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Choroby rzadkie

W UE kazda choroba z czestoscig wystepowania < 5:10 000

w USA < 7,5:10 000
w Japonii < 4,0:10 000
w Australii < 1,1:10 000

choroby ultrarzadkie gdy < 1:50 000
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* W Europie ok. 30 mln pacjentow
* W Polsce ok. 2,5 -3 mln osob

* Ponad 8 000 opisanych réznych genetycznie
uwarunkowanych chorob rzadkich:

gt. zespotow genetycznych, z autoimmunizacji,
wrodzonych wad metabolizmu (metabolicznych)...
70% ujawnia sie do 2. rz
65% ma ciezki przebieg kliniczny
50% cechuje niepetnosprawnosc intelektualna
35% umieraw 1. rz
12% do 15. rz
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Wiedza Edukacja Rozwdj

Specyfika chorob rzadkich

- Polska Matki i Dziecka Europejski Fundusz Spoteczny

ograniczona wiedza wsrdd lekarzy, rodzinnych i specjalistdw — opdznia to
identyfikacje choroby;

specyfika diagnostyczna — metody nie sg dostepne w wiekszosci laboratoridw,
a o ile dostepne, sg nieprawidtowo interpretowane lub przeoczane;

specyfika terapeutyczna — brak zainteresowania firm farmaceutycznych
nieoptacalng produkcjg i rozwojem nowych lekow. Niektore leki nie sg w ogole
produkowane (np. dostepne tylko jako substancja chemiczna, poza oficjalng
farmakoterapig), a jesli udostepnione na rynku - to niewspotmiernie kosztowne;

specyfika psychospoteczna — pacjenci i ich rodziny sg pozostawieni sami sobie,
odczuwajg beznadziejng samotnos¢, wytgczenie z zycia spotecznego,
doswiadczaja niezliczonych przeszkod formalnych na skutek proby dopasowania
ich niecodziennej sytuacji do istniejgcych przepisow ogodlnych;

specyfika organizacyjno-prawna na poziomie panstwa — brak klasyfikacji RD
powoduje, ze nie sg one ,widoczne” w systemie opieki zdrowotnej, tak jakby
problem w ogdle nie istniat, prosta decyzja organizacyjna (ujednolicenie
procedury/sposobu postepowania w przypadku chordb spetniajgcych kryteria
RD) pozwolitaby rozwigzac¢ ten problem.

E.Pronicka i J. Sykut-Cegielska
Pediatria Polska 2009
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Specyfika chorob rzadkich

* ograniczona wiedza wsrod lekarzy,
rodzinnych i specjalistdw opoznia
identyfikacje choroby;

» specyfika diagnostyczna — metody nie sg dostepne w wiekszosci laboratoridw,
a o ile dostepne, sg nieprawidtowo interpretowane lub przeoczane;

» specyfika terapeutyczna — brak zainteresowania firm farmaceutycznych
nieoptacalng produkcja i rozwojem nowych lekow. Niektére leki nie sg w ogdle
produkowane (np. dostepne tylko jako substancja chemiczna, poza oficjalna
farmakoterapig), a jesli udostepnione na rynku - to niewspoétmiernie kosztowne;

» specyfika psychospoteczna — pacjenci i ich rodziny sg pozostawieni sami sobie,
odczuwajg beznadziejng samotnosc, wytgczenie z zycia spotecznego,
doswiadczajg niezliczonych przeszkdod formalnych na skutek proby dopasowania
ich niecodziennej sytuacji do istniejgcych przepisow ogodlnych;

 specyfika organizacyjno-prawna na poziomie panstwa — brak klasyfikacji RD
powoduje, ze nie sg one ,widoczne” w systemie opieki zdrowotnej, tak jakby
problem w ogole nie istniat, prosta decyzja organizacyjna (ujednolicenie
procedury/sposobu postepowania w przypadku chordb spetniajgcych kryteria

RD) pozwolitaby rozwigzac ten problem. . . .
Y 1 P E.Pronicka i J. Sykut-Cegielska

Pediatria Polska 2009
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Mate zasoby wiedzy specjalistycznej

opoOzZnienie rozpoznania

W Polsce:
w 47% nieprawidtowe rozpoznanie \ \‘

>5 lekarzy kons. (u 45%)
>10 lekarzy kons. (u 22%)

u 30% nieakceptowalne okolicznosci udzielania informacji

(www.eurordis.org)
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Specyfika chorob rzadkich

* ograniczona wiedza wsrod lekarzy, rodzinnych i specjalistow — opdznia to
identyfikacje choroby;

* specyfika diagnostyczna — metody nie sg
dostepne w wiekszosci laboratoriow, a o ile
dostepne, sg nieprawidtowo interpretowane lub
przeoczane;

» specyfika terapeutyczna — brak zainteresowania firm farmaceutycznych
nieoptacalng produkcjg i rozwojem nowych lekow. Niektdre leki nie sg w ogole
produkowane (np. dostepne tylko jako substancja chemiczna, poza oficjalng
farmakoterapig), a jesli udostepnione na rynku - to niewspdtmiernie kosztowne;

» specyfika psychospoteczna — pacjenci i ich rodziny sg pozostawieni sami sobie,
odczuwajg beznadziejng samotnos¢, wytgczenie z zycia spotecznego, doswiadczaja
niezliczonych przeszkdd formalnych na skutek préoby dopasowania ich niecodziennej
sytuacji do istniejacych przepisow ogodlnych;

* specyfika organizacyjno-prawna na poziomie panstwa — brak klasyfikacji RD
powoduje, ze nie sg one ,widoczne” w systemie opieki zdrowotnej, tak jakby
problem w ogéle nie istniat, prosta decyzja organizacyjna (ujednolicenie
procedury/sposobu postepowania w przypadku chordb spetniajgcych kryteria RD)
pozwolitaby rozwigzac ten problem. E.Pronicka i J. Sykut-Cegielska

Pediatria Polska 2009



Specyfika chorob rzadkich

* ograniczona wiedza wsrod lekarzy, rodzinnych i specjalistow — opdznia to
identyfikacje choroby;

» specyfika diagnostyczna — metody nie sg dostepne w wiekszosci laboratoridw,
a o ile dostepne, sg nieprawidtowo interpretowane lub przeoczane;

 specyfika terapeutyczna — brak zainteresowania firm
farmaceutycznych nieoptacalng produkcjg i rozwojem
nowych lekow. Niektore leki nie s3 w ogole
produkowane (np. dostepne tylko jako substancja
chemiczna, poza oficjalng farmakoterapig), a jesli
udostepnione na rynku - to niewspotmiernie kosztowne;

» specyfika psychospoteczna — pacjenci i ich rodziny sg pozostawieni sami sobie,
odczuwajg beznadziejng samotnos¢, wytgczenie z zycia spotecznego,

doswiadczaja niezliczonych przeszkdd formalnych na skutek proby dopasowania
ich niecodziennej sytuacji do istniejgcych przepisow ogdlnych;

» specyfika organizacyjno-prawna na poziomie panstwa — brak klasyfikacji RD
powoduje, ze nie sg one ,widoczne” w systemie opieki zdrowotnej, tak jakby
problem w ogdle nie istniat, prosta decyzja organizacyjna (ujednolicenie
procedury/sposobu postepowania w przypadku chordb spetniajgcych kryteria

RD) pozwolitaby rozwigzac ten problem. E.Pronicka i J. Sykut-Cegielska
Peadiatria Ponlcka 2000



Specyfika problemow zwigzanych z RD

» specyfika terapeutyczna — RD a ekonomika w ochronie zdrowia

Niewielka liczba pacjentow z RD (odbiorcéw technologii medycznych) przyczynia sie do
wysokich kosztow.

Badania nad nowymi lekami i ich produkcja sg nieoptacalne dla firm farmaceutycznych,
stad brak ich zainteresowania rozwojem nowych lekow.

Niektore leki nie sg w ogdle produkowane (np. dostepne tylko jako substancja
chemiczna, poza oficjalng farmakoterapia).

Obecnie leki sieroce (aby byty refundowane) muszg spetniaé te same kryteria relacji
ceny do ich skutecznosci, co leki powszechnie stosowane.

RD z racji wysokich kosztow leczenia sg istotnym problem ekonomicznym w zakresie
finansowania ochrony zdrowia



Specyfika chorob rzadkich

e ograniczona wiedza wsrod lekarzy, rodzinnych i specjalistdw — opdznia to
identyfikacje choroby;

» specyfika diagnostyczna — metody nie sg dostepne w wiekszosci laboratoridw,
a o ile dostepne, sg nieprawidtowo interpretowane lub przeoczane;

* specyfika terapeutyczna — brak zainteresowania firm farmaceutycznych
nieoptacalng produkcjg i rozwojem nowych lekow. Niektore leki nie sg w ogole
produkowane (np. dostepne tylko jako substancja chemiczna, poza oficjalng
farmakoterapig), a jesli udostepnione na rynku - to niewspotmiernie kosztowne;

* specyfika psychospoteczna - pacjencii ich rodziny s
pozostawieni sami sobie, odczuwajg beznadziejng samotnos¢, wytgczenie z
zycia spotecznego, doswiadczajg niezliczonych przeszkod formalnych na skutek
proby dopasowania ich niecodziennej sytuacji do istniejgcych przepisow
0golnych;

* specyfika organizacyjno-prawna na poziomie panstwa — brak klasyfikacji RD
powoduje, ze nie sg one ,widoczne” w systemie opieki zdrowotnej, tak jakby
problem w ogdle nie istniat, prosta decyzja organizacyjna (ujednolicenie
procedury/sposobu postepowania w przypadku chordb spetniajgcych kryteria
RD) pozwolitaby rozwigzac ten problem. E.Pronicka i J. Sykut-Cegielska

Pediatria Polska 2009



PACJENCI | ICH RODZINY
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- odczuwajg beznadziejng samotnosc, wytgczenie z zycia

- Sg pozostawieni sami sobie,

spotecznego,
- doswiadczajg niezliczonych przeszkod formalnych na
skutek proby dopasowania ich niecodziennej sytuacji do

istniejgcych przepisow ogolnych.
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Specyfika chorob rzadkich

e ograniczona wiedza wsrod lekarzy, rodzinnych i specjalistdw — opdznia to
identyfikacje choroby;

» specyfika diagnostyczna — metody nie sg dostepne w wiekszosci laboratoridw,
a o ile dostepne, sg nieprawidtowo interpretowane lub przeoczane;

* specyfika terapeutyczna — brak zainteresowania firm farmaceutycznych
nieoptacalng produkcjg i rozwojem nowych lekow. Niektore leki nie sg w ogole
produkowane (np. dostepne tylko jako substancja chemiczna, poza oficjalng
farmakoterapig), a jesli udostepnione na rynku - to niewspotmiernie kosztowne;

* specyfika psychospoteczna — pacjenci i ich rodziny sg pozostawieni sami sobie,
odczuwajg beznadziejng samotnos¢, wytgczenie z zycia spotecznego,
doswiadczaja niezliczonych przeszkod formalnych na skutek proby dopasowania
ich niecodziennej sytuacji do istniejgcych przepisow ogodlnych;

° specyflka organizZacyjno-prawna na poziomie panstwa —
brak klasyfikacji RD powoduje, ze nie sg one ,widoczne” w systemie opieki
zdrowotnej, tak jakby problem w ogdle nie istniat, prosta decyzja organizacyjna
(ujednolicenie procedury/sposobu postepowania w przypadku choréb
spetniajgcych kryteria RD) pozwolitaby rozwigzaé ten problem.

E.Pronicka i J. Sykut-Cegielska

Pediatria Polska 2009
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- Brak klasyfikacji i kodyfikacji rzadkich choréb

powoduje, ze sg one ,niewidoczne” w systemie opieki
zdrowotnej, tak jakby problem w ogole nie istniat.
 Brak rejestrow chorob rzadkich

uniemozliwia zaprojektowanie krajowej strategii na

rzecz pacjentéw i rodzin z rzadkimi chorobami

~
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Brak polityki zdrowotnej dotyczgcej wytacznie
chorob rzadkich

trudny i nieréwny dostep do opieki

Brak osrodkow referencyjnych tj. brak kompleksowej opieki

Brak osrodkéw medycyny metabolicznej (dla dorostych
pacjentow)

Odmowa opieki —w 35% EDS
w 28% EB

(www.eurordis.org)
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http://www.eurordis/

Pediatria/medycyna metaboliczna
wrodzone wady metabolizmu
jako

choroby (ultra)rzadkie




Wrodzone wady metabolizmu

* Duza roznorodnosc kliniczna

* Wystepowanie w kazdym wieku

* Przebieg ostry, przewlekty, napadowy
e ,Maski” choréb czestych (nabytych)
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,Maski” wrodzonych wad metabolizmu

Krytyczne podejscie do rozpoznania!



Wrodzone wady metabolizmu

* Duza roznorodnosc kliniczna

* Wystepowanie w kazdym wieku

* Przebieg ostry, przewlekty, napadowy
e ,Maski” choréb czestych (nabytych)

!

* Trudnosci diagnostyczne — opoznione rozpoznanie
e Zalecane badania przesiewowe (skriningowe)
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Diagnostyka wrodzonych wad metabolizmu

Skryning populacyjny Skryning selektywny

Badania przesiewowe noworodkow (objawowy)




Cele noworodkowych badan
przesiewowych w kierunku wwm

* Wczesne tj. przedobjawowe wykrycie choroby
* Wit3aczenie wtasciwej interwencji medycznej

Ratowanie zycia
i
dramatyczna poprawa rokowania

undusze x Ce . .
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Clinical Biochemistry 47 (2014) 693-694

Contents lists available at ScienceDirect

Clinical Biochemistry

journal homepage: www.elsevier.com/locate/clinbiochem

Short Communication

Newborn screening for metabolic diseases: Saving children's lives and @Cmmﬂ
improving outcomes

Michael ]. Bennett

Department of Pathology & Laboratory Medicine Children's Hospital of Philadelphia, University of Pennsylvania Perelman School of Medicine, 34th Street & Civic Center Blvd, Philadelphia,
PA 19104, USA
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Diagnostyka wwm

w Polsce

Skrining populacyjny Skrining selektywny

(wszystkie noworodki) (diagnostyka objawowa)
PKU, CH, CF, wpn, BD, gtuchota

Badania przesiewowe
noworodkdw metodg MS/MS

Skrining mieszany

Fundusze 5 [ 2] . i
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Badanie przesiewowe to wiecej niz pobranie krwi

~ Obszar pobrania krwi




System rozszerzonych badan przesiewowych noworodkow

Potwierdzenie Wit3aczenie
leczenia

Pobranie Nieprawidtowy
rozpoznania

SKK w 3. : :
4 wynik przesiewu
Rodzice dziecka | Monitorowanie

Klinicysta/
Dietetyk

Laboratorium/

Oddziat
Neonatol

Laboratorium -
Klinicysta

Unia Europejska
Europejski Fundusz Spoteczny

Rzeczpospolita .% Instytut
Matki i Dziecka

Fundusze
Polska

Europejskie
Wiedza Edukacja Rozwdj




Badania przesiewowe noworodkow

metodg MS/MS

* Profil acylokarnityn — zaburzenia spalania ttuszczu

- acydurie organiczne...

* Profil aminokwasow - aminoacidopatie:

choroba syropu klonowego
! b tyrozynemia typu 1
.\.. 4 homocystynuria

- defekty cyklu mocznikowego...

i [ & . . ,
ﬂ'r‘ggéjzsﬁ(ie EZfC'fP“W“ta g Instytut Unia Europejska [
iedza Edukacja Rozwéj olska MOfki i Dziecka Europejski Fundusz Spoteczny




®: Medycyna
w kontekscie przesiewu noworodkowego

Przeszfosc Terazniejszosc

* Leczenie objawow

* Profilaktyka wtorna
i powikfan chorob

 Rokowanie ostrozne,

 Rokowanie dobre, o ile
czesto niepewne, przestrzegane zalecenia
czasem nieodwracalne leczenia/monitorowania
objawy
ﬁ S | T @ e

Unia Europejska
Europejski Fundusz Spoteczny

Matki i Dziecka




Podsumowanie

* Genetyczne uwarunkowanie chorob rzadkich
uniemozliwia ich profilaktyke | fazy.

* Badania przesiewowe noworodkow pozwalajg na
profilaktyke Il fazy, co dramatycznie poprawia
rokowanie pacjentow.

* Rozszerzone badania przesiewowe noworodkow w
kierunku wrodzonych wad metabolizmu uwzgledniaja
monitorowanie leczenia/przebiegu choroby
(regularne kontrole kliniczne, biochemiczne,
dietetyczne itp.) — profilaktyka Il fazy.

L & . .
N Instytut Unia Europejska (ISl
Matki i Dziecka Europejski Fundusz Spoteczny
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Szansa na poprawe w zakresie
dziatan profilaktycznych w obszarze chordb rzadkich

Strategia narodowa
dla pacjentow z rzadkimi chorobami
(NPChR)




COUNCIL RECOMMENDATION
of 8 June 2009

on an action in the field of rare diseases
(2009/C 151/02)

THE COUNCIL OF THE EUROPEAN UNION,

Having regard to the Treaty establishing the European
Community, and in particular the second
subparagraph of Article 152(4) thereof,

Having regard to the proposal from the Commission,

Having regard to the opinion of the European
Parliament (1),

Having regard to the opinion of the European
Economic and Social Committee ( 2 ),



NPChR — wyzwaniem
dla instytucji rzgdowych

* Poprawa swiadomosci o specyfice RD — okreslenie
nieobecne nadal w oficjalnych dokumentach
kierunkowych (np. w Narodowym Programie Zdrowia
na lata 2016-2020)

* Odpowiedz na specyficzne potrzeby pacjentow z RD
(dotyczgce dostepu do informacji, diagnostyki,
profilaktyki, leczenia i wielodyscyplinarnej opieki)

* Wspotpraca ze srodowiskami profesjonalistow,
rodzicielskimi, charytatywnymi, mediami itd. na
poziomie krajowym i miedzynarodowym
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Journal of Mother and Child (od 01.01.2020)

Medycyna Wieku Rozwojowego
uprzednio

Wydawca: SCIENDO Journal of

https://www.editorialmanager.com/JMotherandChild Mother and

journalofmotherandchild@imid.med.pl + Child

Indeksowane w bazach:
MEDLINE/PubMed,

Index Copernicus, SCOPUS,
Ebsco, BioMedLib, Research
Gate

Punktacja MNiSW — 20 pkt



https://www.editorialmanager.com/JMotherandChild

Q) Kontakt

Tel. KWWMIiP: 22 32 77 375
Tel. sekr.: 22 32 77 190

linika.wwmip@imid.med.pl
jolanta.cegielska@imid.med.pl
www.pediatriametaboliczna.pl

Dzickuje za uwage!

www.edu-metgen.imid.med.pl
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