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Szanowny Panie Dyrektorze,

W odpowiedzi na pismo ponizej przedstawiam moja opinie réwniez jako Przewodniczaca Zarzadu
Polskiego Towarzystwa Wrodzonych Wad Metabolizmu, Kierownik Kliniki Wrodzonych Wad
Metabolizmu i Pediatrii Instytutu Matki i Dziecka oraz Cztonek Korespondent w SSIEM (the Society for
the Study of Inborn Errors of Metabolism) na Polske, Wegry i Rosje.-

Pediatria metaboliczna (PM) zostata cztery lata temu wydzielona z pediatrii ogéInej i w mojej opinii
powinna taka pozostac jako podspecjalizacja w pediatrii, co nie oznacza ponownego wtgczenia PM do
pediatrii ogélnej. Potagczenie PM z pediatrig stanowitoby krok wstecz w systemie stuzby zdrowia.
Wyodrebnienie pediatrii metabolicznej jako podspecjalizacji po pediatrii przynosi wiele korzysci, w
tym w szczegdlnosci:
a) ewidentnie poprawia jakos¢ i efektywno$é opieki nad pacjentami w wrodzonymi wadami
metabolizmu,



b) zwieksza wiedze o tych rzadkich chorobach wsréd lekarzy pediatréw, a takie innych
specjalnosci,

c) chorzy zidentyfikowani poprzez badania przesiewowe noworodkéw metods tandemowej
spektrometrii mas (obecnie w kierunku 28 réznych choréb), catkowicie finansowanego z
budzetu Ministerstwa Zdrowia, pozostajg pod wtasciwg opiekg profesjonalistow. Rozszerzanie
badan przesiewowych noworodkéw jako realizacja programu polityki zdrowotnej parstwa,
wigze sie z rosnaca liczbg wykrywanych pacjentéw wymagajacych specjalistycznej opieki.

d) umozliwia roztoczenie profesjonalnej opieki nad pacjentami w poblizu ich miejsca
zamieszkania,

e) pozwala na rozpoczecie ksztatcenia lekarzy medycyny dorostych w dziedzinie medycyny
metabolicznej. Obecnie specjalisci pediatrii metabolicznej takze zajmuja sie bezposrednio lub
koordynujg opieke nad dorostymi pacjentami z wrodzonymi wadami metabolizmu.

Woydzielenie pediatrii metabolicznej (z ang. Paediatric Metabolic Medicine) jako oddzielne]j dziedziny
jest zgodne z zaleceniami miedzynarodowego towarzystwa the Society for the Study of Inborn Errors
of Metabolism, European Board of Paediatrics oraz dokumentu “A Framework of Competences for
Level 3 Training in Paediatric Inherited Metabolic Medicine” wydanego przez Royal College of
Paediatrics and Child Health w Wielkiej Brytanii. W Polsce szkolenie specjalizacyjne w dziedzinie PM
jest realizowane wg sylabuséw opracowanych na podstawie powyzszych dokumentéw.

W Europie nadzdr nad szkoleniem specjalizacyjnym w dziedzinie pediatrii metabolicznej sprawuje
ETAC (Education and Training Advisory Committee) - organ SSIEM, ktdry rekomenduje utrzymanie
wysokich standardéw w zakresie przedmiotowej specjalizacji; opinia ETAC o biezgcej realizacji
specjalizacji PM w Polsce w toku.

PM obejmuje okoto 2 tysigce réinych wrodzonych wad metabolizmu tj. rzadkich genetycznie
uwarunkowanych choréb, polegajacych na zaburzeniu metabolizmu biatek, ttuszczéw lub
weglowodanéw. Choc s to choroby rzadkie, ogétem liczba pacjentéw z ich rozpoznaniem jest znaczna.
53 to schorzenia wrodzone, przewlekte, wymagajg wiasciwego postepowania terapeutycznego i
kontroli przez cate zycie pacjentéw — wielu z nich bedac odpowiednio leczonymi podejmuje prace
zawodowag, zaktada rodziny, ma zdrowe dzieci.

Choroby te wykazujg heterogenno$¢ w zakresie etiopatogenezy, patomechanizméw, obrazu i
przebiegu klinicznego oraz metod diagnostycznych i terapeutycznych, a takze sposobow
monitorowania i odleglych powiktan. Wrodzone wady metabolizmu to najczeéciej choroby
wielonarzadowe, dlatego ich diagnostyka i leczenie wymaga znajomosci w zasadzie wszystkich dziedzin
medycyny, a gtéwnie neurologii, hepatologii, kardiologii czy endokrynologii oraz zdolnosci
holistycznego spojrzenia na problemy zdrowotne pacjenta.

Tak wigc nie jest zasadne, a nawet wrecz byloby szkodliwe, przeniesienie PM do katalogu
umiejetnosci zawodowych. W mojej opinii oczywiste jest, ze tak jak pediatrii nie mozna nazwaé
umiejetnoscia, tak i PM nie mozna okreéli¢ jako zaledwie umiejetno$é. Dodatkowo zamiana PM ze
specjalizacji w umiejetnos¢ niewatpliwie spowodowataby znaczne zmniejszenie zainteresowania
dziedzing PM ze strony lekarzy, co z kolei odbitoby sie na jakosci opieki nad pacjentami z wrodzonymi
wadami metabolizmu. Aktualnie, gdy w Polsce wykrywanych jest tylko w samych badaniach
przesiewowych noworodkéw prawie 200 nowych pacjentéw w kazdym roku, a ogélna liczba chorych
w kraju wymagajacych profesjonalnej opieki lekarskiej specjalisty pediatrii metabolicznej wynosi kilka
tysiecy, zaniechanie szkolen specjalizacyjnych z PM i brak specjalistéow PM moze stanowié realne
zagrozenie dla bezpieczefistwa pacjentéw z wrodzonymi wadami metabollzmu - chorobaml
powszechnie bardzo mato znanymi. N 3L
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