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CENTRUM DOSKONALOSCI WARSZAWSKIEGO
UNIWERSYTETU MEDYCZNEGO DS. CHOROB RZADKICH
| NIEZDIAGNOZOWANYCH
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Warszawskim Uniwersy-
tecie Medycznym i uczel-
nianych szpitalach klinicz-

nych funkcjonuje wiele
osrodkow, ktdére od lat opiekujg sie pa-
cjentami z chorobami rzadkimi. Dziatajq
réwniez zaklady i laboratoria prowadzace
badania genetyczne wykorzystujace naj-
nowoczesniejsze metody diagnostyczne
oraz opisujgce nieznane wczesniej jed-
nostki chorobowe. Wielka zaleta wszyst-
kich tych jednostek sg nie tylko lekarze
i naukowcy dysponujacy odpowiednia
wiedza i ogromnym do$wiadczeniem, ale
takze specjalistyczne zaplecze i innowa-
cyjna infrastruktura. Dzieki powotane-
mu w 2021 roku Centrum Doskonatosci
Warszawskiego Uniwersytetu Medyczne-
go ds. Choréb Rzadkich i Niezdiagnozo-
wanych bedzie mozliwo$¢ zaoferowania

jeszcze lepszej opieki — interdyscyplinar-
nej, wielospecjalistycznej i kompleksowej,
realizowanej na kazdym etapie zycia pa-
cjenta z chorobami rzadkimi. Prezentacji
szerokiego wachlarza mozliwosci, jakie
w opiece i leczeniu tych chorych moze za-
oferowac nasza uczelnia, zostata poswie-
cona konferencja naukowa inaugurujaca
dziatalnos¢ Centrum Doskonato$ci War-
szawskiego Uniwersytetu Medycznego
ds. Chorob Rzadkich i Niezdiagnozowa-
nych, ktdora odbyta sie 25 marca 2022 roku
w Centrum Dydaktycznym.

Spotkanie zgromadzito grono lekarzy,
naukowcow, przedstawicieli organizacji
pacjenckich i osrodkéw badawczych. Za-
proszenie przyjeli m.in.: Tomasz Grodzki,
marszalek Senatu RP, Maciej Mitkow-
ski, podsekretarz stanu w Ministerstwie
Zdrowia, Ewa Krajewska, Gléwny In-
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Prowadzqcy konferencje prof. Piotr Pruszczyk, prorektor ds. nauki i transferu

technologii WUM

spektor Farmaceutyczny, prof. Romuald
Zabielski, wiceprezes Polskiej Akademii
Nauk, prof. Witold RuzyHo, dziekan Wy-
dziatu V Nauk Medycznych PAN i Ja-
rostaw Protasiewicz, dyrektor Osrodka
Przetwarzania Informacji — Panstwo-
wego Instytutu Badawczego. Przybytly
na konferencje marszatek Senatu Tomasz
Grodzki podziekowat wszystkim zaanga-
zowanym w powstanie Centrum, wyrazit
uznanie dla Warszawskiego Uniwersytetu
Medycznego za skierowanie swojej uwagi
na pacjentéw z chorobami rzadkimi.

Opieka na wszystkich
etapach zycia

Rektor prof. Zbigniew Gaciong zwr6-
cit uwage na trudnosci i wyzwania stojace
przed kazdq osobg z chorobg rzadka oraz
jej rodzina. ,,Niestety do tej pory byli oni



Od lewej: rektor WUM prof. Zbigniew Gaciong, dziekan Wydziatu V Nauk Medycznych PAN prof. Witold
Ruzytto, marszatek Senatu RP Tomasz Grodzki

pozostawieni sami sobie, a wrecz reguta
byto, ze po opuszczeniu opieki pediatrycz-
nej znajdowali sie zupelnie bez wsparcia.
Centrum Doskonatosci Warszawskiego
Uniwersytetu Medycznego ds. Chorob
Rzadkich i Niezdiagnozowanych, a takze
Plan dla Choréb Rzadkich pozwola w pel-
ni wykorzysta¢ mozliwosci, jakimi dys-
ponuje nasza uczelnia, ktéra jest jedynym
osrodkiem w Polsce bedacym w stanie za-
pewnic¢ pacjentowi z choroba rzadka dia-
gnostyke na najwyzszym poziomie przy
uwzglednieniu wszystkich dostepnych
metod” — powiedziat prof. Zbigniew Ga-
ciong, podkreslajac, ze szpitale kliniczne
WUM, bedace osrodkami o najwyzszym
stopniu referencyjnosci, posiadaja niepo-
wtarzalne w skali Polski mozliwosci in-
terdyscyplinarnej, kompleksowej i wyso-
kospecjalistycznej opieki na wszystkich
etapach zycia pacjenta — od zycia ptodo-
wego, poprzez okres noworodkowy, dzie-
cinstwo, az po wiek dorosty. ,,Pod stala
opieka specjalistow z Warszawskiego
Uniwersytetu Medycznego pozostaje po-
nad 20 tysiecy chorych z bardzo szerokim
spektrum choréb rzadkich, zaréwno tych
uwarunkowanych genetycznie, jak i cho-
réb o nieznanej etiologii. Niejednokrotnie
pomoc w jednostkach WUM uzyskuja ko-
lejne pokolenia rodzin z chorobami rzad-
kimi” — powiedziat rektor.

Interdyscyplinarna wspétpraca
Prof. Piotr Pruszczyk, prorektor ds.
nauki i transferu technologii, zauwazyt,

~Pod stala opieka
specjalistow
z Warszawskiego
Uniwersytetu
Medycznego
pozostaje ponad
20 tysiecy chorych
z bardzo szerokim
spektrum chorob
rzadkich, zaréwno
tych uwarunkowanych
genetycznie,
jaki chorob
o nieznanej etiologii”
prof. Zbigniew Gaciong

ze Centrum Doskonato$ci Warszawskie-
go Uniwersytetu Medycznego ds. Cho-
rob Rzadkich i Niezdiagnozowanych jest
unikalng platformg ekspercka skupiajaca
uniwersyteckie zespoty kliniczne i na-
ukowe zajmujace sie na co dzien pacjen-
tami z chorobami rzadkimi. ,Badacze
z Warszawskiego Uniwersytetu Me-
dycznego od wielu lat prowadzg badania
naukowe dotyczace patogenezy, inno-
wacyjnej diagnostyki oraz nowatorskich

»,Badacze
z Warszawskiego
Uniwersytetu
Medycznego od wielu
lat prowadza badania
naukowe dotyczace
patogenezy,
innowacyjnej
diagnostyki oraz
nowatorskich
sposobow terapii
pacjentow z chorobami
rzadkimi”

prof. Piotr Pruszczyk

sposobow terapii pacjentéw z chorobami
rzadkimi. Specjali$ci z naszego uniwer-
sytetu od lat aktywnie dzialaja w eks-
perckich Europejskich Sieciach Cho-
rob Rzadkich. Intensywna i efektywna
wspéipraca laczy Warszawski Uniwer-
sytet Medyczny z licznymi osrodkami
krajowymi i zagranicznymi”- powie-
dziat prof. Piotr Pruszczyk.

Profesor zwrécit uwage na trzy gtow-
ne cele stojace przed Centrum Dosko-
natosci Warszawskiego Uniwersytetu
Medycznego ds. Choréb Rzadkich i Nie-
zdiagnozowanych: stworzenie, w oparciu
o dzialajace jednostki badawcze WUM,
interdyscyplinarnej platformy naukowej,
integracje srodowiska naukowego naszej
uczelni, a takze zapewnienie zintegro-
wanej, wielodyscyplinarnej opieki nad
pacjentami z chorobami rzadkimi. Wéréd
jednostek, ktore zgtosity akces do uczest-
nictwa w Centrum znajduja sie: 4 jed-
nostki zajmujace sie naukami podstawo-
wymi (dziatajace w obszarach: genetyki
i biochemii), 9 jednostek pediatrycznych
(dziatajacych w obszarach: perinatologii,
nefrologii, gastrologii, kardiologii, pul-
monologii, neurologii, hematologii i cho-
réb metabolicznych) oraz 11 jednostek
dla dorostych (dziatajacych w obszarach:
nefrologii, kardiologii, hematologii, ga-
strologii, pulmonologii, neurologii, chi-
rurgii i chor6b metabolicznych).
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»Od momentu
wiaczenia do sieci ERN
osrodek rozwija sie
bardzo dynamicznie,
liczba pacjentow
znajdujacych sie
pod nasza opieka
rosnie bardzo szybko
i osiggneta juz blisko
2 tysiace chorych”

prof. Piotr Milkiewicz

Rozwigzania systemowe

Stanistaw Mackowiak, prezes Fede-
racji Pacjentéw Polskich oraz Krajowego
Forum na Rzecz Terapii Choréb Rzad-
kich ORPHAN przyznal, ze wyzwan
z jakimi borykaja sie osoby z choroba-
mi rzadkimi jest bardzo wiele — przede
wszystkim utrudniony dostep do diagno-
styki, szczegolnie do badan genetycz-
nych. Szacuje sie, ze diagnostyka cho-
roby rzadkiej trwa w Polsce okotlo 4 lat.
Jednak postawienie prawidlowej diagno-
zy rodzi kolejny problem zwiazany z do-
stepnoscia do $wiadczen zdrowotnych.
Zauwazyl, ze obecnie nie ma zbyt wielu
osrodkow zajmujacych sie chorobami
rzadkimi, zatem znalezienie odpowied-
niej placéwki i dotarcie do niej to spore
wyzwanie. Kolejny problem dotyczy le-
czenia farmakologicznego. ,Dla zaled-
wie 5% pacjentéw z chorobami rzadkimi
istnieje taka oferta. Poniewaz leki w tera-
pii choroéb rzadkich sa zazwyczaj bardzo
kosztowne, mozliwo$¢ ich dostepnosci
dla pacjentéw pojawia sie wylacznie
w przypadku refundacji” — méwit Stani-
staw Mackowiak. Zwrdcit jednak uwage
na szanse, jakq jest uchwalony w ubie-
gtym roku Plan dla Choréb Rzadkich,
w ktérym zawarto systemowe rozwiaza-
nia dotyczace opieki medyczne;j.

Pomysty na usprawnienie opieki nad
pacjentami, ktore znalazly sie w Pla-
nie dla Choréb Rzadkich, omdéwita prof.
Anna Kostera-Pruszczyk, kierownik Ka-
tedry i Kliniki Neurologii, cztonek ze-
spotu ekspertéw Ministerstwa Zdrowia

Uczestnicy konferencji

ds. Planu na Rzecz Choréb Rzadkich.
Profesor wymienila 6 najwazniejszych
obszaréw ujetych w tym dokumencie,
ktére umozliwiaja poprawe jakosci opieki
nad ta grupa chorych: powotanie Osrod-
koéw Eksperckich Chorob Rzadkich, okre-
$lenie kierunkéw poprawy diagnostyki
choréb rzadkich (w tym dostepnos¢ do
nowoczesnych metod diagnostycznych
z wykorzystaniem technologii genomo-
wych), wypracowanie mechanizméw
lepszego dostepu do lekdéw, uruchomienie
systemu monitorowania choréb rzadkich
przez utworzenie Polskiego Rejestru Cho-
rob Rzadkich, przygotowanie dokumentu
medycznego pacjenta z choroba rzadka,
w ktérym beda zawarte dane kliniczne
(Paszport Pacjenta z Choroba Rzadka),
a takze zorganizowanie Platformy Infor-
macyjnej ,,Choroby rzadkie” zawierajacej
informacje kliniczne, naukowe i organi-
zacyjne dotyczace takich chorob.

Europejskie Sieci Referencyjne

Obecnie w Warszawskim Uniwersyte-
cie Medycznym znajduja sie dwa osrodki
posiadajace akredytacje Europejskiego
Centrum Choréb Rzadkich — sg to: Kli-
nika Neurologii nalezaca na Europejskiej
Sieci Referencyjnej dla Choréb Rzadkich
Nerwowo-Miesniowych (ERN EURO-
-NMD) oraz Klinika Hepatologii i Cho-
rob  Wewnetrznych, Os$rodek Choréb
Rzadkich Watroby, ktéry nalezy do Euro-
pejskiej Sieci z Zakresu Rzadkich Choréb
Watroby (European Reference Network
— RARE LIVER).
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,Od momentu wiaczenia do sieci ERN
osrodek rozwija sie bardzo dynamicznie,
liczba pacjentéw znajdujacych sie pod
nasza opieka rosnie bardzo szybko i osia-
gneta juz blisko 2 tysiace chorych” — mé-
wit prof. Piotr Milkiewicz, kierownik
Kliniki Hepatologii i Choréb Wewnetrz-
nych. W ramach sieci Osrodek Choréb
Rzadkich Watroby skupia sie na choro-
bach rzadkich o podtozu autoimmunolo-
gicznym. Profesor podkreélil, ze dzieki

»~Okoto
1500 hospitalizacji
i 4000 porad
ambulatoryjnych
rocznie dotyczy
pacjentow z chorobami
rzadkimi nerwowo-
miesniowymi.
Zapewniamy opieke
pacjentom od 3. roku
zycia az do poznej
starosci, czasem leczac
pacjentow z kilku
pokolen tej samej
rodziny”

prof. Anna Kostera-Pruszczyk
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»0d 2010 roku
w Klinice
Pneumonologii
i Alergologii Wieku
Dzieciecego udato sie
objac opieka 197 dzieci
ze Srodmigzszowymi
chorobami ptuc
- zaden inny
osrodek w Polsce
nie opiekuje sie
tak duza liczbg dzieci
zmagajacych sie
z ta choroba”

dr hab. Katarzyna Krenke

wspoélpracy z innymi jednostkami Uni-
wersyteckiego
pacjenci maja mozliwos¢ komplekso-
wej diagnostyki oraz leczenia, lacznie
z transplantacja watroby, w przypadku
wystapienia wskazan do tego zabiegu.
Osrodek Choréb Rzadkich Watroby jest
tez bardzo aktywny w zakresie badan
naukowych. W jego ramach dotychczas
opublikowano kilkadziesigt prac, w tym
liczne ukazaty sie w wiodacych swiato-
wych czasopismach z zakresu hepatolo-
gii, gastroenterologii i transplantologii.
Prof. Piotr Milkiewicz dodal, ze zespo6t

Centrum  Klinicznego

osrodka pozyskat granty krajowe na ba-
dania z zakresu choréb rzadkich, m.in.
z Narodowego Centrum Nauki oraz grant
miedzynarodowy z European Joint Pro-
gramme Rare Diseases.

O szansach dla pacjentéw z chorobami
rzadkimi pojawiajacych sie wraz z przy-
stapieniem do siecireferencyjnych méwita
takze prof. Anna Kostera-Pruszczyk, kie-
rujaca Klinika Neurologii, bedaca od kil-
kudziesieciu lat osrodkiem referencyjnym
dla dzieci i dorostych z chorobami rzad-
kimi (NMD),
a od 2017 roku nalezaca do prestizowej
Europejskiej Sieci Referencyjnej dla
Chorob Rzadkich (ERN EURO-NMD).
,,Okoto 1500 hospitalizacji i 4000 porad
ambulatoryjnych rocznie dotyczy pa-

nerwowo-miesniowymi

Konferencja zgromadzita liczne grono naukowcéw Warszawskiego Uniwersytetu Medycznego

cjentbw z chorobami rzadkimi nerwo-
wo-miesniowymi. Zapewniamy opieke
pacjentom od 3. roku zycia az do p6zZnej
staro$ci, czasem leczac pacjentow z kilku
pokoleni tej samej rodziny” — méwila prof.
Anna Kostera-Pruszczyk. Zesp6!t kliniki
prowadzi rejestry ogolnopolskie rdze-
niowego zaniku miesni (SMA), dystrofii
miesniowej Duchenne’a (DMD) i innych,
uczestniczy w miedzynarodowych bada-
niach naukowych i klinicznych, aktywnie
prowadzi ksztalcenie przed- i podyplo-
mowe, zapewnia wysoki standard diagno-
styczny i leczniczy we wspétpracy z in-
nymi jednostkami WUM. ,,Zapewniamy
dostep do nowoczesnych terapii w SMA
i innych chorobach miesni, a takze bli-
sko wspélpracujemy z organizacjami
pacjentow z chorobami rzadkimi” — mo-
wita prof. Anna Kostera-Pruszczyk, ktéra
konczac, powiedziata: ,,Chcemy budowac
mosty i pokonywa¢ bariery w chorobach
rzadkich, sprawi¢, zeby Swiat stal sie dla
naszych pacjentéow zdecydowanie bar-
dziej przyjazny”.

Pulmonologia dziecieca

Dr hab. Katarzyna Krenke z Klini-
ki Pneumonologii i Alergologii Wieku
Dzieciecego przypomniata rzadkie i ul-
trarzadkie choroby uktadu oddechowego.
Zauwazyla, ze w grupie przewlektych
choréb ukladu oddechowego te, ktore
spetniaja kryteria choréb rzadkich lub
ultrarzadkich, to m.in.: mukowiscydo-
za, rozstrzelenie oskrzeli, zesp6t dys-
kinetycznych rzesek czy wady ukladu
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oddechowego, dodajac, ze chorujacy
na nie maja zapewniong odpowiednig
opieke. Inaczej wyglada sytuacja w przy-
padku $rédmiazszowych choréb pluc.
Powodem jest bardzo trudny i réznorod-
ny charakter tych schorzen, do ktérych
zalicza sie ponad 200 jednostek chorobo-
wych. ,,0d 2010 roku w Klinice Pneumo-
nologii i Alergologii Wieku Dzieciecego
udato sie objac¢ opiekq 197 dzieci ze Srod-
migzszowymi chorobami ptuc — zZaden
inny osrodek w Polsce nie opiekuje sie
tak duza liczba dzieci zmagajacych sie
z tg chorobg” — méwita dr hab. Katarzyna
Krenke, zwracajac uwage, ze ze wzgledu
na rzadko$¢ wystepowania, koniecznosé
dysponowania specjalistyczna diagno-
styka i sprzetem oraz wykwalifikowa-
nym personelem leczenie tych choréb
powinno by¢ scentralizowane.

Nefrologia dziecieca

Choroby rzadkie spotykane w nefrolo-
gii dzieciecej oméwilta dr hab. Matgorzata
Mizerska-Wasiak z Katedry i Kliniki Pe-
diatrii i Nefrologii. Zauwazyta, ze w ne-
frologii dzieciecej choroby rzadkie obej-
muja zarowno funkcjonalng czes$¢ nerki,
czyli nefron, jak tez cale nerki i drogi
wyprowadzajace. Podkreslita, ze na li-
$cie Orphanet znajduje sie ponad 100 cho-
rob rzadkich nerek i uktadu moczowego
— wérdd nich choroby z zajeciem klebusz-
kéw nerkowych (glomerulopatie), z za-
jeciem cewek nerkowych (tubulopatie),
z zaburzeniem budowy nerek, genetycz-
nie uwarunkowane choroby metaboliczne
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~Zespot naszej kliniki
stanowia wybitni
specjalisci zduzym
doswiadczeniem
w diagnostyce
i leczeniu
trudnych schorzen
u noworodkow.
Rocznie
leczymy ponad
3000 noworodkow”

prof. Bozena Kociszewska-Najman

z zajeciem nerek oraz mikroangiopatie
zakrzepowe. Dodala, zZe pod opieka spe-
cjalistow Kliniki Pediatrii i Nefrologii
znajduja sie pacjenci zmagajacy sie ze
wszystkimi wymienionymi schorzenia-
mi. Przyblizajac poszczegélne typy cho-
rob, dr hab. Matgorzata Mizerska-Wasiak
moéwita, ze ,,choroby rzadkie moga dawac
jedynie dyskretne objawy ze strony ukta-
du moczowego, ale prowadza do zaawan-
sowanych stadiéw przewleklej choroby
nerek”. Dlatego tak istotne s rutynowe
badania kontrolne moczu i krwi oraz
badanie USG uktadu moczowego, ktdre
umozliwiaja wczesne rozpoznanie. ,,Po-
stawienie rozpoznania choroby rzadkiej
w nefrologii dzieciecej ulatwia analiza
objawdéw ze strony innych uktadéw i na-
rzadoéw, a takze doktadne badanie przed-
miotowe oraz rzetelnie zebrany wywiad.
Diagnoza choroby u dziecka moze prowa-
dzi¢ do ustalenia rozpoznania takze u do-
rostych cztonkéw rodziny”.

Neonatologia

Dr hab. Krzysztof Szczatuba z Zakla-
du Genetyki Medycznej zaprezentowat
wyktad przygotowany wspdlnie z dr hab.
Krystyng Szymanska z Pracowni Neuro-
diagnostyki DSK UCK WUM oraz prof.
Bozeng Kociszewska-Najman, kierow-
nikiem Kliniki Neonatologii i Chordb
Rzadkich. Zwrécit uwage na wielkie
znaczenie, jakie we wczesnej diagnosty-
ce choréb rzadkich u dzieci, w tym zabu-
rzen neurorozwojowych, ma wspotpraca

genetykdw, neurologéow dzieciecych,
neonatologéw, pediatrow, kooperacja
jednostek klinicznych z laboratoryjny-
mi, w ktérych prowadzone s3 badania
genetyczne, obrazowe czy badania me-
taboliczne. Scharakteryzowal najczest-
sze choroby neurorozwojowe u dzieci.
Wymienit istotne elementy diagnostyki
zaburzen neurorozwojowych.

Prof. Bozena Kociszewska-Najman
podczas odbywajacego sie dzien wcze-
$niej panelu eksperckiego dla mediow
poinformowala, ze w Polsce co roku ro-
dzi sie ok. 400 noworodkéw z chorobami
rzadkimi. Zwrécita uwage, zZe najwaz-
niejsze jest jak najwczes$niejsze wykry-
cie choroby rzadkiej, jeszcze przed po-
jawieniem sie jej objawow. Podkreslita,
ze niestety w wiekszosci przypadkéw
objawy kliniczne choroby nie wystepu-
ja w okresie noworodkowym. Dlatego
tak duzego znaczenia nabieraja badania
przesiewowe. ,,Szybkie wilaczenie wia-
Sciwego leczenia poprawia rokowania,
a opOznione leczenie oznacza ciezki
przebieg choroby, zaburzenia rozwoju
fizycznego, trwala niepelnosprawnos¢
ruchowq i intelektualna, a nawet za-
grozenie zycia” — méwila prof. Bozena
Kociszewska-Najman, dodajac, ze Kli-
nika Neonatologii i Choréb Rzadkich
jest wiodacym osrodkiem w kraju, ktory
zapewnia zintegrowang i wielodyscypli-
narng opieke nad chorym noworodkiem
juz od momentu urodzenia. ,,Zespét na-
szej kliniki tworzg wybitni specjalisci
z duzym do$wiadczeniem w diagnostyce
i leczeniu trudnych schorzen u noworod-
kéw. Rocznie leczymy ponad 3000 no-
worodkow” — mowila.

Kardiologia dziecieca

Prof. Bozena Werner, kierownik Kli-
niki Kardiologii Wieku Dzieciecego i Pe-
diatrii Ogolnej, omo6wita rzadkie choroby
ukiadu sercowo-naczyniowego u dzieci,
zwracajac uwage na znaczenie komplek-
sowej opieki nad rodzinami ze schorze-
,»,Kompleksowa
opieka obejmujemy pacjentéw z kardio-

niami dziedzicznymi.

miopatiami, kanalopatiami, rzadkimi
wadami serca, w tym wspolistniejacymi
z zespotami genetycznymi, np. zespo-
tem Marfana, Loeysa-Dietza, Noonan,
Williamsa, Rendu-Oslera-Webera, nadci-

$nieniem ptucnym, guzami serca” — moé-
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wita prof. Bozena Werner, podkreslajac,
ze klinika prowadzi pelen zakres dia-
gnostyki i leczenia dla pacjentéw pedia-
trycznych z chorobami rzadkimi ukladu
sercowo-naczyniowego, od urodzenia
do ukoniczenia 18. roku zycia oraz zapew-
nia kontynuacje opieki w wieku dorostym
w jednostkach klinicznych Uniwersytec-
kiego Centrum Klinicznego. Podkreslita,
ze w diagnostyce sa stosowane wszystkie
najnowoczesniejsze badania obrazowe,
takie jak: echokardiografia dwuwymia-
rowa, trojwymiarowa i przezprzetykowa,
tomografia komputerowa, kardiologiczny
rezonans magnetyczny, badania gene-
tyczne. Leczenie obejmuje pelen zakres
procedur: wysokospecjalistyczne zabiegi
kardiologii interwencyjnej, zabiegi abla-
cji, implantacje stymulatoréw, rejestrato-
row arytmii i kardiowerteréw-defibryla-
torow oraz leczenie kardiochirurgiczne.
Profesor dodata, ze aktualnie w klinice
organizowane sa poradnie wielospecja-
listyczne dla catych rodzin z chorobami
rzadkimi.

Neurologia dziecieca

Prof. Sergiusz J6zwiak, kierownik Kli-
niki Neurologii Dzieciecej, oméwit moz-
liwosci prewencji padaczki i uposledzenia
rozwoju umystowego u chorych na stward-
nienie guzowate. Wskazywal, ze u 90%
chorych ze stwardnieniem guzowatym
rozwija sie padaczka, az u 70% chorych
w pierwszych 2 latach zycia. Dodat,
ze u 82% chorych ujawnienie padaczki
w tym okresie wiaze sie z op6znieniem

~Kompleksowa
opieka obejmujemy
pacjentow
z kardiomiopatiami,
kanatopatiami,
rzadkimi wadami
serca, w tym
wspolistniejacymi
z zespotami
genetycznymi”

prof. Bozena Werner
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Warszawski Uniwersyte
dla choréb rzadkich
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Uczestnicy panelu eksperckiego ,Warszawski Uniwersytet Medyczny dla choréb rzadkich’; od lewej: dr Jakub Gierczyriski (moderator), prof. Zbigniew Gaciong,
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prof. Piotr Pruszczyk, Stanistaw Mackowiak, prof. Anna Kostera-Pruszczyk, prof. Bozena Kociszewska-Najman, prof. Piotr Milkiewicz, prof. Rafat Ptoski,

prof. Grzegorz Basak oraz dr Radostaw Pietrzak (tytem)

rozwoju, w tym z powstawaniem cech
autystycznych.
przetomowego badania EPISTOP, czyli

Przypomnial  wyniki
pierwszego na S$wiecie miedzynarodo-
wego programu naukowo-badawczego,
w ktérym badane byty mechanizmy roz-
woju padaczki od etapu powstawania
pierwszych zmian w mézgu, zanim jesz-
cze widoczne sg napady drgawek. Wyni-
ki badania EPISTOP wykazaty, ze profi-
laktyczne leczenie przeciwpadaczkowe
znaczaco zmniejsza ryzyko wystapienia
padaczki, a takze jej ciezkosc i ryzyko le-
koopornosci.

Nefrologia

Prof. Magdalena Durlik, kierownik
Kliniki Medycyny Transplantacyjnej,
Nefrologii i Chor6éb Wewnetrznych, po-
dzielita sie wiedza na temat diagnostyki
i terapii atopowego zespotu hemolitycz-
no-mocznikowego. Rozpoczynajac wy-
klad, zauwazyla, Zze w przeciwienstwie
do wiekszos$ci pacjentow z chorobami
rzadkimi, w przypadku tego schorzenia
specjalisci posiadajg algorytm postepo-
wania diagnostycznego, a od trzech lat

dziala w Polsce program terapeutyczny
leczenia ekulizumabem. ,To przyklad
na to, ze w niektérych chorobach rzad-
kich jest postep i mozemy poméc na-
szym pacjentom” — powiedziata prof.
Magdalena Durlik.

Hematologia

Prof. Grzegorz Basak, kierujacy Kate-
dra i Klinika Hematologii, Transplanto-
logii i Choréb Wewnetrznych, przyblizyt
dziatalnos¢ jednostki w zakresie diagno-
styki i leczenia nowotworowych i nieno-
wotworowych choréb krwi, w wiekszosci
bedacych chorobami rzadkimi i ultra-
rzadkimi. ,,Gléwna populacje naszych
pacjentow stanowia chorzy z nastepu-
jacymi chorobami rzadkimi: szpiczak
plazmocytowy, przewlekta biataczka
limfocytowa, ostra biataczka szpiko-
wa i limfoblastyczna, zespoty mielody-
splastyczne (MDS), chioniaki DLBCL,
chtoniaki grudkowe, przewlek!a biatacz-
ka limfocytowa i szpikowa, pierwotna
mielofibroza, nadptytkowo$¢ samoist-
na i czerwienica prawdziwa” — moéwit
prof. Grzegorz Basak, dodajac, ze zesp6t

»+W ubiegltym roku
w naszej klinice
leczono ponad
5 500 oséb, z ktérych
wiekszos¢ to pacjenci
z chorobami rzadkimi.
Wsrod nich znalazio
sie 270 pacjentow
Z ré0znymi zespotami
mielodysplastycznymi
(MDS), blisko
30z amyloidoza AL
oraz ponad
20 z limfohistiocytoza
hemofagocytowqa”

prof. Grzegorz Basak
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kliniki specjalizuje sie w diagnostyce
i leczeniu choréb ultrarzadkich, takich
jak: amyloidoza pierwotna, limfohistio-
cytoza hemofagocytarna (HLH), biataczka
prolimfocytowa T-komoérkowa (T-PLL),
nocna napadowa hemoglobinuria (PNH),
anemia aplastyczna, zakrzepowa plamica
matoptytkowa (TTP), przewlekta biatacz-
ka mielomonocytowa (CMML). ,,W ubie-
gtym roku w naszej klinice leczono ponad
5 500 oso6b, z ktérych wiekszos¢ to pa-
cjenci z chorobami rzadkimi. Wsréd nich
znalazto sie 270 pacjentow z réznymi ze-
spotami mielodysplastycznymi (MDS),
blisko 30 z amyloidoza AL oraz ponad
20 z limfohistiocytoza hemofagocytowa”
— powiedziat prof. Grzegorz Basak.
Profesor zauwazyl, ze zdecydowa-
na wiekszo$¢ badan diagnostycznych,
w tym molekularnych/NGS wykonywa-
nych jest w ramach Uniwersyteckiego
Centrum Klinicznego WUM lub War-
szawskiego Uniwersytetu Medycznego.
W obszarze nauki zesp6t kliniki skupia
sie przede wszystkim na amyloidozie
AL, MDS i HLH, a badacze kliniki sa
liderami badan jednoosrodkowych, ogél-
nopolskich i miedzynarodowych, prowa-
dza rejestry tych choréb oraz tworza lub

Coconcege | Pt Ggbiey WM

Wystqpienie prof. Bozeny Werner podczas panelu eksperckiego ,,Warszawskl Uniwersytet Medyczny dla chorob rzadkich” odbyto sie dzieki potqczeniu online

uczestniczqg w tworzeniu miedzynarodo-
wych wytycznych dotyczacych choréb
rzadkich. Klinika jest zrzeszona w sieci
European LeukemiaNET (ELN), EBMT,
posiada takze certyfikat Osrodka Dosko-
natosci w MDS (MDS Foundation). ,,Re-
alizujemy ponad 19 programéw lekowych
dedykowanych chorobom rzadkim oraz
prowadzimy niekomercyjne i komer-
cyjne badania kliniczne”
Grzegorz Basak, podkreslajac, ze klinika
jest jednym z 5 polskich osrodkéw akre-

— moéwil prof.

dytowanych do stosowania terapii gene-
tycznie modyfikowanymi limfocytami
CAR-T we wskazaniach sierocych.

Choroby metaboliczne

Dr Piotr Sobieraj z Katedry i Kliniki
Chorob Wewnetrznych, Nadcisnienia Tet-
niczego i Angiologii, prowadzonej przez
p.o. kierownika dr. hab. Jacka Lewandow-
skiego, oméwit rozpoczete w 2021 roku
badanie kliniczne majgce na celu zmini-
malizowanie ryzyka zwigzanego z niedo-
borem odpornosci w przebiegu glikoge-
nozy 1b (GSD 1b) — rzadkiej wrodzonej
choroby metabolicznej, rozpoznawanej
zwykle w pierwszych miesigcach zycia.
W Polsce leczonych jest ok. 30 0s6b z ta
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awski niwersytet Medyczny

choroba. Projekt, bedacy najwiekszym
tego typu badaniem na Swiecie, realizo-
wany wspélnie z Instytutem ,Pomnik
— Centrum Zdrowia Dziecka”, zaklada
zastosowanie u chorych na GSD 1b em-
pagliflozyny — leku pierwotnie przezna-
czonego do leczenia cukrzycy i niewy-
dolnosci serca, ktéry usuwa z organizmu
toksyczny zwigzek wplywajacy na ob-
nizenie odpornosci. Sposéréd trzech za-
planowanych badann z empagliflozyna
u pacjentéw z GSD 1b, badanie warszaw-
skich naukowcéw zostato zarejestrowane
jako drugie na Swiecie. Pozostale beda
prowadzone we Francji i w Hong Kon-
gu. Do udzialu w badaniu zrekrutowano
az 20 pacjentéw, przy czym stoteczni
naukowcy jako jedyni do badania wia-
czyli nie tylko dzieci, ale takze dwoch
pacjentéw dorostych. W Klinice Choréb
Wewnetrznych, Nadcis$nienia Tetniczego
i Angiologii zajmuje sie nimi zesp6t kie-
rowany przez prof. Zbigniewa Gacionga,
w skiadzie: dr Piotr Sobieraj i dr Joanna
Bidiuk.

Parazytologia
Prof. Daniel Mtocicki z Katedry i Za-
ktadu Biologii Ogdlnej i Parazytologii



NAUKA

podkreslit, ze choroby rzadkie prezentujaq
nie tylko podtoze genetyczne, autoimmu-
nologiczne czy metaboliczne. Sq wsréd
nich réwniez choroby zakazne, w tym
coraz czestsze parazytozy. Zwrécit uwa-
ge, ze powszechna globalna turystyka
i zmiany klimatu doprowadzity do roz-
przestrzeniania sie po calym Swiecie
choréb pasozytniczych, ktére dotad byty
specyficzne dla jednej, okreslonej strefy
geograficznej. W konsekwencji choroba
charakterystyczng dla obszaréw tropi-
kalnych moze zarazi¢ sie osoba, ktdra
nigdy nie byla w tej czesci globu. Jako
przyktad profesor podal coraz czestsze
w Europie przypadki malarii czy schisto-
somatozy. Z przekazanych danych wyni-
ka, ze w Polsce w 2019 roku: 784 osoby
zachorowaty na giardioze, 70 — na bablo-
wice, 24 — malarie, 14 — wrodzong tokso-
plazmoze, oraz wykryto jeden przypadek
wagrzycy. Wérod innych rzadkich choréb
spowodowanych przez pasozyty, ktore
zostaty wykryte dzieki badaczom z Ka-
tedry i Zaktadu Biologii Ogolnej i Para-
zytologii, prof. Daniel M}ocicki wymie-
nil pierwszy przypadek derofilariozy
w Polsce oraz pierwszy w Polsce (i drugi
na Swiecie) przypadek wystepowania On-
chocerca jakutensis w ciele szklistym oka.

Endokrynologia

Specyfike rzadkich choréb endokry-
nologicznych na przyktadzie choroby Cu-
shinga przyblizyt prof. Przemystaw Wi-
tek, kierownik Katedry i Kliniki Choréb
Wewnetrznych, Endokrynologii i Diabe-
tologii. Na chorobe Cushinga zapadaja
rocznie 3 osoby na milion mieszkancow,
kobiety choruja czterokrotnie czesciej niz
mezczyzni. Bez prawidtowego leczenia
choroba ta cechuje sie wysoka $miertel-
noscia — ok. 50% w okresie 5 lat. Profesor
omoéwit objawy choroby, metody oraz sku-
teczno$¢ leczenia chirurgicznego i farma-
kologicznego, wyzwania diagnostyczne,
oraz zmiany, ktére od 2021 roku zaszty
w leczeniu pacjentéw. ,,Choroba Cushin-
ga nadal pozostaje wyzwaniem dla endo-
krynologéw, neurochirurgéw i zespotéw
terapeutycznych. Pacjenci z ta choroba
ze wzgledu na zte rokowania powinni po-
zosta¢ pod opieka zespotow wielospecja-
listycznych w osrodkach naukowych lub
centrach doskonatosci w chorobach rzad-
kich” — méwit prof. Przemystaw Witek.

Nadcisnienie ptucne

Dr Olga Dzikowska-Diduch z Klini-
ki Choréb Wewnetrznych i Kardiologii
z Centrum Leczenia Zylnej Choroby Za-
krzepowo Zatorowej przekazata nowe in-
formacje na temat nadcis$nienia ptucnego.
Zwrdcita uwage, ze tetnicze nadcisnienie
ptucne — ktére dotyczy ok. 15 przypad-
kéw na milion — jeszcze 30 lat temu miato
bardzo zte rokowanie. Obecnie po 1 roku
od rozpoznania przezycie wynosi 91%.
Taki wynik byl mozliwy do osiggnie-
cia dzieki nowoczesnej farmakoterapii
dostepnej w programie lekowym NFZ.
Prelegentka scharakteryzowata takze
inng rzadkq chorobe — przewlekle za-
krzepowo-zatorowe nadci$nienie ptucne,
dodajac, ze wspotczesdnie, dzieki zasto-
sowaniu metod chirurgicznych, takich
jak endarterektomia tetnic ptucnych czy
przezskorna balonowa plastyka tetnic
ptucnych — chorobe te mozna skutecznie
wyleczyé. W Klinice Chor6b Wewnetrz-
nych i Kardiologii z Centrum Leczenia
Zylnej Choroby Zakrzepowo Zatorowej
pod opieka specjalistow znajduje sie
ponad 200 pacjentéw z chorobami rzad-
kimi, majacych réznego rodzaju formy
nadci$nienia ptucnego, zakrzepowo-za-
torowe nadcis$nienie ptucne, a takze kar-
diomiopatie i kanalopatie.

Ginekologia

Dr Grzegorz Szewczyk z Kliniki Po-
toznictwa, Perinatologii i Ginekologii
wyglosit wyktad przygotowany wraz
z kierownikiem kliniki prof. Piotrem
Wegrzynem. Omowit problemy diagno-
styczne i logistyczne zwiazane z cia-
zowa chorobg trofoblastyczng — rzad-
ka choroba nowotworowq. Zauwazyl,
ze brak osrodkéw przygotowanych
na leczenie pacjentek, niedostateczna
wiedza o chorobie wsrod specjalistow
oraz brak dostepnosci do dobrej metody
diagnostycznej to gléwne wyzwania,
z ktérymi zmagajq sie pacjentki. Zwro-
cit uwage na znaczenie wielospecja-
listycznych os$rodkéw referencyjnych
w opiece i leczeniu chorych. ,Istotne
jest skumulowanie opieki nad tymi pa-
cjentkami w ramach szpitali wieloprofi-
lowych, osrodkow referencyjnych, ktore
moga dziata¢ pod parasolem wspolnym
Centrum Choréb Rzadkich” —
dr Grzegorz Szewczyk.

moéwit
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»~Nasze badania
doprowadzity
do odkrycia nowych
choréb czlowieka
uwarunkowanych
genetycznie,

z ktorych najlepiej
znane sg zespoly
SNDC (zespot
Lenka-Ploskiego),
IKSHD oraz zespoét
niedoboru odpornosci
typu 94. Wszystkie
wymienione zespoly
zostaly odkryte
dzieki wykonanym
w zakladzie
badaniom WES”

prof. Rafat Ptoski

Onkologia dzieciecia

Dr Marek Karwacki z Katedry i Kli-
niki Onkologii, Hematologii Dzieciecej,
Transplantologii Klinicznej i Pediatrii,
podkreslil, ze tzw. odyseja diagnostycz-
na w przypadku pacjentéw z chorobami
rzadkimi, wydawanie czasem sprzecz-
nych opinii przez lekarzy diagnozujacych
chorego i wykonywanie niepotrzebnych
badan generuja ogromne koszty spotecz-
ne. Rozwigzaniem moze by¢ znalezienie
narzedzi do prowadzenia skoordynowa-
nej opieki. Jako przyktad podat Centrum
Koordynowanej Opieki Medycznej nad
Pacjentami z Neurofibromatozami i Po-
chodnymi Im Rasopatiami (CKOM NF/
RAS), dzialajace w Klinice Onkologii,
Hematologii Dzieciecej, Transplantologii
Klinicznej i Pediatrii, kierowanej przez
prof. Michata Matysiaka. Dr Marek Kar-
wacki podkreslat, ze powstanie CKOM
NF/RAS zagwarantowalo zintegrowa-
na, wielodyscyplinarng i ambulatoryjng
opieke specjalistyczng, ktéra prowa-
dzona jest regularnie, ale rzadko, bez
zbednych hospitalizacji, niepotrzebnych
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~Bez wiedzy
otrzymanej
dzieki badaniu
genetycznemu pacjent
nie ma szans na dobre
leczenie. NGS nie jest
cudownym
narzedziem, ktore
pomoze kazdemu,
ale jest najmadrzejsza
rzeczy, ktoéra
mozemy zastosowac
u pacjentéow
onkologicznych”

prof. Tomasz Stokfosa

konsultacji i badan, za to z zapewnie-
niem kontaktu w razie pilnej potrzeby.

Znaczenie nauk podstawowych

Podczas konferencji zwrécono takze
uwage na znaczenie nauk podstawowych
w rozwoju nowoczesnych metod dia-
gnostycznych stosowanych u pacjentéw
z chorobami rzadkimi.

Kierowany przez prof. Rafata Ploskie-
go Zaklad Genetyki Medycznej prowa-
dzi badania z zakresu diagnostyki oraz
patogenezy choréb rzadkich. W 2012 r.
zaklad pozyskal i uruchomil pierwsza
w Polsce platforme wysokoprzepusto-
wego sekwencjonowania DNA (NGS)
skonfigurowana dla potrzeb diagnostyki
klinicznej. ,,0d tego czasu nasz zespo6t
wykonal ponad 5000 testéw sekwencjo-
nowania catoeksomowego (WES) dla
indywidualnych pacjentéw, szpitali oraz
osrodkéw naukowych” — méwit prof. Ra-
fat Ploski.

Dziatlalno$¢ naukowa Zakladu Ge-
netyki Medycznej obejmuje zagadnie-
nia zwigzane z poszukiwaniem nowych
chor6b jednogenowych cztowieka, m.in.
poprzez badania blizniat jednojajowych
roznigcych sie fenotypem, mapowanie
punktow zlaman w zréwnowazonych
translokacjach chromosomowych, a tak-
ze rozwijanie nowych narzedzi bioin-

formatycznych do analiz genetycznych.
»Nasze badania doprowadzity do odkry-
cia nowych choréb cztowieka uwarunko-
wanych genetycznie, z ktérych najlepiej
znane sg zespoty SNDC (zesp6t Lenka-
-Ploskiego), IKSHD oraz zesp6t niedo-
boru odpornosci typu 94. Wszystkie wy-
mienione zespoty zostaty odkryte dzieki
wykonanym w zaktadzie badaniom WES.
Obecnie pracujemy nad opracowaniem
leczenia dla dwoch z tych chor6b” — mo-
wil prof. Rafal Ploski.

Prof. Tomasz Stoklosa, kierownik Za-
ktadu Biologii i Genetyki Nowotwordw,
zwrdcil uwage na inne nowoczesne na-
rzedzie w diagnostyce nowotworéw rzad-
kich i ultrarzadkich — sekwencjonowanie
nastepnej generacji (NGS). Omo6wit zna-
czenie badan genetycznych w onkologii,
podkreslajac, ze nowoczesna diagnosty-
ka jest szansa dla wielu chorych. ,,Bez
wiedzy otrzymanej dzieki badaniu ge-
netycznemu pacjent nie ma szans na do-
bre leczenie. NGS nie jest cudownym
narzedziem, ktére pomoze kazdemu, ale
jest najmadrzejszq rzecza, ktéra mozemy
zastosowac u pacjentéw onkologicznych”
—mowit prof. Tomasz Stoklosa.

Temat zagadnien z obszaru nauk pod-
stawowych kontynuowata prof. Magda-
lena Kucia, kierownik Zaktadu Medycy-
ny Regeneracyjnej. Omoéwita mozliwosci
typowania amyloidu za pomocg spektro-
metrii mas oraz przyblizyla wyniki ba-
dan zainicjowanych przez prof. Krzysz-
tofa Jamroziaka z Katedry i Kliniki
Hematologii, Transplantologii i Choréb
Wewnetrznych naszej uczelni, dotycza-
cych wykorzystania spektrometrii mas
oraz narzedzi proteomicznych do typo-
wania amyloidozy — rzadko wystepujacej
grupy choréb, ktérych cechg wyroéznia-
jaca jest pozakomoérkowe odktadanie sie
w tkankach i narzadach nieprawidto-
wo sfaldowanych, nierozpuszczalnych
komplekséw biatkowych, nazywanych
amyloidem. ,,Niespecyficzne objawy kli-
niczne oraz ogromna liczba biatek, ktore
maja potencjal amyloidogenny sprawiaja,
ze diagnoza takich pacjentéw jest bar-
dzo opo6zniona” — méwita prof. Magda-
lena Kucia. Zwrécita uwage na unikalng
w Europie Pracownie Spektromerii Mas
dziatajaca w ramach Zaktadu Medycyny
Regeneracyjnej, wyposazong w najnowo-
cze$niejszy sprzet pozwalajacy na wyko-
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nywanie tego typu badania. Jedynie pie¢
osrodkéow w Europie jest wyposazonych
w podobna infrastrukture. ,Wierzymy,
Ze spektrometria mas moze stac sie w na-
szym uniwersytecie podstawowa metoda
badawcza, ktéra bezposrednio wykrywa
biatka bedace przedmiotem analizy dia-
gnostycznej, umozliwia ich identyfikacje
w niewielkich ilo$ciach tkanki”
uwazyla prof. Magdalena Kucia.

— zZa-

*¥*

W dniu poprzedzajacym konferencje,
24 marca, w Polskiej Agencji Prasowej
odbyt sie ponadto panel ekspercki ,,War-
szawski Uniwersytet Medyczny dla cho-
rob rzadkich”, skierowany do dziennika-
rzy, podczas ktorego specjalisci WUM
omowili prowadzone w jednostkach na-
szej uczelni dziatania w zakresie leczenia
pacjentow z chorobami rzadkimi. Il

Cezary Ksel

Choroby rzadkie, a wiec takie,
ktére wystepuja z czestoscig
nizszg niz 5 na 10 000 0sob
w populacji, dotykajg 6-8% lud-
nosci kazdego kraju. W Polsce
cierpi na nie od 2,5 do 3 milio-
néw o0séb. Szacowana liczba
poznanych do tej pory chorob
rzadkich wynosi 8000. Okoto
80% chordb rzadkich ma pod-
toze genetyczne, pozostate
20% moze miec zwigzek z infek-
cjg, alergig lub czynnikami $ro-
dowiskowymi. Potowa chordb
rzadkich ujawnia sie w wieku
dzieciecym, pozostate choroby
dotyczg osob dorostych. Sta-
tus choroby rzadkiej ma 10-25%
choréb przewlektych, na ktére
cierpig osoby w wieku doro-
stym. Dzieki dostepnym tera-
piom obecnie okoto 5% 0s6b
z chorobg rzadka ma szanse
na leczenie i poprawe stanu
zdrowia.






