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ADEM - co to za choroba?
Epidemiologia oraz diagnostyka

Karolina Koriczalska, karolina.konczalska@onet.pl, Katedra i Klinika Geriatrii,
Wydziat Nauk o Zdrowiu, Collegium Medicum im. L. Rydygiera w Bydgoszczy, UMK
w Toruniu

Ostre rozsiane zapalenie moézgu i rdzenia to autoimmunologiczna
demielinizacyjna choroba mézgu. Gléwnie chorujg dzieci w wieku 5-8 lat,
a u dorostych wystepuje mniej niz 3% chorych. Celem pracy jest przybliZzenie
opisu choroby rzadkiej oraz jej wystepowania. W prezentowanej pracy
zostang przedstawione objawy choroby, a takze diagnostyka. ADEM
wystepuje zwykle po zakazeniu wirusowym. Bardzo czesto rozwdj choroby
nastepuje juz po ok. tygodnia od wystgpienia wysypki skérnej spowodowanej
wirusem. Hipotetycznie przyjmuje sie, Ze pod wplywem obcego antygenu-
wirusa, powstajg przeciwciata skierowane przeciw skladnikom mieliny, co
wtérnie prowadzi — na drodze reakcji hiperergicznej — do rozwoju ADEM.
Inne domniemane czynniki przyczynowe wyzwalajgce ostre rozsiane
zapalenie moézgu i rdzenia to czynniki bakteryjne oraz szczepionki starej
generacji. Choroba autoimmunologiczna jest podobna do stwardnienia
rozsianego, przy czym w SM wystepujg chroniczne nawracajgce rzuty
choroby, a ADEM jest jednofazowg chorobg. Leczenie opiera sie gldwnie na

stosowaniu kortykosterydéw oraz immunoglobulin.
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ADEM - what is this disease?
Epidemiology and diagnostics

Acute disseminated encephalomyelitis is an autoimmune demyelinating
disease of the brain. Mainly children aged 5-8 suffer from disease, and in
adults it affects less than 3% of patients. The aim of the study is to present
the description of a rare disease and its occurrence. The present work
presents the symptoms of the disease as well as the diagnosis. ADEM usually
occurs after a viral infection. Very often, the development of the disease
occurs approximately one week after the appearance of a skin rash caused by
a virus. It is hypothetically assumed that under the influence of a foreign
antigen - virus, antibodies against myelin components are formed, which
secondary — by way of a hypergic reaction — to the development of ADEM.
Other putative factors behind acute disseminated encephalomyelitis are
bacterial agents and old-generation vaccines. Autoimmune disease is similar
to multiple sclerosis, with MS having chronic relapses and ADEM being
a monophasic disease. Treatment is mainly based on the wuse of

corticosteroids and immunoglobulins.

14



IV Ogdlnopolska Konferencja Naukowa Choroby rzadkie w XXI wieku
19 lutego 2021 r., Wystgpienia ustne

Aspekt psychologiczny w zespole bolesnego pecherza

Aleksandra Nowicka, aleksnowickaa@gmail.com, Interdyscyplinarne Koto
Naukowe Geriatrii, Katedra Geriatrii, Collegium Medicum UMK w Bydgoszczy,
www.cm.umk.pl

Zesp6l bolesnego pecherza (painful bladder syndrome — PBS) nalezy do
choréb rzadkich. Szacuje sie, ze ta jednostka chorobowa dotyczy znacznie
czesciej kobiet, z zachorowalno$cig oscylujgcg miedzy 2,7% a 6,5%. Wigze sie
z wystepowaniem przewleklego lub nawracajgcego boélu, uczucia ucisku
i dyskomfortu zwigzanego z pecherzem moczowym oraz innymi objawami
dotyczacymi dolnych drég moczowych. Na podstawie przegladu systema-
tycznego przeprowadzonego przez uczonych z Vanderbilt University School
of Medicine w Tennessee w USA zauwazono, iz aspekt psychologiczny
nieodzownie towarzyszy przebiegowi PBS. Pacjenci cierpigcy na PBS zmagaja
sie z psychicznymi negatywnymi manifestacjami pod postacig zaburzen
emocjonanych, lekowych, depresyjnych i seksualnych, ktére ujemnie
przekladajg sie na jako$¢ zycia, pogarszajg przebieg choroby oraz mogg
nasila¢ symptomy bdélowe. Celem pracy jest zwrdcenie uwagi na kluczowos¢
wszechstronnego podejscia do pacjenta nie tylko z uwagi na dolegliwo$¢i
natury fizycznej ale rdéwniez psychospotecznej, ktéra w praktyce
niejednokrotnie jest pomijana. Z uwagi na niepoznang jeszcze w pelni
etiologie choroby, nie ma skutecznego leczenia przyczynowego. Dlatego tak
istotne jest skupienie sie na aspekcie psychicznym i fizycznym, poniewaz
zachodzi miedzy nimi nieodzowna wspdtzaleznosé¢ i kulminacyjnie wptywa

na przebieg i ciezko$¢ choroby.
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Psychological aspect in painful bladder syndrom

Painful bladder syndrome (PBS) is counted as a rare disease. It is estimated
that occurence varies between 2.7% and 6.5% and concerns more often
women than men. It is associated with chronic and recurrent pain, feeling of
pressure, discomfort in urinary bladder and other symptoms concerning
lower urinary tract. Upon the systematic review conducted at Vanderbilt
University School of Medicine in Tennessee USA, researchers noticed that
there is an indispensable connection between psychological aspects and
severity of painful bladder syndrome. Patients suffering from PBS struggle
with negative psychological manifestations such as emotional disorders,
anxiety, depression, sexual disorders, which negatively affect the quality of
life, worsen the course of the disease and can intensify the pain sensation.
The aim of this study is to draw attention to the importance of
a comprehensive approach to the patient not only due to physical ailments
but also psychosocial, which in practice is often overlooked. Due to the
unknown yet etiology of this disease, there is no casual treatment. For this
reason, it is crucial to focus both on mental and physical aspects of PBS,
because there is an indispensable interdependence between them, that affect

the course and severity of the disease.
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Choroba Striimpella-Lorraina
jako wyzwanie dla lekarzy i fizjoterapeutéow

Aleksandra Modliniska, aleksandra.modlinska@wp.pl, Interdyscyplinarne Koto
Naukowe Geriatrii, Wydziat Nauk o Zdrowiu, Collegium Medicum im. Ludwika
Rydygiera w Bydgoszczy, Uniwersytet Mikotaja Kopernika w  Toruniu,
www.geriatriacmumk.wordpress.com

Oliwia Jarosz, oliwia.jarosz09@gmail.com, Interdyscyplinarne Koto Naukowe
Geriatrii, Wydziat Nauk o Zdrowiu, Collegium Medicum im. Ludwika Rydygiera
w Bydgoszczy, Uniwersytet Mikotaja Kopernika w Toruniu
www.geriatriacmumk.wordpress.com

Choroba Striimpella-Lorraina, zwana takze jako dziedziczna paraplegia
spastyczna (ang. HSP, hereditary spastic paraparesis) to rzadka choroba
genetyczna, ktéra wystepuje u 1-9 oséb na 100000. Jest dziedziczona
autosomalnie recesywnie bgdZz dominujgco, moze by¢ takze sprzezona
z chromosomem X. Do tej pory odkryto ponad 80 gendéw, ktére sg
odpowiedzialne za tg chorobe. Do objawéw zalicza sie: postepujacg
spastyczno$¢, ostabienie konczyn dolnych, zaburzenia chodu, réwnowagi
oraz czucia glebokiego. Pojawia sie takze zaburzenie oddawania moczu,
zaburzenia poznawcze, np. otepienie, a rowniez w niektérych przypadkach
epilepsja czy objawy pozapiramidowe, np. dystonia.

Celem pracy bylo przedstawienie metod leczenia stosowanych w HSP oraz
zwrdcenie uwagi na ztozonos$¢ choroby.

Dokonano przegladu literatury naukowej z lat 2011-2021 przy uzyciu
nastepujacych baz naukowych: Cochrane, Google Scholar oraz PubMed.
Artykuty przeanalizowano pod katem najnowszych doniesien i wyzwan
podczas leczenia pacjentéw z tg chorobg.

Przy chorobie Striimpella-Lorraina leczenie ma charakter zachowawczy,
poniewaz nie znaleziono dotychczas na nig leku. Rehabilitacja pacjentow
z HSP jest istotnym warunkiem poprawy ich jakoSci zycia. Istnieje
zapotrzebowanie na wiekszg ilo$¢ badan naukowych na temat tej choroby, ale

jest to trudne ze wzgledu na jej epidemiologie.
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Striimpell-Lorrain disease
as a challenge for doctors and physiotherapists

Striimpell-Lorrain disease, also known as hereditary spastic paraparesis
(HSP), is a rare genetic disease that affects 1-9 out of 100,000 people. It is
inherited either as autosomal recessive or dominant and can also be
chromosomal X-linked. So far, over 80 genes that are responsible for this
disease have been discovered. Symptoms include progressive spasticity,
weakness in the lower limbs, disturbances in gait, balance, and sensory
abnormalities. There are also disorders of urination, cognitive disorders, e.g.
dementia, and in some cases, epilepsy or extrapyramidal symptoms, e.g.

dystonia.

The aim of the study was to present the treatment methods used in HSP and

to draw attention to the complexity of the disease.

The scientific literature from 2011-2021 was reviewed using the following
scientific databases: Cochrane, Google Scholar and PubMed. The articles
have been analyzed for the latest reports and challenges in treating patients

with this disease.

In Striimpell-Lorrain disease, the treatment is conservative, as no drug has
been found yet. Rehabilitation of patients with HSP is an important
condition for improving their quality of life. There is a need for more

research on this disease, but it is difficult due to its epidemiology.
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Choroba Takayasu

Grzegorz K. Jakubiak, grzegorz.k.jakubiak@gmail.com, Katedra i Zaktad
Farmakologii w Zabrzu, Wydziat Nauk Medycznych w Zabrzu, Slgski Uniwersytet
Medyczny w Katowicach, www.farmzabrze.sum.edu.pl; Oddziat Kliniczny Choréb
Wewnetrznych, Angiologii i Medycyny Fizykalnej, Szpital Specjalistyczny nr 2
w Bytomiu, www.szpital2.bytom.pl

Natalia Pawlas, n-pawlas@wp.pl, Katedra i Zakiad Farmakologii w Zabrzu,
Wydziat Nauk Medycznych w Zabrzu, Slgski Uniwersytet Medyczny w Katowicach,
www.farmzabrze.sum.edu.pl

Grzegorz Cieslar, cieslarl@tlen.pl, Katedra i Oddziat Kliniczny Chorob
Wewnetrznych, Angiologii i Medycyny Fizykalnej w Bytomiu, Wydziat Nauk
Medycznych w  Zabrzu, Slgski  Uniwersytet Medyczny w  Katowicach,
www.angiolmedfiz.sum.edu.pl

Agata Stanek, astanek@tlen.pl, Katedra i Oddziat Kliniczny Choréb Wewnetrznych,
{lngiologii i Medycyny Fizykalnej w Bytomiu, Wydziat Nauk Medycznych w Zabrzu,
Slgski Uniwersytet Medyczny w Katowicach, www.angiolmedfiz.sum.edu.pl

Choroba Takayasu jest rzadkg chorobg zapalng duzych naczyn, ktéra
najczesciej dotyczy aorty oraz jej galezi, rzadziej tetnic ptucnych. Choroba
czesciej dotyczy mlodych kobiet oraz oséb posiadajgcych allele HLA-B*52,
HLA-B*13 oraz inne. Patogeneza nie jest w pelni wyjasniona. Obejmuje
miedzy innymi takie zjawiska, jak zapalenie ziarniniakowe, aktywacja
komoérek srédbtonka vasa vasorum, naciek zapalny zlozony z limfocytow T
CD4+, limfocytéw T CD8+, limfocytéw Ty3, komérek NK, makrofagéw oraz
neutrofili, a takze produkcja cytokin prozapalnych. Objawy zalezg od
lokalizacji zwezen w obrebie tetnic, czesto sg niespecyficzne i dlatego
rozpoznanie choroby moze sprawia¢ trudnosci. W przebiegu choroby moze
dojs¢ do chromania koniczyn, zaburzen widzenia oraz niedokrwienia mie$nia
sercowego, a w badaniu fizykalnym czesto stwierdza sie asymetrie tetna.
W diagnostyce istotng role odgrywajg badania obrazowe, a czesto badaniem
rozstrzygajagcym jest PET. W badaniach laboratoryjnych nie ma swoistych
markeréw dla tej choroby. W celu rozpoznania schorzenia coraz czesSciej sg
stosowane kryteria Sharmy, bardziej czute i swoiste niz kryteria Ishikawy

i ARA. Leczeniem 2z wyboru jest farmakoterapia immunosupresyjna,
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w niektérych przypadkach moze by¢ konieczne leczenie inwazyjne. Celem
niniejszego wystgpienia jest przedstawienie najwazniejszych informacji na
temat aktualnego stanu wiedzy w zakresie epidemiologii, patogenezy,

symptomatologii, diagnostyki oraz leczenia choroby Takayasu.

Takayasu’s arteritis

Takayasu's arteritis is a rare inflammatory disease of large vessels that most
commonly affects the aorta and its branches, less often the pulmonary
arteries. The disease more often affects young women and people with HLA -
B*52, HLA-B*13 and other alleles. The pathogenesis is not fully understood.
It includes such phenomena as granulomatous inflammation, vasa vasorum
endothelial cell activation, inflammatory infiltration consisting of CD4+ T
cells, CD8+ T cells, Tyd cells, NK cells, macrophages and neutrophils, and the
production of pro-inflammatory cytokines. Symptoms depend on the
location of the narrowing within the arteries, are often non-specific, and
therefore diagnosis may be difficult. In the course of the disease, limb
claudication, visual disturbances and myocardial ischemia may occur, and
physical examination often reveals pulse asymmetry. Imaging tests play an
important role in diagnosis, and PET is often the decisive test. There are no
specific markers for this disease in laboratory tests. In order to diagnose the
disease, Sharma criteria are used more and more often, which are more
sensitive and specific than the criteria of Ishikawa and ARA. The treatment
of choice is immunosuppressive pharmacotherapy, and invasive treatment
may be necessary in some cases. The purpose of this speech is to present the
most important information on the current state of knowledge in the field of
epidemiology, pathogenesis, symptomatology, diagnosis and treatment of

Takayasu's arteritis.
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Choroba Whipple'a

Jozefina Ochab-Jakubiak, jozefina.ochab@wp.pl, Oddziat Kliniczny Chordb
Wewnetrznych, Angiologii i Medycyny Fizykalnej w Bytomiu, Szpital Specjalistyczny
nr 2 w Bytomiu, www.szpital2.bytom.pl

Grzegorz Cieslar, cieslarl@tlen.pl, Oddziat Kliniczny Choréb Wewnetrznych,
Angiologii i Medycyny Fizykalnej w Bytomiu, Wydziat Nauk Medycznych w Zabrzu,
Slgski Uniwersytet Medyczny w Katowicach, www.szpital2.bytom.pl

Agata Stanek, astanek@tlen.pl, Oddziat Kliniczny Choréb Wewnetrznych,
{lngiologii i Medycyny Fizykalnej w Bytomiu, Wydziat Nauk Medycznych w Zabrzu,
Slgski Uniwersytet Medyczny w Katowicach, www.szpital2.bytom.pl

Choroba Whipple’a, inaczej nazywana lipodystrofig jelitowa, jest rzadkim
schorzeniem wieloukladowym wywolanym przez Gram-dodatnig bakterie
Tropheryma whipplei. Aby doszto do rozwoju choroby Whipple’a niezbedne
jest rowniez wspoélistnienie sprzyjajgcych warunkéw, tj. uposledzonej
odpornosci organizmu, jednakze patofizjologia choroby nie jest do konca
poznana. Czesto$¢ wystepowania tej choroby w populacji ogélnej szacuje sie
na 0,01%. Najczesciej chorujg mezczyzni rasy kaukaskiej w wieku 30-50 lat.
W obrazie klinicznym choroby dominujg takie objawy jak obrzek i boéle
stawow, a przy uszkodzeniu ukladu pokarmowego bdl brzucha, biegunka oraz
zesp6l zlego wchlaniania, prowadzgcy do stopniowego wyniszczenia
i zaburzen zwigzanych z niedoborem mikro- i makrosktadnikéw. Nieleczona
choroba nieuchronnie prowadzi do §mierci. W diagnostyce schorzenia stosuje
sie badanie endoskopowe gdérnego odcinka przewodu pokarmowego, metody
obrazowe, takie jak ultrasonografia lub tomografia komputerowa oraz
badania metodami biologii molekularnej ptynéw ustrojowych i tkanek, takich
jak ptyn stawowy lub pltyn mézgowo-rdzeniowy. Kryterium rozpoznania jest
typowy obraz histopatologiczny wycinka pobranego z jelita cienkiego.
Leczenie polega na wieloletniej zlozonej antybiotykoterapii. Celem niniej-
szego wystgpienia jest przedstawienie aktualnych informacji dotyczgcych

patofizjologii, diagnostyki i leczenia choroby Whipple’a.
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Whipple's disease

Whipple's disease, otherwise known as intestinal lipodystrophy, is a rare
multi-system disorder caused by the Gram-positive bacteria Tropheryma
whipplei. For Whipple's disease to develop, the coexistence of conductive
condition is necessary, i.e. impaired immunity, but the pathophysiology of
the disease is not fully understood. The prevalence of this disease in the
general population is estimated at 0.01%. The disease is most common in
caucasian men aged 30-50. The clinical picture of the disease is dominated
by symptoms such as swelling and pain in the joints, and because of damage
to the digestive system, abdominal pain, diarrhea and malabsorption
syndrome, leading to gradual wasting and disorders related to the deficiency
of micro- and macronutrients. If left untreated, the disease will inevitably
lead to death. The diagnosis of the disease involves endoscopic examination
of the upper gastrointestinal tract, imaging methods such as ultrasound or
computed tomography, and molecular biology tests of body fluids and tissues
such as synovial fluid or cerebrospinal fluid. The diagnostic criterion is
a typical histopathological image of a specimen taken from the small
intestine. Treatment is based on a long-term, complex antibiotic therapy.
The aim of this speech is to present current information on the

pathophysiology, diagnosis and treatment of Whipple's disease.
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Diabulimia u pacjentéw z cukrzycg typu I

Paulina Wrébel, phebe@onet.pl, Uniwersytet Jagielloriski, Instytut Psychologii

Jako chroniczna choroba metaboliczna cukrzyca typu 1 wywiera silny
wptyw na fizyczne, psychiczne i spoteczne aspekty dobrostanu pacjentéw
iwymaga kompleksowego leczenia, uwzgledniajgcego oddzialywania nie
tylko medyczne, ale réwniez poznawcze, emocjonalne i behawioralne.
Badania pokazujg, ze coraz wiecej mlodych os6b cierpigcych na cukrzyce
prezentuje symptomy zaburzen psychicznych. Diabulimia jest terminem
okreslajgcym zaburzenia odzywiania u os6b z cukrzycg insulinozalezng.
Najczesciej jest utozsamiana z celowym pomijaniem lub zmniejszaniem
dawek insuliny, by obnizy¢ mase ciata, cho¢ moze by¢ uzywana do nazwania
wszelkich zaburzonych nawykéw zywieniowych u diabetykéw, zwlaszcza
z cukrzycg typu 1. Udowodniono, ze u pacjentéw z cukrzycg typu 1 istnieje
wyzsze niz w populacji og6lnej ryzyko rozwiniecia zaburzen odzywiania
i zaburzonych zachowan zywieniowych - szacuje sie, ze 10% z nich speinia
kryteria takich zaburzen, a 30-40% na przestrzeni swojego zycia bedzie
doswiadczac ich symptomoéw. Najczestszymi rozpoznaniami u diabetykéw sg
pelnoobjawowa bulimia i niespecyficzne zaburzenia odzywiania (np. Binge
Eating). W niniejszej prezentacji zostang przedstawione najwazniejsze
informacje na temat poznawczych, emocjonalnych i fizycznych symptomoéw

diabulimii, jej powiktan i zwigzanych z nig czynnikéw psychospotecznych.
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Diabulimia in patients with type I diabetes

As chronical metabolic disease, type 1 diabetes has an impact on physical,
mental and social aspects of patient’s wellbeing and requires complex
treatment including medical as also cognitive, emotional and behavioral
actions. Studies show that more and more diabetics have symptoms of
mental diseases. Diabulimia is the term for eating disorders in insulin
dependent diabetics. Most often it is identified as purposeful insulin
reduction or omission, but it can be use to name all disordered eating
behaviors in diabetes patients, especially witg type 1 diabetes. It was proven
that patients with type 1 diabetes are at risk of eating disorders and
disordered eating behaviors - it is estimated that 10% of them meet eating
disorders criteria and 30-40% will have ED symptoms throughout the
lifetime. Full-blown bulimia and Eating Disorders Not Othervise Specified
are the most popular diagnosis in diabetics (e.c. Binge Eating). In the
presentation the most important information about diabulimia cognitive,
emotional and phisical symptoms, complication and diabulimia related

psychosocial factors will be presented.
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Diagnostyka Autoimmunologicznego zapalenia watroby

Weronika Domerecka, domereckaweronika@gmail.com, Katedra i Zaktad Fizjologii
Cztowieka, Uniwersytet Medyczny w Lublinie.

Iwona Homa-Mlak, iwona.homa@wp.pl, Katedra i Zaktad Fizjologii Cztowieka,
Uniwersytet Medyczny w Lublinie

Teresa Matecka-Masalska, teresa.malecka-massalska@umlub.pl Katedra i Zaktad
Fizjologii Cztowieka, Uniwersytet Medyczny w Lublinie

Autoimmunologiczne zapalenie watroby (ang. autoimmune hepatitis, ATH)
jest chorobg rzadkg (10-17 przypadkéw na 100000). W zwigzku
z trudnos$ciami diagnostycznymi i jednoczesnym sklasyfikowaniem AIH
poszukiwane s3 nowe markery uzyteczne w wykrywaniu choroby we
wczesnym stadium.

Celem pracy jest omdéwienie markeréw diagnostycznych we wczesnym
wykrywaniu AITH.

Dokonano przegladu literatury na podstawie bazy PubMed, zawezony do
lat 2012-2019.

Rozpoznanie AIH z uwagi na niejednolity obraz kliniczny oraz rzadkos¢
wystepowania jest bardzo utrudnione i wymaga przeprowadzenia szeregu
specjalistycznych badan. Diagnostyka AIH opiera sie na dokladnym zebraniu
wywiadu, wykonaniu badan laboratoryjnych, w celu oceny aktywnos$ci stanu
zapalnego watroby oraz funkcjonowania narzgdéw wewnetrznych. W tym
celu wykonuje sie badania serologiczne, tj. poziom miana przeciwciat (ANA,
ASMA, anty-LKM, anty-SLA/LP, anty-LC1), stezenie immunoglobuliny G.
Rutynowo wykonuje sie réwniez badanie morfologii krwi, pomiar stezenia
wskaznikow stanu zapalnego tj. CRP, IL-6, wskazniki krzepniecia oraz
parametry biochemiczne np. ALT, ASPT.

Wczesne wykrycie choroby moze pozwoli¢ na wdrozenie odpowiedniego
leczenia i diety, zatrzymanie postepu choroby, zmniejszenie ryzyka

powiklan, takich jak np. marskos¢ watroby.
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Diagnostics of autoimmune hepatitis

Autoimmune hepatitis (AIH) is a rare disease (10-17 cases per 100,000). Due
to diagnostic difficulties and simultaneous classification of AIH, new

markers useful in detecting the disease at an early stage are being sought.

The aim of the study is to discuss diagnostic markers in the early detection of
ATH.

A literature review was made on basis of on PubMed database, narrowed
down to 2012-2019.

Diagnosis of AIH, due to the heterogeneous clinical picture and rarity, is very
difficult and requires a number of specialized tests. AIH diagnostics is based
on a thorough collection of medical history, laboratory tests to assess the
activity of inflammation hepatitis and the functioning of internal organs. For
this purpose, both the level of antibodies (ANA, ASMA, anty-LKM, anty-
SLA/LP, anty-LC1) and immunoglobulin G concentration. Routine tests of
blood counts, inflammation markers, i.e. CRP, IL-6, coagulation indexes,
biochemical parameters, e.g. ALT, ASPT, and various additional tests, e.g.

liver biopsy.

Early detection of the disease may allow the implementation of appropriate
treatment and diet, stopping the progression of the disease, reducing the risk

of complications such as cirrhosis.

26



IV Ogdlnopolska Konferencja Naukowa Choroby rzadkie w XXI wieku
19 lutego 2021 r., Wystgpienia ustne

Diagnostyka zespolu Alstroma

Adrianna Nieciecka, a.nieciecka@wp.pl, Interdyscyplinarne Koto Naukowe
Geriatrii, Wydziat Nauk o Zdrowiu, Collegium Medicum Uniwersytetu Mikotaja
Kopernika w Bydgoszczy, kikgeriat@cm.umk.pl

Zesp6l Alstroma nalezgcy do grupy ciliopatii manifestuje sie
roznorodnymi objawami takimi jak: otylo$¢, obustronny niedostuch
odbiorczy, kardiomiopatia rozstrzeniowa czy niski wzrost. Szerokie spektrum
symptoméw tej choroby utrudnia odpowiednio szybkie postawienie
rozpoznania. Celem tej pracy jest przedstawienie diagnostyki zespotu
Alstroma w oparciu o literature naukows.

Dokonano przegladu literatury na podstawie baz danych Google Scholar
oraz PubMed.

W diagnostyce zespotu Alstroma istotng role odgrywajg kryteria kliniczne
zalezne od wieku pacjenta oraz diagnostyka molekularna. Wykorzystuje sie
takze badania obrazowe takie jak elektroretinografia, echokardiografia czy
ultrasonografia oraz oznaczenia parametréw laboratoryjnych.

Ze wzgledu na réznorodny obraz kliniczny dalszy rozwdj diagnostyki
zespotu Alstroma powinien by¢ ukierunkowany na diagnostyke molekularna,
ktéra pozwala jednoznacznie potwierdzi¢ rozpoznanie, a takze moze
w przysztosci stanowi¢ punkt wyj$cia do podjecia leczenia przyczynowego tej

choroby.
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Diagnostics of the Alstrom syndrome

Alstrom's syndrome, which belongs to the ciliopathy group, is manifested by
various symptoms, such as obesity, bilateral sensorineural hearing loss,
dilated cardiomyopathy or short stature. The wide spectrum of symptoms of
this disease makes it difficult to make a diagnosis quickly. The aim of this
study is to present the diagnosis of Alstrom's syndrome based on the

scientific literature.

The literature was reviewed on the basis of Google Scholar and PubMed

databases.

Clinical criteria depending on the patient's age and molecular diagnostics
play an important role in the diagnosis of Alstrém's syndrome. Imaging tests
such as electroretinography, echocardiography or ultrasonography as well as

laboratory parameters are also used.

Due to the diverse clinical picture, the further development of the diagnosis
of Alstrom's syndrome should be focused on molecular diagnosis, which
allows to clearly confirm the diagnosis, and may also be a starting point for

the causal treatment of this disease in the future.
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Dystonia szyjna: bél jako gléwny czynnik ograniczajgcy
codzienng aktywnos$¢ pacjentow

Michat Marciniec, lekmarciniec@gmail.com, Katedra i Klinika Neurologii, Wydziat
Lekarski, Uniwersytet Medyczny w Lublinie

Dystonia szyjna (DS) jest rzadkim neurologicznym schorzeniem uktadu
ruchowego charakteryzujgcym sie mimowolnym skurczem miesni szyi i glowy
prowadzgcym do powstawania przykurczéw, ruchéw mimowolnych oraz
zaburzen posturalnych. Bél dystoniczny wystepuje u ponad 60% pacjentéw
chorujgcych na DS.

Celem przeprowadzonego badania kliniczno-kontrolnego bylo okreslenie
wplywu bélu dystonicznego na codzienng aktywno$¢é pacjentéw z DS. Do
oceny dolegliwos$ci dystonicznych wykorzystano skale TWSTRS. Na
podstawie autorskiego kwestionariusza okreslono stopied i rodzaj
dolegliwosci bélowych u pacjentéw leczonych toksyng botulinowg.

W badaniu uczestniczylo 50 pacjentéw, z ktérych 66% zglosito
wystepowanie bolu dystonicznego. Istotne ograniczenia w codziennych
aktywnosciach (stopien 2 lub wyzszy w skali niepetnosprawno$ci TWSTRS)
byly 8-krotnie czestsze u pacjentéw obcigzonych bdélem dystonicznym
w poréwnaniu do pacjentéw bez bélu (88,89% v. 11,11%, y* = 6,6; p < 0,01).
Ograniczenia dotyczyly gléwnie trudnosci w czytaniu, oglagdaniu telewizji
oraz prowadzeniu samochodu (p < 0,05). Pacjenci, u ktérych obszar bélu
zmniejszyt sie po leczeniu toksyng botulinowa, zglaszali znaczng poprawe
w zakresie mozliwosci wykonywania codziennych aktywnosci (x2 = 9,2;
p < 0,05). Co ciekawe, zanotowano odwrotng Kkorelacje pomiedzy wiekiem
pacjentéw a ograniczeniem sprawnos$ci ruchowej w wyniku bélu (R = 0,51;
p<0,01).

B6l dystoniczny w istotnym stopniu obniza sprawno$¢ ruchowg oraz
zdolno$§¢ wykonywania codziennych czynno$ci, szczegbélnie w grupie
mitodszych pacjentéw. Leczenie toksyng botulinowg, poprzez redukcje
objawéw bolowych, moze pozytywnie wplynagé¢ na poprawe codziennej

aktywno$ci pacjentow.

29



IV Ogdlnopolska Konferencja Naukowa Choroby rzadkie w XXI wieku
19 lutego 2021 r., Wystgpienia ustne

Cervical dystonia: pain as a key factor
limiting patients daily activities

Cervical dystonia (CD) is a rare neurological disorder of the musculoskeletal
system characterized by involuntary contraction of the neck and head
muscles resulting in involuntary movements and postural abnormalities.

Dystonic pain occurs in more than 60% of patients with CD.

The purpose of this case-control study was to determine the impact of
dystonic pain on the daily activities of patients with CD. The TWSTRS scale
was used to assess the disease symptoms. Based on the author's
questionnaire we determined the severity and type of dystonic pain in

patients treated with botulinum toxin.

Fifty patients participated in the study, 66% of whom reported dystonic pain.
Significant limitations in daily activities (grade 2 or higher in the TWSTRS
disability scale) were 8 times more common in patients with dystonic pain
compared to patients without pain (88.89% v. 11.11%, y% = 6.6; p< 0.01). Main
limitations concerned difficulties in reading, watching TV and driving (p <
0.05). Patients whose pain area were decreased during botulinum toxin
treatment reported significant improvement in their ability to perform daily
activities (¥ = 9.2; p < 0.05). Interestingly, an inverse correlation was noted
between the age of patients and limitation of daily activities due to pain
occurrence (R =0.51; p <0.01).

Dystonic pain significantly reduces ability to perform daily activities,
especially in a group of younger CD patients. Botulinum toxin treatment may

reduce pain symptoms and improve daily activities of CD patients.
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Glikogenoza typu 0 -
najrzadsza z rzadkich, opis przypadku

Hubert Szyller, hermeszyller@gmail.com, Studenckie Koto Naukowe Pediatrii,
Gastroenterologii i Zywienia, Uniwersytet Medyczny im. Piastéw Slgskich we
Wroctawiu

Joanna Braksator, joanna.braksator@umed.wroc.pl, II Katedra i Klinika Pediatrii,
Gastroenterologii i Zywienia, Uniwersytet Medyczny im. Piastéw Slgskich we
Wroctawiu

Glikogenozy, lub choroby spichrzeniowe glikogenu (ang. GSD), to
determinowane genetycznie zaburzenia metaboliczne spotykane w praktyce
klinicznej sporadycznie. Przypadkiem szczegdlnie wyrdzniajgcym sie jest typ
0, charakteryzujgcy sie zaburzeniem glikogenogenezy juz na jej poczatko-
wych etapach, co skutkuje odmiennymi od pozostatych typéw objawami.

Opis przypadku klinicznego pacjentki ma za zadanie przyblizenie tej
unikalnej w rozumieniu medycznym jednostki chorobowej poprzez analize
dokumentacji pacjentki, publikacji medycznych i podobnych opisanych
przypadkow.

Pacjentka lat 12 zostala przyjeta na oddzial gastroenterologii dzieciecej
z powodu trudnosci w karmieniu, od 4 lat byla karmiona enteralnie
a nastepnie przy uzyciu zglebnika gastrostomijnego. W obrazie klinicznym
wystepowaly hipoglikemie nawet w krétkiej przerwie po positku. Pacjentka
zle znosita sonde, zgtaszata nudnosci, wymioty i bdle brzucha. W badaniu
USG stwierdzono hepatomegalie bez powiekszenia zyly watrobowej i wrotnej,
badania laboratoryjne miescily sie¢ w normie za wyjatkiem obnizonego
poziomu wit. D i glukozy. Dziecko =zakwalifikowano do ponownego
wytworzenia przetoki odzywczej.

Na oddziale wznowiono zywienie dojelitowe, ktére pacjentka znosita
dobrze, we wskazaniach zalecono kontrole glikemii i opieke poradni
zywieniowe;j.

Choroba jest nieuleczalna, jedyna mozliwa terapia obejmuje zachowanie
glikemii na wilasciwym poziomie, czeste positki zgodne z =zaleceniami
dietetycznymi.
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Glycogenosis type 0 — the rarest of the rare, case report

Glycogenoses, or glycogen storage diseases (GSD), are genetically
determined metabolic disorders occasionally encountered in clinical
practice. A particularly distinguishing case is type 0, characterized by
a disturbance of glycogenesis at its initial stages, which results in symptoms

different from other types.

This papier is a description of a clinical case of a patient with this unique
disease with analysis of patient records, medical publications and similar

described cases.

A 12-year-old patient was admitted to the pediatric gastroenterology ward
due to difficulties in feeding, for 4 years she was enterally fed and then by
using a gastrostomy tube. In the clinical picture, there were hypoglycaemia
even in a short break after a meal. The patient did not tolerate treatment
good, she reported nausea, vomiting and abdominal pain. Ultrasound
examination revealed hepatomegaly without enlargement of the hepatic and
portal veins, laboratory tests were normal with the exception of reduced
vitamin D and glucose levels. The child was qualified to re-create the

nutritional fistula by an operation.

In the ward, enteral nutrition was resumed which the patient endured well,
and the indications included glycemic control and the care of a nutrition

clinic.

The disease is incurable, the only possible therapy includes keeping glycemia
at an appropriate level, frequent meals in accordance with dietary

recommendations.
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Ile ¢wiczen wystarczy a ile to za duzo,
czyli o fizjoterapii w Dystrofii miesniowej Duchenne'a

Malwina Kepa, malwinakepa0Ol@gmail.com, Klinika Neurologii UCK WUM,
www.fizjodyscyplina.pl

Dystrofia miesniowa Duchenne'a (DMD) jest najczestszg postacig dystrofii
mie$niowej w dzieciistwie. Choroba ma charakter postepujgcy i prowadzi do
klinicznych cech opdznienia rozwoju motorycznego, przerostu tydek,
przykurczéw stawowych i postepujgcego ostabienia mie$ni. Progresywne
zwyrodnienie miesni ostatecznie prowadzi do utraty samodzielnosci
chodzenia we wczesnym okresie dojrzewania. Smier¢ nastepuje przed
uplywem trzeciej dekady zycia w wyniku powiktarn sercowo-oddechowych.
Waznym aspektem leczenia jest fizjoterapia. Interwencje terapeutyczne
powinny by¢ dostosowane do indywidualnych potrzeb, stadium choroby,
odpowiedzi na terapie i tolerancje, zapewniane przez cale zycie pacjenta.
Wykonywanie codziennych ¢wiczen rozciggajagcych moze by¢ najskutecz-
niejszym sposobem zapobiegania przykurczom i deformacjom. Prawidlowo
wykonywane codzienne rozcigganie w potgczeniu z ortezowaniem i pozycjo-
nowanie moze ostatecznie wydtuzy¢ sprawnos¢ fizyczng i niezaleznosé.
Réwniez zaleca sie submaksymalne ¢wiczenia aerobowe (np. ptywanie i jazda
na rowerze), unikanie ¢wiczen ekscentrycznych, o wysokim oporze,
przestrzeganie potrzeby odpoczynku i oszczedzania energii oraz minimali-
zowanie ryzyka upadkéw i leczenie ewentualnych zlaman. Stosowanie
miarodajnej, terminowej oceny fizjoterapeutycznej pozwala na przewi-
dywanie problemu i aktywnie nim zarzadzaé. Obecnie dostepne interwencje
terapeutyczne dajg chlopcom =z DMD maksymalng funkcjonalnosé

i niezaleznos¢, tak aby mogli prowadzi¢ satysfakcjonujgce zycie jako dorosli.
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How much exercises are enough or too much -
physiotheraphy for DMD

Duchenne muscular dystrophy (DMD) is the most common type of muscular
dystrophy in childhood. The disease is progressive and leading to the clinical
features of motor developmental delay, calf hypertrophy, joint contractures,
and progressive muscle weakness. Progressive muscle degeneration
eventually leads to loss of independent ambulation by early adolescence.
Death occurring before the third decade of life due to cardiorespiratory
complications. Rehabilitation have to be, comprehensive, anticipatory,
consistent and preventive. Therapeutic interventions should be tailored to
individual needs, stage of disease, response to therapy, and tolerance,
provided across the patient’s lifespan. Performing a daily stretching routing
can be your most effective way to prevention of contracture and deformity.
Properly performed daily stretching combined with orthotic intervention and
positioning can ultimately prolong physical ability and independence. Also is
recommended submaximal, aerobic exercise (eg. swimming and cycling)
avoidance of eccentric and high-resistance exercise, respect for the need for
rest and energy conservation and minimization of fall risk and facture
management. Using a meaningful and timely of rehabilitation assessment
can predict problems and be pro-active in managing them. Currently
available therapeutic interventions give boys with DMD maximum
functionality and independence so that they can lead fulfilling lives as
adults.
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Jakie sg mozliwosci terapeutyczne w zespole IFAP -
dzieci z rybig luska, brakiem owlosienia
i swiatlowstretem?

Marta Janiszewska, marta.mrt09407 @interia.pl, Interdyscyplinarne Koto Naukowe
Geriatrii, Wydziat Nauk o Zdrowiu, Collegium Medicum Uniwersytetu Mikotaja
Kopernika w Bydgoszczy, kikgeriat@cm.umk.pl

Ichthyosis follicularis — alopecia — photophobia czyli zesp6t IFAP jest
rzadkg genodermatozg. W pracy przedstawiono problemy zdrowotne, z jakimi
zmagajg sie pacjenci i ich rodziny wraz z dotychczasowymi metodami
terapeutycznymi, ktére okazaly sie skuteczne w raportowanych na calym
Swiecie przypadkach.

Dokonano przegladu literatury na podstawie baz danych Google Scholar
oraz PubMed i Orphan.net, uzywajac stow kluczowych: ,IFAP syndrome”,
»Genodermatosis”, ,,MBTPS2 gene”.

Zespél IFAP czesto sprawia problemy diagnostyczne, a prawidtowa
diagnoza jest kluczowa do odpowiedniego leczenia. Charakterystyczna triada
objawow obejmuje rybig tuske mieszkowg, brak owlosienia i Swiatlowstret.
Do tej pory nie ma trwalego lekarstwa na zesp6t IFAP i pacjenci leczeni sg
objawowo. Zalecane s3g S$rodki Kkeratolityczne, emolienty, acytretyna
i nawilzanie oczu.

Zespo6l IFAP jest wyzwaniem dla wspdtczesnej medycyny nie tylko podczas
rozpoznawania choroby, ale przede wszystkim do udoskonalania dotych-
czasowych odkry¢ i poszukiwania nowych form terapii, takich jak terapia
genowa. Zwracanie uwagi na te genodermatoze jest w stanie poprawic jakos¢

zycia matych pacjentéw oraz ich najblizszych zmagajgcych sie z chorobg.
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What are the treatment options for IFAP syndrome -
children with ichthyosis, alopecia, and photophobia?

Ichthyosis follicularis — alopecia — photophobia or IFAP syndrome is a rare
genodermatosis. The paper presents the health problems faced by patients
and their families, along with the current therapeutic methods that have

proved effective in reported cases all over the world.

The literature was reviewed based on Google Scholar, PubMed, and
Orphan.net databases, using the following keywords: "IFAP syndrome”,
"Genodermatosis”, "MBTPS2 gene".

The IFAP syndrome often causes diagnostic problems, and correct diagnosis
is key to appropriate treatment. The characteristic triad of symptoms
includes ichthyosis, alopecia, and photophobia. To date, there is no
permanent cure for IFAP syndrome and patients are treated symptomatically.
Topical keratolytics, emollients, acitretin, and eye Ilubrication are

recommended.

The IFAP syndrome is a challenge for modern medicine not only in
diagnosing the disease but above all in improving the discoveries made so far
and in searching for new forms of therapy, such as gene therapy. Paying
attention to this genodermatosis can improve the quality of life of young

patients and their relatives struggling with the disease.
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Kostniakomiesak - przyszlosciowe kierunki leczenia
oparte na immunoterapii limfocytami CAR-T

Jakub Zblewski, kuba.zet1997 @gmail.com, Wydziat lekarski, Collegium Medicum
im. Ludwika Rydygiera w Bydgoszczy Uniwersytetu Mikotaja Kopernika w Toruniu

Kostniakomiesak (Yac. osteosarcoma) to pierwotny zto$liwy nowotwor
kosci, wywodzacy sie z komoérek mezenchymatycznych. Chociaz jest to
choroba stosunkowo rzadka, z zapadalnoscig roczng okoto 3-5/1 000 000
0s6b, najwiekszy szczyt zachorowan przypada niestety na okres dojrzewania.
Pomimo tego, ze w ostatnich kilkudziesieciu latach nastgpit ogromny progres
w leczeniu i rokowaniu u pacjentéw, przerzuty nadal stanowig gtéwng
przyczyne $miertelnosci, a 5-letnia przezywalno$¢ u takich chorych oscyluje
na poziomie zaledwie 10%. W zwigzku z tym istnieje ciggla potrzeba
poszukiwania nowych metod walki z osteosarcoma. Celem pracy jest
zwrécenie uwagi na najnowsze kierunki terapii, ktére niosg nowe nadzieje na
zwiekszenie przezywalnosci - przede wszystkim u pacjentéw stabo
reagujgcych na konwencjonalng chemioterapie. Skupiono sie na oméwieniu
zastosowania immunoterapii CAR-T cells w leczeniu osteosarcoma, ktéra
swojg popularno$¢ zyskata juz w ostatnich kilku latach, w zwigzku
z powodzeniem wykorzystywania u pacjentéw z B-komoérkowymi
nowotworami uktadu chtonnego. NajSwiezsze doniesienia naukowe wskazujg
na ogromny potencjal, jaki niosg stworzone nowatorskie CAR ukierunkowane
na antygeny prezentowane przez komorki osteosarcoma - m.in. B7-H3
(CD276) w zwalczaniu guzéw pierwotnych oraz przerzutéw. Dostarczajg one
nowych mozliwosci, zwlaszcza na znaczne przedtuzenie zycia tej szczegdlnej

grupy pacjentéw - jakg sg pacjenci pediatryczni.
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Osteosarcoma - the newest exciting therapeutic option
with CAR-T cells immunotherapy

Osteosarcoma is a primary paediatric bone malignancy originating from
mesenchymal cells. Although it is a relatively rare disease with an annual
morbidity around 3-5/1,000,000 people, it affects mainly children at puberty.
Despite the fact that in the last few decades there has been a huge progress
in the treatment and prognosis, metastases are still the main cause of
mortality, and the 5-year overall survival rate in such patients is about 10%.
Thereupon, there is an absolute necessity to search for new methods of
treatment osteosarcoma. The aim of the study is to draw attention to the
newest directions of therapy that can bring forward a higher survival
outcomes — especially those who have developed resistance to traditional
chemotherapy. The focus was on the use of CAR-T cells immunotherapy
which present a revolutionary therapeutic option for people suffer from
osteosarcoma. It has gained popularity in the last few years due to the
positive effects of its use in patients with B-cell hematologic malignancies.
The most recent scientific reports indicate the enormous potential of the
innovative CAR-T cells which target at the antigens presented by
osteosarcoma, including B7-H3 (CD276) in the fight against primary tumours
and metastases. They provide new opportunities, especially to prolong life of

this specific group — paediatric patients.
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Ornitoza - rozpoznanie rzadkiej choroby zakaznej
w praktyce lekarza podstawowej opieki zdrowotnej

Piotr Sajdak, piotr.sajdak98@gmail.com, Studenckie Koto Choréb ZakazZnych,
Kolegium Nauk Medycznych Uniwersytet Rzeszowski

Wstep: Papuzica jest w Polsce rzadko wystepujacg chorobg, w okresie
2017-2019 z terenu calego kraju zgloszono do nadzoru sanitarno-
epidemiologicznego jeden przypadek zachorowania. Praca jest opisem
dwéch, jednoczasowych przypadkéw standw gorgczkowych z radiologicznym
obrazem zapalenia ptuc u malzenistwa zajmujgcego sie w swoim mieszkaniu
hobbistyczng hodowlg egzotycznych ptakéw.

Cel: Przedstawiony opis przypadkéw moze by¢ dowodem na mozliwo$¢
szybkiego rozpoznania w oparciu o wlasciwg analize obrazu klinicznego
z uwzglednieniem wywiadu epidemiologicznego, umozliwiajgcg w warunkach
podstawowej opieki zdrowotnej wlgczenie skutecznego leczenia.

Materiaty i metody: Analiza dokumentacji medycznej.

Opis przypadku: W obu przypadkach wysoka gorgczka utrzymujgcg sie
przez 91i 5 dni poprzedzita wystgpienie objawéw ze strony drég oddechowych
pod postacig suchego, nieproduktywnego kaszlu z radiologicznymi cechami
zapalenia ptuc przebiegajgcego z wysokimi wskaznikami stanu zapalnego.

W oparciu o obraz kliniczny i wywiad epidemiologiczny rozpoznano
papuzice z wlgczonymi do terapii fluorochinolonami kontynuowanymi przez
14 dni.

W trakcie leczenia szybka poprawa stanu ogdélnego chorych wyprzedzita
regresje zmian zapalnych w ptucach monitorowanych klinicznie i badaniem
ultrasonograficznym.

Brak powiktan schorzenia, dobra odpowiedZ na celowane chemio-
terapeutyki byta przyczyng braku koniecznos$ci podejmowania dalszych

badan diagnostycznych z utrzymaniem wstepnego rozpoznania papuzicy.
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Ornithosis — a rare contagious disease in general
practitioner work

Introduction: Ornithosis is a rare contagious disease caused by Chlamydia
psittaci. In the last three years only one case was reported to the

epidemiological surveillance in Poland.

Aim of the study: This case report proves that the clinical picture and a well-
collected epidemiological interview are essential to make a correct diagnosis

in the general practitioner’s work.
Material and methods: Analysis of medical records.

Case: This case report concerns a couple who breed egzotic birds as a hobby.
Both of them showed high fever, further diagnostics revealed elaveted CRP

level and the presence of inflammatory changes in their lungs.

In both cases, fever was the first symptom, which was followed by dry, non-
productive cough and lasted for five days in the first case and nine days in
the second one. After assembling both the clinical picture and the
epidemiological interview both patients were diagnosed with ornithosis and
were prescribed a 14-day fluorochinolone treatment. During the treatment
the patients’ general contition improved and a regression of the

inflammatory changes in the lungs was observed

Treatment went well, without any complications so there was no need to run

more diagnostic tests. The preliminary diagnosis was maintained.
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Pacjent z EDS jako przyklad niezbednej wspélpracy
pomiedzy lekarzami, fizjoterapeutami i pacjentem

Marta Jokiel, Katedra i Klinika Traumatologii, Ortopedii i Chirurgii Reki
Uniwersytetu Medycznego im. Karola Marcinkowskiego w Poznaniu; Zaktad
Fizjoterapii Uniwersytetu Medycznego im. Karola Marcinkowskiego w Poznaniu

Olga Haus, Katedra Genetyki Klinicznej Collegium Medicum, Uniwersytet im.
Mikotaja Kopernika w Toruniu

Leszek Romanowski, Katedra i Klinika Traumatologii, Ortopedii i Chirurgii Reki
Uniwersytetu Medycznego im. Karola Marcinkowskiego w Poznaniu

Zesp6l Ehlersa-Danlosa (EDS) jest rzadkg genetyczng mutacjg, ktéra
doprowadza do zmian w budowie strukturalnej tkanek miekkich
z nieprzewidywanym przebiegiem i wielowgtkowos$cig objawdw.

Pomimo intensywnego rozwoju medycyny i fizjoterapii EDS jest nadal
chorobg stanowigcg wielkie wyzwanie zaré6wno dla fizjoterapeutéw i lekarzy
specjalistow, dla ktérych jest to niezwykle wyzwanie diagnostyczne.
Specyficzny proces rozwoju tej choroby doprowadza do postepujacych
dolegliwosci, z ktoérych wiekszo§¢ leczona jest nieoperacyjnie. W wielu
wypadkach podejmowany prawidlowy schemat postepowania nie przynosi
rezultatéw, a objawy ulegajg pogorszeniu lub dodatkowo pojawiajg sie nowe
symptomy. Dlatego niezwykle istotng kwestig jest powigzanie objawéw
zgtaszanych przez chorych i potagczenie ich z badaniem genetycznym, ktére
jako jedyne moze potwierdzi¢ wystepowanie zespotu Ehlersa-Danlosa.
Poprawnie przeprowadzony proces diagnostyczny jest kluczem do
zaplanowania i przeprowadzenia odpowiedniego programu rehabilitacji i tym
samym zwiekszenia jako$ci zycia pacjentow.

Wspbdipraca lekarzy i fizjoterapeutow stanowi kluczowg role w procesie
leczenia pacjentéw z EDS.

Podczas wystgpienia pragniemy przedstawi¢ propozycje programu
diagnostycznego i schematu leczenia w przypadkach pacjentéw z zespotem
EDS jaki staramy sie stosowa¢ w Katedrze i Klinice Traumatologii, Ortopedii
i Chirurgii Reki Uniwersytetu Medycznego im. Karola Marcinkowskiego

w Poznaniu.
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EDS patient as a example of essential cooperation
between medical professionals, physical therapists
and patient

Ehlers-Danlos Syndrome (EDS) is a genetic mutation which is responsible for
protein coding which provides to changes in soft tissues structure connected
with joints, tendons, cardiac, gastrointestinal and skin symptoms. Patients
are suffering because of high developed pain issues, deformities, joint sub
and full luxation and congenital anomalies of the circulatory and digestive
systems. One of the greatest problems is muscle fatigue and imbalance which
leads to the joint instability and further injuries. The specific process of this
disease development leads to number of symptoms which should be treated
mostly non-operatively. According to this situation patients are searching
new methods of treatment and visit wide range of specialists. It is why the
cooperation and experience exchange play most important role in treatment
of EDS patients which leads to further genetic examination and proper
diagnosis. The proper diagnosis is the key to planning and performing
different types of treatment which leads to decrease of pain and
improvement of patients condition which leads to improvement of patients
quality of life. The cooperation between doctor and physical therapists plays
the most important role in the healing process and ensure the patients

recovery.

We would like to present 10 different types of EDS patients who are
participating in rehabilitation program in Traumatology, Orthopedics and

Hand Surgery Department Poznan University od Medical Sciences.
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Problematyka prowadzenia procesu leczenia pacjenta
z chorobg rzadkg - na przykladzie pacjentéw z zespolem
Ehlersa-Danlosa, Marfana i innymi kolagenopatiami

Marta Jokiel, Katedra i Klinika Traumatologii, Ortopedii i Chirurgii Reki
Uniwersytetu Medycznego im. Karola Marcinkowskiego w Poznaniu; Zaktad
Fizjoterapii Uniwersytetu Medycznego im. Karola Marcinkowskiego w Poznaniu

Ewa Breborowicz, Katedra i Klinika Traumatologii, Ortopedii i Chirurgii Reki
Uniwersytetu Medycznego im. Karola Marcinkowskiego w Poznaniu

Aleksander Jamsheer, Katedra i Zaktad Genetyki Medycznej Uniwersytetu
Medycznego im. Karola Marcinkowskiego w Poznaniu

Zespot Ehlersa-Danlosa (EDS) zostat zakwalifikowany jako rzadka choroba
genetyczna w klasyfikacji ORPHA pod nr: 287 oraz 98249, zesp6t Marfana
pod nr: 558. Szereg réznorodnych objawéw zglaszanych przez pacjentéw,
czesto niespdjnych w wywiadzie i w czasie oraz trudno$ci diagnostyczne
doprowadzajg czesto do znacznego stopnia wydtuzenia drogi do prawidlowej
diagnozy choroby. Niezwykle istotng kwestig jest S$cista wspoipraca
z pacjentem i personelem medycznym. Postawienie prawidlowej diagnozy nie
konczy jednakze trudnosci w prowadzeniu procesu leczenia pacjentéw.
Trudnos$ci w dostepno$ci wizyt do specjalistéow, wydtuzony czas oczekiwania
na rehabilitacje oraz zmiennos$¢ objawéw to tylko niektére z przeszkéd.
Aktualna pandemia COVID-19 réwniez nie utatwita, a wrecz znaczgco
utrudnita pacjentom dostep do odpowiedniej opieki zdrowotnej.

Jednym z rozwigzan wydaje sie by¢ nowoczesny system telekonsultacji
i telerehabilitacji umozliwiajacy zdalne prowadzenie leczenia. Katedra
i Klinika Traumatologii, Ortopedii i Chirurgii Reki Uniwersytetu Medycznego
im. Karola Marcinkowskiego w Poznaniu od kilku lat zajmuje sie tematyka
informatyzacji procesu leczenia pacjentéw oraz zastosowania rozwigzan
z zakresu telemedycyny i teleedukacji. Cztonkowie Kliniki stworzyli w celu
edukacji pacjentéw filmy instruktazowe.

W trakcie wystgpienia pragniemy przedstawi¢ problematyke prowadzenia
procesu leczenia pacjentéw z chorobami rzadkimi oraz proponowane

mozliwos$ci ich rozwigzania.
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Patient with rare disease — problematic treatment and
how to deal with it? Based on a patients with EDS,
Marfan and other collagen pathologies cases

Ehlers-Danlos Syndrome (EDS) were classified as rare disease in ORPHA

classification as 287 and 98349, Marfans Syndrome as 558.

Patients often present multidirectional symptoms which are inconsistent in
time and interview. Because of that a lot of patients are suffering because of
prolonged diagnose and further medical treatment. Collagen pathologies and
rare diseases such as EDS and Marfans syndrome are at the beginning usually
derivative from clinical diagnosis, and after based on genetic testing. Each
clinical diagnose is based on the interview, patients complaints and medical
staff experience. Crucial for proper diagnose and treatment is strict

cooperation between medical staff and patient.

Often changes in patients condition and disease flare periods are indicating
constant access to medical services. COVID-19 pandemic has proven that
access to medical service and professionals are crucial for all patients

especially with rare diseases.

One of the solutions is to use the modern technology and practice with
systems of teleconsulting and telerehabilitation. Traumatology, Orthopedics
and Hand Surgery Department Poznan University of Medical Sciences since
2016 is involved in teleeducation and telemedicine programs development.

Clinic physical therapists have produced movie materials for patients.

During our presentation we would like to present the problematic issue of

treatment rare disease patients and their methods of solutions.
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Rehabilitacja pacjenta
ze stwardnieniem zanikowym bocznym

Marta Lipka, martalipkal998@wp.pl, Interdyscyplinarne SKN Geriatrii, Wydziat
Nauk o Zdrowiu, Collegium Medicum w Bydgoszczy UMK, www.cm.umk.pl

Stwardnienie zanikowe boczne jest chorobg neurodegeneracyjng,
charakteryzujgcg sie postepujgcym zwyrodnieniem gérnego i dolnego
neuronu ruchowego. Prowadzi ona do ostabienia sity mie$§niowej, ograni-
czenia lub utraty sprawnosci fizycznej, a w konsekwencji do $mierci. Srednia
dtugos¢ zycia od wykrycia choroby wynosi ok. 5 lat

Charakterystyczng cechg tej choroby jest zanik mies$ni, ostabienie sity
mies$niowej oraz drzenie miesniowe. Jednak objawy jak i stopien ich nasilenia
jest sprawg indywidualng dla kazdego pacjenta.

Choroba jest jak dotgd nie uleczalna, stosuje sie jednak Riluzol w celu
spowolnienia przebiegu choroby. Zatem opieka nad pacjentem skupia sie na
tagodzeniu objawéw oraz zmniejszenia stopnia bolu. Jednym z elementéw
terapii jest rehabilitacja, ktéra ma za zadanie utrzymanie optymalnej
sprawnos$ci pacjenta. Stosuje sie metody kinezyterapeutyczne, fizyko-
terapeutyczne oraz masaz. Szczegdlnie zwraca sie uwage na usprawnienie
uktadu oddechowego, poniewaz jego niewydolno$¢ miesni oddechowych staje
sie gléwnag przyczyng $mierci. Cwiczenia powinny byé indywidualnie
dopasowane do kazdego pacjenta.

Fizjoterapia wplywa na poprawe samopoczucia pacjenta, zapobiega
usztywnieniu stawdéw, zmniejsza przykurcze. Wcze$nie wdrozona pozwala

dtuzej utrzymac sprawnos$¢ pacjenta na optymalnym poziomie.
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Rehabilitation of a patient
with amyotrophic lateral sclerosis

Amyotrophic lateral sclerosis is a neurodegenerative disease characterized by
the progressive degeneration of the upper and lower motor neurons. It leads
to muscle weakness, reduction or loss of physical function and,
consequently, death. The average life expectancy from the detection of the

disease is about 5 years

A characteristic feature of this disease is muscle atrophy, muscle weakness
and tremors. However, the symptoms and the degree of their severity is an

individual matter for each patient.

The disease is not cured so far, but Riluzole is used to slow the course of the
disease. Thus, patient care focuses on relieving symptoms and reducing the
severity of pain. One of the elements of the therapy is rehabilitation, which
is designed to maintain the optimal efficiency of the patient. I use
kinesiotherapeutic and physiotherapeutic methods and massage. Particular
attention is paid to the improvement of the respiratory system, because its
failure of the respiratory muscles becomes the main cause of death. Exercises

should be individually tailored to each patient.

Physiotherapy improves the patient's well-being, prevents stiffening of the
joints, reduces contractures. Early implementation helps to keep the

patient's efficiency at an optimal level for longer.
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Rola treningu stabilizacji i cwiczen propriocepcji
W procesie leczenia pacjentow
z zespolem Ehlersa Danlosa

Marta Jokiel, Katedra i Klinika Traumatologii, Ortopedii i Chirurgii Reki
Uniwersytetu Medycznego im. Karola Marcinkowskiego w Poznaniu; Zaktad
Fizjoterapii Uniwersytetu Medycznego im. Karola Marcinkowskiego w Poznaniu

Aleksandra Bartkowiak, Katedra i Klinika Traumatologii, Ortopedii i Chirurgii Reki
Uniwersytetu Medycznego im. Karola Marcinkowskiego w Poznaniu; Zaktad
Fizjoterapii Uniwersytetu Medycznego im. Karola Marcinkowskiego w Poznaniu

Anna Wachowiak, Katedra i Klinika Traumatologii, Ortopedii i Chirurgii Reki
Uniwersytetu Medycznego im. Karola Marcinkowskiego w Poznaniu; Zaktad
Fizjoterapii Uniwersytetu Medycznego im. Karola Marcinkowskiego w Poznaniu

Wstep: Zespdét Ehlersa-Danlosa (EDS) jest mutacjg genetyczng
odpowiedzialng za zmiane kodowania biatek, ktére prowadzi do zmian
w obrebie struktury tkanek miekkich organizmu. Objawy pochodzg gléwnie
ze strony tkanek miekkich, skéry, wiezadel, torebek stawowych oraz
objawami kardiologicznymi i gastrycznymi.

Celem pracy jest przedstawienie przykladowej terapii pacjentéw z EDS
z r6znego rodzaju dolegliwo$ciami.

Materiat i metodyka: 108 pacjentéw ze zdiagnozowanym EDS zostalo
poddanych badaniom klinicznym i biomechanicznym. 31 cierpigcych
z powodu silnych dolegliwosci bélowych w obrebie stawdéw (NRS: 7) oraz
niestabilno$ci zostalo poddanych indywidualnemu 2 miesiecznemu
treningowi. W ocenie efektywnos$ci terapii wykorzystano pomiar globalnej
sity chwytu i izokinetyczng ocene na dynamometrze elektronicznym.

Wyniki: W pierwszym miesigcu terapii zaobserwowano zmniejszenie
dolegliwosci bélowych (NRS: 4) w kolejnych etapach terapii zmniejszenie
dolegliwosci do (NRS: 2). Po zakonczonej terapii zaobserwowano istotny
statystycznie (p > 0,05) wzrost globalnej sity chwytu oraz istotne zwiekszenie
parametréw biomechanicznych miesni.

Whnioski: Zesp6t Ehlersa-Danlosa jest ztozong jednostkg chorobowg, ktéra
prowadzi do znacznej iloSci probleméw zwigzanych z uczuciem niestabilnosci
i dolegliwosciami bélowymi. Z uwagi na zmniejszone napiecie tkanek miekkich
terapig z wyboru jest trening propriocepcji i stabilizacji gtebokiej.
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Joint stability and proprioception exercises
in Ehlers-Danlos Syndrome cases

Background: Ehlers-Danlos Syndrome (EDS) is a genetic mutation which is
responsible for protein coding which provides to changes in soft tissues
structure connected with joints, ligaments, tendons, cardiac and skin
symptoms. Patients are suffering because of high developed pain ailments,

deformities, congenital anomalies of the circulatory and digestive systems.

The aim of the study is to present joint stability and proprioception example

therapy for EDS patients.

Materials and methods: 108 patients with further EDS diagnose were
examined with full clinical and biomechanical examination. 31 female
patients (avg age: 27 y.o.) suffering because of high wrist pain (NRS: 7),
instability received individual joint stability, proprioception and muscle
strengthening exercises. To assess patients condition biomechanical testing

was conducted with Biodex System 4 Pro dynamometer.

Results: After first month of the therapy patients observed significant
decrease of pain (NRS: 4). After 6 weeks of therapy patients claimed
prolonged decrease of pain and increase of wrist stability. At the end of
therapy we observed significant pain decrease (NRS: 2) and significant

increase of forearm muscles biomechanical parameters.

Conclusions: EDS is complicated rare genetic disease which leads to great
number of medical issues connected with pain and instability. According to
poor muscle activation and biomechanical capabilities nonoperative

treatment is first method of choice.
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Rzadkie trombocytopatie

Grzegorz K. Jakubiak, grzegorz.k.jakubiak@gmail.com, Katedra i Zaktad
Farmakologii w Zabrzu, Wydziat Nauk Medycznych w Zabrzu, Slgski Uniwersytet
Medyczny w Katowicach, www.farmzabrze.sum.edu.pl; Oddziat Kliniczny Choréb
Wewnetrznych, Angiologii i Medycyny Fizykalnej, Szpital Specjalistyczny nr 2
w Bytomiu, www.szpital2.bytom.pl

Natalia Pawlas, n-pawlas@wp.pl, Katedra i Zaktad Farmakologii w Zabrzu,
Wydziat Nauk Medycznych w Zabrzu, Slgski Uniwersytet Medyczny w Katowicach,
www.farmzabrze.sum.edu.pl

Grzegorz Cieslar, cieslarl@tlen.pl, Katedra i Oddziat Kliniczny Chordb
Wewnetrznych, Angiologii i Medycyny Fizykalnej w Bytomiu, Wydziat Nauk
Medycznych w  Zabrzu, Slgski  Uniwersytet Medyczny w  Katowicach,
www.angiolmedfiz.sum.edu.pl

Agata Stanek, astanek@tlen.pl, Katedra i Oddziat Kliniczny Choréb Wewnetrznych,
{lngiologii i Medycyny Fizykalnej w Bytomiu, Wydziat Nauk Medycznych w Zabrzu,
Slgski Uniwersytet Medyczny w Katowicach, www.angiolmedfiz.sum.edu.pl

Pojecie hemostazy obejmuje o0g6t proceséw fizjologicznych, ktoére
odpowiadajg za zapobieganie wynaczynieniu krwi w razie uszkodzenia $ciany
naczyn krwionoSnych oraz za utrzymanie plynnosci krwi wewngtrz-
naczyniowej. W procesie hemostazy biorg udzial pitytki krwi, osoczowe
czynniki krzepniecia, $ciany naczyn krwiono$nych oraz uklad fibrynolizy.
Skazy krwotoczne sg stanami patologicznymi zwigzanymi z nadmierng
predyspozycja do krwawien. Wyrdznia sie skazy krwotoczne wrodzone
i nabyte oraz plytkowe, osoczowe i naczyniowe. Wrodzone trombo cytopatie
moga by¢ efektem dysfunkcji receptora dla biatek adhezyjnych, dysfunkcji
receptoréw dla rozpuszczalnych agonistéw, anomalii ziarnisto$ci ptytko-
wych, nieprawidlowego przebiegu transdukcji sygnatu lub wynikaé
z zaburzen prokoagulacyjnej aktywnosci trombocytéw. Do wrodzonych skaz
naczyniowych ptytkowych nalezg takie zespoty, jak ptytkowy typ choroby von
Willebranda, zespét Bernarda-Souliera, trombastenia Glanzmanna, defekt
receptora dla kolagenu, defekt receptora dla ADP, defekt receptora dla
tromboksanu, zesp6t Hermansky’ego-Pudlaka, zesp6l Chediaka-Higashiego,

izolowany defekt ziarnistosci 8, zespdél szarych plytek, skaza ptytkowa
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Quebec, niedobér syntazy tromboksanu (zespél Ghosal), niedobor
cytozolowej fosfolipazy A2a, zespdét Scotta oraz zesp6t Stormorken. Celem
niniejszej pracy jest przedstawienie aktualnego stanu wiedzy na temat
wybranych wrodzonych trombocytopatii, ktére speiniajg kryterium choroby

rzadkiej.

Rare thrombocytopathies

The term haemostasis covers all physiological processes that are responsible
for preventing blood extravasation in the event of damage to the blood vessel
wall, and for maintaining intravascular blood flow. Platelets, plasma
coagulation factors, walls of blood vessels and the fibrinolytic system are
involved in the process of haemostasis. Haemorrhagic diatheses are
pathological conditions associated with an excessive predisposition to
bleeding. There are congenital and acquired haemorrhagic diathesis, as well
as platelet, plasma and vascular defects. Congenital thrombocytopathies may
be the result of receptor dysfunction for adhesion proteins, dysfunction of
soluble agonist receptors, anomalies of platelet granules, abnormal signal
transduction, or impaired procoagulation activity of thrombocytes.
Congenital platelet defects include such syndromes as platelet-type von
Willebrand disease, Bernard-Soulier syndrome, Glanzmann thrombasthenia,
collagen receptor defect, ADP receptor defect, thromboxane receptor defect,
Hermansky-Pudlak syndrome, Chediak-Higashi syndrome, isolated &
granularity defect, grey platelet syndrome, Quebec platelet disorder,
thromboxane  synthase deficiency (Ghosal syndrome), cytosolic
phospholipase A2a deficiency, Scott syndrome, and Stormorken syndrome.
The aim of this study is to present the current state of knowledge on selected

congenital thrombocytopathies that meet the rare disease criterion.
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Skoordynowana opieka nad pacjentem z chorobg rzadka

Ewelina Wolariska, e.wolanska@potrafiepomoc.org.pl, Centrum Diagnostyczno
Terapeutyczne Chordéb Rzadkich im. Barttomieja Skrzyriskiego; Fundacja Potrafie
Pomoc na Rzecz Dzieci Niepetnosprawnych z Wadami Rozwojowymi we Wroctawiu,
https://centrum.potrafiepomoc.org.pl/

Robert  Smigiel, r.smigiel@potrafiepomoc.org.pl, ~ Centrum  Diagnostyczno
Terapeutyczne Chordéb Rzadkich im. Barttomieja Skrzyriskiego; Fundacja Potrafie
Pomoc na Rzecz Dzieci Niepetnosprawnych z Wadami Rozwojowymi we Wroctawiu,
https://centrum.potrafiepomoc.org.pl/

Choroby rzadkie dotknely juz 300 milionéw ludzi na Swiecie, oznacza to,
ze cierpi na nie 8% populacji. Na §wiecie co 25 dziecko rodzi sie z chorobg
rzadkg. W literaturze opisano dotad okoto 8 tysiecy choréb. W Polsce
problem choréb rzadkich moze dotyczy¢ nawet 2,3-3 milionéw oséb.

Pacjenci w celu postawienia diagnozy przechodzg dtugi i kosztowny
proces diagnostyczny. Wielu pacjentéw jest diagnozowanych dlugie
miesigce, a nawet lata. Dzieki prowadzonym badaniom naukowym oraz
licznym publikacjom diagnostyka choréb rzadkich staje sie bardziej
doktadana i szybsza.

Skoordynowana wielospecjalistyczna opieka jest podstawg wysokiej
jako$ci zycia zaréwno pacjenta jak i jego rodziny. Wspoipraca miedzy
lekarzami a terapeutami umozliwia pacjentom kompleksowa opieke, co
zapewnia komfort psychiczny calej rodzinie. Koncepcjg skoordynowanej
opieki sg r6zne formy wsparcia — nowy sposéb myslenia o opiece medycznej
i terapeutycznej, ktéra umozliwia kazdej osobie ze szczegdlnymi potrzebami,

w jednej placéwce odnalezienie odpowiedZ na wszystkie pytania.
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Coordinated care for patients with rare diseases

Rare diseases already affect 300 million people worldwide, which means 8%
of the population. Every 25% child in the world is born with a rare disease.
About 8 000 diseases have been described in the literature. In Poland the

problem of rare diseases may affect 2.3-3 million people.

Patients undergo a long and costly diagnostic process in order to be
diagnosed. Many patients are diagnosed for months or even years. Thanks to
ongoing research and numerous publications, diagnosis of rare diseases is

becoming more accurate and faster.

Coordinated multi-specialist care is essential for a high quality of life for
both the patient and his family. The cooperation between doctors and
therapists enables patients to receive comprehensive care, which provides
psychological comfort for the whole family. The concept of coordinated care
is based on various forms of support - a new way of thinking about medical
and therapeutic care that makes it possible for every person with special

needs to find the answer to all their questions in one place.
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Wlosy paciorkowate — wyzwanie terapeutyczne
dla wspélczesnych dermatologéw

Paulina Koszykowska, pkoszykowska92@gmail.com, nterdyscyplinarne Koto
Naukowe Geriatrii przy Katedrze i Klinice Geriatrii Szpitala Uniwersyteckiego nr 1
Collegium Medicum UMK w Bydgoszczy

Adam Welniak, silversufler@gmail.com, Interdyscyplinarne Koto Naukowe Geriatrii
przy Katedrze i Klinice Geriatrii Szpitala Uniwersyteckiego nr 1 Collegium Medicum
UMK w Bydgoszczy

Wtosy paciorkowate to rzadka genodermatoza prowadzgca do zmiany
struktury todygi wlosa na charakterystyczne koraliki. Prowadzi to do
nadmiernej tamliwosci i kruchosci, skutkujgc tysing. Mogg wystepowac
osobno lub stanowié¢ cze$¢ zespotu wloséw paciorkowatych. Dotyczy ona
czesto mtodych dziewczyn i kobiet co w obecnych czasach, gdzie kazdy stara
sie wyglada¢ jak najlepiej stanowi duzg wade kosmetyczng uderzajgcg
w poczucie wlasnej wartosci. W powyzszej pracy zostanie przedstawiona
epidemiologia z patogenezg choroby oraz metody terapeutyczne. Schorzenie
powoduje zwiekszong podatnos$¢ na uszkodzenia mechaniczne oraz sprawia,
ze skora glowy jest niezmiernie wrazliwa. Stad nalezy do terapii podchodzi¢
bardzo delikatnie. Z postepem medycyny wigzg sie nowe metody leczenia
oraz sposoby na radzenie sobie z zaburzeniami wyglagdu. Powstaje pytanie jak
bardzo s3 one skuteczne. Zadna metoda nie daje stuprocentowego leczenia.
Sprawy nie ulatwia réwniez fakt, ze jest to choroba rzadka, z ktoérg

dermatolodzy nie czesto majg kontakt.
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Monilethrix a therapeutic challenge
for modern dermatologists

Monilethrix is a rare genodermatosis that causes changes in the structure of
the hair shaft into characteristic beads. This leads to excessive fragility and
brittleness, resulting in baldness. They may appear separately or be part of
the bead hair complex. This disease often affects young girls and women, in
times when everyone tries to look their best, it is a major cosmetic defect
that strikes self-esteem. The intent of this work is to present epidemiology
with the pathogenesis of the disease and available therapeutic methods. The
sickness causes increased susceptibility to mechanical damage and makes the
scalp extremely sensitive. Hence, one should approach the therapy very
gently. With the advancement of medicine, there are new treatments and
ways to deal with disorders of appearance. The question is how effective they
are. No method gives 100% treatment. The fact that, it is a rare disease with
which dermatologists do not often come into contact with, it does not make

things any easier.
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Wystepowanie choroby Still'a (AOSD) w Polsce:
Ogodlnopolskie Badanie Chorobowosci Szpitalnej

Magdalena Bogdan, mbogdan@wum.edu.pl, Zaktad Medycyny Spotecznej i Zdrowia
Publicznego, Warszawski Uniwersytet Medyczny

Irena Kosinska, ikosinska@wum.edu.pl, Zaktad Medycyny Spotecznej i Zdrowia
Publicznego, Warszawski Uniwersytet Medyczny

Krzysztof Kanecki, kanecki@mp.pl, Zakiad Medycyny Spotecznej i Zdrowia
Publicznego, Warszawski Uniwersytet Medyczny

Choroba Still’a u oséb dorostych (ang. Adult-onset Still’s disease, AOSD)
jest rzadkg ukladowg chorobg zapalng o nieznanej etiologii, ktéra dotyczy
mtodych oséb dorostych, moze przebiega¢ z zajeciem wielu narzadéw,
powodowaé komplikacje zagrazajgce zyciu.

Celem pracy byla analiza wystepowania AOSD posréd hospitalizowanych
pacjentéow w Polsce oraz identyfikacja czynnikéw wpltywajgcych na rozwéj
choroby. Badania retrospektywne, bazujace na populacji zostaly przepro-
wadzone z wykorzystaniem danych pochodzgcych z rejestréow szpitalnych
sporzgdzonych przez Narodowy Instytut Zdrowia Publicznego — Panstwowy
Zaklad Higieny w latach 2009-2018. Badana grupa obejmowata 1050
pacjentéw hospitalizowanych po raz pierwszy z powodu AOSD w badanym
okresie czasu. W grupie tej Srednia i mediana wieku wynosita 42 (95% CI:
40,8-42,8) oraz 38 lat odpowiednio. Dominowaty kobiety (60%) w badanej
grupie. Srednia roczna zapadalno$é na AOSD w okresie 10-cio letnim by} na
poziomie 0,32/100 000 (95% CI: 0,30-0,34) ze wskaznikiem chorobowo$ci
2,7/100 000 na koniec 2018 roku. AOSD jest typowana jako schorzenie
rzadkie. W pracy obserwowano przewage pacjentéw z obszaréw miejskich.
Wyniki pracy mogg sugerowa¢ wplyw Srodowiskowych i indywidualnych

czynnikéw predysponujgcych do wystgpienia AOSD.
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Adult-onset Still’s disease in Poland: a nationwide
population-based study

Adult-onset Still’s disease (AOSD) is a rare systemic inflammatory disorder
of unknown etiology, which affects young adults and is associated with

multiple organ involvement and life-threatening complications.

The authors sought to establish the incidence and prevalence of AOSD in
Poland and factors related to this disease among hospitalized patients.
A retrospective, population-based study was conducted, using data from
hospital discharge records compiled by the National Institute of Public
Health in the years 2009-2018.

Based on hospitalization records and census data in the group of 1050
patients included in the study, women were predominant (60%) and patients’
mean and median ages at hospitalization were 42 (95% CI: 40.8-42.8) and 38
years, respectively. The average annual incidence rate of AOSD during the
10-year period was established at the level of 0.32/100 000 (95% CI: 0.30-
0.34) and the point prevalence at the end of 2018 was 2.7/100 000.

AOSD is a rare disease Poland in incidence rates and predominance of
cardiovascular diseases among comorbidities. Predominance of patients from
urban regions and predominance of women may suggest environmental and

personal factors in AOSD development.
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Zaburzona mineralizacja kosci i zebow -
jak odrozni¢ hipofosfatazje od krzywicy?

Martyna Sledzik, martyna.sledzik@gmail.com, Interdyscyplinarne Koto Naukowe
Geriatrii, Wydziat Lekarski, Collegium Medicum im. Ludwika Rydygiera w Bydgoszczy
Uniwersytetu Mikolaja Kopernika w Toruniu, https://www.cm.umk.pl/

Hipofosfatazja (HPP) to genetycznie uwarunkowana choroba metabo-
liczna, w ktérej dochodzi do zaburzenia mineralizacji kosci i zebéw. Brak jest
konkretnych danych epidemiologicznych. CzestoS¢ wystepowania ciezkiej
postaci choroby szacuje sie na 1:30000 zywych urodzen w Europie. Przyczyna
HPP sg mutacje w genie ALPL, ktory koduje fosfataze zasadowgq. Istnieje 6
podtypow klinicznych choroby, ktére réznig sie miedzy sobg wystepujacymi
objawami, ich nasileniem a takZe momentem ich ujawnienia. HPP czesto
manifestuje sie zmianami krzywiczymi ko$ci, problemami stomatolo-
gicznymi, neurologicznymi jak i pulmonologicznymi. Diagnostyka jest
utrudniona ze wzgledu na brak schematéw postepowania. Rozpoznanie
powinno opiera¢ sie na wywiadzie i badaniu genetycznym wykazujgcym
mutacje, a dodatkowo na oznaczeniu aktywnosci ALP i poziomu elektrolitéw
w osoczu oraz poziomu fosfoetanoloaminy (PEA) w moczu. Brak jest
przyczynowego leczenia choroby, mozna jedynie tagodzi¢ objawy oraz
stosowa¢ profilaktyke.

Celem pracy jest oméwienie HPP, ktéra czesto niestusznie zostaje
rozpoznana jako krzywica hipofosfatemiczna lub wrodzona tamliwos¢ kosci.
Informacje zostaly zaczerpniete z baz naukowych, takich jak miedzy innymi
Google Scholar.

Niestety, nie ma wystarczajgcej liczby badan dotyczgcych HPP. Brak
rzetelnych informacji dotyczacych przyczynowego leczenia choroby
uniemozliwia podniesienie komfortu Zycia pacjentom z ciezka postacig

choroby.
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Defective mineralization of bones and teeth -
how to distinguish hypophosphatasia from rickets?

Hypophosphatasia (HPP) is an inherited metabolic disorder affecting
mineralization of bones and teeth. There are not specific epidemiological
data. The prevalence of severe disease is estimated at one in every 300 000
live births in Europe. HPP is caused by mutations in the gene encoding
nonspecific alkaline phosphatase. There are six clinical types of the disease.
The differences between them are symptoms, their severity, and the time of
disclosure. HPP often manifests as bone curvature changes, dental problems,
neurological and pulmonary disease. Diagnostics is difficult due to the lack
of procedures. Diagnosis should be based both on medical history and
genetic testing revealing mutations. Additionally, ALP activity, the level of
electrolytes in the plasma and the level of phosphoethanolamine (PEA) in
the urine should be determined. Treatment is only symptomatic and

supportive.

The aim of the study is to discuss HPP, which is often wrongly diagnosed as
hypophosphatemic rickets or osteogenesis imperfecta. The information was

taken from scientific databases such as Google Scholar.

Unfortunately, there is not enough research studies about HPP. The lack of
reliable information on the causal treatment of the disease makes it

impossible to improve the quality of life for patients with severe disease.
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Zespol Guillaina-Barre’go

Klaudia Wegier, k.wegier@op.pl, Collegium Medicum im. Ludwika Rydygiera
w Bydgoszczy Uniwersytet Mikolaja Kopernika w Toruniu

Zesp6l Guillaina-Barre czyli ostra zapalna polineuropatia o charakterze
autoimmunologicznym, jest najczestszg znang przyczyng wiotkiego
niedowladu koniczyn o ostrym poczgtku. Wedtug réznych zZrédet zapadalnosé
na chorobe wynosi 1-4/100 000 ludno$ci na rok. Czynnikiem wyzwalajgcym
w wiekszosci przypadkow jest przebyta wczeéniej infekcja uktadu oddechowego
lub przewodu pokarmowego. Prawdopodobnie na drodze mimikry
molekularnej dochodzi do powstawania przeciwciat przeciwko antygenom
bakteryjnym lub wirusowym, ktére wigzg sie z podobnymi epitopami
w obwodowym uktadzie nerwowym. Obecny stan wiedzy wskazuje na to, ze
Zesp6l Guillaina-Barre to grupa kilku podtypdw ostrej neuropatii. Na obraz
kliniczny skladajg sie zaburzenia motoryczne, zaburzenia czucia, zaburzenia
ukladu autonomicznego i inne. Objawem koniecznym do rozpoznania jest
postepujgcy wiotki niedowtad wiecej niz jednej koficzyny ze zniesieniem lub
ostabieniem odruchéw S$ciegnistych. Leczenie opiera sie na zastosowaniu
plazmaferezy i stosowaniu immunoglobulin. W zwigzku z pandemig
koronawirusa doniesienia naukowe sugerujg zwiekszong zapadalno$¢ na GBS
w korelacji z infekcjg COVID-19. Praca zawiera przeglad doniesien
naukowych (artykuty, analizy, badania) z lat 2017-2020. Wykorzystano bazy
danych Google Scholar i PubMed wyszukujac frazy: zesp6t Guillaina-Barre,

ostra zapalna polineuropatia demielinizacyjna, plazmafereza, COVID-19.
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Guillain-Barre Syndrome

Guillain-Barre syndrome, or acute autoimmune inflammatory polyneuropathy,
is the most common known cause of flaccid, acute-onset limb paresis.
According to various sources, the incidence of the disease is 1-4/100,000 of
the population per year. The triggering factor in most cases is a previous
respiratory or gastrointestinal tract infection. It is likely that molecular
mimicry results in the generation of antibodies to bacterial or viral antigens
that bind to similar epitopes in the peripheral nervous system. The current
state of knowledge indicates that Guillain-Barre Syndrome is a group of
several subtypes of acute neuropathy. The clinical picture includes motor
disorders, sensory disturbances, disorders of the autonomic system and
others. A symptom necessary for diagnosis is progressive flaccid paresis of
more than one limb with the abolition or weakening of tendon reflexes.
Treatment is based on the use of plasmapheresis and the use of
immunoglobulins. In connection with the coronavirus pandemic, scientific
reports suggest an increased incidence of GBS in correlation with COVID-19
infection. The work contains a review of scientific reports (articles, analyzes,
research) from 2017-2020. The Google Scholar and PubMed databases were
used to search for the following phrases: Guillain-Barre syndrome, acute

inflammatory demyelinating polyneuropathy, plasmapheresis, COVID-19.
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Zespol Susaca -
rzadki problem diagnostyczny i terapeutyczny

Klaudia Sapko, klaudia.sapko@gmail.com, Katedra i Klinika Neurologii,
Uniwersytet Medyczny w Lublinie; www.umlub.pl

Zespbél Susaca jest rzadka waskulopatia charakteryzujgcg sie triadg
objawow: encefalopatig, zaburzeniami widzenia wynikajgcymi z okluzji
rozgalezien tetnicy Srodkowej siatkdwki i niedostuchem czuciowo -nerwowym.
Dotyka najczesciej kobiety miedzy 20 a 40 rokiem zycia. Etiologia choroby
nie jest do konca jasna, ale podaje sie, zZe procesy autoimmunologiczne s3
gléwnym mechanizmem w Zespole Susaca.

Celem tej pracy jest zebranie najnowszej wiedzy dotyczgcej diagnostyki
i leczenia Zespotu Susaca.

Przeprowadzono analize dostepnych publikacji naukowych dotyczgcych
diagnostyki i leczenia Zespotu Susaca przy pomocy baz naukowych takich jak
PubMed, ResearchGate oraz Google Scholar.

Diagnostyka Zespotu Susaca opiera sie na objawach klinicznych oraz
wynikach badan dodatkowych, przede wszystkim rezonansu magnetycznego
glowy, audiometrii tonalnej czy angiografii fluorescencyjnej. Nie ma obecnie
jednolitej strategii leczenia Zespotu Susaca, przyjmuje sie jednak, ze ze
wzgledu na prawdopodobng etiologie autoimmunologiczng choroby, wazne
jest wprowadzenie leczenia immunomodulujgcego.

Zesp6l Susaca powinien by¢ brany pod uwage u kazdego mlodego
pacjenta, u ktérego rozwinie sie postepujgca encefalopatia oraz zaburzenia
stuchu i wzroku. Typowa triada objawéw zwykle nie pojawia sie jednoczesnie,
co opdznia rozpoznanie i wdrozenie odpowiedniego leczenia, ktére zasto-

sowane na wczesnym etapie poprawia rokowanie.
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Susac syndrome -
a rare diagnostic and therapeutic problem

Susac's Syndrome is a rare vasculopathy characterized by a triad of
symptoms: encephalopathy, visual disturbances resulting from branch
retinal artery occlusion and sensory neural hearing loss. It affects mostly
women between 20 and 40 years of age. The etiology of the disease is not
entirely clear, but autoimmune processes are reported to be the main

mechanism in Susac's syndrome.

The purpose of this study is to collect the latest knowledge on the diagnosis

and treatment of Susac's Syndrome.

The analysis of available scientific publications on the diagnosis and
treatment of Susac's Syndrome using scientific databases such as PubMed,

ResearchGate and Google Scholar was performed.

The diagnosis of Susac’s Syndrome is based on clinical symptoms and the
results of additional tests, mainly brain magnetic resonance imaging, tonal
audiometry, and fluorescence angiography. There is currently no uniform
treatment strategy for Susac's syndrome, however, due to the probable
autoimmune etiology of the disease, it is important to introduce

immunomodulating treatment.

Susac's syndrome should be considered in every young patient who develops
progressive encephalopathy as well as hearing and vision disorders. The
typical triad of symptoms usually does not appear simultaneously, delaying
the diagnosis and implementation of appropriate treatment, which, if

applied at an early stage, improves the prognosis.
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Znaczenie wczesnego rozpoznania akromegalii
w przebiegu choroby i skutecznosci terapii

Michalina Wachulec, michalinawachulec@gmail.com, Collegium Medicum im.
Ludwika Rydygiera w Bydgoszczy Uniwersytet Mikolaja Kopernika w Toruniu

Akromegalia jest chorobg rzadky zwigzang z nadmiernym wydzielaniem
GH (hormonu wzrostu) oraz IGF-1 (insulinopodobnego czynnika wzrostu 1).
Zazwyczaj jest to spowodowane obecnoscig gruczolaka przysadki. Choroba ta
dotyka osoby doroste, u ktérych zakonczyl sie proces wzrastania kosci.
Poczatkowo obserwuje sie postepujgce zmiany w wygladzie: powiekszenie
twarzoczaszki, rgk, stop oraz jezyka. Wystepujg rowniez obrzeki tkanek
miekkich, zlewne poty i boéle glowy. Pdézniej rozwijajg sie objawy wielo-
narzgdowe m.in: choroby ukladu krgzenia, oddechowego, choroby ukiadu
kostno-stawowego, zaburzenia metaboliczne i hormonalne. Przeprowadzone
dotychczas badania wykazaty, iz powiklania te wystepujg istotnie czesciej
u oséb z dlugotrwalg niekontrolowang chorobg. Leczeniem z wyboru jest
operacyjna resekcja guza, ktora daje najwiekszg szanse na catkowite
wyleczenie. Niestety bardzo czesto ze wzgledu na pézng diagnoze nie da sie
usung¢ zmiany w cato$ci. W takich przypadkach konieczne jest zastosowanie
dodatkowego leczenia najczesciej farmakologicznego. Celem niniejszej pracy
jest podkreslenie znaczenia wczesnego rozpoznania choroby i wdrozenia
odpowiedniego leczenia, gdyz zwieksza to skuteczno$¢ zastosowanej terapii,

zmniejsza $miertelnos¢ oraz poprawia jakos$¢ zycia pacjentow.
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The importance of early diagnosis of acromegaly
in disease progression and treatment efficacy

Acromegaly is a rare disorder associated with excessive secretion of GH
(growth hormone) and IGF-1 (insulin-like growth factor 1). It is usually
caused by the presence of a pituitary adenoma. The disease affects adults in
whom bone growth has ceased. Initially, progressive changes in appearance
are observed: enlargement of the face, hands, feet, and tongue. There is also
swelling of the soft tissues, drenching sweats, and headaches. Later multi-
organ symptoms develop including cardiovascular and respiratory diseases,
osteoarticular diseases, metabolic and hormonal disorders. Studies
conducted so far have shown that these complications occur significantly
more often in patients with long-term uncontrolled disease. The treatment
of choice is surgical resection of the tumor, which gives the best chance for
a complete cure. Unfortunately, due to late diagnosis, it is often not possible
to remove the entire lesion. In such cases additional treatment, usually
pharmacological, is necessary. The aim of this paper is to emphasize the
importance of early diagnosis of the disease and implementation of
appropriate treatment, because it increases the effectiveness of the applied

therapy, reduces mortality, and improves the quality of life of patients.
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Epidemiologia i diagnostyka cukrzycy w mukowiscydozie

Olga Smiech-Michalec, olga.smiech@doctoral.uj.edu.pl, Wydziat Nauk o Zdrowiu,
Uniwersytet Jagielloriski — Collegium Medicum, www.cm-uj.krakow.pl

Magdalena Humaj-Grysztar, magdalena.humaj@uj.edu.pl, Pracownia Podstaw
Opieki Potozniczej, Wydziat Nauk o Zdrowiu, Uniwersytet Jagielloriski — Collegium
Medicum, www.cm-uj.krakow.pl

Joanna Bonior, joanna.bonior@uj.edu.pl, Zaktad Fizjologii Medycznej, Wydziat
Nauk o Zdrowiu, Uniwersytet Jagielloriski — Collegium Medicum, www.cm-uj.
krakow.pl

Mukowiscydoza (cystic fibrosis — CF) jest najczesciej wystepujacg u oséb
rasy kaukaskiej chorobg o uwarunkowaniu genetycznym. U jej podtoza lezy
mutacja genu CFTR odpowiadajgcego za prawidlowg budowe biatka CFTR
(cystic fibrosis transmembrane conductance regulator) tworzgcego btonowy
kanat chlorkowy. Powszechne badania przesiewowe noworodkéw w kierunku
CF, nowe terapie przyczynowe, rehabilitacja oraz leczenie Zywieniowe
przyczynity sie do stopniowego zwiekszania dlugosci zycia chorych na
mukowiscydoze. Ze wzrostem dtugosci zycia chorych zwigzane jest
pojawianie sie powiktan pogarszajgcych ich jakos$¢ zycia.

Najczestszym powiklaniem metabolicznym pojawiajagcym sie wraz
z progresjg choroby jest cukrzyca zwigzana z mukowiscydoza (cystic fibrosis
related diabetes — CFRD). Szacuje sie, Ze dotyczy nawet 50% dorostych
z mukowiscydoza. Patofizjologia CFRD jest zlozona, a mechanizmy prowa-
dzgce do jej rozwoju sg wieloczynnikowe. Za jeden z podstawowych
czynnikdéw uznawane jest zaleganie gestego §luzu w przewodach wyprowa-
dzajacych trzustki doprowadzajgce do rozwoju jej zewngtrzwydzielniczej
niewydolnosci. W konsekwencji dochodzi do wtdknienia i uszkodzenia wysp
trzustkowych, czego efektem jest utrata komoérek f oraz niedobdr insuliny.
Ponadto u pacjentéw obserwuje sie zmienng insulinoopornos¢, zwlaszcza
podczas stanéw zapalnych.

W niniejszym opracowaniu autorzy skupili sie na przedstawieniu epide-
miologii, patofizjologii oraz procesu diagnostycznego cukrzycy zwigzanej

z mukowiscydozg.
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Epidemiology and diagnosis of diabetes in cystic fibrosis

Cystic fibrosis (CF) is the most common genetic disease amongst caucasian
race. It is caused by mutation of the CFTR gene which is responsible for the
proper structure of the cystic fibrosis transmembrane conductance regulator
protein that forms the membrane chloride channel. Widespread screening of
newborns for CF, new casual treatments, rehabilitation, and nutritional
treatments have contributed to a gradual increase in life expectancy in
patients with cystic fibrosis. With the increase in the life expectancy of
patients there is the occurrence of complications that deteriorates their

quality of life.

Cystic fibrosis related diabetes (CFRD) is the most common metabolic
complication that occurs as the disease progresses. It is estimated to affect
up to 50% of adults with cystic fibrosis. The pathophysiology of CFRD is
complex and the mechanisms leading to its development are multifactorial.
One of the main factors is the presence of thick mucus in the pancreatic
ducts, which leads to the development of its exocrine insufficiency. It leads
to pancreatic fibrosis and islet damage, resulting in loss of f3-cells and
insulin deficiency. In addition, variable insulin resistance is observed in

patients, especially during periods of inflammation.

In this study, authors focused on the epidemiology, pathophysiology and

diagnostic process of diabetes associated with cystic fibrosis.
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Ocena wplywu kwasu rozmarynowego na biosynteze
i sekrecje kolagenu typu I w fibroblastach pacjenta
z Wrodzong lamliwoscig kosci typu I

Joanna Sutkowska, joanna.sutkowska@umb.edu.pl, Zaktad Chemii Medycznej,
Wydziat Farmaceutyczny z Oddziatem Medycyny Laboratoryjnej, Uniwersytet
Medyczny w Biatymstoku, www.umb.edu.pl

Anna Galicka, angajko@umb.edu.pl, Zaktad Chemii Medycznej, Wydziat
Farmaceutyczny z Oddziatem Medycyny Laboratoryjnej, Uniwersytet Medyczny
w Biatymstoku, www.umb.edu.pl

Wrodzona tamliwo$¢ kosci (Osteogenesis Imperfecta, OI) jest dziedziczng
chorobg tkanki tgcznej charakteryzujgcg sie tamliwoscig kosci oraz kliniczng
i genetyczng heterogennoscig. Najcze$ciej jest to choroba dominujgca,
spowodowana mutacjami genéw COL1A1 1lub COL1A2 kodujacych
podjednostki kolagenu typu I, podstawowego biatka budulcowego kosci
i skory. W najtagodniejszym typie I OI wystepuje defekt ilosciowy kolagenu
prawidtowego, natomiast nie ulega ekspresji kolagen zmutowany. Celem
pracy bylo poszukiwanie zwigzkéw z grupy polifenoli o stymulujgcym
i selektywnym dzialaniu na biosynteze kolagenu typu I. Doswiadczenia
przeprowadzono na fibroblastach pochodzgcych od pacjenta z OI typu I oraz
od pacjenta zdrowego (kontrola). Traktowano je kwasem rozmarynowym
w stezeniach 0,01-100 uM. W celu oznaczenia cytotoksycznosci kwasu
wykonano test MTT, kolagen typu I oznaczono z zastosowaniem ELISA oraz
elektroforezy w Zelu poliakryloamidowym. Kwas rozmarynowy w zastoso-
wanych stezeniach nie wykazywal dzialania cytotoksycznego na komorki.
W fibroblastach OI typu I stezenie kolagenu byto okoto 2-3 nizsze
w poréwnaniu do kontroli. W nizszych stezeniach (0,01 uM, 0,1 uM i 1 uM)
kwas rozmarynowy wykazywat stymulujgce dziatanie na biosynteze i sekrecje
kolagenu typu I, a w stezeniu 100 pM nieznacznie hamujgce. Wyniki
selektywnego stymulujacego dziatania polifenolu na kolagen typu I
potwierdzono elektroforetycznie. Kwas rozmarynowy nie wykazujacy
dziatania toksycznego wobec fibroblastow ludzkich i stymulujgcy w niskich
stezeniach biosynteze oraz sekrecje kolagenu typu I moze mie¢ potencjalne
znaczenie w terapii OI typu I.
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Assessment of the influence of Rosmarinic acid
on the biosynthesis and secretion of type I collagen
in fibroblasts of a patient
with type I congenital bones fragility

Osteogenesis imperfecta (OI) is an inherited disease of connective tissue
characterized by fragile bones, clinical and genetic heterogeneity. Most
often, it is the dominant disease, caused by mutations in the COL1A1 or
COL1A2 genes coding for the subunits of type I collagen, the basic building
protein of bone and skin. In the mildest type I OI, there is a quantitative
defect of normal collagen, but mutated collagen is not expressed. The aim of
the study was to search for compounds from the group of polyphenols with
a stimulating and selective effect on the biosynthesis of type I collagen.
Experiments were carried out on fibroblasts from a patient with OI type I and
from a healthy patient (control). They were treated with rosmarinic acid at
concentrations of 0.01-100 uM. In order to determine the acid cytotoxicity
the MTT test was performed, type I collagen was determined by ELISA and
polyacrylamide gel electrophoresis. Rosmarinic acid in the concentrations
used did not show any cytotoxic effect on cells. In OI type I fibroblasts the
collagen concentration was approximately 2-3 lower compared to the
control. At lower concentrations (0.01 uM, 0.1 uM and 1 pM) Rosmarinic acid
showed a stimulating effect on the biosynthesis and secretion of type I
collagen, and at a concentration of 100 uM it was slightly inhibitory. The
results of the selective stimulating effect of polyphenol on type I collagen
were confirmed by electrophoresis. Rosmarinic acid which is not toxic to
human fibroblasts stimulates the biosynthesis and secretion of type I
collagen at low concentrations. It may have a potential role in the therapy of
type I OI.
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Progeria -
w poszukiwaniu sposobu leczenia tej rzadkiej choroby

Gabriela Juszczyk, gabajul@icloud.com, Studenckie Koto Naukowe przy Katedrze
i Zaktadzie Toksykologii, Wydziat Farmaceutyczny, Uniwersytet Medyczny w Lublinie,
www.umlub.pl

Mariola Herbet, mariola.herbet@umlub.pl, Katedra i Zaktad Toksykologii, Wydziat
Farmaceutyczny, Uniwersytet Medyczny w Lublinie, www.umlub.pl

Progeria zaliczana jest do grupy rzadkich choréb dzieciecych o podtozu
genetycznym. Wywotana jest nieodwracalng mutacjg genu kodujgcego lamine
A, warunkujgcej prawidtowe funkcjonowanie jgdra komérkowego. W miejsce
laminy A syntetyzowana jest w nadmiarze progeryna, ktéra to, powoduje
zaburzania podziatéw komoérkowych. W wyniku tego dochodzi do szybkiego
starzenia sie organizmu. Dzieci dotkniete tg chorobg cierpig na schorzenia
gltownie ze strony uktadu krgzenia oraz ukladu kostnego, co przypominajgc
proces starzenia fizjologicznego, ostatecznie staje sie przyczyng ich bardzo
wczesnej Smierci. Obecne strategie leczenia progerii opierajg sie gtéwnie na
przeciwdziataniu kumulacji progeryny w organizmie poprzez zastosowanie
inhibitoréw izoprenylacji i metylacji prelaminy A, czy tez aktywatoréw
autofagii prowadzgcych do degradacji progeryny. Prébuje sie takze ztagodzi¢
skutki wynikajgce z nadmiaru progeryny w komérkach poprzez stosowanie
substancji przeciwdziatajgcych stanom zapalnym, utrzymanie odpowiedniego
poziomu pirofosforanéw, jak rowniez w wyniku oddzialywania na receptor
witaminy D. Naukowcy starajg sie coraz dokladniej okresli¢ patomechanizmy
zachodzgce w organizmie dzieci chorych na progerie, by tym samym moc
opracowac skuteczng terapie tagodzenia objawow tej nieuleczalnej choroby.
Celem pracy jest omdéwienie sposobéw leczenia tej rzadkiej choroby na

podstawie przegladu literatury zawartej w naukowych bazach danych.
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Progeria - looking for a way to treat this rare disease

Progeria (HGPS - Hutchinson-Gilford progeria syndrome) belongs to the
group of rare childhood genetic diseases. It is caused by an irreversible
mutation of the gene encoding lamina A, which regulates the functioning of
the cell nucleus. In place of lamine A, an excess of progerin is synthesized,
which disrupts cells’ division. As a result, the patient’s body becomes older
very quickly. Affected children suffer from cardiovascular and skeletal
diseases, which reminiscent of the physiological aging process. Finally, it’s
leads to death at a young age. The strategies of treatment are based on
prevention the accumulation of progerin in body cells through the use of
inhibitors of isoprenylation and methylation of prelamin A, or activators of
autophagy leading to the degradation of progerin. Attempts are also made to
alleviate the effects of excess progerin in cells by using anti-inflammatory
substances, maintaining an adequate level of pyrophosphates, and by acting
on the vitamin D receptor. Scientists are trying to describe the
pathomechanisms occurring in the body of children suffer from progeria in
more detail, in order to simultaneously develop an effective therapy to
relieve this incurable disease. The aim of the study is to discuss the methods
of treating this rare disease based on a review of the literature contained in

scientific databases.
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