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Informacja prasowa

Rada Ekspertédw ds. Chordob Rzadkich Medycznej Racji Stanu zbiera sie juz po raz pigty w dwa lata
po rozpoczeciu pandemii COVID-19. Eksperci Medycznej Racji Stanu od kilku lat upominali sie
0 szczegdlng uwage dla tych, ktérzy doswiadczajgc kryzysu zdrowia, odczuwali zagrozenie zycia,
izolacje i lek o byt materialny zanim ktokolwiek ustyszat o koronawirusie SARS-CoV-2. Diagnoza
choroby rzadkiej juz wczesniej tworzyta i nadal tworzy zagrozenie Smiercig, inwalidztwem, izolacje
spoteczng i powoduje zubozenie rodziny pacjentéw. Jesli do tego dodamy czeste interwencje
chirurgiczne, nie zawsze skuteczng walke z towarzyszgcym choremu bdlem i poczucie bezsilnosci
spowodowane brakiem dostepu do nielicznych w tej grupie choréb skutecznych metod leczenia -
to mamy wystarczajgce powody by szczegdlng troska objac cierpigce na nie osoby. Na szczescie decyzje
Ministra Zdrowia w ostatnich paru latach znaczgco poprawity dostep refundacyjny chorych
na choroby rzadkie do skutecznego leczenia. Chorzy na chorobe Fabry’ego, rdzeniowy zanik miesni,
nowotwory krwi, akromegalie, chorobe Wilsona, hemofilie A i B u dzieci oraz inne choroby otrzymali
refundacje nowych lekdw. Wedtug Ministra Zdrowia w 2021 r. refundacjg objeto 68 nowych
czasteczkowskazan, w tym 29 w chorobach rzadkich. Rada Ekspertow ds. Chordb Rzadkich Medycznej
Racji Stanu opracowata w 2019 r. gtdwne tezy przekazu do decydentéw, sSrodowiska medycznego,
spotfeczenstwa, dotyczace probleméw diagnostyki i terapii choréb rzadkich w Polsce. Z perspektywy
systemu ochrony zdrowia choroby rzadkie dotyczg niewielkiego odsetka populacji. Leczenie jest
prowadzone w wysokospecjalistycznych osrodkach klinicznych, a leki refundowane gtéwnie w ramach
programow lekowych Narodowego Funduszu Zdrowia. W 2021 r. zostat przyjety przez Rade Ministréow
Plan dla Choréb Rzadkich na lata 2021-2023. Plan przewiduje utworzenie krajowych osrodkow
referencyjnych, okreslonych dla wybranej choroby rzadkiej lub grupy takich chordb, ktére beda petnic
kluczowa role w integracji opieki, a takze wspétpracujgcych z nimi centrow eksperckich. Ma zostac
poprawiony dostep do diagnostyki choréb rzadkich — w tym diagnostyki molekularnej. Ponadto majg
powstac rejestry medyczne poszczegdlnych chordb rzadkich, platforma informacyjna oraz paszport
chorego z chorobga rzadka. Na realizacje Planu dla Choréb Rzadkich przeznaczono ok. 130 min zi.
Jednoczesnie wielkie nadzieje pacjenci z chorobami rzadkimi wigzg z Funduszem Medycznym, na ktory
rocznie alokowane jest 4,2 mld zt, w tym na refundacje lekéw w chorobach rzadkich i onkologicznych
720 min zt. W ramach Funduszu Medycznego chorzy na choroby rzadkie mogg mie¢ refundowane
terapie w ramach wykazu lekdw o wysokim stopniu innowacyjnosci (TLI) oraz wykazu lekdw o wysokiej
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wartosci klinicznej (TLK). Wykazy tych technologii opracowuje Agencja Oceny Technologii Medycznych
i Taryfikacji, a zatwierdza Minister Zdrowia. Na docenienie zastuguje fakt, ze w sktad Rady Funduszu
Medycznego zostali powotani obok klinicystow i urzednikdw przedstawiciele dwdch organizacji
pacjentéw chorujgcych na choroby rzadkie. Wedtug ,,Audytu Krajowego Forum Orphan 2021. Potrzeby
pacjentow z chorobami rzadkimi w zakresie dostepu do technologii medycznych
i optymalizacji opieki” - potrzeby sg dalej bardzo duze. Organizacje pacjencie zwracaty uwage
i podkreslaty rozne problemy w zakresie dostepu do technologii medycznych oraz potrzebe utworzenia
odpowiednich dla danej jednostki chorobowej modeli opieki. 85% organizacji pacjenckich wskazato
na potrzeby w zakresie poprawy dostepu do diagnostyki genetycznej, a 76% podkreslito potrzebe
zmian w modelu opieki nad pacjentami z chorobami rzadkimi - szczegdlnie utworzenia osrodkéw
referencyjnych, interdyscyplinarnej opieki réznych specjalistow i wtgczenia rozwigzan telemedycznych.
71% organizacji pacjenckich zwrécito uwage na potrzebe zmian organizacyjnych w zakresie edukacji
lekarzy, przyznawania Swiadczen pacjentom, wsparcia dla rodziny i opiekundéw wsparcia w szkole,
edukacji i wzrostu dostepnosci do informacji, czy utworzenia rejestru pacjentow. 66% organizacji
pacjenckich wskazato na konieczno$¢ poprawy dostepu w zakresie refundacji produktéw leczniczych.
32% na poprawe dostepu do wyrobow medycznych w ramach zaopatrzenia indywidualnego,
uwzgledniajacg wzrost finansowania oraz okreslenie limitdw czasowych korzystania z wyrobdéw. 21%
organizacji dostrzegto potrzebe wzrostu lub zmiany modelu finansowania w réznych zakresach opieki,
natomiast 15% wskazato na potrzebe wzrostu ilosci badan naukowych, klinicznych i ich dodatkowego
finansowania.

Ponizej przedstawiono wybrane choroby rzadkie oraz propozycje rozwigzan systemowych w zakresie
optymalizacji opieki medycznej nad chorymi.
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Modulatory CFTR: iwakaftor + tezakaftor + eleksakaftor oraz tezakaftor +

iwakaftor w terapii mukowiscydozy

Mukowiscydoza jest rzadka, skracajgcg zycie chorobg genetyczng dotykajgcg okoto 1800 osdb
w Polsce. Jest to postepujaca, wielouktadowa choroba, ktéra atakuje ptuca, watrobe, przewdd
pokarmowy, zatoki, gruczoty potowe, trzustke i uktad rozrodczy. Przyczyng mukowiscydozy sg mutacje
genu CFTR, ktérych skutkiem jest brak lub wadliwie dziatajgce biatko CFTR. Dzieci muszg odziedziczy¢
dwa wadliwe geny CFTR - po jednym od kazdego z rodzicdw - aby chorowa¢ na mukowiscydoze.
Chociaz istnieje wiele réznych typow mutacji CFTR, ktére mogg powodowaé chorobe, zdecydowana
wiekszo$¢ wszystkich oséb z mukowiscydozg ma co najmniej jedng mutacje F508del. Mutacje te, ktore
mozna okresli¢ za pomocg testu genetycznego lub technik genotypowania, powodujg brak lub wadliwe
dziatanie biatka CFTR, co ostatecznie prowadzi do wystgpienia mukowiscydozy. Wadliwe dziatanie lub
brak biatka CFTR skutkuje stabym przeptywem soli oraz wody do wnetrza i na zewngtrz komaérek



w wielu narzadach. W ptucach prowadzi to do nagromadzenia nadmiernej ilosci gestego, lepkiego
$luzu, ktéry moze powodowaé u wielu pacjentdw przewlekte infekcje ptuc i ich postepujace
uszkodzenie, ktére ostatecznie prowadzi do $mierci.

W Polsce ostatnia wyliczona mediana wieku $mierci oséb z mukowiscydozg wynosi 24,2 lata.
Do niedawna dostepne w Polsce leczenie farmakologiczne chorych na mukowiscydoze miato charakter
wytgcznie objawowy. Wedtug danych z Rejestru Mukowiscydozy, obejmuje ono przede wszystkim
terapie inhalacyjng uktadu oddechowego (w tym leki mukolityczne i rozrzedzajgce wydzieline oraz
antybiotyki), suplementacje enzymoéw trzustkowych, doraine leki rozszerzajgce oskrzela, leki
przeciwzapalne, a takze suplementacje witamin rozpuszczalnych w ttuszczach, probiotyki, diete
hiperkaloryczng. Aby poprawi¢ poziom leczenia mukowiscydozy w Polsce, zasadne jest réwniez
wprowadzenie refundacji niezbednych wyrobow medycznych i srodkdéw spozywczych specjalnego
przeznaczenia dietetycznego, ktére aktualnie stosowane s3 przez wiekszo$¢ chorych,
w tym w szczegdlnosci soli hipertonicznej, witamin A, D, E, K, probiotykéw i niskoskoncentrowanych
enzymow trzustkowych. Zgodnie z zapisami wytycznych miedzynarodowych (m.in. aktualne zalecenia
Europejskiego Towarzystwa Mukowiscydozy) chorzy powinni mieé¢ zapewniony dostep do lekow
ukierunkowanych na poszczegélne klasy defektéw CFTR: iwakaftor + tezakaftor + eleksakaftor oraz
tezakaftor + iwakaftor.! Sg to produkty lecznicze najnowszej generacji, bedgce terapiami
personalizowanymi i wptywajgce bezposrednio na mutacje biatka stanowigcg przyczyne choroby.
Od 1 listopada 2020 r. refundacjg zostat objety pierwszy zarejestrowany produkt wptywajacy
bezposrednio na mutacje biatka stanowigcg przyczyne mukowiscydozy - iwakaftor. Obecnie
na refundacje w Polsce oczekujg kolejne leki z klasy modulatoréw CFTR: iwakaftor + tezakaftor +
eleksakaftor oraz tezakaftor + iwakaftor, mogace byé potencjalnie zastosowane u znacznie wiekszej
liczby pacjentdw chorujgcych na mukowiscydoze. Leczenie modulatorami CFTR jest obecnie
finansowane w ramach réznych mechanizmoéw ze srodkdéw publicznych w szeregu panstw, w tym:
w Australii, Austrii, Belgii, Czechach, Danii, Francji, Grecji, Hiszpanii, Holandii, Irlandii, Islandii, Kanadzie,
Luksemburgu, Niemczech, Norwegii, Portugali, Stowacji, Stowenii, Szwajcarii, Szwecji, na Wegrzech,
w Wielkiej Brytanii we Wtoszech i w USA. Niedawno decyzje o refundacji niektdrych z modulatoréw
CFTR podjety takze Butgaria i Rumunia. W dniu 26 sierpnia 2021 r. Agencja Oceny Technologii
Medycznych i Taryfikacji opublikowata i przekazata Ministrowi Zdrowia Wykaz technologii lekowych
o wysokiej wartosci klinicznej (TLK), w ktorym rekomendowata pozytywnie refundacje publiczng
modulatoréw CFTR: iwakaftor + tezakaftor + eleksakaftor oraz tezakaftor + iwakaftor.? 29 pazdziernika
2021 r. Minister Zdrowia zawart ww. terapie w finalnej Liscie technologii lekowych o wysokiej wartosci
klinicznej.?

Dostep chorych na chorobe Wilsona do terapii trientyng w ramach programu
lekowego B.123

Choroba Wilsona (nazywana takze zwyrodnieniem watrobowo-soczewkowym) jest wywotywana
mutacjg genu ATP7B zaangazowanego w metabolizm miedzi w organizmie. Nastepstwem defektu jest
uposledzenie wydalania miedzi z zdtcig, jej gromadzenie sie w watrobie, a potem takze w mdzgu,
nerkach, rogéwce (pierscien Kaysera-Fleishera) i innych narzadach, co prowadzi do ich trwatego
uszkodzenia i $mierci pacjenta w ciggu kilku lat od wystgpienia pierwszych objawdw, o ile nie zastosuje
sie skutecznego leczenia. Choroba jest dziedziczona autosomalnie recesywnie. Pierwsze objawy

1 https://pcfs.pl/
2 https://www.aotm.gov.pl/aktualnosci/najnowsze/wykaz-technologii-lekowych-o-wysokiej-wartosci-klinicznej/
3 https://www.gov.pl/web/zdrowie/lista-technologii-lekowych-o-wysokiej-wartosci-klinicznej
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najczesciej pojawiajg sie w dziecinstwie (zwykle sg to uszkodzenia komodrek watrobowych).
W mtodszych grupach wiekowych uszkodzenie watroby poprzedza o okoto dziesieé¢ lat rozwdj zmian
w osrodkowym ukfadzie nerwowym. U oséb dorostych pierwsze objawy mogg mie¢ postaé zaburzen
watrobowych (40%) lub neurologicznych (40%) badz zaburzen psychicznych (15%), a czesto wystepuja
tez réwnolegle. Pierwsze objawy wystepujg gtéwnie miedzy 5. a 45. rokiem zycia.

Leczenie choroby Wilsona opiera sie na stosowaniu substancji zdolnych do eliminacji i obnizenia
stezenia miedzi w organizmie. Stosuje sie srodki chelatujgce — penicylamine w pierwszej linii leczenia
i trientyne dla pacjentéw nietolerujgcych penicylaminy. Okoto 30% chorych rozwija nietolerancje,
ktdra nie pozwala na dalsze leczenie penicylaming. Do objawéw ubocznych leczenia penicylaming
zaliczy¢ mozna m.in. goraczke, sSwiad, wysypke, limfadenopatie, bdle stawdw, biatkomocz, leukopenie,
cechy aplazji szpiku, zespoty nerczycowe, zespoty podobne do miastenii i wiele objawdw ujawniajgcych
sie podczas przewlektego, trwajgcego latami, leczenia. Trientyna jest znacznie lepiej tolerowana,
jej mechanizm dziatania polega na eliminacji wchtonietej miedzi z organizmu poprzez utworzenie
trwatego kompleksu, ktdry jest nastepnie eliminowany poprzez wydalanie z moczem. Trientyna moze
takze chelatowaé¢ miedz w uktadzie pokarmowym i w ten sposéb hamowaé wchtanianie miedzi.
W postaci neurologicznej bezobjawowej lub skgpoobjawowej stosuje sie rowniez cynk, ktory ogranicza
wchtanianie miedzi. Leczenie farmakologiczne trwa do korca zycia, jego przerwanie grozi nasileniem
objawéw choroby oraz smiercig. Wyjgtkiem od tej zasady jest sytuacja, w ktérej chory przechodzi
operacje przeszczepienia watroby. Leczenie powinno by¢ wprowadzone bezpos$rednio po ustaleniu
rozpoznania, bez wzgledu na wystepowanie lub brak objawéw chorobowych. Od 1 wrzesnia 2021 r.
trientyna jest objeta refundacja w ramach programu lekowego B.123. LECZENIE PACJENTOW
Z CHOROBA WILSONA (ICD-10: E83.0), niestety, ze wzgledu na dtugotrwatg procedure zwigzang
z wprowadzaniem nowego programu lekowego pacjenci nie rozpoczeli jeszcze leczenia.*

Ekulizumab i rawalizumab w terapii nocnej napadowej hemoglobinurii

Nocna napadowa hemoglobinuria (PNH) jest przewlektg, postepujgca, wyniszczajgcy i zagrazajaca
zyciu, bardzo rzadka chorobg krwi charakteryzujaca sie hemoliza wewnatrznaczyniowg z udziatem
dopetniacza (niszczenie czerwonych krwinek). Osoby cierpigce na PNH w Polsce stojg obecnie w obliczu
coraz wiekszej niepewnosci. Wedtug szacunkéw na PNH rocznie zapada ok. 1,3 oséb na 1 min
populacji.®> Stowarzyszenie 0s6b cierpigcych na nocng napadowa hemoglobinurie przybrato nazwe
,Jedni na milion”. PNH moze dotkng¢ mezczyzn i kobiet ze wszystkich srodowisk i w kazdym wieku, bez
ostrzezenia. Mediana wieku zachorowania przypada na ok. 30 rok zycia.® Objawy kliniczne PNH
obejmujg miedzy innymi zakrzepice i niewydolnos¢ nerek, ktére moga byé przyczyng przedwczesnego
zgonu.” Ok. 43% pacjentéw z PNH doswiadczy objawowego incydentu zakrzepowo-zatorowego.®
Ok. 35% pacjentéw leczonych objawowo umrze w ciggu 5 lat od postawienia diagnozy, a 40-67%
tych zgonéw bedzie spowodowana incydentem zakrzepowo-zatorowym.® Ponadto, osoby dotkniete
PNH doswiadczajg wielu innych powiktan, takich jak nadcisnienie ptucne, hemoglobinuria, zmeczenie,

4 https://www.gov.pl/web/zdrowie/choroby-nieonkologiczne

5 Puls medycyny https://pulsmedycyny.pl/chorzy-na-nocna-napadowa-hemoglobinurie-maja-szczescie-sa-dla-nich-leki-
1110672

6 Hill A, Richards SJ, Hillmen P. Br J Haematol. 2007 May;137(3):181-92. Socié G, Mary JY, de Gramont A, et al. Lancet.
1996,348:573-577.

7 Hillmen P, Elebute MO, Kelly R, et al. Blood. 2007;110: Abstract 3678.

8 P. Hillmen, 2007. et al. Blood. 110(12):4123-4128

9 Ibidem
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dysfagia, duszno$é, bdle brzucha, zaburzenia erekcji i anemia.l® Diagnoza moze by¢ wyzwaniem
ze wzgledu na zakres oznak i objawdw, czesto podobnych do tych z innych chordb.!* Hemoliza, ktéra
powoduje szeroki zakres nieprzewidywalnych i zagrazajacych zyciu powiktan moze by¢ trwata
i destrukcyjna, nawet w przypadku braku objawéw.'? Obecnie zarejestrowane sg dwie terapie,
pozwalajgce odpowiednio leczyé chorych z PNH — ekulizumab oraz rawulizumab. Dzieki leczeniu
ekulizumabem znaczgco zmienia sie zycie pacjenta, gdyz dzieki zmniejszeniu hemolizy, niedokrwistos¢
jest mniej nasilona, a pacjent nie jest juz uzalezniony od transfuzji czerwonych krwinek.'* Ponadto,
leczenie ekulizumabem zmienito naturalny przebieg choroby i ratuje zycie pacjentéw od ponad 10 lat.
Rawulizumab jest nowg, dtuzej dziatajgcy postacig ekulizumabu, co oznacza, ze pacjenci wymagaja
mniejszej liczby wlewdw, co poprawia jakos$¢ ich zycia. Rawulizumab stanowi krok naprzéd w leczeniu
PNH, zapewniajac poréwnywalne bezpieczenstwo i skuteczno$é do ekulizumabu przy wlewach
co osiem tygodni w porédwnaniu do wlewdw, co dwa tygodnie. Zastosowanie jednej z dwdch wyzej
wymienionych terapii umozliwia pacjentom prowadzenie praktycznie normalnego zycia zawodowego
i rodzinnego, co jest szczegdlnie wazne z uwagi na fakt, ze choroba ta dotyka gtéwnie mtodych ludzi
w wieku 20 30 lat.2* W Polsce od 1 stycznia 2018 r. chorzy na nocng napadowa hemoglobinurie mieli
mozliwosé leczenia ekulizumabem w ramach programu lekowego B.96. ,Leczenie nocnej napadowe;j
hemoglobinurii (PNH) (ICD-10 D59.5)”. Przezycie 5-letnie pacjentdow z rozpoznanym PNH i leczonych
ekulizumabem wynosito 95,5%.% Z dniem 1 maja 2021 r. zakoriczono refundacje ekulizumabu z uwagi
na negatywng ocene ztozonego wniosku refundacyjnego przez Ministra Zdrowia.'® Pacjenci leczeni
w programie lekowym (ale nie nowodiagnozowani) obecnie majg dostep do terapii ekulizumabem,
jedynie na mocy przepisdw przejSciowych specustawy o COVID-19, tylko do kornca kwietnia 2022 r.
Niestety nadal nie wiadomo, jakie bedg decyzje Ministra Zdrowia po 1 maja 2022 r. Z drugiej strony,
toczy sie proces refundacyjny dla rawulizumabu.'” Chorzy zyja dzi$ w olbrzymiej niepewnosci i obawie
o przysztosc. Sg wsrdd nich m.in. kobiety w cigzy, ktorych potdg przypada na okres juz po wygasnieciu
przepisdw przejsciowych. Jednoczesnie eksperci, jak i pacjenci szczegélnie podkreslajg, ze brak
refundacji ekulizumabu i rawulizumabu w dobie pandemii stanowi dodatkowe zagrozenie dla zdrowia
i zycia os6b z PNH, poniewaz infekcja wirusowa moze nasila¢ hemolize wewnatrznaczyniowy,
co przy braku stosowania sprawdzonej terapii moze okazac sie dla chorego smiertelne.

Wprowadzenie badan przesiewowych noworodkéw w kierunku choroby
Pompego

Choroba Pompego (PD, choroba spichrzeniowa glikogenu typu Il, GSD IlI) jest rzadkim schorzeniem
dziedziczonym autosomalnie recesywnie, powodowanym przez mutacje genu kwasnej a-glukozydazy
(GAA) kodujgcego maltaze kwasowg. Niedobdér GAA prowadzi do gromadzenia sie glikogenu
lizosomalnego w tkankach organizmu, zwtaszcza miesniach szkieletowych i serca. Ciezkos$¢ choroby
rozni sie w zaleznosci od wieku zachorowania, stopnia zajecia zaatakowanych narzagdéw i dynamiki
progresji objawdw. U pacjentéw z niemowlecg (IOPD) lub klasyczng postacig choroby Pompego

10 Hill A, Richards SJ, Hillmen P. Br J Haematol. 2007 May;137(3):181-92. Hillmen, P. Elebute MO, Kelly R, et al. Blood.
2007;110: Abstract 3678.

11 Morado, M. Freire Sanders A, Colado E et al. Cytometry Part B (Clinical Cytometry).

12 Hillmen, P. Muus P, Roth A, et al. Br ) Haematol. 2013;162:62-73.

13 Hillmen, P. 2007. et al. Blood. 110(12):4123-4128

14 A. Piekarska, K. Lewandowski. 2020. Hematologia 2020 Tom 11, nr 1,30-44

15 Kelly RJ et al. Blood 2011; 117:6786—6792. (Opinia AOC)

16 https://www.gov.pl/web/zdrowie/komunikat-ministra-zdrowia-w-sprawie-refundacji-produktu-leczniczego-soliris-w-
leczeniu-nocnej-napadowej-hemoglobinurii-pnh

17 http://orka2.sejm.gov.pl/INT9.nsf/klucz/ATTCOWIHM/%24FILE/i29095-01.pdf
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w pierwszym roku zycia rozwija sie kardiomiopatia i silne ostabienie miesni, u nieleczonych dzieci
rokowanie jest zte. Pacjenci z wczesng postacig PD (IOPD) wykazujg prawie catkowity brak aktywnosci
enzymu i umierajg z powodu niewydolnosci krgzeniowo-oddechowej, poniewaz ogromne ilosci
glikogenu gromadzg sie w ich miesniach szkieletowych i miesniach serca. Chociaz nieklasyczna
PD z objawami bez kardiomiopatii i pdéznym poczatkiem choroby Pompego (LOPD) ma bardziej
przewlekty przebieg, takze moze prowadzi¢ do znacznej niepetnosprawnosci i niewydolnosci
oddechowej. LOPD moze objawiac sie réznymi fenotypami nerwowo-miesniowymi, od ostabienia
obreczy konczyn, ostabienia miesni osiowych ze sztywnoscig kregostupa, niewydolnosci oddechowe;j
spowodowanej ostabieniem miesni oddechowych. Diagnostyka choroby Pompego jest trudna,
ze wzgledu na rzadkos¢ jej wystepowania, zmienny charakter i poczatek objawdw oraz naktadanie sie
oznak i objawow z innymi zaburzeniami. Moze to prowadzi¢ do btednej diagnozy, jak réwniez opdznien
W rozpoznaniu i rozpoczeciu skutecznego leczenia. Jesli taka diagnoza jest w ogdle wzieta pod uwage,
to nalezy zmierzy¢ poziom i aktywnos$é enzymu kwasnej alfa-glukozydazy. Na szczescie jest to obecnie
o wiele prostsze niz kiedys, poniewaz istnieje przyjazna metoda pobierania probek krwi za pomoca
testéw DBS suchej kropli krwi (Dried Blood Spot Card). Kropla krwi nakrapiana jest na specjalna bibute
i wysytana do specjalistycznego laboratorium. W przypadku podejrzanie obnizonej aktywnosci enzymu
wykonywane sg badania genetyczne. Wielu pacjentow pozostaje jednak nierozpoznanych, nawet
po pojawieniu sie symptomatologii zagrazajacej zyciu. Dlatego tak istotna jest edukacja Srodowiska
medycznego w zakresie rozpoznawania tej choroby. Jednoczesnie na catym S$wiecie prowadzi sie
badania przesiewowe u noworodkéw (NBS — new born screening) w kierunku wykrycia choroby
Pompego przed wystgpieniem objawéw. Moze to prowadzi¢ do poprawy wynikéow klinicznych
u pacjentow dotknietych chorobg, w pordwnaniu z tymi, u ktérych rozpoznanie ustalono na podstawie
objawéw klinicznych. Wczesna diagnostyka pozwoli na monitorowanie pacjenta i podjecie decyzji
0 rozpoczeciu enzymatycznej terapii zastepczej (ERT) w momencie pojawienia sie pierwszych objawoéw
choroby. Takie postepowanie wptynie na poprawe jakosci zycia i przezywalnos¢ pacjentéw z chorobg
Pompego, zmniejszajgc potrzebe wentylacji i zapobiegajgc niepetnosprawnosci ruchowej. Badanie
przesiewowe noworodkéw (NBS) jest optymalnym podejsciem do wczesnej diagnostyki,
monitorowania i leczenia choroby Pompego. W Polsce istnieje potrzeba wprowadzenia badan
przesiewowych noworodkéw w kierunku choroby Pompego, tak jak w wielu europejskich krajach.
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