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ROZSZERZENIE PANELU BADAN
PRZESIEWOWYCH W CHOROBACH RZADKICH

NEWBORN SCREENING RATUJE ZYCIE

Prawidiowe i szybkie rozpoznanie to jeden z kluczowych elementoéw
powodzenia procesu diagnostyczno terapeutycznego. Kwestia ta ma
szczegblne  znaczenie  zwiaszcza w  chorobach  rzadkich.
Jak najwczesniejsze — a optymalnie przedobjawowe - rozpoznanie
pozwala na wdrozenie skutecznego leczenia lub tez - w przypadku
jego braku - podjecie takich dziatan, ktére umozliwig zatrzymanie lub
opd6znienie rozwoju choroby i wystgpienie powiktan.

Terminem, ktéry dotychczas byt wiasciwie nierozerwalnie kojarzony
z diagnostykg chordb rzadkich byta ,odyseja”. Pacjenci zmuszeni byli
czeka€ na postawienie rozpoznania przynajmniej kilka, a nierzadko
nawet kilkanascie lat, mierzgc sie w tym czasie z kolejnymi
nastepstwami progresji nieznanej choroby i tracqc zdrowie, sprawnosé
lub tez zycie.

Prawdziwym przetomem w diagnostyce chordb rzadkich i nadziejg
na zmiane tej tragicznej narracji sqg badania przesiewowe noworodkow
(ang. NBS - newborn screening). Jest to jedna z najbardziej
doktadnych, efektywnych i wiarygodnych metod diagnostycznych.

Jak wskazywata podczas tegorocznych obchodéw Swiatowego Dnia
Chordb Rzadkich prof. Anna Kostera-Pruszczyk newborn screening daje
mozliwoS¢, aby dla wielu schorzeh te kilku-, kilkunastoletnig odyseje
diagnostycznq skréci¢ do zaledwie 14 dni.
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Krajowe Forum na rzecz terapii chordb rzadkich

Diagnoza przedobjawowa moze uratowac zycie i zdrowie wielu polskich
dzieci. To najlepszy — i wystarczajgcy — argument za tym, aby rozszerzac
ten katalog, o co — zgodnie z wynikami audytu przeprowadzonego przez
Krajowe Forum Orphan — apeluje blisko 90% klinicystéw i pacjentéw.

ZOSTANMY LIDEREM EUROPY

Cho¢ juz teraz Polska znajduje sie¢ w europejskiej czotowce jesli chodzi
o liczbe jednostek chorobowych, ktére mogqg byC wstepnie wykryte
w ramach badah przesiewowych (ustepujemy jedynie Wiochom),
to w zadnym razie nie mozemy osig8€ na laurach. Naszg ambicjg jest
zostanie europejskim liderem.

Aby tak sie stato, musimy sukcesywnie rozszerza¢ katalog dostepnych
badan przesiewowych noworodkéw o kolejne jednostki chorobowe.
Powinny by¢ to zarébwno te badania, ktére uzyskaty w ostatnim czasie
pozytywnq opinie Agenciji Oceny Technologii Medycznych i Taryfikacji - tj.
w kierunku wrodzonego niedoboru odpornosci, galaktozemii oraz
chorob spichrzeniowych lizosomalnych - choroby Pompego, choroby
Fabry’ego, choroby Gauchera, oraz mukopolisacharydozy typu |, jak
rowniez w kierunku innych schorzen mozliwych do wychwycenia
w ramach screeningu - mukopolisacharydozy typu Il (zespét Huntera),
ASMD, leukodystrofii (w tym leukodystrofii metachromatycznej),
hipermetioninemii, tyrozynemii typu lll, czy tez niedoboru kwasnej lipazy
lizosomalnej (LAL-D).

Musimy zrobi¢ wszystko, aby usprawnic systemowq walke
z chorobami rzadkimi i da¢ szanse na normalne zycie jak najwiekszej
liczbie polskich dzieci. Dzieki postepowi medycyny zyskujemy dostep do
coraz wiekszej liczby innowacyjnych terapii - w tym terapii genetycznych
- ktére wdrozone na wczesnym etapie, mogq nie tylko uratowag, ale tez
catkowicie zmienié zycie. '
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W ZWIAZKU Z TYM APELUJEMY DO MINISTERSTWA ZDROWIA O:

e DALSZE ROZSZERZANIE PANELU BADAN PRZESIEWOWYCH
NOWORODKOW O KOLEJNE SCHORZENIA

e STWORZENIE RAM PRAWNYCH, KTORE UMOZLIWIA — WRAZ Z

POSTEPEM MEDYCYNY — UZUPELNIANIE KATALOGU NBS O KOLEJNE
BADANIA
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