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Prof. dr hab. n. med. Anna Kostera-Pruszczyk
kierownik Katedry i Kliniki Neurologii UCK WUM

Jednym z tematéw wrzesniowej
konferencji naukowo-szkoleniowej
polaczonej z obchodami stulecia
Katedry i Kliniki Neurologii WUM
byly choroby nerwowo-mie$niowe,
ktére — jak przyznaje Pani
Profesor w programie sympozjum
— 53 jednym z gléwnych watkow
panstwa dzialalnosci.
Dlaczego wlasnie te choroby
staly sie niejako wizytowka
Kliniki Neurologii?

Zlozyly sie na to dwa elementy
— merytoryczny i historyczny. W ciaggu
ostatnich niemal 60 lat Klinika Neu-

rologii wypracowata sobie mozliwosci
diagnostyczne i terapeutyczne oraz
pozycje miedzynarodowego eksperta
w odniesieniu do choréb nerwowo-
-mie$niowych. Pomystodawczynia za-
jecia sie tym watkiem byla przed laty
prof. Irena Hausmanowa-Petrusewicz,
owczesny kierownik Kliniki. Przypo-
mnijmy, ze w tamtych czasach choroby
nerwowo-miesniowe czy, szerzej — ob-
wodowego ukladu nerwowego — nale-
zaly do zespolu choréb traktowanych
nieco marginalnie. Pierwsza grupa
pacjentéw z chorobami obwodowego
ukladu nerwowego, ktéra zaintere-
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sowala sie prof. Hausmanowa-Petru-
sewicz wraz ze swoim znakomitym
zespotem byli chorzy z rdzeniowym
zanikiem mie$ni (SMA).

Kto tworzyl ten zespo6l?

Pani Profesor miata niezwykta reke
do wielkich osobowo$ci. Zgromadzita
w zespole wiele wybitnych specjali-
stek i specjalistow. Warto zaznaczy¢,
ze — jak na owe czasy — byla to bar-
dzo sfeminizowana grupa. Trudno
przytoczy¢ wszystkie nazwiska, ale
mysle, ze skoro jednym z tematéw
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naszej rozmowy jest stulecie Klini-
ki Neurologii, to nalezy wspomnie¢
o: prof. Annie Fidzianskiej, prof. Han-
nie Jedrzejowskiej, prof. Barbarze
Emeryk-Szajewskiej, prof. Katarzynie
Rowinskiej-Marcinskiej, prof. Irenie
Niebdj-Dobosz, dr hab. Barbarze Ba-
durskiej, dr Barbarze Ryniewicz, dr
Hannie Drac, w koncu o dwoch ko-
lejnych kierownikach Kliniki — prof.
Hubercie Kwiecinskim i prof. Annie
Kaminskiej. To oni stanowili trzon
zespolu zajmujacego sie chorobami
nerwowo-miesniowymi. Nie mozemy
tez zapomnie¢ o dr. hab. inz. Jerzym
Kopciu, ktéry wraz z zespotem lekarzy
elektromiografistow opracowat w Kli-
nice znakomita, oryginalng i autorska
metode elektrofizjologii.

Sadze, ze w kontekscie jubileuszu
Kliniki trzeba takze wspomnie¢ o in-
nych watkach naszej dzialalnosci,
zwiazanych z chorobami osrodkowego
uktadu nerwowego czy choréb pozapi-
ramidowych, ktérymi zajmowali sie:
prof. Janina Rafatowska, prof. Andrzej
Friedman, dr Zbigniew Tomankiewicz
czy prof. Maria Barcikowska. Moge
$mialo powiedzie¢, ze m.in. dzieki
tym osobom Klinika stata sie bardzo
silnym o$rodkiem neurologicznym
i osrodkiem zajmujacym sie chorobami
nerwowo-miesniowymi, z ktérego wy-
szto wielu p6zniejszych kierownikéw
i kierowniczek klinik neurologii na te-
renie catej Polski. Wspomne chociaz-
by o prof. Andrzeju Friedmanie, ktéry
objat Klinike Neurologii w Szpitalu
Brédnowskim, jego nastepcy, dr. hab.
Dariuszu Koziorowskim i dr hab. Iza-
beli Domitrz w Szpitalu Bielafiskim.

Podczas obchodow jubileuszu
czesto padaly nazwiska wielkich
poprzednikéw Pani Profesor
na stanowisku kierownika Kliniki.
O kilku juz Pani wspomniala.
Dodam jeszcze prof. Kazimierza
Orzechowskiego i prof. Adama
Opalskiego. Czy trudno kieruje
sie jednostka, majac Swiadomos¢
kontynuacji dziela tak wybitnych
lekarzy i naukowcéw?

Wymienione przez Pana osoby two-
rzyty nie tylko polska neurologie, ale

rowniez polska medycyne. Dawatly
takze znakomity przyktad, ze zajmo-
wanie okre$lonego stanowiska }laczy
sie z zobowigzaniem nie tylko w kate-
goriach zawodowych czy merytorycz-
nych. Naktada ono réwniez obowigzek,
aby w pozytywny sposob ksztattowac
i wptywac na otaczajacy nas $wiat. Ta-
kie postrzeganie swojej dziatalnosci
przez pryzmat aktywnosci zawodowej,
naukowej i publicznej — cho¢ wymaga-
jace wielkiego poswiecenia, nie moze
by¢ jednak ciezarem. Oni byli przykta-
dami takiego postepowania. Dlatego
powinni by¢ dla nas — i dla mnie osobi-
$cie sa — inspiracja.

Inspiracja do czego?

Do stalego ulepszania zespotu,
wytrwatego edukowania studentek
i studentéw, ksztalcenia kolejnych po-
kolen lekarek i lekarzy, do rozwijania
nowoczesnej medycyny i neurologii.
Pozwolitam sobie na stuleciu naszej
Kliniki zacytowa¢ zdanie Isaaca New-
tona: ,,Widzimy dalej, bo stoimy na
ramionach olbrzyméw”. Zatem majac
w pamieci dokonania poprzednikéw,
powinni$my troszczy¢ sie o to, aby
przyszte pokolenia lekarzy mogly ko-
rzystac z lepszych mozliwosci diagno-
stycznych i terapeutycznych. Motywa-
cja, aby tego dokona¢ sa oczywiscie
pacjenci. Dzieki nim dostrzegamy ko-
rzysci wynikajace ze zdobyczy wspoél-
czesnej medycyny, dla nich chcemy
takze po te zdobycze siegac.

Czy wsérod wymienionych oséb
znajduja sie takie, ktore moze
Pani Profesor okresli¢ mianem
mistrza, mentora?

Chciatabym wymieni¢ kilka na-
zwisk. Moja pierwsza wazna nauczy-
cielka byta dr Alina Galczak, prowa-
dzaca zajecia z propedeutyki interny
na IIT roku studiéw. Pani doktor uczyta
nas, jak rozmawia¢ z pacjentem i jak
go bada¢. Uswiadomita mi, jak wazne
jest badanie fizykalne. Moim kolej-
nym mistrzem byt prof. Hubert Kwie-
cinski — $wietny neurolog, znakomity
naukowiec, bardzo wymagajacy szef,
ale rownoczesénie cztowiek, na ktore-

go zawsze mozna bylo liczy¢. Moim
zdaniem mentor jest osoba ksztattuja-
ca nas zawodowo, ale rowniez bedaca
drogowskazem naszych wyboréw zy-
ciowych. Takimi, bardzo waznymi dla
mnie osobami byly moje dwie mentor-
ki z obszaru neurofizjologii klinicznej
— prof. Barbara Emeryk-Szajewska oraz
prof. Katarzyna Rowinska-Marcinska
— zaré6wno nauczycielki, jak i zyciowe
przewodniczki. Za taka osobe uzna-
je oczywiscie prof. Anne Kaminska
— moja poprzedniczke, znakomita eks-
pertke w dziedzinie morfologii mie-
$ni, osobe, ktdra jest dobrym duchem
naszej Kliniki.

Rozpoczela Pani Profesor
kierowanie Klinika w 2016 r.
Jakie osiggniecia Kliniki ostatnich
pieciu lat uznaje Pani Profesor

za szczegolnie wazne?

Przede wszystkim fakt, ze udalo
nam sie na bardzo wysokim poziomie
rozpocza¢ leczenie pacjentéw z uda-
rem moézgu. W tej chwili jesteSmy
w stanie bardzo szybko wdrozy¢ le-
czenie trombolityczne. A to przeklada
sie na zupelnie inne, znacznie lepsze
rokowanie wielu chorych z udarem
niedokrwiennym mozgu, ktérzy trafia-
ja do naszego szpitala. Maksymalnie
skrociliSmy czas od pojawienia sie pa-
cjenta w izbie przyje¢ do rozpoczecia
leczenia, uzyskaliSmy najwyzszy po-
ziom miedzynarodowy potwierdzony
Diamentowymi Certyfikatami Angels,
inicjatywy Miedzynarodowego Towa-
rzystwa Udaru Mézgu. Nie bylo to la-
twe w szpitalu budowanym w troche in-
nych czasach, nieprzystosowanym od
strony logistycznej do blyskawicznej
pomocy pacjentom z udarem mozgu.

W tym czasie Klinika Neurologii
zostala takze w drodze postepowania
konkursowego przyjeta do Europej-
skiej Sieci Referencyjnej dla Choréb
Rzadkich Nerwowo-Mies$niowych. Je-
steSmy tam jedynym os$rodkiem z Pol-
ski. Obecnos¢ w sieci naktada na nas
bardzo wiele obowigzkow, ale réwniez
oznacza, ze jesteSmy w stanie spra-
wowac opieke nad pacjentami na bar-
dzo dobrym europejskim poziomie.
Kultywuje najlepsze wzorce moich
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poprzednikéw na drodze rozwoju neu-
romiologii w Polsce. GIéwnym watkiem
dziatan naukowych moich i moich wspa-
niatych wspoélpracownikéw sg wiasnie
choroby nerwowo-miesniowe.

Znakomicie dziata zesp6t zajmuja-
cy sie chorobami demielinizacyjnymi,
stwardnieniem rozsianym, chorobami
ze spektrum neuromyelitis optica, kie-
rowany przez prof. Beate Zakrzewska-
-Pniewska, aktywnie dziala takze ze-
sp6t pozapiramidowy.

Nie moge takze nie wspomniec¢
0 Oddziale Nerwowo-Miesniowym dla
Dzieci, prowadzonym obecnie przez
dr hab. Anne Potulska-Chromik, ktéry
jest zdecydowanie jasnym punktem na
mapie neurologicznej Polski.

A spogladajac na osiagniecia
dydaktyczno-naukowe?

Udaje nam sie skutecznie ksztatcic¢
mioda kadre. Moi wspélpracownicy
rozwijaja sie naukowo, bronia prace
doktorskie, pojawiaja sie kolejne habi-
litacje i profesury. OsiagneliSmy mo-
ment, w ktérym liczba belwederskich
profesorow w Klinice jest taka, jak
wiele lat temu, kiedy rozpoczynatam
tutaj swoja prace zawodowa, a Klini-
ka kierowal prof. Hubert Kwiecinski.
Cieszy mnie takze, Ze garna sie do nas
rezydenci, i to mimo ze praca w Klini-
ce czy ogblnie w naszym szpitalu jest
ciezka i wymagajaca.

Pandemia zapewne pracy
nie ulatwila.

Ten juz ponad péttoraroczny okres
pandemii byt bardzo trudny dla calej
polskiej ochrony zdrowia. Spogladam
na to z punktu widzenia mojego zespo-
hu, ktory stanal na wysokosci zadania.
Cho¢ pandemia niestety wciaz trwa,
to myS$le, ze wplynela ona pozytywnie
na zespot — jesteSmy bardziej skonsoli-
dowani, kompetentni, zwarci, czujemy
sie wspotodpowiedzialni za to, co dzie-
je sie w Klinice. Cho¢ z drugiej strony,
jesteSmy tez bardzo zmeczeni.

Pozostajac jeszcze na moment przy
temacie pandemii, chciatabym, ze-
by$my jako spoleczenstwo docenili
i korzystali bardzo szeroko z mozli-

wosci medycyny prewencyjnej, przede
wszystkim ze szczepien przeciw cho-
robom zakaznym. One nie tylko po-
magaja nam czy naszym najblizszym
uchronic¢ sie przed ciezka choroba, ale
takze sprawiaja, ze nie jest blokowa-
ny dostep do lekarza tym, ktérzy tego
szczegOlnie wymagaja.

Takimi osobami sa np. pacjenci

z udarem moézgu. Aby im poméc,
Klinika Neurologii wraz

z Centrum Symulacji Medycznych
zorganizowala specjalne szkolenie.
Jak Pani Profesor ocenia

ten pomys}?

Ma Pan zapewne na mysli kurs ,,Le-
czenie ostrej fazy udaru mézgu z wy-
korzystaniem sali wysokiej wiernosci”.
To szkolenie podyplomowe, adreso-
wane do neurologéw, a realizowane
w znakomitym Centrum Symulacji
Medycznych WUM, jest autorskim
projektem $wietnych neurologéw z mo-
jego zespotu — dr Aleksandry Goleni
i dr. Antoniego Ferensa. Kurs spotkat
sie z bardzo dobrym odbiorem w Pol-
sce. Wiem, zZe rzeczywiscie prowadzi
do usprawnienia leczenia w réznych
osrodkach. Mozliwos$¢ przec¢wiczenia
wielu scenariuszy w bezpiecznych wa-
runkach bardzo podnosi umiejetnosci,
ale tez rodzi potrzebe, aby dzialania
wyuczone w warunkach symulacji
bylty réwnie sprawnie realizowane
w rzeczywisto$ci szpitala. Centrum
Symulacji Medycznych jest moim zda-
niem optymalnym miejscem do ¢wi-
czenia scenariuszy dotyczacych ostrej
fazy udaru i — ze wzgledu na liczbe
oczekujacych — na pewno te dzialania
beda kontynuowane.

W Klinice leczeni sa chorzy
zaroéwno z powszechnymi,
cywilizacyjnymi chorobami
neurologicznymi, jak
i tymi mniej znanymi,
tzw. chorobami rzadkimi.
Jakim wyzwaniem dla neurologa
jest ta druga grupa choréb?

Kazdy z nas, wybierajac studia me-
dyczne, a szczegdlnie prace w takim
osrodku jak nasz, chce jak najlepiej
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pomaga¢, diagnozowac i leczy¢ pa-
cjentéw z réznymi grupami choréb.
Oczywiscie spotkanie na swojej drodze
pacjentéw, ktérym trudno jest znalezé
pomoc gdzie indziej, ktérzy szukaja
wiasciwej diagnozy jest ogromnym
wyzwaniem. Jednak udzielenie pomo-
cy takiej osobie ma dla kazdego lekarza
szczeg06lng warto$¢ i znaczenie. Z taka
sytuacja mamy do czynienia w przy-
padku tzw. choréb rzadkich.

Na jednej z konferencji uznala Pani
Profesor termin ,,choroby rzadkie”
za najbardziej szkodliwy, jaki
pojawil sie w medycynie.

To prawda, poniewaz dla wielu oséb
powiedzenie ,to jest choroba rzadka”
moze kreowa¢ mylne odczucie, Ze to
jest choroba, ktérej nigdy w swoim zy-
ciu zawodowym nie zobacza. To nieja-
ko zwalnia z obowiazku poznania tej
choroby. Jednak rzeczywistos$¢ jest zu-
pehie inna.

To znaczy jaka?

Choroby rzadkie sa bardzo czeste,
lecz niezwykle trudne w diagnostyce,
czesto nielatwe w leczeniu, réwniez
dlatego, ze wiele z nich to choroby
wielouktadowe. Dlatego odczuwam
ogromng satysfakcje, polaczona z wiel-
kim zobowigzaniem, zZe kieruje w tej
chwili Klinika, ktéra wiele lat temu
postanowita zaja¢ sie grupa chorych,
ktora nikt wczeéniej w Polsce sie
nie zajmowal, a takze wypracowac dla
nich metody diagnostyczne, stworzy¢
warsztat diagnostyczny i badawczy.
Pod opieka naszej Kliniki jest obecnie
kilka tysiecy chorych z réznymi cho-
robami rzadkimi, przede wszystkim
nerwowo-miesniowymi.

Jak wobec tego brzmi definicja
tych choréb?

Zgodnie z definicja epidemiologicz-
na, w Unii Europejskiej za chorobe
rzadka uwazamy taka, ktéra dotyka nie
wiecej niz dwie osoby na 10 000 po-
pulacji, czyli jedna osobe na 5000 po-
pulacji. Oznacza to, ze z niektérymi
chorobami rzadkimi moze zmagac sie
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w Polsce wiele tysiecy oséb. Jedno-
cze$nie, mamy w tej grupie choroby
dotyczace kilkudziesieciu oséb w skali
kraju, albo nawet pojedynczych rodzin.
Rozpieto$¢ pojawiania sie tych choréb
jest zatem bardzo duza — od wystepu-
jacych czesciej do tych, okreslanych
jako ultra rzadkie. Nawet jezeli kazda
z tych licznych choréb dotyczy kil-
kudziesieciu, czasem kilkuset o0s6b
w Polsce, to okaze sie, ze lacznie
na choroby rzadkie w naszym kraju
choruje od 6 do 8% populacji. Méwimy
zatem de facto o 2,5-3 milionach ludzi.
Te osoby, zmagajac sie ze swoja cho-
roba, przechodza tzw. odyseje diagno-
styczng, chodzac od jednego lekarza
do drugiego, czy od jednego osrodka
do drugiego, prébujac znalez¢ wreszcie
odpowiedZ na pytanie, jaka w rzeczy-
wistos$ci trapi ich choroba i jak mozna
ja leczy¢.

I to czesto w sytuacji ciezkiego,
postepujacego przebiegu wielu
tych chorob.

Dlatego podajac liczbe 2,5 do 3 mi-
lionéw ludzi zdiagnozowanych z cho-
robami rzadkimi w Polsce, czesto mno-
Ze ja co najmniej przez dwa. Wiekszos¢
pacjentéw z takimi chorobami wyma-
ga znacznego stopnia pomocy ze stro-
ny swoich najblizszych. Zatem przy-
gladajac sie temu problemowi nie tylko
z perspektywy pojedynczego pacjenta,
ale réwniez oséb posrednio lub bezpo-
Srednio wspierajacych funkcjonowa-
nie osoby dotknietej choroba rzadka,
to grupa ta zwieksza sie co najmniej
do 5 milionéw.

Jakich obszaréow medycyny dotycza
choroby rzadkie?

Choroby rzadkie wystepuja w abso-
lutnie wszystkich obszarach medycyny.
Spéjrzmy na onkologie. Postepy w tej
dziedzinie sprawily, ze poszczegdlne
typy nowotworéw moga by¢ znacznie
lepiej definiowane, chociazby z punktu
widzenia genetyki nowotworu. Dzieki
temu wiele z nowotworéw zaczyna
spelnia¢ kryteria choréb rzadkich.
Z podobna sytuacja mamy do czynie-
nia w neurologii, jesli chodzi zar6wno

o choroby o$rodkowego uktadu nerwo-
wego, choroby neurozwyrodnieniowe,
choroby pozapiramidowe uwarunko-
wane genetycznie czy niektére zespoty
padaczkowe. W zasadzie kazdy obszar
medycyny ma swoje choroby rzadkie.
Duzym wyzwaniem sa choroby ner-
wowo-mie$niowe — ich zblizony feno-
typ sprawia, ze przy bardzo réznym
mechanizmie tych schorzen pacjenci
mogq prezentowa¢ podobne objawy,
ale wymaga¢ innego leczenia. Jednak
im wieksze wyzwanie diagnostyczne,
tym wieksza satysfakcja, jesli potrafi-
my te chorobe rozpoznac i leczy¢.

W przypadku choréb nerwowo-
-mie$niowych kazda nowa
dostepna terapia jest sukcesem,
ale to, co wydarzylo sie
w przypadku chorych
na rdzeniowy zanik mie$ni,
czyli SMA, uznawane jest
za co$ wyjatkowego. Dlaczego?
Moja Klinika leczy w tej chwili
tacznie ponad 100 pacjentéw chorych
na rdzeniowy zanik miesni. Zwazyw-
szy ze w Polsce jest ich okolo 1000,
to naprawde duza grupa. Przyznaje,
Ze zmiane, jaka nastapita w leczeniu
rdzeniowego zaniku mie$ni w cia-
gu ostatnich kilku lat mozna nazwac
wielkim przewrotem. Z mojego punk-
tu widzenia to, co dokonuje sie w Pol-
sce jest réwniez préba wypracowania
modelu, jaki powinien funkcjonowac
wtedy, kiedy w ciezkiej, postepuja-
cej, nieuleczalnej chorobie pojawia
sie skuteczna farmakoterapia — a tak
wiasnie bylo w przypadku SMA. Ten
model powinien polega¢, po pierw-
sze, na uzasadnionym merytorycznie
szerokim dostepie do farmakoterapii
wtedy, kiedy pojawia sie rejestracja
skutecznego leku. Polscy neurolodzy
i neurolodzy dzieciecy zmobilizowali
sie bardzo, zeby jak najszybciej rozpo-
czynac leczenie u naszych pacjentéw.
Po drugie, w SMA najbardziej sku-
teczne jest leczenie rozpoczete jeszcze
w okresie przedobjawowym. Starania
catego naszego Srodowiska sprawity,
ze od kwietnia 2021 r. SMA zostalo
wlaczone do programu badan przesie-
wowych noworodkéw, ktéry umozli-

wia rozpoczecie terapii w momencie,
kiedy osiaga ona najwyzszy pulap
skutecznosci. Trzeba dodaé¢, ze pro-
gram lekowy realizowany w Polsce
w rdzeniowym zaniku miesni stat sie
zalazkiem tzw. opieki koordynowanej,
a mdj zespét we wprowadzeniu tego
programu i jego realizacji ma niebaga-
telny udzial.

Czy mozemy spodziewac sie kolej-
nych podobnych przelomow?

Czekamy oczywisScie na kolejne
przelomowe terapie w innych cho-
robach, ktére maja nie mniej ciezki
przebieg niz SMA. Moim wielkim
marzeniem jest to, zeby w momencie
pojawienia sie takich terapii, stawaty
sie one szybko dostepne dla polskich
pacjentéw. Rownie wazne jest, Zeby
dostep do leczenia byt mozliwy blisko
ich miejsca zamieszkania oraz abySmy
rozwijali sie¢ osrodkéw wspotpracu-
jacych ze soba w terapii ciezko prze-
biegajacych choréb rzadkich. JesteSmy
to winni naszym pacjentom.

Dlaczego te choroby tak trudno
diagnozowac i leczyc¢?

Mysle, ze nie tylko kazdy lekarz, ale
w zasadzie kazdy laik wie, co to jest
nadcis$nienie tetnicze, albo — na pew-
nym poziomie og6élnosci — cukrzyca.
Natomiast jestem przekonana, ze bar-
dzo niewiele 0s6b styszalo o dystrofii
miesniowej, o zespole Guillain-Barré
czy ataksji rdzeniowo-moézdzkowej.
To choroby znane specjalistom, ale
rowniez takie, ktérych diagnostyka
wymaga, po pierwsze, wiedzy lekarza,
a po drugie, odpowiednich narzedzi,
ktore nie sg tatwo dostepne np. na po-
ziomie podstawowej opieki zdrowot-
nej. Rozpoznanie i leczenie czestych
populacyjnych choréb jest mozliwe
w zasadzie w momencie spotkania
z lekarzem pierwszego kontaktu. Na-
tomiast rozpoznanie choréb rzadkich,
chociazby tych, o ktérych przed chwila
wspomniatam, wymaga zaplecza spe-
cjalistycznego i lekarza posiadajacego
odpowiednia wiedze i dosSwiadczenie.
Trudno oczekiwa¢ w dzisiejszej medy-
cynie, ze kazdy lekarz bedzie posiadat

10-11/2021 MEDYCYNA ¢ DYDAKTYKA ¢« WYCHOWANIE 5



WYWIAD NUMERU

szczegbtowe informacje na temat wie-
lu tysiecy bardzo zréznicowanych
choréb. Podczas edukacji przysztych
lekarzy zwracamy jedynie uwage na
najwazniejsze sygnaly ostrzegawcze,
ktore sprawiajg, ze pacjent powinien
zosta¢ skierowany do okreslonych
specjalistéw. Problemem oczywiscie
jest, kiedy do niego trafi. Bardzo by-
$my chcieli, zeby nasze mozliwosci
kadrowe pozwalaly na szybszy do-
step do specjalisty, niz ma to miejsce
w tej chwili.

Czy kluczem do rozwiazania

tego problemu bedzie planowane
Centrum Badawczo-Kliniczne
Choréb Rzadkich WUM?
Zdecydowanie tak. Tu wracamy do
watku, ktéry pojawil sie juz podczas
naszej rozmowy. W przypadku zna-
komitej wiekszosci choréb rzadkich
pacjenci wymagaja opieki wielodyscy-
plinarnej, prowadzonej przez lekarzy
posiadajacych okreslona ekspertyze,
odpowiedni poziom stale rozszerza-
nej wiedzy o danej grupie choréb.
Niewiele jest miejsc w Polsce, w kto-
rych mozna — tak jak w Warszawskim
Uniwersytecie Medycznym — znalez¢
w obrebie jednej instytucji tyle zna-
komitych osrodkéw, ktére w czesci
zajmujq sie takze chorobami rzadki-
mi. Odrodki te sa otwarte na wspol-
prace na rzecz tej grupy chorych. Po-
siadaja ponadto znakomite zaplecze
naukowo-badawcze. Nasze kolezanki
i koledzy z nauk podstawowych dys-
ponuja zar6wno wiedza, ale réwniez
warsztatem technologicznym pozwa-
lajacym, w momencie zjednoczenia sit
w tego rodzaju centrum doskonatosci,
realizowa¢ wazne projekty badaw-
cze, ktére — jestem przekonana — beda
ksztaltowa¢ medycyne i wplywac
na postepy w diagnostyce i leczeniu
chorob rzadkich.

Na jakim etapie jesteSmy w planach
tworzenia takiej jednostki?

Mysle, ze zostato juz dokonane naj-
wazniejsze, a mianowicie nawigzuje
sie, a w czesci nawiazata wspolpraca

miedzy wieloma osrodkami nauk pod-
stawowych i osrodkami klinicznymi.
Powstawanie takiego centrum jest
procesem, dlatego fakt, ze zostal on
skutecznie zapoczatkowany, bardzo
mnie cieszy. Choroby rzadkie nie po-
winny pozostawaC w cieniu, a nasza
uczelnia ma ogromny potencjal, zeby
zaré6wno od strony naukowo-badaw-
czej, jak i od strony leczniczej, zro-
bi¢ dla tej grupy pacjentéw naprawde
bardzo duzo.

Jaka jest szansa na ograniczenie
»odysei diagnostycznej”?

Pamietajmy, ze w tym roku zostat
uchwalony Plan dla Choréb Rzad-
kich, czyli rzadowy dokument stu-
zacy wprowadzeniu pewnych zmian
systemowych, ktére maja m.in. skré-
ci¢ ,,odyseje diagnostyczng”. W wiek-
szo$ci choréb, zaré6wno rzadkich, jak
i cywilizacyjnych, p6zne rozpoznanie
daje mniejszy pulap terapeutyczny.
Wczesna diagnoza pozwala na znacz-
nie skuteczniejsze leczenie. Natomiast
jesli nie dysponujemy farmakotera-
pia, a w chorobach rzadkich czesto
jej brakuje, to rozpoznanie na wcze-
snym etapie pozwala przynajmniej
na odpowiednie zaplanowanie opieki
nad pacjentem, na aktywna prewencje
pewnych komplikacji, ktérych jeste-
$my na tym wczesnym etapie choroby
w stanie unikna¢.

Czy w przypadku choroéb
neurologicznych réwniez jest
stosowana personalizacja leczenia?
Personalizacja medycyny jest przy-
sztoscig wszystkich dziedzin, rowniez
neurologii. Czy z niej korzystamy?
Stawiajac bardzo precyzyjne rozpo-
znania, coraz czesciej tak. Czy jest to
juz dzi$ satysfakcjonujace? Dla mnie
stanowczo nie. Bardzo brakuje nam
biomarkeréw, ktérych bedziemy po-
szukiwa¢ réwniez w ramach Centrum
Badawczo-Klinicznego Choréb Rzad-
kich WUM. Pomoga nam one w opty-
malizacji terapii. Mysle, Ze medycyna
w przysztosci bedzie w bardzo duzej
czesci medycyna spersonalizowana,
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jednak jej wprowadzenie i stosowanie
bedzie wymagato duzych nakladow
finansowych.

Na zakonczenie rozmowy
chcialbym poprosi¢ o komentarz
neurologa na temat odkrycia
mechanizmoéw dzialania
doznania temperatury i dotyku,
ktore w tym roku zostalo
uhonorowane Nagroda Nobla

w dziedzinie fizjologii lub
medycyny.

Czlowiek na co dzien korzysta ze
wszystkich swoich zmystéw i na szcze-
Scie znakomita wiekszo$¢ z nas nigdy
nie dowie sie, jak wielkim dramatem
jest nieprawidtowe funkcjonowanie
chociaz jednego z nich. Kiedy tak sie
jednak stanie, wkracza neurolog.

Dlaczego?

Dlatego ze wiele choréb ukladu ner-
wowego, zaréwno osrodkowego, jak
i obwodowego, to choroby, ktére za-
burzaja wlasnie doznania zmystowe.
Funkcje czucia dotyku czy temperatu-
ry sq bardzo wazne dla bezpieczenistwa
cztowieka. Dzieki nim wiemy, jak uni-
ka¢ urazéw i bardzo wielu trudnych
sytuacji, do jakich dochodzi w przy-
padku ubytkowych zaburzen czucia,
kiedy pojawi sie dysregulacja tych
mechanizmdw, np. nadmierne uczucie
bélu, ktére bardzo mocno zaburza ja-
kos¢ zycia czlowieka. Przewlekly bol
jest wielkim wyzwaniem ludzkosci,
ubytkowe zaburzenia czucia dotyku
lub temperatury wystepuja zaréwno
w chorobach czestych, jak i tych na-
lezacych do grupy tzw. choréb rzad-
kich. Z tego punktu widzenia odkry-
cia tegorocznych noblistéw nie tylko
rozszerzyty nasz horyzont poznawczy,
ale beda przekladaty sie w kolejnych
latach na lepsze mozliwosci terapii
chor6b neurologicznych. Wazne tez
byto zwroécenie uwagi przez Komitet
Noblowski na warto$¢, jaka daja od-
krycia z obszaru nauk podstawowych.
To one umozliwiaja otwarcie kolejnych
drég badawczych.

Rozmawiat Cezary Ksel





