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7 W diagnozowaniu
choréb rzadkich pomaga
Fundacja Saventic?’

Na choroby rzadkie cierpi nawet do 3 mln os6b
w Polsce i 30 mln w calej Unii Europejskiej. Pomi-
mo nazwy sa to czeste schorzenia, a przy tym bardzo
trudne do zdiagnozowania i leczenia. Pacjenci wydajg
pieniadze na kolejne liczne badania, pozostajac bez
diagnozy dlugie miesiace, a nawet lata. Niekt6rzy
zwyczajnie nie wiedza, gdzie szuka¢ pomocy, ponie-
waz wielu lekarzy nie mialto nigdy stycznos$ci z niety-
powymi objawami wystepujacymi w danej rzadkiej
chorobie. Takim osobom moze poméc Fundacja Sa-
ventic. Oferuje ona m.in. bezptatna aplikacje, dzieki
ktérej mozna znacznie przyspieszy¢ diagnoze i skiero-
wac pacjenta do odpowiednich specjalistéw i o§rod-
kéw medycznych.

W Polsce chorobe uznaje sie za rzadka, jesli dotyka
ona nie wiecej niz 5 na 10 000 oséb'. Sa to schorzenia
najcze$ciej uwarunkowane genetycznie, o przewle-
ktym i czesto ciezkim przebiegu i wiele z nich ma
niestety nieswoiste objawy. Mniej wiecej w polowie
przypadkéw schorzenia te ujawniaja sie juz w wieku
dzieciecym?.
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Do takich schorzef nalezg m.in choroba Gauchera,
choroba Fabry’ego, dziedziczny obrzek naczyniorucho-
wy (HAE), chloniak skérny T-komérkowy (CTCL),
mukopolisacharydoza typu I, IT i III czy pierwotne
niedobory odpornosci. Ich wczesne wykrycie dziata
na korzy$¢ pacjenta, dlatego nie nalezy bagatelizowac
nietypowych objawéw u dzieci. Niestety — ze wzgledu
na rzadko$¢ wystepowania, trudnosci w rozpoznawa-
niu i brak §wiadomosci spolecznej, wiedza na ten te-
mat jest nadal niewielka.

— Mozna powiedzieé, ze choroby rzadkie sa cze-
ste, a skala problemu jest wbrew pozorom naprawde
duza. Do tej pory sklasyfikowano niemal 8000 ta-
kich schorzen, przy czym niektére z nich dotykaja
tylko kilku os6b w calej Europie. Jednocze$nie na
choroby rzadkie cierpi 6—-8 proc. populacji’. Z ra-
¢ji tak rzadkiego wystepowania oraz nietypowych
objaw6w postawienie diagnozy bywa procesem dtu-
gotrwalym, kosztownym i niezwykle frustrujacym
dla cierpiacych. Czesto ustalenie przyczyny proble-
moéw zdrowotnych nastepuje bardzo pézno, przez co
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POMOCY

przyczyny swoic

lekarze nie sa w stanie poméc pacjentowi. Dlatego
przyspieszenie diagnozy jest tak istotne — méwi prof.
dr hab. n. med. Grzegorz Basak, wiceprezes Fundacji
Saventic, ktorej gtéwnym celem jest wspieranie szyb-
szej diagnostyki choréb rzadkich.

Pacjenta skarzacego sie na niespecyficzne objawy
oraz dolegliwosci lekarz moze skierowac do skorzysta-
nia z bezptatnej pomocy Fundacji Saventic. Choroby
rzadkie najczeSciej sa uwarun-
kowane genetycznie, jednakze
okolo 20 proc. z nich moze
rozwijaé sie pod wplywem
autoimmunizacji, infekcji lub
czynnikéw srodowiskowych?.
Wiedza i do§wiadczenie leka-
rzy sa kluczowe w diagnozo-
waniu i kierowaniu pacjenta
do odpowiednich o$rodkéw
i placéwek, w ktérych moze on
uzyska¢ pomoc. W wigkszo$ci
tych chor6b nie ma mozliwo-
§ci zrobienia fatwo dostepnych
testow, a czesto jedyng meto-
da rozpoznania sa kosztowne
badania genetyczne. Niestety,
w wypadku znacznej czesci
choréb rzadkich nie ma lecze-
nia, ale mozna tagodzi¢ objawy poprzez stosowanie
indywidualnie dobranej rehabilitacji oraz wlaczenie
leczenia objawowego’.

Bezptatne wsparcie pacjentéw

Osoby poszukujace diagnozy czesto poSwiecajg
wiele lat i pieniedzy na badania i wizyty u r6znych
specjalistow, ale nie sa w stanie znalez¢ przyczyny
swoich dolegliwosci. Wedlug statystyk rozpoznanie
w przypadku choroby rzadkiej moze trwac kilka-
nascie, a w skrajnych przypadkach kilkadziesiat lat.
Z mySla o takich osobach powstata Fundacja Saven-
tic (fundacjasaventic.pl). Stworzyla ona i udostepnia
bezptatnie aplikacje, przez ktéra pacjent moze bez-
piecznie przestaé kwestionariusz oraz dane medycz-
ne. Otrzymane dokumenty sa analizowane zar6wno
przez innowacyjne algorytmy sztucznej inteligencji,
jak i konsylium lekarskie wyspecjalizowane w zakre-
sie chordb rzadkich. Dzigki temu proces diagnostyki
moze by¢ o wiele szybszy, a pacjent zostanie skierowa-
ny do odpowiednich o$§rodkéw w celu leczenia.
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Jakie kroki podja¢,

by otrzymac bezptatng pomoc?

— Nalezy wypetni¢ formularz na stronie fundagji i dotaczy¢
dokumentacje medyczna. Dane sg analizowane, a w przy-
padku stwierdzenia u pacjenta ryzyka choroby rzadkiej,
ktdra zajmuje sie nasza fundacja, dostarczamy informacje
na temat o$rodka lub lekarza, do ktérego powinien sie
uda¢. Co wazne, dane pacjenta sg analizowane nie tylko
przez algorytmy, ale takze przez
zespdt do§wiadczonych specjali-
stow z réznych dziedzin medycy-
ny — méwi Szymon Piatkowski,
prezes Fundagji Saventic. — Dzie-
ki lekarzom, z ktérymi wsp6t-
pracujemy, kazdy pacjent jest
traktowany indywidualnie, a za-
den przypadek nie pozostaje bez
odpowiedzi. Kontaktujemy sie ze
wszystkimi osobami zgtaszajacy-
mi sie do nas po pomoc — nawet
jesli okaze sie, ze nie wystepuje
u nich ryzyko choroby rzadkiej —
dodaje Szymon Pigtkowski.

W przypadku choréb Gau-
chera i Fabry’ego, mukopolisa-
charydozy oraz dziedzicznego
obrzeku naczynioruchowego
(HAE) diagnoza moze by¢ postawiona za pomoca pobra-
nia probki krwi przy uzyciu przesiewowych testéw suchej
kropli krwi (DBS). — Fundacja Saventic bezptatnie wyko-
nuje takie testy wybranym pacjentom. Nasza organizacja
oprécz wspierania w rozpoznaniu ma na celu edukowanie
spoleczefistwa na temat chordb rzadkich. W planach jest
réwniez poszerzenie dziatalnosci o kolejne jednostki cho-
robowe, by pomdc jak najwiekszej liczbie pacjentéw oraz
dac kolejna szanse tym, ktérym dotychczas nie udalo nam
sie poméc, mimo ze obdarzyli fundacje zaufaniem — méwi
prezes Piatkowski.

Szymon Pigtkowski, Prezes Fundacji Saventic
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