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PRZESIEWOWYCH W CHOROBACH RZADKICH

Prowidłowe i szybkie rozpoznqnie to jeden z kluczowych elementÓw
powodzenio procesu diognostyczno teropeutycznego. Kwestio to mo
szczególne znoczenie zwłoszczo W chorobqch rzqdkich.
Jok nojwcześniejsze o optymolnie przedobjowowe rozpoznonie
pozwolo no wdrożenie skutecznego leczenio lub tez - W przypodku
jego broku - podjęcie tokich dziołoń, które umożliwiq zotrzymonie lub
opóźnienie rozwoju choroby i wystqpienie powikłoń.

Terminem, który dotychczos był włościwie nierozerwolnie kojorzony
z diognostykq chorób rzodkich byto ,,odysejo''. Pocjenci zmuszeni byli
czekoć no postowienie rozpoznonio przynojmniej kilko, o nierzodko
nowet kilkonoście lot, mierzqc się W tym czosie z kolejnymi
nostępstwomi progresji nieznonej choroby i trocqc zdrowie' sprownośÓ
Iub też Życie.

Prowdziwym przełomem W diognostyce chorób rzodkich i nodziejq
no zmionę tej trogicznej norrocji sq bodonio przesiewowe noworodków
(ong. NBS - newborn screening). Jest to jedno z nojbordziej
dokłqdnych, efektywnych i wiorygodnych metod diognostycznych.

Jok wsk.ozywoło podczos tegorocznych obchodów Świotowego Dnio
Chorób Rzodkich prof. Anno Kostero-Pruszczyk newborn screening doje
mozliwośĆ, oby dlo wielu schorzeń tę kilku-, kilkunostoletniq odyseję
diognostycznq skróciÓ do zoledwie 14 dni.
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Diognozo przedobjowowo moze urotowoÓ zycie i zdrowie wielu polskich
dzieci. To nojlepszy - i wystorczojqcy - orgument zo tym, oby rozszerzoć
ten kotolog, o co - zgodnie z wynikomi oudytu przeprowodzonego przez
Krojowe Forum orphon - opeluje blisko 90% klinicystów i pocjentów.

Choć juz teroz Po|skq znojduje się W europejskiei czołówce jeśli chodzi
o liczbę jednostek chorobowych, które mogq być wstępnie wykryte
W romoch bodoń przesiewowych (ustępujemy jedynie Włochom),
to w zodnym rozie nie możemy osiqść no louroch. Noszq ombicjq jest
zostqnie europejskim liderem.

Aby tok się stoło, musimy sukcesywnie rozszerzqó kotolog dostępnych
bodoń przesiewowy'ch noworodków o kolejne jednostki chorobowe.
Powinny być to zorówno te bodonio, które uzyskoły w ostotnim czosie
pozytywnq opinię Agencji oceny Technologii Medycznych i Toryfikocji - tj.
W kierunku wrodzonego niedoboru odporności, goloktozemii oro.z
chorób spichrzeniowych lizosomolnych - choroby Pompego, choroby
Fobry'ego, choroby Gouchero, orez mukopolisochorydozy typu !, jok
również W kierunku innych schorzeń możliwych do wychwycenio
W rqmoch screeningu - mukopo|isochorydozy typu tI (zespół Huntero),
ASMD, Ieukodystrofii (w tym leukodystrofii metochromotycznej),
hipermetioninemii, tyrozynemii typu |||, czy tez niedoboru kwośnej lipozy
lizosomoInej (tłt-o).

Musimy zrobić wszystko, oby usprownió systemowq wolkę
z chorobomi rzodkimi i doĆ szonsę no normolne Życie jok nojwiększej
Iiczbie po|skich dzieci. Dzięki postępowi medycyny zyskujemy dostęp do
coroz większej liczby innowocyjnych teropii - w tym teropli genetycznych
- które wdrozone no Wczesnym etopie, mogq nie tylko urotowoÓ, ole tez
cołkowicie zmienić zycie.
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