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Czym sqg choroby

rzadkie?

Dr Aldona Chmielewska,
Fundacja AGO Alliance Poland, Prezes

Materiat edukacyjny na konkurs
“Mtodzi dla choréb rzadkich”

Zrozum.
Zmieniaj.

Zrozum choroby rzadkie,

wesprzyj rodziny i badania,

a razem zmienimy
niewidzialno$¢ w nadzieje.

kcja.
eneracja.. = . Fundacja
dpowiedzialnosc.
—dla Chorob
Rzadkich
Celem akcji jest To organizacja non-profit
zaangazowanie mtodego prowadzona wspodlnie przez
pokolenia w dziatania na pacjentéw i naukowcow,
rzecz Swiadomosci, badan i zrodzona z mitosci,
wsparcia oséb z chorobami determinaciji i pilnej potrzeby
rzadkimi. rozwoju leczenia i pomocy

dzieciom z rzadkqg chorobqg
- syndromem AGO.
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CHOROBY RZADKIE
NIE SA TAKIE RZADKIE.

29 LUTEGO \

DZIEN CHOROB

RZADKICH

ludzi na Swiecie zyje z
chorobq rzadkqg

Te choroby réznig sie¢ objawami, ale
tgczy je jedno - trudno§¢ w
diagnozie, brak terapii i niewielka

liczba specjalistow. Wiekszoéé to choroby genetyczne,
ujawniajgce sie w dziecinstwie, ale

Dlatego potrzebna jest wspoétpraca czesé pojawia sie w dorostym zyciu.

naukowcdw, lekarzy i rodzin, by

glozuimiccRucNpizyCayRyARINzIalc 2 Do choréb rzadkich zalicza sie nie tylko
skuteczne leczenie. zaburzenia metaboliczne i
neurologiczne, lecz takze rzadkie

l n a 2 o 0 0 nowotwory.

os6b ma chorobe rzadkqg

1 na 50 000

os6b ma chorobe ultrarzadkg

>2.5 miliona os6b zyje z
chorobami rzadkimi w

horob
> 10,000 rde(I’(EZh Tosee

Wigcej niz mieszkahcoéw
Warszawy, Gdafnska i Krakowa
razem wzietych.

5 O/ ma skuteczne
(o leczenie / To co 5 dziecko w szpitalu

pediatrycznym.




SKAD SIE BIORA
CHOROBY RZADKIE?

W genach zapisane sg historie - nie zawsze
szczeSliwe.

MUTACIJE

Mutacje to naturalne zmiany w naszym DNA, ktére
powstajq, gdy komorki kopiujg materiat genetyczny.
Kazdy z nas ma okoto 60-100 nowych mutacji, ktérych
nie mieli nasi rodzice! WigkszoS§¢ z nich niczego nie
zmienia, cze§¢ moze by¢ niekorzystna, ale czasem trafia
sie taka, ktéra daje przewage — i to witaSnie dzigki nim
gatunki sie rozwijajqg i dostosowujq do Swiata.

OK 20,000 GENOW

Cztowiek ma okoto 20 000-21 000 gendéw, a nawet drobna
zmiana w jednym z nich moze prowadzi¢ do choroby rzadkiej.
Cho¢ wiekszo§¢ gendw dziata prawidiowo, czasem mutacja
zaburza ich funkcje lub sposéb regulacji. To pokazuje, jak
precyzyjnie zaprogramowany jest nasz organizm — i jak wazne
jest zrozumienie DNA, by méc opracowaé skuteczne terapie
genowe i leki pomagajgce osobom z chorobami rzadkimi.

TYLKO OKOtO 1-2% NASZEGO DNA TO GENY, KTORE TWORZA
BIALtKA. RESZTA, TO OBSZARY NIEKODUJACE, KTORE
STERUJA DZIALANIEM GENOW | WPLYWAJA NA ROZWOJ
ORAZ CHOROBY.

Mutacje w DNA zmieniajg sposbb, w Pozostate 20% to choroby o innym
jaki komérka wytwarza biatka - podtozu — np. autoimmunologicznym,
prowadzgc do ich braku lub btednego infekcyjnym lub wynikajgce z
dziatania. czynnika Srodowiskowego.

Niektére zmiany sq dziedziczone po Cze8¢ rzadkich nowotworéw ma
rodzicach, inne pojawiajq sie losowo, takze komponent genetyczny, ktory

jeszcze przed narodzinami dziecka. zwieksza ryzyko zachorowania.



DROGA DO DIAGNOZY -
OD ZAGADKI DO NAZWY

~.Najtrudniejsza podréz to ta do diagnozy.”

Sredni czas diagnozy choroby
rzadkiej to 5-7 lat.

Pacjenci przechodzq przez wiele gabinetow,
zanim znajdzie sie kto§, kto zleci
odpowiednie badania.

Nowoczesna

diagnostyka
Przetom przyniosty technologie
WES (sekwencjonowanie
egzomu) i WGS
(sekwencjonowanie genomu),
ktore pozwalajg odczyta¢ caty
materiat genetyczny cztowieka.
Dzigki nim mozna odkrywac
mutacje w genach wczesniej
nieznanych nauce.
Diagnoza genetyczna nie tylko
konczy dtugq niepewnosc¢, ale
tez otwiera droge do badan
i wsparcia.

Wielu z nich styszy wcze$niej btedne

rozpoznania, takie jak ADHD, autyzm lub
zaburzenia metaboliczne.

WES (Whole Exome

Sequencing)

WGS (Whole Genome To technologia, ktéra bada tylko te
Sequencing) frog-menty DNA, ktére kodujg biatka —
. czyli tzw. eksony.

Oprqcoquy. Wczesn!e!, _W Io.tqch To wiaSnie w nich znajduje sig
2000-2010, jako rozwinigcie projektu wiekszo§é mutacji odpowiedzialnych

Human Genome Project. WGS za choroby genetyczne.
SR ISR EELY GJEMeNm = ASRTE EEm Dzieki WES naukowcy mogqg odczytaé
jak i obszary niekodujgce. Umozliwia tysigce gendw naraz i sprawdzié, czy
dkrywanie ~ nowych  mutacji i w ktéryms z nich nie ma btedu, ktéry
chanizméw choréb, cho¢ wymaga powoduje chorobe.

cej danych i kosztow.
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JAK POWSTAJA LEKI
NA CHOROBY RZADKIE?

.,0d genu do refundacji - dtuga, ale coraz
Sszybsza droga.”

Tworzenie leku to wieloetapowy proces, ktory moze trwa€ nawet 15 lat - cho¢
dla chordb rzadkich coraz czeSciej jest skracany przez specjalne regulacje
European Medical Agency (EMA) i Federal Drug Adniministration (FDA).

BADANIA PRZEDKLINICZNE

Naukowcy badajg mechanizmy choroby:

e w hodowlach komérek i modelach
zwierzecych (np. muszki, rybki, myszy),

e testujg bezpieczehstwo i skutecznos¢
potencjalnych substanciji.

BADANIA KLINICZNE - PROWADZONE
Z UDZIALEM PACJENTOW

Faza | — bezpieczehstwo,

Faza Il - skutecznosg,

Faza Il — potwierdzenie skutecznosci w
wiekszej grupie.

REJESTRACJA | REFUNDACJA

Po pozytywnej ocenie przez EMA lek trafia do
krajowych agencji (np. Health Technology
Assessment (HTA) w Polsce), ktére decydujg o
finansowaniu.

W przypadku choréb rzadkich mozliwe jest
przyspieszone dopuszczenie do obrotu, jesli
lek ma potencjat uratowaé zycie.

Choroby rzadkie korzystajg ze skroconych sciezek

rejestracyjnych.



https://www.inahta.org/members/aotmit/
https://www.inahta.org/members/aotmit/

JAK BADANIA NAD
CHOROBAMI RZADKIMI
POMOGLY MILIONOM

LUDZI

~.Mate choroby - wielkie
odkrycia.”

BADANIA NAD RZADKIMI CHOROBAMI StUZA NIE TYLKO WASKIEJ GRUPIE
PACJENTOW. CZESTO PROWADZA DO ODKRYC, KTORE POMAGAJA

SETKOM TYSIECY LUDZI.

PROGERIA

choroba przyspieszonego

starzenia si¢ nauczyta naukowcoéw,
jak chroni€ DNA i zapobiegac¢
uszkodzeniom komérek. To baza dla
badan nad chorobami serca i
starzeniem sie organizmu.

NOWOTWORY  SIATKOWKI
(RETINOBLASTOMA)

badania nad rzadkimi mutacjami w
genie RBI pozwolity odkry¢
mechanizmy powstawania raka i
zapoczqtkowaty onko-genetyke,
ktora zmienita diagnostyke
nowotworoéw.

HIPERCHOLESTEROLEMIA

RODZINNA

badania nad genami LDLR i PCSK9
pozwolity opracowa¢ statyny, dzi$
stosowane powszechnie u
milionéw oséb z wysokim
cholesterolem.

NOWOTWORY
PODSCIELISKOWE
PRZEWODU POKARMOWEGO

odkrycie mutacji w genie KIT
doprowadzito do opracowania
imatinibu — pierwszego leku
celowanego w onkologii, dzi$
stosowanego réwniez w innych

nowotworach. s —
TN A
s
wE

wa‘%t’hik raka



https://www.google.com/search?q=nowotwory+pod%C5%9Bcieliskowe+przewodu+pokarmowego&oq=nowotwory+GIST+po+polsku&gs_lcrp=EgZjaHJvbWUyBggAEEUYOTIHCAEQABjvBTIHCAIQABjvBTIHCAMQABjvBTIKCAQQABiABBiiBDIHCAUQABjvBdIBCDUwNTVqMGo3qAIAsAIA&sourceid=chrome&ie=UTF-8&mstk=AUtExfCy21V66ywqMfb2sGquczvwOAxAFFqD3To9St-_gn4E-tO8PnlDJIN18onKM8U973euzr1MUKlvZ2ob6BmTuJP3R8VqHqpQZQAysAcAc8yKh3_KXHMf5w5eIdWN9WYDKF-W-0z4etzBbUfhSx8wL4kduhX_FXxz7sCdWO4-DZ_ZeoRZQlgM1lO3wm7QS6adUM-XQ0uFpZI2zwr-dFjVZgr709jU-Q5xiWewFTcxDMOuOKiHmS-QYQcRdzUmMbDsMRzhVSGDwGq4A0UXfLMm0gbr&csui=3&ved=2ahUKEwivgNGUma2QAxW6hP0HHZRGCv4QgK4QegQIARAC
https://www.google.com/search?q=nowotwory+pod%C5%9Bcieliskowe+przewodu+pokarmowego&oq=nowotwory+GIST+po+polsku&gs_lcrp=EgZjaHJvbWUyBggAEEUYOTIHCAEQABjvBTIHCAIQABjvBTIHCAMQABjvBTIKCAQQABiABBiiBDIHCAUQABjvBdIBCDUwNTVqMGo3qAIAsAIA&sourceid=chrome&ie=UTF-8&mstk=AUtExfCy21V66ywqMfb2sGquczvwOAxAFFqD3To9St-_gn4E-tO8PnlDJIN18onKM8U973euzr1MUKlvZ2ob6BmTuJP3R8VqHqpQZQAysAcAc8yKh3_KXHMf5w5eIdWN9WYDKF-W-0z4etzBbUfhSx8wL4kduhX_FXxz7sCdWO4-DZ_ZeoRZQlgM1lO3wm7QS6adUM-XQ0uFpZI2zwr-dFjVZgr709jU-Q5xiWewFTcxDMOuOKiHmS-QYQcRdzUmMbDsMRzhVSGDwGq4A0UXfLMm0gbr&csui=3&ved=2ahUKEwivgNGUma2QAxW6hP0HHZRGCv4QgK4QegQIARAC
https://www.progeriaresearch.org/
https://www.progeriaresearch.org/
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/18402545/
https://www.childrenwithcancer.org.uk/cancer-types/retinoblastoma/
https://www.zwrotnikraka.pl/nowotwor-podscieliskowy-przewodu-pokarmowego-gist/
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EUROPA | POLSKA W
LECZENIU CHOROB
RZADKICH

~.Razem mozemy wiecej — choC wciqgzZ
jestesmy na poczgtku drogi.”

EUROPA ROZWIJA SIECI WSPOLPRACY:

% \

ERN
EUROPEAN
( EURORDIS ERDERA
REFERENCE organizacja o
L nowa inicjatywa
NETWORKS) pacjentow finansujqca

dziatajgca w

Brukseli, tgczgca badania nad

24 sieci oSrodkoéw

specjalistycznych rzadkimi
w 27 krajach, m.in. oﬁor;?\?z;%(')ioz chorobami w catej
ERN-ITHACA dla gEuropy.J Europie.

choréb
rozwojowych.

Cho€ to ogromny krok naprzéd, wiele z tych
dziatan dopiero raczkuje.

W Europie i Polsce wciqz brakuje
systematycznego wsparcia rzgdowego,
stabilnych zrédet finansowania badan i
dedykowanych programoéw grantowych dla
chordéb rzadkich.

Wiekszosc¢ inicjatyw rozwija sie
dzieki zaangazowaniu naukowcow
i organizacji pacjentow.

BRAKUJE SYSTEMOWYCH ROZWIAZAN, ALE WSPOLPRACA
DAJE NADZIEJE.



ALLIANCE

CZYM JEST SYNDROM
AGO?

,Gdy komoébrka traci filtr -— powstaje chaos.”

glAGo

Syndrom AGO (mutacje w genach AGOI lub AGO2),
alternatywna nazwa syndrom  Argonaute, to
ultrarzadka choroba genetyczna wptywajgca na
rozwdj. Dzieci z tym syndromem majq czesto:

e opdznienie rozwoju ruchowego i mowy,
e trudnoSci w nauce i koncentracji,
e nadwrazliwo$¢ na bodizce,

e objawy ze spektrum autyzmu, \‘\i‘%

e czasem padaczke lub zaburzenia snu, o » A

e autyzm - 4
LN ’

e problemy z jedzeniem Q

3 :

Vm &

Biatka AGO petnig w komérkach funkcje podobnqg do
filtru antyspamowego - rozpoznajqg i ,wyciszajq”
niepotrzebne fragmenty RNA, ktére mogtyby zaktbcic
dziatanie organizmu.

Gdy ten filtr nie dziata, w neuronach zaczyna
panowa¢ chaos informacyjny — podobnie jak w
komputerze z uszkodzonym systemem. Dodatkowo
miesnie nie pracujq tak jak powinny.

W SYNDROMIE AGO NIE DZIALA
PRAWIDLOWO KOMPLEKS RISC, KTORY
PILNUJE, KTORE GENY MAJA BYC
WtACZONE LUB WYLACZONE.
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ALLIANCE

JAK DIAGNOZUJE SIE
CHOROBY RZADKIE
| SYNDROM AGO?

~.Sekwencjonowanie genomu — mikroskop
XX wieku.”

POLAND

Diagnoza syndromu AGO jest mozliwa tylko dzigki badaniom

genetycznym nowej generacji (WES, WGS).

Lekarze podejrzewajq chorobe, gdy u dziecka
obserwujqg zaburzenia komunikacji, rozwdj mowy
ponizej normy, problemy z naukq i nieprawidtowe
EEG.

Po wykryciu mutacji w genach AGOI1 lub AGO2
rozpoznanie zostaje potwierdzone.

Kazdy nowy przypadek wnosi unikalne dane - dzieki
nim badacze poznajg réznorodnos¢ objawdw

i mechanizmoéw.

“Pierwsze objawy u Alberta - brak kontaktu
wzrokowego | wiotkoS§¢ miesni — pojawity sie
bardzo wczesSnie. Pomimo terapii wciqz dochodzity
nowe symptomy, az w wieku 13 miesiecy
ustyszeliSmy diagnoze autyzmu. Nie chcieliSmy
jednak na tym poprzestaé — czuliSmy,

Ze odpowiedz lezy gtebiej. Po serii badan
genetycznych, w tym kosztownym Trio-WES,
odkryliSmy przyczyne: mutacje w genie AGOI,
opisanq zaledwie kilka miesiecy wczesSniej. To byta

PODEJRZENIE BADANIA

\\ | "/ trudna, ale przetomowa chwila -  wtedy
e - - ustyszeliSmy, ze przy tak rzadkiej chorobie to
wtasnie rodzice muszq stac sie ekspertami.”
Po wykryciu mutacji w genach AGOIl lub AGO2
DIAGNOZA WYKRYCIE MUTACJI rozpoznanie zostaje potwierdzone.

Kazdy nowy przypadek wnosi unikalne dane -

dzieki nim badacze poznajg rdéznorodnosé
. objawbéw i mechanizmoéw.

Tata Alberta z syndromem AGO

KAZDY PACJENT TO (mutacja w genie Agol)

KLUCZOWY ELEMENT W
9 UKLADANCE WIEDZY.
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POLAND

JAK ROZWIJA SIE
LECZENIE CHOROB
RZADKICH?

,O0d komorki do cztowieka - strategie nowej
medycyny.”

Postep rozwoju nauki jest bardzo dynamiczny i ciqgle
dochodzg nowe podejscia translacyjne, ktére mogqg
przyczynic si¢ do rozwoju leczenia.

Badania nad terapiami chordéb rzadkich wymagajg wielu
etapoéw i modeli. W syndromie AGO korzystamy z:

. a g D. melanogaster C. elegans
1.Drosophila melanogaster — muszka owocowka, idealna . .

do badan genetycznych.

2.Caenorhabditis elegans — nicien, prosty model do badan
RNA.

3.Danio rerio — rybka zebra, model rozwoju uktadoéw
nerwowych.

4.Mus musculus — mysz, model chordéb ludzkich.

5.Fibroblasty — komorki skéry pobrane od pacjentow,
uzywane do badan ekspresji gendéw i funkcji biatka AGO i
tworzenia modeli choroby ,in vitro”.

6.iPSC (indukowane pluripotencjalne komérki macierzyste)
- mozna je réznicowa¢ w neurony; pozwalajq odtworzy¢
rozwdj moézgu pacjenta w laboratorium i testowacé
potencjalne terapie.

NA TEJ PODSTAWIE OPRACOWUJE SIE ROZNE STRATEGIE LECZENIA.
TUTAJ PRZYKtLADY DLA SYNDROMU AGO

/ \

REPURPOSING AS TERAPIE GEN?WE
testowanie znanych CZqSteCZk' RNA wprowadzenie
. korygujqce prawidtowej kopii
substincpt\)/v nrc:WYCh btedne genu lub naprawa
cNOroBAct: sekwencje. btednej.

Réwnolegle konieczne jest rozpoczecie
Natural History Study (badania historii
naturalnej choroby) aby okresli¢, jak rozwija
sie choroba, syndrom AGO, bez leczenia i jak
mierzy€ efekty przysztych terapii, gdy bedq
gotowe do testowania.

Badacze potrzebujg catego asortymentu
organizméw modelowych, zeby zrozumiec
geneze i mechanizm choroby, postawic

hispotezy i rozwinqg¢ terapig, ktére muszq by¢
przetestowane przed podaniem pacjentom.
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CHOROBY RZADKIE,
DLA KTORYCH
ZNALEZIONO LEK

~Kazda historia sukcesu zaczeta sie od
jednej mutacji.”

SMA
(RDZENIOWY

ZANIK MIESNI)

terapia genowa
Zolgensma i terapia
ASO: Spinraza ratujg
tysigce dzieci.

HEMOFILIA A/B

terapia genowa
Hemgenix eliminuje
potrzebe transfuzji.

DYSTROFIA
SIATKOWKI
(LUXTURNA)

terapia genowa
przywraca wzrok

11

MUKOPOLISA-
¢ CHARYDOZA
(MPS 1)

enzymatyczna
terapia Aldurazyme
spowalnia chorobe.

CHOROBA
GAUCHERA

| FABRY'EGO

terapie enzymatyczne i
matoczqgsteczkowe
poprawiajq
funkcjonowanie
narzqgdow.

STWARDNIENIE GUZOWATE
(TSC)

choroba rzadka prowadzqgcej do
powstawania guzéw w mozgu i
innych narzqdach.

Rapamycyna (sirolimus) — lek
pierwotnie immunosupresyjny, ktoéry
ogranicza wzrost guzow i napady
padaczkowe. :

T"Stwaq’d_rj_:gnie g


https://www.fsma.pl/rdzeniowy-zanik-miesni/leczenie/
https://chorobyrzadkie.pl/mukolipidoza-typ-i/
https://www.hemgenix.com/
https://www.zwrotnikraka.pl/choroba-fabryego/
https://www.ema.europa.eu/pl/documents/overview/luxturna-epar-medicine-overview_pl.pdf
https://www.stwardnienie-guzowate.eu/wp-content/uploads/2020/09/Historia20odkrycia20i20badaf120nad20SG.pdf
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SItA PACJENTOW -
NAUKA | RODZINY
RAZEM

~.Rzadkie nie znaczy samotne.”

W przypadku syndromu AGO powstata

miedzynarodowa sie¢ AGO Alliance,
AGO Alliance Poland i Asociacion de Podczas konferencji

Sindromes AGO zrzeszajgca rodziny z pacjencko-naukowych
ponad 30 krajow. omawiane sqg kierunki badan,

wspobtpraca i priorytety
Rodzice i pacjenci coraz czesciej biorqg terapeutyczne.

tez udziat w konferencjach naukowych,

gdzie dzielqg sige perspektywq zycia z

chorobqg oraz nadziejami na rozwdj

leczenia.
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NOBEL Z SERCEM -
AMBASADOR BADAN
NAD SYNDROMEM AGO

Prof. Victor Ambros

Profesor Victor Ambros to wybitny biolog
molekularny z USA, z UMAS Chan ktory
otrzymat nagrode Nobla w 2024 wraz z
Prof. Gary Ravkun za odkrycie mikroRNA —
matych czgsteczek RNA regulujgcych
aktywno§¢ gendw.

To odkrycie zrewolucjonizowato genetyke
i otworzyto droge do rozwoju terapii RNA,
czyli takich, ktére dziatajg na poziomie
RNA (np. ASO, siRNA, mRNA).

Prof. Ambros od lat wspiera
spoteczno$§¢ AGO jako:

e naukowy mentor i doradca dla
badaczy pracujgcych nad
mechanizmami genéw AGOl i AGO2,
sojusznik rodzin — uczestniczy w

idea an YouTube

konferencjach pacjencko-
naukowych i tgczy Swiat nauki z
pacjentami,

ambasador misji AGO Alliance
Poland - inspiruje do wspbtpracy i
rozwoju terapii dla dzieci z
syndromem AGO.

“IF YOU FAIL ONLY ONCE EVERY
SIX MONTHS YOU ARE NOT
MAKING MUCH PROGRESS, BUT
IF YOU FAIL DAILY, YOU ARE
LEARNING DAILY"”

13



POLAND

A0

ORGANIZACJE
PACJENCKIE - NOWA
SItA W TWORZENIU
LEKOW

.,0d pacjenta do partnera - jak rodziny
Zmieniajg nauke.”

Organizacje pacjenckie wspottworzqg dzis
badania: zaktadajg rejestry pacjentdéw,
finansujg modele komérkowe, kampanie
edukacyjne i wspierajg badania kliniczne.

W projektach europejskich coraz czeéciej to
pacjenci wyznaczajqg kierunki — pomagajq
ustalag, co jest naprawde wazne dla rodzin.

W syndromie AGO rodziny staty sie
inicjatorami badan nad lekiem, tgczqc
laboratoria z catego Swiata.

-~ PACJENCI NIE e

= | TVLKO CzEKAJy
::: 02 dxscaveredotﬂ”““ld B DZIAtAJA NN LA
i "~ RAZEM Z NAUKA. I I ol

i igomc e @& X O

WARSZAWSKA ¢
UMass Chan MLL, AKADEMIA iXCells
MEDICAL SCHOOL

irstitut de génétique ot de

beclogin mokaculaine et celuidin Universitat Regensburg MEDYCZNA  BIOTECHNOLOGIES

\1 ’l/,

Czech Centre for Phenogenomics DER FORSCHUNG | DER LEHRE | DER BILDUNG U N IVERSITY OF LEEDS Researc h
O . AARHUS
y a3 I‘tW Foundation /v UNIVERSITY

T 3 i ? SORBONNE
idi m " Scrlpps b -
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ZYCIE | OPIEKA Z
CHOROBA RZADKA

.Zd kazdq diagnozq stoi rodzina.”

OPIEKA NAD OSOBA Z NIEPELtNOSPRAWNOSCIA
WYNIKAJACA Z CHOROBY RZADKIEJ TO
CODZIENNE WYZWANIE.

Rodzice i opiekunowie muszq tqczy¢ role

fizjoterapeutdw, nauczycieli, ttumaczy
i rzecznikbw swoich dzieci.

Czesto brakuje im dostepu do terapii,
rehabilitacji i wsparcia psychologicznego.

Osoby z chorobami rzadkimi wymagajq opieki
wielospecijalistycznej lekarzy. W syndromie AGO
jest to:

e psychiatra,

e neurolog,

e genetyk,

e kardiolog,

e ortopedaq,

e czesto laryngolog,
e optyk

e iinni.

System wsparcia w Polsce wciqz
jest fragmentaryczny, dlatego

ogromnqg role odgrywajg fundacje, (
ktére organizujg turnusy, grupy

wsparcia i materiaty edukacyjne. | s .
é PEE. D PR S, -

OPIEKA NAD CHORYM TO CODZIENNY AKT ODWAGI, MItOSCI |
DETERMINACJI.
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HMISJAAGO %AGO

ALLIANCE

JAK MOZESZ POMOC?

.Kazdy moze by¢ czeSciq zmiany.”

POLAND

Mozesz poméc na wiele sposobow:

organizujgc wydarzenia o chorobach rzadkich, e
wspierajgc zbidérki na badania,

dzielgc sie wiedzg w mediach, :
promujgc zrozumienie dla pacjentdéw i rodzin. ‘ ‘

CELE AGO ALLIANCE POLAND:

vy

budowanie

. rozwijanie organizacja ;
. . a sieci . o tworzenie
wspieranie badan 5 edukaciji o konferencji Aered
. . wspotpracy : . Swiatowego
nad terapiami dla ) genetyce, RNA i pacjencko- .
miedzy rejestru
syndromu AGO - chorobach naukowych w ] ,
naukowcami i . . ; pacjentow
: . rzadkich Polsce i Europie
rodzinami

WIEDZA, WSPOLPRACA |
EMPATIA - TO
FUNDAMENT LECZENIA
PRZYSZtOSCI.

AGO

ALLIANCE
POLAND

KONTAKT

Fundacja AGO Alliance Poland
www.agoresearch.org
konkurs@agoresearch.org
contact@agoresearch.org
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