/

www.KurierMedyczny.com

> 03/2019

KURIER

menedzera zdrowia

Nowotwor krwi i rzadka
choroba Gauchera -

cienka g‘ranica
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Powiekszenie Sledziony towarzyszy wielu chorobom, im wezesniej lekarz odkryje jego
przyczyne, tym lepiej, poniewaz splenomegalia sigje spustoszenie w organizmie.

Powigkszenie $ledziony, czyli splenomega-
lia, to stan, w ktérym dochodzi do zwigk-
szenia wymiaréw narzadu, tak ze jest to
wyraznie zauwazalne w badaniu fizykal-
nym brzucha (mozna wyczu¢ $ledzione
ponizej zeber po lewej stronie) lub w ba-
daniu USG. Splenomegalia wystepuje m.in.
u pacjentéw z infekcja bakteryjng lub wi-
rusows, ze zmianami nowotworowymi czy
chorobami metabolicznymi. Dlatego tak
wazne jest odkrycie jej prawdziwej przy-
czyny i dobranie wlasciwej terapii. Temu
zagadnieniu poswigcona byla jedna z sesji
konferencji hematoonkologicznej, ktora
odbyta si¢ 8-9 marca w Warszawie.

Szlak hojowy pacjenta

Jedna z czgstszych przyczyn splenomegalii
jest choroba Gauchera. Najczesciej jej po-

wodem jest zawal $ledziony, objawiajacy
si¢ duzym uczuciem sytosci po positku
i dusznosciami. Pacjent decyduje si¢ pojs¢
do lekarza i juz na poczatku musi przeby¢
szlak bojowy. A ze skarzy si¢ czesto do-
datkowo na bdl kosci, lekarze na wstepie
diagnozuja u niego nowotwor krwi.

- Choroba Gauchera jest rzadka, dotyka
jedng osobeg na 60 000-100 000. W wo-
jewddztwie dolnoslgskim, liczgcym ok.
3 mln mieszkaricow, statystycznie powin-
nismy miec blisko 20 pacjentow z choro-
bg Gauchera, a mamy kilku. By¢ moze
u czesci pacjentow choroba nie zostata
jeszcze zdiagnozowana — méwila na kon-
ferencji prof. Lidia Usnarska-Zubkiewicz
z Katedry i Kliniki Hematologii, Nowotwo-
row Krwi i Transplantacji Szpiku Uniwer-
sytetu Medycznego we Wroclawiu.

Pacjenta konsultuja wigc onkolodzy i he-
matolodzy, wczesniej takze gastroenterolo-
dzy, neurolodzy, ortopedzi, reumatolodzy,
internisci czy pediatrzy. Wazne jest jak naj-
wczesniejsze wykrycie choroby, poniewaz
powoduje ona liczne dewastacje w narzga-
dach.

Ze wzgledu na przebieg wyrdznia si¢ trzy
typy choroby Gauchera. Pierwszy jest nie-
neuronopatyczny i przewlekly, wystepuje
u ok. 90 proc. pacjentéw. Ten typ moze si¢
pojawi¢ niezaleznie od wieku, a rokowania
co do wyleczenia sa dobre. Drugi typ -
neuronopatyczny niemowlecy — wystepuje
u niemowlat (z czesto$cig 1 na 100 000
urodzen) i prowadzi do zgonu przed ukon-
czeniem 2. roku zycia. Wreszcie trzeci -
podostry typ neuronopatyczny, mlodzien-
czy, wystepuje u 3-5 proc. mlodych oséb

(1 na 100 000 mieszkancow) i powoduje
zgon w ciagu kilku lat.

Dziedziczenie autosomalne recesywne

Choroba Gauchera dziedziczy si¢ w sposob
autosomalny recesywny. Czyli aby pacjent
mial objawy, wadliwa kopie genéw musi
dosta¢ od obojga rodzicéw. W przypadku
przejecia tylko jednej zmutowanej kopii
jest si¢ jedynie nosicielem choroby. Powsta-
je ona w wyniku mutacji w genie GBAI,
ktéry koduje enzym p-glukocerebrozydaze.
Enzym ten katalizuje rozklad glukocere-
brozydu do glukozy oraz ceramidu (prost-
sze czasteczki thuszczu), a w wyniku jego
defektu glukocerebrozyd spichrza sie¢
w leukocytach i makrofagach w takich na-
rzadach, jak: sledziona, watroba, nerki,
pluca, mozg i szpik. Makrofagi nie sa w sta-
nie usunag¢ nadmiaru glukocerebrozydu
i przeksztalcajg si¢ w komorki Gauchera.

- Gdy pacjent przychodzi do hematolo-
ga, skarzy sig na bole kostne, ma powiek-
szong sledzione, w badaniach dodatko-
wych niedokrwistoé¢ i matoplytkowosé.
Sprawdzamy morfologie, rozmaz krwi
obwodowej i szpiku. W rozmazie krwi
obwodowej mogg by¢ obecne komorki
Gauchera, czesciej wystepujg one u 0sob
po splenektomii. Badanie szpiku nie jest
podstawg rozpoznania choroby Gauche-
ra, niemniej w rozmazie réwniez mozna
si¢ natkng¢ na komorki Gauchera - wy-
jasniata prof. Usnarska-Zubkiewicz.
Podstawa rozpoznania jest wigc stwier-
dzenie obnizonej aktywnosci p-gluko-
cerebrozydazy w krazacych leukocytach,
a potwierdza je badanie genetyczne wyka-
zujace mutacje w genie GBAL

- Czasami w krwi obwodowej i szpiku
mozna znalezé takze komérki pseudo-
-Gauchera. Sg one bardzo podobne do
komérek Gauchera, powstajg w wyniku
nieprawidtowego obcigzenia makrofa-
gow glukocerebrozydem w przebiegu in-
nych chorob, np. biataczki limfoblastycz-
nej czy chtoniaka limfoplazmocytowego.
To réwniez musimy wzigé pod uwage
- zaznaczyla prof. Usnarska-Zubkiewicz.
Istnieja jednak pewne jasne wskazania,
w jakich sytuacjach lekarz powinien wysta¢
pacjenta na test enzymatyczny w kierun-
ku choroby Gauchera. Sg to: idiopatyczna
splenomegalia, idiopatyczna maloplytko-
wo$¢, niejasnego pochodzenia zasinienia
i krwawienia, wysokie stezenie ferrytyny
(prawidlowe stezenie transferyny), niskie
stezenie witaminy B , nieprawidlowosci
w testach hemostazy.

- Warto o tych wskazaniach pamietad,
badajgc chorego ze splenomegalig, mato-
plytkowoscig i bélami kostnymi. Wezes-
ne rozpoznanie daje mozliwos¢ skutecz-
nego leczenia tej choroby, co zapobiega
uszkodzeniu narzgdow, umozliwia cho-
rym funkcjonowanie w dobrym zdrowiu
i poprawia jakos¢ Zycia - podsumowata
prof. Usnarska-Zubkiewicz.

W leczeniu choroby Gauchera stosuje si¢
substytucje enzymatyczng, w ramach kto-
rej pacjentom podaje si¢ dozylnie imiglu-
cerazg, welagluceraze lub taligluceraze.
Mozna tez leczy¢ pacjentéw metabolicznie,
podajac doustnie miglustat, ktory zapobie-




ga tworzeniu sie glukocerebrozydu, albo
eliglustat, ktory hamuje synteze glukozy-
loceramidu.

Trudnosci diagnostyczne

Powigkszona sledziona moze sugerowac
nie tylko chorobe Gauchera. Cz¢sciej
jej przyczyna jest przewlekla bialaczka
limfocytowa. Proces diagnostyczny u pa-
cjentéw ze splenomegaliag moze by¢ bar-
dzo trudny, o czym $wiadczy przypadek
52-letniej kobiety przedstawiony podczas
konferencji przez prof. Krzysztofa Gian-
nopoulosa z Uniwersytetu Medycznego
w Lublinie. Pacjentka byta blada i skarzyta
sie na dusznosci podczas wysitku. W pro-
cesie diagnostycznym stwierdzono, ze ma
kilka weztéw szyjnych o wielko$ci do 2 cm,
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wzgledu na gtéwna manifestacje w postaci
powigkszonych weztéw chtonnych zdecy-
dowano o pobraniu od pacjentki wezta do
badania. Wczesniej ponownie wykonano
badanie morfologii krwi i stwierdzono po-
glebienie si¢ maloptytkowosci. Ze wzgledu
na ryzyko krwawienia zlecono wykonanie
rozmazu krwi oraz oznaczenie fenotypu
krwi obwodowej. Byl on charakterystycz-
ny dla przewleklej biataczki limfocytowej,
wystepujacej najczesciej w Europie i USA.
Okazalo sie, ze chora cierpiata wlasnie na
to schorzenie, jednak miala nietypowe ob-
jawy, poniewaz leukocytoza byta niewielka,
a dos¢ wezesnie pojawily si¢ splenomegalia
i limfadenopatia.

Ze wzgledu na maloptytkowos¢ pacjent-
ke skierowano na oddzial hematologiczny

Choroba Gauchera dziedziczy sie w sposab autosomalny recesywny.
Czyli aby pacjent miat objawy, wadliwg kopie gendw musi dostac

od obojga rodzicow. W przypadku przejecia tylko jednej zmutowanej kopii
jest sie jedynie nosicielem choroby

pachwinowych 2-3 c¢m oraz pachowych
3 cm. Pierwsze wyniki morfologii krwi
wykazaly maloplytkowo$¢ na poziomie
48 G/1, hemoglobine 12,8 g/dl i leukocyto-
z¢ 14 G/1. Technik napisal, ze rozmaz jest
zly technicznie, bo zaobserwowat cien,
byty w nim obecne resztki jader komér-
kowych. Lekarz przeprowadzit kolejny
wywiad z pacjentka. Kobieta powiedziala,
ze nie przeszkadza jej juz duszno$c, ale
uczucie petnosci w jamie brzusznej nasi-
lajace si¢ po jedzeniu, w zwigzku z czym
wykonano USG jamy brzusznej. Badanie
wykazato, ze $§ledziona jest nieznacznie
powigkszona - jej obwdéd wynosil 14 cm.
Przyczyna splenomegalii byta w tym przy-
padku infekcja.

Tajemnicze cienie na rozmazie

Na tym diagnostyka si¢ nie zakonczyla.
Cien, ktdry technik zaobserwowal w roz-
mazie i zakwalifikowal poczatkowo jako
blad techniczny, byl cieniem Gumprechta.
Towarzyszy on limfoproliferacjom, wiec ze

w celu przeprowadzenia biopsji szpiku.
Przed zabiegiem wykonano zdjecie RT,
na ktérym widoczny byl poszerzony cien
$rodpiersia. Pacjentke skierowano wiec na
tomografie, ktéra wykazata liczne powiek-
szone wezly chlonne $rédpiersia i jamy
brzusznej oraz splenomegali¢ na poziomie
144 mm. Kobieta zostala poddana trepano-
biopsji — w rozmazie cytologicznym naciek
matych limfocytéw stanowit 90 proc. ko-
morek limfoidalnych. To mogto sprawi¢, ze
choroba objawita si¢ w postaci limfadeno-
patii, a dopiero pdzniej wystapity charak-
terystyczne objawy przewleklej biataczki
limfocytowej.

U chorych na przewlektg biataczke limfocy-
towa najczesciej stosuje si¢ z powodzeniem
schemat RCD. Jak podat podczas konferen-
cji prof. Giannopoulos, juz po pierwszym
cyklu leczenia liczba plytek u chorej zwigk-
szyta si¢ do 100 tys. Pacjentka zostala pod-
dana sze$ciu cyklom leczenia i uzyskata
calkowita remisje. Nie zawsze jednak taki
scenariusz jest mozliwy. ]
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Jaka strategia dla e-zdrowia?

Cyfryzacja ma usprawnic system ochrony zdrowia, wesprze¢ lekarzy
w codziennej pracy i poprawic jakos¢ leczenia polskich pacjentow.
W osiagnieciu tych celéw moze pomdc $rodowisko zaangazowane
w e-zdrowie, m.in. prywatni dostawcy IT.

Digitalizacja ochrony zdrowia to nieunikniony proces, a wrecz
konieczny element wspierajacy leczenie Polakéw i zwigkszajacy
efektywnos¢ ustug medycznych - podkreslano podczas Forum

e-Zdrowia.

Bedzie strategia dla e-zdrowia

Osiagniecie tych zalozen jest mozliwe dzie-
ki zaangazowaniu wszystkich interesariu-
szy w proces cyfryzacji. Minister zdrowia
Janusz Cieszynski wyrazil che¢ wspotpra-
cy: - Dostrzegam potrzebe stworzenia
strategii dla e-zdrowia przy zaangazo-
waniu wszystkich zainteresowanych sro-
dowisk. Mysle, ze idealnym momentem
na jej stworzenie bedzie zamknigcie pro-
jektu, w ramach ktérego powstaje plat-
forma P1.

Na wspdlny dialog otwarci sg prywatni
dostawcy rozwiazan dla lekarzy. - Nasze
systemy wpisujq sie w dziatania podej-
mowane przez Ministerstwo Zdrowia.
Z sukcesem wdrozylismy juz e-zwolnie-
nia i e-recepty. Obecnie pracujemy nad
e-skierowaniami - zaznaczyl Piotr Mi-
luski, project manager w LekSeek Polska.
Dyrektor CSIOZ Barttomiej Wnuk pod-
kreslil, ze niezwykle wazna jest kooperacja
z prywatnymi kontrahentami IT. - Warto
korzystaé z doswiadczet rynku. Wspot-
pracujemy z dostawcami za kazdym ra-
zem, kiedy chcemy zbudowac nowe roz-
wigzanie. Caly system PI jest tworzony
przez kilku dostawcow.

E-zdrowie wyleczy ochrone
zdrowia

Cyfryzacja to odpowiedZ na najbardziej pa-
lace problemy w polskiej ochronie zdrowia,
czyli braki w kadrach lekarskich, starzejace
sie spoleczenstwo, wzrost czestosci wyste-
powania choréb przewlektych i ograniczo-
ne $rodki na opieke.

To wlasnie e-zdrowie ma by¢ lekarstwem
na polska ochrone zdrowia. — Digitaliza-
cja jest elementem, ktéry moze znaczgco
wplyngé na efektywnosé systemu ochro-
ny zdrowia. Najwazniejsze jednak jest
to, ze pozwoli na poznanie potrzeb pa-
cjenta, co pomoze w zbudowaniu najlep-
szych rozwigzan IT - zapowiadat Tomasz
Staszelis, dyrektor ds. digitalizacji Grupy
Polpharma, podczas Forum e-Zdrowia.
Wspomniane rozwigzania I'T beda pomoc-
ne dla lekarzy w diagnostyce i przy pode;j-
mowaniu decyzji terapeutycznych. Jednym
z nich jest System Informacji Medycznej,
czyli zestaw narzedzi niezbednych w co-
dziennej pracy lekarzy. - Budujgc SIM,
chcielismy zapewnic lekarzom wszech-
stronng pomoc i utatwic im prace na
wielu plaszczyznach. Elementy SIM po-

magajg m.in. w ustalaniu rozpozna
medycznych, wykrywaniu interakcji po-
miedzy lekami. Pozwalajg unikngc sytu-
acji prowadzgcych do pogorszenia stanu
zdrowia, a nawet Smierci — méwit Domi-
nik Kieda, dyrektor EDM w firmie LekSeek
Polska, partnera Forum e-Zdrowia.

Lekarze chca zmian

Potrzebe wprowadzania nowych techno-
logii dostrzega srodowisko lekarskie. Pre-
zes Okregowej Rady Lekarskiej wskazywat
na pozytywne efekty cyfryzacji zaréwno
dla lekarzy, jak i pacjentéw. — Cyfryzacja
moze dac pacjentom wglgd do wynikow
badan. Lekarzom pomoze w monitoro-
waniu stanu zdrowia chorego — méwit
Lukasz Jankowski. I dodat: - Obserwuje-
my to, co dzieje si¢ poza systemem ochro-
ny zdrowia. Jednoczesnie patrzymy na
prywatnych $wiadczeniodawcow, ktérzy
rozwijajg systemy, w tym telemedyczne.
Mamy nadzieje, ze w takich warunkach
cyfryzacji bedziemy mogli pracowaé
réwniez w publicznym systemie.

Bezplatny program do EDM

Ministerstwo Zdrowia podkreslito, ze do-
ktada wszelkich staran, aby zmiany byty
jak najbardziej przyjazne dla lekarzy.
- Dofinansowujemy zakup sprzetu, in-
frastruktury niezbednej do tego, aby in-
formatyzowac placéwki stuzby zdrowia.
Wierzymy w to, ze dobrze zaprojekto-
wane narzedzia, zgodne z oczekiwania-
mi uzytkownikow, czyli pracownikow
medycznych i pacjentéw, sg przyszloscig
e-zdrowia - zaznaczyt Janusz Cieszynski.
Oczekiwania uzytkownikow sg wazne dla
autora kampanii edukacyjno-informacyjnej
»Niewykluczeni z cyfryzacji’, w ramach ktd-
rej powotano Rade Gabinetowa. W jej sktad
weszli lekarze, ktérzy pomagaja w rozwoju
Gabinetu drWidget - jedynego darmowego
programu do prowadzenia elektronicznej
dokumentacji medycznej. — Partnerskie
relacje z lekarzami pozwalajg na dostar-
czanie rozwigzan spelniajgcych oczeki-
wania uzytkownikow. Chcemy, aby nasze
systemy jeszcze lepiej optymalizowaty
proces leczenia pacjentéw i prace lekarzy.
Wierzymy, ze takie dziatania przyniosqg
korzysci dla polskiego systemu ochrony
zdrowia, na przyktad oszczednosci - pod-
sumowal Dominik Kieda, dyrektor EDM
w LekSeek. .
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