
Krajowe Forum na rzecz terapii chorób rzadkich ORPHAN 
 

Biuletyn Informacyjny ORPHAN – Maj 2011 

  Biuletyn Informacyjny 

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

 
 
 

 

 

Szanowni Państwo, 

Niniejszy biuletyn w całości poświęcony jest sprawie dotyczącej braku leczenia pacjentów z chorobą Fabrye’go. 

Choroba Fabry’ego jest drugą pod względem częstości występowania wrodzoną chorobą spichrzeniową, 

charakteryzującą się niedoborem enzymu lizosomalnego α-galaktozydazy, którego zadaniem jest rozkładanie 

glikosfingolipidow. Pierwsze objawy choroby Fabry’ego pojawiają się w dzieciństwie. W naturalnej historii choroby 

są nimi najczęściej piekące, napadowe bóle rąk i stop oraz zaburzenia wydzielania potu prowadzące do 

upośledzonej termoregulacji. Kilka lat później pojawiają się charakterystyczne zmiany skórne oraz objawy ze strony 

przewodu pokarmowego – bóle brzucha, nudności i biegunki. W późniejszym okresie choroby pojawiają się 

zagrażające życiu objawy niewydolności serca, zaburzenia rytmu serca, objawy neurologiczne lub oczne i dochodzi 

do zajęcia nerek z postępującym zmniejszeniem filtracji kłębuszkowej. 

W dniu 20.04.2011 Stowarzyszenie Rodzin z Chorobą Fabry'ego zwróciło się do Rzecznika Praw Obywatelskich z 

prośbą o interwencję w związku z dyskryminacją i łamaniem praw obywatelskich polskich pacjentów z chorobą 

Fabry'ego. Podstawę wniosku Stowarzyszenia o interwencję stanowi kilka bardzo istotnych przesłanek: 

• terapia dla pacjentów z chorobą Fabry’ego dostępna jest w UE od dziesięciu lat, 

• wniosek o utworzenie programu terapeutycznego czeka na rozpatrzenie od jesieni 2005 roku, 

• poza Polską, pacjenci z chorobą Fabry’ego są leczeni w całej Unii Europejskiej, 

• terapie innych chorób rzadkich, których leczenia AOTM nie rekomendowała są refundowane pomimo, że o ich 

wdrożenie wnioskowano znacznie później, 

• Rada Konsultacyjna AOTM w swym stanowisku nr 20/06/2009 z dnia 16 marca 2009 r. uważa, że finansowanie 

terapii  mogłoby być rozważone przez Zespół ds. Chorób Rzadkich przy Ministrze Zdrowia. Jednakże Zespół nie 

podjął żadnych działań pomimo wielokrotnych próśb kierowanych w tej sprawie do Ministerstwa Zdrowia przez 

Stowarzyszenie Rodzin z Chorobą Fabry'ego i Krajowe Forum na rzecz terapii chorób rzadkich.  
 

Poniżej, licząc na Państwa poparcie, na prośbę Stowarzyszenia, na kolejnych stronach biuletynu publikujemy kopię 

listu skierowanego 20 kwietnia do Rzecznika Praw Obywatelskich.  
 

Jednocześnie, w pełni podzielając zawarte w nim stanowisko, po raz kolejny, tym razem publicznie, zwracamy się 

do Ministerstwa Zdrowia z prośbą o nie lekceważenie sprawy i jak najszybsze utworzenie właściwego programu 

terapeutycznego wdrażającego leczenie pacjentów z chorobą Fabry’ego, którzy jako jedyni w Unii Europejskiej 

pozostają w Polsce nie leczeni.  
 

Zarząd Krajowego Forum na rzecz terapii chorób rzadkich ORPHAN 
 
 
 

Członkami Krajowego Forum są:  
• Stowarzyszenie Rodzin z Chorobą Gaucher'a – www.gaucher.pl 

• Stowarzyszenie Rodzin z Chorobą Fabry'ego - www.fabry.org.pl 

• Polskie Towarzystwo Chorób Nerwowo-Mięśniowych - www.idn.org.pl/tzchm 

• MATIO Fundacja Pomocy Rodzinom i Chorym na Mukowiscydozę - www.mukowiscydoza.pl  

• Stowarzyszenie Debra Polska Kruchy Dotyk - www.debra-kd.pl  

• Polskie Stowarzyszenie Pomocy Chorym na Fenyloketonurię i Choroby Rzadkie "Ars Vivendi" - www.fenyloketonuria.org 

Krajowe Forum na rzecz terapii chorób rzadkich OPPHAN www.rzadkiechoroby.pl 
 

Zamówienia lub odwołania darmowej elektronicznej prenumeraty Biuletynu można dokonać 
pod adresem: www.rzadkiechoroby.pl/biuletyn.php 
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W Polsce nadal nie leczy się pacjentów z chorobą Fabrye’go 
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