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NA RZECZ BADAN PRZESIEWOWYCH NOWORODKOW
W KIERUNKU CHOROB LIZOSOMALNYCH

W 2021 r. rzad przyjat Plan dla Choréb Rzadkich na lata 2021-2023, ktéry ma poprawi¢ diagnostyke i leczenie tych
schorzen, zgodnie ze standardami przyjetymi w Unii Europejskiej, a takze zapewni¢ kompleksowg opieke dla pacjentow
cierpigcych na choroby rzadkie i ultrarzadkie. Jednym z istotnych obszaréw jest poprawa diagnostyki genetycznej w celu
lepszej rozpoznawalnosci chorob rzadkich.

W ten cel niewatpliwie wpisuje sie diagnostyka choréb lizosomalnych, ktéra na tak wczesnym etapie jest mozliwa na
szerszg skale tylko poprzez tzw. powszechne badania przesiewowe u noworodkéw. Choroby lizosomalne sg rzadkimi,
dziedzicznymi zaburzeniami metabolicznymi, ktére wystepuja z powodu deficytu lub nieprawidtowego funkcjonowania
lizosomow - odpowiedzialnych za trawienie i recykling réznych substancji w organizmach. W wyniku tych choréb, enzymy
lizosomalne, ktore s3 niezbedne do rozktadu roznych zwigzkow chemicznych, nie sg wytwarzane lub nie dziatajg prawidto-
wo. W rezultacie, niesprawne lizosomy gromadzg sie w komérkach, co prowadzi do uszkodzen tkanek i narzagdéw. Istnieje
wiele roznych chorob lizosomalnych, z ktorych kazda jest spowodowana defektem konkretnego enzymu lizosomalnego.
Przyktady takich chorob to m.in.: choroby Pompego, Fabryego Gauchera, Krabbego, ASMD A/B, MPS 1, MPS 2.

Z uwagi na to, organizacje pacjentéw dziatajgce w ramach Krajowego Forum na Rzecz Terapii Choréb Rzadkich ORPHAN
oraz eksperci, sformutowali nastepujgce rekomendacje dotyczace wprowadzenia badan przesiewowych noworodkéw
w chorobach lizosomalnych:

Wykorzystanie potencjatu badan przesiewowych noworodkow

Badania przesiewowe noworodkéw (NBS — new born screening), s jedng z najdoktadniejszych, najbardziej wiary-
godnych i efektywnych metod diagnostycznych. W przypadku choréb lizosomalnych wczesne wykrywanie poprzez
badania przesiewowe noworodkoéw, w szczegolnosci w przypadku dostepnego innowacyjnego leczenia, moze
pozwoli¢ na wczesng interwencje, zapobiec powaznym powiklaniom oraz osiggna¢ potencjalnie lepsze wyniki
zdrowotne i jako$¢ zycia oséb dotknietych choroba.

Optymalizacja Sciezki diagnostycznej pacjenta z chorobami lizosomalnymi.

Zadaniem panstwa powinno by¢ umozliwienie diagnozy tych choréb na jak najwczedniejszym etapie choroby,
optymalnie — przed pojawieniem sie pierwszych objawéw, gdyz wtedy leczenie jest najskuteczniejsze. W przypadku
chorob rzadkich postawienie prawidtowego rozpoznania zajmuje niekiedy cate lata - $redni czas diagnozy choroby
rzadkiej w Polsce siega 4 lat, ale niestety s3 jednostki chorobowe, gdzie caty proces trwa nawet kilkanascie lat.
Pacjenci odbywaja odyseje diagnostyczng, choroba postepuije, a oni leczeni sg nie przyczynowo, tylko objawowo.

Wykrycie tych choréb we wczesnym etapie zycia, pozwala na szybkie rozpoczecie leczenia i minimalizacje potencjal-
nych skutkow zdrowotnych. co moze znacznie poprawi¢ jakos¢ zycia pacjentéw i ich rodzin poprzez umozliwienie
szybkiej interwencji i leczenia. Rozwdj oraz dziatania majace na celu poszerzenie badan przesiewowych noworodkoéw
moze pomoc skroci¢ ten proces poprzez wczesng identyfikacje choroby. Warto podkresli¢ rowniez, ze skuteczna
i szybka diagnoza, to takze oszczednosci dla systemu zdrowotnego, poniewaz pacjent nie generuje kosztéw spowo-
dowanych wieloletnig diagnostyka oraz powiktaniami, w tym takze kosztochtonne pobyty w szpitalu.

Poszerzenie panelu badan przesiewowych u noworodkéw, o rzadkie choroby lizosomalne.

Obecnie dostepna jest prosta i tania diagnostyka choréb lizosomalnych. Zaledwie jedno badanie wykonane na
zasadzie tzw test suchej kropli krwi obejmuje oznaczenie enzymoéw choroby Pompego, Fabryego Gauchera, Krabbego,




ASMD (Choroba Niemanna-Picka) A/B, MPS 1, MPS 2. W razie pozytywnego wyniku w kierunku jednej
z objetych pakietem badan choréb mozliwe jest wczesne wykrycie schorzenie pozwalajgce na wdrozenie skutecznego
leczenia, uchronienie dziecka przed zagrazajacymi zyciu powiklaniami choroby oraz poprawienie komfortu zycia.

Nasz kraj osiagnat bardzo wiele w zakresie wczesnej profilaktyki choréb rzadkich i jest jednym z wiodacych krajow jesli
chodzi o wdrazanie badan przesiewowych u noworodkéw. Czas postawi¢ kolejny krok i obja¢ wczesng diagnostyka
pacjentow z chorobami lizosomalnymi.
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