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INAUGURACJA
CENTRUM DOSKONAŁOŚCI WARSZAWSKIEGO 
UNIWERSYTETU MEDYCZNEGO DS. CHORÓB RZADKICH 
I NIEZDIAGNOZOWANYCH

NAUKA
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jeszcze lepszej opieki – interdyscyplinar-
nej, wielospecjalistycznej i kompleksowej, 
realizowanej na każdym etapie życia pa-
cjenta z chorobami rzadkimi. Prezentacji 
szerokiego wachlarza możliwości, jakie 
w opiece i leczeniu tych chorych może za-
oferować nasza uczelnia, została poświę-
cona konferencja naukowa inaugurująca 
działalność Centrum Doskonałości War-
szawskiego Uniwersytetu Medycznego 
ds.  Chorób Rzadkich i  Niezdiagnozowa-
nych, która odbyła się 25 marca 2022 roku 
w Centrum Dydaktycznym.

Spotkanie zgromadziło grono lekarzy, 
naukowców, przedstawicieli organizacji 
pacjenckich i ośrodków badawczych. Za-
proszenie przyjęli m.in.: Tomasz Grodzki, 
marszałek Senatu RP, Maciej Miłkow-
ski, podsekretarz stanu w  Ministerstwie 
Zdrowia, Ewa Krajewska,  Główny In-

spektor Farmaceutyczny, prof.  Romuald 
Zabielski, wiceprezes Polskiej Akademii 
Nauk, prof. Witold Rużyłło, dziekan Wy-
działu  V Nauk Medycznych PAN i  Ja-
rosław Protasiewicz, dyrektor Ośrodka 
Przetwarzania Informacji –  Państwo-
wego Instytutu Badawczego. Przybyły 
na konferencję marszałek Senatu Tomasz 
Grodzki podziękował wszystkim zaanga-
żowanym w powstanie Centrum, wyraził 
uznanie dla Warszawskiego Uniwersytetu 
Medycznego za skierowanie swojej uwagi 
na pacjentów z chorobami rzadkimi.

Opieka na wszystkich 
etapach życia

Rektor prof. Zbigniew Gaciong zwró-
cił uwagę na trudności i wyzwania stojące 
przed każdą osobą z chorobą rzadką oraz 
jej rodziną. „Niestety do tej pory byli oni 

W Warszawskim Uniwersy-
tecie Medycznym i  uczel- 
nianych szpitalach klinicz-
nych funkcjonuje wiele 

ośrodków, które od lat opiekują się pa-
cjentami z chorobami rzadkimi. Działają 
również zakłady i laboratoria prowadzące 
badania genetyczne wykorzystujące naj-
nowocześniejsze metody diagnostyczne 
oraz opisujące nieznane wcześniej jed-
nostki chorobowe. Wielką zaletą wszyst-
kich tych jednostek są nie tylko lekarze 
i  naukowcy dysponujący odpowiednią 
wiedzą i ogromnym doświadczeniem, ale 
także specjalistyczne zaplecze i  innowa-
cyjna infrastruktura. Dzięki powołane-
mu w  2021 roku Centrum Doskonałości 
Warszawskiego Uniwersytetu Medyczne-
go ds. Chorób Rzadkich i Niezdiagnozo-
wanych będzie możliwość zaoferowania 
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pozostawieni sami sobie, a wręcz regułą 
było, że po opuszczeniu opieki pediatrycz-
nej znajdowali się zupełnie bez wsparcia. 
Centrum Doskonałości Warszawskiego 
Uniwersytetu Medycznego ds. Chorób 
Rzadkich i Niezdiagnozowanych, a także 
Plan dla Chorób Rzadkich pozwolą w peł-
ni wykorzystać możliwości, jakimi dys-
ponuje nasza uczelnia, która jest jedynym 
ośrodkiem w Polsce będącym w stanie za-
pewnić pacjentowi z chorobą rzadką dia-
gnostykę na najwyższym poziomie przy 
uwzględnieniu wszystkich dostępnych 
metod” – powiedział prof. Zbigniew Ga-
ciong, podkreślając, że szpitale kliniczne 
WUM, będące ośrodkami o najwyższym 
stopniu referencyjności, posiadają niepo-
wtarzalne w  skali Polski możliwości in-
terdyscyplinarnej, kompleksowej i wyso-
kospecjalistycznej opieki na wszystkich 
etapach życia pacjenta – od życia płodo-
wego, poprzez okres noworodkowy, dzie-
ciństwo, aż po wiek dorosły. „Pod stałą 
opieką specjalistów z  Warszawskiego 
Uniwersytetu Medycznego pozostaje po-
nad 20 tysięcy chorych z bardzo szerokim 
spektrum chorób rzadkich, zarówno tych 
uwarunkowanych genetycznie, jak i cho-
rób o nieznanej etiologii. Niejednokrotnie 
pomoc w jednostkach WUM uzyskują ko-
lejne pokolenia rodzin z chorobami rzad-
kimi” – powiedział rektor.

Interdyscyplinarna współpraca
Prof. Piotr Pruszczyk, prorektor ds. 

nauki i  transferu technologii, zauważył, 

Od lewej: rektor WUM prof. Zbigniew Gaciong, dziekan Wydziału V Nauk Medycznych PAN prof. Witold 
Rużyłło, marszałek Senatu RP Tomasz Grodzki

sposobów terapii pacjentów z chorobami 
rzadkimi. Specjaliści z naszego uniwer-
sytetu od lat aktywnie działają w  eks-
perckich Europejskich Sieciach Cho-
rób Rzadkich. Intensywna i  efektywna 
współpraca łączy Warszawski Uniwer-
sytet Medyczny z  licznymi ośrodkami 
krajowymi i  zagranicznymi”– powie-
dział prof. Piotr Pruszczyk.

Profesor zwrócił uwagę na trzy głów-
ne cele stojące przed Centrum Dosko-
nałości Warszawskiego Uniwersytetu 
Medycznego ds. Chorób Rzadkich i Nie-
zdiagnozowanych: stworzenie, w oparciu 
o  działające jednostki badawcze WUM, 
interdyscyplinarnej platformy naukowej, 
integrację środowiska naukowego naszej 
uczelni, a  także zapewnienie zintegro-
wanej, wielodyscyplinarnej opieki nad 
pacjentami z chorobami rzadkimi. Wśród 
jednostek, które zgłosiły akces do uczest-
nictwa w  Centrum znajdują się: 4  jed-
nostki zajmujące się naukami podstawo-
wymi (działające w obszarach: genetyki 
i biochemii), 9 jednostek pediatrycznych 
(działających w obszarach: perinatologii, 
nefrologii, gastrologii, kardiologii, pul-
monologii, neurologii, hematologii i cho-
rób metabolicznych) oraz 11  jednostek 
dla dorosłych (działających w obszarach: 
nefrologii, kardiologii, hematologii, ga-
strologii, pulmonologii, neurologii, chi-
rurgii i chorób metabolicznych).

„Pod stałą opieką 
specjalistów 

z Warszawskiego 
Uniwersytetu 
Medycznego 

pozostaje ponad 
20 tysięcy chorych 
z bardzo szerokim 
spektrum chorób 

rzadkich, zarówno 
tych uwarunkowanych 

genetycznie, 
jak i chorób 

o nieznanej etiologii”
prof. Zbigniew Gaciong

„Badacze 
z Warszawskiego 

Uniwersytetu 
Medycznego od wielu 
lat prowadzą badania 

naukowe dotyczące 
patogenezy, 

innowacyjnej 
diagnostyki oraz 

nowatorskich 
sposobów terapii 

pacjentów z chorobami 
rzadkimi” 

prof. Piotr Pruszczyk

że Centrum Doskonałości Warszawskie-
go Uniwersytetu Medycznego ds. Cho-
rób Rzadkich i Niezdiagnozowanych jest 
unikalną platformą ekspercką skupiającą 
uniwersyteckie zespoły kliniczne i  na-
ukowe zajmujące się na co dzień pacjen-
tami z  chorobami rzadkimi. „Badacze 
z  Warszawskiego Uniwersytetu Me-
dycznego od wielu lat prowadzą badania 
naukowe dotyczące patogenezy, inno-
wacyjnej diagnostyki oraz nowatorskich 
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Rozwiązania systemowe
Stanisław Maćkowiak, prezes Fede-

racji Pacjentów Polskich oraz Krajowego 
Forum na Rzecz Terapii Chorób Rzad-
kich ORPHAN przyznał, że  wyzwań 
z  jakimi borykają się osoby z  choroba-
mi rzadkimi jest bardzo wiele – przede 
wszystkim utrudniony dostęp do diagno-
styki, szczególnie do badań genetycz-
nych. Szacuje się, że  diagnostyka cho-
roby rzadkiej trwa w Polsce około 4 lat. 
Jednak postawienie prawidłowej diagno-
zy rodzi kolejny problem związany z do-
stępnością do świadczeń zdrowotnych. 
Zauważył, że obecnie nie ma zbyt wielu 
ośrodków zajmujących się chorobami 
rzadkimi, zatem znalezienie odpowied-
niej placówki i dotarcie do niej to spore 
wyzwanie. Kolejny problem dotyczy le-
czenia farmakologicznego. „Dla zaled-
wie 5% pacjentów z chorobami rzadkimi 
istnieje taka oferta. Ponieważ leki w tera-
pii chorób rzadkich są zazwyczaj bardzo 
kosztowne, możliwość ich dostępności 
dla pacjentów pojawia się wyłącznie 
w przypadku refundacji” – mówił Stani-
sław Maćkowiak. Zwrócił jednak uwagę 
na szansę, jaką jest uchwalony w  ubie-
głym roku Plan dla Chorób Rzadkich, 
w którym zawarto systemowe rozwiąza-
nia dotyczące opieki medycznej.

Pomysły na usprawnienie opieki nad 
pacjentami, które znalazły się w  Pla-
nie dla Chorób Rzadkich, omówiła prof. 
Anna Kostera-Pruszczyk, kierownik Ka-
tedry i  Kliniki Neurologii, członek ze-
społu ekspertów Ministerstwa Zdrowia 

„Od momentu włączenia do sieci ERN 
ośrodek rozwija się bardzo dynamicznie, 
liczba pacjentów znajdujących się pod 
naszą opieką rośnie bardzo szybko i osią-
gnęła już blisko 2 tysiące chorych” – mó-
wił prof. Piotr Milkiewicz, kierownik 
Kliniki Hepatologii i Chorób Wewnętrz-
nych. W  ramach sieci Ośrodek Chorób 
Rzadkich Wątroby skupia się na choro-
bach rzadkich o podłożu autoimmunolo-
gicznym. Profesor podkreślił, że  dzięki 

„Od momentu 
włączenia do sieci ERN 

ośrodek rozwija się 
bardzo dynamicznie, 

liczba pacjentów 
znajdujących się 

pod naszą opieką 
rośnie bardzo szybko 
i osiągnęła już blisko 

2 tysiące chorych”
prof. Piotr Milkiewicz

„Około 
1500 hospitalizacji 

i 4000 porad 
ambulatoryjnych 
rocznie dotyczy 

pacjentów z chorobami 
rzadkimi nerwowo-

mięśniowymi. 
Zapewniamy opiekę 

pacjentom od 3. roku 
życia aż do późnej 

starości, czasem lecząc 
pacjentów z kilku 
pokoleń tej samej 

rodziny”
prof. Anna Kostera-Pruszczyk

ds.  Planu na Rzecz Chorób Rzadkich. 
Profesor wymieniła 6  najważniejszych 
obszarów ujętych w  tym dokumencie, 
które umożliwiają poprawę jakości opieki 
nad tą grupą chorych: powołanie Ośrod-
ków Eksperckich Chorób Rzadkich, okre-
ślenie kierunków poprawy diagnostyki 
chorób rzadkich (w tym dostępność do 
nowoczesnych metod diagnostycznych 
z  wykorzystaniem technologii genomo-
wych), wypracowanie mechanizmów 
lepszego dostępu do leków, uruchomienie 
systemu monitorowania chorób rzadkich 
przez utworzenie Polskiego Rejestru Cho-
rób Rzadkich, przygotowanie dokumentu 
medycznego pacjenta z  chorobą rzadką, 
w  którym będą zawarte dane kliniczne 
(Paszport Pacjenta z  Chorobą Rzadką), 
a  także zorganizowanie Platformy Infor-
macyjnej „Choroby rzadkie” zawierającej 
informacje kliniczne, naukowe i  organi-
zacyjne dotyczące takich chorób.

Europejskie Sieci Referencyjne
Obecnie w Warszawskim Uniwersyte-

cie Medycznym znajdują się dwa ośrodki 
posiadające akredytację Europejskiego 
Centrum Chorób Rzadkich –  są  to: Kli-
nika Neurologii należąca na Europejskiej 
Sieci Referencyjnej dla Chorób Rzadkich 
Nerwowo-Mięśniowych (ERN EURO-
-NMD) oraz Klinika Hepatologii i Cho-
rób Wewnętrznych, Ośrodek Chorób 
Rzadkich Wątroby, który należy do Euro-
pejskiej Sieci z Zakresu Rzadkich Chorób 
Wątroby (European Reference Network 
– RARE LIVER).

Uczestnicy konferencji
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współpracy z  innymi jednostkami Uni-
wersyteckiego Centrum Klinicznego 
pacjenci mają możliwość komplekso-
wej diagnostyki oraz leczenia, łącznie 
z  transplantacją wątroby, w  przypadku 
wystąpienia wskazań do  tego zabiegu. 
Ośrodek Chorób Rzadkich Wątroby jest 
też bardzo aktywny w  zakresie badań 
naukowych. W  jego ramach dotychczas 
opublikowano kilkadziesiąt prac, w  tym 
liczne ukazały się w wiodących świato-
wych czasopismach z  zakresu hepatolo-
gii, gastroenterologii i  transplantologii. 
Prof. Piotr Milkiewicz dodał, że  zespół 
ośrodka pozyskał granty krajowe na ba-
dania z  zakresu chorób rzadkich, m.in. 
z Narodowego Centrum Nauki oraz grant 
międzynarodowy z  European Joint Pro-
gramme Rare Diseases.

O szansach dla pacjentów z chorobami 
rzadkimi pojawiających się wraz z przy-
stąpieniem do sieci referencyjnych mówiła 
także prof. Anna Kostera-Pruszczyk, kie-
rująca Kliniką Neurologii, będącą od kil-
kudziesięciu lat ośrodkiem referencyjnym 
dla dzieci i dorosłych z chorobami rzad-
kimi nerwowo-mięśniowymi (NMD), 
a  od  2017 roku należącą do prestiżowej 
Europejskiej Sieci Referencyjnej dla 
Chorób Rzadkich (ERN EURO-NMD). 
„Około 1500  hospitalizacji i  4000  porad 
ambulatoryjnych rocznie dotyczy pa-

„Od 2010 roku 
w Klinice 

Pneumonologii 
i Alergologii Wieku 

Dziecięcego udało się 
objąć opieką 197 dzieci 

ze śródmiąższowymi 
chorobami płuc 

– żaden inny 
ośrodek w Polsce 
nie opiekuje się 

tak dużą liczbą dzieci 
zmagających się 

z tą chorobą”
dr hab. Katarzyna Krenke

cjentów z  chorobami rzadkimi nerwo-
wo-mięśniowymi. Zapewniamy opiekę 
pacjentom od 3. roku życia aż do późnej 
starości, czasem lecząc pacjentów z kilku 
pokoleń tej samej rodziny” – mówiła prof. 
Anna Kostera-Pruszczyk. Zespół kliniki 
prowadzi rejestry ogólnopolskie rdze-
niowego zaniku mięśni (SMA), dystrofii 
mięśniowej Duchenne’a (DMD) i innych, 
uczestniczy w międzynarodowych bada-
niach naukowych i klinicznych, aktywnie 
prowadzi kształcenie przed- i  podyplo-
mowe, zapewnia wysoki standard diagno-
styczny i  leczniczy we współpracy z  in-
nymi jednostkami WUM. „Zapewniamy 
dostęp do nowoczesnych terapii w  SMA 
i  innych chorobach mięśni, a  także bli-
sko współpracujemy z  organizacjami 
pacjentów z chorobami rzadkimi” – mó-
wiła prof. Anna Kostera-Pruszczyk, która 
kończąc, powiedziała: „Chcemy budować 
mosty i pokonywać bariery w chorobach 
rzadkich, sprawić, żeby świat stał się dla 
naszych pacjentów zdecydowanie bar-
dziej przyjazny”.

Pulmonologia dziecięca
Dr hab. Katarzyna Krenke z  Klini-

ki Pneumonologii i  Alergologii Wieku 
Dziecięcego przypomniała rzadkie i  ul-
trarzadkie choroby układu oddechowego. 
Zauważyła, że  w  grupie przewlekłych 
chorób układu oddechowego te, które 
spełniają kryteria chorób rzadkich lub 
ultrarzadkich, to m.in.: mukowiscydo-
za, rozstrzelenie oskrzeli, zespół dys-
kinetycznych rzęsek czy wady układu 

oddechowego, dodając, że  chorujący 
na  nie  mają zapewnioną odpowiednią 
opiekę. Inaczej wygląda sytuacja w przy-
padku śródmiąższowych chorób płuc. 
Powodem jest bardzo trudny i różnorod-
ny charakter tych schorzeń, do których 
zalicza się ponad 200 jednostek chorobo-
wych. „Od 2010 roku w Klinice Pneumo-
nologii i Alergologii Wieku Dziecięcego 
udało się objąć opieką 197 dzieci ze śród-
miąższowymi chorobami płuc –  żaden 
inny ośrodek w  Polsce nie opiekuje się 
tak dużą liczbą dzieci zmagających się 
z tą chorobą” – mówiła dr hab. Katarzyna 
Krenke, zwracając uwagę, że ze względu 
na rzadkość występowania, konieczność 
dysponowania specjalistyczną diagno-
styką i  sprzętem oraz wykwalifikowa-
nym personelem leczenie tych chorób 
powinno być scentralizowane.

Nefrologia dziecięca
Choroby rzadkie spotykane w nefrolo-

gii dziecięcej omówiła dr hab. Małgorzata 
Mizerska-Wasiak z Katedry i Kliniki Pe-
diatrii i Nefrologii. Zauważyła, że w ne-
frologii dziecięcej choroby rzadkie obej-
mują zarówno funkcjonalną część nerki, 
czyli nefron, jak też całe nerki i  drogi 
wyprowadzające. Podkreśliła, że  na li-
ście Orphanet znajduje się ponad 100 cho-
rób rzadkich nerek i  układu moczowego 
– wśród nich choroby z zajęciem kłębusz-
ków nerkowych (glomerulopatie), z  za-
jęciem cewek nerkowych (tubulopatie), 
z  zaburzeniem budowy nerek, genetycz-
nie uwarunkowane choroby metaboliczne 

Konferencja zgromadziła liczne grono naukowców Warszawskiego Uniwersytetu Medycznego
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z  zajęciem nerek oraz mikroangiopatie 
zakrzepowe. Dodała, że pod opieką spe-
cjalistów Kliniki Pediatrii i  Nefrologii 
znajdują się pacjenci zmagający się ze 
wszystkimi wymienionymi schorzenia-
mi. Przybliżając poszczególne typy cho-
rób, dr hab. Małgorzata Mizerska-Wasiak 
mówiła, że „choroby rzadkie mogą dawać 
jedynie dyskretne objawy ze strony ukła-
du moczowego, ale prowadzą do zaawan-
sowanych stadiów przewlekłej choroby 
nerek”. Dlatego tak istotne są rutynowe 
badania kontrolne moczu i  krwi oraz 
badanie USG układu moczowego, które 
umożliwiają wczesne rozpoznanie. „Po-
stawienie rozpoznania choroby rzadkiej 
w  nefrologii dziecięcej ułatwia analiza 
objawów ze strony innych układów i na-
rządów, a także dokładne badanie przed-
miotowe oraz rzetelnie zebrany wywiad. 
Diagnoza choroby u dziecka może prowa-
dzić do ustalenia rozpoznania także u do-
rosłych członków rodziny”.

Neonatologia
Dr hab. Krzysztof Szczałuba z Zakła-

du Genetyki Medycznej zaprezentował 
wykład przygotowany wspólnie z dr hab. 
Krystyną Szymańską z Pracowni Neuro-
diagnostyki DSK UCK WUM oraz prof. 
Bożeną Kociszewską-Najman, kierow-
nikiem Kliniki Neonatologii i  Chorób 
Rzadkich. Zwrócił uwagę na wielkie 
znaczenie, jakie we wczesnej diagnosty-
ce chorób rzadkich u dzieci, w tym zabu-
rzeń neurorozwojowych, ma współpraca 

NAUKA

wiła prof. Bożena Werner, podkreślając, 
że  klinika prowadzi pełen zakres dia-
gnostyki i leczenia dla pacjentów pedia-
trycznych z chorobami rzadkimi układu 
sercowo-naczyniowego, od  urodzenia 
do ukończenia 18. roku życia oraz zapew-
nia kontynuację opieki w wieku dorosłym 
w jednostkach klinicznych Uniwersytec-
kiego Centrum Klinicznego. Podkreśliła, 
że w diagnostyce są stosowane wszystkie 
najnowocześniejsze badania obrazowe, 
takie jak: echokardiografia dwuwymia-
rowa, trójwymiarowa i przezprzełykowa, 
tomografia komputerowa, kardiologiczny 
rezonans magnetyczny, badania gene-
tyczne. Leczenie obejmuje pełen zakres 
procedur: wysokospecjalistyczne zabiegi 
kardiologii interwencyjnej, zabiegi abla-
cji, implantację stymulatorów, rejestrato-
rów arytmii i kardiowerterów-defibryla-
torów oraz leczenie kardiochirurgiczne. 
Profesor dodała, że  aktualnie w  klinice 
organizowane są poradnie wielospecja-
listyczne dla całych rodzin z chorobami 
rzadkimi.

Neurologia dziecięca
Prof. Sergiusz Jóźwiak, kierownik Kli-

niki Neurologii Dziecięcej, omówił moż-
liwości prewencji padaczki i upośledzenia 
rozwoju umysłowego u chorych na stward-
nienie guzowate. Wskazywał, że  u  90% 
chorych ze stwardnieniem guzowatym 
rozwija się padaczka, aż u 70% chorych 
w  pierwszych 2  latach życia. Dodał, 
że  u  82% chorych ujawnienie padaczki 
w  tym okresie wiąże się z  opóźnieniem 

genetyków, neurologów dziecięcych, 
neonatologów, pediatrów, kooperacja 
jednostek klinicznych z  laboratoryjny-
mi, w  których prowadzone są badania 
genetyczne, obrazowe czy badania me-
taboliczne. Scharakteryzował najczęst-
sze choroby neurorozwojowe u  dzieci. 
Wymienił istotne elementy diagnostyki 
zaburzeń neurorozwojowych. 

Prof. Bożena Kociszewska-Najman 
podczas odbywającego się dzień wcze-
śniej panelu eksperckiego dla mediów 
poinformowała, że w Polsce co roku ro-
dzi się ok. 400 noworodków z chorobami 
rzadkimi. Zwróciła uwagę, że  najważ-
niejsze jest jak najwcześniejsze wykry-
cie choroby rzadkiej, jeszcze przed po-
jawieniem się jej objawów. Podkreśliła, 
że  niestety w  większości przypadków 
objawy kliniczne choroby nie występu-
ją w  okresie noworodkowym. Dlatego 
tak dużego znaczenia nabierają badania 
przesiewowe. „Szybkie włączenie wła-
ściwego leczenia poprawia rokowania, 
a  opóźnione leczenie oznacza ciężki 
przebieg choroby, zaburzenia rozwoju 
fizycznego, trwałą niepełnosprawność 
ruchową i  intelektualną, a  nawet za-
grożenie życia” –  mówiła prof. Bożena 
Kociszewska-Najman, dodając, że  Kli-
nika Neonatologii i  Chorób Rzadkich 
jest wiodącym ośrodkiem w kraju, który 
zapewnia zintegrowaną i wielodyscypli-
narną opiekę nad chorym noworodkiem 
już od momentu urodzenia. „Zespół na-
szej kliniki tworzą wybitni specjaliści 
z dużym doświadczeniem w diagnostyce 
i leczeniu trudnych schorzeń u noworod-
ków. Rocznie leczymy ponad 3000  no-
worodków” – mówiła.

Kardiologia dziecięca
Prof. Bożena Werner, kierownik Kli-

niki Kardiologii Wieku Dziecięcego i Pe-
diatrii Ogólnej, omówiła rzadkie choroby 
układu sercowo-naczyniowego u  dzieci, 
zwracając uwagę na znaczenie komplek-
sowej opieki nad rodzinami ze  schorze-
niami dziedzicznymi. „Kompleksową 
opieką obejmujemy pacjentów z  kardio-
miopatiami, kanałopatiami, rzadkimi 
wadami serca, w tym współistniejącymi 
z  zespołami genetycznymi, np. zespo-
łem Marfana, Loeysa-Dietza, Noonan, 
Williamsa, Rendu-Oslera-Webera, nadci-
śnieniem płucnym, guzami serca” – mó-

„Zespół naszej kliniki 
stanowią wybitni 
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i leczeniu 

trudnych schorzeń 
u noworodków. 

Rocznie 
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działa w Polsce program terapeutyczny 
leczenia ekulizumabem. „To  przykład 
na  to, że w niektórych chorobach rzad-
kich jest postęp i  możemy pomóc na-
szym pacjentom” –  powiedziała prof. 
Magdalena Durlik.

Hematologia
Prof. Grzegorz Basak, kierujący Kate-

drą i  Kliniką Hematologii, Transplanto-
logii i Chorób Wewnętrznych, przybliżył 
działalność jednostki w zakresie diagno-
styki i leczenia nowotworowych i nieno-
wotworowych chorób krwi, w większości 
będących chorobami rzadkimi i  ultra-
rzadkimi. „Główną populację naszych 
pacjentów stanowią chorzy z  następu-
jącymi chorobami rzadkimi: szpiczak 
plazmocytowy, przewlekła białaczka 
limfocytowa, ostra białaczka szpiko-
wa i  limfoblastyczna, zespoły mielody-
splastyczne (MDS), chłoniaki DLBCL, 
chłoniaki grudkowe, przewlekła białacz-
ka limfocytowa i  szpikowa, pierwotna 
mielofibroza, nadpłytkowość samoist-
na i  czerwienica prawdziwa” –  mówił 
prof. Grzegorz Basak, dodając, że zespół 

rozwoju, w  tym z  powstawaniem cech 
autystycznych. Przypomniał wyniki 
przełomowego badania EPISTOP, czyli 
pierwszego na świecie międzynarodo-
wego programu naukowo-badawczego, 
w którym badane były mechanizmy roz-
woju padaczki od etapu powstawania 
pierwszych zmian w mózgu, zanim jesz-
cze widoczne są napady drgawek. Wyni-
ki badania EPISTOP wykazały, że profi-
laktyczne leczenie przeciwpadaczkowe 
znacząco zmniejsza ryzyko wystąpienia 
padaczki, a także jej ciężkość i ryzyko le-
kooporności.

Nefrologia
Prof. Magdalena Durlik, kierownik 

Kliniki Medycyny Transplantacyjnej, 
Nefrologii i Chorób Wewnętrznych, po-
dzieliła się wiedzą na temat diagnostyki 
i terapii atopowego zespołu hemolitycz-
no-mocznikowego. Rozpoczynając wy-
kład, zauważyła, że  w  przeciwieństwie 
do większości pacjentów z  chorobami 
rzadkimi, w przypadku tego schorzenia 
specjaliści posiadają algorytm postępo-
wania diagnostycznego, a  od trzech lat 

„W ubiegłym roku 
w naszej klinice 
leczono ponad 

5 500 osób, z których 
większość to pacjenci 
z chorobami rzadkimi. 

Wśród nich znalazło 
się 270 pacjentów 

z różnymi zespołami 
mielodysplastycznymi 

(MDS), blisko 
30 z amyloidozą AL 

oraz ponad 
20 z limfohistiocytozą 

hemofagocytową”
prof. Grzegorz Basak

Uczestnicy panelu eksperckiego „Warszawski Uniwersytet Medyczny dla chorób rzadkich”, od lewej: dr Jakub Gierczyński (moderator), prof. Zbigniew Gaciong, 
prof. Piotr Pruszczyk, Stanisław Maćkowiak, prof. Anna Kostera-Pruszczyk, prof. Bożena Kociszewska-Najman, prof. Piotr Milkiewicz, prof. Rafał Płoski, 
prof. Grzegorz Basak oraz dr Radosław Pietrzak (tyłem)
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kliniki specjalizuje się w  diagnostyce 
i  leczeniu chorób ultrarzadkich, takich 
jak: amyloidoza pierwotna, limfohistio-
cytoza hemofagocytarna (HLH), białaczka 
prolimfocytowa T-komórkowa (T-PLL), 
nocna napadowa hemoglobinuria (PNH), 
anemia aplastyczna, zakrzepowa plamica 
małopłytkowa (TTP), przewlekła białacz-
ka mielomonocytowa (CMML). „W ubie-
głym roku w naszej klinice leczono ponad 
5  500  osób, z  których większość to  pa-
cjenci z chorobami rzadkimi. Wśród nich 
znalazło się 270 pacjentów z różnymi ze-
społami mielodysplastycznymi (MDS), 
blisko 30  z  amyloidozą  AL oraz ponad 
20 z limfohistiocytozą hemofagocytową” 
– powiedział prof. Grzegorz Basak.

Profesor zauważył, że  zdecydowa-
na większość badań diagnostycznych, 
w  tym molekularnych/NGS wykonywa-
nych jest w  ramach Uniwersyteckiego 
Centrum Klinicznego WUM lub War-
szawskiego Uniwersytetu Medycznego. 
W  obszarze nauki zespół kliniki skupia 
się przede wszystkim na amyloidozie 
AL, MDS i  HLH, a  badacze kliniki są 
liderami badań jednoośrodkowych, ogól-
nopolskich i międzynarodowych, prowa-
dzą rejestry tych chorób oraz tworzą lub 
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chorobą. Projekt, będący największym 
tego typu badaniem na świecie, realizo-
wany wspólnie z  Instytutem „Pomnik 
–  Centrum Zdrowia Dziecka”, zakłada 
zastosowanie u chorych na GSD 1b em-
pagliflozyny –  leku pierwotnie przezna-
czonego do leczenia cukrzycy i  niewy-
dolności serca, który usuwa z organizmu 
toksyczny związek wpływający na ob-
niżenie odporności. Spośród trzech za-
planowanych badań z  empagliflozyną 
u pacjentów z GSD 1b, badanie warszaw-
skich naukowców zostało zarejestrowane 
jako drugie na  świecie. Pozostałe będą 
prowadzone we Francji i  w  Hong Kon-
gu. Do udziału w badaniu zrekrutowano 
aż  20  pacjentów, przy czym stołeczni 
naukowcy jako jedyni do  badania włą-
czyli nie tylko dzieci, ale także dwóch 
pacjentów dorosłych. W Klinice Chorób 
Wewnętrznych, Nadciśnienia Tętniczego 
i Angiologii zajmuje się nimi zespół kie-
rowany przez prof. Zbigniewa Gacionga, 
w składzie: dr Piotr Sobieraj i dr Joanna 
Bidiuk.

Parazytologia
Prof. Daniel Młocicki z Katedry i Za-

kładu Biologii Ogólnej i  Parazytologii 

uczestniczą w tworzeniu międzynarodo-
wych wytycznych dotyczących chorób 
rzadkich. Klinika jest zrzeszona w sieci 
European LeukemiaNET (ELN), EBMT, 
posiada także certyfikat Ośrodka Dosko-
nałości w MDS (MDS Foundation). „Re-
alizujemy ponad 19 programów lekowych 
dedykowanych chorobom rzadkim oraz 
prowadzimy niekomercyjne i  komer-
cyjne badania kliniczne” –  mówił prof. 
Grzegorz Basak, podkreślając, że klinika 
jest jednym z 5 polskich ośrodków akre-
dytowanych do stosowania terapii gene-
tycznie modyfikowanymi limfocytami 
CAR-T we wskazaniach sierocych.

Choroby metaboliczne
Dr Piotr Sobieraj z  Katedry i  Kliniki 

Chorób Wewnętrznych, Nadciśnienia Tęt-
niczego i  Angiologii, prowadzonej przez 
p.o. kierownika dr. hab. Jacka Lewandow-
skiego, omówił rozpoczęte w  2021 roku 
badanie kliniczne mające na celu zmini-
malizowanie ryzyka związanego z niedo-
borem odporności w  przebiegu glikoge-
nozy  1b (GSD  1b) –  rzadkiej wrodzonej 
choroby metabolicznej, rozpoznawanej 
zwykle w  pierwszych miesiącach życia. 
W Polsce leczonych jest ok. 30 osób z tą 

Wystąpienie prof. Bożeny Werner podczas panelu eksperckiego „Warszawski Uniwersytet Medyczny dla chorób rzadkich” odbyło się dzięki połączeniu online
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podkreślił, że choroby rzadkie prezentują 
nie tylko podłoże genetyczne, autoimmu-
nologiczne czy metaboliczne. Są  wśród 
nich również choroby zakaźne, w  tym 
coraz częstsze parazytozy. Zwrócił uwa-
gę, że  powszechna globalna turystyka 
i  zmiany klimatu doprowadziły do  roz-
przestrzeniania się po całym świecie 
chorób pasożytniczych, które dotąd były 
specyficzne dla jednej, określonej strefy 
geograficznej. W  konsekwencji chorobą 
charakterystyczną dla obszarów tropi-
kalnych może zarazić się osoba, która 
nigdy nie była w  tej części globu. Jako 
przykład profesor podał coraz częstsze 
w Europie przypadki malarii czy schisto-
somatozy. Z przekazanych danych wyni-
ka, że w Polsce w 2019 roku: 784 osoby 
zachorowały na giardiozę, 70 – na bąblo-
wicę, 24 – malarię, 14 – wrodzoną tokso-
plazmozę, oraz wykryto jeden przypadek 
wągrzycy. Wśród innych rzadkich chorób 
spowodowanych przez pasożyty, które 
zostały wykryte dzięki badaczom z  Ka-
tedry i  Zakładu Biologii Ogólnej i  Para-
zytologii, prof. Daniel Młocicki wymie-
nił pierwszy przypadek derofilariozy 
w Polsce oraz pierwszy w Polsce (i drugi 
na świecie) przypadek występowania On-
chocerca jakutensis w ciele szklistym oka. 

Endokrynologia
Specyfikę rzadkich chorób endokry-

nologicznych na przykładzie choroby Cu-
shinga przybliżył prof. Przemysław Wi-
tek, kierownik Katedry i Kliniki Chorób 
Wewnętrznych, Endokrynologii i Diabe-
tologii. Na chorobę Cushinga zapadają 
rocznie 3 osoby na milion mieszkańców, 
kobiety chorują czterokrotnie częściej niż 
mężczyźni. Bez prawidłowego leczenia 
choroba ta cechuje się wysoką śmiertel-
nością – ok. 50% w okresie 5 lat. Profesor 
omówił objawy choroby, metody oraz sku-
teczność leczenia chirurgicznego i farma-
kologicznego, wyzwania diagnostyczne, 
oraz zmiany, które od 2021 roku zaszły 
w  leczeniu pacjentów. „Choroba Cushin-
ga nadal pozostaje wyzwaniem dla endo-
krynologów, neurochirurgów i  zespołów 
terapeutycznych. Pacjenci z  tą chorobą 
ze względu na złe rokowania powinni po-
zostać pod opieką zespołów wielospecja-
listycznych w ośrodkach naukowych lub 
centrach doskonałości w chorobach rzad-
kich” – mówił prof. Przemysław Witek.

Nadciśnienie płucne
Dr Olga Dzikowska-Diduch z  Klini-

ki Chorób Wewnętrznych i  Kardiologii 
z Centrum Leczenia Żylnej Choroby Za-
krzepowo Zatorowej przekazała nowe in-
formacje na temat nadciśnienia płucnego. 
Zwróciła uwagę, że tętnicze nadciśnienie 
płucne –  które dotyczy ok.  15  przypad-
ków na milion – jeszcze 30 lat temu miało 
bardzo złe rokowanie. Obecnie po 1 roku 
od rozpoznania przeżycie wynosi  91%. 
Taki wynik był możliwy do osiągnię-
cia dzięki nowoczesnej farmakoterapii 
dostępnej w  programie lekowym NFZ. 
Prelegentka scharakteryzowała także 
inną rzadką chorobę –  przewlekłe za-
krzepowo-zatorowe nadciśnienie płucne, 
dodając, że  współcześnie, dzięki zasto-
sowaniu metod chirurgicznych, takich 
jak endarterektomia tętnic płucnych czy 
przezskórna balonowa plastyka tętnic 
płucnych – chorobę tę można skutecznie 
wyleczyć. W Klinice Chorób Wewnętrz-
nych i  Kardiologii z  Centrum Leczenia 
Żylnej Choroby Zakrzepowo Zatorowej 
pod opieką specjalistów znajduje się 
ponad 200 pacjentów z chorobami rzad-
kimi, mających różnego rodzaju formy 
nadciśnienia płucnego, zakrzepowo-za-
torowe nadciśnienie płucne, a także kar-
diomiopatie i kanałopatie.

Ginekologia
Dr Grzegorz Szewczyk z Kliniki Po-

łożnictwa, Perinatologii i  Ginekologii 
wygłosił wykład przygotowany wraz 
z  kierownikiem kliniki prof. Piotrem 
Węgrzynem. Omówił problemy diagno-
styczne i  logistyczne związane z  cią-
żową chorobą trofoblastyczną –  rzad-
ką chorobą nowotworową. Zauważył, 
że  brak ośrodków przygotowanych 
na  leczenie pacjentek, niedostateczna 
wiedza o  chorobie wśród specjalistów 
oraz brak dostępności do dobrej metody 
diagnostycznej to główne wyzwania, 
z którymi zmagają się pacjentki. Zwró-
cił uwagę na znaczenie wielospecja-
listycznych ośrodków referencyjnych 
w  opiece i  leczeniu chorych. „Istotne 
jest skumulowanie opieki nad tymi pa-
cjentkami w ramach szpitali wieloprofi-
lowych, ośrodków referencyjnych, które 
mogą działać pod parasolem wspólnym 
Centrum Chorób Rzadkich” –  mówił 
dr Grzegorz Szewczyk.

Onkologia dziecięcia
Dr Marek Karwacki z Katedry i Kli-

niki Onkologii, Hematologii Dziecięcej, 
Transplantologii Klinicznej i  Pediatrii, 
podkreślił, że tzw. odyseja diagnostycz-
na w przypadku pacjentów z chorobami 
rzadkimi, wydawanie czasem sprzecz-
nych opinii przez lekarzy diagnozujących 
chorego i  wykonywanie niepotrzebnych 
badań generują ogromne koszty społecz-
ne. Rozwiązaniem może być znalezienie 
narzędzi do prowadzenia skoordynowa-
nej opieki. Jako przykład podał Centrum 
Koordynowanej Opieki Medycznej nad 
Pacjentami z Neurofibromatozami i Po-
chodnymi Im Rasopatiami (CKOM NF/
RAS), działające w  Klinice Onkologii, 
Hematologii Dziecięcej, Transplantologii 
Klinicznej i  Pediatrii, kierowanej przez 
prof. Michała Matysiaka. Dr Marek Kar-
wacki podkreślał, że  powstanie CKOM 
NF/RAS zagwarantowało zintegrowa-
ną, wielodyscyplinarną i  ambulatoryjną 
opiekę specjalistyczną, która prowa-
dzona jest regularnie, ale rzadko, bez 
zbędnych hospitalizacji, niepotrzebnych  

„Nasze badania 
doprowadziły 

do odkrycia nowych 
chorób człowieka 
uwarunkowanych 

genetycznie, 
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w zakładzie 

badaniom WES” 
prof. Rafał Płoski
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konsultacji i  badań, za to z  zapewnie-
niem kontaktu w razie pilnej potrzeby.

Znaczenie nauk podstawowych
Podczas konferencji zwrócono także 

uwagę na znaczenie nauk podstawowych 
w  rozwoju nowoczesnych metod dia-
gnostycznych stosowanych u  pacjentów 
z chorobami rzadkimi.

Kierowany przez prof. Rafała Płoskie-
go Zakład Genetyki Medycznej prowa-
dzi badania z  zakresu diagnostyki oraz 
patogenezy chorób rzadkich. W  2012  r. 
zakład pozyskał i  uruchomił pierwszą 
w  Polsce platformę wysokoprzepusto-
wego sekwencjonowania DNA (NGS) 
skonfigurowaną dla potrzeb diagnostyki 
klinicznej. „Od tego czasu nasz zespół 
wykonał ponad 5000  testów sekwencjo-
nowania całoeksomowego (WES) dla 
indywidualnych pacjentów, szpitali oraz 
ośrodków naukowych” – mówił prof. Ra-
fał Płoski.

Działalność naukowa Zakładu Ge-
netyki Medycznej obejmuje zagadnie-
nia związane z  poszukiwaniem nowych 
chorób jednogenowych człowieka, m.in. 
poprzez badania bliźniąt jednojajowych 
różniących się fenotypem, mapowanie 
punktów złamań w  zrównoważonych 
translokacjach chromosomowych, a  tak-
że rozwijanie nowych narzędzi bioin-

formatycznych do analiz genetycznych. 
„Nasze badania doprowadziły do odkry-
cia nowych chorób człowieka uwarunko-
wanych genetycznie, z  których najlepiej 
znane są zespoły SNDC (zespół Lenka-
-Ploskiego), IKSHD oraz zespół niedo-
boru odporności typu 94. Wszystkie wy-
mienione zespoły zostały odkryte dzięki 
wykonanym w zakładzie badaniom WES. 
Obecnie pracujemy nad opracowaniem 
leczenia dla dwóch z tych chorób” – mó-
wił prof. Rafał Płoski.

Prof. Tomasz Stokłosa, kierownik Za-
kładu Biologii i  Genetyki Nowotworów, 
zwrócił uwagę na inne nowoczesne na-
rzędzie w diagnostyce nowotworów rzad-
kich i ultrarzadkich – sekwencjonowanie 
następnej generacji (NGS). Omówił zna-
czenie badań genetycznych w onkologii, 
podkreślając, że  nowoczesna diagnosty-
ka jest szansą dla wielu chorych. „Bez 
wiedzy otrzymanej dzięki badaniu ge-
netycznemu pacjent nie ma szans na do-
bre leczenie. NGS nie  jest cudownym 
narzędziem, które pomoże każdemu, ale 
jest najmądrzejszą rzeczą, którą możemy 
zastosować u pacjentów onkologicznych” 
– mówił prof. Tomasz Stokłosa.

Temat zagadnień z obszaru nauk pod-
stawowych kontynuowała prof. Magda-
lena Kucia, kierownik Zakładu Medycy-
ny Regeneracyjnej. Omówiła możliwości 
typowania amyloidu za pomocą spektro-
metrii mas oraz przybliżyła wyniki ba-
dań zainicjowanych przez prof. Krzysz-
tofa Jamroziaka z  Katedry i  Kliniki 
Hematologii, Transplantologii i  Chorób 
Wewnętrznych naszej uczelni, dotyczą-
cych wykorzystania spektrometrii mas 
oraz narzędzi proteomicznych do typo-
wania amyloidozy – rzadko występującej 
grupy chorób, których cechą wyróżnia-
jącą jest pozakomórkowe odkładanie się 
w  tkankach i  narządach nieprawidło-
wo sfałdowanych, nierozpuszczalnych 
kompleksów białkowych, nazywanych 
amyloidem. „Niespecyficzne objawy kli-
niczne oraz ogromna liczba białek, które 
mają potencjał amyloidogenny sprawiają, 
że  diagnoza takich pacjentów jest bar-
dzo opóźniona” –  mówiła prof. Magda-
lena Kucia. Zwróciła uwagę na unikalną 
w Europie Pracownię Spektromerii Mas 
działającą w ramach Zakładu Medycyny 
Regeneracyjnej, wyposażoną w najnowo-
cześniejszy sprzęt pozwalający na wyko-

nywanie tego typu badania. Jedynie pięć 
ośrodków w Europie jest wyposażonych 
w  podobną infrastrukturę. „Wierzymy, 
że spektrometria mas może stać się w na-
szym uniwersytecie podstawową metodą 
badawczą, która bezpośrednio wykrywa 
białka będące przedmiotem analizy dia-
gnostycznej, umożliwia ich identyfikacje 
w  niewielkich ilościach tkanki” –  za-
uważyła prof. Magdalena Kucia.

***

W dniu poprzedzającym konferencję, 
24  marca, w  Polskiej Agencji Prasowej 
odbył się ponadto panel ekspercki „War-
szawski Uniwersytet Medyczny dla cho-
rób rzadkich”, skierowany do dziennika-
rzy, podczas którego specjaliści WUM 
omówili prowadzone w  jednostkach na-
szej uczelni działania w zakresie leczenia 
pacjentów z chorobami rzadkimi. ■

Cezary Ksel

Choroby rzadkie, a  więc takie, 
które występują z  częstością 
niższą niż 5  na 10  000 osób 
w populacji, dotykają 6-8% lud-
ności każdego kraju. W  Polsce 
cierpi na nie od 2,5 do 3 milio-
nów osób. Szacowana liczba 
poznanych do  tej pory chorób 
rzadkich wynosi 8000. Około 
80% chorób rzadkich ma pod-
łoże genetyczne, pozostałe 
20% może mieć związek z infek-
cją, alergią lub czynnikami śro-
dowiskowymi. Połowa chorób 
rzadkich ujawnia się w  wieku 
dziecięcym, pozostałe choroby 
dotyczą osób dorosłych. Sta-
tus choroby rzadkiej ma 10-25% 
chorób przewlekłych, na które 
cierpią osoby w  wieku doro-
słym. Dzięki dostępnym tera-
piom obecnie około 5%  osób 
z  chorobą rzadką ma szansę 
na leczenie i  poprawę stanu 
zdrowia.

„Bez wiedzy 
otrzymanej 

dzięki badaniu 
genetycznemu pacjent 
nie ma szans na dobre 
leczenie. NGS nie jest 

cudownym 
narzędziem, które 
pomoże każdemu, 

ale jest najmądrzejszą 
rzeczą, którą 

możemy zastosować 
u pacjentów 

onkologicznych”
prof. Tomasz Stokłosa




