Osrodek Chorob Rzadkich UCK
— pierwsze doswiadczenia

zieci z CR stanowia zatem unikatowa grupe pacjentéw,
Dzwykle wymagajacg wielospecjalistycznej opieki, jak
réwniez statej rehabilitacji. Opieke nad tg grupa pacjentow
moga petni¢ jedynie jednostki przygotowane do komplek-
sowej obstugi pacjenta, a takie warunki spetnia Uniwersy-
teckie Centrum Kliniczne. Dlatego kilka lat temu Poradnia
Genetyczna UCK wraz z Klinikg Pediatrii, Hematologii i On-
kologii, przy czynnym udziale innych klinik dzieciecych,
podjeta inicjatywe utworzenia Osrodka Choréb Rzadkich
przy Poradni Genetycznej UCK. Otwarcie Osrodka odbyto
sie w czerwcu 2015 roku.

Zamieszczone ponizej uwagi dotycza pierwszego pétrocza
dziafalnosci Osrodka. Naszym podstawowym celem byto wy-
pracowanie modelu organizacyjnego w zakresie komplekso-
wej opieki medycznej dla oséb z CR, z uwzglednieniem indy-
widualnych potrzeb pacjenta i jego rodziny. Réwnie wazne
byto zapewnienie im statego kontaktu ze specjalistami.

W pierwszej kolejnosci podjelismy probe zorganizowania
takiej opieki dla pacjentéw z chorobg Duchenne’a. Wedtug
naszej wiedzy ta grupa pacjentéw wymaga najpilniejszej
pomocy. W trakcie krétkiego pobytu w Klinice wykonujemy
szereg badan oraz konsultacji, w tym szczegétowa ocene
kardiologiczna, neurologiczng, spirometrie, densytometrie,
analizowany jest takze stan odzywiania i podejmowane sg
préby leczenia dietetycznego. Dotychczasowe doswiadcze-

nie wskazuje na koniecznos¢ pilnej, wszechstronnej oceny

endokrynologicznej, wynikajacej m.in. ze stosowania u pa-
cjentow sterydoterapii. Prowadzone przez nas badania
z pewnoscia beda skutkowaty powstaniem doniesien na-
ukowych, by¢ moze postuza réwniez opracowaniu standar-
déw opieki. Nasz projekt zaktada opieke nad 50 rodzinami
zwojewodztwa pomorskiego, jednak coraz czesciej zgtasza-
ni sg réwniez pacjenci z innych wojewddztw.

Druga grupe pacjentéw stanowia dzieci zchromosomo-
patiami, w szczegdInosci z mikrodelecjami oraz mikrodupli-
kacjami. Niepowtarzalny fenotyp poszczegdlnych rzadkich
aberracji nakazuje indywidualng ocene kazdego z dzieci,
uwzgledniajaca dotychczas publikowane opisy kliniczne
tych rzadkich schorzen.

Wspolnie z Katedra i Zaktadem Biologii i Genetyki reali-
zujemy grant zwigzany z diagnostyka pacjentow z zespotem
Cornelii de Lange.

Poszerza sie zakres dziatania zwiazany z diagnozowaniem
i leczeniem choréb metabolicznych. Kontynuowany jest tez
projekt opieki nad pacjentamiz zaburzeniami beta oksyda-
Gji, w tym szczeg6lnie waznym na Pomorzu deficytem de-
hydrogenazy dtugotaricuchowych kwaséw ttuszczowych
(LCHAD). Wzrasta liczba pacjentdéw z chorobami lizosomal-
nymi, troje z nich jest leczonych przy pomocy terapii enzy-
matycznej. Grupa pacjentéw z chorobami metabolicznymi
wymaga naszej wspdtpracy z osrodkami w kraju oraz za
granica.
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W diagnostyce i leczeniu pacjentéw Osrodka korzystamy
z pomocy klinik dzieciecych UCK, np. troje pacjentéw z ze-
spotem Alstroma hospitalizowano w Klinice Pediatrii, En-
dokrynologii i Diabetologii, pacjentéw z chorobami dege-
neracyjnymi CUN hospitalizowano w Klinice Neurologii
Rozwojowej. W prawie wszystkich przypadkach korzystamy
z pomocy Kliniki Kardiologii Dzieciecej i Wad Wrodzonych
Serca. Nasi pacjenci sg czesto bezposrednio kierowani do
Kliniki Pediatrii, Gastroenterologii, Hepatologii i Zywienia
Dzieci, poniewaz u niemal wszystkich wystepuja zaburzenia
odzywiania.

0d poczatku istnienia do Osrodka zgtaszaja sie pacjenci
z catej Polski, zaréwno telefonicznie, jak i drogg internetowa.
Wielu przyjezdza do Gdarska. W licznych jednak przypadkach
wystarczy wskazanie rodzinie chorego dziecka drogi dia-
gnostycznej oraz rekomendacja doswiadczonych jednostek
specjalistycznych na terenie kraju, czesto znacznie blizej
miejsca zamieszkania. Podobnych porad udzielamy takze
osobom dorostym.

Bylismy takze wspétorganizatorami Il Miedzynarodowe-
go Sympozjum MoZliwosci wspomagania rozwoju 0s6b z cho-
robami rzadkimi - Dystrofia miesniowa typu Duchenne‘aiinne
dystrofie miesniowe, ktore odbyto sie w listopadzie 2015 roku
w Sobieszewie i zgromadzito wybitnych specjalistéw z za-
kresu opieki nad tymi schorzeniami. W organizacji Sympo-
zjum jak zwykle rewelacyjnie pomagali studenci pielegniar-
stwa naszej Uczelni. Bralismy takze czynny udziat w konfe-
rencjach stowarzyszen opiekunéw oséb z tamliwym chro-
mosomem X (grudzien 2015 rok, Wroctaw), nerwiakowtdk-
niakowatoscia typu | (listopad 2015 rok, Warszawa) oraz
w XIIl Miedzynarodowej Konferencji Choroby rzadkie — razem
przekraczamy granice.

Od poczatku dziatania, dzieki zyczliwosci Dyrekgji UCK,
Osrodek zatrudnit koordynatora — Katarzyne Witkowska
(cztonka zarzadu Fundacji Parent Project), co pozwala na
niezwykle sprawne realizowanie poszczegdlnych projektéw
Osrodka.

Kontynuujemy trwajaca od lat wspétprace ze stowarzy-
szeniami rodzicow i opiekundw dzieci z rzadkimi schorze-
niami, m.in. fenyloketonurig, zespotem Cornelii de Lange,
NF1, Sclerosis Tuberans, zespotem Williamsa, zespotem
tamliwego chromosomu X, zespotem Marfana, mukopoli-
sacharydozami, choroba Duchenne’a.

Plany na przysztosc¢

Szczegblng nadzieje wigzemy ze wspétpraca z Centrum
Medycyny Translacyjnej tworzonym przez prof. Krzysztofa
Narkiewicza. To wielka szansa dla obu jednostek. Jako pierw-
szy rusza projekt rozszerzonych badan kardiologicznych
u matek nosicielek mutacji genu DMD, u ktérych wystepuje
ryzyko pojawienia sie kardiomiopatii oraz pacjentéw z cho-
robg Duchenne’a powyzej 18 roku zycia. Przedsiewziecie
realizowane jest przy wspotpracy z zespotem dr. hab. Marci-
na Fijatkowskiego z Kliniki Kardiologii.

Wystapilismy z projektami szkolen z zakresu choréb rzad-
kich, adresujemy je nie tylko do personelu medycznego, ale
takze do instytucji spotecznych oraz placéwek edukacyjnych.

JesteSmy otwarci na wszelkie propozycje i formy wspot-
pracy. Zapraszamy Panstwa do wspéttworzenia naszego
Osrodkal
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http://konferencja.szpital-morski.pl

