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WSTEP

Matgorzata Bogusz
Prezes Instytutu Rozwoju Spraw Spotecznych

W imieniu Instytutu Rozwoju Spraw Spotecznych mam zaszczyt i przyjemnose
ztozy¢ na Panstwa rece raport, zawierajgcy wnioski oraz rekomendacje
wypracowane podczas debaty eksperckiej Rzadkie zespoty padaczkowe
- wyzwania w obszarze diagnostyki, leczenia i opieki nad pacjentami, ktéra
odbyta sie 7 lutego 2024 roku w Warszawie.

Powotaniu  Instytutu Rozwoju Spraw Spotecznych, ktérego jestem

fundatorem, przyswiecata idea stworzenia platformy do dyskusji w gronie

ekspertow na tematy wazne dla polskich pacjentéw, dotyczace nie tylko kwestii zwigzanych z obszarem
klinicznym, ale rowniez systemowych zmian w ochronie zdrowia. Podejmujgc debate o polskim systemie
opieki zdrowotnej, staramy sie dywersyfikowac¢ wiedze i doswiadczenia w oparciu o dobre praktyki z innych
krajow Unii Europejskiej oraz wdrazane dyrektywy na poziomie miedzynarodowym.

Jestem rowniez cztonkinig Europejskiego Komitetu Ekonomiczno-Spotecznego (EKES) w kadencji 2020-2025
z ramienia Polski. Instytucja ta jest ciatem doradczym Unii Europejskiej i obchodzi w tym roku 65. urodziny.
Sktada sie z 329 cztonkdéw pochodzgcych ze wszystkich krajow Wspolnoty Europejskiej, przy czym polska
delegacja liczy 21 osdb. Naszym zadaniem jest opiniowanie kazdego dokumentu prawnego, ktory jest
przygotowywany przez Komisje Europejskg i Rade Unii Europejskiej. Opiniowanie takich dokumentow
nastepuje w imieniu spoteczenstwa obywatelskiego, reprezentowanego przez organizacje pozarzgdowe.

Od stycznia do czerwca 2025 r. Polska bedzie petni¢ prezydencje w Radzie Unii Europejskiej. Teraz mamy
bardzo gorgeqg dyskusje na temat polskich priorytetow w zakresie ochrony zdrowia, ktére bedg obowigzywaty
pod 6-miesigcznym przewodnictwem naszego kraju w Radzie UE. Poprzedni rzad zdefiniowat trzy priorytety
w zakresie zdrowia, sqg to: cyfryzacja ochrony zdrowia, profilaktyka choréb cywilizacyjnych oraz wyzwania
szeroko zwigzane z demografig. Wiemy juz, ze te priorytety bedg zmienione. Wiemy tez, ze zainteresowanie
szeroko rozumianej opinii publicznej, ale tez poszczegdlnych instytucii unijnych oraz interesariuszy ochrony
zdrowia w momencie, kiedy Polska bedzie sprawowac prezydencje, zdecydowanie sie zwiekszy. | to jest
czas, kiedy wykorzystujgc doswiadczenie ekspertow medycznych i systemowych, mozemy zwrocic uwage
na pewne obszary, rowniez te zwigzane z rzadkimi chorobami neurologicznymi.

Choroby rzadkie byty priorytetem prezydenciji hiszpanskiej i sg priorytetem obecnej prezydencji belgijskiej.
Ambasador Krolestwa Belgii wspominat o tym, w jaki sposdb przygotowywano sie do belgijskiego
przewodnictwa w Radzie UE. Przygotowania zajety trzy lata. My zaczynamy tak naprowde od teraz,
ze wzgledu na zmiany polityczne w naszym kraju. Polskie wtadze muszqg zgtosic¢ kluczowe priorytety i obszary
dziatan w obszarze ochrony zdrowia do konca listopada 2024 r.

W trakcie obrad w lutym 2024 roku w Warszawie, zachecalismy zgromadzonych ekspertow do sformutowania
kluczowych wnioskow oraz rekomendacji w zakresie rzadkich zespotéw padaczkowych w Polsce na tle Unii
Europejskiej.




KOMENTARZ

Prof. dr hab. n. med. Justyna Paprocka
Konsultant krajowa w dziedzinie neurologii dzieciecej,
Kierownik Katedry i Kliniki Neurologii Dzieciecej
élqskiego Uniwersytetu Medycznego w Katowicach

Problemem zwigzanym z rzadkimi zespotami padaczkowymi jest wtasciwe
rozpoznanie,azatemmozliwoscmiedzyinnymiwykonaniabadangenetycznych:

panelu  padaczkowego NGS, sekwencjonowania  catoeksomowego

WES |/ sekwencjonowania catego genomu WGS, mikromacierzy

aCGH. Prawidtowa i petna diagnoza, przeprowadzona w mozliwe szybkim

czasie po klinicznym rozpoznaniu padaczki lekoopornej / zespotu padaczkowego, ma ogromne znaczenie
z uwagi na mozliwe implikacje terapeutyczne (np. mutacje w genach SCN1A, SCN2A, SCN8EA, SLC2A1,
CDKL5, TSC1 i TSC2, PRRT2, GRIN2A, GRIN2B, KCNAZ2, KCNQOZ2, KCNT1, ALDH7A1).

Kolejnym krokiem towarzyszgcym rozpoznanej etiologii genetycznej rzadkich zespotéw padaczkowych jest
przyporzadkowanie kodu ORPHA, kodu w Miedzynarodowej Statystycznej Klasyfikacji Chorob i Problemow
Zdrowotnych ICD10/ICD11 oraz w przysztosci - rejestracja w Polskim Rejestrze Chordb Rzadkich. Gtéwna
roznica pomiedzy ICD-10 a ICD-11 to formuta kodowania poszczegolnych jednostek chorobowych. W nowym
systemie klasyfikacji ICD-11 pojawit sie szereg nowych pozycji, uwzgledniajgcych podtoze genetyczne
niektorych padaczek lekoopornych, na przyktad encefalopatii padaczkowe] zwigzanej z mutacja w genie
CDKL5. Ponadto, bardzo wartosciowqg propozycjg bedzie mozliwos¢ prowadzenia rejestrow klinicznych
poprzez Osrodki Eksperckie Choréob Rzadkich (OECR), a wiec lekarzy najbardziej zaangazowanych w proces
opieki nad pacjentem z padaczkg lekooporng. Rejestry kliniczne, w potgczeniu z kartg pacjenta, pozwolg
na sprecyzowanie danych klinicznych i optymalne, zgodne z aktualnym stanem wiedzy, postepowanie
terapeutyczne.

Przejscie z opieki dzieciecej do opieki dorostej w padaczce jest przedmiotem szczegdlnej uwagi i troski.
Rzadkie zespoty padaczkowe u dzieci charakteryzujg sie znaczng heterogennosciq etiologiczng i fenotypowa.
W przypadku encefalopatii padaczkowych wieku dzieciecego istnieje wiecej barier w dostepie do ustug
medycznych dla dorostych, w tym ryzyko, ze niektore problemy zdrowotne zostang btednie zdiagnozowane
lub przeoczone. Z uwagi na mnogos¢ potrzeb zdrowotnych towarzyszacych encefalopatii padaczkowej
i rozwojowej, zasadnym elementem opieki moze stac¢ sie osoba medycznego koordynatora.

Kolejnym problemem sg kwestie prawne i koniecznos¢ oceny zdolnosci podejmowania decyzji zwigzanych
Z prowadzeniem klinicznym i leczeniem. Mtodzi dorosli nieposiadajgcy zdolnosci prawnych bedg potrzebowali
opiekuna odpowiedzialnego za wyrazenie zgody na zaproponowane leczenie czy ewentualng hospitalizacje.




KLUCZOWE ASPEKTY SYSTEMOWE
RZADKICH ZESPOLOW PADACZKOWYCH

Dr n. med. Jakub Gierczynski, MBA

Ekspert systemu ochrony zdrowia

Rzadkie zespoty padaczkowe reprezentujg zarowno dziedzine neurologii
dzieciecej i neurologii, jak i domene chordb rzadkich. Neurologia dziecieca
w Polsce rozwija sie dynamicznie, a rozwoj kompetencji i doswiadczen
osrodkow klinicznych akcelerowat po wejsciu Polski do Unii Europejskiej oraz
poprawie finansowania publicznego diagnostyki, terapii i funkcjonowania
osrodkow neurologicznych.

Wedtug Map Potrzeb Zdrowotnych, w Polsce funkcjonowaty w 2022 roku

22 oddziaty neurologii dzieciecej, ktore rozliczyty ok. 32 tys. hospitalizagji

dla ok. 25 tys. pacjentow. Oddziaty dysponowaty liczbg 427 tézek neurologii

dzieciecej (1/100 tys.). W zakresie neurologii pracowato 207 oddziatow

neurologii, ktére rozliczyty ok. 242 tys. hospitalizacji dla ok. 212 tys. pacjentow. Oddziaty dysponowaty
liczbg 5 731 tézek neurologicznych (15/100 tys.).t

W zakresie AOS odnotowano 157 poradni neurologicznych dla dzieci, ktore rozliczyty w 2022 r. ok. 329 tys.
porad oraz 1 427 poradni neurologicznych, ktore rozliczyty w 2022 r. ok. 4,5 mln.? W 2022 r. pracowato
448 neurologow dzieciecych (1,2/100 tys. mieszkancéw) oraz 4 132 neurologow (10,9/100 tys.).> Wedtug
statystyk Naczelnej Izby Lekarskiej (NIL), w grudniu 2023 r. wykonywato zawdd 491 neurologdéw dzieciecych
i 4 564 neurologow.*

W Polsce od 2021 r. realizowane sqg zatozenia Planu dla Choréb Rzadkich na lata 2021-2023. Obszar
Chorob Rzadkich stat sie priorytetem Ministra Zdrowia, dlatego 24 sierpnia 2021 r. przyjeto uchwate nr 110
Rady Ministrow w sprawie przyjecia dokumentu Plan dla Chordb Rzadkich, ktérg opublikowano 27 wrzesnia
2021 r., a tym samym zostat przyjety Plan dla Choréb Rzadkich. Ma on charakter operacyjny, ktérego celem
jest poprawa sytuacji polskich pacjentéw cierpigcych na choroby rzadkie oraz ich rodzin, poprzez stworzenie
modelu zintegrowanej opieki zdrowotnej. Koncepcja Planu definivje szes¢ obszarow wymagajgcych
usprawnienia: Osrodki Eksperckie Chordb Rzadkich (OECR), Kierunki poprawy diagnostyki chorob rzadkich,
w tym dostepnosci do nowoczesnych metod diagnostycznych z wykorzystaniem wielkoskalowych badan
genomowych, Dostep do lekdw, wyrobow medycznych i srodkow specjalnego przeznaczenia zywieniowego
stosowanych w chorobach rzadkich, Polski Rejestr Choréb Rzadkich, Karta Pacjenta z Chorobg Rzadkg oraz
Platforma Informacyjna ,Choroby Rzadkie".®

W zakresie neurologii w Polsce funkcjonujg obecnie cztery osrodki eksperckie w ramach Europejskich Sieci
Referencyjnych (ERN). Sg to wirtualne sieci skupiajace $wiadczeniodawcodw z catej Europy, nalezg do nich:
EpiCARE, European Reference Network on Rare and Complex Epilepsies, Europejska sie¢ referencyjna
ds. padaczki w Instytucie ,Pomnik-Centrum Zdrowia Dziecka”, EURO-NMD, European Reference Network
for Rare Neuromuscular Diseases, Europejska sie¢ referencyjna ds. chordéb nerwowo-miesniowych
w Samodzielnym Publicznym Centralnym Szpitalu Klinicznym WUM w Warszawie oraz ERN-RND, European
Reference Network on Rare Neurological Diseases, Europejska sie¢ referencyjna ds. choréb neurologicznych
w Szpitalu Uniwersyteckim w Krakowie oraz Instytucie Psychiatrii i Neurologii w Warszawie.®

Mapa potrzeb na lata 2022-2026. tézka i obtozenie. MZ 2024 https://basiw.mz.gov.pl/mapy-informacje/mapa-2022-2026/analizy/lozka-i-oblozenie/

Mapa potrzeb na lata 2022-2026. AOS. MZ 2024 https://basiw.mz.gov.pl/mapy-informacje/mapa-2022-2026/analizy/ambulatoryjna-opieka-
specjalistyczna/

Mapa potrzeb na lata 2022-2026. Lekarze. MZ 2024 https://basiw.mz.gov.pl/mapy-informacje/mapa-2022-2026/analizy/kadry-medyczne/kadry-
medyczne/

Zestawienie liczbowe lekarzy i lekarzy dentystow wg dziedziny i stopnia specjalizacji. Naczelna Izba Lekarska w Warszawie 2024 https://nil.org.pl/
uploaded_files/1705668465 _za-grudzien-2023-zestawienie-nr-04.pdf

Plan dla chorob rzadkich. MZ 2024 https://chorobyrzadkie.gov.pl/pl/choroby-rzadkie/plan-dla-chorob-rzadkich
Europejskie Sieci Referencyjne. MZ https://www.gov.pl/web/zdrowie/europejskie-sieci-referencyjne
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Wedtug danych NFZ, w 2018 r. liczba osodb, ktorym udzielono swiadczen we wskazaniu G40.4 (ktorego
niewielkg czes¢ stanowiqg zespodt Dravet i zespdt Lennoxa-Gastauta) wyniosta w Polsce 7,3 tys. W kolejnych
latach ulegata niewielkiemu zmniejszeniu i w 2022 r. wyniosta 6,7 tys. osob. Na podstawie danych z Wielkiej
Brytanii mozna szacowac, iz liczba chorych z potwierdzonym zespotem Lennoxa-Gastauta i zespotem
Dravet wynosi w Polsce ok. 1,5 tys. Sposrdd pacjentow z rozpoznaniem G40.4 w latach 2015-2023 osoby
doroste stanowity 78 proc., a 22 proc. — osoby niepetnoletnie. Wartosc refundacji sprawozdanych swiadczen
we wskazaniu G40.4 w 2018 r. wyniosta 6,8 mln zt. W 2019 r. wzrosta o 8 proc. do 7,3 mln zt, w 2020 r. ulegta
zmniejszeniu o 13 proc. do 6,4 mln zt.”

Nalezy podkreslic, ze w zakresie terapii padaczki zarejestrowano w Unii Europejskiej 29 substancji czynnych.
Oznacza to, ze kazdy noworejestrowany lek przeciwnapadowy stwarza unikalng szanse terapeutyczng dla
chorych na padaczke. Obecnie polscy pacjenci majg dostep refundacyjny do 22 substancji czynnych i ok. 220
produktow. Jest to catos¢ zarejestrowanych terapii, z wyjgtkiem fenfluraminy, ktéra jest w procesie aplikaci
o refundacje publiczng. W Polsce w 2013 r. zostat zrefundowany lewetiracetam i lamotrygina. W 2014 .
zostaty zrefundowane: lakozamid i wigabatryna. W 2015 r. zostata zrefundowana okskarbazepina, w 2016 r.
- stiripentol, a w 2018 r. - briwaracetam. W marcu 2023 r. zostat objety refundacja cenobamat w leczeniu
wspomagajacym napadow ogniskowych u dorostych pacjentow z padaczkg lekooporng. To wszystko sg leki
refundowane na podstawie recepty lekarskiej i dostepne w aptekach otwartych. Od stycznia 2024 r. Minister
Zdrowia zrefundowat kannabidiol w ramach dwoch szpitalnych programoéw lekowych: B.153 Leczenie
pacjentow z napadami padaczkowymi w przebiegu zespotu stwardnienia guzowatego (ICD-10: G40.4) dla
chorych w wieku 2 lat i powyzej, u ktérych napady padaczkowe w przebiegu stwardnienia guzowatego nie sq
w petni kontrolowane pomimo zastosowania co najmniej trzech lekow przeciwpadaczkowych oraz B.154.FM
Leczenie pacjentow z zespotem Lennoxa-Gastauta lub z zespotem Dravet (ICD-10: G40.4) dla pacjentow
z zespotem Lennoxa-Gastauta lub z zespotem Dravet w wieku 2 lat i powyzej, u ktérych napady padaczkowe
nie sg w petni kontrolowane pomimo zastosowania co najmniej trzech lekow przeciwpadaczkowych. Jest to
terapia wspomagajgca w skojarzeniu z klobazamem.

W 2019 r. Narodowy Fundusz Zdrowia (NFZ) zrefundowat leki zwigzane z leczeniem padaczki dla 665,7 tys.
pacjentow. Nalezy jednak podkreslic, ze z tej populacii chorych, tylko 338,1 tys. pacjentow miato rozpoznanie
padaczki lub stanu padaczkowego. W tym samym roku NFZ wydat na refundacije lekéw przeciwpadaczkowych
229,4 mln zt. Z tego na refundacje lekow przeciwpadaczkowych dla pacjentéw z rozpoznaniem padaczki lub
stanu padaczkowego NFZ wydat 173,1 mln zt (166,1 mln zt w 2014 r.).

Padaczka jest w Polsce diagnozowana i leczona na wysokim poziomie, jednak 30 proc. chorych
cierpi na padaczke lekooporng, wymagajgcg dostosowania terapii farmakologicznej lub operacyjne;.
Aby zoptymalizowa¢ model diagnostyki i leczenia padaczki, nalezy zdefiniowa¢ sciezke diagnostyczno-
terapeutyczng pacjenta oraz kryteria i zadania sieci osrodkdw referencyjnych.®

7  Rzadkie zespoty padaczkowe. Zespot Dravet i Zespét Lennoxa-Gastauta. Opieka nad chorymi — potrzeby i mozliwosci. Marcin Czech, Jan Domaradzki,
Jakub Gierczynski, Katarzyna Kotulska-jozwiak, Jolanta Kuryto, Maria Mazurkiewicz-Betdzinska, Konrad Rejdak, Iwona Sierant, Barbara Steinborn,
Krzysztof Jakubiak (redaktor). Raport Modern Healthcare Institute. Warszawa 2024  https://www.mzdrowie.pl/fakty/raport-rzadkie-zespoly-
padaczkowe/

Raport pt. Sciezka pacjenta z padaczkg w Polsce - kierunki optymalizacji opieki opartej na wartosci. Gatgzka-Sobotka M. Gierczynski J. et al. Instytut
Zarzgdzania w Ochronie Zdrowia Uczelni tazarskiego. Warszawa, Listopad 2022. https://izwoz.lazarski.pl/projekty-badawcze/sciezka-pacjenta-z-
padaczka-w-polsce/
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RZADKIE ZESPOtLY PADACZKOWE
- PERSPEKTYWA KLINICZNA

Prof. dr hab. n. med. Maria Mazurkiewicz-Betdzinska

Przewodniczgca Polskiego Towarzystwa Neurologow
Dzieciecych, Kierownik Kliniki Neurologii Rozwojowej,
Uniwersyteckie Centrum Kliniczne, Gdanski
Uniwersytet Medyczny

Padaczka sama w sobie jest chorobg dos¢ czestq, choruje bowiem na nig

ok. 1 proc. populacji. Wéréd chorob neurologicznych jest ona najczestszg

chorobg przewlektg u dzieci i jedng z czestszych u dorostych. Natomiast

w ramach rozwoju genetyki potrafimy identyfikowaé etiologie niektorych

zespotow  padaczkowych, jako uwarunkowang genetycznie, polegajgcg

najczesciej na mutacji dotyczgcej jednego genu. Mozliwosci diagnostyczne

pozwalajg nam na skuteczniejsze leczenie. Wsréd tej grupy réznego

rodzaju zespotow padaczkowych pojawiajg sie sScisle okreslone zespoty

uwarunkowane genetycznie, ktore nie sq czeste, ale ich etiologia jest

bardzo sprecyzowana. Do takich zespotéw nalezy bez wgtpienia zespot Dravet (DS), czyli encefalopatia
padaczkowa, ktora jest uwarunkowana mutacjg w kanale sodowym, w podjednostce kanatu sodowego. Jest
to zespdt padaczkowy spowodowany mutacjg w genie SCN1A. Choroba rozpoczyna sie w pierwszym roku
zycia i jej szybkie rozpoznanie oraz prawidtowo prowadzone leczenie dajg szanse na zdecydowang poprawe
rokowania pacjentow. Oczywiscie mamy tez mnostwo innych zespotéw padaczkowych uwarunkowanych
genetycznie jeszcze rzadszych, takich jak chociazby zespoty padaczkowe zwigzane z mutacjg w genach
CDKLPS, PCDH19 itd. Nie we wszystkich przypadkach jest dostepne takie leczenie personalizowane czy
celowane, na szczescie znajdujemy sie w okresie bardzo silnego rozwoju tych terapii.

Drugim z rzadkich zespotow padaczkowych jest zespot Lennoxa-Gastauta (LGS). Mozna powiedzie¢, ze ten
zespot jest na innym biegunie encefalopatii padaczkowo-rozwojowych. Nie jest to choroba uwarunkowana
takg mutacja, jak zespdt Dravet. Charakterystyka zespotu Lennoxa-Gastauta jest bardziej kliniczna czy
elektroencefalograficzna. U pacjentow z tym zespotem napady najczesciej rozwijajg sie w pierwszym
roku zycia. Poczgtkowo sg to napady zgieciowe, ale nie muszg one wystepowac. Potem, ok. 2.-3. roku
Zycia, pojawia sie bardzo charakterystyczna dla tego zespotu polimorfia napadow, czyli wystepujgce
U jednego pacjenta ich rézne rodzaje: od tonicznych, toniczno-klonicznych, przez napady nietypowych
nieswiadomosci, jak rowniez napady o morfologii bardziej ogniskowej. Zespdt Lennoxa-Gastauta ma tez
bardzo charakterystyczny wzorzec elektroencefalograficzny — pojawiajg sie tam wytadowania ,zespot iglicy
z falg wolng”. Jest on tez zespotem z zatozenia lekoopornym, w przypadku ktérego brak reakcji czy brak
dobrze dobranego leczenia przeciwpadaczkowego wigze sie z uposledzeniem rozwoju psychoruchowego
U pacjenta.’

Zespot Dravet (DS) i zespdt Lennoxa-Gastauta (LGS) to rzadkie encefalopatie rozwojowe i padaczkowe
zwigzane z objowami napadowymi i niedrgawkowymi. Brakuje wszechstronnej wiedzy na temat liczby
0s6b na catym swiecie dotknietych tg chorobaq, drogi diagnostycznej, jaka muszg pokonac¢ oraz zakresu
$miertelnosci zwigzanej z tymi schorzeniami. Publikacja Sullivan et al. z 2024 r. podsumowuje i ocenia
opublikowane dane dotyczgce epidemiologii DS i LGS pod katem czestosci wystepowania, zapadalnosci,
rozpoznania, mutacji genetycznych oraz wskaznikdw smiertelnosci i nagtych, nieoczekiwanych zgondw
w padaczce (SUDEP — ang. Sudden Unexpected Death in Epilepsy). Przeanalizowano 2 172 rekordow,
z ktorych uwzgledniono 91 unikalnych rekorddw. 67 podato dane wytgcznie na temat DS, 17 podato dane
wytgcznie na temat LGS, a 7 przekazato dane na temat obydwu tych zespotéw. Definicje przypadkow
znacznie sie réoznity w poszczegdlnych badaniach, zwtaszecza w przypadku LGS. Szacunki dotyczgce
zapadalnosci i chorobowosci na 100 tys. osob byty na ogoét wyzsze w przypadku LGS, niz w przypadku DS.
W przypadku LGS odsetek zapadalnosci wynosit 14,5-28/100 tys., a czestos¢ wystepowania 5,8-60,8/100
tys. mieszkancéw. W przypadku DS odsetek zapadalnosci wynosit 2,2-6,5/100 tys., a czestos¢ wystepowania
1,2-6,5/100 tys. mieszkancow. W przypadku LGS czesto zgtaszano opodznienie diagnostyczne w przedziale
czasu 2-15 lat, przy czym zgtaszano szerszy zakres wieku w momencie rozpoznania niz w przypadku DS —
1,6-9,2 lat. Dane dotyczgce badan genetycznych przedstawiono w 63 badaniach. Publikacje zbadano pod
kagtem wariantéw SCN1A i tylko jedno badanie skupiato sie szczegdlnie na osobach z LGS. Osoby z DS miaty

9  Chorzy na rzadkie zespoty padaczkowe wymagajg wielospecjalistycznej opieki. Maria Mazurkiewicz-Betdzinska. Rozmawiata Ewelina Celejewska.
28-12-2023. Puls Medycyny https://pulsmedycyny.pl/chorzy-na-rzadkie-zespoly-padaczkowe-wymagaja-wielospecjalistycznej-opieki-1204262
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wyzszqg szacunkowqg Smiertelnosé 15,84 na 1 tys. osobolat i nizszy sredni wiek w chwili smierci, niz osoby
z LGS — 6,12 na 1 tys. osobolat. SUDEP byt najczesciej zgtaszang przyczyng $mierci osoéb z zespotem Dravet.
Tylko w czterech badaniach podano informacje na temat smiertelnosci w przypadku zespotu Lennoxa-
Gastauta, a zadne z nich nie uwzgledniato SUDEP. W przeglgdzie systematycznym podkreslono niedostatek
dostepnych danych epidemiologicznych dotyczgcych DS, a zwtaszcza LGS, wskazujgc na potrzebe dalszych
badan i przyjecia standardowych kryteriéw diagnostycznych.*°

W przypadku obydwu zespotdw ryzyko zwigzane z SUDEP jest znacznie wyzsze niz w przypadku populacji
chorujacej na padaczke. SUDEP jest najczestszg przyczyng smierci w populacji dzieci z zespotem Dravet.
Jest zwigzany z blisko potowq (49%) przyczyn smierci w tej populacji, a drugg najczestszg przyczyng smierci
byt stan padaczkowy (32%).1* Jedno na dziesie¢ dzieci z zespotem Dravet nie osiggnie dorostosci z powodu
SUDEP (~17% dzieci z DS umiera w dziecinstwie; ~60% z nich umiera z powodu SUDEP).*2 SUDEP w populagii
pacjentow z zespotem Dravet wystepuje w mtodszym wieku - 73% w wieku ponizej 11 lat - vs populacja
z padaczkg (3-9% do 10 roku zycia).*?

Nadrzednym celem terapeutycznym w rzadkich zespotach padaczkowych jest uwolnienie pacjentow
od napadow, tak jak w innych tego typu chorobach. Dla pacjenta z padaczkg wszystko inne, poza
uwolnieniem od napadow, nie jest satysfakcjonujgce. Dlatego najbardziej zalezy nam na tym, aby zredukowac
liczbe tych napaddw, by w zyciu pacjenta pojawito sie wiecej dni od nich wolnych (ang. seizure-free days).
Potwierdza to m.in. publikacja Auvin et al., 2023, w ktorej wykazano, ze liczba dni wolnych od napadow
stanowi potencjalne nowe i klinicznie istotne punkty koncowe.'* Ponadto, w terapii chodzi nam o to, zeby
napady, ktére wystgpig, miaty jak najtagodniejszy przebieg. Dgzymy do tego, aby w skali ciezkosci przebiegu
napadow pacjenci mieli wyniki w raczej niskich, a nie wysokich notach oraz by reakcja na prawidtowo dobrane
leczenie przeciwpadaczkowe byta satysfakcjonujgca. Obecnie mamy sporo lekéw i pacjenci leczeni sg
dos¢ nowoczesnie. Natomiast kazdy nowy lek stwarza mozliwos¢ personalizacii terapii, czyli dopasowania
jej do indywidualnych potrzeb pacjenta. W leczeniu padaczki zarejestrowano w Unii Europejskiej do dzisiaj
28 substancji. Wszystkie te leki sg zawarte w rekomendacjach terapeutycznych Polskiego Towarzystwa
Neurologii Dzieciecej. W przypadku zespotu Dravet do wyboru lekarzy jest dziewie¢ lekow, w tym osiem
refundowanych: walproiniany, klobazam, stiripentol, kannabidiol, topiramat, fenobarbital, etosuksymid,
lewitiracetam i jeszcze nierefundowana fenfluramina. Wytyczne PTND oparte sg na najnowszych
wytycznych klinicznych i nowym algorytmie leczenia DS, ktory stanowi europejski konsensus opracowany
w drodze ankiety z udziotem 29 europejskich ekspertow klinicznych w dziedzinie DS. Niniejsze wytyczne
beda stuzy¢ profesjonalistom w ich praktyce klinicznej, a w konsekwencji przyniosa korzysci pacjentom
z DS i ich rodzinom.'® W zespole Lennoxa-Gastauta do wyboru lekarzy jest dziewiec¢ lekow, w tym osiem
refundowanych: walproiniany, lamotrygina, topiramat, klobazam, lewitiracetam, rufinamid, kannabidiol,
steroidy i jeszcze nierefundowana fenfluramina. Jeden z najnowszych lekow — kannabidiol jest juz refundowany
w ramach dwoch programow lekowych od 1 stycznia 2024 r., co w istotny sposdb wptynie na polepszenie
jakosci zycia pacjentow. Drugi nowy lek — fenfluramina - jest w procesie refundacji. Miejmy nadzieje,
ze obie te czgsteczki zostang udostepnione wszystkim pacjentom z rzadkimi zespotami padaczkowymi
kwalifikujgcym sie do leczenia w osrodkach klinicznych w Polsce. Sq to leki, ktore w terapii zarowno zespotu
Dravet, jok i zespotu Lennoxa-Gastauta, dajg bardzo zachecajgce wyniki. Sg to zespoty lekooporne, ktore
z zatozenia dos¢ zle sie leczg. Dlatego wszystko to, co mogtoby w jakikolwiek sposob poprawi¢ rokowanie
U tych chorych, jest jok najbardziej pozadane. Obecnie trudno oszacowad, ilu jest pacjentéw w Polsce
z zespotem Dravet, czy zespotem Lennoxa-Gastauta. Mysle, ze w obydwu tych zespotach mozna mowic
w sumie o kilkuset zdiagnozowanych chorych w Polsce. Nie jest to wiec ogromna grupa chorych. Natomiast
potrzeby pacjentdow oraz sam katastroficzny przebieg tych padaczek wymusza, abysmy sobie jak najlepiej
z tymi napadami potrafili poradzi¢. W naszej klinice mamy kilkunastu chorych z rozpoznanym zespotem
Dravet. Zatem, aby pozna¢ liczbe przypadkow w Polsce, trzeba by stan naszej kliniki pomnozyc przez liczbe
osrodkow dzieciecych. Na pewno sq pacjenci dorosli z zespotem Dravet, ktorzy sq jeszcze niezdiagnozowani
ze wzgledu na to, ze zapewne nie mieli w swoim zyciu badan genetycznych. To wszystko jest procesem, ktory
bedzie sie rozwijat w ramach naszych doswiadczen w zakresie terapii tymi lekami.

10 Sullivan J, Benitez A, Roth J, Andrews S, Shah D, Butcher E, Jones A, Cross JH. A systematic literature review on the global epidemiology of Dravet
syndrome and Lennox-Gastaut syndrome: Prevalence, incidence, diagnosis, and mortality. Epilepsia. 2024 Jan 22. doi: 10.1111/epi.17866. Epub
ahead of print. PMID: 38252068 https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/38252068/

Shmuely S, Sisodiya SM, Gunning WB, Sander W, Thijs RD. Mortality in Dravet syndrome: A review. Epilepsy Behav. 2016 Nov;64(Pt A):69-74.
doi: 10.1016/j.yebeh.2016.09.007. Epub 2016 Oct 11. PMID: 27732919.

Cooper et al. Mortality in Dravet syndrome. Epilepsy Research. 2016;128, 43-47

Shmuely S, Sisodiya SM, Gunning WB, Sander JW, Thijs RD. Mortality in Dravet syndrome: A review. Epilepsy Behav. 2016 Nov;64(Pt A):69-74. doi:
10.1016/j.yebeh.2016.09.007. Epub 2016 Oct 11. PMID: 27732919.

Auvin S, Nortvedt C, Fuller DS, Sahebkar F. Seizure-free days as a novel outcome in patients with Lennox-Gastaut syndrome: Post hoc analysis of
patients receiving cannabidiol in two randomized controlled trials. Epilepsia. 2023 Jul;64(7):1812-1820. doi: 10.1111/epi.17618. Epub 2023 Apr 28.
PMID: 37052803. https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/37052803/

Cardenal-Muiioz E, Auvin S, Villanueva V, Cross JH, Zuberi SM, Lagae L, Aibar JA. Guidance on Dravet syndrome from infant to adult care: Road
map for treatment planning in Europe. Epilepsia Open. 2022 Mar;7(1):11-26. doi: 10.1002/epi4.12569. Epub 2021 Dec 19. PMID: 34882995; PMCID:
PMC8886070 https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/34882995/

9



https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/38252068/
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/37052803/
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/34882995/

Nowe mozliwosci terapeutyczne to jest poczatek drogi, ktérg — mam nadzieje, zakonczymy tym, ze bedzie
rozsqdny Plan dla Choréob Rzadkich, w ktérym beda miescic sie rowniez rzadkie zespoty padaczkowe. Nie
nalezy zapomina¢ o tym, ze padaczka dotyczy 1% populacji i z niej trzeba wyciagngc¢ rzadkie zespoty
padaczkowe. Te choroby trzeba dobrze zdiagnozowad, zeby moc je skutecznie leczyc. W tym procesie
potrzebne sg rozwigzania systemowe. Fundamentalne jest wprowadzenie referencyjnosci osrodkow
i rozliczanie ich pracy w sposob adekwatny do poniesionych kosztow. Lekarz nie moze poswiecac potowy
swojego czasu na kwestie administracyjne. Osrodki kliniczne muszg byc¢ w stanie zatrudni¢ asystentow
medycznych, koordynatoréw opieki i koderédw do rozliczania $wiadczen. To wcale nie jest takie trudne do
zrobienia, ale jest absolutnie konieczne. Po refundacji kannabidiolu od stycznia 2024 r. jestesmy na dobrej
drodze, zeby zbada¢, jak wyglada terapia pacjentéw ze stwardnieniem guzowatym, z zespotem Dravet
i zespotem Lennoxa-Gastauta. Oczekujemy rowniez na refundacje publiczng drugiego leku — fenfluraminy.
Jestem przekonana, ze nowe terapie zmieniq zycie naszych pacjentow i ich rodzin na lepsze. Dziesiec¢ lat temu,
jako neurolodzy dzieciecy, nie wyobrazalismy sobie, ze bedziemy w tym miejscu. Mamy do dyspozycji lepszg
diagnostyke i nowe terapie. Mysle, ze to co bedzie za nastepne dziesiec¢ lat, tez nas zaskoczy pozytywnie.
Czego Panstwu i sobie zycze.
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Rzadkie zespoty padaczkowe to duza grupa chordob, w rozumieniu duzej
liczby roznych jednostek chorobowych, a nie liczby pacjentow, poniewaz
kazda z nich spetnia kryterium choroby rzadkiej. Sg wsréd nich takie,
opisujgce zaledwie kilka przypadkow na swiecie i czestsze, jednak
w zadnej liczba chorych nie przekracza 1 na 2 tys. oséb w populacii.
Zgodnie z nazwa, gtéwng cechqg tej duzej grupy chordb jest wystepowanie
napadow padaczkowych. Czes¢ z nich definiuje sie jako encefalopatie padaczkowo-rozwojowe. Oznacza
to, ze wskutek napadow padaczkowych, ale réwnoczesnie w wyniku lezgcej u podtoza padaczki przyczyny,
najczesciej genetycznej, dochodzi do postepujacego uszkodzenia mozgu. Objawia sie to najczesciej
opodznieniem rozwoju psychoruchowego u dziecka, a w konsekwencji niepetnosprawnosciq intelektualng, ale
tez innymi zaburzeniami. Warto podkresli¢c, ze napady padaczkowe w przebiegu tych choréb majg zwykle
charakter ztozony, ciezki, sag lekooporne. Na dodatek, choroby rzadkie sq zwykle mniej poznane niz te
powszechnie wystepujace i mniej jest dostepnych opcji leczenia. Wynika to z wielu przyczyn, m.in. z faktu, ze

przeprowadzanie badan klinicznych nowych lekow w przypadku wiekszosci chorob rzadkich jest obarczone
licznymi trudnosciami. W rzadkich zespotach padaczkowych priorytetem jest zmniejszenie liczby napaddw
przy jednoczesnym ograniczeniu ich wptywu na rozwoj dziecka, co jest ze sobqg nierozerwalnie zwigzane.

Objawy obydwu zespotéw rozpoczynaja sie w dziecinstwie (nieco wczesniej w zespole Dravet niz zespole
Lennoxa-Gastauta) i charakteryzujg sie ciezkimi, lekoopornymi napadami padaczkowymi, ktére niekorzystnie
wptywajg na rozwdj dziecka. Zadnej z tych chordb nie potrafimy skutecznie wyleczyé, jednak w obydwu
przypadkach ostatnio pojawity sie nowe opcje terapeutyczne. W przypadku zespotow Dravet i Lennoxa-
Gastauta mamy dwa nowe preparaty, ktére zostaty zarejestrowane w ostatnim czasie: kannabidiol
oraz fenfluramina. Obydwa te leki w badaniach klinicznych wykazaty skutecznos¢ przeciwpadaczkowaq.
Fenfluramina dodatkowo wptywa na zmniejszenie ryzyka przedwczesnej, niespodziewanej $mierci zwigzanej
z padaczkg.*® Od stycznia 2024 r. kannabidiol zostat zrefundowany publicznie w ramach programu
lekowego B.154.FM Leczenie pacjentow z zespotem Lennoxa-Gastauta lub z zespotem Dravet (ICD-
10: G40.4) dla pacjentow z zespotem Lennoxa-Gastauta lub z zespotem Dravet w wieku 2 lat i powyzej,
u ktorych napady padaczkowe nie sg w petni kontrolowane pomimo zastosowania co najmniej trzech lekow
przeciwpadaczkowych. Jest to terapia wspomagajgca w skojarzeniu z klobazamem. Fenfluramina oczekuje
na refundacje publiczng i mamy nadzieje, ze to nastgpi mozliwie szybko.

Warto réwniez wspomniec¢ o stwardnieniu guzowatym, bo jest to choroba, ktéra dotyczy nie tylko mozgu,
ale wielu roznych narzgdéw. Szacunkowo u 70-90% dzieci dotknietych stwardnieniem guzowatym istnieje
prawdopodobienstwo wystagpienia padaczki. Do jej napaddw moze dojs¢ juz w 4. miesigcu zycia dziecka,
wptywajac na jego rozwdj psychoruchowy i podzniejszg sprawnosc intelektualng. Tym bardziej cieszy
refundacja kannabidiolu w tym wskazaniu w ramach programu lekowego B.153 Leczenie pacjentéw
z napadami padaczkowymi w przebiegu zespotu stwardnienia guzowatego (ICD-10: G40.4) dla chorych
w wieku 2 lat i powyzej, u ktorych napady padaczkowe w przebiegu stwardnienia guzowatego nie sg w petni
kontrolowane pomimo zastosowania co najmniej trzech lekow przeciwpadaczkowych.

Niezwykle istotna, jezeli chodzi o osrodki eksperckie, jest kwestia tego, zebysmy wiedzieli, jakimi pacjentami
sie zajmujemy. Jest prosty sposob, zeby zwiekszyc mozliwosc identyfikaciji takich pacjentow w oparciu o to,
co mamy do dyspozycji obecnie. To jest wprowadzenie kodow ORPHA, ktére miatoby byé¢ obowigzkowe

16 Zespoty padaczkowe zaburzajg wiele aspektéw funkcjonowania chorych. Prof. Katarzyna Kotulska-]Jozwiak. Puls Medycyny https://pulsmedycyny.pl/
zespoly-padaczkowe-zaburzaja-wiele-aspektow-funkcjonowania-chorych-1202537
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do tego, zeby kodowac¢ pacjentow dla NFZ. Kody ORPHA to specyficzna nomenklatura dla chorob
rzadkich z unikatowym, niezmiennym w czasie identyfikatorem numerycznym, ktory jest przypisywany
raz na zawsze do jednej choroby (kod ORPHA nie moze byc¢ wykorzystany ponownie). Pacjenci z rzadkimi
zespotami padaczkowymi doswiadczajag czesto bardzo wielu napadoéw padaczkowych kazdego dnia, bywa,
Ze sg to nawet setki napadow dziennie.!” Obu zespotom towarzyszg takze objawy pozanapadowe, takie
jak: zaburzenia intelektualne, opdznienia ruchowe i behawioralne, opdznienia rozwoju i rozumienia mowy,
dysfunkcje uktadu motorycznego. Dysfunkcje uktadu poznawczego i motorycznego czesto utrzymujq sie takze
w wieku dorostym. Inne objawy mogg obejmowac cechy spektrum autyzmu, ADHD, zaburzenia komunikacji,
dysfunkcje poznawcze, zaburzenia snu i zaburzenia motoryczne lub problemy z jedzeniem, ktore czesto
nasilajg sie w okresie dojrzewania.*® To sg bardzo trudni pacjenci do diagnozowania i leczenia, co implikuje
opieke w specjalistycznych osrodkach klinicznych. Ta opieka jest rowniez drozsza i wymaga wtasciwego
rozliczenia wykonanych $wiadczen oraz pracy zespotu interdyscyplinarnego.

Referencyjnosc¢ osrodkow klinicznych w neurologii dzieciecej jest absolutnie konieczna. Aby nasze osrodki
eksperckie mogty dobrze funkcjonowac, potrzebujg przestrzeni do tego, zeby zajmowac sie pacjentami
z chorobami rzadkimi i schorzeniomi ztozonymi, a nie z chorobami powszechnie wystepujgcymi i nie
bardzo ztozonymi. Nalezy nasze osrodki kliniczne wtasciwie umocowa¢ w systemie. Ponadto, w Planie
dla Choréb Rzadkich prace nad systemem referencyjnym sqg jednym z kluczowych zadan. Oczywiscie,
kwalifikacja osrodkow klinicznych do poszczegdlnych poziomdw referencyjnych i certyfikowanie czesci z nich
w kierunku Osrodkow Eksperckich Chordb Rzadkich (OECR) powinno przebiega¢ zgodnie z obiektywnymi
kryteriami w konsultacji ze srodowiskiem klinicznym. Biorgc pod uwage réwniez odlegtosci w Polsce,
bytoby dobrze oprze¢ te osrodki na osrodkach instytutowo-uniwersyteckich. Na pewno kluczowa kwestig
jest okreslenie obiektywnych kryteriow certyfikacyjnych dla powotywanych osrodkéw. Na 26 Europejskich
Sieci Referencyjnych (ERN) dziatajgcych w Unii Europejskiej, mamy w Polsce 44 osrodki. Dominuje sie¢
metropolitalna, ktéra ma najwiecej osrodkow w Polsce. Wczesniej w Polsce mielismy 46 osrodkéw, ale
dwa osrodki zrezygnowaty, z powodu braku wsparcia finansowego. To przetozyto sie na brak mozliwosci
zapewnienia odpowiedniego personelu medycznego i pomocniczego. Jezeli nie poprawimy finansowania
dla osrodkow eksperckich, bedziemy mie¢ z tg samg sytuacjg do czynienia w przypadku pozostatych
44 osrodkow. Prawdopodobnie nie bedziemy w stanie zapewni¢ opieki pacjentom pediatrycznym, ktorzy
osiggng wiek dorosty. Bedzie problem z przekazywaniem pacjentow z osrodkow neurologii dzieciecej do
osrodkow neurologicznych dla dorostych. To jest najpilniejsza potrzeba w tej chwili.

Bardzo wazng kwestiq jest jasna i precyzyjna informacja dla lekarza podstawowej opieki zdrowotnej (POZ) oraz
zespotow ratownictwa medycznego (ZRM), jak postepowad z pacjentem z rzadkim zespotem padaczkowym.
W ramach realizacji Planu dla Choréb Rzadkich ma byc utworzona Karta Pacjenta i to jest miejsce dla tego
typu informacji i mam nadzieje, ze to rzeczywiscie wydarzy sie w krotkim czasie. Absolutnie sie zgadzam
Z tym, ze musimy postawi¢ rownos¢ miedzy wszystkimi pacjentami z padaczkq. Pacjent z rzadkim zespotem
padaczkowym i pacjent z padaczkag, ale ztozong, powinien mie¢ te same prawa. Mysle, ze europejskie
nazewnictwo padaczki rzadkiej i ztozonej to jest dobry trop.

Prof. dr hab. n. med. Barbara Steinborn

Kierownik Katedry i Kliniki Neurologii Wieku
Rozwojowego, Uniwersytet Medyczny
im. Karola Marcinkowskiego w Poznaniu

Najwazniejsze osiggniecia w dziedzinie neurologii dzieciecej dotyczg
postepu w zakresie diagnostyki genetycznej, zwtaszcza tzw. encefalopatii
padaczkowych i rozwojowych, a takze nowych mozliwosci leczenia réznych
zespotow chorobowych. Jezeli mowimy o tworzeniu osrodkow eksperckich,
powinnismy jasno zdefiniowaé, jakie powinny spetni¢ kryteria i warunki.
Powinnismy okresli¢, czy majg sie zajmowac diagnostykg, czy tez statg
opiekg nad tymi chorymi. Czyli, jezeli mam diagnoze przeprowadzong
U pacjenta, ktoéry ma 6 miesiecy, czy 6 lat, to nalezy okresli¢, jak dtugo mam
sie nim opiekowa¢ w moim osrodku klinicznym. Czy bede gromadzi¢ pacjentow, ktérzy majg uwarunkowang
genetycznie padaczke, az w koncu bede mie¢ tylu pacjentéw, ze nie bede mogta przyjmowac nowych?
A co z pacjentami, ktérzy konczg osiemnascie lat? Czy ja mam sie nimi opiekowac¢ jako osrodek ekspercki,
czy moge smiato przekazac ich do innego osrodka? A moze tylko ich zdiagnozuje? Podpowiem, jak leczyc

17 Stafstrom CE. Et L. Seizures and Epilepsy: An Overview for Neuroscientists. Cold Spring Harbor Perspectives in Medicine. 2015;5(6):0022426-0022426

18 Anwar A, Saleem S, Patel UK, Arumaithurai K, Malik P. Dravet Syndrome: An Overview. Cureus. 2019 Jun 26;11(6):e5006. doi: 10.7759/cureus.5006.
PMID: 31497436; PMCID: PMC6713249
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zgodnie z wtasng wiedzqg, standardami i przekaze do poradni neurologicznych? Mysle, ze musimy sie tez nad
tym zastanowic¢. Na przyktad, co to znaczy osrodek ekspercki — czy to tylko diagnoza, czy state prowadzenie
pacjenta?

Obecnie mamy dobry dostep refundacyjny do lekéw. Zlecajac leki pacjentowi lub zmieniajgc dotychczasowe
leczenie staram sie mowic, ze tak naprawde nie réznimy sie od innych krajow Unii Europejskiej. Mamy
refundowane praktycznie wszystkie leki, ktore sq zarejestrowane dla populaciji dorostych. Natomiast u dzieci
musimy czeka¢ na wyniki badan klinicznych, ktére oceniajg skutecznos¢ i bezpieczenstwo tych lekow.
Dopiero wtedy, gdy te leki sqg rejestrowane dla populacji pediatrycznej, mogg byc refundowane. W tej chwili,
zaréwno do przerywania napadow, jak i w zakresie leczenia podtrzymujacego, mamy czym leczyé. Bardzo
nas cieszy refundacja kannabidiolu i czekamy na refundacje publiczng fenfluraminy.

Nastepna wazna sprawa to edukacja lekarzy i pacjentow. Moge smiato powiedzie¢, ze w towarzystwie
neurologow dzieciecych mamy duzo seminariow i konferencji naukowych, zaréwno krajowych, jak
i miedzynarodowych. Kierownicy i pracownicy klinik neurologii dzieciecej sg wyedukowani na wysokim
poziomie. Obecnie wyzwaniem dla nas - lekarzy neurologow wieku rozwojowego — jest interdyscyplinarne
podejscie do konkretnych jednostek chorobowych i wybor takich metod, ktore catosciowo wspomoga proces
leczenia. Uktadanie wspotpracy i korzystanie z doswiadczen innych specjalistow prowadzgcych leczenie jest
niezmiernie wazne, aby zapewnic¢ pacjentowi mozliwie najlepszg opieke i dac¢ szanse na wyzdrowienie. Bardzo
zalezy nam na wspotpracy z neurologami leczgecymi padaczke u oséb dorostych oraz lekarzami innych
specjalizacji — szczegolnie lekarzami POZ, pediatrami, internistami oraz neurochirurgami.

Prof. dr hab. n. med. Sergiusz Jozwiak

Koordynator ds. Chorob Rzadkich,
Instytut ,,Pomnik-Centrum Zdrowia Dziecka”
w Warszawie

Padaczka u dzieci wyglgda inaczej niz u dorostych. U dzieci obserwujemy

wiekszg réznorodnosé napadow padaczkowych. Czesciej niz u dorostych

wystepujg U nich napady czesciowe, inaczej nazywane ogniskowymi,

w trakcie ktérych dochodzi do drgania potowy lub tylko jednej czesci ciata,

np. reki, nogi, kgcika ust. Zdarza sie tez, ze pojawiajg sie tzw. napady

nieswiadomosci, trwajgce kilka czy kilkanascie sekund. U dzieci etiologia

napadow jest bardziej zréznicowana. Mogg one byé zwigzane z ogniskowq

dysplazjg korowq, a wiec wadqg budowy lub niewyksztatceniem sie pewnych

struktur w obrebie mézgowia. W takim przypadku, w miejscu wystepowania nieprawidtowosci czesto powstaje
bodziec elektryczny, ktéry stymuluje napady padaczkowe. Inne czeste przyczyny rozwoju padaczki u dzieci
to: neuroinfekcje, niedotlenienie okotoporodowe czy pewne wady genetyczne, ktore zwykle demonstrujg sie
w wieku dzieciecym. Obecnie znamy kilkaset roznych zespotow, w ktorych dochodzi do mutacji w obrebie
okreslonych gendw, co w efekcie prowadzi do wystepowania genetycznie uwarunkowanych padaczek. Istniejg
dwa wgskie gardta, jesli chodzi o dostep do diagnostyki genetycznej. Jedno to mozliwosci diagnostyczne
laboratorium, a drugie to kadry, ktére wykonajg konsultacje genetyczng. Niedawno otworzytem specjalizacje
z genetyki klinicznej, bedac neurologiem dzieciecym, poniewaz wiem, ze brakuje kadr w genetyce klinicznej.

Zespot Lennoxa-Gastauta (LGS - Lennox-Gastaut syndrome), zespdt Dravet (DS - Dravet syndrome)
oraz stwardnienie guzowate (TSC - tuberous sclerosis complex) to rzadkie, przewlekte, wyniszczajgce
i zagrazajgce zyciu formy padaczki, ktére pojawiajg sie we wczesnym dziecinstwie. Sq ciezkimi i ztozonymi
chorobami rzadkimi, ktére wiqzq sie z napadami lekoopornymi i ich negatywnymi konsekwencjami. Napady
padaczkowe wystepujg u chorych dzieci w 1.-2. roku zycia, co sprawia, ze ich rozwdj jest zahamowany -
zaréwno psychoruchowy, jak i intelektualny. Smiertelnos¢ wéréd tych pacjentdw jest znacznie wyzsza
niz w populacji ogolne]. Niekontrolowana padaczka jest jedng z najczestszych przyczyn smierci w wyniku
stanu padaczkowego lub nagtej nieoczekiwanej smierci w padaczce (SUDEP). Postep w leczeniu pacjentow
z padaczkami jest ogromny, a sytuacja dzieci i ich rodzin znaczqgco sie poprawi, gdy uzyskamy szeroki
dostep do nowoczesnego leczenia. Leczenie pacjentow z wymienionymi zespotami polega gtéwnie na
farmakoterapii. W epileptologii w ciggu ostatnich dwoéch dekad liczba nowych lekow pojawiajgcych
sie na rynku siegneta ok. dwudziestu. W Polsce mamy te leki refundowane, z wyjgtkiem fenfluraminy.
Nowoczesniejsze leki powodujg mniejszg liczbe objawdw ubocznych - nie wechodzg w interakcje z innymi lekami
przeciwpadaczkowymi, co byto ogromnym problemem 30-40 lat temu. Z powodu tych interakcji trudno byto
okresli¢, ktory lek dziata, a ktéry nie dziata i szkodzi. Obecnie leczenie jest znacznie bezpieczniejsze. Pojawity
sie takie leki jak kannabidiol i fenfluramina, ktore mogg byc stosowane w rzadkich zespotach padaczkowych.
Oba zostaty zarejestrowane przez Europejskg Komisje ds. Lekdw i stopniowo wchodzg do praktyki kliniczne;j.
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Kannabidiol zostat zrefundowany od stycznia 2024 r. u chorych z padaczkg DS, LGS oraz TSC. Wykazat
klinicznie znaczqgce i statystycznie istotne zmniejszenie czestosci napadow oraz zwiekszyt szanse pacjentow
na ustgpienie napadow padaczkowych.

Dr hab. n. med. Anna Winczewska-Wiktor

Katedra i Klinika Neurologii Wieku Rozwojowego,
Uniwersytet Medyczny im. Karola Marcinkowskiego
w Poznaniu

Zespot Dravet to encefalopatia padaczkowa o Scisle okreslonych kryteriach

klinicznych. Podejrzenie tego zespotu padaczkowego powinno zostac

potwierdzone badaniami genetycznymi. Pierwsze objowy wystepujg

stosunkowo szybko, najczesciej miedzy 6. a 12. miesigcem zycia. Poczgtkowe

objawy kliniczne sa jednorodne w tej grupie pacjentow i obejmujg

przedtuzajgce sie drgawki gorgczkowe, czesto ogniskowe, pojawigjgce

sie nawet przy niewielkim wzroscie temperatury ciata. Dodatkowo, brak

nieprawidtowosci w dotychczasowym rozwoju psychoruchowym, jak rowniez

brak odchylen od stanu prawidtowego w badaniu neurologicznym i badaniach dodatkowych (EEG, MR
gtowy), mogg sugerowad rozpoznanie zespotu Dravet. W pdzniejszym okresie obraz kliniczny staje sie bardziej
zréznicowany, zaréwno pod wzgledem rodzaju wystepujgcych napadow, jak i deficytow neurologicznych
(ruchowych i intelektualnych), ktére mogg wystepowadé w roznym stopniu nasilenia. Encefalopatia ta
charakteryzuje sie znaczng lekoopornoscia. Zmiany w zapisie EEG pojawiajqg sie w miare uptywu czasu. Rozwoj
psychoruchowy zazwyczaj ulega stagnacji okoto 2. roku zycia. Idealnym scenariuszem bytoby postawienie
rozpoznania i rozpoczecie specjalnego, dedykowanego tej encefalopatii leczenia w pierwszych tygodniach
lub miesigcach po wystgpieniu pierwszych objawow. Badanie genetyczne moze znaczgco utatwic diagnoze,
poniewaz szacuje sie, ze u okoto 80% pacjentow z rozpoznanym zespotem Dravet wystepuje mutacja de novo
w genie SCN1A. Duze trudnosci diagnostyczne moga wystgpi¢ w przypadku zespotu Lennoxa-Gastauta.
Zwigzane sg one z szerokim przedziatem czasowym, w ktérym mogqg pojawi¢ sie pierwsze objawy (do 18.
roku zycia). Zespot ten charakteryzuje sie wystepowaniem napaddéw polimorficznych, ktérym towarzyszg
charakterystyczne nieprawidtowosci w badaniu EEG (brak prawidtowej czynnosci podstawowej, wystepowanie
wolnych zespotow iglica - fala). Zespdt Lennoxa-Gastauta wystepuje czesciej niz zespot Dravet, szacuje sie,
ze stanowi od 1 do 10% wszystkich padaczek diagnozowanych w dziecinstwie. Diagnostyka tego schorzenia
opiera sie gtownie na wywiadzie, charakterystyce obserwowanych napadow padaczkowych (konieczne jest
wystepowanie napadéw tonicznych do postawienia diagnozy) oraz wykonaniu badan dodatkowych (EEG
i MR gtowy). Nie jest to zespdt o jednorodnym podtozu genetycznym, dlatego w tym przypadku kluczowe
znaczenie majg wywiad i badania dodatkowe (szczegolnie badanie EEG). Istnienie specjalnych terapii
dedykowanych pacjentom z zespotem Dravet, Lennoxa-Gastauta, a takze pacjentom ze stwardnieniem
guzowatym, wymaga szczegolnej uwagi. Obecnie dysponujemy nowymi preparatami, takimi jak kannabidiol,
ktory od stycznia 2024 r. jest refundowany w ramach programu lekowego, oraz w przysztosci — mamy nadzieje
fenfluraming, co moze stanowic¢ alternatywe dla dotychczas dostepnych lekéw przeciwpadaczkowych
i niefarmakologicznych metod leczenia.

Dr hab. n. med. Joanna Jedrzejczak, |
prof. CMKP y

Prezes Polskiego Towarzystwa Epileptologii,
Klinika Neurologii i Epileptologii, Centrum Medyczne
Ksztatcenia Podyplomowego w Warszawie

Diagnostyka i leczenie pacjentow z padaczkg w Polsce z roku na rok ulega
poprawie. Musimy jednak wprowadzi¢ lepszg organizacje systemu dla
chorych na padaczke, ktoérzy niejednokrotnie wymagajqg interdyscyplinarne;
opieki. Istotne jest m.in. tworzenie osrodkow eksperckich, referencyjnych,
ktore pozwolityby objg¢ pacjentow wtasciwg opiekg w zaleznosci od ich
stanu zdrowia i aktywnosci napadow padaczkowych. Dla zapewnienia
mozliwie najlepszej opieki, wazne jest, bysmy patrzac w przysztos¢ mieli na uwadze opracowanie takiego
modelu opieki nad chorymi na padaczke w Polsce, ktéry bedzie promowat osrodki eksperckie. Promowat ich
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kompetencje, kadry, infrastrukture i doswiadczenie, tak, aby postawi¢ prawidtowq diagnoze i przygotowac
plan leczenia dla kazdego chorego. Ta praca musi by¢ adekwatnie wyceniona przez Agencje Oceny
Technologii Medycznych i Taryfikacji (AOTMIT) i zaptacona przez Narodowy Fundusz Zdrowia (NFZ). W tym
procesie fundamentalne jest opracowanie sciezki diagnostyczno-terapeutycznej pacjenta z padaczkg
w Polsce. Mysle, ze jezeli sq osrodki eksperckie, to powinna byc¢ stworzona sciezka, jak kierowac pacjentow
do tego osrodka eksperckiego. Mogg by¢ wyodrebnione dwa lub trzy osrodki w Polsce. Jednak kazdy neurolog
dzieciecy czy neurolog dla dorostych musi mie¢ informacje, gdzie przekaza¢ pacjenta na dalszg diagnostyke
i leczenie. Wywiad chorobowy, obcigzenie rodzinne, fenotyp, semiologia napadu, funkcje poznawcze - mogqg
byc istotne dla podjecia decyzji o skierowaniu pacjenta na badanie genetyczne, ktéra powinna pozostawac
w gestii neurologa-epileptologa. Trzeba zdawac¢ sobie sprawe, ze w przypadku etiologii genetycznej
istotny jest aspekt poradnictwa rodzinnego, rokowania i funkcjonowana pacjenta oraz jego rodziny. Wiemy,
ze analiza wyniku panelu genetycznego to nie jest prosta sprawa. Niestety, genetykodw klinicznych jest
za mato. Oczywiscie, wazne jest finansowanie tych badan, ale najwazniejszy jest genetyk kliniczny, ktory je
opisuje. Mam réwniez nadzieje, ze nastgpi poprawa w doktadnej diagnostyce i raportowaniu pacjentow, jesli
wprowadzimy Miedzynarodowq Statystyczng Klasyfikacje Chorob i Probleméw Zdrowotnych ICD-11 oraz
kody ORPHA.

Najwazniejsze dla pacjentow z padaczkqg jest wyeliminowanie napadow padaczkowych, czyli uwolnienie sie od
napadow, czy tez uzyskanie dni od nich wolnych. Niestety, nie w kazdym przypadku cel ten mozna definiowac
wytgcznie liczbg napaddw, bo istnieje grupa pacjentow, w ktdrej one wystepujg pomimo wtasciwego leczenia
- rzadziej, ale wystepujqg. Dla pacjenta nadal moze to by¢ wolnos¢ od napaddw poprzez stosowanie lekow
niewywotujgcych objawdw niepozgdanych. Celem lekarza jest natomiast uzyskanie optymalnej jakosci zycia
chorego, co oznacza jak najlepsza kontrole napadow, przy jednoczesnym minimalizowaniu ryzyka objawdw
niepozgdanych.

Pamietajmy, ze duza czesc¢ pacjentéw pediatrycznych z rzadkimi zespotami padaczkowymi dozywa wieku
dorostego i staje sie grupg chorych niezwykle trudng do leczenia dla neurologow. Jest to tzw. grupa
padaczki lekoopornej. Dostrzegamy dwa gtowne wyzwania — po pierwsze, nie kazdy lekarz neurolog zna
sie na leczeniu padaczki lekoopornej, a po drugie, potrzebujemy nowych lekow, takich jak np. cenobamat.
W 2023 r. cenobamat zostat objety refundacjg w Polsce w leczeniu wspomagajgcym napadow ogniskowych
u dorostych pacjentéw z padaczkg lekooporng. Dlatego bardzo cieszy refundacja nastepnego leku -
kannabidiolu w ramach dwdch programow lekowych w terapii napadow padaczkowymi w przebiegu zespotu
stwardnienia guzowatego dla chorych w wieku 2 lat i powyzej, u ktérych napady padaczkowe w przebiegu
stwardnienia guzowatego nie sg w petni kontrolowane pomimo zastosowania co najmniej trzech lekow
przeciwpadaczkowych oraz terapii pacjentow z zespotem Lennoxa-Gastauta lub z zespotem Dravet w wieku
2 lat i powyzej, u ktorych napady padaczkowe nie sg w petni kontrolowane pomimo zastosowania co najmniej
trzech lekéw przeciwpadaczkowych. Nasze srodowisko oczekuje obecnie na refundacje fenfluraminy w terapii
pacjentow z zespotem Lennoxa-Gastauta i zespotem Dravet.

Prof. dr hab. n. med. Konrad Rejdak

Prezes Polskiego Towarzystwa Neurologicznego,
Kierownik Katedry i Kliniki Neurologii,
Uniwersytet Medyczny w Lublinie

Padaczka to choroba ztozona. Ten termin obejmuje wiele zespotow
chorobowych o roznej etiologii i roznym przebiegu. W Polsce na padaczke
choruje ok. 300 tys. o0sob. Polskie Towarzystwo Neurologiczne
i cate srodowisko neurologéw od lat zabiega o to, aby wszystkie
zarejestrowane leki byty refundowane publicznie. Poszczegodlne kliniczno-
elektroencefalograficzne zespoty padaczkowe sg rzadkie, ale ze wzgledu
na ich powazny przebieg, stanowig wazny segment postepowania i leczenia
padaczki. Ponadto, stwarzajg one szczegdlne problemy, ktore nie sq czesto
spotykane w przypadku wielu powszechniejszych zespotéw padaczkowych, gdzie choroby wspdtistniejgce
- W szczegolnosci niepetnosprawnos¢ intelektualna — sg rzadsze i mniej powazne. Rzadkie zespoty
padaczkowe to wielkie wyzwanie dla systemu opieki neurologicznej w Polsce. Reprezentujg wazne miejsce
w catosci schorzen uktadu nerwowego, przy czym chorzy na zespdt Dravet i zespdt Lennoxa-Gastauta
stanowig wsréd nich parutysieczng, niewielkg grupe. Schorzenia te diagnozowane sqg juz w dziecinstwie
i towarzyszg pacjentom przez cate ich zycie. W rzadkich zespotach padaczkowych konieczne jest skuteczne
leczenie napaddw, aby zapobiec urazom, niepetnosprawnosci i zagrazajgcym zyciu powiktaniom, w tym
nagtej, niespodziewanej smierci w przebiegu padaczki (SUDEP). Wiele metod leczenia farmakologicznego,
ukierunkowanych na napady padaczkowe, wigze sie ze znaczgcymi skutkami ubocznymi, co oznacza,
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ze leczenie napadoéw padaczkowych wymaga starannego doboru terapii w celu poprawy jakosci zycia
pacjenta. Badania naukowe dowiodty, ze szczegdlnie cenobamat, kannabidiol i fenfluramina sqg lekami o duzej
skutecznosci i dobrze tolerowanymi. W padaczce lekoopornej, kiedy nie ma reakcji na inne dostepne leki,
cenobamat przynosi wolnos¢ od napaddw siegajgca co najmniej 20 proc. Fenfluramina, na ktérej refundacje
oczekujemy, jest waznym lekiem dla pacjentéow z zespotem Dravet, ktéry ma ciezki przebieg, wiec kazda
szansa na leczenie jest istotna dla pacjentow. Kannabidiol, refundowany od stycznia 2024 r., ma wskazania
do stosowania w trzech rzadkich zespotach padaczkowych - zespole Dravet, zespole Lennoxa-Gastauta
i stwardnieniu guzowatym.

Kierunki optymalizacji opieki nad chorymi na padaczke w kontekscie strategicznego rozwoju neurologii
w Polsce zostaty opracowane w raporcie pt. ,Stan polskiej neurologii i kierunki jej rozwoju w perspektywie
do 2030 roku".* Strategia rozwoju opieki neurologicznej zaktada stworzenie sieci poradni ukierunkowanych
na diagnostyke i leczenie padaczki. To rozwigzanie pozwoli skroci¢ pacjentom droge do szybkiego rozpoznania
choroby i wszczecia optymalnej terapii. Waznym aspektem jest tez operacyjne leczenie tej choroby. W tym
celu nalezy wydzielic osrodki, ktére bedg w sposdb specjalistyczny zajmowaty sie pacjentami, ktorzy
majag wskazania do operacji neurochirurgicznej polegajgcej na usunieciu ogniska, ktore powoduje napady.
Konieczne jest stworzenie kompleksowego systemu opieki, opartego na wyspecjalizowanych centrach
doskonatosci i wielospecjalistycznych zespotach, sprawujgcych opieke nad pacjentami przez caty okres
ich zycia. Newralgicznym etapem jest okres przejsciowy miedzy dziecinstwem a wiekiem dorostym, gdyz
tu wystepuje wiele niedoborow i przypadkow przerwania tancucha wsparcia. W zapewnieniu kompleksowej
opieki na poziomie podstawowym w zakresie potrzeb fizjologicznych, ale takze aktywizacji, rehabilitacji
i zycia spotecznego, ogromng role odgrywajg rodziny oraz opiekunowie.

Dr hab. n. med. Magdalena Bosak

Oddziat Kliniczny Neurologii, Uniwersyteckie Centrum
Epileptologii, Szpital Uniwersytecki w Krakowie

Dla pacjenta z padaczkg najwazniejsza jest wolnos¢ od napadow. Podstawg

skutecznego leczenia jest wtasciwie dobrana farmakoterapia. Gtéwnym celem

terapii padaczki jest petna kontrola napadow, przy jednoczesnej minimalizacji

wystepowania dziatan niepozagdanych. Wolnos¢ od napadow padaczkowych

przektada sie pozytywnie na wszystkie aspekty zycia chorego. Pacjenci,

u ktérych napady nie wystepujg od co najmniej roku, mogq prowadzi¢ samochod.

Dzieci w wieku szkolnym mogg uczestniczyé w zajeciach wychowania

fizycznego, w réznego rodzaju wycieczkach i obozach. Petna remisja umozliwia

znalezienie satysfakcjonujgcej pracy czy podjecie wymarzonych studiow.

Eliminacja leku przed napadami utatwia, tak oczywiste dla zdrowego cztowieka, organizowanie wakacji, udziat
w zyciu towarzyskim. Kobiety planujgce cigze, u ktérych napady nie wystepujg od 9-12 miesiecy, majg ogromng
szanse na zachowanie kontroli napadow w cigzy, co jest korzystne nie tylko dla samopoczucia pacjentki, lecz
takze dla zdrowia ptodu. Pacjent nie jest zagrozony upadkami, urazami i ztamaniami, czesto wystepujgcymi
podczas napadow toniczno-klonicznych. Dobra kontrola napaddw padaczkowych wptywa pozytywnie na
kazdg dziedzine funkcjonowania pacjenta i poprawia jokose zycia.

Leczenie padaczki rozpoczynamy po postawieniu diaognozy. Zgodnie z definicja Miedzynarodowej Ligii
Przeciwpadaczkowej (ILAE - ang. International League Against Epilepsy padaczke rozpoznajemy: a) po
wystgpieniu co najmniej dwdch niesprowokowanych napadoéw padaczkowych w odstepie powyzej 24 godzin,
b) po wystgpieniu jednego niesprowokowanego napadu padaczkowego i przy prawdopodobienstwie
wystgpienia dalszych napadow padaczkowych w ciggu kolejnych 10 lat powyzej 60 proc., c) po rozpoznaniu
zespotu padaczkowego. W znakomite] wiekszosci przypadkéw wprowadzamy wtedy farmakoterapie.
Leczenie rozpoczyna sie od monoterapii najnizszg skuteczng dawkag leku przeciwpadaczkowego dobranego
do rodzaju napaddéw padaczkowych. Przy wyborze leczenia musimy wzigé pod uwage m.in. wiek i ptec
pacjenta, schorzenia wspdotistniejgce i ich leczenie, rodzaj wykonywanej pracy, planowanie cigzy u kobiet.
Pierwszy zastosowany lek przeciwpadaczkowy kontroluje napady padaczkowe u 45 proc. pacjentow,
druga monoterapia u 11 proc. chorych. Pomimo zastosowania kolejnych lekow w mono- i politerapii, u 36
proc. pacjentow wystepuje padaczka lekooporna. W takiej sytuacji konieczne jest zastosowanie lekow
przeciwpadaczkowych najnowszej generacji oraz tgczenie lekow o roznych mechanizmach dziatania.
W przypadku lekoopornej padaczki ogniskowej konieczne jest stosowanie lekdéw najnowszej generacii.
Od 2023 r. refundowany jest cenobamat - lek o najwieksze] skutecznosci w pordwnaniu z innymi lekami
przeciwpadaczkowymi w zmniejszaniu czestosci, a nawet uwalnianiu od napadow pacjentow z lekooporng

19 Stan polskiej neurologii i kierunki jej rozwoju w perspektywie do 2030 r. IZWOZ Uta. PTN. 2021 https://izwoz.lazarski.pl/fileadmin/user_upload/user_
upload/Raport_neurologia_19.10.21.pdf
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padaczkg ogniskowq. Cieszy nas refundacja kannabidiolu od 2024 r. w terapii pacjentow ze stwardnieniem
guzowatym, zespotem Lennoxa-Gastauta i zespotem Dravet. Czekamy na refundacje fenfluraminy w terapii
pacjentow z zespotem Lennoxa-Gastauta i zespotem Dravet. Dla wiekszosci pacjentow z padaczkg podstawe
leczenia stanowig wtasciwie dobrane i skuteczne leki przeciwnapadowe.

Absolutnie konieczne sq szkolenia neurologdw dorostych w zakresie diagnostyki i terapii rzadkich zespotow
padaczkowych. Genetyka jest stosunkowo mtodg dziedzing, w tym szczegodlnie genetyka dotyczgca
padaczki. Takze do nas trafia wielu pacjentéw niezdiagnozowanych i koniecznie musimy mie¢ mozliwosc
diagnostyki genetycznej. Diagnostyka genetyczna powinna byc¢ w jakis sposob zawezona do bardziej
specjalistycznych osrodkdw. Zalezy nam, zeby nie podzielita losu rezonansu magnetycznego, ktory jest
zlecany pacjentom nawet piec¢ razy do roku - bez wzgledu na to czy jest taka potrzeba, czy jej nie ma.

Dr hab. n. med.
Dorota Hoffman-Zacharska, prof. IMiD

Kierownik Pracowni Neurogenetyki,
Pracownia Genetyki Molekularnej,
Instytut Matki i Dziecka w Warszawie

Od lat zajmuje sie diagnostyka molekularng padaczki w Zaktadzie Genetyki

Instytutu Matki i Dziecka. Stopniowo wchodzilismy w ten problem, zaczynajgc

od zespotu Dravet. W tej chwili rzadkich zespotow padaczkowych jest ponad

sto. Problemem jest ztozona charakterystyka poszczegolnych pacjentow.

Obraz kliniczny jest skomplikowany, natomiast mamy narzedzia, umiejetnosci,

ludzi i mozliwosci wykonywania badan genetycznych pod warunkiem, ze

bedziemy mieli na to pienigdze. Drugim warunkiem jest, aby lekarze podchodzili bardziej restrykcyjnie, do
opisu klinicznego pacjentéw. Mam $wiadomose, ze wprowadzenie sekwencjonowania nastepnej generacji
stworzyto wrazenie, ze teraz mozemy wszystko i jezeli bedziemy zna¢ genom, to powiemy, co pacjentowi
jest. W tej chwili wiemy, ze jest wrecz odwrotnie. Jesli nie mamy bardzo dobrego opisu klinicznego albo
przynajmniej proby podejscia do dobrego opisu klinicznego, bardzo trudno jest nam uwiarygodni¢ wynik
genetyczny. Przy braku takiej wiarygodnosci, trudno mysle¢ o personalizowanej terapii, szczegolnie jezeli
chodzi o terapie genowaq. Brakuje centralnego rejestru pacjentow z rzadkimi zespotami padaczkowymi. Tak
naprawde nie wiemy, ktorych zespotdéw jest wiecej, ktérych jest mniegj i jakie geny sq zaangazowane w ich
wystepowanie. Brakuje nam caty czas ustawy o diagnostyce chorob genetycznych i rozwigzania problemu
ptatnosci za te badania. Niestety, w duzej mierze badania, ktore wykonujemy, sg optacane przez rodzicow.
Ilo$¢ poradni genetycznych odzwierciedla liczbe genetykdw klinicznych. Specjalizacja z genetyki klinicznej
nie jest specjalizacja oblegang i nie ma na nig chetnych. Belgia ma ok. 12 mln mieszkancow i 8 osrodkow
genetyki klinicznej, ktore scisle ze sobg wspdtpracujg. W obecnym sposobie badan, kiedy mamy duzo
niejasnych wynikéw, powinnismy moc je konsultowac¢ pomiedzy osrodkami genetyki klinicznej w Polsce.
W proporcji do Belgii, tych osrodkéw powinno byc ok. 26. Genetyka tez musi sie specjalizowac¢ i tego nam
brakuje. System poradnictwa genetycznego w Polsce polega na tym, ze pacjent moze kontaktowac sie tylko
z lekarzem genetykiem klinicznym. Natomiast sq wzorce na swiecie, kiedy poradnictwo genetyczne opiera
sie na lekarzach i konsultantach, ktérzy konczg dwuletnie studia na poziomie magisterskim. Przez ostatnich
kilka lat organizowalismy kursy doszkalajgce z genetyki, przeznaczone dla lekarzy oraz diagnostow. Odsetek
uczestnikow ze strony lekarzy byt na poziomie zaledwie 1-2 proc. Dlatego musimy poprawi¢ doksztatcanie
klinicystow w zakresie diagnostyki genetyczne;.

Dr n. med. Magdalena Badura-Stronka

Katedra i Zaktad Genetyki Medycznej, Uniwersytet
Medyczny im. Karola Marcinkowskiego w Poznaniu

Jestem genetykiem klinicznym od ponad dwudziestu lat oraz od niedawna
neurologiem o0sob dorostych. Pacjenci, ktorych konsultuje w poradni
genetycznej, to najczesciej dorosli pacjenci z chorobami uktadu nerwowego
o prawdopodobnym podtozu genetycznym. Konsultuje rowniez wiele dzieci
z padaczkg. Moim mentorem jest prof. Anna Latos-Bielenska, twodrca
Polskiego Rejestru Wrodzonych Wad Rozwojowych i Przewodniczgca Rady
ds. Chorob Rzadkich. Wierze, ze wysitki Rady, aby zapewni¢ pacjentom
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z rzadkimi padaczkami dostep do diagnostyki genetycznej, przyniosg wreszcie po wielu latach staran swoj
skutek.

Z perspektywy lekarza praktykujgcego w poradni genetycznej, sytuacja rodzin pacjentéw z padaczkg
w kontekscie dostepu do badan wysokoprzepustowych jest trudna. Finansowanie badan genetycznych nie
nadaza za postepem i na razie nie mamy sposobu, aby naszym pacjentom zaproponowa¢ w ramach ich
ubezpieczenia takg diagnostyke, joka jest proponowana pacjentom za zachodnig granicq. Rozwd] metod
badan molekularnych, w szczegolnosci metod opartych o sekwencjonowanie nastepnej generacji (NGS -
next generation sequencing), zaskoczyt chyba nawet genetykdw klinicznych, ktorzy rozpoczynali specjalizacje
wiele lat temu, gdy sekwencjonowanie wszystkich genow w ciggu miesigca nalezato do futurystycznych
wyobrazen.

Dostep do badan opartych o sekwencjonowanie nastepnej generacji w Polsce jest nieréwny, niesprawiedliwy
i zalezny od srodkow finansowych, jakimi dysponujg rodzice oraz od ich zaradnosci, nie zas od rzeczywistych
wskazan klinicznych. Niekiedy zalezny jest tez od tego, czy pacjent znajduje sie pod opiekq szpitala, ktérego
dyrekcja rozumie potrzebe badan genetycznych, czy tez takiego, ktérego dyrekcja nie wspiera tego typu
diagnostyki, z powodu na przyktad oszczednosci niewystarczajgcych srodkow finansowych. W efekcie,
wiekszos¢ osrodkow wysokiego stopnia referencji, leczgcych pacjentéw z padaczka, nie ma mozliwosci
wykonania w ramach hospitalizacji drogich badan genetycznych.

Moim zdaniem, duzym problemem jest brak informacji o mozliwosciach certyfikowanych laboratoriow
w zakresie ilosci badan opartych na NGS, jakie sg w stanie wykonaé. W ubiegtym roku w poradni genetyczne;j
w Poznaniu konsultowanych byto 130 pacjentéw z padaczkg. W sytuacji, gdy testy wielogenowe beda
dostepne w ramach NFZ, spodziewamy sie wielokrotnie wiekszej liczby pacjentéw z tym schorzeniem.
Czy laboratoria poradzg sobie z wykonaniem tak wielkiej liczby badan? Czy wynik bedzie mozliwy do uzyskania
w ciggu 1-2 miesiecy? Jesli nie, bardziej zamozni rodzice i tak wykonajg test prywatnie, na wtasny koszt,
co utrzyma dotychczasowe nieréwnosci.

Konieczne jest ponadto ustalenie, jaki zakres badan powinien by¢ wykonywany w podgrupach pacjentow
z padaczkg. Jest to niejednorodna grupa pacjentow. Postulatem profesor Anny Latos-Bielenskiej jest,
aby zostaty ustalone kryteria kwalifikacji do konkretnych wysokoprzepustowych testéw genetycznych
w kazdej dziedzinie medycyny. Jako Sekcja Neurogenetyki Polskiego Towarzystwa Neurologow Dzieciecych,
deklarujemy gotowos¢ sporzagdzenia takich szczegdtowych wytycznych dla padaczki wieku dzieciecego,
natychmiast po wprowadzeniu Narodowego Planu dla Choréb Rzadkich. Optymalnie bytoby, gdyby panele
oparte na sekwencjonowaniu nastepnej generacji zostaty w pierwszej kolejnosci wykonane u pacjentow,
ktorzy najbardziej tego potrzebujg: noworodkéow z padaczkg, pacjentéw z podejrzeniem encefalopatii
rozwojowej i padaczkowej, pacjentow z padaczkg ogniskowg i podejrzeniem GATOR-opatii, pacjentéw
Z podejrzeniem deficytu transportera glukozy typu 1. Nie kazde dziecko z drgawkami gorgczkowymi musi mie¢
wykonane badania genetyczne. Wiemy, ze szanse wykrycia jednogenowej przyczyny genetycznej u pacjenta
z mtodzienczg padaczkg miokloniczng lub u pacjenta z poczgtkiem napadow w 20. roku zycia sg bardzo
mate. Bez wytycznych ze strony Polskiego Towarzystwa Neurologow Dzieciecych i Polskiego Towarzystwa
Neurologicznego pacjenci z ciezkg lekooporng padaczkag oraz po jednorazowym incydencie drgawek
gorgczkowych, bedqg nadal trafia¢ do poradni genetycznej zgodnie z kolejkg oczekujgcych na swiadczenie
NFZ i domagac¢ sie wykonania blizniaczego testu panelowego.

Kolejnym punktem do dyskusji jest kwestia tego, kto moze kierowa¢ na badania genetyczne. Genetykow
klinicznych jest w Polsce zbyt mato, aby mogli mie¢ w tym zakresie wytgcznose. Zatozeniem Narodowego
Planu dla Chorob Rzadkich jest, aby na badania genetyczne kierowali rowniez neurolodzy i neurolodzy
dzieciecy - w przypadku badan mikromacierzy CGH i testow opartych o NGS - z osrodkow eksperckich.
Powotane osrodki eksperckie bedg miaty duzo wieksze kompetencje w zakresie kierowania na badania
genetyczne niz pozostate kliniki i oddziaty szpitalne, dysponujgc wyzszym ryczattem na dziatalnosc.
Lekarz pracujgcy w osrodku eksperckim bedzie mogt kierowa¢ swoich pacjentdw na wszystkie badania
genetyczne, wspierany przez wspotpracujgcego genetyka klinicznego w interpretacji trudnych wynikow.
Jedynie na skierowanie na badanie WES neurolog bedzie musiat uzyskac¢ zgode Konsultanta wojewddzkiego
w dziedzinie neurologii lub neurologii dzieciecej. Osrodek ekspercki musi mie¢ doswiadczenie w opiece nad
pacjentami z chorobami rzadkimi, wspotpracowac naukowo z innymi osrodkami w kraju i za granicq, stuzyc
konsultacjaomi lekarzom spoza osrodka eksperckiego, publikowa¢ w tej dziedzinie. Trudng kwestig jest
odpowiedzialnos¢ za transfer dziecka z ciezkg padaczka do osrodka zajmujgcego sie terapiq osoéb dorostych.
Podobnie jak w onkologii, diabetologii i innych dziedzinach medycyny, ten problem nalezatoby rozwigzac
systemowo.




Dr hab. Jan Domaradzki, prof. UMP

Kierownik Pracowni Socjologii Zdrowia i Patologii
Spotecznych przy Katedrze Nauk Spotecznych

i Humanistycznych, Uniwersytet Medyczny

im. Karola Marcinkowskiego w Poznaniu

Na przetomie 2022 i 2023 roku, wspolnie ze Stowarzyszeniem na rzecz

0s6b z ciezkg padaczkg lekooporng DRAVET.PL, zrealizowalismy pierwsze

w Polsce badanie na temat doswiadczen i potrzeb opiekundw rodzinnych

dzieci z zespotem Dravet (ZD).”° W badaniu wzieto udziat 75 opiekunow

rodzinnych sprawujgcych opieke nad 80 dzieci z ZD: 68 kobiet (66 matek i 2

babcie) (20.7%) i 7 ojcow (9.3%). Srednia wieku wynosita 39.7 lat (przedziat:

24-57). 80% opiekundw nie korzystato z opieki pozaszkolnej, a 89.3% pobierato zasitek opiekunczy. 73.3%
0s6b byto nieaktywnych zawodowo z powodu sprawowania opieki nad chorym dzieckiem. Wsrod dzieci osob
ankietowanych byto 37 dziewczynek (46.2%) i 43 chtopcow (53.8%). Srednia wieku wyniosta 9.7 lat (przedziat:
1-18). 18.7% opiekunow okreslito stan zdrowia dziecka jako powazny, a 68% jako bardzo powazny.

Problemy opiekunow dzieci z ZD dotyczyty gtéwnie trudnosci wynikajgcych ze stanu zdrowia chorego dziecka:
86.7% opiekunow wskazato na problemy zdrowotne dziecka, 57.3% na ograniczenia sprawnosci ruchowej,
57.3% na chwiejnosc nastrojow u dziecka. Wiekszos¢ badanych opiekundw zgtaszata takze: zmeczenie (84%),
brak wsparcia emocjonalnego (61.3%) i pogorszenie wtasnego zdrowia psychicznego (60%). Najczestszymi
Zrédtami obcigzenia byty dla opiekunow: brak czasu dla siebie (76%), ograniczenia w pracy (72%) i opieka nad
chorym dzieckiem (58.7%).

Opieka nad dzieckiem z ZD jest dla rodzicow zrodtem obcigzen emocjonalnych. 849% opiekundw okreslito
swoje zaangazowanie emocjonalne w opieke jako bardzo duze, a 16% jako duze.

93.4% ankietowanych uwaza sprawowanie opieki nad chorym dzieckiem za swoj obowigzek, co moze
skutkowac silnym poczuciem obcigzenia i swoistym ,uwiezieniem” w roli opiekuna. 81.3% odczuwa zmeczenie
fizyczne spowodowane sprawowaniem opieki, a 80% zmeczenie psychiczne. 76% ma poczucie, ze cate ich
zycie jest podporzgdkowane roli opiekuna. 72% opiekundow doswiadcza ograniczen w pracy, a 66.7% musiato
zrezygnowac z wtasnych zainteresowan, zajec, plandw. 62% ma poczucie, ze nikt nie wie i nie rozumie, przez
co przechodzqg opiekunowie i doswiadcza braku wsparcia emocjonalnego. 53.3% ma poczucie przecigzenia
rolg opiekuna. Opiekunom powszechnie towarzyszy tez poczucie bezsilnosci (78%), leku (68%), w tym
przed przedwczesng smierciq dziecka (56%). 58.7% zgtaszato problemy z kontrolg emociji, a ponad potowa
deklarowata doswiadczanie depresji (52%).

W zakresie oddziatywania ZD na relacje rodzinne, 48% opiekundw wskazato, ze choroba dziecka wptyneta
negatywnie na zwigzek z partnerem/partnerkqg, a zdaniem 38.7% ankietowanych miota negatywny wptyw
na relacje z rodzing. Dodatkowo, 48% opiekundw wskazato, ze choroba dziecka wptyneta negatywnie na
relacje ze zdrowym dzieckiem/dziecmi. Cho¢ 53% opiekunow deklarowato, ze otrzymuje wsparcie ze strony
rodziny, to tylko 28% moze liczyc¢ na praktyczng pomoc (np. zakupy, sprzatanie), a 20% otrzymuje wsparcie
emocjonalne. 24% opiekundéw ma poczucie, ze rodzina sie od nich izoluje, a dla 17.3% opieka nad chorym
dzieckiem bywa zrodtem konfliktow w rodzinie.

W kategorii zrédet wsparcia opiekundw, ankietowani stwierdzili, ze gtéwnym zrodtem wsparcia jest dla nich:
rodzina (54.6%), internetowa grupa wsparcia (37.4%) oraz krewni i przyjaciele (20%). Zdecydowana wiekszosc
wskazywata na brak innych zrodet wsparcia, w tym ze strony: lekarza (22.7%), psychologa (13.4%) czy
personelu medycznego (5.4%).

Duzym problemem, z jokim borykajg sie rodzice dzieci z ZD, jest tzw. odyseja diagnostyczna. Badanie
pokazato, ze sredni czas diagnozy wynosit 2.5 roku, cho¢ byty przypadki, gdy wtasciwg diagnoze postawiono
po ponad 10 latach (przedziat 0.25-11 lat). Srednia liczba lekarzy, z ktérymi konsultowano diagnoze
wynosita 5.4 (przedziat 1-30). Gtéwnym zrodtem informacii o chorobie dziecka jest Internet (88 %) oraz lekarze
specjalisci (57%).

Opiekunowie wyrazili niski poziom satysfakcji z organizacji opieki medycznej nad dzie¢mi z ZD, i to wtasnie
kontakty z systemem opieki medycznej sg dla nich jednym z wiekszych zrédet obcigzenia. Rodzice
negatywnie ocenili przy tym takie aspekty systemu opieki medycznej, jok: dostep do rehabilitacgji (75.7%
ocen negatywnych), wiedze lekarzy na temat ZD (77.3%), wsparcie ze strony instytucji panstwowych (68%

20 Domaradzki Jan, Walkowiak Dariusz. 2023. Caring for Children with Dravet Syndrome: Exploring the Daily Challenges of Family Caregivers.Children.
10(8): 1410. https://doi.org/10.3390/children10081410.

Domaradzki Jan, WalkowiakDariusz. 2023. Emotional experiences of family caregivers of children with Dravet syndrome.Epilepsy and Behavior. 142:
109193. https://doi.org/10.1016/j.yebeh.2023.109193.
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i personelu medycznego (66.7%), dostep do informacji o ZD (58.75), dostep do spieki specjalistycznej (57.4%
oraz zrozumienie i empatie ze strony lekarzy (48%). Dla wielu rodzicow problemem jest takze dostep do terapii
lekowych (41.3%), komunikacja z lekarzem (34.6%) i poziom opieki medycznej nad dziecmi (34.7%).

Cho¢ dla 36% badanych sprawowanie opieki nad dzieckiem z ZD byto zrédtem osobiste] satysfakceji, a wielu
byto zadowolonych z réznych aspektow swojego zycia, to dla ponad potowy (50.7%) stanowito zrodto
obcigzenia.

Badanie dowodzi, ze sprawowanie opieki nad dzieckiem z ZD jest dla opiekundw zrédtem zmeczenia
fizycznego, psychicznego, wielu negatywnych stanéw emocjonalnych i wywiera destrukcyjny wptyw
na jakos¢ zycia opiekunow, relacje rodzinne z partnerem/partnerkg i zdrowymi dzie¢mi oraz na ich zycie
zawodowe. Koncentrujgc sie na potrzebach dzieci z ZD, personel medyczny czesto ignoruje problemy
i potrzeby opiekunow. Ze wzgledu na fakt, ze sprawowanie opieki nad dzieckiem z ZD ma istotne konsekwencje
psychospoteczne, emocjonalne i ekonomiczne dla opiekundéw rodzinnych, konieczne jest wypracowanie
holistycznego i bardziej humanistycznego podejscia do opieki, uwzgledniajgcego nie tylko potrzeby dziecka
z ZD, ale takze bio-psycho-spoteczne potrzeby opiekundw. Niezbedne jest rozwiniecie systemow wsparcia
emocjonalnego, psychicznego, spotecznego i finansowego opiekundw dzieci z ZD, a takze stworzenie
interdyscyplinarnych zespotéw opieki, obejmujacych zaréwno specjalistyczng opieke lekarskg, jak
i pielegniarskgq, fizjoterapeutyczng, psychologiczng, logopedyczng zarowno dla dzieci z ZD, jak i ich rodzin.?.

Stanistaw Mackowiak

Prezes Federaciji Pacjentow Polskich,
Prezes Krajowego Forum ORPHAN

W Polsce mamy wiele wyzwan zwigzanych z chorobami rzadkimi. Od kilku

kadencji Sejmu pracuje Parlamentarny Zespot ds. Chordb  Rzadkich,

co pokazuje dobry kierunek zmian. Wszystkie zagadnienia zostaty

wypracowane w Planie dla Chorob Rzadkich 2021-2023 i zaktualizowanym

Planie dla Choréb Rzadkich 2024-2025. Kluczowym kierunkiem zmian jest

powotanie osrodkdw eksperckich chordb rzadkich (OECR). Opieka nad chorymi

na choroby rzadkie powinna przebiegac w systemie osrodkow referencyjnych.

Po pierwsze, te osrodki musiatyby spetniac stosowne kryteria, tak jok to jest

w Europejskich Sieciach Referencyjnych (ERN). Wiekszos¢ zgromadzonych

w naszej debacie ekspertow pracuje w osrodkach, ktére sqg w ERN lub spetniajg kryteria osrodkow eksperckich.
To, co jest zaproponowane w Planie wyglgdatoby w ten sposob, ze osrodek ekspercki najwyzszego poziomu
miatby byc¢ tym osrodkiem, ktory nadzoruje i wytycza sciezke diagnostykiileczenia. Natomiast pozniej pacjent
powinien by¢ leczony jak najblizej swojego miejsca zamieszkania, oczywiscie w miare mozliwosci, jakie daje
system. Jestem zwolennikiem zatozenia, ze powotanie osrodkow eksperckich (OECR) powinno automatycznie
wigzac sie z wyzszg wycena swiadczen udzielanych w tych osrodkach. Nie mozemy powotywac osrodkow
eksperckich wedtug takich czy innych kryteridw, jezeli nie zabezpieczymy im adekwatnego finansowania.
To jest podstawowym elementem dziatania osrodkéw eksperckich. Sama tabliczka nie zbuduje mozliwosci
odpowiedniego dziatania osrodka eksperckiego. Muszg pdjs¢ za tym odpowiednie srodki. W ramach Planu
dla Chordéb Rzadkich jest mowa o wspotczynniku na poziomie dwukrotnosci podstawowej wyceny. To znaczy,
ze osrodek ekspercki otrzymuje dwa razy wyzszg wycene punktowa. Przyktadem moze byc ekstrakcja zeba
U pacjenta chorego na chorobe rzadkg. On nie da sie zaprosi¢ na fotel, zeby mu zrobic¢ znieczulenie i zrobic
zabieg. Potrzeba mnostwo procedur, tgcznie z usypianiem. W zwigzku z tym, zaangazowany jest caty zespdt,
nie tylko sam stomatolog. Dlatego w przypadku pacjenta z chorobg rzadkg, nie moze by¢ wyceny tylko
procedury dotyczagcej ekstrakcji zeba, ale rowniez pracy catego zespotu specjalistow. Wiemy doskonale,
ze wszystkie elementy pracy OECR, poczawszy od skomplikowanej diagnostyki, leczenia, az po leczenie
wspomagajace i rehabilitacje, sg zdecydowanie bardziej ztozone niz w osrodkach, ktore zajmujg sie leczeniem
choréb populacyjnych.

Jesli chodzi o diagnostyke genetyczng, to po pierwsze - brakuje dobrej legislacji, czyli ustawy o testach
genetycznych, ktéra musi by¢ w koncu uchwalona i wejs¢ w zycie. To jest podstawowa rzecz. Druga sprawda,
to jest kwestia laboratoridw genetycznych, ktore muszg by¢ odpowiedniej jakosci, mie¢ akredytacije i tworzyc
sie¢ krajowaq, tak jak to dziata w wielu krajach Unii Europejskie;j.

21 Skrocone opracowanie podwieszone na stronie Stowarzyszenia Dravet.pl: http://www.dravet.pl/wp-content/uploads/2023/11/Problemy-opiekunow-
dzieci-z-zespolem-Dravet.pdf
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Od wielu lat zgtaszamy w imieniu pacjentow temat potgczenia w Planie dla Chordb Rzadkich opieki
medycznej z opiekag socjalng i edukacjg. Nasze doswiadczenia w tym zakresie sq bardzo zte, a to
dlatego, ze jest ogromny problem wspotpracy pomiedzy resortami. W momencie, kiedy rozpoczynalismy
prace przy pierwszym podejsciu do Planu w 2012 r., byta niewielka che¢ udziatu w tych pracach innych
resortow. Jednoczesnie, przedstawiciele innych resortéw nie mieli mocy decyzyjnej. Oni byli po prostu tylko
uczestnikami prac projektowych i przekazywali swoim ministrom informacje, ktére pozyskali w ich trakcie.
Nic jednak z tego nie wyszto. Potem, przez wiele lat, jak pracowalismy nad Planem dla Chorob Rzadkich,
byto juz gorzej z uwagi na to, ze tamte resorty po prostu nie wykazywaty zadnego zainteresowania. Podczas
prac nad Planem dla Choréb Rzadkich 2021-2023 doszlismy do wniosku, ze zaczniemy budowe Planu
wytgcznie w czesci medycznej, z uwagi na to, ze jak bedziemy probowali zrobi¢ to kompleksowo, to nigdy nie
dojdziemy do finatu. | tak tez sie stato. Plan dla Choréb Rzadkich 2021-2023 zawiera tylko cze$¢ medycznag.
Natomiast moje ostatnie dyskusje i rozmowy z resortem zdrowia pokazuja kierunki przysztej wspotpracy
miedzyresortowej. Zobaczymy, czy to sie zrealizuje.

Iwona Sierant

Prezes Polskiego Stowarzyszenia
na rzecz Dzieci Chorych na Padaczke

Jako prezes Polskiego Stowarzyszenia na rzecz Dzieci Chorych na Padaczke

obserwuje, ze w duzych osrodkach rodzicom tatwiej jest dotrze¢ do lekarza

i tatwiej zdiagnozowad¢ rézne niepokojgce objawy u dziecka. W mniejszych

osrodkach do rozpoznania padaczki dochodzi z bardzo duzym opdznieniem.

Mysle, ze za mato rodzice dostajg odpowiedzi na wazne pytania od lekarza,

bo nie wiedzqg, o co pytac¢. Zanim rodzic dostanie sie do lekarza, to atakdw jest _

juz bardzo duzo, albo byty niezauwazalne, bo byty to napady bezdrgawkowe. [ \
Chodzi miedzy innymi o wybudzenia w nocy, wybudzenia z krzykiem. Nikt, ) A J
nawet pediatra, nie zwraca na to uwagi. Rodzic powinien mie¢ od razu

rzetelng informacje o tym, ze padaczka jest chorobag przewlektq, czesto chorobg catego zycia. To, ze nie
bedzie napaddw, nie znaczy, ze wycofa sie leki — trzeba sie nastawic¢ na dtugotrwaty proces. Duzo rodzicow
zatasza do Stowarzyszenia, ze pierwsza diagnoza bytaby duzo wczesniej, gdyby mieli oni chociaz ,cien”
takiej wiedzy, ze to, co sie dziato z dzieckiem, to mogta byc¢ padaczka. Jako pacjenci caty czas stykamy
sie sytuacjami absurdalnymi. Diagnostyka dziecka rozpoczyna sie w szpitalu, z ktérego rodzice wychodzg
z informacjg, ze warto bytoby zrobi¢ badania genetyczne. Ta informacja od razu sugeruje, ze rodzic musi
znalez¢ laboratorium i zrobi¢ badania na wtasng reke. Czasem jest to nawet subtelna sugestia, w jakim
obszarze mozna to zrobic¢. Ale szpital nie kieruje na te badania i nie robi ich u siebie. To sie zdarza caty czas.
Nie sq to jednostkowe przypadki. To sie naprawde dzieje i to w roznych miejscach w Polsce. Rodzice robig
badania na wtasng reke.

Druga sprawa, to przejscie pacjentow dzieciecych do okresu dorostego. Okoto 70 proc. chorych na rzadkie
zespoty padaczkowe zapadto na te choroby w wieku dzieciecym, a w momencie osiggniecia petnoletnosci
trzeba znalezé nowego lekarza. W Polsce nie ma ciggtosci opieki nad pacjentem z rzadkim zespotem
padaczkowym. Lekarz neurologii dzieciecej, ktory prowadzit dziecko przez wiele lat, dobrze je zna. Potrafi
wspotpracowac z nim i z rodzicami. Tymczasem dziecko przekracza 18. rok zycia i musi znalezé nowego
lekarza, ktory bedzie lekarzem pierwszego kontaktu. Kiedy chore dziecko przechodzi do lekarzy neurologéw
dla dorostych, okazuje sie, ze nie majg oni dobrej wiedzy o zespotach, ktére sg typowe dla wieku dzieciecego,
takich jak zespdét Dravet czy zespdt Lennoxa-Gastauta. Podam przyktad z Warszawy, gdzie pacjent
dorosty, ktory juz przekroczyt 18. rok zycia, trafit do neurologa dla oséb dorostych. Lekarz ten zapoznat sie
z dokumentacjq i powiedziat, ze dziecko byto zle leczone i nalezy zaczac wszystko od poczgtku. Wezesniejsza
diagnoza neurologa dzieciecego byta bardzo konkretna i poparta badaniami genetycznymi. To wszystko
sprawia, ze rodzice sg przerazeni i zagubieni w catym systemie opieki zdrowotne;j.

Musi by¢ zbudowana sciezka tagodnego przechodzenia od leczenia dziecka do leczenia osoby doroste;.
Przejscie z opieki pediatrycznej w opieke dla dorostych moze doprowadzi¢ do tego, ze pacjent wszystko,
co zyskat, czyli diagnoze, skuteczng terapie, rehabilitacje, moze straci¢, a co za tym idzie — straci¢ rowniez
ciagtosc¢ leczenia. Mamy coraz wiecej sygnatéw, ze dzieci z rzadkimi zespotami padaczkowymi, a potem
pacjenci dorosli, potrzebujg opieki psychiatryczne;.




Jolanta Kuryto

Wiceprezes Stowarzyszenia na rzecz Osob
z Ciezkq Padaczkqg Lekooporng DRAVET.PL

Jako Stowarzyszenie na rzecz Oséb z Ciezkg Padaczkg Lekooporng Dravet.pl

jestesmy cztonkiem Europejskiej Federaciji Zespotu Dravet (DSEF — Dravet

Syndrome European Federation) od pieciu lat.?? To federacja organizagiji

europejskich, dziotajgca w obszarze zespotu Dravet i prowadzona przez

pacjentéw oraz ich opiekundw. Razem zbudowalismy silng europejskg

spotecznos¢ oséb cierpigcych na zespdt Dravet. Jestesmy gtosem tej

spotecznosci i bezposrednio lub posrednio walczymy ze skutkami zespotu

Dravet. Dziatania w organizacji pacjentow rozpoczetam od momentu, kiedy

trafitam do prof. Anny Winczewskiej-Wiktor z moim synkiem, chorym na

zespot Dravet. Na szczescie, moj syn zostat bardzo dobrze zaopiekowany w klinice w Poznaniu. Pomimo,
ze jestem ze Szczecina, wiedziatam, gdzie szuka¢ pomocy. Jako wiceprezeska Stowarzyszenia, zdaje sobie
sprawe, ze wiele rodzin pacjentow z zespotem Dravet nie wie, gdzie szukac¢ wtasciwej diagnostyki i lekarza
neurologa specjalizujgcego sie w leczeniu rzadkich zespotéw padaczkowych. Trafiajg na lekarzy, ktérym
brakuje nalezytej wiedzy i doswiadczenia w zakresie tego, jak powinien wyglgdadé protokét leczenia zespotu
Dravet. Z tego powodu, wspolnie w europejskich dziataniach dgzymy do ujednolicenia specjalnych drukow
ulotek informujgcych pacjentow i lekarzy o zespole Dravet. Bedziemy chcieli wyprodukowac¢ ulotke tak, zeby
dotarta ona do jok najwiekszej spotecznosci, szczegolnie w tych gabinetach, ktére nie majg dostepu do
szkolen i bazuja na swojej dotychczasowe] wiedzy. Jako Stowarzyszenie na rzecz Osob z Ciezkg Padaczkg
Lekooporng Dravet.pl propagujemy badania genetyczne. Jezeli juz wystepujg objawy kliniczne, to diagnoze
zespotu Dravet mozna potwierdzi¢ jedynie badaniami genetycznymi. Po to sg stowarzyszenia pacjentow,
ktore dziatajg jak drogowskazy, zeby pokazac¢, gdzie rodziny majg szukaé pomocy. Czekamy na nowe leki,
poniewaz obecnie refundowane terapie niestety nie prowadzg do przerwania atakéw padaczki. Bardzo nas
cieszy refundacja kannabidiolu w ramach programow lekowych. Czekamy, kiedy osrodki kliniczne bedg mogty
leczyc tym lekiem pacjentow. Oczekujemy z nadziejg na refundacije fenfluraminy w 2024 roku - leku o duzej
skutecznosci w terapii zespotu Dravet.

Chciatabym podkresli¢ bardzo wazny aspekt koniecznosci wspodtpracy ministerstwa zdrowia z ministerstwami
odpowiedzialnymi za polityke spoteczng i edukacje. To dotyczy bardzo waznej sprawy zwigzanej
z zaopiekowaniem sie pacjentami i ich rodzinami w sposob kompleksowy. Potrzebujemy wsparcia w zakresie
orzeczen o ksztatceniu specjalnym. Lekarz neurolog wypisuje zaswiadczenie dla dzieci chorych na zespot
Aspergera, dzieci niestyszgcych, niewidzgcych lub stabowidzgcych. Natomiast nie ma tam mowy
o pacjentach z rzadkimi zespotami padaczkowymi. Moje dziecko dostato ksztatcenie specjalne, bo jestem
matka dociekliwg i konsekwentng w dziataniach. Natomiast wielu chorych, rodzicow i opiekundw naszych
pacjentéw ma z tym problem, Zze nie mogg dosta¢ odpowiedniej edukaciji dla swoich dzieci. Przedszkola
i szkoty nie chcg podawac lekéw, a co za tym idzie, rodzic musi by¢ na miejscu przez caty czas pobytu
dziecka w placowce. Chcemy doprowadzi¢ do tego, zeby w sytuacji potrzeby wezwania zespotu ratownictwa
medycznego do przedtuzajgcego sie stanu padaczkowego u dziecka, rodzic byt traktowany powaznie i po
partnersku. Pragniemy wypracowac wspolny model pomagania w stanach zagrozenia zycia rowniez na SOR.

PODSUMOWANIE

Matgorzata Bogusz
Prezes Instytutu Rozwoju Spraw Spotecznych

Bardzo mnie cieszy, ze w ramach dziatalnosci Instytutu Rozwoju Spraw
Spotecznych prowadzimy przekrojowe i kompleksowe dyskusje w zakresie
optymalizacji systemu ochrony zdrowia w Polsce w kierunku wzrostu
bezpieczenstwa zdrowotnego Polakdw. Niniejszy raport przekazemy na rece
Ministerstwa Zdrowia oraz innych instytucji systemu ochrony zdrowia.

22 Dravet Syndrome European Federation. https://dravet.eu/



https://dravet.eu/

WNIOSKI

1. Zespdt Dravet (DS) i zespot Lennoxa-Gastauta (LGS) to rzadkie encefalopatie rozwojowe i padaczkowe
zwigzane z objawami napadowymi i niedrgawkowymi, prowadzgce do uposledzenia psychoruchowego
pacjenta.

. Diagnostyka rzadkich zespotow padaczkowych powinna byé mozliwie szybka, z wykorzystaniem
diagnostyki genetyczne;.

. Nadrzednym celem terapeutycznym w rzadkich zespotach padaczkowych jest uwolnienie pacjentow
od napaddw. Plan leczenia powinien byc¢ przygotowany przez specjaliste neurologii dzieciecej,
optymalnie pracujgcego w osrodku eksperckim.

. Pacjenci muszg mie¢ dostep refundacyjny do wszystkich skutecznych lekéw zarejestrowanych do leczenia
danego rzadkiego zespotu padaczkowego w Unii Europejskiej i zawartych w standardach PTND.

. Nalezy zabezpieczyc¢ ciggtos¢ kompleksowej opieki w systemie ochrony zdrowia od pacjenta
pediatrycznego do pacjenta dorostego.

. Rzadkie zespoty padaczkowe wywierajg bardzo duzy wptyw nie tylko na zycie chorego, ale takze na zycie
jego opiekunow i bliskich.

. Rzadkie zespoty padaczkowe wymagajg koordynacji pomiedzy systemem ochrony zdrowia, opieki
spotecznej, edukagji i pracy.

REKOMENDACIE

1. Rekomendowana jest poprawa dostepu refundacyjnego do nowoczesnej diagnostyki rzadkich zespotow
padaczkowych, w tym diagnostyki genetycznej.

. Rekomendowana jest refundacja publiczna wszystkich zarejestrowanych terapii rzadkich zespotéw
padaczkowych w Unii Europejskiej w aspekcie mozliwosci praktycznej realizacji wytycznych PTND.

. Rekomendowane jest opracowywanie planu leczenia przez specjaliste neurologii dzieciecej, optymalnie

pracujgcego w osrodku eksperckim, realizujgcego nadrzedny cel terapeutyczny w rzadkich zespotach
padaczkowych, jakim jest uwolnienie pacjentow od napadow.

. Rekomendowane jest wtasciwe finansowanie osrodkow klinicznych diagnozujgcych, leczgcych
i opiekujacych sie pacjentami z rzadkimi zespotami padaczkowymi.

. Rekomendowane jest opracowanie modelu kompleksowej opieki nad pacjentem z rzadkim zespotem
padaczkowym i jego opiekunami, uwzgledniajacego wszystkie potrzeby zdrowotne, emocjonalne,
psychiczne i spoteczne.

. Rekomendowane jest usprawnienie funkcjonowania orzecznictwa o niepetnosprawnosci.

. Rekomendowana jest ustawiczna edukacja kadr medycznych i pacjentow w zakresie mozliwosci
diagnostyki i terapii rzadkich zespotow padaczkowych.
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