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Wstep

Charakterystyka grupy testujgcej

,Mniej wiecej 3 miliony ludzi w Polsce boryka sie z chorobami rzadkimi — najczescie;j
uwarunkowanymi genetycznie. Samych chordb rzadkich sklasyfikowano do tej pory
okoto 7 tysiecy. Bywa, ze z danym problemem zmaga sie zaledwie kilkoro pacjentow
w catej Europie. To dlatego ta wielka grupa schorzen zyskata miano ,,choréb
rzadkich”, pomimo tego, ze cierpig z ich powodu rzesze ludzi. Jaka jest definicja
terminu choroby rzadkie (rare diseases)? Eksperci szacujg, ze co roku okoto 6-8
proc. populacji ma stawiang diagnoze choroby rzadkiej, czyli takiej, ktérej czestosc
wystepowania jest bardzo niska (dotyka mniej niz 5 na 10 000 osob), ktéra
charakteryzuje sie czesto ciezkim i postepujgcym przebiegiem i ktére mogg
zagrazac zyciu lub powodowa¢ przewlektg niepetnosprawnosé. Choroby rzadkie
najczesciej sg uwarunkowane genetycznie (ok. 80 proc. z nich). Terminem

choroby rzadkiej okre$lane sg jednostki chorobowe o niskiej czesto$ci wystepowania
w populacji. Obecnie zidentyfikowanych jest nawet 8 tys. chordb rzadkich. Szacuje
sie, ze jest nimi dotkniete okoto 2-3 min Polakow.” (zrédto:

https://www.zwrotnikraka.pl/choroby-rzadkie-w-polsce-lista-definicja/)

Wspolnym problemem chordéb rzadkich jest geograficzna odlegtos¢ do specjalistow
zajmujgcych sie ich jednostkg chorobowg. Pacjenci, jezeli nawet sg pod opiekag
specjalisty, to majg czesto setki kilometrow do swojego osrodka. Niemniej jednak sg
choroby, w ktérych lekarzem koordynatorem powinien by¢ ten bedgcy blisko
pacjenta, czyli rodzinny, a nie ten z centrum. To lekarz POZ musi mie¢ informacje,
gdzie jest specjalista znajgcy sie na danej chorobie. Powinien tez konsultowac
pacjenta z chorobg rzadkg z tym specjalistg. w wigkszosci tych choréb nie ma
technologii o udowodnionej skutecznosci leczenia przyczynowego. Nie ma tez tego

leczenia w ramach opieki dtugoterminowej. w innych zas chorobach
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prawdopodobnie istotny jest kontakt z fizjoterapeuta, ktory bedzie umiat prawidtowo

dobra¢ ¢wiczenia rehabilitacyjne.

Choroba rzadka wymaga czesto specjalnych metod leczenia lub tez okreslone
objawy mogg byc¢ przeciwwskazaniem. Dla wielu chordb rzadkich powstaty juz
standardy leczenia rozprowadzane przez organizacje miedzynarodowe. Niestety
w polskim systemie, standardy leczenia choréb rzadkich nie sg powszechnie

stosowane wsrod lekarzy niespecjalizujgcych sie w chorobach rzadkich.

Osoby cierpigce na choroby rzadkie czesto potrzebujg konsultaciji
multidyscyplinarnego zespotu specjalistow (m.in. kardiologoéw, ortopedow,
endokrynologéw i innych) znajgcych specyfike danej choroby rzadkiej. Dostep
do aktualnej dokumentacji medycznej jest wielkim wyzwaniem.

Ogolny opis rozwigzania

Celem innowaciji pn. “Paszport pacjenta z chorobg rzadkg” byto stworzenie

i przetestowanie systemu informatycznego, ktérego podstawowa funkcjonalnosc to
zapis najwazniejszych informacji na temat choroby, lekdw, lekarzy prowadzacych
pacjenta z chorobg rzadkg na elektronicznym nosniku, ktory pacjent bedzie mégt

zawsze miec przy sobie.

Paszport Pacjenta zaprojektowany w niniejszej innowacji to dokument elektroniczny
- rekord danych zapisany na serwerze w osrodku zdrowia (tzw. Centrum
Referencyjnym), pod ktérego opieka jest pacjent. Centrum Referencyjne w mysl|
Narodowego Planu Chordob Rzadkich to specjalistyczny osrodek zdrowia, gdzie

pracuje zespot lekarzy wyspecjalizowany w danej chorobie rzadkiej.

Paszporty byty zapisywane na chipach 13 MHz z uzyciem programatora ACR 122
USB.
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Przebieg testow

Zaplanowano przeprowadzenie testéw z udziatem 3 choroéb rzadkich:

® dystrofia miesniowa Duchenne’a;
® zespot Williamsa,;

® zespot Marfana.

W testy zostaty zaangazowane organizacje pacjenckie zajmujgce sie wymienionymi
chorobami: Fundacja Parent Project Muscular Dystrophy, Stowarzyszenie
Marfan Polska,Stowarzyszenie Zespotu Williamsa oraz lekarze zajmujgcy sie
wymienionymi chorobami prof. dr hab. n. med. Jolanta Wierzba i dr Karolina
Sledzinska z Centrum Choréb Rzadkich UCK Gdanskiego Uniwersytetu
Medycznego i prof. dr hab. n. med. Robert Smigiel z Uniwersytetu

Medycznego we Wroctawiu.

Testy trwaty w okresie od 1 listopada 2021 do 30 listopada 2021 i skfadaty sie

z nastepujgcych etapéw:

1. Na etapie przygotowawczym opracowano zatozenia samej aplikacji,
czytnikdw na ktére zostaty zapisane dane medyczne oraz szablonéw
informacyjnych dla poszczegodlnych jednostek chorobowych (szablony

informacyjne stanowig zat. nr 1. do Raportu).

Szablony nie sg niezbedne dla dziatania paszportu. Zastosowanie
szablonu pozwoli na zaoszczedzenie czasu lekarza i szybkie
wystawienie paszportu podczas wizyty pacjenta. Warto zaznaczyc, ze
paszport moze zawieraC bardzo obszerne tresci opisujgce aktualny stan
chorobowy pacjenta. Lekarz prowadzgcy wystawiajgc paszport, moze “wlac”

do paszportu tre$¢ szablonu (co pozwoli na oszczednos¢ czasu podczas
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wizyty w gabinecie), a nastepnie dokonac¢ personalizacji paszportu, tzn.
zmodyfikowac tresc tak, aby uwzglednic¢ rzeczywisty stan choroby dla

konkretnego pacjenta.

Specjalnie na potrzeby testowania utworzono w systemie funkcjonalnosc¢ tzw.
pacjenta zanonimizowanego. Pacjent zanonimizowany nie zawiera danych
osobowych, posiada jedynie unikalny identyfikator literowo-cyfrowy

w formacie UUID (np. 123e4567-e89b-12d3-a456-426614174000) oraz dane
chorobowe. Nalezy zaznaczy¢, ze w petnym wdrozeniu systemu nie nalezy
stosowac pacjenta zanonimizowanego, lecz dane osobowe zawierajgce co

najmniej imie, nazwisko i PESEL pacjenta.

2. Na etapie testowania informacje o danej chorobie i jej przebiegu zostaty

nagrane na nosniki — elektroniczne paszporty i rozdane 12-tu pacjentom.

Kazdy z testerow zostat zarejestrowany w systemie w formie pacjenta
zanonimizowanego, po czym dla kazdego testera zostat utworzony wpis
danych paszportu z zastosowaniem szablonu. Nastepnie dane paszportowe
zostaty zakodowane na czipie NFC na trzech nosnikach: na karcie
plastikowej, na breloku oraz na opasce na rece. Tak przygotowane czipy NFC

z paszportami mozna odczytywac smartfonem posiadajgcym czytnik NFC.

3. Pacjenci testowali swoje paszporty podczas wizyt w przychodni, w osrodkach
rehabilitacji, w przedszkolach, w szkotach, do ktérych chodzag na co dzien.

4. Lekarze POZ uznali rozwigzanie za bardzo interesujgce, pomocne w trakcie
wizyty pacjenta z chorobg rzadkg. Paszport Pacjenta dostarcza rzetelnych
informacji o potrzebach chorego, dla lekarzy POZ szczegdlnie interesujgca
byta lista lekow jakie pacjent potrzebuje. Rzetelne informacje przygotowane

w Centrum Eksperckim i personalizowane dla pacjenta dajg gwarancje
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lekarzom POZ, Zze nie popetnig btedu lekarskiego wystawiajgc recepte dla
pacjenta z rzadkg chorobg. Paszporty byty na nosnikach - kartach,
breloczkach, opaskach - niepodpisanych. Prawdopodobnie z tego powodu
lekarze troche obawiali sie odczytywac paszporty swoimi telefonami.
Czesciowo rowniez zadziatat efekt zaskoczenia nowym rozwigzaniem.

5. Po etapie testu pacjenci wypetnili ankiete badawczg, ktérej tres¢ stanowi zat.
Nr 2 do raportu), odbyty sie takze spotkania podsumowujgce test innowacji,
zaréwno z pacjentami jak i lekarzami zajmujgcymi sie chorobami rzadkimi.
Opinie ekspertéw w tej tematyce (prof.dr hab. Jolanta Wierzba i prof. dr hab.

Robert Smigiel) zostaty zatgczone jako zat. nr 3 do Raportu.
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Whnioski z testu

1. Pacjenci w ankiecie potwierdzili problemy z otrzymaniem recepty dla ich
choroby rzadkiej.

2. Paszport Pacjenta jako innowacja utatwiajgca uzyskanie opieki medycznej
spotkat sie z ogromnym zainteresowaniem ze strony pacjentow.

3. W toku pilotazu zastosowano paszporty bez danych osobowych tzw. “na
okaziciela”. na paszporcie zostata umieszczona informacja o tresci: “System
Paszport Pacjenta jest aktualnie w fazie pilotazu. z tego wzgledu system nie
przechowuje danych osobowych pacjentow. Pacjent przedstawiajgcy niniejszy
paszport posiada osobne zaswiadczenie wystawione przez Centrum Chorob
Rzadkich informujgce, ze paszport o ponizszym identyfikatorze nalezy
do pacjenta.”

W docelowym wdrozeniu Paszportu Pacjenta, dokument powinien zawiera¢
danych osobowych imie i nazwisko pacjenta oraz PESEL z zachowaniem
wszystkich wymagan RODO.

4. W toku pilotazu nosniki - karty, breloki, opaski - nie zawieraty zadnych
nadrukowanych informacji. Pacjenci zwracali uwage, iz no$niki powinny by¢
opisane stosowng informacjg i logo, aby byty tatwo identyfikowalne.

5. Informacje na czipach powinny by¢ zaszyfrowane i dostep do informacji
powinien by¢ mozliwy po wprowadzeniu kodu dostepu.

6. Brak opasek w rozmiarach dzieciecych.

7. Zastosowanie wczesniej przygotowanych szablondéw z opisami choréb
rzadkich znacznie przyspiesza wystawienie paszportu dla pacjenta podczas

wizyty.
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Zatgcznik 1 Szablony

Szablon - Dystrofia miesniowa Duchenne’a

Kod ICD10: G71

Adres opisu ICD10: https://www.icd10data.com/ICD10CM/Codes/G00-G99/G70-
G73/G71-/G71.01

Kod Orpha: 98896

Adres opisu Orpha: https://www.orpha.net/consor/www/cqgi-
bin/OC_Exp.php?Ing=PL&EXxpert=98896

Objawy:

Dystrofia miesniowa Duchenne’a jest schorzeniem dziedziczonym w sposob
recesywny sprzezony z picig, co oznacza, ze objawy wystepujg w wiekszosci
przypadkow jedynie u chtopcow, dziewczynki sg nosicielkami. Zaburzenia w genie
dystrofiny, powodujg powstanie skroconego niefunkcjonalnego biatka dystrofiny, co
zaburza prawidtowe funkcjonowanie miesni. Pierwsze objawy choroby pojawiajg sie
przewaznie w wieku ok 2-3 lat - chtopcy nie sg tak sprawni jak ich réwiesnicy,
czesciej potykajg sie, przewracajg sie, majg problemy z wchodzeniem po schodach.
Postepujgce ostabienie sity miesniowej doprowadza do utraty samodzielnego
poruszania sie najczesciej w wieku 10-13 lat, nastepnie w wieku mtodzienczym
pojawiajg sie zaburzenia oddychania oraz problemy kardiologiczne. Sredni czas

przezycia wynosi ok 20-30 lat.

W wynikach badan laboratoryjnych z odchylen stwierdza sie podwyzszong
aktywnos¢ enzyméw watrobowych (AST, ALT), dehydrogenazy mleczanowej (LDH)
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i kinazy kreatynowej (CK), dlatego tez czesto podejrzenie DMD moze zostac
wysuniete u chtfopcéw miodszych, przypadkowo, podczas wykonywania badan

Z innego powodu.
Zalecenia:

Chtopcy z DMD wymagajg wielospecjalistycznej opieki w nizej wymienionych

poradniach specjalistycznych:

® Poradnia Genetyczna - celem potwierdzenia DMD wykonuje sie badania
genetyczne - w pierwszym etapie wykluczane sg czestsze duze delecje
i duplikacje (badanie metodg MLPA), nastepnie poszukuje sie mutaciji
punktowych (metoda sekwencjonowania). Zaleca sie wykonanie badania
w kierunku nosicielstwa u matki chtopca celem ewentualnego poradnictwa
genetycznego oraz u kobiet nosicielek wystepuje podwyzszone ryzyko
kardiomiopatii przerostowej w wieku dojrzatym (ok 50 rz)

® Poradni Neurologicznej - w wieku 4-6 rz jako leczenie spowalniajgce
przebieg choroby rozpoczyna sie sterydoterapie (prednizon lub delazacort
w odpowiednio docelowej dawce 0,7mg/kg/dobe i 0,9mg/kg/dobe).
Przeciwwskazane jest nagte przerywanie stosowanej sterydoterapii oraz
w sytuacjach stresowych zaleca sie stosowanie dodatkowej dawki sterydéw
celem unikniecie ewentualnej supresji nadnerczy. Zaleca sie jednoczasowg
suplementacje witaminy D i wapnia pod kontrolg stezenia we krwi

® Poradni Kardiologicznej - z powodu zwigkszonego ryzyka kardiomiopatii
przerostowej oraz arytmii, gtdwnie od postacig tachykardii zatokowej, w wieku
8-10 lat wigczane sg profilaktycznie leki z grupy ACE inhibitoréw przewlekle

® Poradni Endokrynologicznej — kontrola wzrastania i dojrzewania oraz
obserwacja dziatan niepozgdanych sterydoterapii. Chtopcy DMD sg nizsi od

réwiednikéw (dostepne sg oddzielne siatki centylowe); nie zaleca sie terapii
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hormonem wzrostu — wyniki badan sg kontrowersyjne. U chtopcow wystepuje
tendencja do otyto$ci — zaleca sie stosowanie zasad zdrowego odzywiania,
nie ma wskazan do okreslonego typu diety np. wysokobiatkowej. Istnieje
zwiekszone ryzyko osteoporozy — w przypadku rozpoznania zaleca sie
leczenie dozylne lekami z grupy bisfosfonianow. w przypadku op6znionego
dojrzewania wskazane jest leczenie testosteronem

® Poradni Rehabilitacyjnej — zaleca sie systematyczng rehabilitacje, w tym
fizjoterapie od momentu rozpoznania

® Poradni Gastroenterologicznej/Zywieniowej — wskazane systematyczne
monitorowanie stanu odzywienia, w okresie adolescencji istnieje zwiekszone
ryzyko niedozywienia oraz zaburzen motoryki przewodu pokarmowego
(zaparcia, dysfagia)

® Poradni Pulmonologicznej - wskazane systematyczne monitorowanie
funkcji uktadu oddechowego; od ok 7 rz spirometria, w przypadku pojawienia
sie zaburzen restrykcyjnych: gazometria oraz ewentualna kwalifikacja
do nieinwazyjnej wentylacji

® Poradni Pedagogiczno-Psychologicznej — u czesci dzieci wystepujg
zaburzenia poznawcze, zaburzenia ze spektrum autyzmu, zaburzenia

obsesyjno-kompulsywne czy niepetnosprawnosc intelektualna
Przeciwwskazania:

Nie zaleca sie rozpoczynania sterydoterapii u dzieci, ktore jeszcze wcigz nabywajg
zdolnosci motorycznych, szczegolnie, jesli sg ponizej 2. roku zycia.

Przeciwwskazane jest nagte przerywanie/odstawianie sterydoterapii.

Nie zaleca sie stosowania lekow wziewnych podczas znieczulenia oraz z grupy

sukcynylocholiny (ryzyko hiperkaliemii).

str. 11

N\ MALOPOLSKA ROPS V' s FiRR

wroarm wocoe. MALOPOLSKIEGO



Fundusze ; : .
Py Rzeczpospolita Unia Europejska
5 Europejskie - Polskap P Europejski Fundusz Spoteczny

Wiedza Edukacja Rozwdj

Paszport Pacjenta z Chorobg Rzadkg Specyfikacja techniczna rozwigzania

Szablon - Zespot Marfana
Kod ICD10: Q87.4

Adres opisu ICD10:

Kod Orpha: 98896

Adres opisu Orpha: https://www.orpha.net/consor/wwwi/cgi-
bin/OC_Exp.php?Ing=PL&Expert=98896

Objawy:
OBJAWY ZEWNETRZNE

Zazwyczaj: wysoki wzrost, wiotka budowa ciata, dtugie konczyny, wady postawy,
dtugie pajgkowate palce, wady stdp (ptaskostopie, koslawos¢, mtoteczkowate palce),
wady kregostupa (skolioza, lordoza, torbiele okotokorzeniowe, dural ectasia), wady
klatki piersiowej (wklesta, kurza), wady oczne (podwichniecie soczewki,
astygmatyzm, krétkowzrocznosé¢, odwarstwienia siatkdwki) oraz wady zgryzu

i twarzoczaszki (dysmorficzna budowa, pociggta twarz, wagska szczeka, gotyckie

podniebienie, sttoczone zegby).
MOZLIWE ZDARZENIA NAGLE

® Dbol w klatce piersiowej lub brzuchu u pacjenta moze oznaczaé rozwarstwienie
aorty — nie podawac lekow rozrzedzajgcych krew — pacjent moze wymagac
natychmiastowej interwencji kardiochirurgicznej

® Dbdl w klatce piersiowej moze oznacza¢ odme optucng jednak zawsze nalezy
wykluczy¢ rozwarstwienie aorty i pilnie wykonac¢ angio tk aorty piersiowo-

brzusznej
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nagte pogorszenie ostrosci widzenia moze oznacza¢ odwarstwienie siatkdwki,
podwichniecie lub zerwanie soczewki — konieczne badanie okulistyczne
mozliwe ryzyko infekcyjnego zapalenia wsierdzia — wskazana profilaktyka
antybiotykowa infekcyjnego zapalenia wsierdzia

nagte zatrzymanie kragzenia

® arytmia komorowg/nadkomorowa, mozliwe epizody czestoskurczow,

migotania przedsionkow

Zdarzenia te moga mie¢ charakter nagly, samoistny lub w wyniku wypadku,

niewielkiego urazu, a takze u pacjentek w okresie okotoporodowym i w czasie

potogu.

MOZLIWE ZDARZENIA i TERAPIE w PRZEBIEGU CHOROBY ZASADNICZEJ

N

arytmia komorowg/nadkomorowa, mozliwe epizody czestoskurczow,
migotania przedsionkow

poszerzenie aorty, tetniak aorty lub innych tetnic, takze aorty piersiowe;j

i brzusznej

rozwarstwienie aorty i innych tetnic

stan po operacji kardiochirurgicznej: tetniaka aorty wstepujgcej, tuku aorty lub
aorty piersiowo brzusznej metodg przezskorng lub endowaskularng oraz
graftéw hybrydowych

niedomykalnos¢ zastawek lub stan po wymianie zastawki mitralnej lub
aortalnej

skolioza lub stan po operacji skoliozy, w tym u dzieci mozliwe zastosowanie
instrumentarium magnetycznego rosngcego, wymaga okresowej kontroli
ortopedycznej

podwichniecie soczewek, mozliwe odwarstwienie siatkowki, wady wzroku —

wymaga statej, okresowej kontroli okulistycznej
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rozedma ptuc, restrykcyjna choroba ptuc, astma — pacjent wymaga okresowe]
kontroli pulmonologicznej

terapia hormonalna u matoletnich przyspieszajgca dojrzewanie ptciowe celem
zahamowania wzrostu — wymagana stata kontrola endokrynologa,
przyjmowanie hormondw w tabletkach lub plastrach

terapia przeciwkrzepliwa, jesli pacjent jest po wszczepieniu sztucznej

zastawki serca

® \wskazana terapia betablokerami i sartanami juz od dziecinstwa

mozliwe nadcisnienie tetnicze, zwlaszcza jako powikfanie rozwarstwienia

aorty

® czeste uporczywe i przewlekte bole stawow bez cech choroby reumatycznej

duza meczliwosc i stabsza wydolnosé

MOZLIWE POWIKLANIA DODATKOWE

trudnosci z gojeniem ran
zaburzenia snu, depresja, stany lekowe, zwtaszcza w stanach zaostrzenia

choroby zasadniczej, po zabiegach w znieczuleniu ogélnym

Zalecenia:

JESLI PACJENT ZGLASZA SILNY BOL

Kazdorazowo przy zgtoszeniu pacjenta z nagtym bolem nalezy wykluczy¢ tetniaka,

rozwarstwienie aorty i odme ptucng oraz urazy: skrecenia, zwichniecia, ztamania,

rozwarstwienia tetnic konczyn nawet jesli uraz czy wypadek wydaje sie niegrozny dla

przecietnego cztowieka.

SZCZEGOLNE WYMAGANIA
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Antybiotykoterapia ostonowo przy zabiegach dentystycznych i higieny jamy ust oraz

przy matych zabiegach chirurgicznych.

Sprawdzi¢ czy pacjent nie posiada rozrusznika serca, kardiowertera.

Mozliwe, Ze pacjent ma aparat ortodontyczny, wszczepione instrumentarium

kregostupa, mechanizmy metalowe mocujgce po urazach stawow, sztuczne

zastawki serca, stentgrafty naczyniowe oraz sztuczne soczewki.

WSKAZANA STALA OPIEKA

kontrola kardiologiczna — raz do roku wymagane echo serca z oceng aorty,
raz na 3-5 lat angio-tk aorty piersiowo-brzusznej, okresowo holter ekg, holter
cisnieniowy

kontrola ortopedyczna

kontrola okulistyczna z badaniem dna oka lampg szczelinowg i oceng
siatkdwki i soczewek

kontrola pulmonologiczna

u dzieci juz od 7 r z konieczna konsultacja endokrynologiczna celem oceny
wdrozenia terapii hormonalnej

stata opieka poradni rehabilitacyjnej

® wskazana opieka psychologiczna i psychiatryczna na zyczenie pacjenta

i rodziny

wskazana opieka poradni leczenia bélu

Przeciwwskazania:

nie podawac antybiotykow z grupy fluorochinolonéw zaréwno w formie
doustnej, dozylnej jak rowniez i wziewnej — mogg one zwigkszac ryzyko

wystgpienia tetniaka i rozwarstwienia aorty
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® nie podawac lekéw rozrzedzajgcych krew w trybie ratunkowym bez
wykluczenia rozwarstwienia, przy silnym bélu w klatce noszgcym znamiona

objawowe epizodu niedokrwiennego lub zawatu miesnia sercowego

® nie wszczepiac stentgraftow naczyniowych w postepowaniu ratunkowym

tetniaka/rozwarstwienia

® Noaci czyli nowoczesne leki przeciwkrzepliwe przy wszczepieniu sztucznej

zastawki, tylko warfin i acenocumarol.
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Szablon - Zespot Williamsa

Kod ICD10: Q93.82

Adres opisu ICD10: https://www.icd10data.com/ICD10CM/Codes/Q00-Q99/Q90-
Q99/Q93-/Q93.82

Kod Orpha: 904

Adres opisu Orpha: https://www.orphananesthesia.eu/en/rare-diseases/published-

quidelines/williams-syndrome.html

Objawy:

Rzadka choroba genetyczna, spowodowana mikrodelecjg (7q11.23) w obrebie
chromosomu 7. Czestos¢ wystepowania 1:7.500-25 000. Jest to zaburzenie
przebiegajgce ze zmianami w zakresie wieku uktadéw, w tym serca i nerek,
charakterystyczng dysmorfig twarzy, niepetnosprawnoscig intelektualng i bardzo

znamiennym profilem zachowan.
Najistotniejsze zaburzenia u osob dotknietych Zespotem Williamsa

1. Opédznienie rozwoju psychomotorycznego, niepetnosprawnos¢
intelektualna i charakterystyczny profil zachowan
Zaburzenia funkcji motorycznych
O zaburzenia koordynacji wzrokowo-przestrzennej,
O trudnosci w utrzymania réwnowagi
2. Unikalny profil zachowan
O nadmierna cheé nawigzania kontaktu
O brak poczucia dystansu,

O zaburzenia uwagi z nadaktywnoscig ruchows,
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©)
©)

leki i fobie az u 80% pacjentow, zwtaszcza dorostych
spotecznie sg bardzo towarzyskie, pogodne, wielomowne

i entuzjastyczne,

3. Zaburzenia mowy

©)
©)

trudnosci w wyrazaniu i nabywaniu umiejetnosci jezykowych,

mowa niespojna, powierzchowna z ,potokiem stownym”

4. Intelekt

©)

O

©)

mieszczgcy sie zwykle w granicach definiowanych jako lekki bgdz
umiarkowany

osiggajg lepsze wyniki w czytaniu niz w matematyce i pisaniu lub
rysowaniu, u wiekszosci umiejetnosc¢ obstugi komputera

niespotykane zdolnosci muzyczne,

5. Antropometriai cechy dysmorficzne

©)
O
©)

O

O O O OO

niska urodzeniowa masa ciata

opdznienie wzrastania

szerokie, u niektérych uchylone usta z petnymi wargami, wydatne
czoto, brwi czesto zrosniete i stabo zaznaczone w bocznych czesciach,
dtuga, wygtadzona rynienka podnosowa, szeroka trojkatna nasada
nosa z miesistym korncem i nozdrzami skierowanymi ku goérze,

wada zgryzu, z nieprawidtiowo wyksztatconymi zebami oraz defektem
szkliwa,

mikrodontia — u ok. 40% brak jest jednego lub kilku zebow statych,
zmiany préchnicze (hipoplazja emalii zebéw), wady zgryzu

odstajgce i duze matzowiny uszne,

lekko opadajgce powieki, czesto zez zbiezny,

wiotka, nadmiernie rozciggliwa skéra, z wiekiem staje sie
pomarszczona, co sprawia wrazenie przedwczesnego starzenia sie,

podobnie jak wczesne siwienie,
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O

naczyniaki i gteboka bruzda posladkowa

6. Wady uktadu krazenia

©)

O O O O

@)

nadzastawkowe zwezenie aorty i tetnicy optucnej oraz obwodowych
naczyn ptucnych,

hypoplazja aorty i tetnicy ptucnej

ASD, VSD,

wypadanie ptatka zastawki mitralnej i aorty, zwtaszcza u dorostych,
zwezenie tetnic wiencowych, jest czestg przyczyng nagtych zgondéw —
ok. 1%o, co jest ok. 25-100 razy czesciej niz w ogdlnej populacji,
zwezenie tetnic nerkowych, co jest przyczyng nadcisnienia tetniczego
krwi, ktore zauwazalne jest w okresie dojrzewania i u dorostych,
nieprawidtowosci rozwojowe dotyczgce naczyn osrodkowego uktadu
nerwowego sg rzadko postrzegane, lecz mogg by¢ przyczyng udaréw

mozgu

7. Zaburzenia przewodu pokarmowego

©)

©)
©)

problemy z karmieniem oraz czeste wymioty, przewlekte zaparcia
(wynik hiperkalcemii-podobnie jak bdle brzucha), obserwuje sie
gtownie w okresie niemowlecym, lecz nawroty tych zaburzen mogag tez
wystgpi¢ u dorostych,

zaburzenia niedokrwienia jelit, kamica pecherzyka zoétciowego,
uchytkowatos¢ jelit,

przepuklina pepkowa i pachwinowa (u chtopcoéw), tendencja do otytosci
w wieku pdzniejszym,

celiakia u ok. 10 % ($rednia w populacji ok. 0.5%),

refluks zotgdkowo-przetykowy.

8. Zaburzenia narzadu wzroku, uszu, nosa i gardta

O

nadwzroczno$¢ i zez zbiezny, zacma wystepuje gtéwnie u dorostych,
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O

©)

©)

wiekszosc¢ dzieci ma gruby” chrapliwy” gtos wtérnie do zmian
dotyczacych strun gtosowych spowodowany nieprawidtowoscig
elastyny,

nadmierna wrazliwos¢ na dzwieki, odczuwanie dyskomfort przy
dzwiekach o 20 dB nizszych w grupie kontrolnej, z wiekiem dochodzi
do ostabienia stuchu gtownie przewodzenia — odbiorczego, przyczyng
jest nadmierne wytwarzanie woskowiny,

u dzieci dos¢ czesto zapalenie ucha wewnetrznego, co prowadzi

do stanu przewlektego

9. Zaburzenia uktadu moczowo-piciowego i endokrynnego

©)

O O OO

O

reflux pecherzowo-moczowodowy uchytkowato$¢ pecherza,

kamica nerek, hiperkalcemia i hiperkalciuria

nawracajgce infekcje drog moczowych

u chtopcdw hypogenitalizm i wnetrostwo,

wczesne, lecz nie przedwczesne dojrzewanie, lecz u dziewczat
obserwuje sie juz cechy, ktére zaliczane sg juz do ,pubertas praecox”,

niedoczynnosc tarczycy

O nieprawidtowy test tolerancji glukozy u dzieci a w wieku dorostym

tendencja do cukrzycy typu |

10.0Objawy ze strony uktadu miesniowo-szkieletowego

Zalecenia:

©)

©)
O

poczatkowa wiotkos¢ wiezadet w stawach przechodzgca w starszym
wieku w ograniczenie ruchomosci — przykurcze, wzmozenie odruchow
gtebokich i wzrost napiecia miesniowego oraz w drzenie i atasja u osob
dorostych,

zrosty (synostozy) tokciowo-promieniowe,

nieprawidtowe fizjologiczne krzywizny i skrzywienie boczne kregostupa
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Uwaga na prowadzenie anestezji u pacjentow, u ktorych wystepujg zwezenia

naczyn mozgowych — zagrozenie zmianami niedokrwiennymi mézgu

Konieczne oznaczenie stezenia wapnia - tendencja do hiperkalcemii

Konieczna kontrola kardiologiczna 1/kwartat, po 3 roku zycia 1/rok.

KARDIOLOGIA

|_\

. Chirurgiczne i kardiologiczne zabiegi interwencyjne

2. Farmakologiczne: leczenie przeciwnadcisnieniowe:

O blokery kanatu wapniowego i beta-blokery;

O inhibitory konwertazy angiotensyny (ACEI) — jedynie po wykluczeniu

obustronnego zwezenia tetnic nerkowych.

w

. Dieta (profilaktyka przeciwmiazdzycowa).

»

Opieka stomatologiczna — zty stan higieniczny jamy ustnej i prochnica zebow

sg czynnikiem ryzyka wystgpienia infekcyjnego zapalenia wsierdzia.
Z kardiologicznego punktu widzenia niepokojgce objawy to:

meczliwosg,

dusznosg¢,

°

°

® Dbol w klatce piersiowej,
® utraty przytomnosci,

°

kotatanie serca.
GASTROENTEROLOGIA — Refluks Zotadkowo-przetykowy

Leczenie zachowawcze — np. przez utozenie gornej potowy ciata pod katem ok. 30%
lub zageszczanie pokarmu. U starszych dzieci zaleca sie zmiane diety — unikanie

positkow, ktére nasilajg objawy, przyjmowanie jednorazowo mniejszych porcji itp.

str. 21

N\ MALOPOLSKA ROPS V' s FiRR

...... e seoseo. MALOPOLSKIEGO



Fundusze P . .
i Rzeczpospolita Unia Europejska
5 Europejskie - Polskap P Europejski Fundusz Spoteczny

Wiedza Edukacja Rozwdj

Paszport Pacjenta z Chorobg Rzadkg Specyfikacja techniczna rozwigzania

w przypadku rozpoznania choroby refluksowej nalezy zmniejszy¢ kwasnosc tresci
cofajgcej sie z zotadka poprzez stosowanie IPP lub ewentualnie blokerow
receptoréw histaminowych typu H2. w ostatecznosci stosuje sie leczenie

chirurgiczne polegajgce na wykonaniu tzw. zabiegu antyrefluksowego.
OTOLARYNGOLOGIA

Wstepna ocena stuchu (otoemisja akustyczna) wykonywana jest po urodzeniu,
kolejne badania powinny by¢ przeprowadzane systematycznie co trzy miesigce do 2.

roku zycia, a nastepnie co szesS¢ miesiecy.

Ze wzgledu na nadwrazliwos¢ stuchowg wskazane jest unikanie zbyt gtosnych
pomieszczen i imprez plenerowych (kino, koncerty itp.), szczego6lnie u dzieci do 6.-8.

roku zycia. Rozwazy¢ zatyczki do uszu.

U oso6b dorostych ocena audiometryczna wymagana jest co 1-2 lata, jednak

w przypadku zaobserwowania trudnosci w komunikacji werbalnej — niezwtocznie.

U niewielkiej czesci chorych poprawe stuchu mozna uzyskac dzieki dobraniu

odpowiedniego aparatu stuchowego.

Przy nasilonych zaburzeniach emisji glosu zalecana jest rehabilitacja foniatryczna.
ENDOKRYNOLOGIA

Schorzenia tarczycy

Z powodu czestszego wystepowania w zespole Williamsa zaburzenh budowy i funkcji
tarczycy zaleca sie, aby u kazdego pacjenta zaraz po ustaleniu rozpoznania ocenié
poziom hormondw tarczycy w surowicy krwi oraz wykonac¢ badanie

ultrasonograficzne tarczycy.
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Leczenie niedoczynnosci tarczycy: codzienne podawanie w godzinach rannych,
na czczo, tabletki zawierajgcej s6l sodowg lewoskretnej tyroksyny. Lek powinien byc¢

przyjmowany na co najmniej 30 minut przed jedzeniem.

Pacjenci leczeni preparatami hormonow tarczycy powinni podlegac okresowe;j

kontroli endokrynologicznej.

Pobranie krwi do kontrolnych badan hormonalnych oceniajgcych funkcje tarczycy

wykonuje sie przed podaniem tabletki w danym dniu.

Zaleca sie ocene TSH u chorych z zespotem Williamsa co dwa lata, ale wytyczne

w innych krajach rekomendujg nawet ocene coroczna.
Niedobér wzrostu

U niektorych pacjentéw z zespotem Williamsa, w sytuacji wyjgtkowo ztej prognozy
wzrostu ostatecznego spowodowanej wystgpieniem przedwczesnego pokwitania,
sugeruje sie, aby podjg¢ leczenie analogiem GnRH w celu poprawy wzrostu

ostatecznego.

Stwierdzono, ze dla mezczyzn z zespotem Williamsa istnieje korelacja pomiedzy ich
wzrostem ostatecznym a wzrostem obojga rodzicow, podczas gdy w przypadku

kobiet korelacja ta dotyczy jedynie wzrostu ojcow tych pacjentek.

Niskorostos¢ u dzieci z zespotem Williamsa nie wigze sie z niedoborem hormonu

WZrostu.

Systematyczne monitorowanie procesu wzrastania pacjentow z zespotem Williamsa

jest bardzo istotne.

Dojrzewanie ptciowe
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Pacjenci z wnetrostwem wymagajg leczenia operacyjnego i dalszej systematycznej
kontroli urologicznej i endokrynologicznej, gdyz niezstgpione do moszny jadra mogag

by¢ czynnikiem predysponujgcym do rozwoju nowotworow.
Cukrzyca

U pacjentdéw z cukrzycg typu 1 leczeniem z wyboru jest podaz insuliny podskornie,

za pomocg wstrzykiwaczy, tzw. pendéw lub osobistych pomp insulinowych.

Nieprawidtowa glikemia na czczo i nieprawidtowa tolerancja glukozy to dwa czesto
spotykane u pacjentow z zespotem Williamsa stany przedcukrzycowe, prowadzgce
do cukrzycy typu Il ktére nalezy leczy¢ intensywnie przez zmiane stylu zycia,
ewentualnie leki doustne, by zapobiec rozwojowi cukrzycy. U wszystkich pacjentow
z zaburzeniami gospodarki weglowodanowej bardzo wazne jest rowniez wyrownanie
cisnienia tetniczego, zaburzenh gospodarki lipidowej, zaprzestanie palenia

papierosow, ograniczenie spozycia soli kuchennej i alkoholu.
Otytos¢

Od wczesnego dziecinstwa nalezy zapobiegaé rozwojowi otytoSci przez
ksztattowanie prawidtowych zachowan zywieniowych. Nalezy dostosowac

energetycznosc positkdw do ptci, wieku i aktywnosci fizyczne;j.
NEFROLOGIA i UROLOGIA
Wady wrodzone uktadu moczowego

U dzieci z ZW nalezy ponadto regularnie sprawdzac¢ funkcje nerek, oznaczajac

poziom kreatyniny w surowicy.

Zaburzenia mikcji
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Nefrolog dzieciecy ocenia rodzaj zaburzen mikcji na podstawie dziennika mikcji oraz
nieinwazyjnych badan uroflowmetrycznych, a u niektorych dzieci wykona dodatkowo
badanie urodynamiczne. Stwierdzane w badaniach nieprawidtowosci mogg by¢
skutecznie leczone za pomocg uroterapii oraz leczenia farmakologicznego i nie

trzeba czekac latami, az same ustgpiag.
Nadcisnienie tetnicze

W wypadku podejrzenia lub stwierdzenia podwyzszonych warto$ci ci$nienia dziecko
wymaga statej opieki specjalisty zajmujgcego sie nadcisnieniem u dzieci (nefrologa
lub kardiologa dzieciecego). Bedzie ona obejmowata wykonanie dodatkowych badan
laboratoryjnych oraz radiologicznych (m.in. ECHO serca, doppler naczyn nerkowych,
ocena sztywnos$ci naczyn oraz tetnic szyjnych), rozpoczecie leczenia
niefarmakologicznego (prawidtowa dieta i aktywnos¢ fizyczna) z indywidualnym
doborem lekéw obnizajgcych cisnienie tetnicze oraz regularng kontrole skutecznosci
i bezpieczenstwa leczenia. Dzieci z prawidtowym cisnieniem wymagajg regularnych

pomiaréw cisnienia zgodnie z zaleceniami dla dzieci zdrowych.
Hiperkalcemia

U wszystkich dzieci powinno sie okresowo monitorowa¢ poziom wapnia w surowicy
oraz prowadzi¢ obserwacje pod kgtem objawow klinicznych wystepowania
hiperkalcemii (spadek apetytu, niepokdj i béle brzucha). Ograniczenie dowozu
wapnia i witaminy D oraz preparatow wielowitaminowych jg zawierajgcych, unikanie
nastonecznienia zwigkszajgcego produkcje wtasng witaminy D. w niektorych
przypadkach stosowane sg steroidy czy bifosfoniany. w przypadku ograniczen
dietetycznych oraz podczas stosowania lekéw obnizajgcych waph poziomy wapnia

i witaminy D w surowicy powinny by¢ czesto monitorowane, aby unikng¢ rozwoju
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krzywicy. Regularne badanie USG nerek umozliwi wczesne rozpoznanie kamicy

nerkowej czy pojawienia sie zwapnienia nerek.
STOMATOLOGIA

Osoby z zespotem Williamsa posiadajg wady uzebienia i tendencje do rozwoju
prochnicy. Bezwzglednie wskazane sg czeste kontrole, zwykle co 3—6 miesiecy.
Zalecane leczenie przez zespoty stomatologiczne doswiadczone w postepowaniu

z pacjentami niepetnosprawnymi intelektualnie.
OKULISTYKA

Kontrole okulistyczne pacjenta z zezem nie rzadziej niz 2 razy do roku. Stata
kontrola ostro$¢ widzenia, ustawienia oczu oraz zmiany refrakcji. Gatka oczna
osigga petng dojrzatos¢ w wieku okoto 16 lat. do tego czasu wada wzroku moze
podlegac szybkim zmianom, a co za tym idzie, rownie szybko mogg zmieniac sie

moce szkiet okularowych.

Dla dzieci nieméwigcych badz z deficytami w rozwoju psychomotorycznym istniejg
specjalnie skonstruowane tablice, dzieki ktorym mozna z dos¢ duzg precyzjg ocenic

ewentualne nieprawidtowosci w widzeniu.
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