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W Polsce te diagnoze postawiono (na razie)
30 osobom

Zbigniew Pawlowski uwaza, ze mial duzo szczescia - trafil na dobrych specjalistow, ktorzy
szybko sie nim zajeli, co przy tak rzadkiej chorobie jak amyloidoza nie jest oczywiste.
Diagnoza i tak byla ciosem, dotkliwym zwlaszcza dla wuefisty. Jesli wystapia jej objawy,
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oznacza bowiem stopniowa utrate sprawnosci. U niektdérych nosicieli wadliwego genu
choroba jednak sie nie objawia. Nie wiadomo, dlaczego.

Amyloidaza transtyretynowa (ATTR) to bardzo rzadka choroba genetyczna - w Polsce dotychczas
zdiagnozowano 30 o0s6b, cho¢ zdaniem specjalistow w kolejnych latach, ze wzgledu na wieksze
mozliwosci diagnostyczne, moze by¢ ich znacznie wiecej. POki co jednak, choroba jest mato znana,
a jej objawy mato charakterystyczne, co nie utatwia diagnozy.

- Pierwszym objawem choroby byto zaburzenie czucia w kosci piszczelowej lewej nogi. Takie uczucie
pamietatem z dziecinstwa, kiedy wszedlem w pokrzywy. Na chwile uspokoitem sie, gdy wszystkie
przeprowadzone badania wyszly w normie. Zawsze bylem typem sportowca, czutem sie zdrowy,
probowatem nie zwracaé¢ uwagi na dolegliwosci, ale one zamiast zanika¢, pojawialy sie w nowej
odstonie - zaburzenia czucia prawej nogi, meczliwos$¢, trudnosci w bieganiu, uczucie ciezkich nég.
Trudno mi bylo juz nie tylko chodzi¢ po gorach, ale nawet wejS¢ na trzecie pietro - mowi Zbigniew
Pawtowski, pacjent, prezes Stowarzyszenia Rodzin z Amyloidoza TTR.

Amyloidoza - co to takiego?

Amyloidoza to jedna z tzw. Chorob spichrzowych, czyli takich ktorych cecha charakterystyczna jest
odktadanie sie jakich$ substancji w tkankach chorego. Tu w réznych narzadach gromadza sie biatka -
najczesciej w sercu i nerkach, ale tez sledzionie, watrobie, uktadzie nerwowym, przewodzie
pokarmowym. Stad przestaja prawidtowo pracowac.

- W zdrowym organizmie biatka po jakims czasie rozpadaja sie i sa zastepowane przez nowe,
o identycznej strukturze. U chorego na amyloidoze biatko nie ulega biodegradacji i tworzy trwate
ztogi w réznych narzadach. W nastepnym etapie przedostaje sie do krwiobiegu i stad do innych
organow, powodujac ich zaburzenia - ttumaczy prof. dr hab. n. med. Magdalena Kostkiewicz,
z Kliniki Choréb Serca i Naczyn UJCM w Szpitalu im. Jana Pawta II w Krakowie.

Zdiagnozowanie pacjenta na jak najwczesniejszym etapie choroby jest niezwykle wazne bowiem im
dtuzej amyloidoza rozwija sie w organizmie, tym jej skutki sa bardziej obciazajace dla chorego.
Niestety, zwykle od pojawienia sie u pacjenta pierwszych objawéw amyloidozy transtyretynowej do
rozpoznania mija kilka lat. Zdarza sie tez, ze wlasciwa diagnoza nie jest stawiana w ogdle.

- Zdarzyto mi sie, ze kiedy poprositem o przepisanie recepty, pani doktor zapytata, co to za choroba,
ktéra wymaga, abym brat ten lek przez tyle miesiecy. Kiedy powiedzialem, poprosita abym
przeliterowat, bo nigdy o niej nie styszata - opowiada pacjent.

Ktopot w tym, ze przez lata zycia w nieSwiadomosci, z jaka choroba boryka sie organizm, stan
pacjenta coraz bardziej sie pogarsza i czesto w momencie jej rozpoznania, chory jest wyczerpany
i wyniszczony, podczas gdy powinien wtasnie miec¢ site do walki.

Mowiac obrazowo, w amyloidozie transtyretynowej z kardiomiopatia (ATTR-CM) ztogi amyloidu,
czyli nieprawidlowego biatka, gromadza sie w sercu, prowadzac do uszkodzenia miesnia serca, a w
konsekwencji jego niewydolnosci. Pojawia sie dusznosc¢ - poczatkowo po wysitku, potem juz w trakcie
wykonywania najprostszych czynnosci, obrzeki. Z kolei w polineuropatii amyloidowej (ATTR-FAP)
dochodzi do uszkodzenia nerwéw obwodowych. Pacjent skarzy sie na ostabienia miesni, dretwienia
rak i ndg, trudnosci w chodzeniu, najpierw porusza sie wolniej, pézniej z pomoca, w koncu przestaje
chodzi¢ - wyjasnia prof. dr hab. n. med. Magdalena Kostkiewicz, z Kliniki Choréb Serca i Naczyn
UJCM w Szpitalu im. Jana Pawta II w Krakowie.



Na amyloidaze kazdy choruje inaczej

Nowoczesne terapie zatrzymuja postep choroby, ale nie sa w stanie cofng¢ zmian. Droga do
diagnozy jest niestychanie trudna - potrzeba konsultacji - m.in. internistycznej, kardiologicznej,
neurologicznej, hematologicznej i genetycznej. Jesli diagnoza przyjdzie za pdzno, choroba czyni
w organizmie nieodwracalne szkody. Tak byto w przypadku pana Benedykta, u ktérego znalezienie
przyczyny ktopotow zdrowotnych - neuropatii czuciowo-ruchowej, chudniecia i biegunek, ktére
wyniszczaly organizm - zajeto 4 lata. Gdy wreszcie trafit do lekarza, ktéry rozpoznat amyloidoze, nie
mozna juz byto mu pomoc. Pan Benedykt zyt jeszcze okolo péttora roku.

- Choroba tak bardzo zniszczyla jego organizm, ze juz niewiele mozna bylo zrobi¢. Widzialam
niesamowite cierpienie meza. To bylo takie codzienne upadlanie cztowieka, ktory nie moze zdazy¢ do
toalety, stojacej przy t6zku. Do catkowitego wyniszczenia jego organizmu doprowadzily biegunki, na
ktére nie pomagatly zadne leki przeciwbiegunkowe. Na zaniki czucia tez nie bylo lekow. Nawet
rehabilitacja nie pomagata, nie usprawniata, nie wzmacniata. Do meza przychodzita rehabilitantka
i masowata mu nogi, ale bylo to dla niego bardzo wyczerpujace. A przeciez jest to najtagodniejsza
terapia, jaka mogt mie¢ - méwi Malgorzata Wolszon.

Chory stawat sie coraz bardziej niesprawny. Nie mogt éwiczy¢, bo amyloidoza to choroba catego
organizmu, ktora atakuje uklad nerwowy, serce, watrobe, uktad pokarmowy.

- Nie bylo zadnej terapii, ktéra mogtaby poméc mezowi. Zadnej nadziei na poprawe. Okrutne jest
patrzeé¢ na kochanego cztowieka, ktoremu w zaden sposéb nie mozna pomoéc. Umierat $miercia
gtodowa - opowiada pani Malgorzata, w wywiadzie zamieszczonym w albumie , Oblicza ATTR.
Historie pacjentéw z amyloidoza”, wydanym przez Instytut Praw Pacjenta i Edukacji Zdrowotne;j.

Kiedy u pana Zbigniewa postawiono diagnoze, zadowolenie z tego, ze w koncu wiadomo w czym
rzecz, mieszala sie z bezsilnoscia.

- Najgorsze dla mnie byto, ze kiedy juz wyjasnita sie przyczyna mojego stanu, kiedy pojawiata sie
nadzieja na ukierunkowane dziatania, okazatlo sie, ze mozliwosci terapii sa bardzo ograniczone. Na
moje pytanie: ,Co teraz?” lekarz roztozyt bezradnie rece i powiedziat: ,Nie wiem”. To bylo dla mnie
najtrudniejsze: ta ogromna niemoc - wspomina pan Zbigniew.

Choroba wywrdcila jego swiat do gory nogami. Z wyksztalcenia jest nauczycielem wf-u, zawsze byt
bardzo aktywny.

- I nagle zamkniecie w chorobie, ktora powoduje ograniczenie wszystkiego. Méwiac szczerze, to
trudne do zaakceptowania - opowiada.

Amyloidaze sie dziedziczy

Dla wielu os6b taka sytuacja to wstep do kolejnej choroby - depresji. Na szczescie pan Zbigniew jest
z natury optymistq, wiec zamiast zalamywac rece, zaczat dzialac.

- Trzeba sie z tym przespac i zaakceptowaé. Innego wyjscia nie ma. Co sie poodktadato, to sie
podktadato, co sie przerwalo, to sie przerwato. Nie da sie tego naprawic, trzeba z tym zy¢. Ktos
kiedys$ powiedzial, ze niepelosprawnosé cztowieka jest tak naprawde w gtowie. Ja nie traktuje siebie
jako czlowieka niepetnosprawnego, jestem po prostu chory - méwi.

Zaczely sie poszukiwania mozliwosci dojscia do osrodkdéw leczenia w Anglii, szukanie na wtasna reke
lekarstwa. W koncu udato sie trafi¢ do programu leczenia, w ramach ktérego pan Zbigniew



przyjmuje lek hamujacy postep tej choroby.

Daje to pewna nadzieje na to, ze moje zycie sie wydluzy, a jego jakos¢ sie poprawi. Mam szczescie,
ze mdj organizm nie jest az tak bardzo wyniszczony. Bardzo pomdgt mi mdj dotychczas aktywny tryb
zycia. Muskulatura i masa ciata, ktéra miatem wczesniej, spowodowata, ze choroba nie poczynita
spustoszenia, zanim zaczatem przyjmowac leki - ocenia.

Amyloidoza to choroba uwarunkowana genetycznie, czyli rodzinna - gen choroby zostat wykryty
takze u cérek pana Zbigniewa, u jego kuzyna i jego coérek oraz u corki brata. Wiek zachorowania
jest bardzo rézny: od trzeciej dekady zycia do pozZnej starosci. SpecjaliSci wciaz nie wiedza od
czego zalezy manifestacja choroby, i dlaczego jedni nosiciele maja objawy schorzenia i choruja,
a dlaczego inni nie.

Jest stowarzyszenie, ktore pomaga pacjentom z amyloidoza

Zamiast zalamywac rece pan Zbigniew zaczat dzia¢, nie tylko na swoja rzecz, ale i dla innych. Grupa
chorych i ich rodzin - bo trzeba zdawac¢ sobie sprawe, ze w te chorobe uwiklana jest cata rodzina,
ktéra musi stworzy¢ pacjentowi odpowiednie warunki, zaja¢ sie nim, wspiera¢ go, i pomagaé¢ mu
niemal na kazdym kroku - udato nam sie skrzykna¢ i reaktywowa¢ dawne Stowarzyszenie Rodzin
z Amyloidoza TTR.

- Naszym celem jest skrocenie drogi od diagnozy do leczenia. Informacje umieszczane na naszej
stronie moga zawezic¢ pole diagnozy, pozwola tatwiej dotrze¢ do osrodkéw czy specjalistow, ktorzy
maja duza wiedze w tym temacie. Chcemy tez dzieli¢ sie z innymi chorymi swoim doswiadczeniem
i wspierac sie nawzajem - czesto chodzi o banalne sprawy: jaka diete stosowac, co jes¢, a czego
unikaé, jaka aktywnos¢ podjac¢ i z jakim nasileniem - wszystko czego mysSmy nie wiedzieli.
TestowaliSmy to na sobie, ale teraz juz wiemy, wiec mozemy powiedzie¢ to innym - mowi.

Pan Zbigniew zapewnia, ze potrafi cieszy¢ sie drobnymi sprawami.

- Ja z natury mam optymistyczny charakter, ale teraz doceniam wszystko chyba bardziej” -
podsumowuje pan Zbigniew.

Zrédlo: pap.pl
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Projekt dot. osob z niepelnosprawnosciami na
studiach podyplomowych

Uczelnie zyskaja wieksza elastycznos¢ w wykorzystaniu srodkéw.
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Mrozna zima nie sprawi, ze komarow i
kleszczy bedzie mniej

Moga nieznacznie op0zni¢ pojawienie sie ich wiosna.
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Udzial w ultramaratonach moze przyspieszac
uszkodzenie czerwonych...

Wynika z badania, ktére publikuje , Blood Red Cells & Iron".
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Starsi dorosli upijajacy sie ,na umor” maja
wieksze ryzyko zgonu

Informuje czasopismo ,Alcohol”.
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Fale mozqowe matki i dziecka latwo si
synchronizuja

Nawet, gdy matka méwi w innym jezyku niz jej ojczysty.
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Zmiany w ukladzie nagrody w mozgu maja
zwiazek z zespolem zaloby...

Informuje czasopismo , Trends in Neurosciences”.
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Testowanie dzieci online daje inne wyniki niz
badania twarza w twarz

Wykazaly analizy Zespotu Badan nad Jezykiem i Humorem.
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Przedstawiciele swiata nauki

Unijne fundusze na nauke wciaz za mato wykorzystywane przez Polakow
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Fale m6zgowe matki i dziecka tatwo sie synchronizuja Zmiany w uktadzie nagrody w mézgu maja
zwigzek z zespotem zatoby przedtuzonej Projekt dot. 0s6b z niepelnosprawnosciami na studiach
podyplomowych Mrozna zima nie sprawi, ze komarow i kleszczy bedzie mniej Udziat w
ultramaratonach moze przyspieszaé uszkodzenie czerwonych krwinek Starsi dorosli upijajacy sie ,na
umor” maja wieksze ryzyko zgonu Fale mézgowe matki i dziecka tatwo sie synchronizuja Zmiany w
uktadzie nagrody w mdézgu maja zwiazek z zespotem zatoby przedtuzonej Projekt dot. 0séb z
niepelnosprawnosciami na studiach podyplomowych Mrozna zima nie sprawi, ze komardéw i kleszczy
bedzie mniej Udziat w ultramaratonach moze przyspieszac¢ uszkodzenie czerwonych krwinek Starsi
dorosli upijajacy sie ,na umoér” maja wieksze ryzyko zgonu Fale mézgowe matki i dziecka tatwo sie
synchronizuja Zmiany w uktadzie nagrody w mézgu maja zwiazek z zespotem zatoby przedtuzonej

Partnerzy


http://laboratoria.net/edukacja/32779.html
http://laboratoria.net/edukacja/32779.html
http://laboratoria.net/edukacja/32786.html
http://laboratoria.net/aktualnosci/32785.html
http://laboratoria.net/aktualnosci/32785.html
http://laboratoria.net/aktualnosci/32784.html
http://laboratoria.net/aktualnosci/32784.html
http://laboratoria.net/aktualnosci/32783.html
http://laboratoria.net/aktualnosci/32782.html
http://laboratoria.net/aktualnosci/32781.html
http://laboratoria.net/aktualnosci/32781.html
http://laboratoria.net/edukacja/32786.html
http://laboratoria.net/edukacja/32786.html
http://laboratoria.net/aktualnosci/32785.html
http://laboratoria.net/aktualnosci/32784.html
http://laboratoria.net/aktualnosci/32784.html
http://laboratoria.net/aktualnosci/32783.html
http://laboratoria.net/aktualnosci/32783.html
http://laboratoria.net/aktualnosci/32782.html
http://laboratoria.net/aktualnosci/32781.html
http://laboratoria.net/aktualnosci/32781.html
http://laboratoria.net/edukacja/32786.html
http://laboratoria.net/edukacja/32786.html
http://laboratoria.net/aktualnosci/32785.html
http://laboratoria.net/aktualnosci/32785.html
http://laboratoria.net/aktualnosci/32784.html
http://laboratoria.net/aktualnosci/32783.html
http://laboratoria.net/aktualnosci/32783.html
http://laboratoria.net/aktualnosci/32782.html
http://laboratoria.net/aktualnosci/32782.html
http://laboratoria.net/aktualnosci/32781.html

