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Leczenie choréb rzadkich

Krakowska jnjcjatywa
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Unia Europejska zobowiazata kraje cztonkowskie
do wprowadzenia w zycie przed kofcem 2013 r.
narodowych planéw przeciwdziatania chorobom
rzadkim. W Polsce na razie powotano jedynie
przy Ministerstwie Zdrowia Zespét ds. Choréb
Rzadkich oraz organizowano konferencje, szcze-
golnie duzo w 2010 r.,, na temat tego typu scho-
rzen. Krakowscy lekarze, nie czekajac na pro-
gram, zaczeli dziata¢. 1 marca przy Szpitalu
Uniwersyteckim (SU) w Krakowie otwarto Osro-
dek Choréb Rzadkich.
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Tabloidy obwiescily juz narodziny polskiego dr. Housa
(bohater popularnego amerykarnskiego serialu — diagnosta
i specjalista od przypadkéw beznadziejnych). Ten przy-
domek zyskata liderka trzyosobowego zespotu lekarzy,
do ktérego przede wszystkim bedzie trafia¢ dokumen-
tacja medyczna pacjentéw z podejrzeniem rzadkich cho-
t6b. I cho¢ medialne poréwnanie przyniosto natych-
miastowy skutek — przez kilka dni do O$rodka Choréb
Rzadkich w Krakowie zglosili sie pacjenci z najodle-
glejszych zakatkéw Polski: ze Szczecina, Gdafska,
Wroctawia i Grudzigdza — to krakowscy lekarze nie sg
nim zachwyceni. — Wolelibysimy takich pordwnait unikngd,
bo rodzq one ogromne nadzieje. Rzeczywistos¢ szpitalna to nie
serial i nie zawsze bedziemy mogli sprostac oczekiwaniom pacjen-
tow — zastrzega prof. Tomasz Grodzicki, ordynator
Oddziatu Choréb Wewnetrznych i Gerontologii SU oraz
dziekan Wydzialu Lekarskiego Collegium Medicum Uni-
wersytetu Jagielloniskiego.

Rzadka — na przyktad... cukrzyca

Z powstaniem O$rodka Choréb Rzadkich w Krako-
wie nie wigze sie zwiekszenie liczby 6zek w szpitalu.
— Bedziemy bazowac na istniejqcych strukturach. Osrodek
Chordb Rzadkich ma petnic funkcje gltownie koordynujacq —
diagnozowac problem i kierowac chorych do odpowiednich
klinik — tlumaczy dr Stefan Bednarz, zastepca dyrektora
ds. lecznictwa w Szpitalu Uniwersyteckim.

Specjalisci chca powréci¢ do idei konsyliéw lekarskich.
— Jesli nad pacjentem jednoczesnie pochyli sig, w zaleznosci od
potrzeb, neurolog, immunolog, internista i genetyk, jest szan-
sa na kompleksowe zdiagnozowanie jego problemow zdrowor-
nych — méwi dr Bednarz.

Schorzenie jest uznane za rzadkie, jesli czesto$¢ wyste-
powania nie przekracza 5 chorych na 10 tys. miesz-
katicéw. Choroby rzadkie to nie tylko obecne czesto
w mediach mukowiscydoza, hemofilia czy mukopoli-
sacharydoza. Nawet najczesciej wystepujace w popu-
lacji choroby, takie jak cukrzyca, maja swoje rzadkie
formy, np. cukrzyca typu MODY, mitochondrialna czy
zwigzana z genetycznie uwarunkowana insulinoopor-
noscig. W ich diagnozowaniu specjalizuje sie Klinika
Choréb Metabolicznych SU, ktéra bedzie réwniez kon-
sultowac pacjentéw nowego osrodka. — Dzigki wiasci-
wej diagnostyce riznicowej i prawidlowemu rozpoznaniu for-
my choroby jestesmy w stanie zrozumiec catos¢ obrazu
klinicznego i czgsto zmienic leczenie pacjenta, znacznie popra-
wiajqc kontrolg poziomu glukozy i komfort Zycia — podkresla
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prof. Maciej Malecki, ordynator Kliniki Chor6b Meta-
bolicznych SU.

Na wzor francuski

Dyrekcja SU nie starala sie o dodatkowe pieniadze
od Narodowego Funduszu Zdrowia na dzialalnos¢
o$rodka. Zreszta, jak dowiedzieli§my si¢ w malopol-
skim oddziale NFZ, nie mieliby na to wiekszych szans,
poniewaz platnik nie wyodrebnia takiego ,,produktu”
jak o$rodek choréb rzadkich. Szpital zamierza wiec
finansowa¢ diagnostyke i leczenie z kontraktéw
przyznanych poszczegélnym klinikom. Ma nawet
nadzieje, ze lepsza organizacja opieki nad pacjentami
strudnymi” pozwoli zwiekszy¢ efektywnos$¢ terapii
oraz zmniejszy¢ jej koszty.

Lekarze szacuja, ze rocznie do osrodka bedzie sie zgta-
sza¢ okolo tysiaca pacjentéw (§rednio 20 tygodniowo).
Nie oznacza to, ze wszyscy beda leczeni w Krakowie.
Osrodek ma pelni¢ funkcje diagnostyczno-lecznicza
gléwnie dla chorych z potudnia Polski. Dla 0s6b spo-
za regionu ma to by¢ centrum informacji. — Chodzi o o,
aby pacjent si¢ dowiedzial, gdzie najblizej swojego miejsca
zamieszkania moze uzyskac pomoc. W razie potrzeby
bedziemy sig kontaktowal z odpowiednimi placiwkami
w regionie, aby utatwic pacjentom dostgp do nich. Na podob-
nych zasadach dziala osrodek chordb rzadkich we Francyi
— moéwi prof. Grodzicki.

Struktury zamiast nowych muréw

Pierwsi do osrodka zglosili sie pacjenci z podejrzeniem
zespotu Marfana, niedoboréw immunologicznych i zabu-
rzefi hormonalnych. Kilka tygodni dziatalno$ci wystar-
czylo, aby lekarze ustalili, ze kwalifikacja musi by¢ po-
przedzona dostarczeniem dokumentacji medycznej
w formie elektronicznej lub listownej. Ma to oszczedzi¢
chorym czesto kosztownych podrézy i zapobiegaé two-
rzeniu sie dodatkowych kolejek.

Idee o$rodka popiera wiele organizacji pacjenckich.
Podkreslaja one, ze whasnie takich miejsc, zajmujacych
sie osobami dorostymi, w Polsce brakuje najbardziej.
W calym kraju istnieje na przyktad 20 placéwek pedia-
trycznych zajmujacych si¢ leczeniem mukowiscydozy,
ale tylko cztery przyjmuja dorostych z tg choroba. Zaden

)) Przez kilka dni do OSrodka
Choréb Rzadkich w Krakowie
zgtosili sie pacjenci
z najodleglejszych zakatkow
Polski: ze Szczecina, Gdanska,
Wroctawia i Grudzigdza 1)
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Trudne szacunki

Specjalisci sg zgodni, ze za chorobe rzadka uznaje sie scho-
rzenie, ktérego czestos¢ wystepowania jest mniejsza niz
5 przypadkéw na 10 tys. os6b, ale juz szacunki dotyczace
ogbtu cierpiacych sg rézne. W dokumencie Rady Europej-
skiej zapisano, ze na schorzenia rzadkie cierpi od 6 do 8 proc.
populacji. Dla Polski oznaczatoby to nawet 2 mln chorych,
a dla Unii Europejskiej od 27 do 36 mIn! Jednoczesnie wiek-
sz05¢ z kilku tysiecy choréb wystepuje nie czesciej niz u jed-
nej osoby na 100 tys. — Uwazam wiec, ze w Polsce liczba 0s6b
z chorobami rzadkimi nie przekracza kilkuset tysiecy — sza-
cuje prof. Tomasz Grodzicki.

Ultraterapie

W czerwcu ming trzy lata dziatalnosci zespotu koordyna-
cyjnego ds. chorob ultrarzadkich przy Centrum Zdrowia
Dziecka w Warszawie. Specjalisci ci decyduja o wtaczeniu
pacjentéw do terapeutycznych programéw zdrowotnych dla
choroby Gauchera, Pompego oraz mukopolisacharydozy
typu |, I1'i VI. Do tej pory opiniowali 641 wnioskéw. Prawie
90 proc. zostato rozpatrzonych pozytywnie.

osrodek dla dorostych nie jest zlokalizowany na potudniu.
Tymczasem postep medycyny sprawia, ze coraz wiecej
chorych koficzy 18 lat i wtedy zaczyna si¢ problem z kon-
tynuacja leczenia.

— Szesnastoletni chlopak chory na tagodng postad muko-
wiscydozy wyliczyt ostatnio, Ze rocznie zazywa 14,3 tys. table-
tek. Nie ma watpliwosci, Ze jego nerki i watroba za kilka lat
beda wymagaly leczenia. Bedzie potrzebowat kompleksowes opie-
ki. W podobnej sytuacyi jest wigkszos¢ chorych na mukowiscydoze:
weigz jedng nogq thwig w osrodku pediatrycznym, a drugq
w poradni POZ — méwi Pawel W éjtowicz, prezes Fun-
dacji Pomocy Rodzinom i Chorym na Mukowiscydoze
MATIO.

Wkrotce pacjenci sami ocenia, czy krakowskim leka-
rzom udalo sie stworzy¢ miejsce przyjazne chorobom
rzadkim. Czy wybierajac opcje budowania struktur za-
miast kolejnej wielomilionowej inwestycji, trafili w po-
trzeby chorych.

Natalia Adamska-Goliniska
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