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Wrodzona zakrzepowa plamica maloplytkowa
(cTTP)

Jedna z najrzadszych choréb krwi - wrodzona zakrzepowa plamica maloplytkowa (cTTP) -
moze nagle zagrozi¢ zdrowiu i zyciu mlodych osob, przypominaja eksperci. Ich zdaniem
szansa na powrot do normalnosci - bez uciazliwych objawow i wizyt w szpitalu - jest dla
chorych enzymatyczna terapia zastepcza.

Eksperci i pacjenci méwili o tym w czwartek na konferencji prasowej w Warszawie.
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Wrodzona zakrzepowa plamica matoptytkowa (cTTP) to jedna z najrzadszych choréb uktadu
krwiotwdrczego, uwarunkowana genetycznie. Szacuje sie, ze wystepuje u jednej na 1 mln osdb.
Z powodu mutacji genetycznej w organizmie chorych na cTTP nie jest produkowany enzym
ADAMTS13 - ttumaczyta obecna na spotkaniu hematolog dr Joanna Zdziarska z Kliniki Hematologii
Szpitala Uniwersyteckiego w Krakowie. W rezultacie duze czasteczki biatka o nazwie czynnik von
Willebranda nie sa rozcinane i dochodzi do ,sklejania sie” ptytek krwi; powstaja zakrzepy w matych
naczyniach krwionosnych.

Prowadzi to do wystapienia tzw. rzutu choroby, czyli zaostrzenia jej objawow. Dr Zdziarska
poréwnata mikrozakrzepy do czegos w rodzaju ,korkéw”, ktore zatykaja naczynia krwionosne.
»~Dochodzi wowczas do spadku liczby ptytek krwi (tzw. matoptytkowosé - PAP), moga wystapic¢
krwawienia, a w dodatku zakrzepy powoduja, Ze niektore narzady przestaja dziata¢” - ttumaczyta
specjalistka. Moze dojs¢ do niewydolnosci nerek albo do udaru mézgu. Dodatkowo rozpadowi ulegaja
krwinki czerwone (tzw. hemoliza) i dochodzi do rozwoju ciezkiej anemii.

,Przez lata nie majac mozliwosci diagnostyki swoistej, czyli oznaczenia aktywnosci enzymu
ADAMS13, mieliSmy takie kryteria diagnostyczne, ze pacjent, u ktérego wystepuje anemia,
matoptytkowos¢ oraz objawy neurologiczne, jest podejrzany o cTTP” - wyjasnita dr Zdziarska. Dodata,
ze chociaz ta triada symptoméw stanowi wazny trop dla lekarza i dla pacjenta, to choroba nie zawsze
manifestuje sie tymi wszystkimi objawami i nie zawsze sa one tak wyrazne.

Hematolozka tlumaczyla, ze niektorzy pacjenci moga wcale nie mie¢ objawéw neurologicznych,
a wystepuje u nich niewydolno$¢ nerek, inni moga dozna¢ udaru moézgu i z objawami
neurologicznymi trafiaja na oddziat udarowy, a jeszcze inni maja wylacznie objawy swiadczace
o chorobie krwi. Dlatego wielu pacjentéw z cTTP dlugo czeka na wtasciwa diagnoze, a czes¢ umiera
nie doczekawszy sie rozpoznania.

»,CTTP mamy od urodzenia, ale objawy choroby moga pojawic¢ sie dopiero w dorostym zyciu, po
infekcji albo w ciazy” - wyjasnita specjalistka. Podkreslila, ze pacjenci moga mie¢ objawy juz
w dziecinstwie, ale nie zostaja one wtasciwie zinterpretowane.

Przykladem jest biorgca udziat w konferencji pacjentka, ktéra objawy cTTP miala od urodzenia, ale
prawidlowa diagnoze postawiono jej dopiero w 16. roku zycia. Jak mdéwilta, w trakcie rzutow miata
wybroczyny na ciele, pojawialo sie ogdlne ostabienie, problemy z komunikacja (objawy
neurologiczne). Byta btednie leczona lekami sterydowymi, a jej wyniki i stan zdrowia sie nie
poprawiaty.

Dr Zdziarska podkreslita, ze rzuty choroby moga wystapi¢ nagle. ,To, co ja wyrdznia, to wlasnie ta
gwaltownos$c¢ - z pozoru zdrowy czlowiek w ciagu kilku dni moze trafi¢ w stanie zagrozenia zycia do
szpitala” - wyjasnita hematolozka. Jesli pacjent nie jest leczony, kazdy rzut choroby moze zakonczy¢
sie zgonem - z powodu udaru moézgu, krwotoku, niewydolnosci nerek.

Specjalistka zaznaczyta, ze obecnie potwierdzenie diagnozy wymaga badan specjalistycznych -
wykrycia niedoboru biatka ADAMTS13. Testy mozna wykona¢ w kilku osrodkach w kraju -
w Warszawie, Poznaniu, Krakowie, Gdansku i Lublinie. Wazne jest tez wykonanie testow na
przeciwciata, co pozwala odrozni¢ wrodzona postaé¢ choroby od postaci nabytej. Ich leczenie jest
zupelnie inne - we wrodzonej postaci cTTP nie stosuje sie lekow steroidowych, a takze wymiany
0socza.

Do niedawna leczenie wrodzonej postaci cTTP opierato sie wylacznie na podawaniu osocza. ,]Jest to
procedura, ktéora wymaga regularnych wizyt i pobytéw w szpitalu, czesto co dwa tygodnie. Poza tym,
osocze zawiera mndstwo roznych biatek i stosujemy je w wielu réznych chorobach. A w cTTP



potrzebujemy tylko jednego biatka, czyli wszystkie inne sktadniki podajemy niepotrzebnie” -
ttumaczyta dr Zdziarska. Ponadto moga wystapi¢ powiktania, takie jak przy przetaczaniu krwi, czyli
np. zakazenie i sepsa.

Hematolozka zaznaczyla, ze podawanie osocza jest mniej skuteczne niz zarejestrowana w Unii
Europejskiej enzymatyczna terapia zastepcza. Polega ona na podawaniu rekombinowanego enzymu
ADAMTS13. ,To doktadnie ta substancja, ktorej brakuje pacjentom. Moze by¢ podawana w formie
zastrzyku i to nawet samodzielnie w domu” - wyjasnita dr Zdziarska. Dzieki temu chorzy moga
oszczedzié czas, ktorzy wczesniej spedzali w szpitalu - niektorzy tacznie nawet 2,5 miesigca w roku.
Moga prowadzi¢ normalne aktywne zycie - zawodowe, rodzinne i towarzyskie.

»~Zmiana jakosci zycia pacjentdéw jest ogromna. To nie tylko skuteczniejsze leczenie, ale tez brak
skutkow ubocznych zwigzanych z osoczem. Obecnie preparat nie jest jeszcze refundowany w Polsce,
ale od ponad dwoéch lat pacjenci w kraju korzystaja z darowizny producenta leku” - wyjasnita
specjalistka. Dodata, ze w jej osrodku szesciu pacjentow otrzymuje ten lek. ,U jednej z kobiet udato
sie dzieki temu doprowadzi¢ do szczesliwego zakonczenia ciazy po wczesniejszych tragicznych
doswiadczeniach” - powiedziata dr Zdziarska.

W dniu 14 marca 2025 r. Agencja Oceny Technologii Medycznych i Taryfikacji opublikowata Wykaz
Technologii Lekowych o Wysokim Poziomie Innowacyjnosci (TLI). Wsréd szesciu rekomendowanych
w tym roku przez AOTMIT czasteczek znalazta sie enzymatyczna terapia zastepcza dla chorych na
cTTP. To oznacza, ze lek mogtby by¢ finansowany z Funduszu Medycznego.

»Z 0soczem zycie jest pelne ograniczen, z tym lekiem - normalne. Pracuje, jestem aktywny i nie czuje
sie juz chory. Przyjmujac lek, ani razu nie bytem hospitalizowany i wiem, ze moje narzady - zwtaszcza
nerki - nie ulegaja dalszemu uszkodzeniu. Tylko to moze zatrzymac¢ chorobe i pozwoli¢ ludziom takim
jak ja zy¢ godnie - bez marginalizacji, bez stygmatyzacji, bez znikania z zycia co dwa tygodnie” -
podsumowat w trakcie konferencji inny pacjent chory na cTTP.
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