CHOROBY RZADKIE

Fot. 1. Wykladowcy i organizatorzy mini sympozjum ,Dzien
Choréb Rzadkich: od eksperymentu do leczenia”.

rzadkich, poprawienia diagno-
zowania i poszukiwania lekéw
zarébwno wsérdéd tych juz zna-
nych, stosowanych w leczeniu
innych choréb, jak i catkowicie
nowych. Dzieri Choréb Rzad-
kich jest okazja dla jego uczest-
nikéw do wziecia udziatu w glo-
balnym wezwaniu decydentéw
i naukowcéw do intensywniej-

dzy na temat praktyki leczenia chorych
na choroby rzadkie i badan naukowych
prowadzonych w tym kierunku w Pol-
sce. Postanowilismy przedstawi¢ dzia-
fania zaréwno lekarzy klinicystéw jak
i badaczy prowadzacych badania pod-
stawowe. Wygloszono osiem niezwy-
kle zajmujacych i budzacych emocje
wykladéw, ktorych wystuchalo okoto
120 stuchaczy (Fot. 1). Wyktady rozpo-

szych badan choréb

Choroby rzadkie dotykaja 300 mi-
lionow ludzi na $wiecie, co oznacza,
ze cierpi na nie 8% populacji. Uswia-
damia nam to, ze nie s3 one wcale
rzadkimi chorobami. Opisano dotad
okolo 8 tysiecy takich choréb. Ponie-
waz diagnostyka choréb rzadkich jest
trudna, wielu pacjentéw nie wie na co
choruje, a czekajac na diagnoze, nawet
kilkadziesiat lat, nie otrzymuja zadnego
wsparcia. Postawienie diagnozy tez nie
zmienia radykalnie sytuacji chorych,
gdyz nie opracowano metod leczenia
przyczynowego wiekszosci z nich. Po-
mimo, ze wielu chorych na te choroby
jest wéréd nas, to jednak nie zawsze
mamy Swiadomos¢ z jakimi borykaja
sie problemami.

Dzieri Choréb Rzadkich to miedzy-
narodowa inicjatywa (www.raredise-
aseday.org). Kampania ta, majaca na
celu zwiekszenie swiadomosci proble-
mu choréb rzadkich, rozpoczela sie w
Europie w 2008 roku. W dniu 28 lute-
go 2018 r. odbyla sie po raz jedenasty i
tym razem objeta juz miliony ludzi w 94
krajach na calym §wiecie. Dzieri Choréb
Rzadkich jest dla wszystkich, uczestni-
kow wydarzeni i stuchaczy wykladéw,
pacjentéw z choroba rzadka i ich ro-
dzin, lekarzy, opiekunéw, pracowni-
kow stuzby zdrowia, naukowcow, firm
i politykéw. Kazdy moze sie zaangazo-
waé w zwiekszenie $wiadomosci doty-
czacej choroéb rzadkich.

Hastem tegorocznej kampanii sa Ba-
dania Naukowe (ang. Research), gdyz
konieczne jest zwrécenie uwagi na po-
trzebe prowadzenia badan idacych w
réznych kierunkach: w celu poznania
mechanizméw powstawania choréb

rzadkich, ale tez do
skutecznego zache-
cania pacjentéw do brania
w nich udzialu. Ten dzier
umozliwia pacjentom po-
kazanie ich probleméw.
Zwieksza to $wiadomosé

czat prof. dr hab. Grzegorz We-
grzyn (Fot. 2), kontynuowata,
miedzy innymi, dr hab. Joanna
Kaminska (Fot. 3), a zakoriczy-
fa prof. Anna Lotos-Bieleriska z
Uniwersytetu Medycznego w
Poznaniu (Fot. 4). Jezeli tymi
wystapieniami sktoniliémy stu-

obecnosci chorych na cho- Fot. 2. Wykiad prof. Grzego- dentoéw i mtodych naukowcéw
roby rzadkie w spoteczen- 72 Wegrzyna z Uniwersytetu dg podjecia tematyki choréb

.. Gdariskiego.
stwie 1 zwraca uwage na

ich potrzebe spotecznego
wsparcia. Jest tez forma
spolecznego nacisku na
wprowadzenie  narodo-
wych programéw me-
dycznych diagnostyki,
leczenia i pomocy pacjen-

tom z chorobami rzadkimi. gy, 3. Wykiad dr. hab. Joanny

W Polsce do tej pory nie Kaminskiej z Instytutu Bioche-
mii i Biofizyki PAN.

ma takiego narodowego
planu. W czerwcu zeszle-
go roku grupa ekspertéw
opracowala dokument
,Polska dla choréb rzad-
kich” i przedstawila go
rzadzacym, co jednak nie
przyniosto oczekiwanych

rezultatow. O tym do- Fot. 4. Wyktad prof. Anny La-

kumencie i apelach W tej tos-Bielenskiej z Uniwersytetu
Medycznego w Poznaniu.

sprawie mozna przeczytac¢

rzadkich w ich pracy to odnie-
slismy sukces.

Kampania Swiatowa Dzien
Choréb Rzadkich jest tez pota-
czona ze zbieraniem funduszy
na badania naukowe i na rzecz
0s6b chorych. ChcieliSmy po
raz pierwszy dotozy¢ swoja ce-
gielke takze do tej czesci kam-
panii i wykaza¢ solidarnosc
z osobami chorymi. W czasie
sympozjum przeprowadzona
zostala zbiérka publiczna (za
zgoda i w ramach Fundagji
Dzieciom ,,Zdazy¢ z pomoca”)
na rzecz oséb chorych na mu-
kowiscydoze. Wiele osob przy-
faczylo sie do tej inicjatywy.
Wielu uczestnikéw stwierdzi-
fo, Ze miato wielka satysfakcje
z udzialu w tym wydarzeniu.

na stronach www.rzadkie-
choroby.pl i www.nadziejawgenach.pl.

W tym roku Srodowisko naukowe
Kampusu Ochota, pod egida Polskiego
Towarzystwa Biochemicznego i Pol-
skiego Towarzystwa Biologii Komoérki,
postanowilo wiaczyc sie do tej globalnej
kampanii (www.rarediseaseday.org).
Zorganizowalo sympozjum ,Dzien
Choréb Rzadkich: od eksperymentu do
leczenia”, ktére odbylo sie w Instytucie
Biochemii i Biofizyki PAN w Warsza-
wie w dniu 28 lutego 2018 r. Celem na-
szego dzialania bylo poszerzenie wie-

Kontynuujagc misje Dnia Choréb
Rzadkich 2018 czyli przyblizania pro-
blemu tych choréb spoteczenstwu,
przekazujemy czytelnikom zeszyt spe-
gjalny Postepéw Biochemii - Choroby
Rzadkie.
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