produktéw niskobiatkowych, optaca-
nych juz niestety z kieszeni pacjentéw. | chociaz w popu-
lacji polskiej wiekszos¢ sposrod nich choruje na ciezka,
klasyczna postac fenyloketonurii, jest tez grupa oséb z fa-
godniejszymi odmianami PKU, ktérzy majg wiekszg tole-
rancje fenyloalaniny w diecie, ale i oni muszg bardzo uwa-
za¢ na to, co jedza.

Bardzo wazne s3, wykonywane w okreslonych sche-
matach, badania kontrolne, w tym pomiary stezen feny-
loalaniny. Warunkiem skutecznosci leczenia jest bardzo
dobra kontrola metaboliczna choroby, ktéra jest ko-
nieczna zaréwno u najmtodszych, jak i u dorostych pa-
cjentéw. Podkresimy, ze fenyloketonuria jest choroba
przewlekta, ktéra towarzyszy choremu przez wszystkie
lata jego zycia.

Zasady ztozonej diagnostyki, leczenia i monitorowania
tej choroby byty przedmiotem opublikowanych w 2017 r.
w ,The Lancet Diabetes & Endocrinology” i w ,Orphanet
Journal of Rare Diseases” pierwszych europejskich stan-
dardéw stworzonych przez grupe miedzynarodowych
specjalistéw zajmujgcych sie chorymi na fenyloketonurie.
Powstaly one z inicjatywy Europejskiego Towarzystwa Fe-
nyloketonurii (ESPKU). Obecnie pracujemy wspdlnie nad



ich drugim, zaktualizowanymi wydaniem, ktére zostanie
opublikowane w 2023 r.

Przestrzeganie takiej scistej diety z pewnosciq
jest trudne nie tylko dla aktywnych nastolatkow,
ale i dla dorostych. Czy nie ma innej szansy na
opanowanie tej choroby, jakiejs cudownej pigutki?
Od wielu lat $wiat oczywiscie szuka innych rozwigzan i ta-
kie juz sie pojawity. To dla pewnych grup pacjentéw far-
makoterapia preparatem sapropteryny, ktéra zwieksza
resztkowg aktywnos$¢ hydroksy-
lazy fenyloalaninowej, oraz enzy-

sie, ze co 46. Polak jest bezobjawowym nosicielem tego
schorzenia.

Niejednokrotnie zwracala Pani uwage na
zagadnienie zespotu fenyloketonurii matczynej. Na
czym ten zespol polega ?
Dziekuje bardzo za to pytanie. To bardzo wazny i trud-
ny problem, ktéry dotyczy wszystkich kobiet chorych
na fenyloketonurie, a wiec potowy catej populacji na-
szych chorych.
Jesli przyszta mat-
ka jest chora i nie jest

matyczna terapia substytucyjna,
podawana w postaci podskor-
nych iniekgji liazy amonowej fe-
nyloalaniny, zastepujacej braku-
jacy enzym. Terapie te stosuje
sie juz w wielu krajach, ale nie-
stety w Polsce nie sg refundowa-
ne, wiec dla naszych pacjentow
pozostajg nadal niedostepne.
Z niecierpliwoscig na te refun-
dacje czekajg nie tylko chorzy
i ich rodziny, ale takze my, leka-
rze. Bardzo zaawansowane s3
takze proby terapii genowej, kto-
ra moze okazac sie wazng metodg leczenia PKU w przy-
sztosci.

Jak czesta jest ta choroba?

Obserwujemy dos$¢ duze zréznicowanie w czestosci jej
wystepowania. | tak w skali Swiatowej to Srednio 1/24 tys.
urodzen, w Europie 1/10-15 tys., przy czym np. w Irlandii
to 1/4500, a w Finlandii okoto 1/115 tys. urodzen. W Pol-
sce 1/7-8 tys. Jak wiec wida¢, cho¢ PKU jest zaliczana do
chordéb rzadkich, nie jest wcale tak rzadka. W Polsce kaz-
dego roku rodzi sie 45-50 dzieci z tg chorobg i cho¢ nie
ma oficjalnych statystyk, w naszym kraju zyje ok. 3,5-4 tys.
chorych. Na co dzien opiekujg sie nimi specjalisci pedia-
trii metabolicznej, dietetycy, psychologowie i inni profe-
sjonalisci zrzeszeni w Polskim Towarzystwie Fenyloketo-
nurii. Nie do przecenienia jest tez wsparcie, ktére chorzy
i ich rodziny otrzymujg ze strony organizacji pacjenckich,
w tym Ars Vivendi, oraz lokalnych towarzystw PKU.

Fenyloketonuria jest chorobq uwarunkowanqg

genetycznie. W jaki sposob sig jq dziedziczy ?
Jest ona dziedziczona w sposob autosomalny recesyw-
ny. Oznacza to, ze aby by¢ chorym, dziecko musi odzie-
dziczy¢ dwie zmienione, nieprawidtowe kopie genu PAH,
czyli po jednej zmienionej kopii od kazdego rodzica. Je-
$li dziedziczy jedna kopie zmieniong i jedng prawidtowa,
bedzie zdrowym nosicielem i nie jest dotkniete choroba.
Uwzgledniajgc czestos¢ wystepowania fenyloketonurii
w naszym kraju i sposdb dziedziczenia choroby, ocenia
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Warunkiem skutecznosci leczenia
jest bardzo dobra kontrola
metaboliczna choroby (...).

Podkreslmy, Ze fenyloketonuria
jest chorobg przewleklq, ktdra
towarzyszy choremu przez
wszystkie lata jego Zycia.

odpowiednio leczona
przed cigzg i w trakcie
cigzy, to fenyloalanina,
ktdrej stezenia we krwi
sg podwyzszone, jest
transportowana przez
tozysko z krwi matki
do ptodu, powodujac
liczne, bardzo powaz-
ne wady rozwojowe
dziecka. Fenyloalanina
w Cigzy dziata jako tzw.
teratogen wielonarza-
dowy, a uszkodzenie
zarodka i ptodu okresla sie wtasnie terminem zespotu fe-
nyloketonurii matczynej.

Taka sytuacja jest prawdziwg tragedig - na skutek wy-
sokich stezen tego aminokwasu cigza ulega samoistne-
mu poronieniu, albo dziecko rodzi sie z matogtowiem,
matg urodzeniowg masg ciata, wieloma ciezkimi wadami
wrodzonymi, w tym ztozonymi wadami serca, wadami ne-
rek, zarosnietym przetykiem i innymi nieprawidtowoscia-
mi. W przysztosci ponad 90% sposrdéd nich bedzie miato
objawy ciezkiej niepetnosprawnosci intelektualnej. Spek-
trum nieprawidtowosci prezentowanych przez potom-
stwo matek z fenyloketonurig, ktdre w cigzy nie stosowaty
odpowiedniego leczenia, czesto przypomina objawy pto-
dowego zespotu alkoholowego. Niestety w Polsce co roku
rodzi sie kilkoro takich dzieci.

Z drugiej strony kobiety chore na fenyloketonurie majg
wielkie szanse na szcze$liwe macierzynstwo. Mamy bar-
dzo liczng grupe zdrowych, cudownych dzieci urodzo-
nych przez matki z najciezsza, klasyczng postacig tej
choroby. Warunkiem jest Scista kontrola metaboliczna,
osiggniecie bezpiecznych stezen fenyloalaniny w trakcie
przygotowywania sie do macierzynstwa i utrzymanie ich
przez caty okres cigzy, a takze pozostawanie pod staty
opieka wielodyscyplinarnego zespotu specjalistéw, ktorg
koordynujg lekarze z poradni metabolicznych. To nie jest
tatwe, ale jak najbardziej mozliwe, a usmiech zdrowego
dziecka wynagradza mamie wszystkie trudy i wyrzecze-
nia, ktérych doznawata w tym czasie.

Rozmawiata: Bozena Stasiak
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Niedobor kwasnej lipazy
lizosomalnej: dwie rozne
postaci jednej choroby

ROZMOWA Z PROF. DR HAB. MED. ANNA TYLKI-SZYMANSKA
Z KLINIKI PEDIATRII, ZYWIENIA | CHOROB METABOLICZNYCH

IP-CENTRUM ZDROWIA DZIECKA.

Na czym polega ta rzadka choroba, ktora, jak si¢
wydaje, jest mato znanym schorzeniem, nawet dla
niektorych lekarzy ?
Istotnie jest ona choroba rzadko rozpoznawang, dosc¢
trudno wiec oszacowac czestosc jej wystepowania. W po-
pulacji europejskiej, gdzie rozpoznawana jest najwiecej,
mozna przyjg¢, ze wystepuje ona z czestoscig od 1/40 000
do 1/300 000 oséb.

Kwasna lipaza lizosomalna (LAL - lysosomal acid lipa-
se), zwana réwniez kwasng esterazg lub hydrolazg estréw
cholesterolu, jest enzymem, ktory katalizuje przebieg re-
akcji odszczepiania kwasow ttuszczowych z triglicerydéw
i estréw cholesterolu. Poniewaz znajduje sie w lizosomach,
nazywamy jg kwasng lipaza. Deficyt aktywnosci tego enzy-
mu jest wynikiem patogennych mutacji w genie LIPA, zloka-
lizowanym na dtugim ramieniu chromosomu 10, ktéry ko-
duje to biatko enzymatyczne. Deficyt aktywnosci enzymu
prowadzi do nagromadzania estréw cholesterolu i triglice-
rydéw w lizosomach.

Masywne spichrzanie dotyczy szczegdlnie hepatocy-
téw, ale tez komorek Browicza-Kupffera - wywodzacych
sie z linii makrofagoéw. Funkcja lizosomow ulega zaburze-
niu, zwfaszcza proces autofagii, kluczowy dla utrzymania
homeostazy komorkowej i recyklingu substratow. Chole-
sterol nie uwalnia sie z estrow cholesterolu, co stymuluje
wzrost syntezy endogennego cholesterolu i wzrost trans-
portu LDL do wnetrza komdrki. Stowem: rozregulowuje sie
gospodarka lipidowa.

Jakie sq objawy tej choroby ?
Tu od razu nalezy zaznaczy¢, ze ona wystepuje w dwdch
postaciach klinicznych. Mamy posta¢ wczesng, znang jako
choroba Wolmana, i posta¢ péZng - chorobe spichrzania
estréw cholesterolu (CESD - cholesteryl ester storage di-
sease), ktorej objawy sg zauwazalne pdzniej na przyktad
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u wiekszych dzieci i u dorostych. Choroba Wolmana ma
bardzo ciezki przebieg, manifestuje sie juz w pierwszych
tygodniach zycia i ma niepomys$ine rokowanie - w tym
przypadku mamy do czynienia z brakiem lub $ladowg ak-
tywnoscig kwasnej lipazy lizosomalnej.

W obrazie klinicznym charakterystyczne sg uporczywe
wymioty, wzdecia, niedokrwistos¢, hepatosplenomega-
lia. Te objawy narastaja dramatycznie szybko. W badaniu
USG jamy brzusznej lub na przeglagdowym zdjeciu rent-
genowskim widoczne sg zwapniate, powiekszone nadner-
Cza, co jest patognomoniczne dla tej choroby. Ponadto
w badaniach biochemicznych odnotowujemy podwyzsze-
nie aktywnosci transaminaz watrobowych, niedokrwistos¢,
zwiekszone stezenie trigliceryddw.

Natomiast choroba spichrzania estréw cholesterolu
ma duzo fagodniejszy przebieg, czesto takie objawy jak
powiekszenie watroby i $ledziony mozna zaobserwowac
dopiero u kilkuletnich dzieci lub nawet u dorostych. Nie-
rzadko bywa tak, ze pacjent nie odczuwa wiekszych dole-
gliwosci, a jedynie dyskomfort zwigzany z powiekszeniem
watroby. Jednak wyniki badan laboratoryjnych wskazuja
podwyzszone stezenie cholesterolu catkowitego i LDL, ob-
nizone stezenie frakcji HDL oraz podwyzszong aktywnos¢
transaminaz. Dynamika narastania objawow klinicznych
jest stosunkowo powolna, jednak zmiany biochemiczne
narastajg nieubtaganie i znacznie szybciej.

Czy trudne jest jej rozpoznanie? Jak diagnozuje sie te

chorobe?
Podejrzewac chorobe powinnismy zawsze, jesli u pacjen-
ta wystepuje podwyzszenie transaminaz, dyslipidemia,
powiekszenie watroby lub watroby i Sledziony. W takiej
sytuacji nalezy zawsze wykonac¢ badania aktywnosci kwa-
$nej esterazy. Wynik badania pozwoli potwierdzi¢ podej-
rzenie choroby lub jg wykluczy¢, co jest tez bardzo wazne



w procesie diagnostycznym. Diagnostyka enzymatycz-
na jest dostepna w Polsce od lat 80. w Instytucie Psy-
chiatrii i Neurologii w Warszawie. Obecnie badanie to
przeprowadza sie z materiatu zabezpieczonego w su-
chej kropli krwi. Zawsze jednak sugerujemy potwier-
dzenie pozytywnego wyniku badaniem molekularnym.
Deficyt kwasnej esterazy mozna réwniez potwierdzi¢
poprzez stwierdzenie spichrzenia estréw cholesteroly,
triglicerydéw i cholesterolu za pomocg chromatografii
cienkowarstwowej lipidow watroby. Jesli badanie mikro-
skopowe wykaze obecnosc¢ igiet wolnego cholesterolu
w bioptacie watroby, z duzym prawdopodobienstwem
mozna okresli¢, ze jest to skutkiem deficytu kwasnej es-
terazy.

Najczesciej atakowanym narzqdem w tej chorobie

jest watroba, ale nie tylko?

Istotnie, dzieje sie tak w ok. 80% przypadkow. Watro-
ba jest wiec najbardziej narazona na skutki niedoboru
kwasnej esterazy, co moze prowadzi¢ do jej sttuszcze-
nia i do marskosci. Zmiany chorobowe dotyczg tez in-
nych narzadow. Dyslipidemia moze powodowac szybki
rozwoj miazdzycy, a w konsekwencji chorobe wiericowa
czy wylewy. Powiekszenie $ledziony bedace skutkiem
kumulacji substratow w makrofagach moze prowadzi¢
do matoptytkowosci lub niedokrwistosci. Natomiast spi-
chrzanie jelitowe lipidéw moze powodowac zaburzenia
wchfaniania, niekiedy niewyjasnione bdle brzucha.

W chorobach, w ktorych wystepuje podwyzszone

stezenie cholesterolu catkowitego, frakcji LDL,

triglicerydow, stosuje si¢ przede wszystkim

statyny. Czy one rowniez sq stosowane w LAL-D?
Tego typu preparaty nie zapobiegajg progresji choro-
by, nie zmniejszajg ryzyka marskosci watroby i - co naj-
wazniejsze - nie normalizujg stezenia lipidow. Najlep-
sze wyniki daje enzymatyczna terapia zastepcza. Jest
to leczenie przyczynowe, z wyboru, rowniez w innych
chorobach lizosomalnych, u podfoza ktérych lezy de-
ficyt enzymu. W przypadku deficytu kwasnej lipazy le-
kiem jest sebelipaza alfa, deficytowy u pacjenta enzym
otrzymywany metodg biotechnologiczng. Podaje sie go
dwa razy w miesigcu, we wlewie dozylnym. Sebelipaza
alfa jest od 2015 r. zarejestrowana w Unii Europejskiej
i dostepna dla pacjentéw w wielu krajach. W Polsce cze-
ka na decyzje refundacyjng. W naszym kraju jest aktu-
alnie leczonych enzymatycznie troje pacjentéw z cho-
robg spichrzania estréw cholesterolu. Kontynuujg oni
leczenie po zakonczeniu badania klinicznego, w ktérym
uczestniczyli, prowadzonym w Instytucie ,Pomnik-Cen-
trum Zdrowia Dziecka”. Lek otrzymujg jako darowizne
od producenta. Jego refundacja pozwolitaby na terapie
w ramach programu lekowego, tak jak ma to miejsce
w innych chorobach lizosomalnych.

Rozmawiata: Bozena Stasiak
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Postepujgce kostniejgce
zapalenie miesni
— choroba, ktora ludzi
Zamienia w posagl

Postepujgce kostniejqce zapalenie migsni (FOP - fibrodysplasia
ossificans progressive) to ultrarzadka, cigzka choroba o podtozu
genetycznym, prowadzqca do postepujqgcego kostnienia
pozaszkieletowego migsni i tkanek migkkich. Mowigc obrazowo,
kostne zmiany tworzq si¢ tam, gdzie ich nie powinno byc, zdrowe
migsnie zamieniajq si¢ w twardg kosc.

Wystepuje w ok. I przypadku na 2 mln populacji.

Charakterystyczne zmiany
obserwowane w przebiegu

BOZENA STASIAK FOP, (Zrodto: www.

focusonfop.com/know-fop)

o choroba, ktéra swoim niezwykltym przebiegiem  nie po lewej stronie. Powstajg ze wszystkich kregdw szyi

Twyrc’)Znia sie na tle innych schorzen rzadkich, bu-  isiegajg az do sacrum, podobnie powstajg z kazdego ze-

dzi przerazenie, a jednocze$nie fascynuje. Choro-  brajego ciata i t3cz3 sie ze sobg we wszystkich czesciach

ba, ktéra zamienia ludzi w zywe posagi. plecéw, jak robig to rozgatezienia koralowca, tworzac
Po raz pierwszy zostata opisana w 1692 roku przez  jakby sztywnga koscistg pare stanika”.

francuskiego badacza Kostniejagcym zapaleniem miesni na-

Guya Patina. Przedstawit zwat ja, w 1868 roku, Theodore von

on przypadek kobiety, kto-
ra ,zamienita sie w drew-
no". Bardziej naukowy opis
opublikowat w 1740 roku
w naukowym czasopismie
,Philosophical Transac-
tions of the Royal Socie-
ty of London” John Freke
ze szpitala Sw. Barttomieja
w Londynie. Napisat wow-
czas: ,Pojawit sie chiopiec
o zdrowym wygladzie i ok.
14 lat, aby zapyta¢ nas
w szpitalu, co nalezy zro- temu tajemniczemu schorzeniu jeszcze
bi¢, aby wyleczy¢ go z wielu duzych opuchlizn na ple-  wiele innych nazw. Dopiero w 1960 roku, po odkryciu,
cach, ktére zaczety sie okoto 3 lat temu i nadal rosty tak ~ ze do skostnienia dochodzi réwniez w wiezadtach, po-
duze na wielu czesciach, jak bochenek grosza, szczegdl-  wieziach, sciegnach, zaproponowano nazwe, pod ktoé-

Dusch, w kolejnych latach przypisywano

DR N. MED. MALGORZATA SZCZEPANEK

Moim marzeniem jest, by kazde dziecko,
ktore rodzi sie z wadg paluchow, miato
wykonane badanie genetyczne.
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PROF. JACEK TABARKIEWICZ

Ocenia sie, ze co najmniej potowa zyjacych
z FOP ma zdiagnozowang jakas inng chorobe,

zanim zostanie postawiona ta wiasciwa, a przez
ten czas pacjent odwiedzi co najmniej czterech

lekarzy roznych specjalnosci.

rag choroba jest dzi$ znana, czyli fibrodysplasia ossifi-
cans progresiva.

Przetomowym momentem byto odkrycie w 2006 roku
mutacji w genie ACVRT przez naukowcoéw z Uniwersyte-
tu Pensylwania, pod kierownictwem prof. Frederika Ka-
plana. To potwierdzito molekularne podstawy choroby.
Gen ACVRT jest odpowiedzialny za prawidtowe wytwa-
rzanie biatka receptorowego ACVRT/ALK2. W wyniku mu-
tacji receptor ten nie zostaje wytgczony i ciggle jest ak-
tywny, co prowadzi do tworzenia sie nowych kosci poza
uktadem szkieletowym.

A cho¢ wydawatoby sie, ze rozpoznanie FOP nie po-
winno by¢ trudne, w przeciwienstwie do trudnosci dia-
gnostycznych w innych rzadkich i ultrarzadkich schorze-
niach, to tak nie jest. Dlaczego?

- Od zaobserwowania pewnych objawéw do po-
stawienia prawidtowej diagnozy droga daleka. Jed-
nym z pierwszych objawéw choroby, zauwazalnym juz
u noworodka, a nawet jeszcze wczesniej, bo widocznym
w okresie cigzy na USG, jest charakterystyczne usta-
wienie duzych palcéw stép, ktére sg zwrocone do we-
wnatrz, w kierunku reszty stopy - wyjasnia prof. Jacek
Tabarkiewicz z Kolegium Nauk Medycznych Uniwer-
sytetu Rzeszowskiego. - | juz w tym momencie leka-
rzowi przyjmujacemu dziecko czy, wczesniej, wykonuja-
cemu badanie ultrasonograficzne powinno sie zapali¢
w gtowie czerwone Swiatetko i powinien zleci¢ odpo-
wiednig diagnostyke, test genetyczny na obecnos$¢ mu-
tacji w genie ACVRT. Tylko ze lekarze, nie majgc wiedzy
na temat choroby, nie zwracajg uwagi na ten objaw. Na-
wet pdzniej, kiedy dotgczajg inne, podejmujg niewtasci-
we decyzje. Widzac twarde guzy, ktére mogg pojawiac
sie w okolicy szyi, kregostupa, bioder, ndg, wiasciwie
wszedzie poza oczami, jezykiem, sercem, twarzg, podej-
rzewajg nowotwar i kierujg pacjenta na biopsje, na ope-
racje. A kazda taka ingerencja powoduje, ze w jej miej-
Scu pojawiajg sie kolejne zmiany kostne, jeszcze wieksze
i w wiekszych ilosciach. Mielismy kilkunastoletnig pa-
cjentke, ktora przeszta kilka operacji w celu wyprosto-
wania koslawych palcéw stép, co tylko doprowadzito
do kolejnych skostnien i kolejnej niepetnosprawnosci.
Tak wiec moga ming¢ miesigce, nawet lata, zanim pa-
cjent otrzyma wiasciwg diagnoze. Ocenia sie, ze co naj-
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mniej potowa zyjacych z FOP ma zdiagnozowang jakas
inng chorobe, zanim zostanie postawiona ta wiasciwa,
a przez ten czas pacjent odwiedzi co najmniej czterech
lekarzy réznych specjalnosci.

W FOP, podobnie jak w innych schorzeniach rzadkich,
moga wystepowac okresy wyciszenia, trwajgce kilka mie-
siecy lub nawet kilka lat i nagle pojawiajg sie nowe zmia-
ny kostne, najczesciej na skutek jakiegos urazu, zastrzy-
ku, zabiegu, takze stomatologicznego. U osoby zdrowe;
normalng reakcjg na uraz jest pojawienie sie siniaka,
u osoby chorej na FOP dochodzi do obrzeku tkanki, do
kostnienia. Zazwyczaj towarzysza temu bdle, dochodzi
do postepujacego unieruchomienia, do coraz wiekszej
niepetnosprawnosci. W ciezkim przebiegu choroby za-
ostrzenia mogg trwac wiele tygodni. Wiekszo$¢ przypad-
kéw stanowig nowe spontaniczne mutacje genu ACVRT,
wiec wywiad rodzinny jest ujemny. Do tej pory zidentyfi-
kowano juz ok. 15 mutacji.

Choroba wystepuje bardzo rzadko, czesto diagnozu-
je sie ja pdzniej, niz mogtoby sie wydawac. Dzieje sie tak
dlatego, poniewaz niewielu lekarzy wie o FOP, a pod-
reczniki medyczne czesto nie zawierajg wystarczajgcych
informacji na ten temat.

- Niestety, do nas zgtaszaja sie pacjenci, ktorzy byli le-
czeni na rozmaite schorzenia, z wieloma niepetnospraw-
nosciami spowodowanymi przez chorobe, ktéra latami
nie byla zdiagnozowana. Jak np. 12-letnia dziewczynka,
ktéra miata widoczne objawy juz w wieku 3 miesiecy, ko-
lejne pojawiaty sie w nastepnych latach. Kiedy trafita do
nas, miafa za sobg juz kilka zaostrzert - méwi dr n. med.
Matgorzata Szczepanek z Kliniki Pediatrii, Endokry-
nologii i Diabetologii Dzieciecej Klinicznego Szpitala
Wojewddzkiego w Rzeszowie. - A gdyby w pierwszych
miesigcach zycia miata wykonany test w kierunku muta-
cji w genie ACVR1, nie musiataby przechodzi¢ niepotrzeb-
nych zabiegdw, ktére pobudzaty progresje choroby. Inna
nastolatka juz nie opuszcza tézka, bo ma zajete koriczyny.

Dlatego moim marzeniem jest, by kazde dziecko, kto-
re rodzi sie z wadga paluchéw, miato wykonane badanie
genetyczne. Bo to dla FOP, postepujgcego kostniejgce-
go zapalenia miesni, jest objawem patognomonicznym,
a wiec takim, ktérego znalezienie u pacjenta czesto wy-
starcza do rozpoznania choroby, jest on swoisty tylko
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» dla niej. Tymczasem rzeczywistos$¢ pacjentéw z FOP wy-
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glada jednak inaczej - dodaje dr Szczepanek.

Leczenie postepujacego kostniejgcego zapalenia mies-
ni obecnie moze by¢ jedynie objawowe, poniewaz nie
ma jeszcze leczenia przyczynowego. Jak wiec mozna le-
czy¢ chorych?

- Stosuje sie niesteroidowe leki przeciwzapalne, gli-
kokortykosteroidy, leki przeciwleukotrienowe, czasami
bisfosfoniany. Chociaz jednak leczenia przyczynowego
praktycznie jeszcze nie ma, to dwa leki przyczynowe sg
juz w badaniach. Jeden to selektywny agonista recep-
tora kwasu retinowego, a drugi jest przeciwciatem mo-
noklonalnym przeciwko ACVRT - wyjasnia prof. Jacek Ta-
barkiewicz.

Dr n. med. Matgorzata Szczepanek uwaza, ze pa-
cjentom mozna pomoc dzieki odpowiednie] profilakty-
ce, czyli unikaniu procedur, ktére mogg nasili¢ chorobe:
urazéw, niepotrzebnych zabiegéw chirurgicznych, inie-
kcji, wstrzyknie¢ domie$niowych. Nie nalezy tez stoso-
wac w rehabilitacji rozciggania stawdw oraz miesni, no-
si¢ ciasnych ubran i ciasnego obuwia. Natomiast trzeba
leczy¢ infekcje, bo one prawdopodobnie tez odgrywajg
role w tej chorobie.

FOP wystepuje bardzo rzadko, czesto diagnozuje
sie go podzniej. Wiedza lekarzy na temat chordéb rzad-
kich i ultrarzadkich jest znikoma. Dlatego dr Szczepanek
podkresla role edukacji. - Kiedys$ trafita do nas mama
z kilkuletnig dziewczynka. Kiedy dziecko miato 6 mie-
siecy, zauwazyta u niego guzowatg zmiane na potylicy.
Pediatra skierowat pacjentke na chirurgie onkologicz-
na z podejrzeniem torbieli skdérzastej. Torbiel usunie-
to, wkrotce w tym miejscu pojawita sie kostna zmiana.
Po kilku miesigcach usunieto jg, a niebawem w okolicy
szyi ,wyrosty” nastepne zmiany guzowate. W wieku 2 lat
dziewczynka przewrdcita sie i doznata urazu stawu kola-
nowego. Wokét stawu pojawit sie obrzek guzowaty, po-
tem jeszcze inne, bolgce zmiany. Badanie genetyczne
wykazato, ze to zmiany typowe dla FOP. Gdyby dziew-
czynka trafita do nas wczesniej, gdyby lekarze wczesniej
przynajmniej mieli podejrzenie, co moze jej by¢, choro-
ba mogtaby miec¢ inny, wolniejszy i nie tak bolesny prze-
bieg - wyjasnia dr Szczepanek.

W Polsce pacjenci z FOP mogga uzyskac specjalistycz-
ng opieke medyczng w Il Klinice Pediatrii, Endokrynolo-
gii i Diabetologii Dzieciecej, w Klinicznym Szpitalu Wo-
jewddzkim nr 2 w Rzeszowie. - Przyjmujemy chorych
z catej Polski. Na szczescie jest ich niewielu, dwudzie-
stu czterech, i jako$ sobie radzimy - mowi dr Szcze-
panek. - Natomiast uwazam, ze pediatrzy, lekarze
pierwszego kontaktu, jesli majg chocby najmniejsze
watpliwosci z diagnoza, powinni to konsultowac z inny-
mi ekspertami.

Wiecej o chorobie mozesz znalez¢

na stronie www.Focusonfop.com oraz www.iccfop.org. u
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Tkanka ttuszczowa kojarzy nam sig¢ z czyms

mato uzytecznym, a jej utrata jest postrzegana
jako cos dobrego. Pozbywamy sig ttuszczyku,
wyglgdamy lepiej, zdrowiej, mtodziej.

Tymczasem w lipodystrofii dochodzi do zaniku
tkanki ttuszczowej, a jest to nawet nie defekt
kosmetyczny, ale powazna choroba.
Lipodystrofig nazywamy grupe rzadkich choréb hetero-
gennych, o réznej etiologii, ktére charakteryzuja sie za-
nikiem tkanki ttuszczowej. Nie zawsze jest to uogdlinio-
ny, rownomierny zanik, jaki moze towarzyszy¢ chociazby
procesom odchudzania. W niektérych postaciach lipo-
dystrofii te niedobory wystepujg w réznych czesciach
organizmu i nieréwnomiernie. Ten zanikajacy ttuszczyk
przemieszcza sie w inne miejsca i np. zanika w konczy-
nach, a pojawia sie na brzuchu. Jesli widzimy pana z so-
lidnym brzuszkiem, ktéry ma bardzo chude nogi, nale-
7y przypuszczad, ze nie jest to po prostu piwny brzuch,
ale mozemy mie¢ do czynienia z lipodystrofig. Podob-
nie moze by¢ u pani, u ktérej z powodu przemieszcza-
nia sie tkanki ttuszczowej, zrobita sie ,pdteczka” miedzy
brzuchem a biodrami.

Poniewa?z te zmiany sq, jak sqdze, widoczne

gotym okiem, nie powinno by¢ problemow

z rozpoznaniem choroby?
A jednak nie jest to proste. Niektore zmiany, owszem, wi-
da¢, ale mogg by¢ one kojarzone z wieloma innymi scho-
rzeniami. Wyniki badan laboratoryjnych u pacjenta z lipo-
dystrofia moga wskazywac na zaburzenia metaboliczne
i endokrynne - insulinoopornos¢, nietolerancje glukozy
lub cukrzyce typu 2, hipertriglicerydemie. Lipodystrofii
moga towarzyszy¢: zespot policystycznych jajnikéw, nieal-
koholowe sttuszczenie watroby, zapalenie trzustki.

Dos¢ charakterystyczne dla insulinoopornosci, czesto

towarzyszacej tej chorobie, jest rogowacenie ciemne. Sg



Lipodystrofia
— kiedy ttuszcz zaczyna
uciekac z organizmu

ROZMOWA Z PROF. JOANNA OSWIECIMSKA
Z UCZELNI PANSTWOWE] IM. JANA GRODKA W SANOKU.

to zmiany skérne wystepujgce najczesciej w okolicy fat-
doéw skornych, na karku, pod pachami, w pachwinach.
Pamietam matke chtopca, ktéra uwazata, ze on sie nie
myje, a to wiasnie byto rogowacenie ciemne, widoczne
na pierwszy rzut oka.

Wiele chorob rzadkich wystepuje w dwoch

albo nawet kilku postaciach, co ma wptyw na

rozpoznanie i leczenie. Czy tak jest rowniez

w przypadku lipodystrofii?
Tak, dystrofia moze by¢ wrodzona, woéwczas ma podto-
ze genetyczne, i nabyta. Kazda z nich moze manifesto-
wac sie zmianami czesciowymi, miejscowymi lub uogdl-
nionymi. Miejscowe dotyczg gtéwnie twarzy, konczyn,
posladkow, a uogdélinione - prawie catej tkanki ttuszczo-
wej w organizmie.

O tym, czy choroba ma posta¢ wrodzong, dowiaduje-
my sie po przeprowadzeniu badan genetycznych i wiele
gendw, ktére moga jg powodowad, juz znamy. Czasami
wystarczy czujnos$¢ pediatry, zeby jg wychwyci¢. Mieli-
Smy taka matg pacjentke, ktorej wyglad jakos sie leka-
rzowi nie spodobat. Mate dzieci majg taki przyjemnie
roztozony ttuszczyk, sg pulchniutkie, a u tego dziecka tak
nie byto. Badania potwierdzity, ze to lipodystrofia.

Dlaczego ta choroba, zmieniajqca wyglqd,

ktory zapewne w wielu przypadkach datoby sig¢

chirurgicznie poprawic¢, uwazana jest za powazng,

niekiedy nawet zagrazajqcq Zyciu?
To nie jest problem kosmetyczny, cho¢ niektorym, szcze-
gblnie kobietom dotknietym tym schorzeniem, moze sie
tak wydawac! To nie jest tak, ze jesli ttuszcz zniknie z ud,
karku czy brzucha, wyglad sie poprawi. Ten ttuszcz poja-
wi sie w innym miejscu, zacznie krazy¢ we krwi, osadzac
sie w réznych narzadach - watrobie, sercu, tarczycy i in-
nych, prowadzgc do powikfan, czesto kardiologicznych.
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Co powinno zwroci¢ uwage lekarza, do ktorego
trafia pacjent, jeszcze nie wiedzqc, Ze jest chory
na lipodystrofie, ale juz z jakimis objawami,
moggqcymi sugerowac to schorzenie?
Zawsze zaczynamy od obejrzenia pacjenta, spraw-
dzenia, jak roztozona jest tkanka ttuszczowa. Dal-
sze badania zleca sie w zaleznosci od objawdw, réow-
niez w kierunku ewentualnych choréb towarzyszgcych.
Wskazane jest wykonanie pomiaréw antropometrycz-
nych, czasem densytometrii, ewentualnie rezonansu
magnetycznego. Tak jednak jest, ze zanim pacjent trafi
do lekarza, ktéry bedzie wiedziat, z czym ma do czynie-
nia i co robi¢ dalej, ma za sobg wiele wizyt u réznych
lekarzy. Zresztg, leczenie chorego z lipodystrofig to za-
danie dla catego grona specjalistéw, szczegdlnie gdy
choroba jest juz mocno zaawansowana.

Jakimi metodami leczy si¢ lipodystrofie?

Przede wszystkim nalezy zwroéci¢ uwage, ze jak w kaz-
dym zaburzeniu metabolicznym, tu tez bardzo wazna
jest dieta - z ograniczeniem cukréw prostych, ttusz-
czéw zwierzecych, zywnosci przetworzonej — i aktyw-
nos¢ fizyczna, aby zapobiec powiktaniom. W leczeniu
farmakologicznym stosujemy te tradycyjne leki, kto-
re wykorzystujemy w zaburzeniach metabolicznych,
a wiec statyny, fibraty, leki przeciwnadcisnieniowe,
przeciwcukrzycowe. Bardzo dobrym lekiem jest me-
treleptyna, rekombinowany analog ludzkiego hormonu
tkanki ttuszczowej, (leptyny), nazywanego hormonem
sytosci. Jego niedobdr szczegdlnie dotyczy uogdlnio-
nej postaci lipodystrofii i powoduje zaburzenia meta-
boliczne.

Lek nie jest u nas refundowany, a powinien by¢ do-
stepny, przynajmniej dla tych chorych, ktérzy nie re-
agujg na inng terapie.

Rozmawiata: Bozena Stasiak
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Znaczenie badan
przesiewowych noworodkow
w diagnozowaniu chorob rzadkich

ROZMOWA Z DR. N. BIOL. MARIUSZEM OtTARZEWSKIM,
KIEROWNIKIEM ZAKEADU BADAN PRZESIEWOWYCH
| DIAGNOSTYKI METABOLICZNEJ INSTYTUTU MATKI | DZIECKA.

Czy choroby rzadkie faktycznie wystepujq w Polsce

rzadko?
Choroby rzadkie wystepujg w Polsce z analogiczng cze-
stoscig jak w innych krajach w Europie. Zgodnie z defi-
nicja, ktéra przyjeta Unia Europejska, jest to mniej niz
5 przypadkdéw na 10 tys. Nalezy jednak podkresli¢, ze
do tej pory rozpoznano okoto 8 tys. choréb rzadkich,
a w Polsce cierpi na nie od 2 do 3 min oséb.

Jakie choroby rzadkie sq mozliwe do wykrycia

dzigki Programowi Badan Przesiewowych

Noworodkéw w Polsce na lata 2019-20227
Obecnie w tym programie znajdujg sie badania prze-
siewowe w kierunku chordéb takich jak: fenyloketonuria
(PKU), wrodzona niedoczynnos¢ tarczycy (WNT), mu-
kowiscydoza (CF), wrodzony przerost nadnerczy (WPN)
oraz wiele innych. Jeszcze do niedawna program obej-
mowat 29 choréb wrodzonych, jednak obecnie na liscie
mamy ich juz 30. Niedawno do programu dotgczyt rdze-
niowy zanik miesni (SMA). Ta liczba sprawia, ze znajdu-
jemy sie w czotdwce europejskiej - mamy jedng choro-
be mniej w programie niz we Wtoszech, gdzie jest ich
w panelu najwiecej. Poza Europg, np. w USA, w podsta-
wowym panelu znajduje sie 35 chordb; rdznica wyni-
ka gtéwnie z badania hemoglobinopatii, wystepujgcych
gtdwnie u rasy czarnej, oraz choréb lizosomalnych.

Na czym polegajq badania przesiewowe
noworodkow w ramach programu? Kiedy sig je
wykonuje ?
Badania przesiewowe sg w Polsce bezptatne, cbowigz-
kowe, nieinwazyjne i bezpieczne. Wykonuje sie je w 3.-4.
dobie zycia i polegajg na pobraniu krwi z piety nowo-
rodka na specjalng bibute. Nastepnie krew suszy sie
przez mniej wiecej 2 godziny w szpitalu, po czym wy-
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syta kurierem do jednego z siedmiu os$rodkdéw regio-
nalnych w Polsce, ktére zajmujg sie badaniami prze-
siewowymi. Prébki po rejestracji analizuje sie wedfug
procedur opracowanych przez Instytut Matki i Dziecka
w celu wykrycia choréb wrodzonych zawartych w pane-
lu przesiewowym. Dodatni wynik badania wskazuje na
podejrzenie choroby i nie jest jeszcze diagnozg. Wyma-
ga potwierdzenia w dalszych badaniach biochemicznych
i klinicznych.

W jaki sposob wybiera si¢ choroby, ktore trafiajq

do programu badan przesiewowych?
Nalezy podkresli¢, ze istnieje wiele warunkéw, aby cho-
roba dostata sie do programu. Pierwszym jest to, ze
choroba nie daje objawdw klinicznych w pierwszych ty-
godniach oraz miesigcach zycia i stanowi zagrozenie
dla prawidtowego rozwoju zaréwno umystowego, jak
i fizycznego, a nawet prowadzi do utraty zycia. Kolejne
dwa najwazniejsze to: dostepne leczenie i niedrogi test
przesiewowy. Jesli nie sg one spetnione, to choroba nie
wchodzi do programu. Dlatego dopiero od 2021 r. wy-
konujemy badanie przesiewowe w kierunku rdzeniowe-
go zaniku miesni, dla ktérego niedawno odkryto lek, ale
rowniez zostata podjeta przez Ministerstwo Zdrowia de-
cyzja o jego refundacji w Polsce. Aktualnie badanie to
wykonywane jest juz dla 13 wojewddztw.

Jaki jest przecigtny roczny koszt programu
przesiewowego ? Jakie konkretnie oszczednosci
niesie dla budzetu panstwa?
Catkowity koszt badan przesiewowych w 2022 r. wynie-
sie 39 452 635 zt, co stanowi kwote nieco wyzszg niz
w latach ubiegtych - przecietny koszt rocznej edycji pro-
gramu wynosi okoto 38 min zt. Daje to jednak roczne
oszczednosci dla budzetu panstwa, ktére wynoszg do-



celowo ok. 220 662 614 zt. Trzeba przy tym podkresli¢,
ze koszt wykrycia choroby w badaniu przesiewowym
u jednego dziecka (np. PKU, WNT) odpowiada kosztom
utrzymania osoby z niepetnosprawnoscia intelektualng
w zaktadzie opieki przez 2-3 lata.

Czy ta liczba chorob rzadkich zawarta

w programie badan przesiewowych jest

wystarczajgca ?
W badaniach, a nawet szerzej - w medycynie nie akcep-
tujemy pojecia, ze cos$ juz jest wystarczajace, gdyz ozna-
czatoby to, ze nie nalezy juz nic zmieniac.
To z kolei spowodowatoby ograniczenie
postepu naukowego. Badania przesiewo-
we rozpoczety sie w USAw 1963 r. od jed-
nej choroby (Robert Guthrie - PKU) i od
tamtej pory systematycznie liczba ta ro-
$nie, z uwzglednieniem skoku po 2000 r.,
kiedy to wprowadzono nowg metode -
tandemowg spektrometrie mas - umoz-
liwiajacg oznaczenie nawet stu réznych
parametréw w jednej analizie. Nadal od-
krywane sg rowniez nowe choroby rzad-
kie, nowe leki, dlatego ich liczba w panelu
takze bedzie rosta. Do wigczenia do pane-
lu badan przesiewowych w Polsce ocze-
kuja np.: ciezki ztozony deficyt odpornosci
(SCID), galaktozemia czy niektdre choroby
lizosomalne.

Jakie choroby rzadkie powinny zostac wlqczone do

programu przesiewowego w przyszlym roku?
Planujemy dotgczenie trzech ostatnich wojewodztw do
badania w kierunku rdzeniowego zaniku miesni (SMA) -
tj. Swietokrzyskiego, podkarpackiego i matopolskiego, co
stanowi 8% populacji. Obecnie odbywajg sie takze pilo-
taze w kierunku kolejnych trzech chorob, ktére powin-
ny dotgczy¢ do programu. Sg to: deficyt dehydrogenazy
3-hydroxyacylo-CoA krotkotaricuchowych kwasow ttusz-
czowych (SCHAD), galaktozemia (GAL) i ciezki, ztozony
niedobdr odpornosci (SCID).

FOT. © 2009-2020. DEPOSITPHOTOS INC.

Badania przesiewowe sq w Polsce bezptatne,

obowigzkowe, nieinwazyjne i bezpieczne. Wykonuje

Jakie korzysci powoduje
wykonywanie badan przesiewowych
u noworodkow?
Nalezy podkresli¢, ze choroby rzadkie
to zwykle schorzenia o podtozu gene-

si¢ je w 3.-4. dobie Zycia i polegajq na pobraniu krwi
z piety noworodka na specjalng bibute.

tycznym, ktére u co drugiej osoby chorej

ujawniajg sie w wieku dzieciecym. Trzeba

tez pamietac, ze w wiekszosci sg one powazne i wynisz-
Czajgce - zazwyczaj majg przewlekty lub ciezki przebieg
i wspotistniejg z niepetnosprawnoscia intelektualng i/lub
fizyczng, a nierzadko moga réwniez konczy¢ sie wcze-
snym zgonem. Tym samym wczesne wykrycie choroby
rzadkiej umozliwia wdrozenie leczenia przed wystapie-
niem objawdw klinicznych, co skutkuje wydtuzeniem zy-
cia chorego, a takze korzystnie wptywa na zwiekszenie
jakosci zycia i tym samym fatwiejszy dostep do eduka-

cji i pracy.

U ilu noworodkow rocznie wykrywane sq choroby
rzadkie za pomocq badan przesiewowych?
Wedtug statystyk w Polsce rocznie rodzi sie okoto 400
dzieci z chorobami wrodzonymi objetymi programem
badan przesiewowych. Z danych resortu zdrowia wyni-
ka réwniez, ze w ramach realizacji programu w latach
2015-2017 wykryto je u 1078 noworodkow.
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Jakie zmiany powinny zajs¢ w kwestii badan
przesiewowych noworodkow w Polsce?
Istotne zmiany powinny dotyczy¢ obnizenia czaso-
chtonnosci badan przesiewowych (czyli kosztéw), jed-
nak obecnie uwarunkowane sg informatyzacjg na po-
ziomie ogoélnopolskim - poza mozliwosciami IMiD.
Nalezy tu wymieni¢ mozliwos¢ standardowej, bezpiecz-
nej transmisji danych noworodka bezposrednio z od-
dziatu potozniczego do o$rodka przesiewowego. Obec-
nie (nie tylko w Polsce) dane te s3g recznie wpisywane
na bibule do pobran i przepisywane do bazy przesie-
wowe] w laboratorium (w 2021 r. 330 000 noworodkéw
x 2 =660 000 kopii). Oczekujemy réwniez na nadawa-
nie dziecku numeru PESEL zaraz po urodzeniu, tak jak
w innych krajach.
Tak jak w innych dziedzinach, do badan przesiewo-
wych musi sukcesywnie wej$¢ automatyzacja.
Rozmawiata: Sonia Mfodzianowska
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Czas na zmiany
SVstemowe
dotyczace
wyrobow
medycznych
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FARMAKOEKONOMICZNEGO,
WICEMINISTREM ZDROWIA
W LATACH 2017-19, TWORCA
POLITYKI LEKOWE] PANSTWA.
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Duzo mowi sig o refundacji w chorobach
rzadkich nowoczesnych lekow, ktore zmieniajq
Zycie pacjentow, a czesto wrecz ratujq im
Zycie. A jak wyglgda kwestia wyrobow
medycznych: czy powinny one by¢ w wigkszym
stopniu refundowane i bardziej dostepne dla
pacjentow z chorobami rzadkimi?
Zdecydowanie tak. Wyroby medyczne mogg utatwic
zycie pacjentom, podobnie jak leki. Zwracamy uwa-
ge na farmakoterapie, rozwijamy szerzej plan udo-
stepniania nowych terapii dla oséb cierpigcych na
choroby rzadkie, powinnismy jednak réwniez pa-
mieta¢ o wyrobach medycznych. Kwestia terapii
w tych chorobach jest mocno zaznaczona w ostat-
nich dokumentach, ktére pojawity sie w legislacji,
czyli w Ustawie o Funduszu Medycznym oraz w Pla-
nie dla Choréb Rzadkich.

Plan dla Chordéb Rzadkich jest dokumentem mo-
wigcym bardzo szeroko o koordynowanej opie-
ce nad osobami z chorobami rzadkimi, o euro-
pejskich sieciach referencyjnych, podnoszona jest
kwestia opieki specjalistycznej, jej koordynacji, no-
woczesnej farmakoterapii: temu zostat poswieco-
ny specjalny rozdziat mé-
wigcy na temat réznego

nisterstwu Zdrowia, a czesciowo Ministerstwu Ro-
dziny i Polityki Spotecznej. Powinna by¢ wspdl-
nie przedyskutowana przez obydwa resorty, a by¢
moze rowniez przez Ministerstwo Finanséw. Do
wyrobow medycznych nawigzujemy w wytycznych
oceny technologii medycznych; dotyczg one na ra-
zie czesci wyrobow medycznych. Wytyczne te na
pewno bedg rozwijane.

Widac zdecydowanie dysproporcje, jesli chodzi
o refundacje lekow a wyrobow medycznych.
Czas na przyjrzenie si¢ wyrobom medycznym,
ktore mogq byc stosowane takze w chorobach
rzadkich. Jak je oceniac?
Zdecydowanie wida¢ dysproporcje w aktywnosci
wokot refundacji lekéw i wyrobdw medycznych. Te
kwestie probowat rozwigza¢ wiceminister Krzysztof
tanda, ja réwniez jg podejmowatem. Problemdw
z tym zwigzanych jest jednak wiele, to na pewno
kwestia pewnej ,silosowosci” w podziale kompeten-
¢ji miedzy poszczegdlnymi ministerstwami, od cze-
go powinnismy odchodzi¢. Innym problemem s3
niedobory kadrowe w Ministerstwie Zdrowia, do-
tyczace o0séb, ktore
zajmujg sie proble-

rodzaju rozwigzan w do-
starczaniu  produktéw
leczniczych osobom
z chorobami rzadkimi.
Nie dotyczy to tylko dro-
gich lekéw, nad ktéry-
mi ostatnio dyskutujemy
(jak np. leki na muko-
wiscydoze czy terapia
genowa SMA), ale tak-
ze tanszych terapii, ma-
jacych juz ugruntowane
zastosowanie, jak niekté-
re steroidy czy antybio-
tyki. Dziatajac w grupie
przygotowujacej rozdziat Planu dla Chordb Rzad-
kich poswiecony farmakoterapii, zastawialismy sie,
czy nie powinnismy zaja¢ sie takze wyrobami me-
dycznymi. Na prosbe przewodniczacego zespo-
tu skoncentrowaliSmy sie na kwestii lekdow, jednak
doskonale zdawalismy sobie sprawe, ze réwniez
wyroby medyczne wymagajg uregulowania. Takze
w Ustawie o Funduszu Medycznym duzo mowi sie
o chorobach rzadkich, gtéwnie o lekach, watek wy-
robéw medycznych jest pomijany. Zostaty one po-
traktowane mniej priorytetowo niz leki i dobrze by-
toby teraz bardziej sie nimi zajac.

Z wyrobami medycznymi jest ten problem, ze
kwestia ich dofinansowania cze$ciowo podlega Mi-
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Z wyrobami medycznymi jest
ten problem, Ze kwestia ich
dofinansowania czgsciowo
podlega Ministerstwu Zdrowia,
a czgsciowo Ministerstwu
Rodziny i Polityki Spotecznej.

mem wyrobow me-
dycznych.

Jest jednak swia-
domos¢, ze nalezy
sie zajgc tg kwestig,
zresztg  wicemini-
ster Maciej Mitkow-
ski réwniez tym sie
zajmuje; niedawno
zostata podjeta waz-
na decyzja o udo-
stepnieniu  cewni-
kow hydrofilowych
dla dzieci z peche-
rzem neurogennym,
dzieki czemu ich komfort zycia znacznie sie po-
prawi. Tak wiec jesli chodzi o udostepnianie wyro-
béw medycznych pacjentom, to nie jest tak, ze nic
pod tym wzgledem sie nie dzieje. Nie wida¢ jednak
zmian systemowych; ta kwestia powinna by¢ lepiej
uregulowana. Po pierwsze nowoczesne wyroby me-
dyczne sg bardzo potrzebne pacjentom. Po drugie,
wazny jest aspekt gospodarczy: wprowadzenie na
rynek nowoczesnej molekuty to kwestia miliardéw
dolaréw, a w przypadku wyrobdw medycznych jest
to duzo tatwiejsze - nie ma tu tak duzych barier dla
polskiego biznesu; jest on duzo bardziej innowacyj-
ny w obszarze wyrobéw medycznych niz lekéw.
Rozmawiata: Katarzyna Pinkosz
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ARTYSTA
O DUSZY DZIECKA

Tadeusz

Makowski
1882-1932

Autoportret z paletq i ptaszkiem,
ok. 1919, olej na ptétnie, 61 x 50 cm, Muzeum
Narodowe w Krakowie, Zrédto: Wikipedia

,Zawsze interesowata mnie przede wszystkim prawda i emocje cztowieka, a tych dzieci nigdy
nie ukrywaty. (...) Ci z pozoru nieistotni obserwatorzy rzeczywistosci potrafili dostrzec wigcej
niz otaczajgcy ich dorosli i to zawsze chciatem pokazac na moich obrazach. Jednoczesnie
dziecigcy modele wiedzieli, czym jest wyobraznia, a ja zawsze uwielbiatem ten pierwiastek
fantastycznosci i odrealnienia, ktdre stale byly obecne w moim malarstwie”.

Mali pierroci, 1930, olej na ptotnie,
54,5 x 65 cm, Muzeum Narodowe
w Warszawie, Zrodto: Wikipedia

Chtopcy z fujarkami, ok. 1928, olej na
plotnie, 81 x 49 cm, Muzeum Narodowe
w Warszawie, Zrodto: Wikipedia
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alarstwo Tadeusza Makow-
skiego za jego zycia nie
byto dobrze znane w Pol-

sce. Odkrycie artysty nastgpito
w 1960 r., dzieki wystawie retro-
spektywnej zorganizowanej w War-
szawie przez prof. Wiadystawe Ja-
worska.

Tadeusz Makowski dos¢ dtugo
szukat wiasnego stylu. Poczatkowo
tworzyt pod wplywem swoich na-
uczycieli malarstwa: Jana Stanistaw-
skiego i Jézefa Mehoffera. Byt pod
wrazeniem obrazow Rembrandta.
W Paryzu poznat kubizm, ale w swo-
ich pracach nie podazat $lepo tym
nurtem, wybierat tylko niezbedne
mu elementy. Byt pod wrazeniem
francuskich realistow - Jean-Bap-
tiste-Camille Corota i Gustava Cour-
beta - oraz symbolicznej sztuki Pu-
vis de Chavannes'a. Inspiracji szukat
tez w malarstwie niderlandzkich

i flamandzkich mistrzéw, zwtaszcza
Pietera Bruegela. Po latach uda-
to mu sie wypracowac swoj wiasny,
oryginalny styl i na jego pracach po-

jawita sie charakterystyczna postac
zmizerowanego dziecka. Sceny z zy-
Cia zgeometryzowanych dzieci staty
sie wizytéwka Makowskiego. Matych
bohaterdéw czesto pokazywat w sce-
nach teatralnych, karnawatowych,
ktérym towarzysza motywy muzycz-
ne: instrumenty, orkiestra.

Oprécz malowania na ptétnie
i akwarelami, takze rysowat, zaj-
mowat sie drzeworytem, litografig
oraz akwafortg. Artysta byt uzdol-
niony nie tylko plastycznie, ale i mu-
zycznie: potrafit gra¢ na gitarze i na
skrzypcach. Cenit poezje, pisat wier-
sze; zafascynowany teatrem tworzyt
nawet projekty scenograficzne (de-
koracje, kostiumy, lalki). Zajmowat
sie rowniez ilustrowaniem ksigzek
i projektowaniem oktadek.

Przygoda Makowskiego ze sztukg
zaczetfa sie, gdy w wieku 8-9 lat go-
rgcym mlekiem oparzyt lewg reke
i musiat zostac kilka dni w tozku.
Znudzony przymusowym odpo-
czynkiem zaczat rysowac i dzie-
ki temu odkryt w sobie ogromng
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pasje. W swoim pamietniku podkre-
$la, ze sztuka daje mu rados¢ i za-
pomnienie. W gimnazjum wybijat sie
tylko z przedmiotéw nadobowigzko-
wych: rysunku i stenografii. Wbrew
ojcu, ktéry chciat, zeby syn studio-
wat matematyke, wybrat filozofie i fi-
lologie, a zafascynowany Swiatem
sztuki rozpoczat nauke w Akademii
Sztuk Pieknych w Krakowie.

Po studiach na zawsze opu-
Scit Polske i zamieszkat we Fran-
cji. W 1914 r., gdy wybuchta | woj-
na $wiatowa, jako imigrant nie mogt
dalej mieszka¢ w Paryzu. Pojechat
do Bretanii, korzystajac z gosci-
ny Wiadystawa Slewifiskiego, ma-
larza zwigzanego ze szkotg Pont
Aven, reprezentanta nurtu post-
impresjonistycznego. Mimo sporej
roznicy wieku, artystéw tgczyty przy-

jazn i dyskusje o sztuce. Makowski »

Szewc, 1930, olej na ptdtnie, 105,5 x 81,5 cm,
Muzeum Narodowe w Warszawie, Zrodto:
Wikipedia

Kapela dziecigca, 1922, olej na pltotnie, 114 x
146 cm, Muzeum Narodowe w Warszawie
zZrodto: Wikipedia
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Dzieci z turoniem, 1929, olej na ptotnie,
80,5 x 100 cm, Muzeum Narodowe
w Warszawie, Zrodto: Wikipedia

» w latach 1912-1931 pisat ,Pamiet-

nik” (wydany w 1961 r.), zawierajacy
wiele informacji na temat zycia we-
wnetrznego i rozwoju artystyczne-
go malarza.

W 1928 r. na wystawie w Paryzu
zaprezentowat swoje prace z geo-
metrycznymi postaciami. Ekspozycja
spotkata sie z uznaniem francuskie-
go Srodowiska artystycznego. We
wstepie do katalogu wystawy Louis
Léon Martin, krytyk sztuki i przyja-
ciel, okreslit Makowskiego jako ,po-
ete o duszy naiwnej i czystej, o ser-
cu wrazliwym i uporczywej pracy”.

Na emigracji we Francji zyt sa-
motnie, nigdy nie zatozyt rodziny.
Skupiony na wtasnym artystycznym
Swiecie, miat niewielu przyjaciot,
ktorzy okreslali go jako ,wielkiego
samotnika”. Uwazany byt za bardzo
skromnego, szlachetnego, delikat-
nego. Cenili jego dobry charakter
i pomagali w potrzebie.

Artysta marzyt o powrocie do
Krakowa, niestety nie udato mu sie
tego zrealizowa¢. Obawiat sie od-
rzucenia i niezrozumienia jego sztu-
ki w Polsce. Zmart w Paryzu na sku-
tek wylewu krwi do mézgu w wieku
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Teatr dziecigcy, 1931, olej na ptotnie,
54 x 65 cm, Muzeum Narodowe
w Warszawie, Zrédto: Wikipedia

50 lat, u progu kariery. Po jego
$mierci Marcel Gromair i Louis Léon
Martin utworzyli ,Towarzystwo Przy-
jaciot Tadeusza Makowskiego”, by
,Zrobi¢ wszystko, co mozliwe, aby
dac publicznosci pojecie o prawdzi-
wym obliczu Makowskiego i wielko-
Sci jego dzieta".

,Wszystkim prawie Pola-
kom nie podobajg sie moje ob-
razy. Wole wszystko niz prze-
cietnos¢. Tej, na szczescie, nikt

mi nie zarzuca” - pisat artysta
w swoim pamietniku. W 2011 r.
podczas aukcji w Warszawie prywat-
ny nabywca zaptacit 620 tys. zt za je-
den z nieznanych obrazéw Makow-
skiego ,Wnetrze". (opr. AR)

Zrédia:
www.sztukipiekne.pl (Bednorz M. 5 ciekawostek
0... Tadeuszu Makowskim)

Jaworska W. Tadeusz Makowski - zycie i twor-
czo$¢, Wroctaw 1964

Makowski T. Pamietnik, oprac. Jaworska W, Kra-
kéw 2003
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