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W CKD powstata Poradnia Chordéb Rzadkich
Druga poradnia jest jedyna w kraju jednostkg dedykowang osobom petnoletnim, ktéra
zapewni szerokg diagnostyke i wsparcie w leczeniu choréb rzadkich i ultrarzadkich,
ktérych na catym Swiecie opisano juz 8 tysiecy. W kazdej populacji istnieje grupa
schorzen najczesciej uwarunkowanych genetycznie, o ciezkim przebiegu, ujawniajacych
sie czesto juz w wieku dzieciecym, ktéra zaliczana jest do tzw. choréb rzadkich. Uwaza
sie, ze w populacji czestos¢ wystepowania tego typu choréb moze wynosi¢ nawet od 6 do
8%, czyli w Polsce na tego typu choroby moze cierpie¢ nawet od 2,3 do 3 min 0séb. Czes¢
0sb6b wykazuje réznorodne objawy kliniczne i moze by¢ bezskutecznie leczone catymi
latami, bez postawienia prawidtowej diagnozy. Jednak wobec otwierajacych sie nowych
metod diagnostycznych, gtdwnie z wykorzystaniem metod genetyki molekularnej,
pacjenci uznawani dotad za , beznadziejne przypadki kliniczne” moga w koncu liczy¢
na prawidtowg diagnoze.

- Zaplecze diagnostyczno-terapeutyczne CSK UM w todzi pozwala na przeprowadzenie
diagnostyki i objecie dtugoterminowg , kompleksowg opiekg chorych z chorobami
rzadkimi z todzi jak i catej Polski - méwi dyrektor szpitala CSK UM w todzi dr Monika
Domarecka, i dodaje: - Majac do dyspozycji wszystkie kliniki i zaktad genetyki
zlokalizowane w strukturze szpitala jesteSmy w stanie zaoferowac unikatowga na skale
naszego kraju kompleksowa diagnostyke chordb rzadkich oséb dorostych. To wazne, bo
choroby rzadkie najczesciej majg charakter wielonarzadowy, stad wielodyscyplinarnos¢
zespotu medycznego poradni jest tak istotna dla szybkiego i bezpiecznego leczenia
pacjentow. Otwarcie poradni daje takze mozliwos¢ dziatalnosci naukowo-badawczej

w zakresie chordb rzadkich. Nadzér nad dziatalnoscig poradni sprawowac bedzie prof.
Michat Nowicki, a poradnie prowadzi¢ bedzie dr Katarzyna Muras-Szwedziak wraz

z wieloma specjalistami z CSK UM w todzi..

Trudnosci w prawidtowym rozpoznaniu schorzenia i p6zniejszym leczeniu wynikaja
z rzadkosci wystepowania choréb, matej wiedzy na ich temat oraz niskiej Swiadomosci
pacjentow.

- .Niestety wcigz, jesli nie ma ewidentnej przyczyny obserwowanych zaburzen lub maja
one nietypowy charakter, pacjent taki nie znajduje specjalistycznej pomocy. Poniewaz sg
to choroby rzadkie wazng role odgrywa ustawiczna edukacja lekarzy w tym zakresie.-
podkresla profesor Michat Nowicki, kierownik Kliniki Nefrologii, Hipertensjologii
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i Transplantologii Nerek, i dodaje- Nasza poradnia powstata po to by te sytuacje zmieni¢”.
Poradnia ma zapewnic¢ takze leczenie metoda enzymatycznej terapii zastepczej w ramach
dostepnych w Polsce programoéw lekowych refundowanych przez Narodowy Fundusz
Zdrowia. Dzieki programom charytatywnym sponsoréw w szpitalu przy ulicy Pomorskiej

w todzi, juz od kilku miesiecy przeprowadza sie bezptatne badania w kierunku rzadkich
chordb spichrzeniowych. Aby skorzystac z ustug poradni wystarczy miec skierowanie od
lekarza rodzinnego.

- W naszej poradni przyjmowac bedziemy pacjentéw z catej Polski, nie tylko

z wojewOdztwa tddzkiego. Juz teraz zapetniony mamy grafik na caty sierpien - zaznacza dr
n. med. Katarzyna Muras-Szwedziak, lekarz i koordynator nowopowstatej poradni

w Centrum Kliniczno-Diagnostycznym w todzi

W poradni bedzie prowadzona réwniez kwalifikacja pacjentéw do programéw lekowych
finansowanych przez NFZ, bedg tez diagnozowani i leczeni pacjenci z takimi schorzeniami,
jak choroba Fabry’ego, Gauchera, czy Pompego. Poradnia wyposazona jest w nowoczesng
pracownie do infuzji lekdw, ktéra zapewnia przyjazne warunki chorym, ktérzy co 1-2
tygodnie wymagajg podania leku w postaci kilkugodzinnej infuzji.

Choroby rzadkie to najczesciej choroby uwarunkowane genetycznie, dlatego w ich
rozpoznaniu kluczowa jest diagnostyka genetyczna. Obecnie, aby dokonac takich analiz
wystarczy juz tylko kropla krwi (jest to tzw. metoda ,suchej kropli krwi”), a taki materiat
do badania mozna przesta¢ nawet zwyktym listem. Nowoczesng diagnostyke genetyczna
dla pacjentéw z poradni bedzie prowadzi¢ zespét Zaktadu Genetyki UM pod kierunkiem
Profesora Macieja Borowca.

(opr. Patrycja Proc, na podstawie informacji prasowych Umed £6dz)



