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Niewidoczna choroba,
niewidoczni pacjenci

Raport
kwiecien 2017



Roman Michalik
Wiceprezes Stowarzyszenia Rodzin z Chorobg Fabry’ego

Sytuacja oséb dotknietych ultrarzadka, genetyczng chorobg Fabry’ego w Polsce jest wyjatkowo
trudna. Aby uswiadomic sobie, z czym na co dzieh zmagaja sie chorzy oraz ich rodziny postanowiliSmy
stworzyc raport, w ktérym przedstawiamy opinie polskich pacjentéw dotknietych chorobg Fabry’ego
na temat diagnostyki, leczenia, potrzeb oraz wptywu choroby na jako$¢ zycia. To zaledwie fragment
codziennosci, jaka towarzyszy osobom, ktére zmagaja sie z choroba Fabry’ego, ale licze, ze pomoze

on zrozumied, jakiej poprawie mogtoby ulec zycie chorych i ich najblizszych, gdyby otrzymali oni dtugo
wyczekiwany lek. Chcemy podkresli¢, ze skuteczna terapia dedykowana chorobie Fabry’ego istnieje,
wcigz jest jednak niedostepna dla kilkudziesieciu chorych w Polsce. Réwnolegle z publikacja raportu,
podjeliSmy sie zadania stoworzenia i upowszechnienia spisu 0séb zdiagnozowanych z chorobg
Fabry’ego w Polsce.

Raport pt. ,Niewidoczna choroba, niewidoczni pacjenci” ze wzgledu na kryteria tematyczne zostat
podzielony na trzy czesci.

1 cz. ochorobie Fabry'ego s.37
2 cz. (NIE)leczenie choroby Fabry’ego w Polsce s.s-13

3 cz. Fabry - zycie z choroba ultrarzadka _ ., ,,



Wprowadzenie

Liczba oséb dotknietych choroba Fabry’ego w Polsce nie jest sprecyzowana. Ze Stowarzyszeniem
Rodzin z Choroba Fabry’ego zwigzanych jest okoto okoto 50 zdiagnozowanych pacjentéw, ale
liczba oséb chorych moze by¢ znacznie wieksza. Ze wzgledu na niskg $wiadomos$¢ spoteczng

na temat choréb ultrarzadkich, wiele oséb wcigz pozostaje niezdiagnozowanych. Aby przyblizy¢
spoteczenstwu problematyke zwigzang z chorobg Fabry’ego, Stowarzyszenie Rodzin z Chorobg
Fabry’ego postanowito stworzy¢ ankiete, ktorej celem byto zebranie opinii na temat diagnostyki,
leczenia, potrzeb oraz wptywu choroby Fabry’ego na jako$¢ zycia dotknietych nig pacjentow

z Polski.

Raport pt. ,Niewidoczna choroba, niewidoczni pacjenci” stanowi podsumowanie wynikéw
przeprowadzonej ankiety. Zebrane dane maja na celu pogtebienie wiedzy na temat rzadkiej
choroby Fabry’ego wsrod spoteczenstwa oraz zwrdcenie uwagi systemu zdrowia na poszukiwanie
rozwigzan, ktére gwarantowatyby pacjentom cierpigcym na chorobe Fabry’ego dostep do leczenia
i zatrzymanie postepu choroby.

Badanie zostato przeprowadzone za pomocg ankiety internetowej, w ktérej udziat wzieto 36
pacjentow w wieku od 18 do 65 lat. Az 64 proc. respondentdw stanowili mezczyzni, moze to
wynikac¢ z faktu, ze na chorobe Fabry’ego statystycznie zapadajg oni znacznie czeSciej, niz kobiety.
zdiagnozowanych i zwigzanych
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Cz.|1 O chorobie Fabry'ego

Choroba Fabry’ego jest jedng z rzadkich choréb genetycznych. Chorzy rodza sie z nieprawidtowg
budowe genu odpowiedzialnego za produkcje jednego z czterdziestu enzyméw wystepujacych

w ciele cztowieka - alfa-galaktozydazy (alfa-GAL). To enzym, ktory rozktada substancje ttuszczowe
w organizmie cztowieka. Jego niedobér sprawia, ze w tkankach uktadu nerwowego i krwionosnego
gromadzg sie nieroztozone substancje ttuszczowe - globotriaozyloceramid (GL-3 lub Gb3), ktére
niszcza m.in. serce, nerki i mézg. Pierwsze symptomy choroby mozna zauwazy¢ juz u
czteroletniego dziecka, jednak sg one czesto mylone z dolegliwoS$ciami reumatycznymi czy
kardiologicznymi.

Az u 75 proc. respondentow

. ) 14 proc. - tylu ankietowanych 11 proc. badanych zauwazyto
pierwsze objawy choroby . . .
ity sie i pierwsze oznaki choroby pierwsze symptomy choroby w
ROJaWHy SIE Jesacae v dostrzegto bedac juz dorostym. wieku mtodzienczym.

dziecinstwie.

Ze wzgledu na niejednoznaczne objawy postawienie wtasciwej diagnozy trwa nawet 15 lat, a
pacjent odwiedza w tym czasie Srednio dziewieciu specjalistow. Rzadko$¢ wystepowania oraz
niewielka wiedza na temat choroby Fabry’ego sprawia, ze wielu lekarzy podczas diagnostyki nie
bierze nawet pod uwage mozliwosci jej wystagpienia.

0/ badanych przyznato, ze postawienie ‘ . . .
7 3 O wiasciwiej diagnozy zajeto lekarzom wigcej niz 5 lat
1 5 % badanych ustyszato diagnoze przed uplywem roku

w okresie od roku

1 2 % ankietowanych dowiedzialo sie, ze do 5 lat od momentu

cierpi na chorobe Fabry'ego rozpoczecia diagnostyki



Angiokeratoma

Najbardziej widocznym symptomem choroby Fabry’ego jest czerwonawo-purpurowa wysypka
skérna, powszechnie zwana angiokeratoma. Najczesciej wystepuje w okolicach pepka, kolan i
lokci. Wystepowanie charakterystycznej, zwigzanej ze zmianami w naczyniach krwiono$nych
wysypki, zauwazyli przeszto sto lat temu dermatolodzy Johannes Fabry oraz William Andersson,
co w rezultacie przyczynito sie do powstania pierwszych opiséw choroby Fabry’ego.

Fot. Aldo Soligno, Rare Lives. Charakterystyczne dla oséb z chorobg Fabry’ego zmiany skérne, ktére
pojawiajg sie najczesciej juz w okresie dojrzewania i towarzyszg chorym do konca zycia.




Lekarze przez wiele lat szukali przyczyny objawéw, ktére towarzyszyty mi od dziecka. Zdiagnozowano
u mnie chorobe reumatyczng i zapalenie miesnia sercowego. Wtasciwa diagnoza przyszta dopiero z
Ameryki. Kuzynka mojej mamy i jej synowie dowiedzieli sie, ze chorujg na rzadka genetyczng chorobe

metaboliczng zwang Zespotem Fabry’ego

- Roman Michalik, pacjent z chorobg Fabry’ego.

Zaburzenia potliwosci i bol

Charakterystycznym objawem wskazujacym na wystepowanie choroby Fabry’ego jest zaburzenie
wydzielania potu - osoba chora wydziela go bardzo mato albo wcale. Konsekwencjg tego sa czeste
goraczki, wrazliwos$¢ na wysokie temperatury i przegrzewanie organizmu, ktére prowadzi do
zaburzenh termoregulacji.

91% Tylu badanych cierpi z powodu zaburzenia potliwosci. Oznacza to,
| zeich organizm nie potrafi samodzielnie sie ochtodzi¢, przez co szybko
&) sie przegrzewa wywotujac goraczke i bol. Z tego powodu chorzy na
chorobe Fabry’ego Zle znoszg wysoka temperature otoczenia, unikajg
tez wysitku fizycznego i stonca.

Niewfasciwa termoregulacja ciata i brak potliwo$ci powodujg dotkliwy bdl, ktéry obok problemoéw
z nerkami i sercem jest podstawowym objawem tego schorzenia. W chorobie Fabry’ego istnieja
dwa rodzaje bélu: akroparestezjai tzw. ,przetomy Fabry’'ego”. Akroparestezja to chroniczny bol
doni i stop, ktory przybiera rézne natezenie w ciggu dnia i odczuwany jest jako pieczenie,
mrowienie czy tamanie. ,,Przetomy Fabry’ego” to z kolei bardzo silne ataki palgcego,
rozdzierajgcego bolu, réwniez w obrebie dtoni i stép, ale z promieniowaniem do pozostatych czesci
ciata. Przelomy mogg trwac od kilku minut do nawet kilku dni i sg bardzo wyczerpujgce. W wielu
przypadkach do ich ztagodzenia konieczna jest wizyta ambulatoryjna i silne Srodki przeciwbolowe.

H o

Bol towarzyszyt mi od pierwszych lat szkoty podstawowej. Najgorzej byto podczas cieptych dni lub,

gdy prébowatem pograc z kolegami w pitke. Z czasem zauwazytem, Ze sie nie poce i coraz czesciej
odczuwam silny, piekgcy bol stop i dtoni, ktory paralizowat cate moje ciato. Lato stafo sie dla mnie
przeklenstwem

- Roman Michalik, pacjent z choroba Fabry’ego.




Zmiany w rogéwce

U chorych na Fabry’ego nieprawidtowa budowa genu odpowiedzialnego za produkcje enzymu,
ktory rozkiada substancje ttuszczowe sprawia, Ze gromadzg sie one takze w naczyniach
krwiono$nych oka, co moze prowadzi¢ do powstawania ztogéw w rogéwce. W efekcie moga one
powodowac zaburzenia wzroku.

Az 66 proc. badanych doswiadcza zwyrodnienia w rogéwce oka.
6 6 0/ Mozna je odkry¢ za pomoca lampy szczelinowej podczas prostego
O badania oka. Ztogi te okreslane sg zwyrodnieniem wirowatym

rogowki.

Problemy pokarmowe i inne dolegliwo$ci w chorobie Fabry'ego

Inne objawy choroby to zaburzenia ze strony uktadu pokarmowego. Béle po spozyciu positku, mdtosci i
biegunki sa konsekwencja niedokrwienia narzadéw. Stopniowe odkfadanie substancji ttuszczowych
doprowadza do zwezenia naczynh krwiono$nych i uszkodzenia pracy gtéwnych narzadéw w
organizmie.Wraz z postepem choroby pacjenci zmagajg sie z niewydolnoscig nerek - u niektérych chorych
konieczny jest wtedy przeszczep.!Wraz z postepem choroby pacjenci zmagaja sie z chronicznym
zmeczeniem, udarami mozgu, zaburzong pracg serca oraz niewyobrazalnym bélem, ktéry wyréznia
chorobe Fabry’ego na tle innych rzadkich schorzen.

1.Fabry Disease and the Kidneys, Department of Human Genetics Division of Medical Genetics Lysosomal Storage Disease Center, www.genetics.emory.edu, EMORY
University School of Medicine.

DOLEGLIWOSCI, KTORE WSKAZYWALI BADANI

83% zawroty gtowy

80% chroniczny bdl dtoni i stop

66% bol brzucha, mdtosci i biegunki,
ktore sa efektem zmian
w uktadzie nerwowym

63% wysypka skorna

63% lewej komory serca

60% arytmia

40% niewydolnos$¢ serca

40% biatkomocz

34% niewydolno$¢ zastawek sercowych

26% notoryczne omdlenia

23% niewydolnos$é nerek

11% zawatserca



Najwazniejsze fakty:

Liczba oséb dotknietych chorobg Fabry’ego w Polsce nie jest sprecyzowana. Ze
Stowarzyszeniem Rodzin z Chorobg Fabry’ego zwigzanych jest okoto okoto 50
zdiagnozowanych pacjentéw, ale liczba oséb chorych moze by¢ wieksza.

Choroba spowodowana jest niedoborem enzymu alfa-galaktozydazy (alfa-GAL)alfa-
GAL. W wyniku choroby Fabry’ego uszkodzeniu ulegaja uktad krwionosny,
nerwowy, czy nerki. Stopniowe odktadanie substancji ttuszczowych
(globotriaozyloceramid (GL-3 lub Gb3))doprowadza do zwezenia naczyn
krwionosnych i uszkodzenia pracy gtéwnych narzadéw w organizmie.Wraz z
postepem choroby pacjenci zmagaja sie z niewydolnosScig nerek - u niektérych
chorych konieczny jest wtedy przeszczep. Wraz z postepem choroby pacjenci
zmagaja sie z niewydolnoscig nerek, chronicznym zmeczeniem, udarami mézgu oraz
zaburzong praca serca. Zdecydowana wiekszoS¢ pacjentow doswiadcza zaburzen
termoregulacji ciata, ktére powodujg przegrzewanie organizmu i charakterystyczny
dla choroby bol konczyn. Choc pierwsze objawy choroby pojawiajg sie juz w
dziecinstwie, czas poszukiwania diagnozy wynosi ponad piec lat.



e Czll (NIE)leczenie choroby Fabry’ego

w Polsce

W 2001 roku Unia Europejska zarejestrowata i dopuscita do obrotu lek uzupetniajgcy brak enzymu,
ktorego chorzy na zespét Fabry’ego nie sg w stanie wytwarzac. Metode leczenia nazwano
enzymatyczna terapig zastepcza. Podawany raz na dwa tygodnie (w formie kropléwki) lek dostarcza
do organizmu osoby chorej brakujgcy enzym, ktory rozktada substancje tluszczowe

oraz zapobiega ich gromadzeniu w organach wewnetrznych i naczyniach krwionosnych.

Do leczenia enzymatyczng terapig zastepczg maja dostep chorzy ze wszystkich krajow

Unii Europejskiej. Poza Polska, ktérej wiadze odmawiajg refundacji tej terapii.

' Do leczenia enzymatycznag terapig zastepczag majg dostep chorzy ze
wszystkich krajow Unii Europejskiej. Poza Polska, ktérej wtadze odmawiaja
@® refundacji tej terapii.

2 1 ankietowanych leczonych jest obecnie w ramach programéw
charytatywnych.

W Polsce leczenie charytatywne otrzymujg jedynie pacjenci, ktérzy w przesztoSci brali udziat w
badaniach klinicznych organizowanych przez producentéw lekéw lub pacjenci w ciezkim stanie.

Sa to jednak pojedyncze przypadki, a chorzy nie wiedzg jak dlugo ich terapie beda finansowane.
Charytatywne programy leczenia nie zawsze obejmujg nowo zdiagnozowanych pacjentéw, ktérzy nie
brali udziatu w badaniach klinicznych - w tym dzieci. Obecnie osoby te leczone sg objawowo, czyli
przyjmuja Srodki tagodzgce objawy, czesto silne leki przeciwbdlowe, ktére w zaden sposéb nie
hamujg postepu choroby. Nie otrzymujac niezbednego do zatrzymania postepu choroby enzymu,
zmuszeni sg szuka¢ pomocy we wiasnym zakresie. Mimo dostepnosci lekow,

zyja w strachu przed postepem choroby i pojawieniem sie zagrazajacych ich zyciu powiktan -
niewydolnos$ci organéw wewnetrznych, zawatéw serca i udaréw mézgu.

Jestem po udarze mézgu, po przeszczepie nerki, po amputacji palcéw w koriczynach dolnych

- napisatjeden z ankietowanych o skutkach choroby




Stowarzyszenie Rodzin z Chorobg Fabry’ego od lat stara sie wptyna¢ na polski system opieki

zdrowotnej, aby ten zapewnit chorym odpowiednie leczenie, jednak wszelkie proby wnioskowania o
refundacje jedynej istniejacej terapii kazdorazowo spotykaty sie zodmowa Ministerstwa Zdrowia.

W walce o refundacje enzymatycznej terapii zastepczej Stowarzyszenie Rodzin z Choroba Fabry’ego
zostato poparte przez: Sejmowag Komisje ds. Choréb Rzadkich, Rzecznika Praw Pacjenta, Rzecznika
Praw Obywatelskich, polskie, europejskie i Swiatowe organizacje zajmujgce sie chorobami rzadkimi
(Krajowe Forum ORPHAN, EURORDIS, Fabry International Network) oraz wiele innych autorytetow
medycznych. Nie przyniosto to jednak efektu. Minister zdrowia w 2014r. po raz kolejny odmoéwit
refundacji leczenia polskim pacjentom, thumaczac to wysoka ceng terapii i podwazajac jej
efektywnosc.

Fot. Aldo Soligno, Rare Lives

Zycie z chorobg Fabry’ego w Polsce to ciggta niepewno$¢ i strach przed kolejnym dniem bez
niezbednego leku. Roman Michalik, prezes Stowarzyszenia Pacjentéw z Chorobg Fabry’ego pokazuje
korespondencje z Ministerstwem Zdrowia. Od ponad 10 lat wraz z innymi chorymi bezskutecznie
walczy o refundacje zastepczej terapii enzymatyczne;.




Pacjenci z chorobg Fabry’ego decyzje ministerstwa uznaja za krzywdzaca i naruszajaca prawo do
ochrony zdrowia, jakie powinno zapewni¢ swoim obywatelom panstwo.

—+H

O

Prawo do otrzymania leczenia gwarantuje nam Konstytucja RP oraz art. 1a ustawy o powszechnym
ubezpieczeniu zdrowotnym. Zapewnia on réwny dostep obywateli do Swiadczen opieki zdrowotnej
finansowanej ze Srodkéw publicznych. Argument kosztowy nie powinien, decydowac o zapewnieniu
dostepu do leczenia, zwtaszcza jesli jest to jedyna dostepna terapia przyczynowa. Na przyktadzie
kilkunastu oséb objetych leczeniem charytatywnym widzimy, ze terapia daje mozliwos¢ zycia bez
powaznych powiktanr. W naszej opinii, zapewnienie leczenia dla tak niewielkiej grupy chorych, na tle
innych swiadczenn medycznych, nie jest znaczgcym obcigzeniem dla budzetu opieki zdrowotnej

- Roman Michalik, pacjent z choroba Fabry’ego

C .

Chorzy, ktérzy w przesziosSci uzyskali dostep do badan klinicznych, dzieki czemu korzystaja z
finansowanego charytatywnie leczenia zaznaczaja, Zze enzymatyczna terapia zastepcza jest
skuteczna, a od momentu rozpoczecia leczenia zauwazyli poprawe stanu zdrowia i zmniejszenie
zwiazanych z choroba dolegliwosci.

O

Jestem tym szczesliwcem, ktéry dostaje lek sponsorowany przez firme farmaceutyczng. Méj stan
zdrowia ulegt znacznej poprawie, ale moi niezyjacy juz wujkowie, ktérzy cierpieli na chorobe Fabry’ego
leku nie dostali - jeden z nich w moim wieku miat juz 13 udaréw maézgu, drugi jeZdzit na dializy z powodu

uszkodzonych nerek, z czasem amputowano mu obie nogi

- wypowiedz jednego z respondentéw

C .

Pacjenci, ktorzy w przesziosci nie brali udziatu w badaniach klinicznychi nie majg mozliwosci
leczenia enzymatyczng terapig zastepcza, mocno odczuwajg skutki choroby. Odbijasie to
takze naich kondycji psychicznejijakosci zycia.
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75 proc. badanych uskarza sie na 63 proc. respondentow jest
bol, ktéry znaczaco wplywa na ich niezadowolona ze swojego stanu
codzienne funkcjonowanie zdrowia

58%

50 proc. ankietowanych czesto 58 proc. bauanych uznato, ze ma
doswiadcza negatywnych emocji niewiele radosciw zyciu

Wedtug pacjentéw z chorobg Fabry’ego i ich rodzin stosunek polskiego systemu opieki zdrowotnej do
leczenia chordéb rzadkich jest przejawem dyskryminacji wobec ,garstki” spoteczenstwa, ktérego ten
problem dotyczy.

o,

O

Moment zagrozZenia Zzycia w chorobie Fabry’ego nie jest widoczny, to schorzenie, ktére rozwija sie
latami, niszczgc kolejne narzady wewnetrzne i bedgc powodem cierpienia pacjentéw. Brak dostepnosci
refundowanej terapii, sprawia, ze pacjenci leczeni sg objawowo przechodzac liczne operacje oraz
przeszczepy narzadow, ktére tez kosztujg. Nie wspominajgc o kosztach spotecznych, ktore sq nie do
zmierzenia. Polska ustawa refundacyjna pomija choroby rzadkie i jako jedyna w Europie nie obejmuje
leczenia choroby Fabry’ego Nie znam rodziny, ktéra mogtaby pozwolic sobie na samodzielne
finansowanie takiego leczenia

- Mirostaw Zielinski, Prezes Krajowego Forum na Rzecz Terapii Choréb Rzadkich

11



Starania o refundacje enzymatycznej terapii zastepczej i kolejne odmowy ze strony kolejnych ekip
Ministerstwa Zdrowia budza w ankietowanych obawy, o to czy kiedykolwiek ich starania uda sie
doprowadzi¢ do pozytywnego finatu. Brak dostepu do leczenia w rozumieniu ankietowanych oznacza
zycie w ciggtym bélu, pogorszenie stanu zdrowia, narazenie na udary mézgu i zawalty serca, az
wreszcie brak samodzielnosci i przedwczesng Smierc.

O tym, ze dostep do leczenia jest dla chorych
priorytetowy moga tez Swiadczy¢ odpowiedzi
udzielone na pytanie o najwieksze marzenie -
zdecydowana wiekszo$¢ ankietowanych wymienita
refundacje leku i powrét do zdrowia.

Fot. Aldo Soligno, Rare Lives
Choroba Fabry’ego znacznie wptywa na jako$¢ zycia chorych - z powodu chronicznego bélu czesto
zmuszeni sg oni do zrezygnowania z aktywnos$ci zawodowej i fizycznej.

12



@ Najwazniejsze fakty:

Pacjenci od 12 lat zabiegaja o dostep do refundowanego leczenia dla choroby
Fabry’ego. Leczenie dostepne jest we wszystkich krajach Unii Europejskiej poza
Polska. Obecnie terapie, na zasadach charytatywnych, otrzymuje 21 ankietowanych
pacjentow, ktérzy brali udziat w badaniach klinicznych. Nowo zdiagnozowane osoby
- w tym dzieci czesto pozbawione sg mozliwosci korzystania z leczenia, ktore
spowalnia rozwoj choroby i pozwala ztagodzi¢ zagrazajgce zyciu powikitania.

13



& Cz. lll Fabry - zycie z chorobag
ultrarzadka

Brak refundowanego leczenia to nie jedyny problem oséb dotknietych choroba Fabry’ego.

Zycie z rzadka choroba to takze poczucie wyobcowania, rezygnacja z planéw zawodowych,
odizolowanie od spoteczenstwa w obawie przed jego reakcjg na wiadomos¢ o chorobie i ciggly
strach przed nastepstwami choroby. Nie bez powodu rzadkie choroby nazywa sie tez sierocymi -
ograniczona i opézniona diagnostyka, niska Swiadomos¢ spoteczna na temat rzadkich schorzen
genetycznych, staby dostep do leczenia oraz bardzo drogie leki sprawiaja, ze rzadkie choroby, na tle
innych, nie sg w Polsce traktowane priorytetowo.

36 proc. ankietowanych 49 proc. badanychw z powodu 54 proc. respondentéw wiedze
potrzebuje pomocy drugiej choroby musiato zrezygnowac z spoteczenstwa na temat
osoby w codziennym waznych dla siebie planéw rzadkich choréb genetycznych
funkcjonowaniu ocenia nisko lub bardzo nisko

Co zmienita choroba w zyciu ankietowanych? Oto wybrane wypowiedzi:
>‘ Odczuwam cierpienie, niedostatek i niemoc
- Mam problemy w szkole, brakuje mi aktywnosci fizycznej, bywa, Ze mysle o Smierci

>‘ Ze wzgledu na zdrowie mysle o emigracji, miewam stany depresyjne, czuje sie
spofecznie odizolowany

* Wieczne béle stawdw i gorgczki, mata wydolnosc fizyczna spowodowana
- powiekszonym sercem, ucieczka z gorgcych i nastonecznionych miejsc - oto moje
dziecinstwo

Przez chorobe musiatam przerwac studia

V.

Nie wedruje juz po gérach, musze dostosowywac swoje plany do aktualnego
samopoczucia i nie moge podejmowac zadnych decyzji z duzym wyprzedzeniem

V.
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Brak aktywnosci fizycznej, permanentny bél oraz konieczno$¢ dostosowania planéw do
aktualnego samopoczucia, to tylko niektére z dotkliwych konsekwencji choroby Fabry’ego.
U czesci ankietowanych choroba znaczaco wptyneta takze na sytuacje materialna. Wielu

z nich ze wzgledu na stan zdrowia nie moze podjac¢ zadnej pracy lub byto zmuszonych

do zrezygnowania z dotychczasowego zajecia.

29 proc. ankietowanych 58 proc. ankietowanych 60 proc. ankietowanych jest
poinformowato o chorobie przyznaje, ze choroba wcigz aktywna zawodowo, z
swoich pracodawcow negatywnie wptyneta naich czego az 41 proc. musiato
sytuacje materialng zmienic¢ prace ze wzgledu na
chorobe
. Ze wzgledu na dziedziczno$¢ choroby Fabry’ego wielu chorych stoi przed

dylematem posiadania dzieci. Choroba Fabry’ego spowodowana jest mutacjg w
genie, ktory znajduje sie w chromosomie X. Oznacza to, ze jesli nieprawidtowy gen
bedzie przekazywany przez matke, ktéra jest jego nosicielkg otrzyma go
statystycznie potowa jej syndw i cérek. Ojciec za to, obarczy chorobg wszystkie
swoje corki, ale zadnego syna.

Schemat dziedziczenia choroby Fabry'ego

Matka bedaca nosicielem Ojciec bedacy nosicielem
genu choroby Fabry'ego genu choroby Fabry'ego

A JJ
e
> a’l './'.-' -
2 * 4 ’ 4p ’
I I J J J
Przekaze gen na statystyczna potowe swoich synow i corek Przekaze gen wytacznie corkom
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Z powodu trudnego i dtugotrwatego procesu diagnozowania, wielu chorych na Fabry’ego
dowiedziato sie o chorobie w momencie, w ktérym byli juz rodzicami. Cho¢ nieSwiadomie,
mogli oni przekazac¢ wadliwy gen swoim dzieciom.

@ S 37% nie posiada i nie planuje

posiadania potomstwa

w obawie przed przekazaniem mu dziedzicznej
choroby Fabry’ego, ktorej leczenie w Polsce wcigz
jest nieosiggalne.

Duzy wpltyw na decyzje o nieposiadaniu dzieci, ktére moga po rodzicach odziedziczy¢ rzadka
Chorobe (oprécz braku dostepu do refundowanego leczenia) ma takze jako$¢ zycia
pacjentow.

Az 68 proc. ankietowanych twierdzi, ze objawy
choroby w duzym lub bardzo duzym stopniu
utrudniajg im codzienne funkcjonowanie.

Zaledwie 3 proc. badanych
uznato, ze choroba nie ma wptywu na ich zycie.

Fot. Aldo Soligno, Rare Lives
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Nazwy rzadkich chordéb o podtozu genetycznym, jak m.in. choroba Fabry’ego mimo uptywu
lat i postepu medycyny dla wiekszosci spoteczenstwa wciaz sg nieznane. Dlatego tez niektérzy
ankietowani nie kryja sie ze swojg chorobg i otwarcie méwig z czym wiaze sie jej posiadanie.

Najczestszymi powodami, dla ktérych ankietowani chcag mowic o
swojej chorobie s3:

podniesienie $wiadomosci ludzi na
temat choroby Fabry’ego

zwroécenie uwagi 0soéb, ktére majg
podobne objawy, a nie wiedzg o
istnieniu schorzenia
uzyskanie dostepu do
refundowanego leczenia

wyjasnienie innym przyczyny ztego
samopoczucia

WSréd tych samych ankietowanych mozna jednak odnalez¢ osoby, ktére obawiajg sie méwié

o chorobie wprost, za przyczyne podajac m.in. niktg wiedze spoteczenstwa i strach przed jego
reakcja.

Powody, jakimi kieruja sie ankietowani ukrywajac swoja chorobe:

obawa przed zwolnieniem z pracy

wyparcie ze Swiadomosci faktu, ze
jest sie chorym

postrzeganie przez pryzmat choroby

niechec spoteczenstwa do
odmiennosci
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94 proc. badanych przekazato 57 proc. poinformowato o 43 proc. powiedziato o chorobie
informacje o chorobie genetycznym schorzeniu swoich dalszym krewnym
najblizszej rodzinie przyjaciét

Osoby dotkniete chorobg Fabry’ego cierpig nie tylko z powodu dolegliwosci fizycznych. Przewlekta
choroba zmienia ich wyglad zewnetrzny i wptywa na psychiczne samopoczucie.

Czesto wigze sie tez z konieczno$cig przeorganizowania dotychczasowego zycia. Wielu chorych nie
radzi sobie z nowg sytuacjg, w takich chwilach bardzo wazne jest, by mogli liczy¢ na czyjes$ wsparcie
emocjonalne i pomoc w codziennych czynnosciach.

Dla 96 proc.ankietowanych, Dla 22 proc. uczestnikow 13 proc. badanych szuka
ktorych samodzielnoS¢ jest  ankiety wsparciem sa takze inni wsparcia u przyjacioét, taki sam
ograniczona, zrédiem wsparcia  pacjenci z chorobg Fabry'ego odsetek respondentéw moze

jest najblizsza rodzina liczy¢ na pomoc lekarzy

Brak odpowiedniej opieki medycznej sprawia, ze pacjenci z chorobg Fabry’ego w
oczach panstwa czujg sie poszkodowani i mniej warto$ciowi od tych, ktérym przyszio
mierzyC sie z bardziej powszechnymi chorobami. Niemniej wcigz wierza, ze ich
problemy przestang by¢ marginalizowane i po ponad 10 latach staran otrzymajg

’ zgode na refundacje leku ratujgcego ich zycie.
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Fot. Aldo Soligno, Rare Lives
Wielu pacjentéw z chorobg Fabry’ego potrzebuje pomocy innych oséb w codziennym funkcjonowaniu.

@ Najwazniejsze fakty:

Choroba Fabry’ego wptywa na codzienne funkcjonowanie oséb nig dotknietych. Blisko
70 proc. pacjentow deklaruje, ze choroba utrudnia im normalne funkcjonowanie. Prawie
potowa badanych uznata, ze przez chorobe musiata zrezygnowac z zyciowych planéw.
Blisko 40 proc. ankietowanych pacjentéw deklaruje tez potrzebe pomocy w codziennym
zyciu. 37 proc. respondentdéw zadeklarowato, ze nie ma w planach posiadania dzieci, z
obawy przed przekazaniem im choroby.
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Choroba Fabry’ego bedgc rzadkim schorzeniem nie jest powszechnie znana wsréd
spoteczenstwa. Ten fakt powstrzymuje osoby nig dotkniete przed dzieleniem sie
informacjg na temat posiadanego schorzenia z innymi. Jako powdéd pacjenci wskazuja:

obawe przed zwolnieniem z pracy

postrzeganie przez pryzmat choroby

wyparcie ze Swiadomosci faktu, ze jest sie chorym
nieche¢ spoteczenstwa do odmiennosci

Obawy te sg uzasadnione, poniewaz az 41 proc. badanych przyznato, ze z powodu
choroby musiato zmienié prace.

Dziekujemy za zapoznanie sie z raportem na temat sytuac;ji
?‘?I'D%O’&o 0so6b z chorobg Fabry’ego w Polsce. Wierzymy, ze
przyblizenie problemoéw, z ktérymi sie zmagamy, pomoze
nam w ich rozwigzaniu. Dlatego zwracamy sie z prosba o
wsparcie naszych dziatan oraz udostepnienie wynikéw
o> raportu na temat choroby Fabry’ego. Zapraszamy tez do
kontaktu ze Stowarzyszeniem Rodzin z Chorobg Fabry’ego.
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Adres korespondencyjny

R e
ul. Stowicza 10/5,

53-320 Wroctaw

E-G?-j Email

romekmichalik@poczta.onet.pl
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