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Prof. Tomasz Grodzicki,
ordynator oddziatu choréb
wewnetrznych Szpitala
Uniwersyteckiego

w Krakowie, prorektor

ds. Collegium Medicum, zostat
nagrodzony zastworzenie
programu diagnostyki
ileczenia choréb rzadkich.

Coto znaczy: chorobarzad-

ka?

Taka, ktora wystepuje
rzadziej niz u jednego
na dwa tysigce ludzi.
Przy czym z ta czestotliwo-
Scig bywa bardzo réznie. Sa
choroby rzadkie, na ktére
cierpi kilka tysiecy Polakow,
jak mukowiscydoza. Sg i ta-
kie, na ktore cierpi kilku Po-
lakéw, jak choroba Pompego.

Co to za choroba?

Metaboliczna. Dochodzi
w niej do niewtasciwego od-
ktadania sie glikogenu w ser-
cu, w nerkach, w naczyniach
krwiono$nych.

A najdziwniejsza z choréb

rzadkich?

Jest cate mnéstwo zaska-
kujacych przypadkéw. Pro-
wadzimy na przyktad pa-
cjenta, ktory zyje bez zyty
wrotnej - to zyta, ktéra do-
prowadza krew do watroby.
Spodziewataby sie pani, ze
mozna bez niej w ogodle
funkcjnowac? A mamy tego
cztowieka pod obserwacja
juz kilkanascie lat. Takich
przypadkéw na catym Swie-
cie byto opisanych zaledwie
koto stu.

lle 0s6b w Polsce cierpi

nachoroby rzadkie?

Nie wiadomo. Problem
w tym, Ze w Polsce nie dys-
ponujemy zadnymi ujednoli-
conymi rejestrami, co
po czesci wynika z przepi-
sow RODO, ktore znacznie
utrudniaja gromadzenie ta-
kich danych, po drugie - nie
do konca wiadomo, kto
miatby takie rejestry prowa-
dzié. Mozemy ostroznie sza-
cowac, ze na choroby rzadkie
cierpi co najmniej kilkadzie-
sigt tysiecy ludzi w Polsce,
w catej Europie co najmniej
kilka milionéw. Choréb rzad-
kich mamy dzisiaj okoto
oSmiu tysiecy; ta liczba oczy-
wiScie wzrasta, co chwile po-

PrROF. TomMASZ (GRODZICKI.
Sherlock Holmes wsrod lekarzy

Prof. Tomasz Grodzicki

jawiaja sie nowe badania,
ktore stwierdzaja istnienie
kolejnej jednostki.

Pan przygotowat program
diagnostykiileczenia cho-
réb rzadkich. Naczymon
polega?

Ponad 10 lat temu stwo-
rzyliSmy oSrodek, do ktérego
trafiajg pacjenci, ktérzy maja
rozpoznang chorobe rzadka
lub ci, ktérzy nie maja zad-
nego rozpoznania, kraza
od lekarza do lekarza w po-
szukiwaniu diagnozy. Przez
ten czas zgtosito sie do nas
juz kilka tysiecy chorych,
gtownie z dolegliwosciami
neurologicznymi. Niestety,
przez pandemie trafiato
do nas mniej pacjentow.

Jak chorzy dowiaduja sie

o tym osrodku dziataja-

cym przy Szpitalu Uniwer-

syteckim w Krakowie?

Gltownie za sprawa skiero-
wan od lekarzy pierwszego
kontaktu lub lekarzy specja-
listéw z catej Polski, ktorzy
maja problem z postawie-
niem rozpoznania.

Ale najpierw cilekarze
musza wiedzie¢, ze taki
osrodek w ogoleistnieje.

Pare lat temu prowadzili-
$my akcje promocyjna, aby
te Swiadomo$¢ rozbudzic.
Teraz system opieki nad ta-
kimi pacjentami powoli sie
w Polsce sie zmienia, po-
wstaja osrodki referencyjne
dla poszczegodlnych chorob
rzadkich. My w szpitalu ma-
my teraz trzy takie oSrodki:
jeden w zakresie choréb neu-
rologicznych, drugi w zakre-
sie chorob metabolicznych,
trzeci w zakresie choréb im-
munologiczno-alergicznych.

Dlaczego jest problem

z diagnozowaniem choréb

rzadkich?

Bo to nie tak, ze to pacjent
ma rozpoznanie wypisane
na czole lub jednoznacznie
wychodzi ono z krwi. Tu cze-
sto nie ma jednego markera,
ktoéry pomoze nam stwier-
dzié lub wykluczy¢ taka cho-
robe. Do tego dochodzi mno-
gos¢ irzadkosc tych dolegli-
wosci. Diagnoza jest skom-
plikowana, czesto wymaga
konsultacji wielu specjali-
stow, badan genetycznych
(w tej dziedzinie jest ogrom-
ny postep, ale wciaz jeste-
$my na poczatku drogi).

Na szczeScie Szpital Uniwer-
sytecki w Krakowie jest ide-

alnym miejscem, w ktorym -
korzystajac z pomocy wielu
fachowco6w - mozna starac
sie diagnoze postawic. ,,Sta-
rac sie”, bo my czesto wciaz
nie wiemy, co pacjentowi
jest, mimo Ze wiele os6b
nad tym mysli. Medycyna
uczy pokory.

Co jeszcze robicie, by po-
prawic diagnozowanie
tych choréb?
Prowadzimy zajecia z za-
kresu chorob rzadkich dla
studentow medycyny oraz
ro6zne dziatania edukacyjne
skierowane do lekarzy
pierwszego kontaktu i spe-
cjalistow. Nie jesteSmy
w tym zresztg sami, réZne
osrodki akademickie je pro-
wadza.

1 po takim szkoleniu leka-
rze sy w stanie rozpoznac
te choroby?

Nie do konica chodzi o to.
Niektore z tych choréb sa tak
rzadkie, ze trudno oczeki-
wag, zeby lekarz pierwszego
kontaktu czy lekarz specjali-
sta znat je wszystkie - nawet
po wielu szkoleniach. Wiec
najwazniejsze, zeby wzbu-
dzi¢ w lekarzach Swiado-
mos¢, ze by¢ moze pojawia
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sie u nich pacjenci z choro-
bami rzadkimi, ktérych nale-
7y odestac do osrodka spe-
cjalistycznego. Chcemy, zeby
u lekarzy spotykajacymi sie

z nietypowymi objawami pa-
cjenta, zaSwiecila sie ostrze-
gawcza lampka: to moze by¢
choroba rzadka.

Powiedzmy, Zze trafia

do was taki pacjent, dia-

gnozujecie go. | co dalej?

Jak wygladaleczenie?

Niestety, zazwyczaj mo-
zemy leczy¢ pacjenta jedynie
objawowo. Na wiekszos¢
chor6b rzadkich nie ma przy-
czynowego leczenia. A na-
wet, jesli jest, to pojawiaja
sie problemy z jego dostep-
noscia i ceng - koszt leczenia
moze przekracza¢ milion
ztotych rocznie. Pacjenci
cierpiacy na czes¢ z tych
chor6b - ale nie wszystkie -
moga zostac objeci progra-
mem Narodowego Funduszu
Zdrowia.

Dlaczego jest taki problem
zleczeniem choréb rzad-
kich?

Gdy na Swiecie wybuchta
pandemia SARC-CoV-2, za-
kazenie dotyczyto potencjal-
nie kilku miliardow ludzi.
Btyskawicznie stworzono
kilka szczepionek, ktore -

z racji skali produkcji - moga
by¢ sprzedawane po kilka,
kilkanascie dolaréw. Z choro-
bami rzadkimi jest doktadnie
odwrotnie. Dotykajg tak nie-
wielkiej czesci populacji, ze
firmom farmaceutycznym
po prostu nie optaca sie pro-
dukowac lek6éw na nie, bo
wprowadzenia kazdego leku
wiaze sie przeciez z wielkimi
kosztami i badaniami kli-
nicznymi (ktére dodatkowo
musza by¢ przeprowadzone
na odpowiedniej liczbie pa-
cjentéw, o co w tym wypad-
ku - zwiadomych wzgledéw
- ciezko). To sie firmom far-
maceutycznym po prostu nie
kalkuluje. Na szczeScie poja-
wiaja sie pewne rozwigzania
systemowe: ulgiizachety
dla firm farmaceutycznych,
aby pochylity sie nad zagad-
nieniem chordb rzadkich.
Poza tym w ostatnich latach
mamy ogromny postep w za-
kresie genetyki (tez produk-
cjilekéw ,,naprawiajacych”
uszkodzone geny), wiec
mozna liczyé¢, Ze sytuacja tej
grupy pacjentéw bedzie sie
sukcesywnie poprawiac.

Pacjenci, ktorych diagno-
Zujecie, wreszcie czujg
ulge?

Czesto tak sie dzieje,
szczegoblnie Ze trafiajg do nas
ludzie, ktorzy czasem przez
bardzo wiele lat walczyli
o diagnoze, chodzili do 16z-
nych lekarzy, byli zdezorien-
towani, w wiecznymi napie-
ciu, zmeczeni. Niestety by-
wa tez tak - jesli nie jesteSmy
w stanie zaproponowac pa-
cjentom skutecznego lecze-
nia - Ze rozpoznanie przyno-
si dyskomfort. My, lekarze,
moze mamy wtedy satysfak-
cje na polu klinicznym, ale
brakuje nam tej na polu
ludzkiej, ktéra jest dla nas
najwazniejsza. Chyba kazdy
z nas wybrat ten zawod
po to, by pomagac ludziom,
widzie¢, jak dzieki leczeniu
zycie pacjentow jest lepsze,
dtuzsze, spokojniejsze, bar-
dziej komfortowe.

Pan od dziecka wiedziat,

ze chce robi¢ wiasnie to?

Nie. Jako mtody chtopak
chciatem zosta¢ historykiem,
bardzo ciekawig mnie losy
Polski. Marzytem jeszcze, by
prowadzic¢ schronisko w go-
rach. W liceum zaczatem in-
teresowac sie medycyna;
szukatem potwierdzenia, czy
to rzeczywiScie dla mnie,
wiec po trzeciej klasie posze-
dtem na praktyke wakacyjna,
jako salowy, na tak zwana
»czerwong chirurgie”. To
mnie przekonato do medycy-

ny.

Pan zajmuje sie chorobami
rzadkimi, geriatrig, choro-
bamikrazeniowymi. Tosa
specjalizacje, w ktorych le-
karz dos¢ czesto spotyka
sie ze Smiercig pacjenta.
Tak.

Jak pan sobie z tym radzi?

Najwazniejsze, zeby zaak-
ceptowag, ze Smierc istnieje,
ze nie bedziemy zy¢ w nie-
skonczonosé. Ale tez zrozu-
mieé, ze na kazdym etapie zy-
cia - rowniez na etapie tej nie-
modnej, niemedialnej staro-
$ci - mozna zy¢ bez bélu, bez
fizycznego cierpienia, w mia-
re mozliwosci komfortowo.
Jesli prowadzimy pacjenta
w ostatniej fazie Zycia, kon-
centrujemy sie na tym, zeby
ulzy¢ mu w cierpieniu - nie-
zaleznie od tego, czy mowi-
my o kim§, kto ma 30, 50 czy
90 lat.

Motzliwe jest stworzenie ta-

kich warunkéw, ze czlo-

wiek jest pogodzony ze

Smiercig?

(Chwila ciszy) Mysle, ze
nikt nie chce umiera¢. ©®



