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Rozmowa z prof. Henrykiem Mazurkiem z Instytutu Gruzlicy i Choréb Ptuc w Warszawie.

Mozliwosci leczenia

mukowiscydozy
nie sg w Polsce

w pefni wykorzystywane

Naukowcy z Kanady opracowali nowy test,

ktéry umozliwia doktadniejsza diagnostyke
mukowiscydozy. Czy potrzebne sa takie narzedzia

i jak wazne w przypadku tej choroby jest szybkie
rozpoznanie?

Jesli chodzi o wczesne rozpoznawanie mukowi-
scydozy, od 2009 r. w catej Polsce realizowany jest
program badan przesiewowych uwzgledniajacy
te jednostke chorobowa. To bardzo nowoczesna
strategia, dzieki ktorej mukowiscydoza jest roz-
poznawana mozliwie wczesnie. Badanie przesie-
wowe pozwala zbadac wszystkie noworodki pod
katem mukowiscydozy, ale to nie znaczy, ze
rozwigzuje wszystkie problemy. Jeszcze 20 lat
temu wydawato sig, ze sytuacja jest czarno-biata:
albo mukowiscydoza jest, albo jej nie ma. Gdy za-
czeto prowadzi¢ badania genetyczne, sadzilismy,
Zze mamy juz ostateczne rozstrzygniecie: sa dwie
mutacje - jest choroba, wszystko jasne. Tymczasem
okazato sie, ze obszary szarosci s wieksze, niz nam
sie wydawato. Obecnie screening jest trzypoziomo-
wy. Najpierw z kropli krwi pobranej od noworod-
ka oznaczane jest stezenie immunoreaktywnego
trypsynogenu. Jesli jest ono podwyzszone, to z tej

samej kropli krwi wykonuje sie podstawowe bada-
nie genetyczne. Problem polega na tym, ze sposrod
ponad 2 tys. znanych obecnie mutacji genu CFTR
tylko pewna ich liczba prowadzi do choroby. Ale sg
tez mutacje - lepiej bytoby nazywac je poliformi-
zmami, ktére nie prowadza do mukowiscydozy. Jest
wreszcie trzecia opcja: istnieje pewna liczba mutagji
o niejasnych konsekwencjach. To znaczy, ze mamy
inaczej zbudowany gen, inaczej zbudowane biatko,
ale nadal nie jestesmy w stanie przewidzie¢, czy
choroba wystapi czy nie. Dzieci z takimi mutacjami
sq bardzo dtugo obserwowane, nierzadko ponad 10
lat. Dzieci, u ktérych wykryto co najmniej jedng mu-
tacje, s3 wzywane na badania kontrolne do jedne-
goz 11 osrodkéw na terenie kraju, ktére weryfikuja
badania, oznaczajac stezenia chloru w pocie. War-
tosci powyzej 60 mmol/l sa jednoznacznie niepra-
widtowe: mamy mukowiscydoze. Ponizej 30 mmol/I
to wartosci jednoznacznie prawidtowe. Jak wida¢,
znéw pojawia sie szara strefa: 30-60 mmol/I. Na
tym etapie diagnostyki dodatkowe badanie rzeczy-
wiscie mogtoby utatwic¢ ustalenie, jakie beda dalsze
losy dziecka — czy powinnysmy skfaniac sie ku roz-
poznaniu mukowiscydozy czy raczej to rozpoznanie
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oddali¢. Kanadyjscy naukowcy zaobserwowali dalej
idace réznice w sktadzie potu pomiedzy niemow-
letami zdrowymi oraz tymi, u ktérych rozpoznano
mukowiscydoze. W szczegdlnosci dzieci chore ce-
chowaty niskie stezenia kwasu pilokarpinowego
oraz jednego z metabolitéw kwasu ftalowego.
Ta obserwacja sugeruje, ze nieprawidtowe steze-
nia elektrolitéw w pocie chorych dzieci zaburzaja
aktywacje niektorych uktadéw enzymatycznych.
Wymaga to potwierdzenia w wiekszej grupie ba-
danych, okreslenia wartosci referencyjnych oraz
wartosci progowych tych metabolitéw. Niemniej
moze stanowi¢ podstawe do ewentualnego opra-
cowania narzedzia, ktére bytoby bardzo przydatne
w praktyce klinicznej.

Jak wyglada leczenie po diagnozie?

U dziecka z rozpoznang mukowiscydoza nalezy
jak najszybciej wprowadzi¢ leczenie zywieniowe
dostosowane do choroby. Kolejny etap leczenia
rozpoczyna sie, gdy pojawia sie choroba oskrze-
lowo-ptucna - woéwczas prowadzi sie fizjoterapie
uktadu oddechowego, inhalacje. Gdy wystepuja
zaostrzenia, wdraza sie leczenie antybiotykowe.

Od stosunkowo niedawna w Polsce dostepna jest
antybiotykoterapia dozylna w warunkach domowych.
Jak wyglada jej stosowanie w praktyce?

Teoretycznie sprawa jest prosta: mamy mozliwos¢
formalna, wiec stosujmy to rozwigzanie. W prak-
tyce jest to trudniejsze. Antybiotykoterapia dozyl-
na w warunkach domowych wymaga znalezienia
odpowiedniego osrodka, ktory bedzie jg wdrazat,
zlecat i kontrolowat, konieczna jest tez bardzo do-
bra wspétpraca z lekarzem w miejscu zamieszkania
i z zespotem pielegniarskim. W praktyce jest ona
realizowana przez pojedyncze osrodki. Moze gdyby
powotane byty oddzielne zespoty, jak np. w przy-
padku tlenoterapii, albo gdyby antybiotykoterapie
dozylna stosowano réwniez w innych wskazaniach,
bytoby prosciej. Ale méwimy o zupetnie innej skali
problemu niz w przypadku tlenoterapii i o ile mozna
sobie wyobrazi¢ takie zespoty w najwiekszych mia-
stach, o tyle trudno bytoby stworzy¢ je w miastach
powiatowych. Obecnie to mozliwos¢ bardziej teore-
tyczna niz praktyczna.

Co mozna zmieni¢, by poprawic jakos$¢ zycia
pacjentéw z mukowiscydoza w Polsce?

Gdy spojrzymy na efekt koricowy, czyli sredni czas
przezycia, to okazuje sie, ze jeste$Smy daleko za
krajami zachodniej Europy. W Polsce wynosi on 20,

moze 22 lata, podczas gdy w wiekszosci krajow za-
chodnich ok. 30 lat.

Skad bierze sie ta rozbieznos¢?
Po pierwsze przyczyng sa réznice organizacyjne.
Nie mamy tak dobrze zorganizowanego systemu
leczenia i opieki nad pacjentami z mukowiscydo-
z3, zwtaszcza dorostymi. Po drugie - zaniedbania
w zakresie edukacji chorych, cho¢ to akurat pro-
blem, ktéry nie dotyczy wytgcznie mukowiscydo-
zy. Trzecia sprawa to dostepnos¢ leczenia: mamy
w Polsce dwie grupy lekéw, ktérych dostepnosc
jest znacznie gorsza niz na zachodzie Europy. Mam
na mysli antybiotyki do nebulizacji i najnowsze leki,
ktére sg przetomowe w leczeniu mukowiscydozy,
ale rowniez potwornie drogie - modulatory CTFR,
ktére do pewnego stopnia korygujg defekt podsta-
wowy w mukowiscydozie. Pod naszg opieka pozo-
staje prawdopodobnie jedyny polski pacjent, ktéry
otrzymuje taki lek — iwakaftor z lukaftorem - dzieki
szczodrosci producenta. Antybiotyki wziewne sa
standardem leczenia przewlektych infekcji drég
oddechowych wywotanych przez pateczke ropy
btekitnej. Mamy w Polsce zarejestrowane trzy takie
antybiotyki. Pierwszym z nich, refundowanym, jest
kolistyna, ktérej amerykanskie rekomendacje daja
kategorie I. W skrécie oznacza to, ze nie do konca
wiadomo, czy polecac jej przewlekte stosowanie.
Standardem leczenia jest inny antybiotyk: tobramy-
cyna, ktéra w Polsce jest dostepna tylko w ramach
programu terapeutycznego. | znéw mamy sytuacje,
gdy teoretycznie wszystko wyglada dobrze, ale
program terapeutyczny naktada dodatkowe wy-
mogi formalne, ktére sg czasochtonne réwniez dla
lekarzy prowadzacych. Wymusza tez wizyty chore-
go w osrodku w dos¢ $cisle okreslonych terminach.
W praktyce obserwuje, ze wiele osrodkéw zajmu-
jacych sie mukowiscydozg korzysta z programoéw
terapeutycznych w ograniczonym stopniu, ponie-
waz to dodatkowe dokumenty, dodatkowe strony
do wypetnienia przez Internet. Trzeci antybiotyk to
aztreonam lizynowy, przeznaczony do nebulizacji.
Jest on jednak bardzo drogi: dwumiesieczny cykl
leczenia kosztuje kilkanascie tysiecy ztotych. Opie-
kujemy sie pacjentem, ktéry dzieki indywidualnej
zgodzie Ministerstwa Zdrowia od 5 lat przyjmuje
ten antybiotyk, w Krakowie jest drugi pacjent, o in-
nych nie wiem. Niestety cena tego leku - podobnie
jak w przypadku modulatoréw - jest zaporowa.
To powoduje, ze dostep do leczenia z wykorzysta-
niem antybiotykéw wziewnych jest ograniczony.
Rozmawiata Alicja Wesotowska
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