Wyobraz sobie siebie w wieku kilku lat. To dla wiekszosci z nas
bardzo mite wspomnienia. Wszystko wokot cie ciekawi,
odkrywasz swiat, zycie skupia sie woko61 zabawy i rozwoju.

Tak naprawde wszystko dopiero sie zaczyna.

Teraz wyobraz sobie, ze co8 bardzo istotnego, wtasnie wtedy
sie konczy. Niemal na samym starcie. Przy kontakcie

z roOwiesnikami widzisz, ze jest cos nie tak. Cos, co od ciebie
wymaga ogromnego wysitku, innym przychodzi z tatwoscia.

Taki jest wtasnie czesty scenariusz pierwszego zderzenia sie
dziecka z choroba, ktora juz na zawsze naznaczy jego zycie.
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ACHONDROPLAZJA

brak dostepu do innowacyjnej terapii

Nal
nproP\ Y

dla polskich dzieci zmagajacych sie z choroba

Achondroplazja to rzadka, wrodzona choroba genetyczna — ktora kojarzymy jako kartowatosc
czy niskorosios$¢. Bardzo czesto nasza wiedza o tej niezwykle trudnej dla codziennego
funkcjonowania dzieci i ich rodzin chorobie, konczy sie na zauwazeniu osoby z achondroplazija
na ulicy i stwierdzeniu, ze ,taka jest jej uroda”. Wydaje sie, ze takiej osobie nie mozna w zaden
sposOb pomoéc. Jednak pojawila sie nadzieja dla setek miodych pacjentoéw i ich bliskich.
Nadzieja na lepsze funkcjonowanie i normalne zycie...

...nadzieja, ktora byla zwigzana z mozliwoscia terapii lekiem Voxzogo. Cho¢ sciezka dostepu

do terapii w Polsce byta trudna, to jednak istniata. Wigzata sie ona z procedura ratunkowego dostepu
do technologii lekowych RDTL (mechanizm finansowania ze srodkow publicznych kosztow lekow

dla indywidualnego pacjenta w sytuacji, gdy wykorzystane zostaly dostepne refundowane technologie
lekowe i okazaly sie one nieskuteczne). Jednak i ta droga zostala zamknieta decyzja Ministra Zdrowia
z dnia 08.08.2023 r.



PRZYCZYNY CHOROBY

Podiozem achondroplazji jest mutacja genu FGFR3 (ang. fibroblast growth factor receptor 3), czyli
genu receptora czynnika wzrostu. Uposledzenie tego genu doprowadza do nieprawidiowych zmian

w przebudowie tkanki chrzestnej i kostnej — a w efekcie do moenych zaburzen we wzroscie kosci.

Do mutacii dochodzi w zyciu ptodowym — powody spontanicznego zaburzenia tej sekwencji nie sa znane
lekarzom do dzis. Uposledzenie genu wplywa na wszystkie kosci powodujac m.in. bardzo niski wzrost

i nieproporcionalng budowe ciala oraz szereg innych powaznych probleméw zdrowotnych.

CO OZNACZA CODZIENNIE FUNKCJONOWANIE Z ACHONDROPLAZJA?

Przede wszystkim jest to duzy zakres ograniczen fizycznych, bedacych nastepstwem nieprawidiowo
rozwijajacych sie kosci. Cos, co dla zwyktego cziowieka jest catkowicie banalnag czynnoscia, dla
osoby niskorostej moze by¢ niemozliwe do wykonania. Na zesp61 objawoéw achondroplazji skiadaja sie
m.in. ponizsze problemy:

— niski wzrost —do 130 cm — bardzo kroétkie palce — czeste infekcje ucha

— deformacja kregostupa — zapadniecie nasady nosa srodkowego i zwiazany z tym
— nadmierna uwypuklenie czoila — zwezenie klatki piersiowej niedosiuch

— zwiekszenie obwodu giowy (problemy z oddychaniem) — wodogtowie, koniecznos¢

— zawezenie podstawy czaszki — szpotawos¢ stawow odprowadzenia piynu z giowy
— obnizenie napiecia miesni — przykurcze stawow aby zmniejszy¢ ucisk na mozg

zwiekszona ruchomos$¢ stawow

Wraz z dorastaniem dziecka z achondroplazja, objawy tej choroby
staja sie coraz bardziej uciazliwe i bolesne.

o . Ze wzgledu na swoj nietypowy wyglad, dzieci z achondroplazia spotykaia sie

z wykluczeniem, przemoca i brakiem zrozumienia otoczenia. W konsekwencji,
znajduja sie w grupie ryzyka zachorowania na depresje i inne choroby wynikajace
z przezywania chronicznego stresu.

Wiele z wspomnianych objawow powoduje takze koniecznos¢ podjecia interwenciji
chirurgicznych czy stosowania aparatoéw ortopedycznych, ktore dodatkowo
utrudniaja codzienne funkcjonowanie.

Przewlekly b6l jest integralng czescia zycia z achondroplazja. B6l zwiazany jest
z problemami ortopedycznymi i neurologicznymi i narasta wraz z wiekiem
pacjenta. U dzieci b6l dotyczy gidwnie stawdw kolanowych.

U dorostych dominuje b6l plecdédw zwiazany ze zwezeniem kregositupa, ktory
czesto, uniemozliwia im prace — obnizajac ich status spozeczny, ekonomiczny
oraz powodujac¢ wykluczenie z normalnego zycia.

Wszystko to jest zrodiem niepeinosprawnosci, bolu i niekonczacego sie
cierpienia - zaréwno dzieci, jak i ich rodzin.




JAK WYGLADA ,LECZENIE” W POLSCE?

Aktualnie panstwo polskie nie oferuje dzieciom dotknietym ta choroba zadnej metody leczenia.
Niektérym pacjentom proponowana jest kontrowersyijna i niezwykle bolesna operacja wydiuzania
kosci metoda Ilzarowa, pochodzaca z lat 50. XX wieku. KoSci sa najpierw tamane, potem rozciagane
specjalnym aparatem. Pacjent po operacji wymaga wielomiesiecznej rehabilitacji (cho¢ czasem
dostep do niej jest bardzo ograniczony), a w czesci przypadkow nigdy nie wraca do catkowitej
sprawnosci. Czesto dzieci leczone ta metoda doswiadczaja traumy wynikajacej z diugotrwatego bélu
i ograniczonych mozliwosci ruchu.

INNOWACYJNA TERAPIA SZANSA NA LEPSZE ZYCIE I ZDROWIE

Dzieki rozwojowi medycyny pojawila sie przetomowa terapia dla chorych na achondroplazie. W 2021 r.
Europejska Agencja Lekow (EMA) zatwierdzila nowoczesny i skuteczny lek. Voxzogo jest lekiem
dopuszczonym dla pacjentow juz od 4 miesiaca zycia. To przetomowa informacja — Voxzogo to
pierwszy i jedyny lek na Swiecie, ktéry umozliwia leczenie objawéw, a nie skutké4w, achondroplazji!
Terapia lekiem Voxzogo moze zahamowaé¢ postep choroby i znaczaco poprawic¢ jakos¢ zycia — nawet
bardzo miodych pacjentoéw — zmniejszajac deformacje kosci i towarzyszace temu cierpienie,
pozwalajac na wiekszy wzrost, ograniczajac czestotliwos¢ i koniecznos¢ hospitalizacii
oraz bolesnych zabiegow chirurgicznych.
W Polsce wedtug danych posiadanych przez resort zdrowia na dzien 30.09.2021 r. stwierdzono 562 osoby
do 18 r.z., u ktérych potwierdzono badaniem genetycznych achondroplazje. Dla tej grupy pacjentow,
innowacyjna terapia, jaka jest leczenie Voxzogo, daje szanse na znaczaca poprawe komfortu zycia
nie tylko w obszarze medycznym, kKtory jest nieodzownym elementem ich zycia, ale rowniez w obszarze
spotecznym (dostep do edukacji, rynku pracy, funkcjonowanie w miejscach dostosowanych do os6b
o $rednim wzroscie). Jak wynika z obserwacji, u dzieci, ktore otrzymuja lek Voxzogo w innych krajach,
notuje sie znaczna poprawe zdrowia i jakosci zycia. Terapia ma istotny wpiyw na wzrost, a pozytywne
skutki dodatkowo obserwowane sa w obszarach takich jak: zwezenie otworu wielkiego czaszki,
problemy laryngologiczne, znacznej poprawie ulega twarzoczaszka i cala sylwetka dzieci objetych
terapia. Leczenie Voxzogo redukuje takze koszt leczenia specjalistycznego i operacyjinego pacjentow,
poprzez znaczne ztagodzenie obrazu klinicznego choroby i redukcije liczby koniecznych interwencii
medycznych.
Wnioskujemy do Ministra Zdrowia o podjecie dziatan,
by wprowadzi¢ w Polsce mozliwos¢ leczenia achondroplaziji.

Takie warunki stworzyly rzady m.in. w Czechach, Rosji, Hiszpanii, Portugalii, Austrii, Niemczech,
Francji i Szwajcarii, a kolejne pracuja nad programami lekowymi, w miedzyczasie finansujac
alternatywne sciezki dostepu do leku - tak, aby dzieciom nie przepadia jedyna szansa, ktéra maja
wilasdnie teraz!

Lek Voxzogo nalezy zaczaé¢ podawac¢ pacjentom jak najwczesniej (od 4 miesiaca zycia) i kontynuowac
az do zakonczenia okresu wzrostu (ok. 16 rok zycia.). Kazdy dzieh terapii ma znaczenie i kazdy dzien
jest szansa na poprawe stanu zdrowia i zycia dzieci z achondroplazia.



Kontakt:

Stowarzyszenie na rzecz dzieci z achondroplazia
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