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Wstep od autorow
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Wstep od autorow

Ponizszy przewodnik zostat stworzony z myslg zarowno

0 osobach, ktére z chorobg Fabry’ego zdgzyty sig juz
OsSWoiIC, jak rowniez, a moze nawet przede wszystkim,

z mysSlg o tych, dla ktorych choroba jest czyms zupetnie
nowym. Mamy nadzieje, ze udato nam sig przyblizy¢ chocby
czeSC najbardziej istotnych zagadnien dotyczgcych choroby
Fabry’ego i zycia z nig i dac praktyczne wskazowki, gdzie
szukac dalszej pomocy tak, by zycie pacjentow byto
bezpieczne oraz satysfakcjonujgce. Liczymy rowniez,

ze wraz z rozwijajacq sie wiedzg na temat choroby
Fabry’ego, bedziemy mogli rozszerzac i uzupetniaC niektore
zagadnienia, a wcigz nurtujgce nas pytania zastepowac
gotowymi odpowiedziami.
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Wstep od eksperta
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Wistep od eksperta

Choroba Fabry’ego jest rzadkg chorobg lizosomalng o podtozu
genetycznym, charakteryzujgca sie zroznicowanym przebiegiem
zardbwno u mezczyzn, jak i kobiet.

Przebieg choroby zalezny jest od resztkowej aktywnosSci enzymu
alfa-galaktozydazy, ktorej brak lub ostabione dziatanie prowadzi do
degeneracji komorek narzgdow wewnetrznych. Pierwsze objawy
choroby pojawiajg sie najczesciej juz we wczesnym dziecinstwie,
jednak ich niespecyficznosc¢ i roznorodnosc¢ sprawiajg, iz choroba
Fabry’ego wykrywana jest u pacjentow pdzno, bo najczesciej dopiero
W zyciu dorostym.

Do tego czasu pacjent latami szuka pomocy u roznych specijalistow,
borykajac sie z coraz powazniejszymi konsekwencjami nieleczonej
choroby. W rezultacie, czeS¢ pacjentow otrzymuije trafng diagnoze
oraz moze rozpoczac leczenie, gdy ich organizm jest juz mocno
wyhniszczony, a uszkodzenia w narzgdach wewnetrznych stajg sie
widoczne dla specjalistow.

Pomoc w szybszej diagnostyce choroby Fabry’ego jest wiec
kluczowa, aby pacjenci mogli rozpoczacC leczenie najwczesniej jak
jest to mozliwe.

Pacjenci zakwalifikowani do programu lekowego pozostajg pod
opiekg wtasciwych osrodkow szpitalnych, a stan ich zdrowia jest
Scisle monitorowany.

Program lekowy w chorobie Fabry’ego zostat stworzony
stosunkowo niedawno, nie dziwi wiec fakt, ze pacjenci majg wiele
pytan na temat tego, jak to dziata w praktyce. Niniejszy przewodnik
powstat, aby z jednej strony, uzupetnic czes¢ informacji o samej
chorobie Fabry’ego i pokierowac na wtasciwg Sciezke
diagnostycznag, z drugiej zas dac¢ wskazowki tym, ktoérzy diagnoze
majq juz postawionag, ale nie wiedzg od czego zaczac, aby rozpoczact
leczenie.

Prof. dr hab. n. med. Michal Nowicki
Przewodniczacy Rady Medycznej
przy Stowarzyszeniu Rodzin z Chorobg Fabry’ego
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1. Czym jest choroba Fabry’ego

Choroba Fabry’ego, nazywana takze chorobg Andersona-Fabry’ego
(MIM 301 500), jest rzadka spichrzeniowg choroba lizosomalnag
0 podtozu genetycznym.

Po raz pierwszy zostata opisana w 1898 roku niezaleznie przez
dwaoch lekarzy: niemieckiego dermatologa Johannes Fabry’ego oraz
angielskiego chirurga Williama Andersona. Przyczyng choroby jest
mutacja genu GLA w chromosomie X, odpowiedzialnego

za kodowanie enzymu alfa-galaktozydazy. Niedobor enzymu, badz
jego ostabiona aktywnosc¢, powodujg gromadzenie sie
glikosfingolipidow, przede wszystkim globotriaozyloceramidu (GL-3)
w komorkach roznych tkanek i narzgdow.

Ze wzgledu na swoje podtoze, choroba Fabry’ego ma zréznicowany
przebieg zarowno u mezczyzn, jak i u kobiet, zalezny od resztkowej
aktywnosci enzymu. Klasyczna postac choroby Fabry’ego wystepuje
najczesciej u mezczyzn, ale moze takze dotyczyc¢ wielu kobiet ze
wzgledu na ogromne zroznicowanie ekspresji choroby. Wszystko to
ma swoje odzwierciedlenie w roznorodnosci objawow, odmiennym
stopniu choroby u poszczegolnych osob, a co za tym idzie,
trudnosciach w diagnostyce. Jak wynika z danych ankiety
przeprowadzonej wsrod pacjentow, chorzy mezczyzni otrzymujg
diagnoze Srednio miedzy 20. a 30. rokiem zycia, natomiast kobiety

0 10 lat pozniej. Sg to jednak dane zebrane przede wszystkim wsrod
pacjentow ze Standw Zjednoczonych, dlatego nie oddajg catkowicie
warunkow lokalnych. W raporcie z 2017 roku, w ktérym zebrano
dane z ankiety przeprowadzonej wsrod polskich pacjentow, podaje
sie, ze postawienie wtasSciwej diagnozy trwa u nas czesto 15 i wiecej
lat, a pacjent odwiedza w tym czasie Srednio dziewigciu
specjalistow”[1,5,6,7,8,11].
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Szacunkowe dane wskazujg na wystepowanie choroby Fabryego
u zywych noworodkow ptci meskiej miedzy 1:40 OO0 a 1:117 O0O0.
W przypadku populacji zenskiej szacunki wskazujg na 1:20 O0O.
Ze wzgledu na niskg wykrywalnoSc¢ choroby dane te moga byc
jednak zanizone.

Uznaje sig, ze Srednia dtugos¢ zycia u nieleczonych pacjentow
z chorobg Fabry’ego jest krotsza o0 10-20 lat w stosunku do osob
niecierpigcych na tg chorobe.
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2. Najczestsze objawy
w chorobie Fabry’ego
u dorostych

Pierwsze objawy choroby Fabry’ego pojawiajg sig juz we wczesnym
dziecinstwie i towarzyszg pacjentom przez cate zycie.
Do najczestszych objawow choroby Fabry’ego naleza:

« bol neuropatyczny, obejmujagcy akroparestezje oraz tzw.

przetomy Fabry’ego:

W tym pierwszym przypadku pacjenci odczuwajg chroniczny bol
konczyn okreslany jako pieczenieg, parzenie, tamanie, mrowienie,
ktory nasila sie pod wptywem wysitku fizycznego, zmian
temperatury, zmegczenia, czy stresu emocjonalnego.

W przetomach Fabry’ego pacjenci odczuwajg niezwykle silny, palgcy
i rozdzierajacy bol w obrebie konczyn, ktory trwa od kilku minut do
nawet Kilku dni. Bol ten moze rozprzestrzeniac sie na cate ciato.

zd. 2 - objaw Raynauda u pacjenta z chorobg Fabry’ego
(zrodto: www.fabrydisease.org)
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zd.1 - Angiokeratoma na ciele pacjenta z
chorobg Fabry’ego
(2rodto: zbior wtasny pacjenta)
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« objawy neuropsychologiczne — m. in. depresja, niepokoj, uczucie
chronicznego ogromnego zmeczenia, uczucie wyczerpania,
zaburzenia adaptacyjne

« gorgczka niewiadomego pochodzenia

« objawy zotgdkowo-jelitowe — w tym nudnosci, czeste biegunki,
kolki jelitowe, zaburzenia wchtaniania, bole brzucha

» uposledzenie pocenia sie — obejmujgce zmniejszong potliwosc
lub jego zanik czesto powodujgce przegrzewanie sig, a takze
zmniejszenie tolerancji na wysokie i niskie temperatury. Rzadko
kiedy u pacjentow wystepuje nadpotliwosc.

« przejsciowe ataki niedokrwienne (TIA)

e SzumMy uszne, dzwonienie w uszach, a nawet utrata stuchu

» stabosé, zawroty i bole gtowy (w tym migreny z objawami
udarowymi)

e Zmiany w narzadzie wzroku — obecnos¢ charakterystycznych
zmian zwyrodnieniowych rogéwki “cornea verticillata® (w tym
tzw. “zaéme Fabry’ego”)

« angiokeratoma (rys.1) — charakterystyczne zmiany skorne, ktére
zwykle wystepujg na posladkach, pachwinie, pepku i gornej
czeSci ud, ale czasami takze na obszarach btony Sluzowej, takich
jak usta.

« problemy ze strony uktadu oddechowego takie jak: dusznosci,
Swiszczgcy oddech, czy suchy kaszel

« choroba nerek — prowadzgca do niewydolnosci nerki/nerek oraz
koniecznosci dializoterapii lub przeszczepu

« choroba serca — obejmujgca m. in. hipertrofie lewej komory serca,
kardiomiopatie przerostowag, zaburzenia rytmu serca, chorobe
niedokrwienng serca, niedomykalnos¢ zastawki mitralnej, a
ostatecznie niewydolnoS¢ serca.

» choroba naczyn mézgowych — prowadzgca do wystgpowania
epizodow przemijajagcego niedokrwienia mozgu oraz
wielokrotnych udaréw [ 1,2, 3,4, 5, 6,12, 21]
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2.1 Objawy u kobiet

Poniewaz choroba Fabry’ego dziedziczy sie w sposoOb sprzezony z
chromosomem X, przez wiele lat uwazano, ze kobiety nie choruja, a
jedynie sg jej nosicielkami. Bardzo czesto porownywano jg do innych
chorob przekazywanych w ten sposéb (np. hemofili), jednak dzis
wiemy, ze absolutnie nie jest to prawda, a choroba Fabry’ego moze
dotkngcC obie ptcie.

Ze wzgledu na obecnosc¢ drugiego chromosomu X, choroba
Fabry’ego u kobiet moze miec jeszcze bardziej zréznicowany
przebieg niz u ptci meskiej. Wystepujace naturalnie zjawisko zwane
lionizacjg chromosomu X, powoduje losowg inaktywacije
(wyciszenie) jednego z chromosomow w kazdej komorce
somatycznej kobiety, a inaktywacja ta jest utrzymywana we
wszystkich komorkach potomnych. Uwaza sig, ze to m.n. to zjawisko
odpowiada za tak zr6znicowany przebieg choroby u kobiet. Pacjentki
moga by¢ catkowicie bezobjawowe lub mogg miec przebieg
choroby réwnie szybki i nasilony, jak u mezczyzn [14]. W przypadku
ciezkiego przebiegu choroby, pierwszymi objawami sg silny bol
konczyn oraz pozostate objawy postaci klasycznej choroby
Fabry’ego, ktore moga pojawiac sig juz nawet u mtodych dziewczat.

Zazwyczaj jednak choroba Fabry’ego u kobiet rozwija sie wolnigj, a jej
objawy pojawiajg sie w pozniejszym wieku [20].

Najczestszymi objawami klinicznymi u kobiet sg zaburzenia
oSrodkowego uktadu nerwowego i choroby serca, takie jak przerost
lewej komory (LVH), kardiomiopatia przerostowa (HCM), wtdknienie
migSnia sercowego, hiewydolnoSc serca i zaburzenia rytmu oraz
zaburzenia oczne [13,19].



Zaburzenia czynnosci nerek wystepujg u kobiet znacznie rzadziej, a
ich pojawienie ma miejsce zwykle pozniej niz u chorych mezczyzn
[14,19].

Zaburzenia pocenia u kobiet, czesciej niz u chorych mezczyzn,
dotycza nadpotliwosci (a nie zmniejszonego pocenia sie), a takie
zaburzenie, jak podajg zrodta, wystepuje u okoto 14,57 kobiet
cierpigcych na chorobe Fabry’ego, gdy u chorych mezczyzn odsetek
ten wynosi zaledwie 4,1% [12].

zd. 3 - Obrzek limfatyczny noég u pacjentki z
chorobag Fabry’ego (zrod+to: zbiér wtasny pacjentki)
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Objawy u mezczyzn
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2.2 Objawy u mezczyzn

Ze wzgledu na wystepowanie u ptci meskiej jednego chromosomu X
oraz jednego chromosomu Y, u tej grupy pacjentow nie dochodzi
nigdy do inaktywaciji wadliwego genu. Powoduje to powszechne
przekonanie, ze mezczyzni chorujg na chorobe Fabry’ego “bardziej
intensywnie”. Nie jest to catkowita prawda (jak zostato opisane w
poprzednim podrozdziale), poniewaz choroba Fabry’ego u kobiet
moze mieC rownie powazny przebieg, a czynnikiem decydujgcym o
jej przebiegu jest resztkowa aktywnosS¢ enzymu alfa-galaktozydazy,
ktora jest zachowana.

Najczesciej do ujawnienia sie choroby dochodzi w uktadzie
nerwowym, sercu, nerkach oraz w skorze. U mgzczyzn o nieco
wiekszej aktywnosci enzymu do manifestacji choroby moze dojsS¢ w
p6zniejszym wieku (moéwimy wtedy o chorobie o p6znym poczatku),
a gtownymi objawami sg wtedy problemy kardiologiczne (przerost
lewej komory serca), przebyty udar moézgu badz niewydolnos¢ nerek

[14].

Problemy ze strony nerek i uktadu moczowego sg bardziej typowe
dla pacjentow ptci meskiej. W wiekszosci przypadkow zajecie przez
chorobe tego uktadu obserwowane jest u chorych mezczyzn
miedzy 2. a 3. dekadg zycia i zanim pojawity sie mozliwosSci leczenia,
prowadzito ono do Smierci w okoto 5. dekadzie zycia. Pierwsze
objawy uszkodzenia nerek moga by¢ widoczne juz nawet w okresie
dziecinstwal 14 ].

zd. 415 - Obrzek limfatyczny nég u pacjenta z
chorobg Fabry'ego (zrodto: zbiér wtasny pacjenta)
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3. Najczestsze objawy u dzieci

Jak podajg zrodta, do akumulaciji GL-3 dochodzi juz w zyciu
ptodowym, a jej obecnhoSC potwierdzono w matczynym obszarze
tozyska, tkankach ptodu i ptodowych obszarach tozyska
dotknietych chorobg mezczyzn. Gromadzenie GL-3 ma miejsce na
wiele lat przed pojawieniem sie objawow klinicznych. Wyjasnia to,
dlaczego niektore objawy choroby Fabry’ego widoczne sg juz
niekiedy u matych dzieci[3,4].

Pierwsze objawy choroby Fabry’ego moga pojawic sig juz we
wczesnym dziecinstwie. Bardzo czesto, szczegodlnie u chtopcow z
klasyczng postacig choroby, obserwuje sie bdol neuropatyczny w
okolicach dtoni i stép oraz znaczne ograniczenie pocenia (lub jego
catkowity brak). Powszechne sg takze problemy z uktadem
pokarmowym, czyli czeste bole brzucha, biegunki, a takze trudnosci
W przybraniu na wadze. Dzieci z chorobg Fabry’ego duzo gorzej
znoszg wysitek fizyczny, ktory moze potegowac bole
neuropatyczne, przez co instynktownie starajg sie go unikac [ 14, 21].

Wczesnym objawem choroby Fabry’ego moga by¢ szumy uszne, a
nawet utrata stuchu. Zmiany na skorze (angiokeratoma) oraz zmiany
W rogéwce mozna zaobserwowac juz u matych pacjentow [ 21].

W okresie dojrzewania u obu ptci z chorobg Fabry’ego mogag pojawic
sie wczesne objawy nieprawidtowosci serca takie jak: upoSledzona
zmiennoSc¢ rytmu serca, arytmie, nieprawidtowosci w EKG, czy
tagodna niedomykalnos¢ zastawek [21]. Na og6+ u dzieci nie
dochodzi do pojawienia sig takich objawow jak udar mozgu,
niewydolnoS¢ nerek, czy serca, natomiast mogg by¢ u nich
obserwowane wczesne objawy zaburzen w tych narzgdach, ktore z
pewnoscia powinny by¢ odpowiednio monitorowane [197]. @?

Istotne zatem jest, aby dziecko pozostawa+to pod opiekg
oSrodkow specijalistycznych szczegollnie z zakresu
wrodzonych wad metabolizmu



Szereg niespecyficznych objawow, ktore towarzyszg dzieciom z
chorobg Fabry’ego juz od najmtodszych lat, nie tylko stanowi
ogromne wyzwanie w postawieniu odpowiedniej diagnozy, ale
przede wszystkim w znacznym stopniu wptywa na rozwoj tych
mtodych ludzi. Juz od wczesnych lat dzieci z chorobg Fabry’ego
odczuwajg ogromne bodle dtoni, stop, czy nawet catego ciata, ktore
dodatkowo nasilajg sie przy wysitku fizycznym, wyzszej
temperaturze otoczenia, czy podczas infekcji. Wiele dni, szczegolnie
w okresie letnim, staje sig dla nich okresami cierpienia i wegetacji, co
prowadzi do licznych nieobecnosci w szkole, zwolnien z lekciji
wychowania fizycznego, wykluczenia z grupy rowiesnikow, a takze
znacznego ograniczenia w aktywnosciach typowych dla okresu
dzieciecego. Poniewaz choroby nie widac¢ gotym okiem, a okreslenie
poziomu bolu jest pojeciem subiektywnym, niejednokrotnie matym
pacjentom zarzuca sie symulowanie, ktamstwo, w celu unikniecia
zajecC szkolnych czy innych obowigzkow. Nie trudno sobie zatem
wyobrazic jak wiele dodatkowych problemow psychologicznych
moze pojawic sie u takiego dziecka, ktore nie doSc ze cierpi fizycznie,
to ponadto juz w tak mtodym wieku zmaga sie z wykluczeniem
spotecznym. Odpowiednie zrozumienie ze strony rodzicow, ich
zaufanie i determinacja w szukaniu odpowiedniej diagnozy, a
jednoczesSnie budowanie Swiadomosci spoteczneji zapewnienie
bezpiecznego srodowiska w placowkach szkolnych, moze pomac
dzieciom cierpigcym na chorobe Fabry’ego (jak i inne choroby
rzadkie), wejs¢ w dorostosé bez dodatkowego bagazu
emocjonalnego.
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4. Diagnostvka od podstaw

Jak opisaliSmy wczesniej, choroba Fabry’ego jest sprzezona z
chromosomem X. Co to oznacza w praktyce? To, ze wadliwy gen
jest obecny na chromosomie X i wraz z nim zostaje przekazany
potomstwu. Zobaczmy zatem na ponizsze diagramy dziedziczenia.
Bedziemy mieli dwie sytuacje, w zaleznosci, czy choruje mezczyzna
czy kobieta.

W pierwszym przypadku choroba Fabry’ego, a w zasadzie mutacja
odpowiedzialna za chorobe, dotyka kobiete. Oznacza to, ze jeden z jej
chromosomoéw X (kobiety majg dwa chromosomy X), jest “wadliwy?”,
czyli bedzie przenosit mutacje. Niezaleznie od tego jakiej ptci urodzi
sie potomstwo, kobieta ta ma 507 prawdopodobienstwa
przekazania choroby swojemu dziecku, poniewaz jej dziecko
otrzyma od niej albo “zdrowy” albo “chory” chromosom.
Prawdopodobienstwo bedzie takie same w przypadku kazdego
dziecka.
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Schemat przekazania choroby Fabry'ego przez
chorujacg matke



Jesli na chorobe Fabry’ego choruje mezczyzna, oznacza to, ze jego
jedyny chromosom X ma wadliwy gen (mezczyzni majg jeden
chromosom X oraz jeden chromosom Y). W przypadku, gdy temu
mezczyznie urodzi sie syn, dziecko otrzyma od niego chromosom Y
(zdrowy), a chromosom X bedzie pochodzit w tym przypadku od
zdrowej matki. Mezczyzna z chorobg Fabry’ego nie przekaze zatem
swojej choroby zadnemu ze swoich synow. Jesli urodzi mu sie corka,
otrzyma ona od niego jedyny mozliwy chromosom X, czyli ten na
ktorym znajduje sie mutacja. Oznacza to zatem, ze ten mgzczyzna
przekaze chorobeg wszystkim swoim corkom.
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Schemat przekazania choroby Fabry'ego przez
chorujgcego ojca

Aktualnie wygodne narzedzie do oceny ryzyka choroby Fabry’ego ze
wzgledu na podtoze genetyczne (czy odziedziczyliSmy wadliwy gen)
oferuje strona stworzona przez firme Amicus Therapeutics, na ktorej
mozemy zaprojektowac nasze drzewo genealogiczne oraz
zobaczyc, kto ze wzgledu na genetyke, powinien wykonac badania
diagnostyczne w kierunku choroby Fabry’ego.

Wiecej informaciji na ten temat mozna znalez¢ na oficjalnej stronie:
https//www.fabryfamilytree.pl.
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https://www.fabryfamilytree.pl/

4.1 Fundacja Saventic

Oczywiscie genetyka i diagram dziedziczenia nie zawsze pozwoli
nam na pierwsze kroki diagnostyczne. W ich przypadku zaktadamy
bowiem, ze choroba Fabry’ego jest juz znana w naszej rodzinie i
cierpi na nig co najmniej jedna spokrewniona z nami osoba.

Co jesli borykamy sig z szeregiem niespecyficznych objawow, a nikt
Z haszego otoczenia nie styszat o chorobie Fabry’ego?

Bardzo pomocne harzedzie w diagnostyce choroby Fabry’ego (oraz
innych chordéb rzadkich) oferuje Fundacja Saventic.

a7 » Fundacja

<1+ SAVENTIC

Dzieki nowoczesnemu rozwigzaniu wykorzystujgcemu algorytm
oraz juz zdiagnozowanym pacjentom, ktorzy zgodzili sie podzielic
swoimi dosSwiadczeniami, mozliwe jest obliczenie na podstawie
objawow oraz wynikow badan, z jakim prawdopodobienstwem
nasze problemy zdrowotne wynikajg z choroby Fabry’ego. Z
Fundacjg wspo+tpracuje szereg fantastycznych specjalistow
zajmujgcych sie chorobami rzadkimi. Jesli wyniki badan oraz
wypetniony formularz wykazg, ze z duzym prawdopodobienstwem
mozemy cierpieC na chorobe Fabryego, zostaniemy od razu
pokierowani do odpowiedniego osrodka w celu wykonania juz Scisle
diagnostycznych badan.

Aby dowiedziec sie wiecej na temat dziatalnoSci Fundacji lub w celu
wypetnienia formularza nalezy zajrzeC na strone:
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https://www.fundacjasaventic.pl/

4.2 Diagnostyka w placowkach
medycznych

Badania diagnostyczne w kierunku choroby Fabry’ego mozemy
wykonac takze w placowkach medycznych. Najlepszym adresem
bedg w tym przypadku placowki, ktore zakwalifikowane sg do
programu lekowego “Leczenie choroby Fabry’ego”, a ich lista znajduje
sie na stronie Stowarzyszenia Rodzin z Chorobg Fabry’ego:

https://fabry.org.pl/leczenie-choroby-fabryego/

oraz na stronie Gdzie sie Leczy¢ Narodowego Funduszu Zdrowia

https://gsl.nfz.gov.pl/GSL/GSL/ProgramylLekowe
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https://fabry.org.pl/leczenie-choroby-fabryego/
https://gsl.nfz.gov.pl/GSL/GSL/ProgramyLekowe

O co pvtaé lekarza - przyktady

=

Czy badanie diagnostyczne jest bolesne?
Jak mam przygotowac sie do badania?

Jak dtugo bede czekac¢ na wynik?

HoWN

Czy ktos sie ze mng skontaktuje, gdy wynik bedzie juz
dostepny?
5. Co bede musiat zrobig, jesli wynik potwierdzi chorobe

Fabry’ego?
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Kwalifikacja do leczenia
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5. Kwalifikacja do leczenia

Zgodnie z charakterystykg produktow leczniczych oraz programem
lekowym, do leczenia Enzymatyczng Terapig Zastepczg kwalifikujg
sie pacjenci od 8. roku zycia, natomiast do leczenia doustnie, od 16.

roku zycia. I U@
o

Dodatkowe kryteria kwalifikacji do leczenia, a takze wykaz
niezbednych badan diagnostycznych i konsultaciji, okresla
program lekowy LECZENIE CHOROBY FABRYEGO (ICD 10
E.75.2) dostepny jako zatacznik B.104 do aktualnie
obowigzujgcego Obwieszczenia Ministra Zdrowia
udostepnionego na stronie:
https://www.gov.pl/web/zdrowie/obwieszczenia-ministra-
zdrowia-lista-lekow-refundowanych

Co nalezy zrobic, aby rozpoczgc leczenie choroby Fabry’ego?

1. Jeslimasz juz diagnoze choroby Fabry’ego, skontaktuj sie z
sekretariatem oddziatu, ktory aktualnie realizuje program lekowy.
Aktualng liste osrodkow, wraz z wyszczegolnionymi oddziatami,
znajdziesz na stronie Stowarzyszenia.

2. Ustal ze szpitalem termin pierwszych badan, ktore potrzebne
beda, aby lekarz prowadzgcy mogt ztozy¢ wniosek o wigczenie
Cie do programu lekowego.

3. Pamigtaj, ze zanim udasz sie na badania do szpitala, mozesz
potrzebowac skierowania od lekarza, dlatego warto jest dopytac
0 to w konkretnej placowce.

4. Termin i harmonogram badan kwalifikacyjnych ustala szpital w
porozumieniu z pacjentem.

5. Wniosek o wtgczenie pacjenta do programu lekowego moze
ztozycC lekarz w oparciu o wyniki badan, historie choroby oraz
informacje medyczne przekazane przez pacjenta.
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6. Decyzje o wyborze leku podejmuje lekarz w porozumieniu z
pacjentem. Pamigtaj, ze zawsze mozesz zapytac o dostegpne

N
00)

formy leczenia.




7.Decyzje 0 wtgczeniu do programu lekowego podejmuje Zespot
Koordynacyjny ds. Chorob Ultrarzadkich sktadajacy sie z
ekspertow z roznych dziedzin medycyny, ale majgcych ogromne
dosSwiadczenie w zakresie kwalifikowania pacjentow do terapii w
chorobach ultrarzadkich. Dane kontaktowe, sktad oraz terminarz
posiedzen Zespotu Koordacyjnego dostepny jest na stronie
jednostki koordynujacej tj. Instytutu “Pomnik — Centrum
Zdrowia Dziecka” w Warszawie:

https://www.czd.pl/strony/dzialalnosc-kliniczna/zespoly/zespol-

koordynacyjny-ds-chorob-ultrarzadkich

8. O decyzji Komisji poinformuje Cig lekarz prowadzacy, ktory
sktadat wniosek.

9. Pamigtaj, ze nie musisz rozpoczgc leczenia w szpitalu, czy
na oddziale, na ktorym miates przeprowadzone badania
kwalifikacyjne.

10. Niezaleznie od wybranej formy leczenia, konieczne bedg
regularne wizyty w szpitalu. Jesli podejmiesz leczenie
Enzymatyczng Terapig Zastepczg, podanie leku odbywa sie w
warunkach ambulatoryjnych co 2 tygodnie. W praktyce oznacza
to, ze bedziesz musiat odwiedzac dany szpital w statych
odstepach czasu, aby otrzymac kolejne dawki leczenia. Jesli
zdecydujesz sig na terapi€ doustng, otrzymasz lek do
samodzielnego podania w warunkach domowych, jednak to
lekarz prowadzgcy leczenie, na podstawie oceny stanu
klinicznego, podejmie decyzje o mozliwosci wydania leku do
domu na okreslony czas.
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https://www.czd.pl/strony/dzialalnosc-kliniczna/zespoly/zespol-koordynacyjny-ds-chorob-ultrarzadkich
https://www.czd.pl/strony/dzialalnosc-kliniczna/zespoly/zespol-koordynacyjny-ds-chorob-ultrarzadkich
https://www.czd.pl/strony/dzialalnosc-kliniczna/zespoly/zespol-koordynacyjny-ds-chorob-ultrarzadkich

O co pvtaé lekarza - przyktady

1. Jakie warunki musze spetnic, aby rozpoczac leczenie?

2. Jak dtugo potrwa proces kwalifikacji? Kiedy moge
spodziewac sig decyzji?

3. Jesli niektore z wymaganych badan byty wykonywane
niedawno, czy musze je powtarzac?

4. Czy moge wykonac niektore badania prywatnie, aby

przyspieszyC proces”?
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6. Leczenie

Jak opisaliSmy powyzej, leczenie choroby Fabry’ego realizowane jest
W ramach programu lekowego, a pacjenci kwalifikowani sg na
whiosek lekarza przez Zesp6t+ Koordynacyjny. Nie zaleca sig
przerywania leczenia bez wyraznych wskazan oraz bez konsultaciji z
lekarzem. Program lekowy LECZENIE CHOROBY FABRY’EGO (ICD
10 E.75.2) w Polsce uwzglednia kilka sytuaciji kwalifikujgcych
pacjentow do przerwania leczenia. Sg to:

1) Wystgpienie zagrazajgcej zyciu hadwrazliwosci na substancije
czynng lub na ktoérgkolwiek substancje pomocniczg

2) Wystagpienie ciezkich zdarzen niepozadanych

3) Rozpoczecie terapii chloroching, amiodaronem, monobenzonem
lub gentamycyng — dotyczy leczenia agalzydazg beta lub agalzydazg
alfa

4) Cigza lub laktacja

5) Znaczna progresja choroby pomimo leczenia

6) Brak wspodtpracy pacjenta przy realizacji programu

Punkt 6. nie okresSla w sposob jasny, jaka sytuacja stanowitaby
podstawe do wykluczenia pacjenta z programu lekowego. Na
podstawie informaciji, jakie udato sie nam zebrac, nalezatoby to
interpretowac w nastepujgcy sposob: pacjent nie podpisuje zgody na
udziat w programie lekowym czy odmawia stawiania sig na
umowione terminy infuzji i badan kontrolnych.
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O co pvtac lekarza - przyktady

1. Jakie sposoby leczenia sg obecnie dostepne dla pacjentow?

2. Jakie czynniki powinny by¢ wziete pod uwage przy wyborze
terapii?

3. Czy, jesli zajdzie taka potrzeba, moge zmienic forme
otrzymywanego leczenia?

4. Czy decydujac sie ha enzymatyczng terapie zastepczg, moge
mieC podania za pomocg portu naczyniowego?

5. Jak czesto i jakie badania kontrolne bedg wykonywane w ramach
programu lekowego?

6. Jakie ryzyko wigze sig z pominieciem dawki/dawek leku
spowodowanego sytuacjami niezaleznymi od nas?

7. Czy jesli trafie na dtuzszy okres do innego szpitala, moge
otrzymac tam wlew, aby nie miec€ przerwy w kolejnych
dawkach?

8. Jesli nie bede mogt sie dostac samodzielnie do szpitala na
podanie leku, w jaki sposdb moge starac sie np. o transport

medyczny?
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6.1 Refundacja

Aktualnie refundacja obejmuje w Polsce trzy leki: dwa z nich to
Enzymatyczna Terapia Zastepcza (agalzydaza beta oraz agalzydaza
alfa), jeden to terapia doustna (migalastat). Leczenie moga prowadzi¢
jedynie te placowki medyczne, ktore realizujg program lekowy
“LECZENIE CHOROBY FABRY’EGO (ICD 10 E.75.2)" —ich lista
dostepna jest na www.fabry.org.pl.

Enzymatyczna Terapia Zastepcza dostepna jest dla pacjentow od
8. roku zycia. Jej podawanie odbywa sie w formie infuzji dozylnych
(tzw. kroplowki) w trybie raz na dwa tygodnie i wigze sie z
obowigzkiem przyjazdu do placowki medycznej na kazdorazowe
podanie leku. Leczenie w tej formie mogg otrzymac wszyscy
zakwalifikowani pacjenci z chorobg Fabry’ego, niezaleznie od mutaciji
odpowiedzialnej za ich chorobe.

Zgodnie z Charakterystykg Produktu Leczniczego terapia doustna
migalastatem dopuszczalna jest dla pacjentow od 12. roku zycia,
natomiast objeta jest obecnie refundacjg w Polsce jedynie dla
pacjentow od 16. roku zycia. Podawanie odbywa sie co drugi dzien
(w formie tabletki), a opakowanie leku wydawane jest w oSrodku,
ktory sprawuje opieke nad pacjentem. Oznacza to, ze tego leku
pacjent nie otrzyma sam w aptece. SkutecznosSc terapii doustnej
zostata potwierdzona jedynie dla niektorych mutaciji
odpowiedzialnych za chorobe Fabry’ego, dlatego tez z tej formy
terapii nie moga, niestety, skorzystac wszyscy pacjenci.

Po zakwalifikowaniu i rozpoczeciu leczenia pacjent znajduje sie pod
opiekg danego osrodka, a jego stan zdrowia jest monitorowany
zgodnie z wytycznymi zawartymi w programie lekowym. W
przypadku zmiany miejsca zamieszkania lub z innych istotnych
powodow, pacjent ma prawo zmieni¢ oSrodek, w ktorym otrzymuje
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leczenie. W tym celu nalezy ustali¢ wszelkie kwestie organizacyjne
zarowno z aktualnym, jak i przysztym osSrodkiem leczniczym.
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6.2 Leczenie domowe
tzw. “Home Therapy”

Na chwile obecnhg program lekowy oraz refundacja leczenia w Polsce
nie uwzglednia mozliwosci przyjmowania Enzymatycznej Terapii
Zastepczej poza warunkami ambulatoryjnymi (czyli miedzy innymi w
domu pacjenta). ‘Home therapy” praktykowane jest w wielu krajach,
w ktorych pacjenci otrzymujg leczenie w zaciszu swojego domu, co
wptywa korzystnie na ich samopoczucie, ale przede wszystkim
utatwia zycie codzienne z choroba. Mamy nadziejeg, ze z czasem
mozliwoSc¢ ta pojawi sie takze w Polsce, szczegoblnie w przypadku
pacjentow, ktorzy ze wzgledu na swoj stan zdrowia nie sg w stanie
samodzielnie sie poruszac.




6.3 Porty naczyniowe

Enzymatyczna Terapia Zastepcza, jak zostato opisane powyzej,
wigze sig z koniecznoscig przyjmowania kroplowki raz na dwa
tygodnie. W praktyce oznacza to, ze co dwa tygodnie pacjent
otrzymuje wktucie dozylne, co w perspektywie wielu lat terapii
(leczenie powinno by¢é otrzymywane dozywotnio) stanowi bardzo
duze obcigzenie dla haczyn krwionosnych. Coraz czesSciej mowi sig
zatem o mozliwosci podtgczenia tzw. portu naczyniowego. Jak to
dziata?

Port naczyniowy — to catkowicie wszczepialny system
umozliwiajgcy dtugoterminowy i tatwy dostep do duzej zyty
centralnej. Posiadanie portu nie powoduje istotnych ograniczen w
codziennym zyciu. Port naczyniowy (dozylny) zalecany jest osobom
wymagajgcym dtugotrwatej terapii dozylneji stosowany jest
powszechnie w leczeniu onkologicznym, ale takze u 0osob
cierpigcych m.n. na astme oskrzelowa, porfirie, hemofilig, czy
mukowiscydoze. Porty naczyniowe sg takze wykorzystywane w
terapii paliatywnej, kiedy dostep do naczyn obwodowych jest
utrudniony lub niemozliwy [15, 17].

Port naczyniowy znajduje sie catkowicie pod skorg pacjentai moze
byC uzywany przez wiele miesiecy a nawet lat. Za pomocag portu
mozna nie tylko podawac leki, ale tez pobierac i przetaczac krew
oraz podawac substancje do zywienia pozajelitowego i Srodki
kontrastowe do badan diagnostycznych [16,17].
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zd. 6 - Port naczyniowy po prawej
stronie z widoczna blizng
(zrodto: zbiér wiasny pacjentki)
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Istniejg pewne przeciwwskazania do wszczepienia portu
naczyniowego, takie jak: czynne zakazenie, miejscowe zmiany
zapalne lub inne zmiany skdorne w miejscu planowanej implantaciji,
zaburzenia morfologii i krzepnigcia krwi oraz leczenie lekami
przeciwkrzepliwymi (cho¢ nie wszystkimi) w okresie
okotozabiegowym. Decyzja o implantaciji portu naczyniowego
powinna by¢ zatem podjeta indywidualnie przez pacjentailekarza w
oparciu o wszystkie dane medyczne [16,17].

zd. 7 - Port naczyniowy po lewej stronie
(zrodto: zbior wtasny pacjentki)

Ograniczeniem do korzystania z portu haczyniowego jest takze
koniecznos¢ obstugi portu przez wykwalifikowang w tym zakresie
pielegniarke, a takze uzycie specjalnych igiet. Nie kazdy oSrodek,
ktory aktualnie leczy chorobe Fabry’ego, musi posiadac kwalifikacje i
mozliwosci do korzystania z portdw naczyniowych, dlatego tez
przed podjeciem decyzji o jego implantacji nalezy rowniez
skonsultowac sie z osrodkiem, w ktorym przyjmuje sie leczenie, czy
taki port bedzie mogt by¢ wykorzystany do podania enzymatycznej
terapii zastepcze;.
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6.4 Cigza i karmienie

Cigza oraz okres laktacji zostaty wymienione jako sytuacja
kwalifikujgca do przerwania leczenia (niezaleznie, czy w postaci
enzymatycznej terapii zastepczej, czy terapii doustnej), dlatego tez
nalezy kazdorazowo poinformowac swojego lekarza o zajsSciu w
cigze, a nawet o planowaniu powiegkszenia rodziny.

Dotychczasowe badania nie wskazujg jednoznacznie zadnych
negatywnych skutkdw na rozwoj dziecka przy kontynuowaniu
leczenie choroby Fabry’ego w okresie cigzy i laktaciji, ani w
przypadku ETZ, ani terapii doustnej. Wiedza medyczna w tym
zakresie oraz skala przeprowadzonych badan jest jednak nadal
niewystarczajgca, aby uznac ktorgkolwiek z tych terapii za
catkowicie bezpieczng, dlatego tez tak wazne jest podejmowanie
decyzji o przerwaniu czy kontynuowaniu leczenia indywidualnie
przez pacjentke ijejlekarza [23, 24 ].
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7. Fakty i Mity o chorobie

Kobiety sa jedynie nosicielkami:

Do niedawna uwazano, ze ze wzgledu na sprzezenie choroby
Fabry'ego z chromosomem X, kobiety nie choruija, a jedynie
przekazujg chorobe swojemu potomstwu (sg nosicielkami). Obecnie
wiemy, ze to nieprawda. Choroba Fabry'ego moze dawac rownie
silne objawy zarowno u kobiet. jak i u mezczyzn, a pacjenci obu ptci
powinni mie¢ mozliwosc¢ leczenia. Faktem natomiast jest to, ze
choroba moze przebiegac u kobiet zupetnie inaczej, czesto takze nie
dajac przez dtugi czas zadnych objawow. Statystycznie takze Sredni
czas zycia kobiet, u ktorych rozpoznano juz chorobe Fabry'ego, jest
dtuzszy o ok. 10 lat w pordéwnaniu z chorujgcymi mezczyznami.
Niestety, jak wszystko w przypadku choroby Fabry'ego, nie jest to
reguta.

Chorujg cate rodziny:

Choroba Fabry'ego jest chorobg genetyczng, dlatego najczesciegj
dotyka kilku os6b w danej rodzinie. To wtasSnie cztonkowie rodziny
bardzo czesto stanowig pierwsze zrodto informacji o chorobie,
namawiajg do diagnostyki, informujg bliskich o ryzyku zwigzanym z
choroba. Nie jest natomiast reguta, ze osoby z tej samej rodziny
zaobserwujg u siebie podobne objawy. Bardzo czesto wystepuja
znaczgce roznice w manifestacji choroby nawet wsrod rodzenstwa.
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Choroba dotyka gtownie nerek:

Wiele osob kojarzy chorobe Fabry'ego przede wszystkim z
niewydolnoscig nerek. Tak naprawde choroba uderza w niemal
wszystkie organy wewnetrzne, w tym gtownie serce, mozg i nerki. Z
naszych obserwaciji wynika, ze wsrod pacjentow czesSciej dochodzi
do powiktan ze strony uktadu naczyniowo-sercowego niz ze strony
uktadu moczowego.

Zgodnie z danymi z www.fabrydiseasenews.com wsrod osob z
pozniejszg postacig choroby Fabry’ego problemy z nerkami zwykle
wystepujg u mezczyzn okoto 40.roku zycia i mogg w ogole nie

wystepowac u kobiet.

Chory na chorobe Fabry’ego nigdy sie nie poci:

W przypadku choroby Fabry'ego najczesciej mowimy o braku lub
ograniczonym poceniu sie.

NadpotliwoS¢ wystepuje znacznie rzadziej u pacjentdow z chorobg
Fabry'ego niz brak pocenia (anhydroza) i wydaje sie, ze wystepuje
czesciej u kobiet niz u mezczyzn.
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https://l.facebook.com/l.php?u=http%3A%2F%2Fwww.fabrydiseasenews.com%2F%3Ffbclid%3DIwAR3J4oRlOWN68ugS1Uu2P53U_M-aiVFphYmFWjjr-zb0rCa3018xGqgp3ck&h=AT0VPthQHJ2xqjw53zg_CDmrUcMf80H2Lovhs923mkgUxumhCSKQpV6WDrj6yU4eQFQ0hWg7mnUHz5U0U2wb3Cb9ycmLKNLWZIGS-J60rPVnMcIf7e9hYHbqYnnIZjEVDbFS8WIz6VDK8S7Sfz-r&__tn__=-UK*F

Fabry a inne choroby




8. Fabry a inne choroby

Aktualnie nie istniejg wystarczajgce dane, aby moc stwierdzic
zaleznoS¢ pomiedzy chorobg Fabry’ego, a innymi schorzeniami. Ze
wzgledu na charakter choroby Fabry’ego i jej wielonarzgdowoSs¢,
pacjenci czesto odczuwaijg niespecyficzne objawy, ktore moga byc
kojarzone z innymi jednostkami chorobowymi.

8.1 Zdrowie psychiczne

Pacjenci cierpigcy na chorobe Fabry’ego z reguty sg duzo bardziej
podatni na stany depresyjne, uczucie niepokoju, stany apatii, czy
roznego typu problemy na tle nerwowym. Nie jest jasne, czy objawy
te wynikajg z mechanizmu choroby i jej wptywu na uktad nerwowy,
czy sq reakcjg na to wszystko co ze sobg niesie zycie z chorobg
Fabry’ego [ 23]. Wcigz niewystarczajacy nacisk naktada sie na
opieke psychologiczng, szczegoblnie w chorobach rzadkich, ktore
bardzo czesto sg przeciez chorobami przewlektymii w dodatku
chorobami genetycznymi. Dlatego tak istotne sg SwiadomosSc
pacjentaijego najblizszych o obcigzeniu psychicznym, jakie niesie ze
sobg choroba, a takze szukanie wtasciwej pomocy w odpowiednim
czasie. Pamietajmy, ze depresja jest rowniez choroba, ktorg nalezy
leczyc, a zbyt dtugie zwlekanie z wizytg u specjalisty moze nieSc¢ za
sobg powazne skutki.
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Rozpoznanie depresji nie jest wcale tatwe, sygnatem
ostrzegawczym nie sg tylko state uczucie smutku, pesymistyczne
mysli, czy nie odnajdywanie sensu w naszym dziataniu, ale takze
utrzymujgce sie zmeczenie, problemy z koncentracjag, problemy ze

B

szukacC pomocy specijalistycznej lub skorzystac z jednej z opciji
bezptatnych infolinii wsparcia, takich jak:

snem, czy utrata apetytu.

Jesli zaobserwujemy u siebie niepokojgce objawy, warto

Antydepresyjny Telefon Zaufania Fundacji ITAKA
22484 8801

Telefon Zaufania Mtodych
22 484 88 04

Centrum Wsparcia dla Os6b Dorostych w Kryzysie Psychicznym
(catodobowe)
80070 2222
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Jak zy¢ z Fabrym
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9. Jak zy¢ z Fabrym?

Zycie z chorobg rzadka niesie za sobg wiele wyzwan. Warto jednak
zadbac o te aspekty zycia codziennego, na ktére mamy wptyw, a
ktore mogq okazac sie bardzo pomocne.

9.1 Badania kontrolne
i dokumentacja medyczna

Zdrowie pacjentow zakwalifikowanych do leczenia monitorowane
jest w sposob okreslony w programie lekowym. Ocena skutecznosci
leczenia, zgodnie z aktualnym zapisem, odbywa sie co 6 miesigcy i
dotyczy zarowno oceny stanu klinicznego pacjenta, jak rowniez
oceny efektywnosci zastosowanej terapii. Program lekowy definiuje,
jakie badania oraz z jakg czestotliwoscig powinny by¢ wykonywane
wszystkim pacjentom zakwalifikowanym do leczenia.

Stan zdrowia pozostatych chorych, nawet tych, ktérzy na dang
chwile nie kwalifikujg sie do leczenia, takze powinien by¢
monitorowany, aby w przypadku jego pogorszenia, méc wdrozyc
odpowiednie kroki terapeutyczne. Chorzy powinni znajdowac sie
zatem pod kontrolg osrodkow specjalistycznych z zakresu
wrodzonych wad metabolicznych i szczegdlng obserwacija, przede
wszystkim, kardiologiczng, nefrologiczng i neurologicznag, ale takze
okulistyczng, czy laryngologiczna. Warto sprawdzac aktualne
programy profilaktyczne oraz mozliwoSc¢ skorzystania z opieki
koordynowanej Narodowego Funduszu Zdrowia, szczegOlnie, ze
zatozenia opieki koordynowanej umozliwiajg wykonanie
dodatkowych badan kardiologicznych w ramach Podstawowej
Opieki Zdrowotnej. Aktualne informacje mozna uzyskac pod
numerem infolinii dla pacjentow: 800 190 590.



dyczna
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Badania kontrolne i dokumenta

D
~

Opieke i monitorowanie postepow choroby Fabry’ego w przypadku
pacjentow pediatrycznych powinni petnic¢ specijalisci oraz osrodki
specjalistyczne z zakresu pediatrii metabolicznej. Kliniki i poradnie o
takim profilu znajdujg sie miedzy innymi w Instytucie Matkii Dziecka
w Warszawie, Centrum Zdrowia Dziecka w Warszawie, czy w
Uniwersyteckim Szpitalu Dzieciecym w Krakowie, ale warto takze
szukac specijalistow z tego obszaru blizej miejsca zamieszkania.
Pamietajmy, ze nawet jesli dziecko nie kwalifikuje sie w danym
momencie do otrzymywania leczenia, nadal jego stan zdrowia oraz
postep choroby powinien by¢ regularnie monitorowany.



WAZNE! (¥

Dokumentacja medyczna jest jedng z najwazniejszych rzeczy, o
ktorg powinien zadbac pacjent.

Jak to zrobic?

1. Wszystkie dokumenty zwigzane ze swoim zdrowiem trzymaj w
jednym miejscu, w porzadku chronologicznym i/lub podzielone
na specjalizacje.

2. Pamietaj, aby po kazdej wizycie/badaniu sprawdzic¢, czy
otrzymates wszystkie dokumenty.

3. Jesli masz watpliwosci, czy otrzymates wszystkie wyniki, nie bgj
sig zapytac. Lepiej to zrobi€ podczas wizyty, niz po kilku
miesigcach, gdy zardowno my, jak lekarz mozemy juz nie
wszystko pamiegtac.

4. Zawsze masz prawo do uzyskania dostepu do swojej
dokumentacji medycznej. Prawo to majg takze przedstawiciele
ustawowi pacjenta oraz osoby przez niego upowaznione.

5. Pamigtaj, ze pierwsza kopia dokumentacji medycznej musi by¢
udostepniana pacjentowi przez podmiot leczniczy za darmo.

6. Zgodnie z Ustawg o prawach pacjenta i Rzeczniku Praw
Pacjenta dokumentacja medyczna przechowywana jest w
podmiotach leczniczych przez okres 20 lat. Wyjatek stanowia:

« dokumentacja medyczna w przypadku zgonu pacjenta na
skutek uszkodzenia ciata lub zatrucia: 30 lat,

» zdjecia rentgenowskie przechowywane poza dokumentacijag
medyczng pacjenta: 10 lat,

« skierowania na badania lub zlecenia lekarza: 5 lat,

« dokumentacja medyczna dotyczgca dzieci do ukonczenia
2.roku zycia: 22 lata.

7.W przypadku Smierci pacjenta prawo do wgladu w
dokumentacje medyczng ma osoba upowazniona przez
pacjenta za zycia.

8. Warto takze zabezpieczy¢ dokumentacje medyczng poprzez
utworzenie jej kopii elektronicznej (skan, zdjecie itd.).
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9.2 Dieta

Jednymi z czesto wystepujgcych objawdw choroby Fabry’ego sg
dolegliwosci ze strony uktadu pokarmowego, takie jak biegunka,
nudnosci, bole brzucha czy zaparcia, ktore pojawiajg sie juz nawet w
dziecinstwie. Objawy te wystepujg takze w innych schorzeniach,
miedzy innymi w zespole jelita drazliwego (IBS) i nieswoistym
zapaleniu jelit (IBD). Mimo, ze nie istnieje zadna dieta
rekomendowana w chorobie Fabry’ego, uwaza sig, ze zalecenia
stosowane w powyzszych dwoch schorzeniach moga takze
ztagodzic objawy zotadkowo-jelitowe typowe dla choroby
Fabry’ego. Sg nimi okresowo stosowana dieta tzw. low FODMAP
oraz pro-i prebiotyki [18].

Zapytalismy takze pacjentow, czy w zwigzku z wystepowaniem u
siebie choroby Fabry’ego, wprowadzili w swoje zycie jakieS zmiany
zywieniowe. Nieznaczna wiekszoS¢ potwierdzita, ze wprowadzita w
zycie pewne ograniczenia pokarmowe, jednak zdecydowana
wiekszoS¢ z tych osob nie konsultowata tego ze specjalista, czy
dietetykiem. Najczesciej osoby, ktore wziety udziat w naszej
ankiecie deklarowaty, ze zrezygnowaty lub w znacznym stopniu
ograniczyty pokarmy ciezkostrawne, ttuste i smazone, czy tez
laktoze. Rowniez alkohol i inne uzywki znalazty sie na czarnej liscie.
Okazuije sig, iz produkty te sg niewskazane takze w diecie low
FODMAP dostosowanej do zespo+tu jelita wrazliwego. Dodatkowo
zalecane jest takze ograniczenie kawy oraz ostrych potraw, a takze
utrzymanie statych przerw migdzy positkami oraz nieprzejadanie sig
[18]. Niemal wszystkie te zalecenia sg spojne z zaleceniami
zdrowego stylu zycia i nawet jesSli w znacznym stopniu nie
ograniczajg objawow choroby Fabry’ego, to mogg pozytywnie
wptynac na nasze samopoczucie i zdrowie. By¢ moze prowadzone
obecnie badania oraz coraz wieksza Swiadomosc¢ zaleznosci
pomiedzy trybem zycia, a naszym zdrowiem, zaowocujg W
przysztosci oficjalnymi zaleceniami w zakresie zywienia dla
pacjentow z chorobg Fabry’ego.



9.3 Swiadczenia socjalne

Choc¢ pacjenci z chorobg Fabry’ego, gdy odpowiednio wczeshie
rozpoczng leczenie, mogg zachowac aktywnoS¢ zawodowag przez
wiekszoSC swojego zycia, u niektdrych choroba ma tak
Zaawansowang postac, ze zmusza pacjentow do szukania pomocgy i
wsparcia ze strony panstwa. Z doSwiadczenia pacjentow wiemy, ze
nie zawsze jest to proces tatwy, poniewaz bardzo trudno jest
udowodnic, ze m.n. przewlekte zmeczenie i bol w chorobie
Fabry’ego sg tak silne, ze nie pozwalajg pacjentowi podjac lub
kontynuowac pracy zawodowej. Bardzo istotne jest tu zwiekszanie
Swiadomosci o chorobie Fabry’ego oraz odczarowywanie pojecia
“choroby rzadkie”, tak aby pacjenci z takimi chorobami mieli wigksze
szanse na uzyskanie wtasciwej pomocy i nie byli pozostawieni bez
zadnego wsparcia.

Aktualnie w Polsce nie mamy zadnych Swiadczen socjalnych
dedykowanych typowo osobom cierpigcym na choroby rzadkie.
Pacjentom z chorobami rzadkimi, w zaleznosci od ich stanu zdrowia,
Mmogg oczywiscie przystugiwac Swiadczenia takie, jakie przystuguja
pozostatym osobom chorym, sg to:

-

1.Renta z tytutu niezdolnosci do pracy z rozroznieniem na
czeSciowag i catkowitg niezdolnoS¢ do pracy. Nalezy pamigtac, ze
aby ubiegac sie o rente z tytutu niezdolnosci do pracy nalezy
spetniac warunki opisane na stronie ZUS. Renta moze zostac
przyznana okresowo bgdz na state.
https://www.zus.pl/swiadczenia/renty/renty-z-tytulu-
niezdolnosci-do-pracy/warunki-wymagane-do-przyznania-renty

2. Renta socjalna zasadniczo przystuguje osobom catkowicie
niezdolnym do pracy, ktore nie wypracowaty odpowiedniego stazu
pozwalajgcego na ubieganie sig o rente z tytutu niezdolnosci do
pracy. W praktyce oznacza to, ze o takg rente mogag ubiegac sig
osoby, ktore ze wzgledu na swoj stan zdrowia staty sie catkowicie
niezdolne do pracy zanim zdazyty wejSC na rynek pracy.
https//www.zus.pl/swiadczenia/renty/renta-socjalna
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https://www.zus.pl/swiadczenia/renty/renty-z-tytulu-niezdolnosci-do-pracy/warunki-wymagane-do-przyznania-renty
https://www.zus.pl/swiadczenia/renty/renty-z-tytulu-niezdolnosci-do-pracy/warunki-wymagane-do-przyznania-renty
https://www.zus.pl/swiadczenia/renty/renty-z-tytulu-niezdolnosci-do-pracy/warunki-wymagane-do-przyznania-renty
https://www.zus.pl/swiadczenia/renty/renta-socjalna

3. Zasitek chorobowy przystuguje osobom ubezpieczonym, ktore
ze wzgledu na chorobe czasowo sg niezdolne do pracy. Nalezy
pamiegtac, ze zasitek chorobowy przystuguje za okres trwania
niezdolnosci do pracy, nie dtuzej jednak niz przez 182 dni, a jezeli
niezdolnoS¢ do pracy spowodowana jest gruzlicg lub przypada w
okresie cigzy — nie dtuzej niz przez 270 dni
https//www.zus.pl/swiadczenia/zasilki/zasilek-chorobowy/z-

ubezpieczenia-chorobowego/komu-przysluguje

4.Swiadczenie rehabilitacyjne przystuguje ubezpieczonemu, ktory
wyczerpat prawo do pobierania zasitku chorobowego, ale w
dalszym ciggu jest niezdolny do pracy, a dalsze leczenie lub
rehabilitacja lecznicza rokujg odzyskanie zdolnosci do pracy.
Swiadczenie rehabilitacyjne przystuguje takiej osobie przez okres
niezbedny do przywrocenia zdolnosci do pracy, nie dtuzej jednak niz
przez 12 miesiecy.
https//www.zus.pl/swiadczenia/zasilki/swiadczenie-

-

rehabilitacyjne/z-ubezpieczenia-chorobowego/komu-przysluguje

5.Dodatek pielegnacyjny stanowi dodatek do przyznanej
emerytury badz renty dla osoby, ktora jest catkowicie niezdolna do
pracy oraz do samodzielnej egzystencji albo ukonczyta 75 lat.
https.//www.zus.pl/swiadczenia/dodatki-do-swiadczen-

emerytalno-rentowych/dodatek-pielegnacyjny.

6. Zasitek pielegnacyjny nie jest wyptacany przez Zaktad
Ubezpieczen Spotecznych w ramach Ustawy o emeryturach i
rentach, ale stanowi czeS¢ Ustawy o Swiadczeniach rodzinnych i jest
wyptacany przez urzedy wtasciwe dla Swiadczeniobiorcy ze
wzgledu na miejsce jego zamieszkania (wojta, burmistrza lub
prezydenta).
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https://www.zus.pl/swiadczenia/zasilki/zasilek-chorobowy/z-ubezpieczenia-chorobowego/komu-przysluguje
https://www.zus.pl/swiadczenia/zasilki/swiadczenie-rehabilitacyjne/z-ubezpieczenia-chorobowego/komu-przysluguje
https://www.zus.pl/swiadczenia/dodatki-do-swiadczen-emerytalno-rentowych/dodatek-pielegnacyjny

Zasitek pielegnacyjny przystuguije:

— niepetnosprawnemu dziecku;

— 0sobie niepetnosprawnej w wieku powyzej 16. roku zycia, jezeli
legitymuje sig orzeczeniem o znacznym stopniu
niepetnosprawnosci;

— osobie niepetnosprawnej w wieku powyzej 16. roku zycia
legitymujgcej sie orzeczeniem o umiarkowanym stopniu
niepetnosprawnosci, jezeli niepetnosprawnos¢ powstata w wieku
do ukonczenia 21. roku zycia;

— osobie, ktora ukonczyta 75 lat.

https.//www.gov.pl/web/rodzina/zasilek-pielegnacyjny [ U@
o

WAZNE: osoba, ktora pobiera dodatek pielegnacyjny, nie moze
starac sig o zasitek pielegnacyjny. Danej osobie moze
przystugiwac tylko jedno z tych Swiadczen, nigdy oba
jednoczesnie.

-

Dodatkowo ze wzgledu na stan zdrowia swoich bliskich mozna
ubiegac sig o:

7. Zasitek opiekunczy ktory przystuguje danej osobie ze wzgledu
na koniecznosS¢ sprawowania opieki nad zdrowym lub chorym
dzieckiem (w tym takze dzieckiem niepetnosprawnym) lub chorym
cztonkiem rodziny. tgczny okres wyp+taty zasitku opiekunczego nie
moze przekroczyC 60 dni w roku kalendarzowym, a limit dni jest
Scisle regulowany w zaleznoSci od sytuaciji rodzinnej i osoby, nad
ktorg musimy sprawowac opieke.
https://www.zus.pl/swiadczenia/zasilki/zasilek-opiekunczy/prawo-
do-zasilku-i-okres-przyslugiwania

Powyzsze informacje znajdujg sie rowniez na oficjalnych stronach
internetowych Zaktadu Ubezpieczen Spotecznych (ZUS) oraz
Ministerstwa Rodziny i Polityki Spotecznej. Przed ztozeniem
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whniosku o ktorekolwiek z wymienionych Swiadczen, zachecamy do
kontaktu z odpowiednim organem w celu uzyskania najbardziej
aktualnych danych.
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https://www.gov.pl/web/rodzina/zasilek-pielegnacyjny
https://www.zus.pl/swiadczenia/zasilki/zasilek-opiekunczy/prawo-do-zasilku-i-okres-przyslugiwania
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9.4 Rodzina i najblizsi

W przypadku kazdej choroby przewlektej, rodzina stanowi ogromne
wsparcie dla chorego, a jej cztonkowie na rowni z chorym, muszg
nauczyc sie z nig zyC. W przypadku choroby Fabry’ego sytuacja
wydaje sie byC o tyle prostsza, ze na te chorobe najczesciej cierpi
wiecej niz jedna osoba w rodzinie, dlatego tez z wielu wzgledow
tatwiej moze by¢ wprowadzi¢ niezbedne zmiany w zyciu
codziennym. Czasami kompromis na jaki trzeba pojs¢, dotyczy
jedynie tego w jakim miesigcu czy do jakiego miejsca pojedziemy na
urlop. Innym razem na szali stoi zmiana miejsca zamieszkania,
wykonywany zawod, czy marzenia o duzej rodzinie. Tak wazne
zatem sg SwiadomosS¢ choroby, znajomosc jej specyfiki i
konsekwenciji, ktore za sobg niesie. Zarowno chory, jak i jego
najblizsi, powinni mie¢ dostep do wszystkich informaciji, ktore
pozwolg na wspolne oswojenie sie z chorobg i przygotowanie sie na
to, co moze przyniesSc¢ przysztosSc. Dzieki mozliwosciom leczenia
wielu chorych prowadzi aktywny tryb zycia, a osoby z ich otoczenia
niejednokrotnie nie sg Swiadomi tego, z czym chorzy zmagajq sie na
co dzien. Sg jednak sytuacje, w ktorych choroba prowadzi do
Znacznego ograniczenia samodzielnosSci w zyciu codziennym i
pomoc o0sob trzecich jest niezbedna do wykonywania
podstawowych czynnosci. Niezaleznie od wszystkiego, zrozumienie
obu stron — chorego, ale rowniez jego opiekuna, jest kluczowe, aby
nie tylko zadbac o potrzeby fizyczne, ale przede wszystkim
zaspokoi¢ potrzeby emocjonalne catej rodziny. Jako Stowarzyszenie
Rodzin z Chorobg Fabry’ego zrzeszamy nie tylko samych pacjentow,
ale takze ich najblizszych, ktorym choroba rowniez towarzyszy
kazdego dnia. Nalezy pamietac, ze kazda choroba w rodzinie
stanowi ogromne obcigzenie dla jej cztonkdw i nie nalezy bac sie
szukania pomocy u odpowiednich specjalistow.



9.5 Wyjazdy

Leczenie choroby Fabry’ego, a przede wszystkim zahamowanie jej
rozwoju, wymaga podawania dozywotnio jednej z trzech
dostepnych terapii. Terapia doustna ma o tyle przewage, ze pacjent
moze przyjmowac lek samodzielnie we wtasnym domu, jednak jak
juz pisaliSmy wczesniej, ze wzgledu na swoje ograniczenia, nie moze
byC stosowana u kazdego chorego. Bardziej uniwersalng formg
leczenia jest enzymatyczna terapia zastepcza, ktora wigze sie z
koniecznosScig regularnych wizyt w szpitalu. Kolejne dawki powinny
by¢ podawane w odstepach co 14 dni, co dla wielu osdb stanowi
Znaczace ograniczenie w zyciu osobistym i zawodowym.
Niejednokrotnie pacjenci stojg przed trudnym wyborem pomiedzy
rezygnacjg z wyjazdu, a ryzykiem pominigcia dawki leczenia, gdyby
z takiego wyjazdu skorzystali. To z kolei wigze sie ze znacznymi
ograniczeniami zawodowymi czy edukacyjnymi, szczegolnie teraz,
gdy mozliwosci zdobywania dodatkowych kwalifikacji poza
granicami kraju sg dostepne niemal dla kazdego.

Czy taki pacjent ma zatem mozliwos¢ kontynuowania leczenia
podczas pobytu za granicg?

W przypadku krajow cztonkowskich UE lub EFTA, podstawg prawng
okreslajgcg mozliwos¢ uzyskania Swiadczen medycznych w jednym
z tych krajow jest Rozporzadzenie Parlamentu Europejskiego i Rady
(WE) nr 883/2004 z dnia 29 kwietnia 2004 r. w sprawie koordynacji
systemow zabezpieczenia spotecznego (Dz. U. L 166 z 30.04.2004,
str.1z pézn.zm.).

Zgodnie z przepisami, Narodowy Fundusz Zdrowia finansuje koszty
Swiadczen opieki zdrowotnej udzielane osobom ubezpieczonym lub
osobom nieubezpieczonym, ktore jednak majg prawo do leczenia na
podstawie szczegoblnych uprawnien. Osoby takie muszg posiadac
karte EKUZ, ktora uprawnia do otrzymania tzw. Swiadczen
niezbednych.
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Za Swiadczenia niezbedne okreslone w ww. rozporzadzeniu, uznaje
sie te Swiadczenia, ktorych udzielenia pacjent nie mogt przewidziec
przed wyjazdem do innego panstwa cztonkowskiego UE/EFTA, a
koniecznoSc¢ ich udzielenia powstata juz po przybyciu na miejsce. O
tym, czy dany pacjent wymaga udzielenia leczenia o charakterze
niezbednym decyduje lekarz, ktory go przyjmuije.

Pojecie "leczenia niezbednego” odnosi sie rowniez do tych
Swiadczen zdrowotnych, z ktorych pacjent przebywajgcy czasowo
na terenie innego panstwa cztonkowskiego UE/EFTA, musi
skorzystac ze wzgledu na to, ze cierpi na chorobe przewlekta. Do
zakresu przedmiotowego |leczenia niezbednego” nalezy rowniez
zaliczy€ mozliwos¢ uzyskania recepty na lek stale przyjmowany.
Kazde niezbedne leczenie, ktore jest mozliwe jedynie w
wyspecijalizowanych placowkach medycznych lub z udziatem
wyspecjalizowanego personelu lub sprzetu wymaga
wczesSniejszego porozumienia pomiedzy ubezpieczonym a
placowkg gwarantujgca leczenia.

Dostepnosc leczenia w innych panstwach cztonkowskich UE/EFTA
uzalezniona jest od ustawodawstwa danego panstwa
cztonkowskiego. Oznacza to, ze nawet jesli lekarz uzna twojg
sytuacje za Swiadczenie niezbedne, bedziesz mogt skorzystac z
pomocy na tych samych zasadach, na jakich korzystajg z niego
obywatele danego kraju (jesli w danym panstwie jest np. obowigzek
optacenia czegSci kosztow za wizyte u lekarza, to i Ty za nig

zaptacisz). | Q@

Szczegotowe informacje mozna uzyskac poprzez kontakt z
instytucjag tacznikowa kraju planowanego pobytu. Dane
kontaktowe instytucji tgcznikowych wskazane sg na stronie
internetowej NFZ:
https.//www.nfz.gov.pl/dla-pacjenta/nasze-zdrowie-w-
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https://www.nfz.gov.pl/dla-pacjenta/nasze-zdrowie-w-ue/leczenie-w-krajach-unii-europejskiej-i-efta/wyjezdzam-do/

Wiecej informaciji na temat ogolnych zasad leczenia poza granicami
kraju mozna rowniez znalez¢ na stronie Narodowego Funduszu
Zdrowiar

https//www.nfz.gov.pl/dla-pacjenta/nasze-zdrowie-w-ue/

lub poprzez kontakt z Telefoniczng Informacjg Pacjenta
800 190 590.

Pamietaj, ze w przypadku zmiany miejsca zamieszkania na state,
leczenie bedzie przystugiwato na zasadach obowigzujgcych w kraju
zamieszkania. Oznacza to, ze musisz sie liczy¢ z mozliwosScig
obowigzku zaptacenia za czeSc¢ lub catosc leczenia, jesli takie
zasady obowigzujg w danym panstwie.

Jesli podejmiesz prace lub dziatalnoSC gospodarczg za granica, nie
mozesz korzystac z polskiego ubezpieczenia zdrowotnego. Wyjatek
stanowig pracownicy delegowanii pracownicy stuzby cywilnej lub
dyplomaciji.

P
O

N
o

>
=S
@)
O]
-
>=
oc
11
<
LL
Ll
)
01
(@)
oc
@)
L
o
=
X
)
=
@)
@)
=
Ll
N
oc
o

o1
(o))




@)
O]
-
S
oc
(11]
g
LL
1]
-
(21]
(@)
oc
@)
I
(@)
s
X
=
=
]
@)
S
(1]
N
o
o

S
0
har
c
i
o
®©
Q
L
L®)
S
()
)
c
i)
o
®©
o
O
(@)
)
©
®©
o

o1
~

9.6 Rady od pacjentow dla
pacjentow

Wielokrotnie podkresSlamy, ze pacjenci w chorobach rzadkich, w tym
takze w chorobie Fabry’ego, stajg sie specjalistami w swojej
dziedzinie. Z jednej strony brak powszechnej wiedzy i trudnosci w
uzyskaniu informaciji na temat choroby motywujag pacjentow do
szukania tych informacji na wtasna reke, nierzadko w zréd+ach
anglojezycznych czy literaturze specjalistycznej. Z drugiej, to przede
wszystkim pacjenci znajg wszystkie oblicza swojej choroby, sg z nig
na co dzien i muszg nauczyc¢ sie z nig zyC. Dlatego tez pacjenci sg
czesto Swietnym zrodtem informacji jak oswoicC chorobe, jak
poradziC sobie z jej objawami w zyciu codziennym. PoprosiliSmy
zatem pacjentow, aby w anonimowej ankiecie podzielili sig z nami
swoimi doSwiadczeniami. g@

Co zdaniem pacjentow pomaga przetrwac w upalne dni:

1. Klimatyzacja w domu i samochodzie

2. Wiatrak

3. Wizyty na basenie

4. Chtodzenie ciata nawilzonymi chtodnymi recznikami,
chtodzenie wodg catego ciata, lezenie w letniej wodzie,
chtodne prysznice

5. Unikanie stoncai zmeczenia

6._Picie duzejilosci wody

7. Kamizelka chtodzgca lub noszenie mokrej koszulki

8._.Uzywanie wody w sprayu

Czy w zwigzku z chorobg Fabry’ego, pacjenci wprowadzili jakies
zmiany w swoim dotychczasowym zyciu? Spora czeS¢ os6b
odpowiedziata, ze nie. Choroba jest czyms, z czym musieli sie
nauczyC zyc¢ i starajg sie funkcjonowac na co dzien zupetnie
normalnie. Niektorzy pacjenci musieli zmienic prace lub nawet
miejsce zamieszkania, by dostosowac sie do cyklu leczenia
Enzymatyczng Terapig Zastepcza.



Istotne przede wszystkim jest zrozumienie choroby i stuchanie
sSwojego organizmu, ktory, gdy lekcewazony, bedzie probowat nas
zaalarmowac.

Bardzo wazne jest unikanie stresu, odpowiedni poziom wypoczynku
i regeneraciji, czy jak zostato to juz wspomniane, ograniczenie
pokarmow, ktore nam nie stuza.

Na koniec poprosilismy pacjentow, aby podzielili sie swoimi radami.
Oto one:

“Nastaw sie psychicznie, ze spotkasz wielu niekompetentnych lekarzy
na swojej drodze.”

Komentarz: To prawda, nadal wiedza na temat choroby Fabry’ego
nie jest powszechna. Wielu lekarzy nawet o niej nie styszato (jak o
innych chorobach rzadkich). Prawda jest jednak rowniez taka, ze z
kazdym rokiem Swiadomosc¢ chorob rzadkich roSnie, takze wsrod
Srodowiska medycznego. Nawet jesli nie udaje sie znalezC
odpowiedniego specjalisty w miejscu zamieszkania, jest wielu
fantastycznych lekarzy w Polsce, a Stowarzyszenie Rodzin z
Chorobg Fabry’ego jest takze po to, aby pomoc pacjentom do takich
specjalistow dotrzec.

“Trzeba sie polubi¢ ze swoim ciatem i zaczgc je rozumiec i akceptowac.
Czasami jezeli czujemy, Ze to nie jest dobry dzien, nie ma sensu sie
zmuszac do pracy.”

“Nie traktowac sie jako chorego. Zy¢ w miare normalnie. Czy tez
przystosowac stan swojego zdrowia do normalnego zycia ( oczywiscie o
ile to sie da)”.

“Trudno cos doradzi¢, kazdy przechodzi to inaczej i trzeba probowac
indywidualnie tagodzic¢ objawy.”
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“Nie martwecie sie, da sie Zy¢ z tg chorobg, najwazniejsze, ze jest juz
leczenie.”
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“Z biegiem czasu przyzwyczaitam sie do choroby, nauczytam sie z nig
ZyC, nauczytam sie o niejf mowic i nie ukrywac, to pozwolito mojemu
partnerowi zrozumiec te bole, ktére mi towarzyszg.”

Starac sie o jak najszybsze leczenie. Jezeli chodzi o codzienne zycie
starac sie normalnie funkcjonowac.”

“Przy chorobie Fabry'ego czesto wystepuje wysoki poziom cholesterolu
[...], efekt obnizenia poziomu ztego cholesterolu mozna osiggnac
stosujgc naturalne produkty typu orzechy, jabtka, wyciagi z gfogu,
awokado, przetwory z mleka owczego.”

“Glowa do gory. Nawet jesli leczenie nie spowoduje natychmiastowej
poprawy to pamietajcie o tym, ze moze Wam znacznie przedtuzy¢ zycie
i jego komfort.”






10. Organizacje pomocowe
i wazne adresy

1. Narodowy Fundusz Zdrowia

800 190 590 - Telefoniczna Informacja Pacjenta, to wspolny
numer telefonu Rzecznika Praw Pacjenta oraz Narodowego
Funduszu Zdrowia, pod ktorg mozna uzyskac wszelkie informacije
na temat systemu zdrowotnego w Polsce (m.in. o nocnej i
Swigtecznej opiece lekarskiej, najblizszym SOR, programach
profilaktycznych, uzdrowiskach, EKUZ, zleceniach na wyroby
medyczne).

2. Biuro Rzecznika Praw Pacjenta

Misjg Rzecznika Praw Pacjenta jest podejmowanie skutecznych
dziatan na rzecz ochrony praw pacjentdow oraz podnoszenie
poziomu wiedzy o prawach pacjenta. Z biurem mozna
skontaktowac sie pod wspdlng infolinig NFZ (800 190 590), a takze
mailowo i poprzez czat dostepny na stronie internetowe;:
https//www.gov.pl/web/rpp

3. Krajowe Forum na rzecz terapii chorob rzadkich “Orphan”

Krajowe Forum “Orphan” to organizacja o charakterze parasolowym,
grupujgca Stowarzyszenia, ktore od lat zabiegajg o zapewnienie
opiekiileczenia dla os6b chorych na choroby rzadkie oraz
reprezentujgca zbiezne stanowiska stowarzyszen pacjentow iich
rodzin.

http://rzadkiechoroby.org/
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https://www.gov.pl/web/rpp
http://rzadkiechoroby.org/
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4. Uniqius - Fundacja Rare Diseases

Unigius to nowoczesna platforma tgczaca lekarzy, diagnostow,
naukowcow i pacjentdow. Powstata po to, aby propagowac wiedze o
chorobach rzadkich, a przede wszystkim wspomoc szybkag ich
diagnostyke.

https//www.unigius.org/

5. Fundacja Saventic

Fundacja Saventic wspiera pacjentdow z chorobami rzadkimi, ktorzy
pozostajg niezdiagnozowani i poszukujg wtasciwego specijalisty
oraz/lub osrodka medycznego.

https//www.fundacjasaventic.pl/



https://www.uniqius.org/
https://www.fundacjasaventic.pl/

Stowniczek:

angiokeratoma — choroba naczyniowa, objawiajgca sie drobnymi
rogowaciejgcymi zmianami skornymi. Drobne rogowaciejgce
naczyniaki skory (wedtug innych zrédet opisywane raczej jako
malformacje naczynh wtosowatych) wystepujace jako czerwono-
purpurowa wysypka na ciele. Plamki mogg miec wielkosSc¢ tebka
szpilki albo sg wigeksze, o Srednicy do kilku milimetrow. Najczesciej
obserwuije sie je w okolicy od pepka do kolan oraz w miejscach,
gdzie skora ulega rozciaganiu (tokcie lub kolana).

anhydroza - brak wydzielania potu lub jego znaczne ostabienie

akroparestezje — zwykle odczuwane jako staty bol najczesSciej w
okolicy dtoni lub stop. Opisywany jest jako pieczenie, mrowienie,
tamanie czy tez uczucie statego dyskomfortu. Bol najczesSciegj
wystepuje z roznym nasileniem okresowo w ciggu dnia.

bol neuropatyczny — specyficzny rodzaj bolu bedacy nastgpstwem
uszkodzenia lub dysfunkcji struktur uktadu nerwowego. Moze
dotyczy¢ czeSci obwodowej czyli nerwow przewodzacych bodzce
czuciowe jak i czesci osrodkowej — rdzenia kregowego oraz mozgu.
Moze by¢ odczuwany jako uczucie pieczenia, palenia, ktucia, by¢
przeszywajacy, rozrywajacy, sciskajacy, czy podobny do
przechodzenia pradu elektrycznego.

choroba sprzezona z chromosomem X / sprzezona z ptcig — to
choroby, ktére spowodowane sg mutacija (zmiang patogenna)
zlokalizowang na chromosomie X.

lionizacja chromosomu X — inaktywacja (wytaczenie) jednego z
dwdch chromosomow X zachodzgca w komorkach samic ssakow.
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Proces ten wyrownuje poziom ekspresji genow potozonych na
chromosomie X u osobnikdw meskich i zenskich.
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infuzja dozylna (wlew dozylny) — to inaczej kroplowka. Stuzy
podaniu leku dozylnie.

mutacja — czyli wariant patogenny; trwate zmiany w informaciji
genetycznej danego organizmu, polegajgce na zmianie ilosci lub
struktury materiatu genetycznego.

port naczyniowy — catkowicie wszczepialny system umozliwiajacy
dtugoterminowy i tatwy dostep do duzej zyty centralnej.
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