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»,Choroby Rzadkie — otwérz umyst i serce”

W dniach 29.06 -2.07 odbyta sie kolejna XV Miedzynarodowa Konferencja Choréb Rzadkich —
,,Choroby Rzadkie — otworz umyst i serce”. To wyjatkowe cykliczne wydarzenie skupia w jednym
miejscu $wiatowe gremium specjalistow z dziedziny genetyki oraz obszaréw pokrewnych,
rehabilitantéw, psychologdw, a takze rodzicéw i rodziny dotkniete chorobg rzadka.

Spotkanie pozwolito lepiej zrozumie¢ swiat chorych

Kilka dni spedzonych razem w jednym miejscu pozwala lepiej zrozumie¢ podobne, a jednak
zupetnie odrebne Swiaty, posiadajgce catkowicie inny rodzaj problemoéw. Lekarze i pozostali
specjalisci  sg skoncentrowani na poszukiwaniu sposobdow pozwalajgcych  szybciej
zdiagnozowacd rzadkie choroby, znalez¢ rowniez mozliwosci ich leczenia, natomiast rodzice
borykajg sie na co dzien z nieuleczalnymi, trudnymi chorobami, ktére przektadajg sie na jakos¢
ich zycia.

Podczas konferencji omawiano wiele aspektéw zycia pacjentéw z rzadkimi chorobami

W sercu konferencji znajdowaty sie wyktady znakomitych przedstawicieli swiata medycyny
i nauki. Z uwagi na wspomniany inny typ poruszanych problemow, przewidziano dwa panele
wyktadowe, w ktérych mogli uczestniczy¢ zarowno rodzice, jak i specjalisci.

Pierwszego dnia miato miejsce spotkanie rodzicéw, organizatoréw i specjalistéw
z przedstawicielami organizacji rzgdowych. Sesja ta pozwolita przekonac sie o tym, jak wiele
réznic w pojmowaniu tej samej rzeczywistosci moze dzieli¢ jedng sprawe. Mimo dobrych
intencji i podejmowanych prob upraszczajgcych system sporo jest jeszcze do zrobienia, aby
chorzy mogli poczué, ze nie sg obywatelami drugiej kategorii. Aby nie musieli zy¢ w ciggtym
strachu — ze decyzja urzednicza pozbawi ich mozliwosci leczenia, dostepu do specjalistycznej
opieki.

Rzadkie choroby niosg ze sobg wiele utrudnien. Pierwszg trudnoscig jest diagnostyka.
Wystepujg rzadko, zdarza sie, ze sg bagatelizowane lub niezrozumiate przez lekarza
pierwszego kontaktu. To z kolei sprawia, ze z czasem pojawiajg sie powiktania, ograniczenia
w mozliwosciach leczenia chorego. Nikng szanse na najlepsze z mozliwych efekty. Spotkanie
to pokazato, z jakimi problemami i barierami systemowymi spotykajg sie pacjenci na co dzien.

Pozostate sesje i wyktady poswiecone byty juz sprawom zwigzanym S$cisle z medycyng oraz
przypadkami klinicznymi, na ktére specjalisci zwracali szczegdlng uwage. Nie sposdb wymienic
wszystkich tematéw, jakie byty poruszane podczas sesji naukowych. Bardzo duzym
zainteresowaniem cieszyty sie te nawigzujace do najnowszych technologii diagnostycznych,
opartych na sekwencjonowaniu nowej generacji, NGS. Podjeto temat diagnozowania rzadkich
choréb, ktére moze sie dzi$ odbyé na podstawie analizy jednej kropli krwi. Podjeto temat
wystepowania chordb rzadkich oraz problemu, jaki stanowig w skali globalnej. Dzieki
wymianie doswiadczen specjalistéw z catego $wiata tatwiej znaleZ¢ rozwigzanie i opracowacé
wspodlnie koncepcje postepowania i leczenia pacjentdw.
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Wiele uwagi poswiecono takze sposobom leczenia konkretnych chordb. Ciekawy temat
poruszony zostat przez belgijskiego farmaceute dr Marca Doomsa — dotyczyt nietypowych
zastosowan lekow w leczeniu choréb rzadkich.

W wyktadach i warsztatach, jak co roku, mogli uczestniczy¢ takze pacjenci i rodziny pacjentow
oraz terapeuci. Poruszono wazng kwestie dotyczacg problemu padaczki wystepujacej
u chorych dzieci — wyktad prowadzony przez dr hab. n. med., Hanne Mierzawska. Wyktad
dotyczacy kierunkow terapii choréb metabolicznych przeprowadzita prof. Anna Tylki-
Szymanska. Nietypowym na tle pozostatych prelekcji byt wyktad przeprowadzony przez dra
Antoniego Pyrkosza — okres$lajgcy miejsce genetyki w obecnym Swiecie medycznym, oparty
o wielowiekowg metamorfoze, ktéra nadata jej aktualny ksztatt.

Choroby rzadkie to nie tylko problem medyczny

Nierzadko sg réowniez ogromnym obcigzeniem psychologicznym dla chorego oraz jego
najblizszych. Zwtaszcza w sytuacji, kiedy choroba przektada sie na codzienne funkcjonowanie
chorego, jego problemy z poruszaniem sie, komunikowaniem z otoczeniem. To szczegdlny
problem, na ktéry w tym kontekscie zwrdcita dr Aleksandra Szulman-Wardal (psycholog
kliniczny Zaktadu Psychologii Klinicznej i Neuropsychologii Uniwersytetu Gdanskiego).
Warsztaty dotyczyty rodzin dotknietych mukopolisacharydoza.

Ogrom wiedzy, jaki mozna byto zyskaé, spotkania z przedstawicielami genetyki, w ktorych
rekach lezy rozwdj tej wyjgtkowo zaawansowanej i przysztosciowej dziedziny medycyny oraz
poznanie chordb rzadkich z bliska — sprawiaty, ze konferencja nabrata wyjgtkowego,
wieloptaszczyznowego znaczenia. Pozwolita przyjrzec sie problemowi chordb rzadkich z wielu
perspektyw.

Organizatorem XV Konferencji Chordéb Rzadkich, podobnie jak miato to miejsce w ubiegtych
latach, byto Stowarzyszenie Chorych na Mukopolisacharydoze (MPS) i Choroby Rzadkie pod
przewodnictwem prezes stowarzyszenia Pani Teresy Matulki — osoby gteboko zaangazowanej
w pomoc chorym na choroby rzadkie, dotknietej jedng z nich. Ogromnie dziekujemy —
w imieniu wszystkich obecnych na konferencji — za wktad pracy, poswiecenie, niezwykty zapat
Pani Prezes. | za piekne momenty, ktérych moglismy by¢ swiadkami.

Kontakt: tel. 32 44 534 26, kom. 570 070 054 | Wiecej informacji: www.testDNA.pl

Marka testDNA dziata na polskim rynku juz od ponad 13 lat. Nalezy do czotowki firm wykonujgcych
badania genetyczne z zakresu ustalenia biologicznego ojcostwa i pokrewienstwa oraz z zakresu
diagnostyki medycznej. Badania wykonywane sg w certyfikowanym laboratorium. testDNA
wspotpracuje z ponad 20 sadami z catej Polski. Badania zlecajg osoby prywatne, lekarze, detektywi,
prokuratura. testDNA koordynuje takze przeprowadzanie badan w zagranicznych laboratoriach.
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