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Informacja prasowa

Rada Ekspertéw ds. Chordb Rzadkich Medycznej Racji Stanu zbiera sie juz po raz si6dmy w prawie trzy
lata po rozpoczeciu pandemii COVID-19. Eksperci Medycznej Racji Stanu od kilku lat upominali sie
0 szczegblng uwage dla tych, ktérzy doswiadczajac 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, izolacjg
spoteczng i zubozeniem rodziny pacjentéw. Jesli do tego dodamy czeste interwencje chirurgiczne,
nie zawsze skuteczng walke z towarzyszacym choremu bdlem i poczucie bezsilnosci spowodowane
brakiem dostepu do nielicznych, w tej grupie chordb, skutecznych metod leczenia - to mamy
wystarczajgce powody, by szczegdlng troskg objac cierpigce na nie osoby. Na szczescie decyzje Ministra
Zdrowia w ostatnich paru latach znaczaco poprawity dostep refundacyjny pacjentéw
z chorobami rzadkimi do skutecznego leczenia. Wedtug danych Ministra Zdrowia w 2021 r. refundacja
objeto 68 nowych czasteczko-wskazan, w tym 29 w chorobach rzadkich, w 2022 r. refundacjg objeto
115 nowych czasteczko-wskazan, w tym 37 w chorobach rzadkich, a juz w 2023 r. zrefundowano
19 nowych czasteczko-wskazan z zakresu chordb rzadkich na styczniowej i marcowej liscie
refundacyjnej. Rada Ekspertéw ds. Chordb Rzadkich Medycznej Racji Stanu opracowata w 2019 r.
gtéwne tezy przekazu do decydentdw, Srodowiska medycznego, spoteczenstwa, dotyczgce problemoéw
diagnostyki i terapii chordb rzadkich w Polsce. Z perspektywy systemu ochrony zdrowia dotyczg one
niewielkiego odsetka populacji. Leczenie jest prowadzone w wysokospecjalistycznych osrodkach
klinicznych, a leki refundowane gtéwnie w ramach programoéw lekowych Narodowego Funduszu
Zdrowia. W 2021 r. zostat przyjety przez Rade Ministréw Plan dla Choréb Rzadkich na lata 2021-2023.
Przewiduje on utworzenie krajowych osrodkéw referencyjnych, okreslonych dla wybranej choroby
rzadkiej lub grupy takich chordb, ktére beda petni¢ kluczowag role w integracji opieki, a takze
wspotpracujacych z nimi centréw eksperckich. Planowana jest poprawa dostepu do diagnostyki choréb
rzadkich — w tym diagnostyki molekularnej. Ponadto majg powstac rejestry medyczne poszczegdlnych



chordb, platforma informacyjna oraz paszport chorego. Na realizacje Planu dla Choréb Rzadkich
przeznaczono ok. 130 min zt. Ukonstytuowata sie Rada ds. Chordb Rzadkich. Jednoczesnie wielkie
nadzieje chorzy wigzg z Funduszem Medycznym, na ktéry rocznie alokowane jest 4,2 mld zt, w tym na
refundacje lekéw w chorobach rzadkich i onkologicznych 720 min zt. W ramach Funduszu Medycznego
osoby z chorobami rzadkimi moga mieé refundowane terapie w ramach wykazu lekéw o wysokim
stopniu innowacyjnosci (TLI) oraz wykazu lekdéw o wysokiej 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 urzednikédw przedstawiciele dwéch organizacji pacjentdéw chorujacych na choroby rzadkie. Wedtug
Audytu Krajowego Forum Orphan 2022 potrzeby pacjentdéw z chorobami rzadkimi w zakresie dostepu
do technologii medycznych i optymalizacji opieki sg wcigz bardzo duze. Organizacje pacjencie
podkreslaty rézne problemy w zakresie dostepu do technologii medycznych oraz potrzebe utworzenia
odpowiednich dla danej jednostki chorobowej modeli opieki. 91% organizacji pacjenckich wskazato
na potrzebe wprowadzenia usprawnien i optymalizacji opieki, a szczegdlnie utworzenia osrodkéw
referencyjnych, modelu opieki koordynowanej oraz wigczenia fizjoterapeutéw i rehabilitantéw.
83 % wskazato na potrzeby w zakresie poprawy dostepu do technologii lekowych. 83% organizacji
pacjenckich wskazato na konieczno$¢ poprawy dostepu do diagnostyki, w tym w szczegdlnosci dostepu
do badan genetycznych, ale réwniez monitorowanie postepu choroby. 71% zwrdcito uwage
na potrzebe zmian organizacyjnych w zakresie edukacji lekarzy, przyznawania swiadczen pacjentom,
wsparcia dla rodziny i opiekundw, wsparcia w szkole, edukacji i wzrostu dostepnosci do informacji,
czy utworzenia rejestru pacjentéw. 69% podkreslito wystepowanie innych potrzeb niz te zwigzane
z technologiami lekowymi, wyrobami medycznymi, diagnostyka, czy optymalizacja opieki.
40% respondentéw wskazato na poprawe sytuacji oséb z chorobami rzadkimi w ostatnim roku.
Natomiast pozostate 60% organizacji pacjenckich objetych badaniem jest zdania, ze sytuacja oséb
chorych na choroby rzadkie nie ulegta poprawie. 51% wskazato na koniecznos¢ poprawy w dostepie
do wyrobow medycznych, w tym wzrostu refundacji i zmiany kryteriéw przyznawania wyrobdéw
medycznych. 22% dostrzega w ramach innych potrzeb konieczno$¢ usprawnienia systemu
orzecznictwa o niepetnosprawnosci. Poréwnujac drugi Audyt Krajowego Forum Orphan z 2022 r.
z pierwszym audytem przeprowadzonym w marcu 2021 r. mozna stwierdzi¢, ze organizacje pacjentéw
z chorobami rzadkimi bardzo aktywnie uczestnicza w procesie optymalizacji systemu ochrony zdrowia
przez aktywny gtos i klarowne postulaty w dialogu publicznym. W 2021 r. partycypowato w badaniu 35
organizacji pacjenckich (73% z 48 cztonkéw KFO), natomiast w badaniu przeprowadzonym w 2022 r.
wzieto udziat 36 organizacji pacjenckich (72% z 50 cztonkéw KFO).

Ponizej przedstawiono wybrane choroby rzadkie oraz propozycje rozwigzan systemowych w zakresie
optymalizacji opieki medycznej nad chorymi.
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Pegcetacoplan w terapii nocnej napadowej hemoglobinurii (PNH)

Nocna napadowa hemoglobinuria (PNH) jest rzadko wystepujgcg chorobg. Szacuje sie, ze zapada
na nig rocznie 1-2 osoby na 1 min populacji.! PNH jest nabytym zaburzeniem genetycznym komérek
macierzystych szpiku, dotyczgcym wszystkich linii komérkowych wytwarzanych w szpiku. W przebiegu
choroby wystepuje nasilona hemoliza wywotujgca niedokrwisto$é, nadmierna aktywacja krzepniecia
prowadzgca do zakrzepicy, nadcisnienia ptucnego, przewlektych béléw brzucha, anemii i wielu innych
objawdw znacznie obnizajgcych jakos$¢ zycia pacjentéw. Przewlekte objawy choroby mogg towarzyszy¢
pacjentowi przez wiele lat, a manifestacja w postaci incydentu zatorowego niemal zawsze jest nagta.
Zylna choroba zatorowo-zakrzepowa i zwigzane z nig incydenty zakrzepowe u pofowy nieleczonych
chorych prowadzg do zgonu. Warto podkresli¢, ze choroba w znacznym stopniu dotyczy oséb mtodych
(mediana wieku zachorowania to okofo 30 rok zycia).2 W EU zarejestrowane sg dwa preparaty, ktére
hamujg uktad dopetniacza C5. Sg to: ekulizumab (data rejestracji 2007 r.) oraz rawulizumab (data
rejestracji 2020 r.) Od 2018 r. w Polsce dostepne jest leczenie ekulizumabem w ramach programu
lekowego. Lek ten jest przeciwciatem monoklonalnym, ktére wigze sktadowg C5 dopetniacza i hamuje
jego szkodliwe oddziatywanie na erytrocyty.® Dalszy postep terapii PNH dokonat sie dzieki
wprowadzeniu na rynek preparatu rawulizumab charakteryzujgcego sie tym samym mechanizmem
dziatania co ekulizumab przy mniejszej czestotliwosci iniekcji dozylnych leku.* Mimo zastosowania
tego leczenia, 49% pacjentow leczonych inhibitorem C5 ma znacznie obnizony poziom hemoglobiny
utrzymujacy sie w przedziale 8-11 g/dl a 15 % wymaga leczenia przetoczeniami koncentratu krwinek
czerwonych.*Oznacza to, ze znaczna cze$¢ pacjentéw z PNH jest leczona suboptymalnie lub catkowicie
nieskutecznie. Niezadawalajgce rezultaty leczenia zwigzane sg z tym, ze obecnie refundowane terapie
blokujg jedynie uktad C5 dopetniacza odpowiadajgcy za tworzenie biatek skierowanych przeciwko
btonie komdérkowej erytrocytu (tzw. kompleks MAC). Zatem leki te sa w stanie powstrzymac tak zwana

! puls Medycyny: https://pulsmedycyny.pl/chorzy-na-nocna-napadowa-hemoglobinurie-maja-szczescie-sa-dla-
nich-leki-1110672

2 Bessler M, Hiken J. The pathophysiology of disease in patients with paroxysmal nocturnal hemoglobinuria.
Hematology Am Soc Hematol Educ Program. 2008:104-10.

3 Hillmen P. et al. Long-term safety and efficacy of sustained eculizumab treatment in patients with paroxysmal
nocturnal haemoglobinuria. British Journal of Haematology, 2013, 162, 62-73

4 Luzatto . et al. Management of Paroxysmal Nocturnal Haemoglobinuria:a personal view. British Journal of
Haematology,153,709-720
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hemolize wewnatrz naczyniowa.> U pacjentéw, u ktdrych leczenie PNH nie przynosi rezultatéw,
postuluje sie blokowanie uktadu C3 dopetniacza odpowiedzialnego za optaszczanie erytrocytow
biatkami tego uktadu (tzw. opsonizacja). Zatem takie leczenie prowadzi do zahamowania hemolizy
wewnatrznaczyniowej, ale i nie mniej istotnej hemolizy zewnatrz naczyniowe;j.®

Dlatego przetomem w leczeniu PNH jest zarejestrowany w grudniu 2021 r. pegcetacoplan w terapii
nocnej napadowej hemoglobinurii (PNH).” Lek jest wskazany do stosowania w leczeniu dorostych
pacjentéw z napadowg nocng hemoglobinurig (ang. paroxysmal nocturnal haemoglobinuria, PNH),
u ktérych wystgpita niedokrwistos$¢ po leczeniu inhibitorem C5 przez co najmniej 3 miesigce. Lek ten
charakteryzuje sie innowacyjnym mechanizmie dziatania na sktadowg C3 dopetniacza, wywierajgc silne
dziatanie hamujgce na kaskade C3 dopetniacza. Hamuje zaréwno hemolize wewnatrz-, jak
i zewnatrznaczyniowg. Lek ten moze by¢ stosowany u dorostych pacjentéw z napadowg nocng
hemoglobinurig, u ktdrych utrzymuje sie niedokrwistos$¢ po leczeniu inhibitorem C5 przez co najmniej
3 miesigce.® W badaniach poréwnawczych ekulizumabu z pegcetakoplanem pacjenci otrzymujacy
nowsg terapie (inhibitor C3 - pegcetacoplan) osiggneli poziom hemoglobiny o 53% wyzszy niz chorzy
leczeni ekulizumabem.® Oceniana za pomocg skali FACIT, 11 punktowa rdznica na korzy$¢ pacjentéw
leczonych pegcetacoplanem powoduje, ze lek ten skutecznie zmniejsza odczucie zmeczenia
zwigzanego z niedokrwistoscia, poprawiajac komfort zycia chorych oraz ich normalne funkcjonowanie
w Zyciu prywatnym i zawodowym.®® Korzystny efekt terapeutyczny dotyczyt takze wyeliminowania
koniecznych wczesniej transfuzji u 85% pacjentdéw leczonych pegcetacoplanem w poréwnaniu do 15%
pacjentéw leczonych ekulizumabem.® Nie do przecenienia jest mozliwo$¢ podania pegcetakoplanu
podskdrnie w warunkach domowych przez samego pacjenta lub jego opiekuna. Daje to dodatkowg
swobode prowadzenia terapii oraz uwalnia pacjenta od regularnych wizyt w szpitalu lub przychodni
celem dozylnego podania leku.

W zwigzku z brakiem skutecznej opcji terapeutycznej dla pacjentdw z PNH, u ktérych leczenie
ekulizumabem jest suboptymalne lub nieskuteczne, kluczowa jest pilna odpowiedz na niezaspokojong
potrzebe medyczng w tej waskiej grupie chorych poprzez refundacje pegcetakoplanu w Polsce.

Ekulizumab i rawulizumab w terapii nocnej napadowej hemoglobinurii (PNH)

oraz atypowego zespotu hemolityczno-mocznicowego (aHUS)

Nocna napadowa hemoglobinuria to przewlektfa, postepujgca, wyniszczajgca i zagrazajaca zyciu bardzo
rzadka choroba charakteryzujgca sie wewnatrznaczyniowg hemolizg spowodowang ciggtym stanem
aktywacji uktadu dopetniacza. Szacuje sie, iz na PNH rocznie zapada ok. 1,3 oséb na 1 min populacji,
a choroba dotyka przede wszystkim oséb mtodych —mediana wieku zachorowania to ok. 30 lat. Objawy
kliniczne obejmujag miedzy innymi zakrzepice i niewydolno$¢ nerek, ktére moga by¢ przyczyna
przedwczesnego zgonu. Historycznie, ok. 35% pacjentéw umierato z powodu PNH w ciggu 5 lat
od postawienia diagnozy, a zakrzepica byta przyczyna 40-67% zgondéw. Ponadto osoby z PNH

5 Kulasekararaj AG, Griffin M,Langemeijer S, et al. Long-term safety and efficacy of ravulizumab in patients with
paroxysmal nocturnalhemoglobinuria: 2-year results from two pivotal phase 3studies.Eur J Haematol.
2022;109(3):205-214. doi:10.1111/ejh.13783214KULASEKARARAJET AL.

5 Hillmen P. et al. Pegcetacoplan versus Eculizumab in Paroxysmal Nocturnal Hemoglobinuria N Engl J Med
2021;384:1028-37. DOI: 10.1056/NEJM0a2029073

7 https://ec.europa.eu/health/documents/community-register/html/h1595.htm

8 https://ec.europa.eu/health/documents/community-register/2021/20211213153802/anx_153802 pl.pdf

9 Peffault de Latour R. et al. Pegcetacoplan versus eculizumab in patients with paroxysmal nocturnal
haemoglobinuria (PEGASUS): 48-week follow-up of a randomised, open-label, phase 3, active-comparator,
controlled trial. Lancet Haematol 2022; 9: e648-59
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doswiadczajg wielu innych objawdw takich jak nadcisnienie ptucne, anemia, dusznosci, przewlekte
zmeczenie, hemoglobinuria, dysfagia, dystonia, bdéle brzucha czy zaburzenia erekcji. Wszystkie
te objawy w znaczacy sposdb wptywajg na jakos¢ zycia pacjentdow z PNH uniemozliwiajgc im normalne
funkcjonowanie. Przewlekte objawy choroby mogg towarzyszy¢ pacjentowi przez wiele lat,
a manifestacja w postaci incydentu zatorowego niemal zawsze jest nagta. Atypowy zespot
hemolityczno-mocznicowy to ultrarzadka, zagrazajaca zyciu choroba, w ktdrej pacjenci doswiadczajg
nagtych i postepujgcych epizodéw mikroangiopatii zakrzepowej (TMA) spowodowanych
niekontrolowang aktywacjg dopetniacza z dominujgcym w obrazie klinicznym uposledzeniem
czynnosci nerek. Dane epidemiologiczne wskazuja, iz zapadalnos¢ na aHUS wynosi ok. 0,26-0,75
na 1 min w populacji oséb ponizej 20 r.z. oraz 0,23 do 1,9 na 1 min w populacji catkowitej. Choroba
manifestuje sie w réznym wieku, ale gtéwnie dotyka dzieci. Choroba wptywa na funkcjonowanie wielu
organdw, charakteryzuje sie niedokrwistoscig hemolityczng, matoptytkowoscig, ostrym uszkodzeniem
nerek i powiktaniami takimi jak infekcje, cytopenie, wystepowania zakrzepicy i krwotoku w narzadach.
Okoto 20-48% pacjentéw doswiadcza uszkodzenia narzaddéw pozanerkowych, obejmujace osrodkowy
uktad nerwowy, uktad sercowo-naczyniowy, ptuca czy uktad pokarmowy, prowadzace do udaréw,
drgawek, zawatu serca, krwotokdéw ptucnych, czy zapalenia trzustki. W wielu przypadkach dysfunkcje
wielonarzagdowe wigzg sie ze ztym rokowaniem, a pacjenci wymagajg intensywnej opieki, w tym
sg uzaleznieni od dializoterapii. Historycznie, ponad 20% dzieci oraz 30% dorostych doswiadczato
schytkowej niewydolnosci nerek lub zgonu w ciggu roku od postawienia diagnozy.

W leczeniu PNH i aHUS zarejestrowane sg dwa inhibitory C5 uktadu dopetniacza — ekulizumab
i rawulizumab. Rawulizumab to pierwszy dtugodziatajgcy inhibitor C5 uktadu dopetniacza z ponad
4-krotnie dtuzszym okresem péttrwania niz ekulizumab, dzieki czemu zapewnia natychmiastows,
kompletng oraz dtugotrwatg inhibicje C5. Aktualnie w Polsce w leczeniu PNH i aHUS refundowana jest
jedynie terapia ekulizumabem, ktéry podawany jest pacjentom co 2 tygodnie w warunkach szpitalnych
we wlewie dozylnym. Aktualnie zycie pacjentow z PNH i aHUS podporzadkowane jest chorobie.
To miodzi ludzie, ktdrzy sg wiezniami swojego leczenia. Zycie ich samych oraz rodzin podporzadkowane
jest co dwutygodniowym wizytom w szpitalu i wlewom. Co dwutygodniowe wlewy ograniczajg
w znacznej mierze aktywnos$é zawodowg zaréwno pacjentdéw jak i ich bliskich, wptywajg negatywnie
na funkcjonowanie spoteczne, zycie rodzinne i psychike chorych oraz ich rodzin, ktdrych zycie réwniez
podporzadkowane jest rygorowi terapii bliskiego. Kazdy dojazd do szpitala na podanie leku,
niejednokrotnie z odlegtych zakatkow Polski to obcigzenie dla catej rodziny (czesto po podaniu terapii
pacjenci nie sg w stanie sami wrdci¢ do oddalonych o setki kilometréw doméw) i koszty zaréwno
ekonomiczne, jak i spoteczne. Stale rosngce koszty dojazdéw powodujg, ze wielu pacjentéw nie stac
na dojazdy i rezygnujg z terapii, narazajgc swoje zycie; to réwniez koszty zwolnied w pracy zaréwno
pacjenta, jak i osoby towarzyszgcej, brakiem mozliwosci wykonywania zawodéw, ktére wymagatyby
dyspozycyjnosci chorych — czeste nieobecnosci w pracy sg przyczyng braku zrozumienia ze strony
pracodawcow i w efekcie utraty stanowiska pracy; zorganizowania opieki nad pozostawionymi w domu
matymi dzieémi. Kazda wizyta zwigzana z podaniem zwieksza rowniez ryzyko infekcji wirusowe;j
i bakteryjnej, ktéra w przypadku pacjentow z PNH i aHUS czesto koriczy sie potrzebg leczenia powiktan,
toczeniami krwi i hospitalizacjami. Wielu pacjentéw z uwagi na znaczne obcigzenie zwigzane z choroba
i leczeniem nie decyduje sie na zatozenie czy powiekszenie rodziny. Co dwutygodniowe wlewy
obcigzajg rowniez fizycznie. U pacjentow dochodzi do czestych zapalen $ciany zylnej i tkanek okoto
zylnych w wyniku co dwutygodniowych wlewdw. Personel medyczny nie jest w stanie wktu¢ sie,
by podaé lek. Czes¢ pacjentéw w celu utatwienia dokonywania wlewéw ma zaktadane porty
naczyniowe. Warunkiem zachowania wtasciwosci sprezystych membrany portu jest uzywanie
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do jej naktuwania wytgcznie specjalnie do tego celu przeznaczonych igiet (igty Hubera lub tzw. igty
o szlifie tyzkowym, rozmiar 22-18G), ktdre nie przecinajg silikonowych wiékien membrany, a jedynie
je rozwarstwiajg. Niestety nie we wszystkich placéwkach takie igly sg dostepne, wiec pacjenci
sg zmuszeni to zabezpieczania igiet na wtasng reke. Port naczyniowy to rozwigzanie tymczasowe —
moze by¢ uzywany przez wiele miesiecy, ale nie lat. W przypadku pacjentédw z PNH czy u wiekszosci
pacjentéw z aHUS leczenie ma charakter przewlekty, jest stosowane do korica zycia pacjenta. Obecnosc
portu to réwniez ryzyko zakazenia i sepsy — wielu pacjentéow zyje w ogromnym stresie obawiajac sie
zakazenia. U dzieci z aHUS, kazde podanie dozylne leku i wizyta w szpitalu to ogromny stres szczegélnie
wsrdd najmtodszych pacjentéw, ktdry przektada sie na ich dobrostan psychiczny i zalegtosci w szkole.

Rawulizumab to pierwszy dtugodziatajacy inhibitor C5 uktadu dopetniacza z ponad 4-krotnie dtuzszym
okresem péttrwania niz ekulizumab, dzieki czemu zapewnia natychmiastowa, kompletng oraz
dtugotrwatg inhibicje C5. Schemat podawania rawulizumabu jest znacznie korzystniejszy niz
w przypadku ekulizumabu. Rawulizumab podawany jest we wlewie dozylnym co 8 tygodni,
a ekulizumabu co 2 tygodnie, a wiec terapia rawulizumabem wymaga jedynie 6-7 podan rocznie,
a terapia ekulizumabem nawet 26 podan. Rawulizumab charakteryzuje sie podobng skutecznoscig
i profilem bezpieczedstwa, co ekulizumab. Stwierdzono natomiast jego przewage nad terapig
ekulizumabem pod wzgledem zmniejszenia ryzyka wystepowania przetoméw hemolitycznych
u pacjentow z PNH. Nawet do 29% pacjentéw leczonych ekulizumabem moze doswiadczyc
wystepowania przetomow hemolitycznych ze wzgledu na krétszy okres péttrwania i niewystarczajacy
poziom inhibicji uktadu dopetniacza, co prowadzi do powrotu objawéw PNH i moze wymagac
dodatkowego leczenia np. w postaci transfuzji czerwonych krwinek. Terapia rawulizumabem
charakteryzuje sie mniejszg czestoscig wystepowania przetomdéw hemolitycznych u pacjentéw z PNH
ze wzgledu na trwalsza i catkowitg inhibicje biatka C5.

Mniej obcigzajgce dla pacjenta terapie sg standardem zaréwno na Swiecie, jak i w sgsiadujgcych
z Polska krajach Unii Europejskiej, miedzy innymi: Niemczech, Hiszpanii, Luksemburgu, Francji (tylko
PNH), Wioszech (tylko PNH), Austrii, Cyprze, Danii, Finlandii, Szwecji, ale réwniez w krajach
ze zblizonym PKB do naszego takich jak: Wegry, Chorwacja, Grecja, Stowacja (tylko aHUS), Czechy.
W Polsce réwniez mamy przyktady choréb rzadkich, w ktérych pacjenci majg dostep do szerokiego
wachlarza terapeutycznego, w tym lekéw, ktdre sg mniej obcigzajgce dla pacjenta, przez co wptywaja
na podniesienie jakosci ich zycia (m.in. w chorobach rzadkich, takich jak choroba Gauchera, choroba
Fabry’ego). Pacjenci powinni mie¢ dostep do szerokiego wachlarza terapii, a decyzja o tym, ktérg
terapie zastosowac tak, by byta dobrana jak najlepiej do indywidualnych potrzeb danego pacjenta,
powinna naleze¢ do lekarza.

Rawulizumab jest wyczekiwang opcjg terapeutyczng zaréwno przez pacjentéw (az 93% pacjentéw
wskazuje te opcje terapeutyczng jako preferowang, nie tylko ze wzgledu na korzystniejszy schemat
dawkowania, lecz takze lepszg kontrole objawdéw choroby, skutecznosé leku w okresach pomiedzy
infuzjami oraz poprawe jakosci zycia i mozliwos¢ planowania aktywnosci), jak i klinicystow, ktéra
pozwoli na dostosowanie optymalnej terapii do potrzeb pacjenta i wptynie na zmniejszenie obcigzenia
chorobga, poprawe jakosci zycia i aktywizacje pacjentéw oraz opiekundw, przynoszac jednoczes$nie
korzysci dla systemu ochrony zdrowia oraz osrodkdw realizujgcych program lekowy w postaci
zmniejszenia kosztow zwigzanych z podaniem leku i obcigzeniem personelu medycznego. Refundacja
rawulizumabu dla pacjentdw z PNH o AHUS nie jest kwestig wygody, lecz potrzebg prowadzenia przez
pacjentéw i ich rodzin normalnego zycia, takiego jakie wiodg inni chorzy z chorobami rzadkimi, gdzie
dostep do mniej obcigzajgcych dla pacjenta terapii jest standardem. Zmniejszenie czestosci podan leku
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zredukuje obcigzenie chorobg pacjentéw, wptynie na poprawe jakosci ich zycia oraz umozliwi im
powrdt do normalnej aktywnosci, zaréwno pacjentéw, jak i ich opiekundéw. Zwiekszenie aktywnosci
zawodowej chorych oraz opiekundw przyniesie dtugoterminowe korzysci systemowe w zwigzku
ze zwiekszong produktywnoscia, ale tez pozwoli pacjentom bezpieczniej patrze¢ w przysztosc.
Redukcja czestosci wizyt zwigzanych z podaniem leku przynosi korzysci takze dla osrodka realizujgcego
leczenie i systemu ochrony zdrowia poprzez redukcje obcigzenia personelu medycznego oraz redukcje
kosztdw zwigzanych z wizytami i podaniem leku. Ograniczenie czestych wizyt w osrodkach
realizujgcych program oznacza zaréwno dla pacjentéw, jak i ich opiekunéw mozliwosé¢ powrotu
do normalnej aktywnosci zawodowej, szkolnej i spotecznej.

Awatrombopag w terapii pierwotnej matoptytkowosci immunologicznej (ITP)
Terminem pierwotna matoptytkowosé¢ immunologiczna okresla sie stan, w ktédrym dochodzi
do obnizenia liczby ptytek we krwi obwodowej ponizej 100 x 10%/1, ktdry cechuje izolowane obnizenie
liczby ptytek krwi przy jednoczesnym braku innych czynnikéw mogacych by¢ tego przyczyna.l® ITP jest
jedng z czestszych skaz ptytkowych. W Polsce na podstawie badania PLATE zapadalnos¢ na ITP wynosi
3,5 na 100 tys. mieszkaricow.!! Jest to zdecydowanie mniej przypadkdw niz np. w USA, gdzie ostatnio
raportowany odsetek wynosi co najmniej 8 dzieci na 100 tys. mieszkaricow.?

Mimo, ze matoptytkowosé nalezy do jednej z najlepiej opisanych skaz krwotocznych, wcigz nie udato
sie w petni wyjasnic petnego patomechanizmu ITP. Obecnie przyjmuje sie wielokierunkowy mechanizm

> W przebiegu matoptytkowosci

inicjacji choroby, w tym rdéwniez mozliwe tto genetyczne.l
immunologicznej dochodzi do zwiekszonego niszczenia ptytek, ktére sg optaszczane przez
autoprzeciwciata. Plytki sg nastepnie niszczone przez komérki zerne uktadu siateczkowo-
Srddbtonkowego $ledziony i / lub watroby. Gtownym przeciwciatem przeciwptytkowym jest
immunoglobulina klasy IgG, ktéra skierowana jest przeciw glikoproteinom btony komdérkowej
GPlIb./Illa i GPlb /IX oraz GPV.* Mechanizm ten znacznie skraca czas zycia ptytek do okoto 2 dni,
a takze hamuje trombopoeze w szpiku kostnym. W wyniku tego dochodzi do zmniejszenia produkcji
ptytek z powodu uszkodzenia megakariocytow przez przeciwciata przeciwptytkowe. Wystepuje

réwniez wzgledny niedobdr trombopoetyny.?®

Poczatek ITP jest zwykle ostry. U chorych obserwuje sie pojawienie wybroczyn i wylewéw
podskdérnych. Mogg réwniez wystapi¢ krwawienia z nosa, dzigset, drég rodnych i uktadu moczowego.
Ryzyko tego rodzaju krwawied wzrasta znacznie przy liczbie ptytek < 10 x 10%/I (tzw. minimum
hemostatyczne). Duza grupa pacjentow bardzo dobrze odpowiada na pierwszg linie leczenia w postaci
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in immune thrombocytopenic purpura of adults and children: report from an international working group.
Blood. 2009;113(11):2386-2393. doi:10.1182/blood-2008-07-162503
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2 Shaw J, Kilpatrick K, Eisen M, Tarantino M. The incidence and clinical burden of immune thrombocytopenia in
pediatric patients in the United States. Platelets. Published online July 4, 2019:1-8.
doi:10.1080/09537104.2019.1635687

13 Swinkels M, Rijkers M, Voorberg J, Vidarsson G, Leebeek FWG, Jansen AJG. Emerging Concepts in Immune
Thrombocytopenia. Front Immunol. 2018;9. doi:10.3389/fimmu.2018.00880

1 Stuart H. Orkin, David G. Nathan, David Ginsburg, A. Thomas Look, David E. Fisher, Samuel Lux. Nathan and
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2019
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glikokortykoidéw lub immunoglobulin dozylnych. Niestety u czesci pacjentow odpowiedz na te leki nie
utrzymuje sie w sposéb trwaty. Pacjenci tacy regularnie, nawet 1-2 razy w miesigcu, wymagajg
hospitalizacji z powodu niskiej liczby ptytek. Bardzo czesto w tej grupie chorych sytuacje stresowe,
infekcje, nagte zmiany pogody, powodujg potrzebe hospitalizacji lub regularnych wizyt w poradni
hematologicznej z powodu gwattownie obnizonej liczby ptytek. Choroba ta czesto wigze sie
z uporczywym zmeczeniem obnizajgcym jakos$¢ zycia chorych. W takiej grupie chorych, aktualnie
obowigzujgce wytyczne leczenia ITP zalecajg zastosowanie najskuteczniejszych obecnie znanych lekdéw
stosowanych w terapii ITP - agonistdw receptora trombopoetyny (TPO-RA).1® W Polsce, jako jednym
z niewielu krajéw Unii Europejskiej jest ograniczony dostep do tej klasy lekdw. Obecnie pierwotng
matoptytkowosé immunologiczng (ITP) mozina leczy¢ w programie lekowym B.97. LECZENIE
DOROStLYCH CHORYCH NA PIERWOTNA MALOPLYTKOWOSC IMMUNOLOGICZNA (ICD-10: D69.3)
dwoma agonistami receptora trombopoetyny (TPO-RA). Aby dosta¢ ktérys z refundowanych agonistéw
receptora trombopoetyny (eltrombopag lub romiplostim) pacjent musi poddac sie najpierw zabiegowi
splenektomii lub mie¢ potwierdzone przeciwskazania do tego zabiegu z opinig lekarza prowadzacego,
anestezjologa oraz chirurga. Jest to rozwigzanie niespotykane nigdzie indziej na Swiecie. Klinicysci
widzg jednak niezaspokojong potrzebe medyczng w przypadku, gdy przy braku lub utracie odpowiedzi
na jeden z TPO-RA zmiana na drugi lek z tej grupy moze sie okazaé skuteczna w 50-80% przypadkdw,
a w przypadku dziatan niepozadanych nawet w 100%.

Awatrombopag zostat zarejestrowany w Unii Europejskiej w czerwcu 2019 r.Y’ Lek jest wskazany
do stosowania w leczeniu ciezkiej matoptytkowosci u dorostych pacjentéw z przewlektg chorobg
watroby, ktérzy majg by¢ poddani inwazyjnemu zabiegowi oraz jest wskazany do stosowania
w leczeniu przewlektej pierwotnej matoptytkowosci immunologicznej (ang. primary chronic immune
thrombocytopenia, ITP) u dorostych pacjentéw opornych na inne metody leczenia
(np. kortykosteroidy, immunoglobuliny).®® Awatrombopag w odrdznieniu od eltrombopagu nie
wchodzi w interakcje z pokarmami. Jest to bardzo istotne dla pacjentow, poniewaz eltrombopag nalezy
przyjmowacé doustnie przynajmniej 2 godziny przed lub 4 godziny po spozyciu takich produktéw jak
Srodki zobojetniajgce, produkty nabiatowe lub suplementy mineralne zawierajgce wielowartosciowe
kationy, by unikng¢ znacznego zmniejszenia wchtaniania eltrombopagu wywotanego chelatowaniem.
Utrzymywanie takiego rezimu jest bardzo ucigzliwe dla pacjentow. Ponadto awatrombopag
charakteryzuje sie brakiem dziatania hepatotoksycznego, ktére ogranicza mozliwosci stosowania
eltrombopagu. Nie jest wymagane dostosowanie dawki produktu leczniczego u pacjentéw z tagodnymi
zaburzeniami czynnosci watroby (klasa A w skali Childa-Pugha) lub z umiarkowanymi zaburzeniami
czynnosci watroby (klasa B w skali Childa-Pugha). W badaniach na zdrowych ochotnikach wykazano,
ze awatrombopag stymuluje 3-4 krotnie silniej produkcje ptytek niz eltrombopag.’® Skutecznosé leku
awatrombopag zostata potwierdzona w polskiej praktyce klinicznej w ramach ratunkowego dostepu
do technologii lekowych (RDTL) po wczesniejszym braku odpowiedzi na terapie wszystkimi innymi
liniami leczenia refundowanymi w Polsce w pierwotnej matoptytkowosci immunologicznej:
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glikokortykoidami, immunoglobulinami oraz oboma agonistami trombopoetyny (eltrombopag
i romiplostim).

Awatrombopag zostat zrefundowany od 1 stycznia 2023 r. w programie lekowym B.97. Leczenie
dorostych chorych na pierwotng matoptytkowos¢ immunologiczng (ICD-10: D69.3). Lekarze
prowadzacy terapie w przewlektej fazie pierwotnej matoptytkowosci immunologicznej oczekujg
na rzeczywiste mozliwosci zastosowania jakiejkolwiek opcji terapeutycznej dla nieodpowiadajgcych
na dostepne metody leczenia pacjentédw. Leki z grupy TPO-RA pomimo podobnego ogdlnego
mechanizmu dziatania, wykazujg istotne réznice kliniczne, ktére majg wptyw na efekty terapeutyczne
u pacjentow. Z tego powodu dostepnos¢ wszystkich TPO-RA oraz mozliwo$é zmiany z jednego agonisty
na drugi jest kluczowa w optymalizacji leczenia pacjentdéw z ITP w Polsce. Klinicysci i pacjenci liczg
na refundacje we wszystkich zarejestrowanych wskazaniach, czyli stosowania w leczeniu ciezkiej
matoptytkowosci u dorostych pacjentéw z przewlekta chorobg watroby, ktérzy majg byé poddani
inwazyjnemu zabiegowi oraz w leczeniu przewlektej pierwotnej matoptytkowosci immunologicznej
(ang. primary chronic immune thrombocytopenia, ITP) u dorostych pacjentdow opornych na inne
metody leczenia (np. kortykosteroidy, immunoglobuliny bez ograniczania zwigzanego
z przeciwskazaniem do splenektomii).

Selumetynib w leczeniu nieoperacyjnych nerwiakowtékniakéw splotowatych u

dzieci i mtodziezy w wieku 3 lat i starszych z neurofibromatozg typu 1
Neurofibromatoza typu 1 to nieuleczalna, genetyczna choroba rzadka, ktdrej objawy pojawiajg sie
we wczesnym dziecinstwie, a jedng z najciezszych manifestacji jest nerwiakowtdkniak splotowaty,
ktdry wigze sie ze znacznym obcigzeniem chorobowym dla pacjentéow. Nerwiakowtokniaki splotowate
to nieztosliwe guzy ostonek nerwéw obwodowych, wystepujace u ok. 30% pacjentéw z NF 1, ktore
moga wystepowaé¢ w dowolnym miejscu ciata, powodujac znaczne dolegliwosci, czesto ze wzgledu
na ich rozmiar i inwazyjnos¢. Naturalny przebieg choroby charakteryzuje sie niekontrolowanym
i postepujgcym wzrostem guzéw, ktdry najszybciej postepuje w przypadku najmfodszych dzieci.
Pacjenci z NF1 PN doswiadczajg szeregu objawéw i dolegliwosci, ktore niezwykle rzadko ustepuja
samoistnie, a w wiekszosci przypadkdéw towarzyszg pacjentowi przez cate zycie. Choroba prowadzi
do szeregu zréznicowanych objawéw w zaleznosci od lokalizacji guza, m.in. ograniczenia mozliwosci
poruszania sie, znieksztatcenia ciata i oszpecenia, uposledzenia wzroku lub stuchu, niedroznosci drog
oddechowych, dysfunkcji jelit lub pecherza moczowego oraz wielu innych.

Objawy zwigzane z NF1 PN obejmuja: ograniczenie mozliwosci poruszania sie i dysfunkcje motoryczne
wynikajgce z zaburzen uktadu kostno-stawowego i ostabienia miesni; zagrazajgce zyciu powikfania
spowodowane uciskiem waznych struktur (np. ucisk rdzenia kregowego, niedroznos¢ drog
oddechowych); znieksztatcenia ciata i oszpecenie; utrzymujacy sie bdl wptywajgcy w znacznym stopniu
na codzienng aktywnos$¢ pacjentéw; utrata lub uposledzenie funkc;ji jelit lub pecherza moczowego oraz
uposledzenie wzroku i stuchu.

NF1 wigze sie ze skroceniem sredniej dtugosci zycia nawet o 15 lat, gtdéwnie z powodu zwiekszonego
ryzyka wystepowania nowotworéw ztosliwych m.in. MPNST (ztosliwy nowotwor ostonek nerwoéw
obwodowych), glejakow, nowotwordow podscieliskowych uktadu pokarmowego, czy raka piersi. Okoto
50% przypadkéw NF1 jest dziedziczonych, podczas gdy pozostate 50% powstaje w wyniku
spontanicznych mutacji. NF1 PN to choroba rzadka, a jej czestos¢ wystepowania szacowana jest na 18-
34/100 000 osdéb, przy czym w Polsce liczba pacjentéw pediatrycznych z NF1 PN to ok. 240 oséb.



NF1 PN wptywa na kazdy aspekt zycia chorego oraz jego opiekundéw, w tym edukacje, aktywnos¢
spoteczng, zawodowg, zatozenie rodziny i dtugoterminowe cele zyciowe. Pacjenci z NF1 PN
doswiadczajg trudnosci spoteczno-emocjonalnych, takich jak lek, depresja czy wycofanie spoteczne.
Mate dzieci, ktérych dotyka ta choroba cierpig nie tylko z powodu ogromnego bdlu fizycznego (guzy
wystepujg nie tylko na zewnatrz, lecz takze wewnatrz organizmu, uciskajg tkanki, wystepuja
w miejscach, gdzie zagrazajg zyciu chorego), cierpig rowniez z powodu ostracyzmu spotecznego.
Pacjenci doswiadczajg zaburzen rozwoju funkcji psychospotecznych, obnizenia jakosci zycia w zwigzku
z towarzyszacymi objawami, trudnosci spoteczno-emocjonalnych, takich jak lek, depresja i wycofanie
spoteczne. Zaréwno w przypadku pacjentéw, jak i ich opiekunéw NF1 PN wigze sie ze znacznym
obcigzeniem, zmniejszeniem wydajnosci oraz nieobecnosciami w pracy i w szkole. Pacjenci z NF1 PN,
a szczegblnie dzieci, wymagajg statej opieki i wsparcia a takze kompleksowego i koordynowanego
podejscia do zapewnienia opieki medycznej.

Aktualnie dostepne leczenie pacjentdw z NF1 PN jest bardzo ograniczone. Interwencja chirurgiczna
w wielu przypadkach jest niemozliwa ze wzgledu na wielkos¢ i lokalizacje guza (zabieg moze prowadzi¢
do okaleczenia lub jest niemozliwy do wykonania ze wzgledu na ciezkie powiktania), ryzyko powiktan
neurologicznych i miejscowych, a takze duze ryzyko wznowy. W przypadku pacjentéw z objawowym
i nieoperacyjnym PN aktualnie w Polsce brak jest refundowanego leczenia przyczynowego, a dostepna
w Polsce terapia obejmuje jedynie najlepsze leczenie wspomagajgce, w tym leczenie bdlu. Selumetynib
to pierwszy, innowacyjny i jedyny lek zarejestrowany w leczeniu nieoperacyjnych nerwiakowtdékniakdéw
splotowatych u dzieci i mtodziezy w wieku 3 lat i starszych z neurofibromatoza typu 1, ktéry przynosi
realng zmiane standardu terapeutycznego dla pacjentéow, w przypadku ktérych do tej pory nie byto
dostepne zadne aktywne leczenie. Jest to terapia oczekiwana zaréwno przez srodowisko pacjentdw,
jak i ekspertdw zajmujacych sie pacjentami z neurofibromatozg w Polsce. Selumetynib zostat uznany
przez Ministerstwo Zdrowia za technologie wysoce innowacyjng i przetomowg i znalazt sie na liscie
lekédw o wysokim poziomie innowacyjnosci z 30 maja 2022 r. Terapia selumetynibem prowadzi
do zatrzymania postepu choroby, klinicznie istotnego zmniejszenia objetosci guza, zmniejszenia
odczuwanego bdlu w zwigzku z chorobg, przy réwnoczesnej poprawie m.in. funkcji motorycznych
w zakresie mies$ni i ruchomosci stawdw, co przektada sie na ogdlng poprawe jakosci zycia pacjentow.
U 90% pacjentéw leczonych selumetynibem stwierdzono zmniejszenie objetosci guza,
a u 68%pacjentdéw zmniejszenie objetosci guza o co najmniej 20%, co stanowito obiektywng odpowiedz
na leczenie. W przypadku pacjentéw nieleczonych selumetynibem u zadnego chorego nie stwierdzono
obiektywnej odpowiedzi na leczenie. U chorych leczonych selumetynibem mediana redukcji objetosci
guza wynosita 22,6%, a w przypadku chorych nieleczonych odnotowano wzrost mediany objetosci guza
0 76,5%. 3-letnie przezycie bez progresji choroby u pacjentéw leczonych selumetynibem wynosito 84%,
a u pacjentéw nieleczonych jedynie 15%. U prawie 80% pacjentdw leczonych selumetynibem
stwierdzono redukcje odczuwanego bdlu. Terapia selumetynibem wptywa na zmniejszenie objetosci
guza, zahamowanie progresji choroby, zmniejszenia odczuwanego bdélu w zwigzku z chorobg, przy
rownoczesnej poprawie funkcji motorycznych i oddechowych. Terapia selumetynibem ma korzystny
wpltyw na dolegliwosci zwigzane z chorobg, prowadzi do istotnej poprawy jakosci zycia, a takze
subiektywnej poprawy wygladu chorego. Efekt terapeutyczny osiggany dzieki leczeniu selumetynibem
umozliwia zarowno pacjentom, jak i ich rodzinom zwiekszenie aktywnosci fizycznej, spotecznej oraz
zawodowej, a takze daje mozliwos¢ aktywnego zycia pacjentéw w wieku dorostym. Refundacja tej
terapii pozwoli na zapewnienie dostepu do pierwszej skutecznej terapii w leczeniu NF1 PN,
jednoczesnie przynoszac pacjentom i ich rodzicom nadzieje na zatrzymanie postepu choroby oraz
szanse na poprawe jakosci zycia.
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Od lipca 2020 r. wprowadzony zostat pilotazowy program koordynowanej opieki medycznej nad
chorymi z neurofibromatozami, ktérego celem jest poprawa efektywnosci diagnostyki i opieki nad
chorymi z neurofibromatozami, a takie wczesne wykrywanie probleméw zdrowotnych
charakterystycznych dla tej grupy chorych. Program pilotazowy obejmuje kompleksowe porady
obejmujace ocene stanu zdrowia, wykonanie badan kontrolnych, konsultacje specjalistyczne, podjecie
decyzji diagnostycznych, okreslenie schematu dalszej opieki. Program realizowany jest w 4 osrodkach
przez okres 3 lat. Po 3 latach (na koniec 2023 roku) nastgpi ewaluacja programu pilotazowego
na podstawie danych zebranych przez NFZ. Jest potrzeba kontynuacji programu i rozszerzenia
go o kolejne osrodki w celu kontynuacji i zapewnienia kompleksowej opieki pacjentom
z neurofibromatozami.

Selperkatynib w terapii raka rdzeniastego tarczycy

Rak tarczycy jest jednym z najczestszych nowotworéw endokrynnych, natomiast w postaci raka
rdzeniastego diagnozowany jest jedynie w okoto 4% przypadkdéw, bedac tym samym rzadka chorobg
onkologiczng. W okoto 65% przypadkdéw raka rdzeniastego tarczycy wystepuje mutacja w genie RET.
Zachorowalnos¢ na raka tarczycy w Polsce wedtug danych GLOBOCAN wynosi 0.01%, z czego ok. 4%
przypadkéw zachorowan stanowi rak rdzeniasty, w ok. 70% przypadkéw diagnozowany
w zaawansowanym stadium, a mutacja RET wystepuje u okoto 65% takich przypadkéw.

Szacowana wielkos¢ populacji: zachorowalnos¢ na raka tarczycy 0.01% [GLOBOCAN] przektada
sie na 4 053 przypadki raka tarczycy rocznie w Polsce (populacja Polski: 38 356 121, GUS). Czestos¢
wystepowania raka rdzeniastego 3.5%, co daje 142 przypadki diagnozowanego raka rdzeniastego
rocznie. Stadium zaawansowane raka ~70% to 99 przypadki zaawansowanego raka rdzeniastego
rocznie. Pacjenci otrzymujacy leczenie w pierwszej linii ~40%, a to daje 40. pacjentéw kwalifikujacych
sie do leczenia 1L. Wystepowanie mutacji RET ~65% przektada sie na 26. pacjentéw z zaawansowanym
rakiem rdzeniastym tarczycy z mutacjg RET kwalifikujacych sie do leczenia 1L. Pacjenci kwalifikujgcy sie
do leczenia w 2L ~50% to ok. 22. pacjentow kwalifikujgcych sie do leczenia 2L. Wystepowanie mutacji
RET ~65% dotyczy 14. pacjentéw z zaawansowanym rakiem rdzeniastym tarczycy z mutacjg RET
kwalifikujgcych sie do leczenia 2L. Na powyisze zatozenia nalezy natozy¢ rowniez dostep osrodkéw
zajmujgcych sie leczeniem raka tarczycy do diagnostyki w kierunku mutacji RET, co oznacza,
ze w realnej praktyce klinicznej pacjentéw z zaawansowanym rakiem rdzeniastym tarczycy z mutacja
RET kwalifikujgcych sie do leczenia celowanego moze by¢ okoto 26. w ramach 1L oraz okoto 14. w 2L.
Tym samym pacjenci z zaawansowanym rakiem rdzeniastym tarczycy z mutacjg RET, to bardzo
niewielka i precyzyjnie okreslona populacja chorych.

Rozwoj innowacyjnych terapii onkologicznych zmierza w kierunku medycyny
personalizowanej/precyzyjnej, w ktorej leczenie dostosowuje sie do profilu genetycznego,
co umozliwia zastosowanie terapii celowanych, maksymalizujagc tym samym korzys¢ kliniczng
dla pacjenta przy jednoczesnym minimalizowaniu wystepowania dziatan niepozadanych. W przypadku
nowotworéw obejmujgcych zmiany w genie RET skutecznos¢ wykazat selperkatynib — inhibitor RET.
Mutacje w genie RET prowadza do wytwarzania przez organizm nieprawidtowych biatek
i w nastepstwie do niekontrolowanego wzrostu komarek raka. Selperkatynib (inhibitor RET) blokujac
aktywnos¢ tych nieprawidtowych biatek pomaga tym samym ograniczy¢ wzrost i rozprzestrzenianie sie
komérek nowotworowych. Selperkatynib w kontekscie raka rdzeniastego tarczycy zostat dopuszczony
do stosowania w 2021 r. w 2. linii systemowego leczenia zaawansowanego raka rdzeniastego z mutacja
RET, po niepowodzeniu kabozantynibu i/lub wandetanibu. W 2022 r. rozszerzono wskazanie o 1. linie
leczenia systemowego zaawansowanego raka rdzeniastego z mutacjg RET. Tym samym, selperkatynib
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zarejestrowany jest do stosowania u dorostych oraz mifodziezy w wieku co najmniej 12 lat
z zaawansowanym rakiem rdzeniastym tarczycy z mutacjg RET bez wzgledu na linie leczenia - zaréwno
w 1. jak i 2. linii leczenia (po niepowodzeniu wczesniejszej terapii wandetanibem i/lub
kabozantynibem). Selperkatynib to jedyny selektywny inhibitor RET zarejestrowany do stosowania
w raku rdzeniastym tarczycy z mutacjg w genie RET. W maju 2022 r. selperkatynib w 2. linii leczenia
raka rdzeniastego tarczycy z mutacjg w genie RET zostat uznany przez Ministerstwo Zdrowia
za Technologie Lekowg o Wysokiej Innowacyjnosci (TLI). Na moment oceny leku selperkatynib
w ramach procedury dla technologii lekowych o wysokiej innowacyjnosci selperkatynib zarejestrowany
byt jedynie do stosowania w 2L leczenia zaawansowanego raka rdzeniastego tarczycy i w tym
wskazaniu uzyskat status TLI. Nalezy podkredli¢, ze aktualnie lek selperkatynib posiada rejestracje
do stosowania w zaawansowanym raku rdzeniastym tarczycy bez wzgledu na linie leczenia,
a w przypadku terapii celowanych molekularnie nie ma uzasadnienia klinicznego do odraczania
ich stosowania w pdézniejszych liniach leczenia, jesli u pacjenta z nowotworem wykryto dany rodzaj
mutacji.?°

Oprdcz selperkatynibu, aktualnie zarejestrowane do leczenia raka rdzeniastego w UE s3 2 inne terapie:
wandetanib oraz nierefundowany w Polsce kabozantynib. Nalezg one do grupy inhibitoréw
wielokinazowych (MKI — ang. multikinase inhibitors). Poprzez blokowanie aktywnosci szerokiego
spektrum kinaz i niepetng inhibicje RET ich stosowanie wigze sie z okreslong toksycznoscia.
Zastosowanie leczenia selektywnego na dany typ mutacji umozliwia maksymalizacje korzysci klinicznej
przy jednoczesnym ograniczeniu potencjalnych dziatan niepozgdanych w poréwnaniu do lekéw
o szerszym spektrum dziatania. Wedtug obecnej praktyki klinicznej leczenia zaawansowanego raka
rdzeniastego tarczycy w Polsce w ramach 1. linii leczenia w ramach programu lekowego B.108 dostepy
jest wandetanib (zarejestrowany do stosowania bez wzgledu na status mutacji w genie RET). W ramach
2. linii leczenia aktualnie nie ma dostepu do zadnej innowacyjnej terapii. Chemioterapia co do zasady
nie wykazuje trwatej skutecznosci u pacjentéw z rakiem rdzeniastym i zgodnie z wytycznymi mozna
ja rozwazy¢ paliatywnie w przypadku niedostepnosci lub nieskutecznosci terapii celowanych. Tym
samym, dla chorych na zaawansowanego raka rdzeniastego tarczycy istnieje aktualnie niezaspokojona
potrzeba dostepu do innowacyjnego, celowanego leczenia o korzystnym profilu bezpieczenstwa:
pacjenci z rakiem rdzeniastym z mutacjag w genie RET w ramach 1L leczenia aktualnie leczeni
sg wandetanibem, inhibitorem wielokinazowym, ktérego mechanizm dziatania jest szerszy
niz selektywna inhibicja RET, a u pacjentdw po niepowodzeniu 1L leczenia brak jest dostepu
do jakiejkolwiek innowacyjnej opcji terapeutycznej. Wyniki badania Libretto-001 wskazuja,
ze w populacji pacjentéw z zaawansowanym rakiem rdzeniastym tarczycy i mutacjg w genie RET
stosujgcych selperkatynib w 2. linii leczenia uzyskano odpowiedz na leczenie 69% [95% Cl: 55; 81] oraz
odsetek pacjentéw wolnych od progresji choroby po 12 miesigcach 82% [95% Cl: 69; 90]. W 1. linii
leczenia uzyskano: odpowiedZ na leczenie 73% [95% Cl: 62; 82] oraz odsetek pacjentéw wolnych
od progresji choroby po 12 miesigcach: 92% [95% Cl: 82; 97].2

Profil bezpieczenstwa selperaktynibu byt akceptowalny, o czym sSwiadczy bardzo niski odsetek
dyskontynuacji leczenia z powodu dziatan niepozadanych (2%). Do najczestszych dziatan
niepozgdanych nalezaty sucho$s¢ w ustach oraz nadcisnienie tetnicze. Tym samym, stosowanie

20 https://www.gov.pl/web/zdrowie/lista-technologii-o-wysokim-poziomie-innowacyjnosci-z-30052022
21 Efficacy of Selpercatinib in RET-Altered Thyroid Cancers.
https://www.nejm.org/doi/full/10.1056/nhejmoa2005651
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selperakatynibu wigzato sie z wysokim i utrzymujgcym sie odsetkiem odpowiedzi na leczenie przy

jednoczesnie akceptowalnym profilu bezpieczenstwa.

Podsumowujac:

1.

Mutacje w genie RET, wystepujgce w przypadku raka rdzeniastego tarczycy w ok. 65%
przypadkéw, prowadza do wytwarzania przez organizm nieprawidtowych biatek
i w nastepstwie do niekontrolowanego wzrostu komadrek raka. Selperkatynib jest selektywnym
inhibitorem RET, ktory blokujgc aktywnosé nieprawidtowych biatek pomaga ograniczy¢ wzrost
i rozprzestrzenianie sie komérek nowotworowych.

Zastosowanie leczenia selektywnego na dany typ mutacji umozliwia maksymalizacje korzysci
klinicznej przy jednoczesnym ograniczeniu potencjalnych dziatan niepozgdanych
w porédwnaniu do lekdw o szerszym spektrum dziatania. Aktualnie w 1L leczenia
zaawansowanego raka rdzeniastego tarczycy w Polsce dostepny jest wandetanib — inhibitor
wielokinazowy — (inhibitor receptora VEGFR-2, kinaz tyrozynowych RET, kinazy tyrozynowej
receptora 3. czynnika wzrostu srodbtonka). Selperkatynib to jedyny selektywny inhibitor RET
zarejestrowany do stosowania w zaawansowanym raku rdzeniastym tarczycy z mutacja
w genie RET. W 1L leczenia zaawansowanego raka rdzeniastego z mutacjg RET nie ma aktualnie
dostepu do zadnego leczenia o mechanizmie dziatajgcym selektywnie na mutacje RET.

Po niepowodzeniu 1L leczenia, selperkatynib jest jedyng zarejestrowang w UE innowacyjng
terapig dla pacjentdw z zaawansowanym rakiem rdzeniastym z mutacja w genie RET.
Chemioterapia co do zasady nie wykazuje trwatej skutecznosci u pacjentow z rakiem
rdzeniastym i zgodnie z wytycznymi mozna jg rozwazy¢ paliatywnie w przypadku
niedostepnosci lub nieskutecznosci terapii celowanych.

Wartos¢ terapii selperkatynibem zostata rozpoznana przez Ministerstwo Zdrowia poprzez
umieszczenie go na lisScie Technologii Lekowych o wysokim poziomie Innowacyjnosci (TLI)
w 2L leczenia zaawansowanego raka rdzeniastego tarczycy z mutacjg w genie RET. Nalezy
podkreslic, ze aktualnie lek selperkatynib posiada rejestracje do stosowania
w zaawansowanym raku rdzeniastym tarczycy bez wzgledu na linie leczenia, a w przypadku
terapii celowanych, u chorych z danym rodzajem mutacji, nie ma uzasadnienia klinicznego
do odraczania ich stosowania w czasie w pézniejszych liniach leczenia.

Wysoka skutecznos$¢ selperakatynibu u pacjentéw z zaawansowanym rakiem rdzeniastym
tarczycy z mutacjg w genie RET potwierdza uzyskany w badaniu wysoki i utrzymujgcy
sie odsetek odpowiedzi na leczenie przy jednoczesnym akceptowalnym profilu
bezpieczenstwa: 1linia: odpowiedz na leczenie 73%, a 2Linia: odpowiedz na leczenie 69%.

Ze wzgledu na niezwykle rzadki charakter wystepowania zaawansowanego raka tarczycy
z mutacjg w genie RET, jest to niewielka i precyzyjnie okreslona populacja. W realnej praktyce
klinicznej pacjentéw z zaawansowanym rakiem rdzeniastym tarczycy z mutacjg RET
kwalifikujacych sie do leczenia celowanego moze by¢ okoto 26. w ramach 1Linii oraz okoto 14.
w 2Linii.

Sebelipaza alfa jako enzymatyczna terapia zastepcza dla pacjentow z niedoborem
lizosomalnej kwasniej lipazy (LAL-D)
Choroby spichrzeniowe to grupa kilkudziesieciu metabolicznych choréb rzadkich uwarunkowanych

genetycznie, u podtoza ktdrych lezy defekt enzymatyczny prowadzacy do gromadzenia sie réznych

substancji w lizosomach, co prowadzi do uszkodzenia komérek i tkanek. Stopien uposledzenia funkcji

enzymu decyduje o nasileniu objawdw chorobowych, a jego typ — o rodzaju tych objawéw. Do chordb
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spichrzeniowych nalezy miedzy innymi niedobédr lizosomalnej kwasniej lipazy (LAL-D). LAL-D jest
rzadkg, progresywng, zagrazajgcq zyciu chorobg wielouktadowa, wywotang defektem genetycznym
powodujgcym znaczne zmniejszenie lub catkowity brak aktywnosci lizosomalnej kwasnej lipazy.
Niedobdr LAL, jak wiekszos¢ choréb metabolicznych, jest chorobg monogenowa, dziedziczy sie
jg autosomalnie recesywnie. W zaleznosci od stopnia deficytu LAL wyrdznia sie 2 postaci choroby:
posta¢ wczesng (dawniej zwang chorobg Wolmana), wystepujagcg w okresie niemowlecym,
charakteryzujaca sie brakiem lub $ladowg aktywnoscig LAL, oraz postaé¢ pdZng (choroba spichrzania
estrow cholesterolu, CESD), zwykle wystepujaca u starszych dzieci, lecz rowniez u dzieci mtodszych
i dorostych, charakteryzujaca sie obnizong w réznym stopniu aktywnoscig LAL. Czestos¢ wystepowania
LAL-D szacuje sie na od 1/40 tys. do 1/500 tys. oséb (w zaleznosci od postaci choroby i regionu).
Eksperci szacuja, iz w Polsce mamy obecnie ok. 25 chorych z LAL-D. Podkresla sie jednak niskg
wykrywalnos¢ LAL-D. Ze wzgledu na duze zréznicowanie w objawach klinicznych, rzadkos¢ choroby
i ograniczong swiadomos¢ choroby, u wielu chorych LAL-D pozostaje nierozpoznana lub btednie
diagnozowana. Diagnostyka polega na badaniu aktywnosci enzymu LAL w suchej kropli krwi, w celu
potwierdzenia rozpoznania wykonuje sie takze badanie molekularnie w kierunku mutacji w genie LIPA.

Objawy kliniczne wczesnej i szybko postepujacej postaci choroby pojawiajg sie w pierwszych
tygodniach Zzycia. Sg to uporczywe wymioty, hepatosplenomegalia, prowadzgca do ograniczenia
mozliwosci oddychania z powodu mechanicznego ucisku klatki piersiowej, wzdecia jelit,
niedokrwisto$¢, zwapniate i powiekszone nadnercza. Przebieg kliniczny choroby jest dramatyczny,
prowadzac do zgonu dziecka w ciggu pierwszych 12 miesiecy zycia (zwykle nawet w pierwszych 6.
miesigcach). Posta¢ pdzna wystepujaca u dzieci i dorostych charakteryzuje sie tagodniejszym
i wolniejszym przebiegiem. U prawie 100% pacjentow obserwuje sie powiekszenie watroby,
dodatkowo obserwuje sie podwyzszone stezenie cholesterolu catkowitego oraz LDL, obnizone stezenie
frakcji HDL cholesterolu oraz podwyzszong aktywnos$¢ transaminaz. Z powodu zwiekszonego stezenia
cholesterolu LDL i zmniejszonego stezenia HDL pojawia sie miazdzyca w mtodym wieku z powikfaniami
sercowo- naczyniowymi. Podwyzszone stezenie cholesterolu nie reaguje na leczenie statynami.
U dzieci i dorostych LAL-D charakteryzuje sie takze przewlektym uszkodzeniem watroby prowadzgcym
do zwitdknienia, marskosci i niewydolnosci watroby. Ponadto u dzieci obserwuje sie zahamowany
wzrost w wyniku zajecia jelit i ztego wchtaniania. W zdecydowanej wiekszosci przypadkéw choroba
ma negatywny wptyw na funkcjonowanie watroby. Niemal u 50% pacjentéw obserwuje
sie postepujgce zwidknienie, marsko$¢ watroby lub konieczno$¢ wykonania przeszczepu watroby
w ciggu 3 lat od pojawienia sie pierwszych objawoéw klinicznych. W przypadku postaci pdznej
przedwczesny zgon nastepuje zazwyczaj w wyniku zdarzen sercowo-naczyniowych, w tym zawatu serca
i udaru oraz niewydolnosci watroby. Chorzy z niedoborem LAL doswiadczajg wptywu choroby na ich
codzienne zycie, w tym na zdrowie fizyczne, zycie szkolne i zawodowe (zwtaszcza w zakresie
opuszczonych dni w szkole/pracy) oraz ich samopoczucie psychiczne. Specyficzne objawy choroby
obejmujg permanentny bdl (w tym bdl brzucha), powiekszenie watroby i $ledziony, béle gtowy, napady
silnego zmeczenia. Duzy wptyw choroba wywiera takze na codzienng aktywnos¢ i jako$¢ zycia
opiekunow. Czesto negatywny wptyw na prace zawodowag ma potrzeba statej opieki nad chorym
i ciggtych wizyt lekarskich. Ponadto, ze wzgledu na rzadkie wystepowanie tej choroby, opiekunom
i chorym czesto brakuje systemdw wsparcia, ktore sg normalnie dostepne dla oséb doswiadczajgcych
lub opiekujgcych sie chorymi z czesciej obserwowanymi chorobami. Nalezy takze pamietaé, ze choroba
wywiera ogromnie destrukcyjny wptyw na catg rodzine w przypadku zgonu dziecka z powodu wczesnej,
ciezkiej, niemowlecej postaci LAL-D.
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Podstawowym celem leczenia powinno by¢ zaadresowanie podstawowej przyczyny choroby poprzez
przywrocenie aktywnosci enzymatycznej wystarczajacej do fizjologicznego metabolizmu lipidéw.
W Polsce aktualne leczenie opiera sie na stosowaniu terapii wspomagajgcych, majacych na celu jedynie
kontrole objawdéw i leczenie powiktan choroby. Leczenie objawowe obejmuje m.in. stosowanie
odpowiedniej diety, czy podawanie lekdw obnizajgcych stezenie cholesterolu i lipidow, jednak
podawanie lekéw nie zapobiega postepowi choroby. U pacjentéw z LAL-D podejmowano préby
przeszczepienia komorek krwiotwdrczych, jednak procedura ta wigze sie z duzg chorobowoscia
i Smiertelnoscig wsrdd pacjentéw z LAL-D. W chorobach, w ktérych wystepuje podwyzszone stezenie
cholesterolu catkowitego, frakcji LDL, tréjgliceryddw, stosuje sie przede wszystkim statyny, jednak
w przypadku LAL-D preparaty nie zapobiegajg progresji choroby, nie zmniejszajg ryzyka marskosci
watroby i nie normalizujg stezenia lipidow. W przypadku LAL-D najlepsze wyniki daje enzymatyczna
terapia zastepcza. Jest to leczenie przyczynowe, z wyboru, réwniez w innych chorobach lizosomalnych,
u podtoza ktdrych lezy deficyt enzymu.

Sebelipaza alfa jest pierwszg i jedyng enzymatyczna terapig zastepczg dla pacjentdw z niedoborem
LAL-D. Poniewaz sebelipaza alfa zastepuje brakujgcy enzym, wptywa na poprawe istniejgcych
objawéw, jak i minimalizuje dalsze zwigzane z chorobg zaburzenia poprzez zatrzymanie postepu
choroby. Leczenie LAL-D w przypadku niemowlat z szybko postepujacg postacig choroby ma na celu
przede wszystkim poprawe przezycia. Terapia sebelipazg alfa wykazuje wysokg skutecznos¢ w zakresie
poprawy przezycia pacjentdw z LAL-D — prowadzi do zwiekszenia wskaznika przezycia w 12. miesigcu
zycia do blisko 80% w poréwnaniu do 0% wsrdd nieleczonych pacjentéw z naturalnym przebiegiem
choroby. Jednoczesnie efekt utrzymuje sie w czasie - w 60 miesigcu zycia wskaznik przezycia wynosi
blisko 70%. Leczenie sebelipazg prowadzi do poprawy wzrostu, rozwoju i stanu odzywienia dzieci
z LAL-D. W grupie pacjentow z deficytem LAL o pdZinym poczatku leczenie prowadzi do normalizacji
objetosci watroby i sledziony i poprawy ich funkcjonowania, normalizacji aktywnosci aminotransferazy
alaninowej, istotnej poprawy parametréw gospodarki lipidowej. Sebelipaza alfa wptywa korzystnie
na metabolizm lipidédw i obniza aktywnos$ci markerow uszkodzenia watroby. Sebelipaza alfa stanowi
odpowiedz na niezaspokojona potrzebe medyczng wsrdd pacjentdw z niedoborem LAL. To jedyna
dostepna terapia, ktdra adresuje przyczyne choroby poprzez przywrdcenie aktywnosci enzymatycznej
wystarczajacej do fizjologicznego metabolizmu lipidéw. Sebelipaza alfa w przypadku wczesnej postaci
choroby moze spowalnia¢ postep choroby Wolmana, przez co wydtuza¢ przezycie w tej grupie
pacjentow.

Podsumowujac:
1. LAL-D jest ultrarzadka, progresywna, zagrazajgcy zyciu chorobg wielouktadowa, wywotang
defektem genetycznym powodujgcym znaczne zmniejszenie lub catkowity brak aktywnosci
lizosomalnej kwasnej lipazy.

2. W zaleznosci od stopnia deficytu LAL wyrdznia sie 2 postaci choroby: posta¢ wczesng (dawniej
zwang chorobg Wolmana), wystepujagcg w okresie niemowlecym oraz postaé pding,
wystepujaca u dzieci i dorostych.

3. Przebieg kliniczny wczesnej postaci choroby jest dramatyczny, prowadzac do zgonu dziecka
w ciggu pierwszych 12. miesiecy zycia. W przypadku postaci pdinej LAL-D moze
charakteryzowac sie zaburzeniami gospodarki lipidowej prowadzgc do miazdzycy w mtodym
wieku z powiktaniami sercowo-naczyniowymi. Dodatkowo obserwuje sie postepujace
zwtdknienie, marskos¢ watroby lub koniecznosé wykonania przeszczepu watroby. U dzieci
obserwuje sie zahamowany wzrost w wyniku zajecia jelit i ztego wchtaniania.
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4. Sebelipaza alfa jest pierwszg i jedyng enzymatyczng terapig zastepczg dla pacjentéow
z niedoborem LAL-D, stanowigcg odpowiedz na niezaspokojong potrzebe medyczng wsréd
tych pacjentéw. To jedyna dostepna terapia, ktdra adresuje przyczyne choroby poprzez
przywrécenie aktywnosci enzymatycznej wptywa na poprawe istniejgcych objawdw, jak
i minimalizuje dalsze zwigzane z chorobg zaburzenia poprzez zatrzymanie postepu choroby.

5. Sebelipaza alfa w przypadku wczesnej postaci choroby moze spowalniaé postep choroby
Wolmana, przez co wydtuzac przezycie w tej grupie pacjentow.

Olipudaza alfa w leczeniu objawéw niedoboru kwasnej sfingomielinazy typu A/B

lub B, niezwigzanych z osrodkowym uktadem nerwowym

Niedobdr kwasnej sfingomielinazy (ang. Acid Sphingomyelinase Deficiency, ASMD) jest rzadka,
genetyczng, postepujacg i zagrazajgcy zyciu chorobg. ASMD byta znana kiedys, jako choroba
Niemanna-Picka (NPC) typu A, A/B i B, ale stara nomenklatura powinna ulec zmianie. ASMD jest
chorobg wielouktadowga i wielonarzadowg. O ASMD moéwimy wtedy, gdy w organizmie enzym
przeznaczony do rozktadania substancji ttuszczowych zwanych lipidami, jest uszkodzony lub wystepuje
jego niedobdr. W konsekwencji prowadzi do gromadzenia sie lipidéw, a w rezultacie do uszkodzenia
wielu narzagdéw. Efektem sg zaburzenia funkcji narzaddw oraz stany zapalne bedace nastepstwem
powiktan zwigzanych z nastepujgcymi narzadami: Sledziong, watrobg i ptucami oraz uktadami:
nerwowym, naczyniowym i kostnym. Jednym z najczesciej wystepujgcych objawdéw na poczatku
choroby AMSD typu A/B i B jest hepatosplenomegalia, czyli powiekszenie watroby i $ledziony,
co prowadzi do zaburzen ich funkcji. Na AMSD choruja dzieci, mtodziez i dorosli. U pacjentéw z ASMD
typu A/B moze dochodzi¢ do znacznego zajecia struktur neurologicznych, w tym postepujacych zmian
neurologicznych w dziecinstwie (wiek 2-7 lat), lecz bez ciezkich zmian neurodegeneracyjnych typowych
dla ASMD typu A. ASMD typu B to przewlekta postepujgca choroba wielouktadowa z niewielkim
stopniem zajecia struktur neurologicznych lub jego brakiem??. Objawy moga nie byé¢ wystarczajgco
nasilone, aby wywofa¢ podejrzenia kliniczne i doprowadzi¢ do rozpoznania. Ciezkie i postepujgce
uszkodzenia gtdwnych narzagdéw mogg prowadzi¢ do utrzymujacych sie i zagrazajgcych zyciu chordéb.
ASMD ma szereg tych samych objawéw klinicznych co znana i leczona od wielu lat choroba Gauchera.
Diagnostyka ASMD powinna obejmowac chorobe Gauchera. Pacjenci z ASMD mogg by¢ obecni wsrdd
pacjentéw z podejrzeniem choroby Gauchera. Brak wiedzy na temat choroby to réwniez brak wiedzy
na temat mozliwosci jej nowoczesnego leczenia, dlatego niezbedne jest zwrdcenie uwagi na to,
ze ASMD typu B i A/B mozna juz skutecznie leczy¢ i czerpaé ogromne korzysci wynikajgce
z zastosowania terapii wérdd pacjentéw.

Olipudaza alfa zostata zarejestrowana w Unii Europejskiej 24 czerwca 2022 r., do stosowania u dzieci
i mtodziezy oraz dorostych jako pierwsze enzymatyczna terapia zastepcza w leczeniu objawdw
niedoboru kwasnej sfingomielinazy (ang. Acid Sphingomyelinase Deficiency, ASMD) typu A/B lub B,
niezwigzanych z osrodkowym uktadem nerwowym (OUN).?* Olipudaza alfa jest rekombinowang ludzka
kwasng sfingomielinaza, ktdra zmniejsza nagromadzenie sfingomieliny (SM) w narzadach u pacjentéw

22 McGovern MM, et al. Orphanet J Rare Dis 2017;12(1):41. McGovern MM, et al. Genet Med 2017;19(9):967—
74.

2 https://www.ema.europa.eu/en/documents/product-information/xenpozyme-epar-product-

information pl.pdf
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z niedoborem kwasnej sfingomielinazy (ASMD). W procesie rejestracji w Unii Europejskiej olipudaza
alfa otrzymata status leku sierocego, a w procesie rejestracji w USA — status terapii przetomowej FDA.%*

Trientyna w leczeniu choroby Wilsona

Choroba Wilsona jest rzadkg chorobg genetyczng, ktéra polega na nadmiernym gromadzeniu
sie miedzi w organizmie. Miedz, w nieco wiekszych ilosciach niz potrzebuje organizm do prawidtowego
funkcjonowania, dostaje sie do naszego organizmu z pozywieniem, ktére jemy. U zdrowych oséb
watroba przetwarza niezbedng ilo$¢ miedzi, a jej nadmiar wydala do zétci, ktéra jest nastepnie
usuwana z organizmu wraz z katem. Organizm osoby dotknietej chorobg Wilsona nie jest w stanie
skutecznie transportowaé miedzi w organizmie ani usuwa¢ nadmiaru miedzi. Dochodzi do stopniowej
w czasie akumulacji miedzi z diety, poniewaz bez skutecznego leczenia miedz odktada sie w tkankach
organizmu, w tym w watrobie i osrodkowym uktadzie nerwowym. Choroba Wilsona jest autosomalnym
recesywnym zaburzeniem genetycznym, co oznacza, ze aby zachorowac trzeba odziedziczy¢
2 zmutowane geny, po jednym od kazdego rodzica. Osoba dziedziczaca tylko jedng mutacje od tylko
jednego rodzica jest nosicielem choroby, bezobjawowym. Istnieje wiele réznych mutacji zwigzanych
z rozwojem choroby Wilsona, ale wszystkie wptywajg na gen na chromosomie 13, ktéry koduje biatko
ATP7B. Biatko ATP7B jest odpowiedzialne za zapewnienie bezpiecznego transportu miedzi w tkankach,
a takze za usuwanie nadmiaru miedzi z organizmu. Szacuje sie ze w populacji Swiatowe]j 1 osoba na 30
000 ma mutacje genetyczng, ktéra wptywa na mechanizmy transportu miedzi powodujgce chorobe
Wilsona. Jest rozpoznawana zwykle pomiedzy 5. a 35. rokiem zycia. Mtodsze osoby mogg
nie wykazywac zadnych objawdw, podczas gdy osoby starsze czesciej majg problemy neurologiczne,
a takze zaburzenia czynnosci watroby. Coraz powszechniejsze staje sie zdiagnozowanie choroby
za pomocg badan przesiewowych, zwtaszcza jesli w rodzinie wystepuje choroba Wilsona.

Zazwyczaj najpierw atakowana jest watroba. Jesli choroba Wilsona nie zostanie zdiagnozowana
i leczona, miedZ moze gromadzi¢ sie i uszkadzaé takze inne narzady w organizmie. Np. niektdrzy
pacjenci bedg mieli problemy z uktadem nerwowym bez widocznych objawéw uszkodzenia watroby,
u innych pacjentéow choroba Wilsona moze przebiega¢ bezobjawowo, ze stosunkowo niewielkimi
nieprawidtowosciami biochemicznymi, a u jeszcze innych mogg by¢ wyrazne objawy przewlektegoi/lub
ciezkiego uszkodzenia watroby, np.: ostabienie, uczucie zmeczenia, utrata apetytu, mdtosci, wymioty,
swedzenie, utrata masy ciata, skurcze miesni, bdl i wzdecia spowodowane ptynem gromadzgcym
sie w jamie brzusznej, obrzeki (zwykle ndg, stép lub kostek, a rzadziej ragk lub twarzy), pajgczki
naczyniowe, zdttaczka. Mozliwe wyniki lekarskich badan diagnostycznych: wysoka aktywnos¢
aminotransferaz w surowicy (transaminaza asparaginowa, transaminaza alaninowa), hepatomegalia
(powiekszenie watroby), splenomegalia (powiekszenie $ledziony), sttuszczenie watroby, ostre
zapalenie watroby, ktére moze wywotac¢ gorgczke i zo6ttaczke (zazoétcenie skory i oczu), objawy
autoimmunologicznego zapalenia watroby, marsko$¢ watroby, ostra niewydolno$¢ watroby.
Nagromadzenie miedzi w uktadzie nerwowym moze prowadzi¢ do utraty zdolnosci uktadu nerwowego
do kontrolowania miesni, w wyniku czego pacjenci wykonujg nieprawidtowe, mimowolne ruchy. Moga
rowniez pojawic¢ sie problemy natury psychicznej, takie jak zmiany w zachowaniu, osobowosci,
a u dzieci nieoczekiwane pogorszenie wynikdw w nauce. Chociaz zwykle jako pierwsze wystepujg
objawy ze strony watroby u czesci chorych dominujg problemy z uktadem nerwowym bez wyraznych
objawéw watrobowych. Objawy neurologiczne mogg obejmowac: drzenie lub niekontrolowane ruchy,

24 https://www.fda.gov/news-events/press-announcements/fda-approves-first-treatment-acid-
sphingomyelinase-deficiency-rare-genetic-disease
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problemy z koordynacjg ruchowg, sztywnosé miesni, problemy z mowa, slinienie sie lub trudnosci
w potykaniu, migreny, problemy ze snem, napady padaczkowe. Zmieniona funkcja mdzgu
spowodowana nadmiarem miedzi w osrodkowym uktadzie nerwowym moze réwniez prowadzic
do zmian nastroju lub zachowania. Mozliwe objawy: zmiany osobowosci, depresja, lek lub nadmierna
nerwowos¢, psychoza, czyli utrata kontaktu z rzeczywistoscig. Nagromadzenie miedzi w organizmie
moze rowniez skutkowac nastepujgcymi objawami: pierscienie Kaysera-Fleischera — rdzawobrgzowe
pierscienie wokot krawedzi teczowki (kolorowa cze$¢ oka) oraz na brzegu rogowki. Sg one prawie
zawsze obecne u 0sdb z neurologicznymi objawami choroby Wilsona, ale ma je tylko okoto 40%-66%
0s6b z objawami watroby. Anemia — organizm ma mniej czerwonych krwinek niz normalnie,
co zmniejsza ilo$¢ tlenu docierajgcego do komdrek organizmu. Artretyzm — bdl lub obrzek
w 1 lub wiecej stawach. Wysoki poziom aminokwaséw, biatka, kwasu moczowego i weglowodandéw
w moczu. Niska liczba ptytek krwi lub biatych krwinek. Osteoporoza — kosci stajg sie mniej geste
i bardziej podatne na ztamania. Za¢ma stonecznikowa — zmetnienie w ksztatcie stonecznika
nad soczewka oka, ktére zwykle nie przeszkadza w widzeniu. Lunuale cerueae — niebieski kolor
pojawiajacy sie u nasady paznokci. Problemy sercowe. Problemy z trzustkg. Zmniejszona czynnosc
tarczycy. Zaburzenia miesigczkowania (nieregularne miesigczki), nieptodnos¢ i mnogie poronienia.
W diagnostyce choroby Wilsona nalezy bra¢ pod uwage objawy choroby, wyniki badania lekarskiego
i testow laboratoryjnych. Niektére objawy, takie jak pierscienie Kaysera-Fleischera wystarczg
do postawienia diagnozy, gdy wystepujg razem z zaburzeniami watroby i objawami neurologicznymi.
Zwykle jednak potrzebne sg badania krwi i ewentualnie biopsji watroby w celu potwierdzenia diagnozy.
Testy genetyczne pod katem mutacji ATP7B sg pomocne w diagnozowaniu choroby Wilsona i czesto
sg wykorzystywane do identyfikacji cztonkéw rodziny, ktérzy mogg mie¢ chorobe Wilsona pomimo
braku jakichkolwiek objawdw lub moga by¢ nosicielami choroby Wilsona.

W farmakoterapii choroby Wilsona stosowane sg srodki chelatujace i cynk. Leki chelatujace (trientyna
lub d-penicylamina) usuwajg miedz z tkanek, narzadoéw i krwiobiegu poprzez Sciste wigzanie sie
z miedzig. Kompleks miedz-chelator jest nastepnie usuwany z organizmu z moczem. Natomiast cynk
blokuje wchtanianie miedzi z pokarmu w przewodzie pokarmowym ale nie pomaga usungé¢ nadmiaru
miedzi, jesli juz zostata wchtonieta. Leczenie prowadzi sie przez cale zycie. O wyborze terapii decyduje
lekarz i nalezy stosowac sie do jego zalecen. Miedz dostaje sie do organizmu poprzez zywnos¢, ktorg
jemy i wode, ktérg pijemy, co jest waine, poniewaz nasz organizm potrzebuje miedzi
do funkcjonowania. Jednakze, gdy organizm pacjentdw nie moze pozby¢ sie nadmiaru miedzi, wazne
jest, aby unikaé¢ pokarmow o wysokiej zawartosci miedzi, takich jak skorupiaki, orzechy, czekolada,
grzyby, podroby (watrébka, flaczki). Osoby z chorobg Wilsona powinny réwniez unika¢ uzywania
miedzianych pojemnikéw do gotowania, podawania lub przechowywania zywnosci. Nawet woda
z kranu, ktora przeptywa przez miedziane rury lub pochodzi ze studni, moze zawiera¢ wiecej miedzi.
Nalezy uwaza¢ na suplementy diety lub preparaty ziotowe i upewnic sie, ze nie bedg wchodzié
w interakcje z lekami lub nie pogorszg problemdéw z watroba. Przed przyjeciem multiwitaminy warto
porozmawiaé z lekarzem, aby zalecit takie, ktére nie zawiera miedzi. Suplementy mineralne mogg
blokowaé¢ wchtanianie lekow chelatujgcych stosowanych w leczeniu choroby Wilsona. Na przyktad,
stosujac suplementy zelaza (np. z powodu anemii przy zbyt niskim poziomie zelaza) suplement musi
by¢ przyjmowany oddzielnie od leku chelatujgcego. Warto zapoznac¢ sie z informacjami dotgczonymi
do wszystkich lekdw i postepowac zgodnie z zaleceniami lekarza, aby unikngé potencjalnych,
szkodliwych interakcji. Kobiety z chorobg Wilsona, ktére sg w cigzy lub planujg zajsé¢ w ciaze, przed
przepisaniem witamin prenatalnych powinny poprosi¢ potoznika o skonsultowanie sie ze specjalistg
choroby Wilsona.
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Choroba Wilsona (WD) jest $miertelna i prowadzi do przedwczesnego zgonu, jesli nie jest skutecznie
leczona. Po zdiagnozowaniu i wprowadzeniu leczenia osoby z dobrze prowadzong chorobg Wilsona
mogg spodziewac sie normalnej dtugosci zycia. Im wczesniej zostanie postawiona diagnoza
i wprowadzone leczenie tym lepiej. W Polsce leczenie choroby Wilsona bardzo czesto rozpoczyna sie
od cynku, ktéry zmniejsza wchtanianie miedzi z jelit, ale nie pomaga usuwac z organizmu nadmiaru
miedzi, ktéra jest w organizmie. Takie postepowanie jest bardzo odmienne od ogdlnoswiatowych i
europejskich trendéw, gdzie pacjenci najczesciej w pierwszej kolejnosci otrzymujg leki chelatujace
(czyli pomagajace usungé miedz z organizmu dpenicylamina i trientyna), bo tak tez méwig zalecenia i
wytyczne. Tu Polska wyrdznia sie na tle sSwiatowym. Osrodki kliniczne stosujg leki najtansze, ktére ich
najmniej obcigzg finansowo. W przypadku chordb rzadkich czestg praktyka jest tworzenie osrodkéw
referencyjnych, w ktérych pod opieka jest wiekszos¢ pacjentéw (np. w Polsce sg to CZD, IPIN). Taki
osrodek ma duze doswiadczenie w danej chorobie (i dzieki temu ze pacjentdw jest wiecej, moze
prowadzi¢ badania kliniczne). W Polsce z niewiadomych przyczyn zbyt rzadko stwierdza sie
nietolerancje pierwszej linii leczenia (depenicylaming lub cynkiem). W innych krajach znacznie czesciej
siega sie po trientyne, gdy depenicylamina okazuje sie zbyt toksyczna i Zle tolerowana.
W Polsce, jak dotad pacjenci z chorobg Wilsona zwykle trafiali do dwdch osrodkéw - dzieci do Centrum
Zdrowia Dziecka, a dorosli do Instytutu Psychiatrii i Neurologii, co z pozoru mogtoby wydawac
sie bardzo dobrym rozwigzaniem. Watpliwosci budzi fakt, ze dorostymi pacjentami z chorobg, ktdra
dotyka rdznych narzaddéw, a gtéwnie watroby, zajmujg sie neurolodzy, a nie hepatolodzy
czy gastroenterolodzy. W przypadku pacjenta z zaburzeniami watroby bez objawéw neurologicznych
(albo wystepujgcymi razem z objawami watrobowymi i neurologicznymi) uzasadniona bytaby stata
opieka hepatologa lub gastroenterologa, dla ktérych watroba jest w centrum zainteresowania (i tylko
dodatkowo konsultacje u neurologa). Od wrzesnia 2021 r. trientyna jest refundowana w ramach
programu lekowego pt. Leczenie pacjentéw z chorobg Wilsona (ICD-10: E83.0), we wskazaniu: terapia
choroby Wilsona po stwierdzonej nietolerancji leczenia D-penicylaming i siarczanem cynku
u pacjentéw powyzej 5 roku zycia. Oddziaty gastroenterologiczne i hepatologiczne w Polsce, ktore
zajmujg sie chorobg Wilsona to m. in.: Oddziat Kliniczny Gastroenterologii Ogdélnej i Onkologicznej
Uniwersyteckiego Szpitala Klinicznego im. Norberta Barlickiego w todzi; Klinika Gastroenterologii
i Hepatologii Uniwersyteckiego Szpitala Klinicznego im. Jana Mikulicza-Radeckiego we Wroctawiu,
Klinika Gastroenterologii i Hepatologii Slaskiego Uniwersytetu Medycznego w Katowicach; Oddziat
Kliniczny Gastroenterologii i Hepatologii Szpitala Uniwersyteckiego w Krakowie oraz Klinika Hepatologii
i Chorédb Wewnetrznych Warszawskiego Uniwersytetu Medycznego, Oddziat Pediatrii Szpitala
Sw. Wojciecha w Gdansku.

W chorobie Wilsona w Polsce istnieje potrzeba opracowania i wdrozenia $ciezki diagnostyczno-
terapeutycznej. Pozwoli to na szybszg diagnoze i wdrozenie optymalnego dla pacjenta leczenia,
co przetozy sie na lepsze rokowania, a co za tym idzie wieksze szanse na samodzielne zycie chorego
oraz monitorowanie leczenia. Sciezki diagnostyczno-terapeutyczne, znane s3 réwniez, jako $ciezki
opieki, Sciezki opieki zintegrowanej, Sciezki opieki klinicznej lub mapy opieki/zdrowotne,
sa wykorzystywane do systematycznego planowania i opieki skoncentrowanej na pacjencie. Sciezka
opieki jest ztozong interwencjg majgca na celu wspdlne podejmowanie decyzji i organizacje proceséw
opieki nad $cisle okreslong grupg pacjentdw w scisle okreslonym czasie. Definiowanie cech $ciezek
opieki obejmuje m.in.: wyrazne okreslenie celéw i kluczowych elementéw opieki; koordynacja procesu
opieki poprzez koordynacje rél wielodyscyplinarnego zespotu opiekuriczego, pacjentéw i ich bliskich;
dokumentowanie, monitorowanie oraz okreslenie odpowiednich zasobéw. Celem jest poprawa jakosci
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opieki w catym kontinuum poprzez (..) promowanie bezpieczenstwa pacjentdw, zwiekszanie

zadowolenia pacjentéw i optymalizacje wykorzystania zasobow”.?

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. Niedobdr GAA prowadzi do gromadzenia sie glikogenu
lizosomalnego w tkankach organizmu, zwtaszcza miesniach szkieletowych i serca. Ciezkosé choroby
rozni sie w zaleznosci od wieku zachorowania, stopnia zajecia zaatakowanych narzagddéw i dynamiki
progresji objawéw. U pacjentéw z niemowlecg (IOPD) lub klasyczng postacig choroby Pompego
w pierwszym roku zycia rozwija sie kardiomiopatia i silne ostabienie migsni, 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 mieéniach szkieletowych i miesniach serca. Chociaz nieklasyczna PD
z objawami bez kardiomiopatii i pdznym poczatkiem choroby Pompego (LOPD) ma bardziej przewlekty
przebieg, takze moze prowadzi¢ do znacznej niepetnosprawnosci i niewydolnosci oddechowej. LOPD
moze objawiaé sie réznymi fenotypami nerwowo-miesniowymi, od ostabienia obreczy konczyn,
ostabienia miesni osiowych ze sztywnoscig kregostupa, niewydolnosci oddechowej spowodowane;j
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 rédwniez opdinien w rozpoznaniu
i rozpoczeciu skutecznego leczenia. Jesli taka diagnoza jest w ogdle wzieta pod uwage, to nalezy
zmierzy¢ poziom i aktywnos¢ enzymu kwasnej alfa-glukozydazy. Na szczescie jest to obecnie o wiele
prostsze niz kiedys, poniewaz istnieje przyjazna metoda pobieranie prébek krwi za pomocg 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 pacjentéw pozostaje jednak nierozpoznanych, nawet
po pojawieniu sie symptomatologii zagrazajacej zyciu. Dlatego tak istotna jest edukacja $rodowiska
medycznego w zakresie rozpoznawania tej choroby. Jednoczesnie na catym sSwiecie prowadzi
sie badania przesiewowe u noworodkéw (NBS — new born screening) w kierunku wykrycia choroby
Pompego przed wystgpieniem objawdéw. Moze to prowadzi¢ do poprawy wynikéw klinicznych
u pacjentow dotknietych chorobg, w poréwnaniu z tymi, u ktérych rozpoznanie ustalono na podstawie
objawéw klinicznych. Wczesna diagnostyka pozwoli na monitorowanie pacjenta i podjecie decyzji
0 rozpoczeciu enzymatycznej terapii zastepczej (ERT) w momencie pojawienia sie pierwszych objawow
choroby. Takie postepowanie wptynie na poprawe jakosci zycia i przezywalnos$¢ pacjentéw z chorobg
Pompego, zmniejszajgc potrzebe wentylacji i zapobiegajac 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.

%5 Vanhaecht, K., De Witte, K. Sermeus, W. (2007). Wptyw $ciezek klinicznych na organizacje proceséw opieki.
Rozprawa doktorska KULeuven, 154pp, Katholieke Universiteit Leuven.
https://e-p-a.org/care-pathways/
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Kaplacyzumab w terapii nabytej zakrzepowej plamicy matoptytkowej (aTTP)

Nabyta zakrzepowa plamica matoptytkowa (aTTP) to niezwykle rzadkie schorzenie hematologiczne
o podtozu autoimmunologicznym. Choroba ta, nazywana réwniez zespotem Moschcowitza, nalezy
do grupy skaz krwotocznych matoptytkowych. Jej niespecyficzne objawy zazwyczaj pojawiajg sie nagle,
a brak rozpoznania i co za tym idzie, wdrozenia leczenia, w wiekszosci przypadkéw prowadzi do zgonu
pacjenta. Szacuje sie, ze moze to dotyczy¢ nawet 80-90 proc. przypadkdéw. Nabyta postaé zakrzepowej
plamicy matoptytkowej wystepuje gtdwnie u pacjentéw dorostych i wynika z blokowania funkcji
metaloproteinazy (ADAMT13) przez autoprzeciwciata. Na nabytg zakrzepowg plamice matoptytkowa
chorujg mtodzi, zdrowi ludzie. Co roku w Polsce diagnozuje sie okoto 30 przypadkdw tej choroby.
Najwiecej odnotowuje sie oséb mtodych (w wieku 30 a 40 lat), nieco czesciej chorujg kobiety. Przyczyny
choroby nie sg do korica znane, ale u jej podtoza lezg choroby tkankifgcznej, jak np. toczen rumieniowy
czy reumatoidalne zapalenie stawdw, zakazenia np. HIV, CMV, otytosé, a w przypadku niektérych
kobiet cigza. Czynnikami sprzyjajgcymi wystgpieniu epizoddw choroby mogg by¢ takze niektére
procedury medyczne, takie jak przeszczep komoédrek macierzystych krwi lub przeszczep szpiku
kostnego, a takze przyjmowanie niektdérych lekéw. Przebieg choroby jest zwykle bardzo dynamiczny,
a stan chorego pogarsza sie bardzo gwattownie. Choroba moze sie rozpoczynac gorgczka, nastepnie
dochodzi do niedokrwiennego uszkodzenia narzadéw wewnetrznych i pojawiajg sie objawy zwigzane
z wystgpieniem epizodu aTTP/iTTP, ktére wynikajg z niedokrwiennego uszkodzenia narzgdéw: mozgu,
nerek, serca lub ptuc. Sg to zazwyczaj: bdle gtowy, splatanie, zaburzenia widzenia, niedowtady,
drgawki, zaburzenia rytmu serca, niewydolnos¢ oddechowa. Eksperci wskazujg, ze wystgpienie
epizodu aTTP/iTTP moze stanowi¢ powazne zagrozenie dla zycia pacjenta. Powodem s3 pojawiajgce
sie w tej chorobie zjawiska duzego niedokrwienia i uszkodzenia narzagddw takich jak: mdzg, serce, ptuca
czy nerki. Dlatego wtasciwe i wczesne rozpoznanie zakrzepowej plamicy matoptytkowej, pozwala
na szybkie podjecie witasciwych krokdéw zwigzanych z leczeniem i uratowaniem zycia pacjenta.
Rozpoznanie choroby i wtasciwe okreslenie jej postaci (wrodzonej od nabytej) mozliwe jest jedynie
na podstawie wynikow aktywnosci metaloproteinazy ADAMST13, ktéry dokonuje sie za pomocg
specjalnego testu na oznaczenie aktywnosci tego enzymu, a rozpoznanie choroby stwierdza
sie na podstawie triady objawdow: matoptytkowosci, niedokrwistosci hemolitycznej i niedokrwiennego
uszkodzenia narzgddéw. Choroba jest przyczyng nagtych, ucigzliwych objawéw i prowadzi do znacznego
organicznego codziennego zycia. Jej rozpoznanie wigze sie ze znacznym obcigzeniem psychicznym,
jak réwniez ekonomicznym dla miodych osdb, ktére z dnia na dzien muszg wytgczy¢ sie
z dotychczasowego, aktywnego zycia zawodowego. Wystgpienie epizodu aTTP/iTTP stanowi powazne
zagrozenie zycia, a takze wigze sie z pogorszeniem jakosci zycia, w wiekszosci mtodych i do momentu
epizodu choroby, zupetnie zdrowych oséb. Nawet w przypadku szybkiego rozpoznania i zastosowanie
dostepnego obecnie leczenia po kilku dniach lub tygodniach leczenia, u okoto 30% pacjentéw dojdzie
do nawrotu choroby. Obecnie dostepne opcje leczenia pacjentéw z aTPP/iTTP wigzg sie z duzym
obcigzeniem dla chorych, ktérzy muszg znosi¢ diugie i meczace cykle wymiany osocza. Dlatego
tez obecnie wyzwaniem jest wprowadzanie nowej opcji terapeutycznej, ktéra pozwala zmniejszyc
liczbe obcigzajacych pacjentéw plazmaferez, a przede wszystkim ograniczy¢ ilos¢ epizoddw choroby.
Przetomowg opcjg terapeutyczng w leczeniu nabytej postaci choroby (aTTP/iTTP) jest terapia
biologiczna przeciwciatem monoklonalnym — stosowana jako uzupetnienie terapii standardowej (PEX
+ immunosupresja), ktéra uniemozliwia adhezje ptytek krwi pobudzang przez ultra wielki czynnik
von Willebranda (a w konsekwencji powstawanie zakrzepdw). Kaplacyzumab zostat zarejestrowany
w Unii Europejskiej w sierpniu 2018 r. i jest wskazany do stosowania w leczeniu oséb dorostych
i mtodziezy w wieku 12 lat i starszej, o masie ciata co najmniej 40 kg, podczas epizodu nabytej
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zakrzepowej plamicy matoptytkowe] (ang. acquired thrombotic thrombocytopenic purpura, aTTP)
w potgczeniu z wymiang osocza i immunosupresjg. Kluczowe w zrozumieniu probleméw pacjentéow
dotknietych chorobg jest edukacja i dostarczenie wiedzy na jej temat, szczegdlnie tam gdzie czas
diagnozy odgrywa znaczng role (np. izby przyjeé, lekarze specjalisci). Dlatego tez, z organizacji
pacjentéw w 2020 roku ruszyta pierwsza informacyjna kampania, ,,aTTP. Liczy sie kazda godzina” ktéra
ma zwréci¢ uwage na ta mato znang chorobe i najwazniejsze problemy polskich pacjentéow
ze zdiagnozowanym aTTP. W ramach kampanii, we wspdtpracy z prof. Grzegorzem W. Basakiem
powstata takze karta pacjenta z aTTP/iTTP, ktéra ma pomdc osobom chorym trafiajgcym do szpitala
na szybkg i wtasciwg interwencje medyczng. Karte mogg zamawiac pacjenci bezptatni poprzez wystanie
specjalnego zgtoszenia na Grupie Wsparcia. Widzgc potrzeby: wsparcia, edukacji i integracji pacjentéw
z t3 rzadkg chorobg krwi w styczniu tego roku z inicjatywy pacjentdw powotano do zycia Grupe
Wsparcia: Zakrzepowa plamica matoptytkowa (TTP) — choroba nasza i naszych bliskich, ktérej celem
jest wymiana informacji, poszerzanie wiedzy na temat choroby, nowoczesnego leczenia, podniesienie
jakosci zycia pacjentow z aTTP/iTTP, a przede wszystkim wzajemne wsparcie.
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