Jacy jestesmy?

Pan tukasz napisat, ze doktor
Pogorzelski to cziowiek o wielkim
sercu, Aniot, ktéry trzyma 6-letnie-
go Igorka w swoich skrzydtach i nie
pozwala, aby mukowiscydoza za-
bierata mu zycie. To peten profesjo-
nalizmu lekarz, ktory zapewnia cho-
rym bardzo dobra opieke i leczenie.
A lizaki dla synka na koniec wizyty
lekarskiej sa wedtug taty strzatem
w dziesigtke!

Kawalerowie Orderu
Usmiechu zwigzani

z Instytutem Gruzlicy i Choréb
Ptuc w Rabce-Zdroju

Jan Rudnik (2.09.1922-15.02.1986)

W 1953 r. rozpoczat prace w Rabce-
-Zdroju jako asystent, a w 1956 r. jako
ordynator stworzyt 100-46zkowy oddziat
dla najciezszych przypadkow gruZlicy
dzieciecej oraz 200-ézkowy oddziat
dla niemowlat. W 1972 r. otrzymat ty-
tut profesora. Szpital leczenia gruzlicy,
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w ktorym pracowat i ktéry rozbudowat,
stat sie w 1976 r. Oddziatem Terenowym
Instytutu Matki i Dziecka w Warszawie —
placowka naukowo-badawczg i szkole-
niowg dla lekarzy.

Jan Rudnik jest autorem ponad
200 prac naukowych. Posiadat wiele
odznaczen, m.in. przyznany na wniosek
dzieci Order Usmiechu, ktérego minia-
turke nosit w klapie marynarki i z kto-
rym polecit sie pochowac.

Jerzy Zebrak (6.11.1933- 3.01.2016)
W 1958 r. podjat prace w Dzieciecym
Osrodku  Sanatoryjno-Prewentoryjnym
w Rabce-Zdroju, gdzie pod kierunkiem
prof. Jana Rudnika stworzyt specjali-
styczny zaktad leczniczy i naukowy.
Byt jednym z wspottworcéw Polskiego
Towarzystwa Walki z Mukowiscydoza,
zrzeszajgcego rodzicow dzieci chorych,
jak réwniez dorostych chorych.

Jest autorem wielu rozdziatow
z zakresu pediatrii i pneumonologii
dzieciecej w licznych podrecznikach

przeznaczonych dla studentéw medy-
cyny i lekarzy.

Najbardziej cenionym przez niego
wyroznieniem jest tytut Kawalera Orde-
ru Usmiechu, nadany przez matych pa-
cjentdw w dniu 1 czerwca 1989 r.

Joachim Maksymilian Buchwald
urodzit sie 24.05.1942 r.w Zabrzu,

Z Instytutem Matki i Dziecka Oddziatem
Terenowym w Rabce-Zdroju zwigzany
od 1984 r, a od 2000 r. jest dyrektorem
tego oddziatu. Podejmuje wiele dziatan
zwigzanych z restrukturyzacjg zaktaduy,
dotyczy to m.n. modernizacji przesta-
rzatej infrastruktury zakonczonej no-
woczesnym projektem pt.: ,Przebudo-
wa i rozbudowa wraz z wyposazeniem
Kliniki Pneumonclogii i Mukowiscydo-
zy"w 2013 r. Jego dorobek zawodowy
i wkiad pracy na polu medycznym zo-
stat doceniony, czego dowodem sg Zto-
ty Krzyz Zastugi i Krzyz Kawalerski Or-
deru Odrodzenia Polski oraz przyznany
przez dzieci w 2014 r. Order Usmiechu.

Nie kazdy korzysta z nowych terapii
— przeglad opinii na temat lekéw
przyczynowych w Niemczech

W marcu 2023 minat rok od wprowa-
dzania przez Ministerstwo Zdrowia na
liste lekéw refundowanych tzw. lekow
przyczynowych w mukowiscydozie: Ka-
ftrio w potaczeniu z Kalydeco, Symkevi
w potaczeniu z Kalydeco oraz Orkambi
- w ramach programu lekowego pn.
JLeczenie chorych na mukowiscydoze
(ICD-10: E84)". Od poczatku bylo wia-

' Zalgeznik B.112, LECZENIE MUKOWISCY-
DOZY (ICD-10E84), zrddio:; www.gov.pl [do-
step: 12.02.2023].

domo, 7e nie kazdy chory skorzysta
z nowych terapii. Specyfika mukowiscy-
dozy w odniesieniu do liczby wystepu-
jacych mutacji sprawia, ze poszczegol-
ne kombinacje lekow przyczynowych
przeznaczone sg dla grupy pacjentow
z konkretnymi mutacjami gendw.

Do leczenia preparatem Orkam-
bi kwalifikowani sa chorzy w wieku co
najmniej 2 lat z potwierdzonym wysta-
pieniem mutacji F508del genu CFTR na
obu allelach. Symkevi wraz z Kalydeco

przeznaczone s3 dla chorych w wieku
co najmniej 6 lat, homozygotycznych
pod wzgledem mutacji F508del lub
heterozygotycznych pod wzgledem
mutagji F508del i majacych jedna z na-
stepujacych mutagji genu CFTR: P67L,
R117C, L206W, R352Q, A455E, D579G,
71143A—G, S945L, S977F, R1070W,
D1152H, 27894+5G—A, 3272-26A—>G
i 3849+10kbC—T. Kaftrio w potgczeniu
z Kalydeco jest dla chorych w wieku
co najmniej 12 lat, homozygotycznych
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Fot. Sergey Volkov

pod wzgledem mutacji F508del genu
CFTR
wzgledem mutacji F508del z muta-

lub heterozygotycznych pod

¢ja o minimalnej wartosci funkgji (MF)
genu CFTR?,

Brak mozliwoéci  przyjmowania
lekdw przez wszystkich chorych u jed-
nych powoduje rozczarowanie i gniew,
a u innych rados¢ - cieszg sie wraz
z tymi, dla ktérych zycie, dzieki nowym
terapiom, zmienito sie na lepsze.

Co na ten temat mysla chorzy na
mukowiscydoze w Niemczech? W jed-
nym z zesztorocznych wydan magazynu
,muko.info” poruszono ten temat, przy-
wotujgc opinie kilku chorych, ktérzy le-
kéw przyczynowych nie przyjmuja. Jed-
ni nie moga, gdyz sa po przeszczepie
ptuc, co pozbawia ich tej mozliwosdi,
inni ze wzgledu na posiadane mutacje,
a jeszcze inni swiadomie nie chcg tych

lekow przyjmowac,

Po przeszczepie ptuc

,Dziecko, réb zawsze to, co mdwig le-
karze, aby$ dozyta momentu, w ktdrym

www.oddechzycia.pl/aktualnosci/zasa-
dy-programu-lekowego-kaftrio-symkevi-or-
kambi/ [dostep: 12.02.2023].

medycyna w koncu co$ wynajdzie™ —

takie stowa przez wiele lat towarzyszyty
Miriam, pacjentce z mukowiscydoza,
ktéra w 2013 r. przeszta obustronny
przeszczep ptuc. Lekami przyczynowy-
mi interesowata sie do momentu, w kto-
rym dowiedziata sie, ze jej mutacje i tak
nie kwalifikuja sie do ich przyjmowania.
Miriam mowi, ze kurz zwigzany z eu-
forig wprowadzenia lekéw juz opadt.
W Internecie coraz mniej oséb dzieli
sie swoimi spostrzezeniami na ten te-
mat. Nie ukrywa jednak, ze gdyby miata
mozliwosc ich przyjmowania, to by sie
z tego cieszyta i skorzystata z tej szansy.
Jej znajoma Nadine, ktéra rowniez ma
za sobg obustronng transplantacje ptuc,
byta w nieco innej sytuacji. Ze wzgledu
na bardzo zly stan zdrowia nie mogta
uczestniczy¢ w badaniach klinicznych,
ale jej lekarka postarata sie o to, aby
w drodze wyjatku Nadine przyjmowata
leki jeszcze przed ich oficjalnym wpro-
wadzeniem na niemiecki rynek me-
dyczny. Miata swiadomos¢ tego, ze nie
uchronig jej przed przeszczepem, ale

*  Magazyn ,mukoinfo’ 3/2022, s. 89,
Knapp vorbei. Vom Nebelzelt zu Genmodula-
toren.
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- jak sama podkresla — pomogty usta-
bilizowa¢ stan ptuc do dnia transplan-
tacji. Obydwie dziewczyny przyznaja,
7e sg ciekawe, czy w przysztosci osoby,
ktére miaty przeszczep ptuc, beda mo-
gty przyjmowac tego typu leki. Jesli nie
te znane obecnie, to inne, nowszej ge-
neracji, nad ktorymi z pewnoscig beda
prowadzone jakies badania. Ale nie
oczekujg tego z utesknieniem. Jesli taki
dzien nastgpi, to beda sie tym po prostu
cieszyty.

Nieco inne zdanie na ten temat
ma 54-letni Matthias, ktory réwniez ma
za sobg przeszczep ptuc’. Jego zdaniem
euforia tych chorych, ktérzy przyjmuja
leki przyczynowe, powoduje bezrad-
nos¢ u tych, ktérzy lekéw przyjmowac
nie moga. Dzielenie sie pozytywnymi
wiesciami typu teraz prowadze catkiem
nowe zycie"sprawia, ze ci drudzy wyste-
puja w roli bezradnych obserwatoréw.
Mukowiscydoza nie zna stowa ,spra-
wiedliwose’, a leki przyczynowe, ktére
nie s dla wszystkich, czynia te chorobe
jeszcze mniej sprawiedliwa.

Mutacje nonsensowne

38-letnia Ilka ma jedng mutacje non-
sensowng’, a na takie lekdw przyczyno-
wych obecnie nie ma. Kobieta zadaje
sobie samej ciekawe pytanie:, Czy przez
rozdzielenie chorych na tych, ktorzy bio-
rg leki, i tych, ktérzy ich nie biorg, zatra-
cimy poczucie wspdlnoty? Wspdlnych
wartosci i tematow, ktére nas faczyly?”
| odpowiada na nie przeczaco. Jej zda-
niem dla wielu pacjentéw zmienia sie
tylko aspekt zycia zwigzany z terapiami
i przyjmowaniem lekéw. Dla tych oséb
pewne marzenia staja sie po prostu rze-
czywistosdcia. Jej zdaniem interesujace
jest bycie obserwatorem tych zmian,
majac jednoczesnie nadzieje, ze dzieki
rozwojowi medycyny wszystko staje sie

* Tamze, s. 15, Gerechtigkeit? Gibt es nicht.
> Tamze, s. 10, Ich bin eine Nonsense-Muta-
tion.
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mozliwe. Ona cieszy sie w imieniu tych,
ktorzy moga korzysta¢ z dostepnych
terapii.

Inaczej uwaza pacjent o pseudoni-
mie ,N.M", ktéry chciat zachowac anoni-
mowos¢, a ktéry ma dwie mutacje typu
nonsens®.,Odkad dostepne jest Kaftrio,
nic nie jest takie, jak byto wczesniej"- re-
lacjonuje z rozzaleniem. Nie moze pora-
dzi¢ sobie z tym, ze niektdrzy korzystaja
z dobroci nowych lekéw, a inni nie. , Je-
stem mniej wart?"— pyta samego siebie.
Czuje sie zapomniany, jest zty, wscie-
kty i smutny. | nie ma nadziei na to, ze
w przysztosci dla jego mutacji wynale-
ziony zostanie jakikolwiek lek. Mimo to
cieszy sie w imieniu tych, ktorzy przyj-
mujg leki, i ma swiadomosé¢, ze to caly
czas jedna i ta sama choroba. Jednym
pacjentom medycyna data mozliwos¢
tatwiejszego zycia, a innym nie. | to jest
jego zdaniem nie fair.

Swiadomy wybor

Sa tez tacy, ktorzy swiadomie nie przyj-
mujg lekéw, mimo ze mogliby to ro-
bi¢. Do takich nalezy 56-letni Thomas'.
Jego zycie od czasu wprowadzenia na
niemiecki rynek medyczny lekow przy-
czynowych nie zmienito sie. Nadal robi
wszystkie wczesniejsze terapie: inha-
lacje i fizjoterapie, rano i wieczorami.
Zycie z mukowiscydoza nauczyto go,
Ze dzisiejsza prawda nie musi by¢ praw-
da jutra, dlatego tez z przyjmowaniem
lekéw woli poczekad i obserwowac,
jak rozwija sie cafa sytuacja, chociazby
w kwestii skutkow ubocznych wielolet-
niego przyjmowania preparatu. Decy-
zje swoja podjat swiadomie. Kryterium
jego dziatan nie jest to, co czyni wiek-
szo$¢ chorych. Fakt, ze inni biorg leki,
nie oznacza, ze on tez musi do tej gru-
py pacjentéw nalezec. Jak sam mowi:

°  Tamze, s. 11, Vergessen, sauer, wiitend.
Motivation stirbt.

7 Tamze, s. 14, Abwarten und Tee trinken
und hoffnungsfroh nach vorne blicken!
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,Prognozowana dtugosc zycia pacjenta
z mukowiscydoza w Niemczech oscylu-
je obecnie w granicach 55 lat i to bez
pomocy lekéw przyczynowych’, dlate-
go tez jest spokojny i peten nadziei na
przysztosc.

Anne, mama siedemnastomie-
siecznej corki chorej na mukowiscy-
doze, nie nalezy do rodzicdw, ktérzy
byliby niecierpliwi i nie mogli doczekac
sie lekéw najnowszej generacji dla tak
mtodych pacjentow®. Po ukornczeniu
drugiego roku zycia jej corka bedzie
mogta przyjmowa¢ Orkambi, a co be-
dzie potem, czas pokaze. Od czasu dia-
gnozy corki poznata wielu wspaniatych
dorostych chorych, ktérzy bez lekow
przyczynowych dali rade sprostac prze-
ciwnosciom losu. To daje jej nieustajaca
nadzieje na lepsze jutro i pozytywne
myslenie, ze dzieki nowym lekom jej
corka bedzie mogta prowadzi¢ w przy-
sztosci lepsze zycie.

34-letnia Jennifer nalezy do grona
chorych, dla ktorych leki przyczynowe
nie sa przeznaczone®. Zyczy ona sobie
i innym chorym, aby prowadzone ba-
dania naukowe postepowaty naprzéd
i w przysztosci umozliwity chorym na
mukowiscydoze poprawe jakosci ich
Zycia.

Obecnie do leczenia lekami przy-
klasyfikuje sie 85-90%
chorych na mukowiscydoze (dotyczy

czynowymi

pacjentow z Niemiec)'. Tak byto pod
koniec lata 2020 r, kiedy na niemiecki
rynek medyczny dopuszczony zostat
do sprzedazy czwarty z ogdlnej liczby
dostepnych medykamentéw — modu-
lator Kaftrio. Pozostata grupa 10-15%
pacjentéw nadal czeka na rozwdj me-

8 Tamze, s. 18, NOCH kein Kaftrio. ,Alte Mu-
kohasen” stdirken im Alltag.

7 Tamze, s. 16, Wie leben Mukoviszidose-
Betroffene ohne CFTR-Modulatoren? Interview
mit einer Betroffenen.

" Tamze, s. 30, Forschung: Was steckt in der
Pipeline? Suche nach der optimalen, indivi-
duellen Therapie.

dycyny i efekty prowadzonych badan
klinicznych. A w tej materii caly czas sie
co$ dzieje.

Wedtug danych z lata 2022 r."
w trzeciej fazie badan klinicznych byla
potréjna kombinacja VX-121/tezaka-
ftor/VX-561, ktéra wedtug naukowcow
posiada zwiekszong skuteczno$¢ w po-
rownaniu do terapii Kaftrio (eleksaka-
ftor/tezakaftor/iwakaftor).
pacjenci z nietolerancjg eleksakaftora

Poza tym
mogliby czerpac korzysci z nowej kom-
binacji. W drugiej fazie testéw klinicz-
nych byta podwdjna lub tez potrdjna
kombinacja Abbvie. Ztozony zostat réw-
niez wniosek na badania kliniczne mo-
dulatordw Sionna: SION-638 i SION-109.
W fazie przedklinicznej, prowadzonej
przez wioska grupe robocza, znalazt sie
stabilizator PI3kyMP. W Stanach Zjedno-
czonych Kaftrio zostato dopuszczone
dla 177 dodatkowych mutacji. Euro-
pejska Agencja Lekdw, mimo pozytyw-
nych wynikéw badan klinicznych, nie
zezwolita na takie samo postepowanie
w Europie, twierdzac, ze wyniki te sg
niewystarczajgce. Na szczescie ruszy-
ty badania kliniczne VX21-445-124,
w ktorych skutecznosc Kaftrio zostanie
przebadana w odniesieniu do dziatania
na inne mutacje. We Francji natomiast
ruszyt program, w ktorym pacjentom
w ztym stanie zdrowia podaje sie Kaftrio
niezaleznie od posiadanych mutagji
genu.

To tylko kilka przykfadéw poka-
zujacych, jak wiele dzieje sie w Swiecie
medycyny w odniesieniu do mukowi-
scydozy. Kilkanascie lat temu pewnie
nikt z nas nie znat pojecia leki przyczy-
nowe". Miejmy wiec nadzieje, ze w ko-
lejnych latach do stownika trafig kolejne,
nowe, o ktérych dzis nawet nie $nimy,
a ktdre zycie z tg przewlekta choroba
zmienig na lepsze ©.

Robert Hellfeier

" Tamze, s. 30-31.
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