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Warszawa, 2022.04.25

INFORMACJA PRASOWA

Czy pacjenci z postepujaca rodzinng cholestazg wewnatrzwatrobowa (PFIC)
dostang szanse na przezycie diuzej niz 20 lat, w lepszym komforcie i bez
ryzyka transplantacji lub raka watroby, dzieki sSrodkom z Funduszu
Medycznego?

Wyobraz sobie, ze z powodu nieprawidtowego wchtanianie ttuszczéw doswiadczasz niskiej masy
ciata, dokuczaja Ci biegunki, zapalenia trzustki, okrutny swiad catego ciata, ktéry konczy sie
krwawieniami prowadzac do powaznych uszkodzen skéry. Nie masz dostepu do jakiejkolwiek opcji
terapeutycznych poza leczeniem objawowym. Do tego jestes dzieckiem i majac 10 lat pojawia sie u
Ciebie marskos$¢ watroby, a pomiedzy 10 a 20 rokiem zycia mozesz stang¢ przed koniecznoscia
poddania sie przeszczepowi watroby lub zachorujesz na raka watroby.... Chorujesz na ultra rzadka
chorobe - postepujaca rodzinng cholestaze wewnatrzwatrobowga (PFIC).

Postepujgca rodzinna cholestaza wewngtrzwgtrobowa moze wystgpic juz u niemowlgt ok. 6. miesigca
zycia. Dla rodzicow opieka nad dziecmi z tg chorobq jest nie tylko ogromnym obcigzeniem, ale
przyczynia sie takze do znaczgcego pogorszenia jakosci zZycia catej rodziny. Codzienny strach o dziecko,
nagte pogorszenie stanu zdrowia, wizyty w szpitalu, ryzyko przeszczepienia wqtroby i zagroZenie zycia
dajg ogromy stres, zmeczenie, czesto osamotnienie, brak perspektyw na poprawe sytuacji. Rodzice
dzieci z PFIC doswiadczajq zagubienia, wrecz uczucia beznadziei, depresji, a nawet majg mysli
samobdjcze — wyjasnia Stawomir Janus, Prezes Stowarzyszenia Pomocy Chorym Dzieciom , LIVER”.

Mali pacjenci, z powodu zaburzenia wydzielania zdtci i nieprawidtowego wchtfanianie ttuszczéw, maja
niedobory witamin, cierpig na niedowage, wolniej rosng, dokuczajg im biegunki, zapalenie trzustki, a
nawet zaburzenia stuchu. PFIC ma destrukcyjny wptyw na zycie dzieci, a takze ich rodzicéw i rodzin.
Szczegdlnie ucigzliwym objawem choroby jest sSwiad, ktérego ztagodzenie jest czesto poczgtkowym
celem terapii. Nasilony $wigd moze prowadzi¢ do powaznych okaleczen skéry (czesto powodujgcych
krwawienia), zaburzen snu, drazliwosci, zaburzen koncentracji i pogorszenia wynikow w nauce. Nie
sposéb pomingé znaczenia intensywnosci i skutkow swigdu. W niektérych przypadkach jest on
opisywany jako state swedzenie od stdp do gtdw, ktdre czesto bywa nie do zniesienia, i podczas ktérego
dzieci drapig sie az do krwi. Jedno z dzieci opisuje to, jako uczucie “miliona mréwek pod skérg 24/7.”
Ciggty swigd oznacza, ze dzieci nie sg w stanie spaé, budzac sie wielokrotnie w nocy. Nasilenie $wigdu
jest gtéwnym czynnikiem przy podejmowaniu decyzji o przeszczepie watroby.



C
{L_I:‘g LIVE R’ oy EuropaColon

. Chorym
& www.liver.pl | pieciom Polska

Oto jak rodzice opisujg problemy swoich dzieci, i niestety niewiele mogg zrobié, aby im poméc:

Swigd powodowat, ze ona spata 15 min i budzita sie z ptaczem i ciggle sie drapata. Zabieratam jej rqczki,
poniewaz byta juz podrapana do krwi, ale nadal robita to samo. W nocy, kiedy byto ciemno wiedziatam,
ze sie drapie, bo czutam jej krew... Nikt nie chciat sie nig opiekowac w ciggu dnia, bo bali sie jej atakow
drapania. Poza tym chciata tylko do mnie podejs¢. To zmeczenie z naszej strony byto tak wielkie, ze
myslatam, ze popetnie samobdjstwo, bo w naszym domu byt tylko ptacz i nerwy...”

Zaczeta sie drapacd, gdy miata okotfo 8 czy 9 miesiecy i potrafita juz to zrobi¢. To byto straszne i nie do
opisania! Cierpielismy i my i ona. Jej ptacz trwat od godziny 11 wieczorem do 5 rano. Krew byfa
wszedzie: w miejscach intymnych, brzuchu, rekach, nogach, oczach.”

Drapata sie do krwi. Kiedy powstata na jej skorze rana, ona drapata jq dalej, starajgc sie wtozyc paluszki
pod skore. Budzita sie z ptaczem, nie mogta spac, bo swedzenie skory wciqz narastato, zmieniajqgc sie
w bdl. Ona nie mogta zniesc tego bdlu.

W Polsce PFIC dotyczy 5-7 nowych pacjentow rocznie. Szacuje sie, ze w Europie mamy do 3500 dzieci
z tg choroba. Pacjenci nie dozywajg nawet 20. czy 30. roku zycia bez powazinych interwencji
medycznych typu operacje chirurgiczne, wigcznie z koniecznoscig przeszczepienia watroby. To choroba
ultra rzadka, na ktérg nie byto do tej pory zadnych opcji terapeutycznych.

Jakos$¢ zycia pacjentéw z postepujacy rodzinng cholestazg wewnatrzwatrobowga (ang. progressive
familial intrahepatic cholestasis, PFIC) ma szanse ulec diametralnej zmianie, poniewaz na wykazie
technologii lekowych o wysokim poziomie innowacyjnosci opublikowanym przez AOTMIT w lutym br.,
pojawit sie lek odewiksybat, ktory posiada status leku sierocego. Mdgtby pomdc 40 pacjentom rocznie.

Trudno sobie wyobrazic¢ jak bardzo obcigzajgca dla rodzicow musi by¢ opieka nad dzie¢mi z PFIC, jak
bardzo ucigzliwe jest zycie dzieci i mfodych dorostych z problemami, ktore towarzyszq tej chorobie.
Perspektywa tak obcigzajgcych chordb jak marskos¢ wgtroby i rak wgtrobowokomdrkowy w tak
mtodym wieku odbiera niewgtpliwie poczucie bezpieczeristwa i obniza znaczqco jakosc Zycia catych
rodzin. Mamy nadzieje, ze nowe mozliwosci finansowania w ramach Funduszu Medycznego bedq
doktadnie odpowiadaty na niezaspokojone potrzeby tych pacjentéw i catych rodzin. Bardzo liczymy na
pozytywne finalne decyzje Ministerstwa Zdrowia. | oby nastgpity one jak najszybciej. — méwi Iga
Rawicka Prezes Fundacji EuropaColon Polska, ktdra zajmuje sie chorobami uktadu pokarmowego, a do
takich nalezy ultra rzadka postepujgca rodzinna cholestazg wewnatrzwatrobowa.

Ogdlnie rzecz biorgc, cenne bytyby opcje leczenia, ktdre sg nieinwazyjne, tagodzg swigd, zmniejszajg
gromadzenie sie kwasow zétciowych w watrobie i/lub opdzniajg wykonanie przeszczepienia watroby.
Postepowanie medyczne polegajgce na przekierowaniu kwaséw zéfciowych w surowicy (sBA?) krazenia
jelitowo -watrobowego i wyeliminowaniu ich z katem jest obecnie podstawg dostepnych opcji
terapeutycznych w terapii pierwszego rzutu.

1 sBA — serum bile acids, kwasy zétciowe w surowicy
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Kluczowym celem leczenia pacjentow z PFIC jest zmniejszenie intensywnego i nieuleczalnego swiadu,
ktéry moze doprowadzié¢ do potrzeby wykonania przeszczepienia watroby (LTx)?. Poniewaz $wiad jest
jednym z 2 wskazan do wykonania przeszczepienia watroby u dzieci z PFIC, dzieki skutecznemu
zmniejszeniu $wigdu, nowatorskie opcje terapeutyczne leczenia PFIC mogg potencjalnie opdznic, lub
by¢ moze zapobiec przeszczepieniu watroby w tej populacji pacjentéw. W zakresie, w jakim kwasy
Z6fciowe przyczyniajg sie do postepujgcego uszkodzenia watroby, obnizenie stezenia kwaséw
z6tciowych za pomocg nowatorskich opcji terapeutycznych moze réwniez skutkowaé poprawa funkcji
watroby i opdznieniem jej przeszczepienia.

Nieuleczalny swigd i brak snu, na ktére narazone sg dzieci z PFIC mogg skutkowac problemami w szkole.
W zwigzku z tym niektdrzy rodzice nie sg w stanie pracowacd lub sg zmuszeni do skrécenia wymiaru
godzin pracy, przez co tracg swoje dochody, wszystko po to, aby mdc opiekowaé sie swoimi dzie¢mi.
Oczekuje sie, ze dzieci leczone skutecznie nowatorskimi terapiami bedg mniej podatne na objawy,
beda lepiej spac, a zatem beda mogty w petni zaangazowac sie w szkole. Rodzenstwo rowniez skorzysta
na mniejszej liczbie zaktdcen w swoim ksztatceniu. Dzieki temu, ze ich dzieci czesciej uczeszczajg do
szkoty i majg coraz mniej problemdw ze spaniem, ich opiekunowie bedg rzadziej bra¢ wolne w pracy i
beda mogli realizowac¢ swadj potencjat zawodowy.

Pani Bernadetta Skéra, mama dziecka z PFICi reprezentantka PFIC Network w Polsce podkresla: Istniejg
lekarstwa, ktore potrafiq przyniesc ulge nawet w najwiekszym bdlu. Bol jest mozliwy do opanowania.
Swiqd nie. Dzieci cierpig, krzyczq, poniewas ten swigd w wielu przypadkach przypomina bél. Wszystkie
opcje leczenia, ktére sq teraz dostepne dla naszych dzieci wiqgzq sie z operacjq. Jednak, wraz z
pojawieniem sie innowacyjnego leku na PFIC, pojawita sie dla nas nadzieja. Nadzieja na normalne
dziecinstwo dla naszych dzieci, bez koniecznosci przeprowadzania zabiegdow chirurgicznych. Nadzieja
na dziecinistwo bez swigdu.

Wiecej informacji:

KnowPR, Ewa Godlewska

tel.: 720871 777

mail: ewa.godlewska@knowpr.pl

2 L Tx — przeszczepienie watroby
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