FAZY Pierwsze objawy Diagnoza Leczenie Monitorowanie
e Wczesne objawy mogg by¢ niespecyficzne:  |Diagnoza HSP Objawy pozamotoryczne e  Objawy zwykle postepujg powoli przez kilka lat, [¢ Znaczace zmiany w zyciu zawodowym lub rodzinnym
moga obejmowac problemy z chodzeniem a z czasem moga pojawiac sie nowe objawy. mogg by¢ konieczne z powodu HSP.
lub bieganiem, sztywnog¢ mieéni koAczyn e HSP jest terminem zbiorczym dla wielu réznych |e Inne objawy czesto obejmuja problemy z Zmiennoé¢ objawdw z dnia na dzied moze by¢
dolnych lub problemy z kontrolowaniem typdéw chordéb. Zidentyfikowano ponad 90 jej oddawaniem moczu lub stolca, bdl, depresje, wieksza niz progresja HSP z roku na rok. e \W domu osoby z HSP mogg potrzebowac podjazdéw
ruchéw koriczyn dolnych. typdw, a liczba ta rosnie z kazdym rokiem. Rézne zmeczenie, skurcze i problemy skérne. lub poreczy, a takze wézka inwalidzkiego, tazienek
typy HSP majg rézne wzorce dziedziczenia, wiek o Fizjoterapia i/lub aktywnos¢ fizyczna przeksztatconych w kabiny prysznicowe, pomocy przy
«  Objawy moga miec poczatek w kazdym wystgpienia, objawy i tempo progresji. ° Objéwy rza,dziej wysjce'pujacych typow HSP mogg (ro.zcialganie) sg wazne. W zaleznosci .Od wchodzen'iu isc‘hoc'lzeniu po schod,a'ch oraz pomocy
) T o obejmowac: trudnosci w nauce, problemy z objawéw dostepne sa metody leczenia przy przesiadaniu sie z krzesta na t6zko. Moga
Choroba wieku, ale najczesciej rozpoczynaja sig w e Bfedne diagnozy sg czeste: HSP moze zostac mowa/stuchem/widzeniem, otepienie, ataksje spastycznosci, bdlu, problemow z réwniez potrzebowac¢ modyfikacji w kuchni.
dziecinstwie lub u dorostych w wieku 30-50 nieprawidtowo zdiagnozowane jako porazenie oraz niedowtad koriczyn gérnych. pecherzem/jellitamili depresiji.
lat. mozgowe, stwardnienie rozsiane, ataksja, e W pracy ludzie mogg nie by¢ w stanie wykonywac
zapalenie stawdw, dystrofia miesniowa, inne e Czynniki niezwigzane z HSP mogg byc¢ istotne e Osoby z HSP mogg potrzebowa¢ pomocy w swoich obowigzkéw w miare postepowania HSP.
typy choroby neuronu ruchowego i wiele innych (depresja, izolacja, samotnosc itp.), ale czesto nie|  poruszaniu sie i sprzetu rehabilitacyjnego, w Moga potrzebowa¢ dostosowan, aby méc
schorzen. s3 uwzgledniane w diagnozie lub w p6zniejszych miare zachodzacych zmian. kontynuowac prace. Ostatecznie mogg by¢ zmuszeni
konsultacjach medycznych. do zmiany obowiazkéw lub $ciezki kariery, aby
utrzymac swoje dochody.
Zakres objawow (niejednoznacznych) o Diagnoza kliniczna HSP moze zosta¢ postawiona po wykluczeniu szeregu innych patologii. Diaghoza Zindywidualizowane leczenie objawéw ruchowych |Spersonalizowana obserwacja
kliniczna moze obejmowac serie badan i/lub rezonans magnetyczny mézgu i kregostupa i pozamotorycznych
e Zklinicznego punktu widzenia, poczgtkowe e Chociaz istniejg ogdlne modele dla niektorych
objawy czesto obserwowane u 0séb HSP to * Diagnostyka genetyczna HSP jest dostepna, ale wyniki moga by¢ niejednoznaczne. Chociaz wiarygodne |  kierowanie oséb z HSP do réznych oérodkéw rodzajow HSP lub dla okreslonych grup
problemy z chodzeniem, potykaniem sie i/lub testy genetyczne sg dostepne dla wiekszosci najczestszych typow HSP, gtéwne problemy dotyczace eksperckich wiekowych, przewidywanie progresji HSP u
utrzymaniem réwnowagi. Osoby z HSP moga wynikéw badan sg nastepujace: . . e . danej osoby jest trudne. Trudno jest
, . . . , . . , e Ekspertoéw zgodnie z ich potrzebami i objawami. o ] . .
odczuwad zmeczenie, bol, doswiadczac ¢ Dla danego typu HSP badanie moze nie by¢ dostepne odpowiedzieé na pytania takie jak "kiedy bede
probleméw z pecherzem lub mie¢ obnizony * Moze nie by¢ dowoddw na to, ze konkretna znaleziona mutacja jest zwigzana z HSP i ) ) : potrzebowaé wdzka inwalidzkiego?
nastrdj, nie zdajac sobie sprawy, ze s3 to objawy * Testy genetyczne moga miecdiagnostyczng luke od 30 do 40%.w * Plan postepowania bedzie musiaf by¢
Klinika HSP. modyfikowany wraz z postepem choroby i e Przydatne jest regularne monitorowanie, a
o Jesli zostanie postawiona diagnoza genetyczna, proces jest prosty. Cztonkom rodziny nalezy zmieniajacymi sig objawami. plany postepowania muszg by¢ dostosowywane
e W celu potwierdzenia diagnozy konieczne jest zaoferowac poradnictwo genetyczne, w tymtesty przedobjawowe. indywidualnie, zwtaszcza gdy objawy zmieniajg
przeprowadzenie badarn. Europejska Sie¢ e Zakres specjalistow bedzie zalezec od sie w czasie.
Referencyjna opracowata schemat e Moze wystepowac kliniczne i/lub genetyczne pokrywanie sie z innymi schorzeniami. konkretnych objawdéw ruchowych i
diagnostyczny dla HSP. https://www.ern- pozamotorycznych i moze obejmowac: pomoc |e Plany postepowania bedg wymagaty
rnd.eu/wp- content/uploads/2019/02/ERN- W poruszaniu sie, ocene ortopedyczng wtérnych zrozumienia i akceptacji osoby z HSP, ktéra
RND-Diagnosis- Flowchart-HSP_final-1.pdf deformacji kregostupa i stép. bedzie musiata zrozumieé, w jaki sposéb
podejmowanie decyzji dotyczacych
e Osoby cierpiace na HSP prawdopodobnie Ieczenia/zalrz.adzania objawami moze pomac jej
beda potrzebowac porady w zakresie W przysztosci.
kontrolowania bdlu, radzenia sobie ze
zmeczeniem, poprawy samopoczucia i
radzenia sobie z nietrzymaniem moczu i
stolca/wypadkami nagtymi.
Wczesna i wiarygodna diagnoza Lekarze biora pod uwage aspekty, ktore nie wchodzg w zakres ich wiedzy specjalistyczne;j Znalezienie lekarstwa Spersonalizowane wsparcie
Wiedza na temat HSP jest niska wérdd wielu e Nalezy zwigkszy¢ pewnosé diagnostyczng, aby skréci¢ czas diagnozy i zmniejszyé liczbe btedéw e Nie ma lekarstwa na HSP, wszystkie metody * Niektdre osoby z HSP chca planowaé
pracownikéw ochrony zdrowia, a uzyskanie diagnostyc.zny./ch.. . - . . ' ' leczenia s3.objawowe. przysztoé, ale inne nie. Istnieje potrzeba
potwierdzonej diagnozy moze wymagac konsultacji z|® Po pos:cawgmu diagnozy ek‘sper,u muszg by¢ swmdorm ws%ystllqch ?spektow HSP, zaréwno ' ‘ o _ spersonalizowanego wsparcia opartego na
kilkoma specjalistami. Niepewno$é co do diagnozy bfezposre(.inlego Ivypfywu f)bjaw,ow ruchoyvych ale takze Ob.JaWIO\.N n|emotorsznYCh I8 GEEIEOUEle, | O.becne ba(,:lanla nad 'PSH ob’eszUJal ba'danla potrzebach i 2yezeniach danej ascby.
moze wplywaé na samopoczucie. e Kierowanie do réznych osrodkéw speCJallstycz[wch w zaleznosci od potrzeb i objawdw musi by¢ biomarkerdéw, badanie komaérkowych i
systematyczne, a.by oso.byz. HSP mog’rY uzyskac skoordynowgna ople.ke. ’ , o ZW|erzefcych modelll I-!SP, identyfikacje N e g
e Potrzeba zaangazowania wielodyscyplinarnego zespotu zalezy od objawdw, ktdre rozwijajg sie w potencjalnych lekéw i poprawe naszego ) ) ) >
czasie. Specjalistami zaangazowanymi na poczatkowych etapach diagnozy bedg prawdopodobnie: zrozumienia HSP. skorzys"clac'z poradnictwa, ktére porrlu')ze im
Wyzwania neurolog, genetyk, radiolog wykonujacy rezonans magnetyczny lub inne badania. Po diagnozie, w pogodzic sig z HSP - mogg odczuwac zal po

przypadku problemdw z poruszaniem sie, ludzie mogg potrzebowac: fizjoterapii, wktadek
ortopedycznych, rehabilitaciji, sprzetu do poruszania sie, specjalistéw od upadkéw i problemoéw z

rownowaga.

o Lekarze powinni by¢ w stanie pomdc osobom cierpigcym na HSP zrozumiec informacje przekazywane
przez specjalistdw oraz zinterpretowac, co one dla nich oznaczaja.

o Wiele oséb z HSP musi powtarza¢ swojg historie kazdemu nowemu specjaliscie, wiec przekazywanie
informacji miedzy specjalistami a chorymi powinno by¢ usprawnione.

e Dalsze badania i préby kliniczne sgkonieczne.

utracie dawnego siebie lub ztos¢ z powodu tego,
czego nie sa W stanie zrobi¢ w przysztosci.

¢ Osoby z HSP, ktére chcg zatozyé rodzine,
powinny skonsultowac sie z genetykiem, aby
zrozumiec ryzyko i rozwazyé opcje zaptodnienia
in vitro i/lub badan prenatalnych




Cele

Podnoszenie swiadomosci i edukowanie odpowiednich pracownikéw ochrony zdrowia na temat HSP (i podobnych schorzen neurologicznych)

e Lekarze powinni by¢ w stanie zdiagnozowac HSP lub skierowac pacjenta do odpowiedniego specjalisty. Lekarze powinni wiedzie¢, do jakich
specjalistdw kierowac osoby z HSP - tj.

e najpewniej bedzie to neurolog, fizjoterapeuta i ortotyk. Inni specjalisci mogg by¢ potrzebni w przypadku wystgpienia innych objawdw.
e Poniewaz nie ma lekarstwa na HSP, wsparcie psychologiczne dla oséb z HSP po diagnozie moze by¢ wazne.

e Poniewaz HSP jest rzadka chorobg, ludzie moga czuc sie odizolowani i samotni, tak jakby byli jedynymi osobami cierpigcymi na te chorobe. Powigzania
z odpowiednimi spofecznosciami moga

e Mogg by¢ wazne w zmniejszaniu tych uczué.

e Trudno jest znalez¢ informacje na temat HSP. Dlatego wazne jest, aby zapewnié¢ osobom dotknietym chorobg odpowiednie informacje na temat opcji
leczenia objawdéw, miejsc, w ktdrych mozna uzyskac porade i diagnostyke genetyczna.

Zycie z HSP

e Osoby z HSP mogg potrzebowac pomocy w
opracowaniu i utrzymaniu rutyny z

odpowiednimi poziomami aktywnosci fizycznej,
aby mie¢ najlepszg mozliwg jakos$¢ zycia.
Oprdcz rutynowej opieki medycznej z
odpowiednig fizjoterapig i lekami, rutyna moze
obejmowac aspekty dobrego samopoczucia,
wiezi spotecznych i zrozumienia szerszego
Swiata HSP.

Wzmacnianie pozycji pacjentéw

Informacje na temat HSP mogg by¢ trudne do
znalezienia, a mowienie o trzech obszarach moze
pomac w rozpowszechnianiu tych informacji:

Informacje o sieciach wsparcia moga zapewnié¢
dostep do innych oséb z HSP, co moze pomadc
ludziom znalez¢ rozwigzania codziennych
problemdw i poczuc sie mniej samotnymi i
odizolowanymi.

Zrozumienie aktualnych badan moze pomac
ludziom zobaczyc szerszy obraz i zapewnic ich, ze
wielu specjalistéow pracuje nad HSP.

Informacje na temat rejestrow pacjentéw moga
umozliwi¢ ludziom wziecie udziatu w projektach
badawczych i bycie na biezgco z nowosciami
zwigzanymi z ich typem HSP.




