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W konferencji, organizowanej przez Stowarzyszenie Cho-
rych na Mukopolisacharydoze i Choroby Rzadkie oraz Fe-
deracje Pacjentéw z Chorobami Rzadkimi w Europie Cen-
tralnej i Wschodniej, ktéra patronatem honorowym objat
Prezydent Rzeczypospolitej Polskiej Andrzej Duda oraz
Matzonka Prezydenta Agata Kornhauser-Duda, wziglo
udzial ponad 300 lekarzy, genetykéw i diagnostéw, m.in.
z Polski, Kanady, Belgii, Rosji i Ukrainy, oraz czlonkowie
rodzin oso6b cierpigcych na choroby rzadkie. Instytut Fi-
zjologii i Patologii Stuchu reprezentowaty dr n. med. Mat-
gorzata Mueller-Malesiniska i lek. Aleksandra Panasiewicz.

Choroby rzadkie to schorzenia o przewleklym i czesto
ciezkim przebiegu, uwarunkowane najczesciej genetycz-
nie, wystepujace u nie wigcej niz 5 na 10 000 oséb. Cierpi
na nie od 6% do 8% populacji, a w Polsce od 2,3 do 3 mln
0s6b. Dotychczas zarejestrowanych jest 4500 chordb rzad-
kich. Obecnie dobiegaja konca prace zwigzane z uzgadnia-
niem kodéw ICD dla poszczegolnych jednostek, gdyz do
tej pory figurowaly one pod jednym kodem.

Konferencje otworzyla przewodniczaca komitetu nauko-
wego prof. Anna Tylki-Szymanska z Kliniki Pediatrii Zy-
wienia i Choréb Metabolicznych Instytutu ,,Pomnik -
Centrum Zdrowia Dziecka” w Warszawie, podkres$lajac
konieczno$¢ interdyscyplinarnej opieki nad pacjentami
cierpigcymi na choroby rzadkie, a takze role $cislej wspot-
pracy lekarzy z pacjentami i ich rodzinami w poszerzaniu
wiedzy o tych schorzeniach.

Gléwna cze$¢ konferencji stanowila sesja medyczna dla
lekarzy, naukowcow, diagnostéw, studentéw medycyny
i fizjoterapeutéw. Rozpoczat ja wyktad Marca Doomsa —
starszego farmaceuty lekéw sierocych Szpitala Uniwersy-
teckiego w Lovanium w Belgii, przyblizajacy sylwetke Rem-
berta Dodoensa, flamandzkiego lekarza i pioniera choréb
rzadkich oraz autora ,,Ksiegi zi6t” (1554) — pierwszej far-
makopei lekow ziotowych. Nastepnie dr Dooms zapoznat
uczestnikéw konferencji z zasadami transgranicznej opie-
ki zdrowotnej i stosowania lekéw sierocych. Leki sieroce
to produkty medyczne przeznaczone do diagnozy, pre-
wengcji lub leczenia standéw zagrazajacych zyciu, wystepu-
jacych u <5 na 10 000 obywateli UE. Obecnie do uzytku
zarejestrowanych jest 120 takich lekow.

Prof. Sylvia Stockler z Kliniki Pediatrii Uniwersytetu Bri-
tish Columbia poswigcila swoje wystapienie chorobom
metabolicznym powodujacym zaburzenia intelektualne.
Sposréd 81 opisanych choréb tego typu, wigkszo$¢ jest
uleczalna. Dlatego - jak przekonywata prof. Stockler —
niezwykle istotne jest wprowadzenie wérdd dzieci z op6z-
nieniem intelektualnym jednolitego algorytmu badan
przesiewowych dla uleczalnych choréb metabolicznych.
Przykladem takiego postgpowania jest istniejacy w Pol-
sce program przesiewowego badania noworodkow w kie-
runku fenyloketonurii, ktéra byla pierwsza opisang cho-
roba metaboliczng objawiajaca sie zaburzeniami funkcji
intelektualnych.

Problem badan przesiewowych poruszyl réwniez
prof. Shunji Tomatsu ze Szpitala Dziecigcego Nemo-
urs/Alfred I duPont w Wilmington (USA). Zapropono-
wal powszechne sprawdzanie zawarto$ci w moczu siarcza-
nu heparanu i siarczanu dermatanu jako test w kierunku
mukopolisacharydozy, jednej z lizosomalnych choréb spi-
chrzeniowych. Co roku na $wiecie rodzi si¢ okoto 5400
dzieci z r6znymi typami tej choroby, uposéledzajacej uktad
migé$niowo-szkieletowy, sercowo-naczyniowy, nerwowy,
oddechowy, narzad wzroku oraz bedacej przyczyna nie-
dostuchu odbiorczego.

W drugim dniu konferencji prelegenci skupili sie na roli
badan neuroobrazowych w diagnostyce wrodzonych cho-
rob neurodegeneracyjnych. Dr n. med. Hanna Mierzew-
ska z Instytutu Matki i Dziecka w Warszawie przedstawi-
fa przydatng w diagnostyce réznicowej klasyfikacje¢ zmian
w zwojach podstawy widocznych w badaniach metoda
rezonansu magnetycznego (MRI) oraz przyklady choréb
z takimi zmianami. Zmiany hiperintensywne w T2 i FLAIR
odpowiadajace obrzekowi, martwicy i glejozie typowe sa
dla choroby Wilsona i choroby Huntingtona, zmiany hipo-
intensywne w T2 i FLAIR zwigzane z odkladaniem zelaza
wystepuja w neurozwyrodnieniu ze spichrzaniem zelaza
w moézgu, a zmiany hiperintensywne w T1 i hipointensyw-
ne w WSI odpowiadaja zwapnieniom, ktére sa objawem
m.in. zespoléw Fahra oraz Cockaynea.

Drugim istotnym blokiem tematycznym byly objawy
ukltadowe w mukopolisacharydozach. Patologie ukladu
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krazenia, tj. wady zastawkowe, kardiomiopatia czy niewy-
dolno$¢ serca, przyczyniaja si¢ do przedwczesnej $mierci
pacjentéw z mukopolisacharydozami, a czesto przez dlu-
gi czas pozostaja nierozpoznane z powodu malformacji
uktadu kostno-szkieletowego, ktére utrudniaja rozpozna-
nie zmian ostuchowych nad sercem. Dla mukopolisacha-
rydoz typowa jest réwniez dysfunkcja uktadu oddecho-
wego, na ktora wplyw maja deformacje klatki piersiowej
i drég oddechowych, obturacja drég oddechowych, ma-
kroglossia i przerost migdatkéw, predysponujace réwniez
do czestych zapalen ucha $rodkowego.

Sesje zakonczylo spotkanie dysmorfologiczne koordyno-
wane przez przedstawicieli Polskiego Towarzystwa Gene-
tyki Czlowieka, podczas ktérego genetycy konsultowali
z zebranymi trudne przypadki kliniczne i omawiali cha-
rakterystyczne objawy rzadkich zespoléw genetycznych,
ktére do tej pory udato im si¢ zdiagnozowac.

Drugiego dnia konferencji odbyla sie réwniez sesja na-
ukowa dla organizacji, pacjentdéw i terapeutow, na ktorej
przedstawiono mozliwoéci diagnostyczne, zasady poste-
powania w chorobach rzadkich, jak réwniez poruszono
kwestie opieki psychologicznej nad pacjentem z choroba
rzadka oraz jego rodzing. Sesja ta byta okazja do udziele-
nia odpowiedzi na wiele pytai nurtujacych osoby na co
dzien zmagajace si¢ z chorobg wlasng lub swoich dzieci.

Podczas ostatniego dnia uczestnicy konferencji mieli oka-
zje zapoznac si¢ z nowa potencjalng metoda leczenia cho-
roby Huntingtona. Wykorzystuje ona naturalny izofla-
won — gensteine, ktéra stymuluje lizosomy, w wyniku
czego dochodzi do usuwania z komoérek ztogdéw zmuto-
wanego biatka hungtingtyny. Dzien ten poswigcony byt
réwniez przypadkom klinicznym pacjentéw m.in. z ze-
spolem Retta, zespolem Lescha-Nyhana przebiegajacym
z niedokrwisto$cig megaloblastyczng oraz leukodystrofia

z hipomielinizacjg i zanikiem jader podstawnych mézgu
i mézdzku.

Podczas wszystkich sesji naukowych wielu wyktadowcow
podkreslalo role portalu Orphanet w poszerzaniu wiedzy
o chorobach rzadkich. Orphanet jest to europejski, refe-
rencyjny portal dla choréb rzadkich i lekéw sierocych, kté-
ry ma na celu poprawe diagnostyki, opieki i leczenia pa-
cjentdéw z chorobami rzadkimi. W unikatowy sposéb laczy
on aktualna wiedzg¢ o poszczegélnych jednostkach choro-
bowych z wykazem wyspecjalizowanych centréw eksperc-
kich, projektéw badawczych, badan klinicznych, rejestréw
pacjentdéw oraz stowarzyszen i organizacji zrzeszajacych
osoby dotkniete tymi schorzeniami.

Konferencja ,,Choroby Rzadkie — Nasze Zadanie” miala
na celu zwrdcenie uwagi na problematyke choréb rzad-
kich oraz trudnosci, z jakimi muszg zmierzy¢ si¢ lekarze
i czlonkowie rodzin os6b dotknietych tymi schorzenia-
mi w procesie diagnostyki i leczenia. Byla réwniez oka-
zja do nawigzania kontaktéw pomiedzy lekarzami wielu
specjalnosci, ktorych $cista wspotpraca jest niezbedna do
zapewnienia pacjentom z chorobami rzadkimi komplek-
sowej opieki medycznej.

Trzydniowe spotkanie naukowe w Bialobrzegach poprze-
dzito dwutygodniowy turnus rehabilitacyjny dla pod-
opiecznych Stowarzyszenia Chorych na Mukopolisacha-
rydoze¢ i Choroby Rzadkie, podczas ktérego osoby chore
oraz ich opiekunowie mogli skorzysta¢ z zabiegdéw reha-
bilitacyjnych oraz konsultacji fizjoterapeutéw, logopedow
i lekarzy. Konsultacje audiologiczno-laryngologiczne po-
faczone z przesiewowym badaniem stuchu przeprowadzit
zespoOt lekarzy i technikéw z Instytutu Fizjologii i Patolo-
gii Stuchu, ktéry od wielu lat wspdtpracuje ze Stowarzy-
szeniem Chorych na MPS i Choroby Rzadkie, zapewnia-
jac specjalistyczng opieke medyczng jego podopiecznym.
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