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Wielce Szanowny Panie Ministrze,

w nawigzaniu do pism Prezes Stowarzyszenia 22ql1 Polska! pragng zwroci¢ uwage
na problemy dostepnosci do leczenia oraz diagnozy osob z Zespotem Delecji 22q11.2
(Zespotem DiGeorge’a, zwanym dalej: Delecji 22q11).

Docierajace do mnie sygnaty wskazuja, ze czgstos¢ wystgpowania Zespotu Delecji
22q11.2 wynosi 1:1000-1:2000. Pomimo tego, zespo6t jest praktycznie nieznany ws$rod
spoleczenstwa, wlaczajac w to $rodowisko medyczne. Réznorodno$¢ objawow 1 ich
niespecyficzny charakter utrudniajg postawienie trafnej diagnozy. Niepokojace jest, ze
wielu pacjentow pozostaje niezdiagnozowanych nawet w wieku nastoletnim i dorostym.
Natomiast chorzy, ktérzy majg postawiong diagnoze borykaja si¢ z szeregiem problemow
wynikajacych z obecnej organizacji stuzby zdrowia. Delecja 22q11 czgsto powoduje szereg
wad i zaburzen rozwojowych mogacych dotyczy¢ kazdego uktadu lub narzadu. Przyczynia
si¢ to do tego, ze osoba z 22q11 wymaga wielospecjalistycznej i skoordynowanej opieki
lekarzy z roznych dziedzin m.in. genetyka, kardiologa, kardiochirurga, immunologa,
endokrynologa, otolaryngologa, okulisty, ortodonty, neurologa i innych. Niezwykle wazna
jest rowniez opieka lekarza psychiatry, gdyz z tg wadg genetyczng skorelowane jest wigksze
ryzyko wystgpienia zaburzen psychicznych juz od najmtodszych lat. Jedng z kluczowych
kwestii okazujg si¢ by¢ badania prenatalne. Dla rodzicéw oczekujacych narodzin dziecka z
22ql1, wczesna diagnoza pozwala przygotowac si¢, przede wszystkim emocjonalnie, na
wigzace si¢ z nig wyzwania i trudnos$ci oraz uzyska¢ fachowa pomoc od pierwszych chwil
zycia ich dziecka. Postawienie trafnej diagnozy u starszych dzieci i nastolatkow z 22ql1
pozwala uzyska¢ wielospecjalistyczng opieke medyczng oraz rozpoczac holistyczng terapie.
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Zauwazono, ze choroby rzadkie, jakg jest m.in. Zespol Delecji 22ql11.2, czgsto sa
utozsamiane z drogimi farmakoterapiami. Natomiast w przypadku tej wady genetycznej nie
chodzi o leki, poniewaz leczenie dotyczy zespotu objawdw, ktore manifestuja si¢ u
konkretnego pacjenta. Istotne jest wprowadzenie zmian w catosciowej opiece nad tymi
chorymi.

Gltowne problemy, z ktorymi borykaja sie rodzice dzieci z Delecja 22q11 oraz osoby
doroste z tym zespotem to:

1. Brak osrodkow dedykowanych opiece nad pacjentami z Delecjg 22q11. Rodzice z
dzie¢mi jezdza po osrodkach medycznych w catej Polsce w poszukiwaniu specjalistow,
ktorzy chociaz styszeli o 22ql11.

2. Brak wymiany informacji pomigdzy os$rodkami medycznymi 1 lekarzami.
Przyczynia si¢ to do znacznego wydtuzenia si¢ $ciezki diagnostycznej, szczegOlnie u
chorych bez wady serca, ktora potrafi trwaé nawet kilkanascie lat.

3. Brak wiodacego lekarza - koordynatora, ktory miatby odpowiednig wiedze i
kompetencje, by kierowa¢ chorych do odpowiednich specjalistow znajacych zespot, kiedy
wymaga tego stan zdrowia pacjenta. Jest to niezwykle wazne dla chorych ze wzgledu na
wielonarzadowy charakter tej wady genetycznej oraz na zmienng ekspresj¢ objawow na
roznych etapach zycia.

4. Brak mozliwosci kontynuowania leczenia u lekarza specjalisty po ukonczeniu
przez dziecko 18 r.z. Z wady genetycznej si¢ nie wyrasta. W przypadku pacjentow z Delecja
22ql1, jest to szczegblnie wazne np. w kontekscie psychiatrycznym. W wieku nastoletnim u
wiekszosci osob z Delecjg 22ql1 dochodzi do pojawienia si¢ zaburzen psychotycznych,
m.in. silnych stanow lekowych, depresji, schizofrenii, fobii spolecznej. Przerwanie leczenia
przez dziecko w tym krytycznym momencie poglgbia zaburzenia psychiczne powodujac
izolacj¢ spoteczng 1 brak samodzielnosci. Mlode doroste osoby niezaopiekowane
psychiatrycznie czgsto nie sg w stanie wyj$¢ z domu 1 pozostajg pod stalg opieka rodziny
badZz opiekunow. Przerwanie leczenia u specjalistow pediatrycznych innych dziedzin 1
dhugie lata oczekiwania na lekarzy w placowkach dla os6b dorostych, powoduja, ze stan
zdrowia takiej mtodej osoby ulega znacznemu pogorszeniu.

5. Brak mozliwosci przebywania rodzica osoby dorostej z Delecjg 22q11 na oddziale
szpitalnym. W przypadku oséb ta wadg genetyczng ich niepelnosprawnos¢ czesto pozostaje
niewidoczna dla otoczenia, z wyjatkiem cech dysmorfii twarzy. Jednak wigze si¢ ona z
niepetnosprawnoscig intelektualng, duzymi trudnos$ciami adaptacyjnymi 1 mozliwos$cia
poglebienia si¢ zaburzen psychotycznych. Obecno$¢ rodzica lub opiekuna jest w tym
przypadku niezbedna, zeby osoba z Delecja 22qll poradzita sobie podczas pobytu
szpitalnego 1 mogta poddac si¢ niezbednym badaniom.



Nie sposob nie zgodzi¢ si¢ ze stanowiskiem Stowarzyszenia, ze ogromnym
przetomem w opiece zdrowotnej nad pacjentami z Delecja 22qll byloby stworzenie
odpowiedniej struktury organizacyjnej oraz objecie tych chorych opieka koordynatora
posiadajacego odpowiednie doswiadczenie 1 wiedze z zakresu Zespotu Delecji 22q11.2.
Takie rozwigzanie znaczaco poprawitoby efektywnos$¢ diagnostyki oraz jakos$¢ leczenia
chorych. Jednocze$nie nalezy podkresli¢ potrzebe umozliwienia kontynuacji leczenia
dorostych pacjentow z Delecjg 22q11 w osrodkach referencyjnych prowadzacych tych
pacjentow juz od najmtodszych lat.

Pragne podkreslié, ze 22 listopada br. byl Miedzynarodowy Dzien Swiadomosci o
Zespole Delecji 22ql11. Tego dnia wiele budynkow w catej Europie 1 na §wiecie zostato
podswietlanych na czerwono. W Polsce po raz pierwszy. Do niniejszej akcji réwniez
dotaczytem si¢ jako Rzecznik Praw Obywatelskich. Dzialanie to ma na celu podniesienie
swiadomosci spotecznej na temat mikrodelecji, wady genetycznej, z ktdra corocznie rodzi
si¢ okoto 380 dzieci.

W zwiazku z powyzszym, na podstawie art. 13 ust. 1 pkt 2 ustawy z dnia 15 lipca
1987 r. o Rzeczniku Praw Obywatelskich (Dz. U. z 2020 r. poz. 627), zwracam si¢ do
Pana Ministra z uprzejma prosba o ustosunkowanie si¢ do przedstawionych zastrzezen 1
postulatow oraz przestanie odpowiedzi udzielonej Prezes Stowarzyszenia 22q11 Polska w
przedmiotowym zakresie.

Z wyrazami szacunku
Adam Bodnar
Rzecznik Praw Obywatelskich

/-podpisano elektronicznie/
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