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Ankieta anonimowa dla opiekunéw oséb z zespotem
Angelmana w Polsce
Wyniki badania

Ponizsze wyniki prezentujg dane zebrane w spos6b anonimowy przez fundacje FAST Poland od opiekunéw
0s6b chorych na zespét Angelmana w Polsce. Badanie zostato przeprowadzone w dniach 01.01.-28.01.2024r. i
objeto 148 respondentéw, z zaznaczeniem, iz dla kazdego chorego ankiete wypelnia wylacznie jeden opiekun.

Cele przeprowadzonego badania ankietowego byty nastepujace:

1) uzyskanie anonimowych danych statystycznych dotyczacych oséb chorych na zespét Angelmana i ich
opiekunéw w Polsce;

2) stworzenie statystyk dotyczacych podstawowych danych nt. spotecznosci zespotu Angelmana w Polsce,
stuzacych podmiotom klinicznym, laboratoryjnym i branzy farmaceutycznej do oceny mozliwosci Polski w
aspekcie wprowadzenia badan klinicznych nad zespotem Angelmana;

3) stworzenie precyzyjnych statystyk prezentujacych stanowisko polskiej spotecznosci zespotu Angelmana w
odniesieniu do zainteresowania i uczestnictwa w potencjalnych badaniach klinicznych, badaniu historii
naturalnej oraz screeningu noworodkow.



Dlaczego Polska to dobry kandydat do wprowadzenia badan klinicznych
dla zespotu Angelmana?

e  Spotecznosc¢ zespotu Angelmana w Polsce to niezwykle zaangazowana grupa, ktéra prezentuje ogromne
zainteresowanie tematem badan i jest gotowa wykazaé duza aktywnos¢, by walczy¢ o leczenie os6b z ZA
w przysztosci, co pokazujg liczby: w Globalnym Rejestrze Zespolu Angelmana zarejestrowanych mamy
obecnie az 113 0s6b; 148 opiekunéw wypehilo przygotowana przez fundacje FAST Poland ankiete, z czego
prawie 84% respondentéw odpowiedziato twierdzaco na pytanie o zainteresowanie udziatem w
ewentualnych badaniach klinicznych. Opiekunowie oséb chorych na ZA utrzymuja réwniez staty kontakt
W grupie wsparcia istniejacej od lat na jednym z internetowych portali spotecznosSciowych.
Zgodnie z podawang w literaturze czestoscia urodzer oséb z zespotem Angelmana, w Polsce szacunkowo
urodzio sie 761 0s6b z zespolem Angelmana w ciggu ostatnich 30 lat* (min. 571, max. 951). Nawet przy
najnizszych szacunkach, wielkos¢ tej grupy niesie ogromny potencjat w kontekscie mozliwej ilosci os6b
gotowych wzig¢ udziat w badaniach.

e Posiadamy w Polsce wysoce wyspecjalizowane centra kliniczne, ktore nie tylko stanowig Swietng baze
specjalistow bedacych w stanie doskonale wspiera¢ proces prowadzenia badan klinicznych, ale rowniez
maja w tym do$wiadczenie. W Polsce prowadzonych jest wiele badan klinicznych zaréwno
komercyjnych, jak i niekomercyjnych, w tym obejmujace choroby rzadkie.
Ponadeto, dzieki duzej sieci centrow klinicznych, Polska posiada znakomite mozliwosSci w zakresie
kontynuwania nadzoru nad stanem zdrowia 0s6b z zespotem Angelmana, co stanowi obecnie naturalng
czesc¢ opieki nad osobami z ZA - §rednia liczba wizyt lekarskich u specjalistéw w przypadku dzieci wynosi
miedzy 4 a 5 rocznie.

e W naszym kraju wdrazany jest Narodowy Plan dla Choréb Rzadkich, ktéry bedzie narzedziem
pozwalajagcym zapewnic trwalg realizacje polityki zdrowotnej ukierunkowanej na potrzeby pacjentow z
chorobami rzadkimi, wprowadzi systemowe rozwigzania probleméw zdrowotnych i socjalnych tej grupy
chorych. W celu jego realizacji uruchomiona zostata Platforma Choréb Rzadkich
(https://chorobyrzadkie.gov.pl/), a wspomniany Plan dla Choréb Rzadkich moze by¢ niezwykle cennym
zasobem w kontekscie dziatar dla badan i leczenia zespotu Angelmana.

e Badania kliniczne sa w Polsce wspierane poprzez dedykowang sie¢ w zakresie organizacji ECRIN
(ecrin.org): POLCRIN (Polish Clinical Research Infrastructure Network) dziata poprzez partnera
naukowego - Agencje Badan Medycznych (Medical Research Agency) https://abm.gov.pl/en. Jest ona
paristwowg agencja odpowiedzialng za rozwoj badan w dziedzinie nauk medycznych i nauk o zdrowiu,
ktorej celem jest budowa innowacyjnego systemu opieki zdrowotnej. Agencja realizuje jeden z
pierwszych publicznych programéw dotacyjnych z finansowaniem przeznaczonym na niekomercyjne
badania kliniczne w naszym kraju. Finansowanie prowadzone przez Agencje objelo m.in. stworzenie
wyspecjalizowanych Centréw Wsparcia Badan Klinicznych, na ktéry to cel w latach 2020-2021
przeznaczono prawie 50 milionéw euro. Liste podmiotow nalezacych do projektu mozna znaleZ¢ na
stronie: https://abm.gov.pl/pl/polska-siec-badan-klinicznych/centra-wsparcia-badan-kliniczn/.

e Drzieki istnieniu fundacji FAST Poland, polskiej spotecznosci zapewniane sg wiedza i aktualnosci ze Swiata
badan nad terapig dla zespotu Angelmana, a kanaty komunikacji stosowane przez fundacje sa wysoce
skuteczne w angazowaniu opiekunéw osob z ZA - potwierdza to wysoka frekwencja w wypetnianiu
ankiety, ktorej wyniki prezentujemy w niniejszym dokumencie.

*Srednio 380 400 urodzen/rok (dane GUS na lata 1994-2023) x 1/15000 x 30 lat. (Min: /20000, Max: 1/12000)



Wyniki ankiety



SEKCJA 1/2 : DANE DEMOGRAFICZNE I DANE O DIAGNOZIE

1. CALKOWITA LICZBA RESPONDENTOW: 148.

2. Dystrybucja wieku osob z zespotem Angelmana.

Wiek os6b z zespotem Angelmana

1 2 3 45 6 7 8 9 1011 12 13 14 15 16 17 18 19 20 21 22 23 24 25 28 34

- 0-4: 27 0s6b - 5-12: 88 0s6b -13-18: 21 0s6b -19-30: 11 0s6b ->31:10soba

3. Region zamieszkania.

Miejsce zamieszkania respondentéw

dolnoslaskie 6

kujawsko-pomorskie 4

lubelskie 7

lubuskie 4

t6dzkie 13

matopolskie 16

mazowieckie 21

podkarpackie 10 n—
podlaskie 5 badanych:
pomorskie 17 I 1921 0s6b
Slaskie 17 I 1518 0sdb
warmifisko-mazurskie 8 B 1114 0s6b
wielkopolskie 12 [ 710 0séb
zachodniopomorskie 8 [ 460sb
RAZEM 148 1 03osob

Najwiecej sposrod osob, ktére odpowiedzialy na to pytanie, mieszka w  wojewodztwach:
mazowieckim (21), pomorskim (17) i Slaskim (17), a wiek wiekszosci (ponad 77%) osob z zespotem Angelmana, ktorych
rodzice/opiekunowie wypekhili ankiete mieSci sie w przedziale O-12 lat.



4. Dystrybucja genotypow. Genotypy polskiej populacji oséb z ZA

5,4%
4,1% 1

Delecja 114
ICD (defekt imprintingu) 4
Mutacja 16

UPD (disomia ojcowska)

Rozpoznanie kliniczne/genotyp nieznany 8

35%
30%
25%
20%
15%
10%

5%

0%

_ ) . 77,0%
Procentowy udziat genotypoéw podopiecznych

7 ZA, ktorych opiekunowie wypetnili ankiete
jest zblizony do danych podawanych w literaturze.

5. Wiek osoby z ZA w chwili diagnozy.

Wiek osoby z ZA w chwili diagnozy

M Delecja

B ICD (defekt imprintingu)

B Mutacja

 UPD (disomia ojcowska)

& Rozpoznanie
kliniczne/genotyp nieznany

Przedziat Liczba os6b
wiekowy

0-4 125

512 18

13-18 4

>18 1

o 1 2 3 4 5 6 7 8 10 11 12 13 16 21

Wsrdd osob badanych diagnoza zespotu Angelmana byta stawiana najczesciej miedzy 1a 2 1.z - 61,5% sposrod

wszystkich respondentow.



SEKCJA 3: OPIEKA LEKARSKA I TERAPEUTYCZNA

6. Formy opieki lekarskiej stosowane u 0s6b z zespotem Angelmana w Polsce.

Nie jest pod opieka lekarska 2
Jest pod opieka lekarza POZ/pediatry 103
Jest pod opieka jednego lub wiecej specjalistéw w poradniach specjalistycznych (NFZ) 116
Jest pod opieka jednego lub wiecej specjalistow w poradniach specjalistycznych (opieka prywatna) 81
Jest objeta opieka specjalistyczng w lecznictwie szpitalnym (w tym badania kontrolne) 76

Formy opieki lekarskiej

80% 78,4%
(o]
0,
60% 54,7%
40%
20%
1,4%
0% Jest pod opiek: Jest pod opiek:
. estpo op|e. a . . estpo op|e. a . Jest objeta opieka
. jednego lub wiecej jednego lub wiecej L
L . Jest pod opieka s s specjalistyczng w
Nie jest pod opieka specjalistow w specjalistow w L
lekarza POZ/ . . lecznictwie
lekarska ) poradniach poradniach .
pediatry L L szpitalnym (w tym
specjalistycznych specjalistycznych badania kontrolne)
(NF2) (opieka prywatna)

Najczestszg forma opieki lekarskiej udzielanej badanym osobom z zespotem Angelmana jest opieka jednego
lub wiecej specjalistéw w poradniach specjalistycznych w zakresie NFZ (78,38% sposrod 148 badanych) i/lub
lekarza POZ/pediatry (69,59% sposrod 148 badanych). 76 pacjentow (51,4% sposrod badanych) objetych jest
opieka w lecznictwie szpitalnym. Pytanie miato forme wyboru wielokrotnego.

7. Osoby z ZA objete opieka specjalistyczna w lecznictwie szpitalnym (w tym badania kontrolne) najczesciej
znajdowaly sie pod opieka ponizszych osrodkow:

ey Ilosé
Nazwa kliniki: o0s6b
Uniwersyteckie Centrum Kliniczne w Gornoslaskie Centrum Zdrowia Dziecka im.
Gdansku 14 Sw. Jana Pawla IT Samodzielny Publiczny
Instytut "Pomnik - Centrum Zdrowia Dziecka" Szpital Kliniczny Nr 6 5
w Warszawie 1 Kliniczny Szpital Wojewodzki Nr 2 im. Sw.
Instytut Matki i Dziecka w Warszawie 9 Jadwigi Krolowej w Rzeszowie 5
Instytut Centrum Zdrowia Matki Polki w Uniwersytecki Szpital Dzieciecy w Krakowie 4
Lodzi 9 Samodzielny Publiczny Specjalistyczny
Wojewddzki Specjalistyczny Szpital Dzieciecy Zaklad Opieki Zdrowotnej "Zdroje" w
im. prof. dr Stanistawa Popowskiego w Szczecinie 3
Olsztynie 7 Inne 23
Uniwersytecki Szpital Kliniczny w Poznaniu 5




Na pytanie odpowiedziato tacznie 76 osob. Pytanie miato forme otwarta, 14 respondentéw wybrato wiecej niz
jedna placéwke w swojej odpowiedzi.

Mapa 10 najczesciej podawanych klinik sprawujacych opieke

specjalistyczng w lecznictwie szpitalnym w Polsce
wsrod badanych oséb z zespotem Angelmana.

Pinezki o ciemniejszym kolorze
oznaczajg czesciej wybierane
placowki, a pinezki o jasniejszym
kolorze - rzadziej.

Najczesciej zgtaszanymi byty
placowki w Gdarisku, Warszawie i
Lodzi.

8. Liczba wizyt lekarskich u specjalistow (neurolog, gastroenterolog, okulista, stomatolog etc.) odbytych przez
osobe z ZA na przestrzeni ostatniego roku.

Liczba wizyt u specjalistdw na przestrzeni ostatniego roku

25 23

20 o Liczba 0sdb Przedziat Srednia liczba
wiekowy Wwizyt:
16 0-4 >7,48
512 >5,96
13-18 43
19-30 3,63
>31 6

N Y B K S 6 A D OO BN O
&
(:é\

N\

Najwiecej wizyt u lekarzy specjalistbw ma miejsce w przypadku dzieci w wieku od O do 4 lat, co jest
zrozumiate, zwazywszy na fakt, iz jest to okres, w ktérym odbywa sie diagnostyka genetyczna i nierzadko
pojawiaja sie napady padaczki wymagajace ustalenia adekwatnego leczenia. Wraz z wiekiem czestotliwo$¢
takich wizyt maleje. Srednia liczba wizyt dla przedziatu wiekowego =31 lat oparta jest na danych od zaledwie
jednego pacjenta, w zwigzku z czym nie nalezy sie w tym wyniku dopatrywac dalej idacych wnioskow.



9. Rodzaje terapii stosowanych przez respondentéw w ramach regularnej rehabilitacji u osoby z zespotem

Angelmana - najczesciej wybierane odpowiedzi. Mozliwos¢ wyboru wielokrotnego.

Terapie stosowane u osob z ZA

90%
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A-19/
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o
x
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Rehabilitacja
ruchowa

A-10,
G, 170 &, 1/0 pJ IW
£/ £/
. . ] _—
Terapia
logopedyczna/ . 5 Terapia B Brak regularnej 5 . .
Terapia S| Terapia AAC Terapia zajeciowa Dogoterapia Hipoterapia Basen

neurologo-
pedyczna

psychologiczna

terapii

Gléwnymi terapiami stosowanymi u 0s6b z zespotem Angelmana w Polsce sa: rehabilitacja ruchowa (w zakres
ktoérej wchodza terapie réznymi metodami), terapia logopedyczna lub neurologopedyczna oraz terapia SI.

Nieco powyzej potowy respondentéw korzysta z terapii komunikacji alternatywne;j.

Wsréd pozostatych terapii stosowanych u 0sob z zespotem Angelmana w Polsce pojawiaty sie m.in... masaze,
terapia reki, terapia widzenia/wzroku, terapia pedagogiczna, terapia neurotaktylna, terapia czaszkowo-

krzyzowa, trening umiejetnosci spotecznych, manualne torowanie glosek.




SEKCJA 4: WPLYW NA ZYCIE RODZINY

10. Sytuacja zawodowa opiekuna po otrzymaniu diagnozy zespotu Angelmana u podopiecznego.

Wptyw diagnozy na sytuacje zawodowg opiekuna

M Pozostaje bez zmian

. Liczba 50,0% 32,4%
Sytuacja zawodowa 0s6b
Bez zmian 48 . ‘s
7miana na czesc B Zmiana na czes¢
etatu/zmniejszenie ilosci 17 etatu'/ zmniejszenie ilosci
godzin pracy godzin pracy
Zmiagla Chara.l<t6{ru pracy, 9 B Zmiana charakteru pracy,
Przebranzowienie przebranzowienie
Zaprzestanie aktywnosci 74
zawodowej

115% ™ Zaprzestanie aktywnosci
zawodowe;j

6,1%

Potowa respondentéw zrezygnowala z pracy catkowicie, co pokazuje, jak trudne do pogodzenia jest
pozostanie aktywnym zawodowo z opieka, leczeniem i rehabilitacja osoby z zespolem Angelmana. Pozostata
potowa utrzymata aktywnos$¢ zawodowa na tym samym badZ obnizonym poziomie, lecz okoto jedna na
dziesie¢ 0s6b sposrod nich podijeta decyzje o przebranzowieniu po otrzymaniu diagnozy zespotu Angelmana.

11. Formy opieki, ktérej podlegaja osoby z zespotem Angelmana.

Uczeszcza do placowki edukacyjnej lub opiekuriczej 130
Nie uczeszcza do placéwek edukacyjnych ani opiekurniczych 1
Ma opiekuna profesjonalnego: nianie/opiekuna, asystenta osoby z niepelnosprawnoscia,

opiekuna przyznanego w ramach opieki wytchnieniowej 17
Pozostaje pod opieka cztonkéw rodziny (wytacznie lub dodatkowo do innych form opieki, np.

niani, opiekunéw, placéwek etc.) 62
Uczeszcza na warsztaty terapii zajeciowej lub inne zajecia dla oséb dorostych z
niepelnosprawnosciami 5
Mieszka poza domem w placowce opieki catodobowej 0

80%

60%

40%

20%

0%

Formy opieki nad osobami z zespotem Angelmana

87,8%
41,9%
7 4% 11 ’RO
7 +/0 ()
3,4/) 0,0%
I E—
Ma c?plekuna Pozostaje pod opieka
profesjonalnego: . X
L ) cztonkéw rodziny Uczeszcza na warsztaty
- . nianie/opiekuna, . PR . .
Uczeszcza do placowki Nie uczeszcza do (wytacznie lub terapii zajeciowej lub Mieszka poza domem w
. . . asystenta osoby z . . L . . A
edukacyjnej lub placéwek edukacyjnych . - dodatkowo do innych inne zajecia dla oséb placéwce opieki
T L niepetnosprawnoscia, o o A
opiekuriczej ani opiekuriczych R form opieki, np. niani, dorostych z catodobowej
opiekuna przyznanego w . . . . PR
opiekundw, placowek niepetnosprawnosciami

ramach opieki

wytchnieniowej etc)
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To pytanie miato forme wyboru wielokrotnego. Wiekszos$¢ podopiecznych respondentéw, ktorzy udzielili
odpowiedzi, uczeszczato do placéwki edukacyjnej lub opiekuriczej, co jest tez zwigzane z faktem, iz znaczaca

wiekszos¢ z tych chorych jest aktualnie w wieku szkolnym.

12. Ocena przez opiekunoéw dotkliwosci objawow/efektow wynikajacych z zespolu Angelmana.
(Ocena 1 oznacza najmniejsza dotkliwo$¢ objawu, ocena 6 oznacza dotkliwos¢ najwieksza)

Problemy z motoryka duza 40%

35%

30%

25%

20%

5%

15%
1 2 3 4 5 6

——— Problemy z motoryka mata

1 2 3 4 5 6

Problemom motorycznym przyznawano w wiekszosSci nizsza punktacje, oceniajac je jako mniej dotkliwe.

40%

35%

30%

25%

20%

15%

10%

= = gl
4 5 6

1 2 3

Zaburzenia snu

gll-l
1 2 3 4 5 6

Napady padaczkowe byly w wiekszosci oceniane jako najmniej dotkliwe, zaburzenia snu zyskiwaly natomiast
wyniki gléwnie albo bardzo niskie, albo bardzo wysokie, co moze sie wigza¢ z réznicami w nasileniu tego

problemu.

10




40%

35%

30%

25%

20%

15%

10%

5% -

40%

35%

30%

25%

20%

15%

10%

5%

40%

35%

30%

25%

20% -

15%

10%

5%

40%

'Zmeczenie opiekunéw

35%

30%

25%

20%

15%

10%

5%

allln
1 2 3 4 5

6

1 2 3 4 5 6

Zmeczenie opiekunow i przewlekly stres byly oceniane jako bardzo uciazliwe. Okoto 30% sposrod respondentow

nadato im ocene 6, oznaczajaca najwiekszg dotkliwos$¢ objawu.

40%

~Zachowania trudne

35%

30%

25%

20%

15%

10%

1 2 3 4 5 6

5%

1 2 3 4 5 6

Zachowania trudne byly oceniane przez wiekszos¢ 0sob jako umiarkowanie dotkliwe, w przeciwienistwie do aspektu
trudnosci w komunikacji, ktory uzyskat najwyzsza mozliwg ocene ,,6 - najbardziej dotkliwe”.

40%

35%

30%

25%

20%

15%

10%

5%

1 2 3 4 5 6

1 2 3 4 5 6

Wplyw na sytuacje zawodowaq za bardzo istotny (odpowiedzi 4 i powyzej) uznato 49% ankietowanych, a w przypadku
sytuacji ekonomicznej 40% ankietowanych uznato ze zesp6t Angelmana wystepujacy u ich podopiecznego ma bardzo
istotny wplyw (odpowiedzi 4 i powyzej) na sytuacje ekonomiczng ich rodziny.
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Woptyw na relacje spoteczne (izolacja spoIeczna)35%

30%
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15%
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Wptyw na relacje rodzinne

1 2 3 4 5 6

Wplywowi na relacje spoteczne w zréznicowany sposéb przyznawano punktacje. Wpltyw ZA na relacje rodzinne nie
jest znaczacy, co odzwierciedla punktowanie tego wplywu przez wiekszo$¢ respondentéw jako majgcy matg

dotkliwos¢.

Srednia wazona ocen dotkliwosci objawow w ocenach podawanych przez opiekunow:

Badany aspekt Srednia punktacja
Problemy z motoryka matg 3,31
Problemy z motoryka duza 341
Wystepujace napady padaczkowe 2,99
Zaburzenia snu 343
Zmeczenie opiekunow 4,06
Przewlekly stres 3,80
Wplyw na sytuacje zawodowa opiekuna 344
Wplyw na sytuacje ekonomiczng rodziny 321
Wplyw na relacje spoteczne 3,25
Zachowania trudne 331
Trudnos$ci w komunikacji 4,22
Wplyw na relacje rodzinne 2,99

Zespot Angelmana odbija sie na roéznych aspektach zycia nie tylko chorego, ale i opiekunéw. Najbardziej
dotkliwym objawem dla opiekunéw jest zdecydowanie utrudniona komunikacja z chorym na zespét
Angelmana. Na podium najdotkliwszych aspektow znalazly sie réwniez zmeczenie opiekunéw oraz
przewlekly stres. Jako najmniej dotkliwe oceniane byly: wptyw na relacje rodzinne a takze wystepujace
napady padaczkowe - moze sie to wydawac zaskakujace, lecz punktacja ta moze wskazywac, ze epilepsja u
0s0b z zespotem Angelmana, ktéra wystepuje u znaczacej wiekszosci chorych, jest dos¢ skutecznie leczona w
Polsce (co zostanie potwierdzone w dalszej czesci tych wynikow), co moze dodatkowo sugerowac jak wysoki

poziom prezentuje opieka neurologiczna w naszym kraju.
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SEKCJA 5: WYBRANE OBJAWY ZESPOLU ANGELMANA

13. Wystepowanie napadéw padaczkowych u 0s6b z zespolem Angelmana w Polsce.

Czy u osoby z zespotem Angelmana wystgpity kiedykolwiek napady padaczkowe?

2,0%

6,8%

H Tak -135

H Nie -10

= Nie wiem -3

Wystepowanie napadéw padaczkowych w ciggu ostatniego roku

()
60% 51,1%
50%
40%
29,2%
30%
20%
0,
10% S0 5,8% 5,8%
o , Doswiadczata napadow . oswiadczata , Nie doswiadczata R L
Doswiadczata napadow pojedynczych napaddéw , Nie doswiadczata
) padaczkowych, ale napadéw )
padaczkowych ktére . ! padaczkowych, ale napadéw
leczenie przynosi maty padaczkowych,

padaczkowych, obecnie
nie przyjmuje lekow

obecnie nie wymaga
przyjmowania
lekéw/stosowania diety

zostaty opanowane

lekami/dieta leczenie/dieta przynosi

poprawe w tym zakresie

efekt lub brak jest
efektu leczenia

U znaczacej wiekszosci oséb z zespolem Angelmana stwierdzono dotad wystepowanie napadow
padaczkowych. Wynik ten byl oczywiscie spodziewany, zwazywszy na fakt, iz padaczka jest niemalze
nieodlgcznym elementem ZA.

Na przestrzeni ostatniego roku zdecydowana wiekszoS$¢ osob z zespotem Angelmana, niezaleznie od tego, czy

napady padaczkowe pojawialy sie ponownie po ich uprzednim wystapieniu, czy pojawily si¢ po raz pierwszy,
obserwowata dobre efekty w leczeniu padaczki (dietg i/lub lekami). Tak wysoki odsetek opanowywania
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napadéw ponownie potwierdza znakomity poziom klinicystow w Polsce i moze ttumaczy¢ niskg ocene
napadéw padaczkowych w kontekscie uciazliwosci objawow zespotu Angelmana.

14. Zaburzenia snu u 0s6b z zespotem Angelmana w Polsce.

Zaburzenia snu w ciggu ostatniego roku
40,5%

40%

30%

22,3% 23,6%

20%

10%

0%
()
Miata zaburzenia snu,
leczenie przyniosto maty
efekt lub brak jest efektu

leczenia

Nie miata zaburzer snu,
leczenie przynosi dobry
efekt

Miata zaburzenia snu lecz po Miata zaburzenia snu, ale
wiaczeniu leczenia sen nie stosowano leczenia
poprawit sie farmakologicznego

Nie miata zaburzen snu, nie
przyjmuje lekéw

U wiekszosci 0s6b z zespotem Angelmana w Polsce, mimo towarzyszacych zaburzen snu, nie jest czestym
stosowanie leczenia farmakologicznego lub jego efekt jest niewystarczajacy. Sytuacja ta moze mie¢ swoje
odzwierciedlenie w ocenianiu zmeczenia opiekunéw jako jednego z najbardziej dotkliwych aspektow
choroby.

15. Zachowania trudne u 0s6b z zespotem Angelmana w Polsce.

Zachowania trudne w ciggu ostatniego roku

60%
50%
40%
30%
20%
10%
0% Wyst: ty Wyst ty
Nie obserwowano . Wystepowaty vs ""?°Wa vs e;p'owa
. Nie obserwowano . zachowania trudne, zachowania trudne,
trudnych zachowan, - zachowania trudne, . K X
. . trudnych zachowan, nie . X leczenie przyniosto zachowanie ulegto
leczenie przynosi dobry . . jednak nie stosowano X A
ofekt przyjmuje lekow lekow maty efekt lub brak jest poprawie dzieki
efektu leczenia stosowaniu lekéw

Tak jak w przypadku zaburzen snu, trudne zachowania wystepuja u wiekszosci chorych z zespotem
Angelmana, lecz nie stosuje sie u nich farmakoterapii lub efekt tego leczenia nie jest zadowalajacy.
Zachowania trudne moga mie¢ odzwierciedlenie w jednym z czedciej zgtaszanym jako dotkliwy aspekcie,
ktorym jest przewlekly stres u opiekunéw oséb z ZA.
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16. Stosowanie specjalnych diet u 0s6b z zespotem Angelmana w Polsce.

19,6%  Stosowanie diet u os6b z ZA

B Osoby z ZA stosujace specjalng diete

1 Osoby z ZA nie stosujgce specjalnej diety

Tylko w 29 przypadkach na 148 zebranych ankiet opiekunowie zglaszali stosowanie specjalnej diety u
chorego. NajczeSciej sa to diety z ograniczeniem weglowodanéw lub opierajgce sie na niskim indeksie
glikemicznym.

17. Stosowanie sprzetu medycznego u 0s6b z zespotem Angelmana w Polsce.

Czy osoba z ZA korzysta Top 10 rodzajéw sprzetéw stosowanych u oséb z ZA
ze sprzetu medycznego? 50 49
4+
27,7% g 39
o
o 40
S
> 29
o 30 24
=)
3
% 20 17
83 = 10
2 9
o 7
®© 10 o)
g E F
S 0
wozki: Gorsety i
specjaine, ort Obuwie Sprzety i Pionizat Siedziska, Pionizat ortezy Widadki
| Tak SS’:JZCS;TIZ? t;r:zﬁ\\,téow ortope- Oprogré- m:[':;ﬂi’ry' siedzonka, ;?(:\I;;n:v tutowia, w ortoape-l Chodzi!(i,l
= Ni inwalidzkie, i/lub DAFO dyc?ne, mowanie statyczne krzes'elka dynamiczne Ym dyczne balkoniki
e specjalne do AAC specjalne kamizelka

aktywne

SPIO
etc.

Najczesciej stosowane sprzety majg na celu wspomoc mobilnosé oraz nauke chodzenia oséb z ZA. Tuz po
nich najczesciej zglaszano uzycie przedmiotow i oprogramowania, ktore usprawniajg proces komunikacji.
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SEKCJA 6: PERSPEKTYWY DOTYCZACE BADAN HISTORII
NATURALNEJ, BADAN KLINICZNYCH I SCREENINGU
NOWORODKOW

18. Zainteresowanie uczestnictwem w przypadku badania historii naturalne;j.

Czy gdyby badanie historii naturalnej byto dostepne Odlpowiedz Liczba os6b
w Polsce, byt(a)bys zainteresowany(a) uczestnictwem E?e( 1136
Twojego podopiecznego w takim badaniu? Nie wiem 29

W Tak

H Nie

19. Zainteresowanie uczestnictwem w przypadku badan klinicznych.

Czy gdyby badania kliniczne byty dostepne OdpowiedZz  Liczba os6b

w Polsce, byt(a)bys zainteresowany(a) uczestnictwem Tak 124

. . . . Nie 2
Twojego podopiecznego w takim badaniu? Nie Wi 7

W Tak
H Nie

E Nie wiem
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Powyzsze wyniki wskazuja, ze w Polsce istnieje bardzo duZe zainteresowanie badaniami dotyczacymi osob z
zespotem Angelmana. Biorac pod uwage powyzsze wyniki mozna bez wahania zauwazy¢, ze wsréd polskiej
spotecznosci istnieje wielu potencjalnych pacjentéw, ktérych opiekunowie sg gotowi dotaczy¢ do takich
badan.

20. Poprawa w jakich obszarach zycia bytaby najwazniejsza dla opiekunéw w Polsce? Jakich rezultatéw
oczekujg opiekunowie po potencjalnych lekach na zesp6t Angelmana?

(Punktacja: 1 punkt - najmniej wazny obszar, 6 punktéw - najbardziej wazny obszar.)

Motoryka duza Motoryka mata
50% 50%
40% 40%
30% 30%
20% 20%
2ot Saalann
o | H B B N . o -
1 2 3 4 5 6 1 2 3 4 5 6
Zachowanie Komunikacja
meEe——_ ™
40% 40%
30% 30%
20% 20%
10% 10%
0% 0% | m—— - .I.-.
1 2 3 4 5 6 1 2 3 4 5 6
Sen Napady padaczkowe
50% 50%
0 —m— 40%
30% 30%
20% 20%
: 1l
0% 0% : : : O : . :
1 2 3 4 5 6 1 ) 3 4 5 6

Procentowa wartos¢ odpowiada odsetkowi udzielonych odpowiedzi. Najbardziej wyrdzniaja sie aspekty takie
jak: komunikacja, sen i napady padaczkowe, w ktérych odpowiedZ ,najwazniejszy obszar” uzyskata najwyzsza
punktacje.
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Srednia wazona ocen w zakresie istotnosci rezultatow potencjalnej terapii leczniczej dla zespotu Angelmana
oczekiwanych przez opiekunow:

Badany aspekt Srednia punktacja
Motoryka duza 3,89
Motoryka mata 3,78
Napady padaczkowe 3,82
Zachowanie 3,66
Komunikacja 4,72
Sen 4,04

Rezultaty oczekiwane przez opiekundw dotyczace potencjalnej terapii leczniczej zespotu Angelmana w duzej
mierze pokrywaja sie ze zgtaszanym poziomem ucigzliwosci objawow/efektéw tej choroby. Po obliczeniu
Sredniej wazonej dla punktacji w poszczegolnych aspektach, duza przewagg odpowiedzi wyrdznia sie obszar
komunikacji, co pokazuje, jak ciezkie jest dla opiekunéw rozwijanie tej sfery. Na drugim miejscu, rowniez z
wysokim wynikiem, uplasowat sie sen, ktérego dtugos¢ oraz ciaglos¢ jest powaznie zaburzona w zespole
Angelmana.

Warto zauwazy¢, ze cho¢ napady padaczkowe doS¢ czesto uzyskiwaly najwyzsza note, to usredniona
punktacja nie jest zbyt wysoka. Tak jak juz wspomniane zostalo w komentarzu do pytania o uciazliwosé
objawow - niewysoki redni wynik moze wynika¢ z dosS¢ skutecznego leczenia epilepsji w Polsce. Niemniej
jednak w niniejszym pytaniu, dotyczacym obszaréw oczekiwanej poprawy, w odpowiedziach dos$¢ czesto
pojawiato sie oczekiwanie najwyzszej poprawy w tej sferze. Mozna przypuszczac, ze, nawet w przypadku
ustabilizowania sytuacji napadowej, naturalnym bytoby dla rodzicéw/opiekunéw oczekiwanie poprawy w
tym zakresie, tak, by nie musieli juz mierzy¢ sie z obawami nawrotu czy ucigzliwoscig dotyczaca leczenia
padaczki.

21. Screening noworodkéw w kierunku ZA w ocenie spotecznosci polskiej

Czy bytbys zainteresowany uczestnictwem Czy uwazasz, ze wczesna diagnoza dzieki

swojego nowonarodzonego dziecka, gdyby screeningowi noworodkéw miataby korzystny

badanie przesiewowe noworodkéw w wplyw na proces terapeutyczny i leczniczy oséb z

kierunku ZA bny dostepne w Polsce? zespo{em Ange|mana?
9,5%

13,5%

2,7%
W Tak
o Nie
u Nie wiem
87,8% 86,5%
OdpowiedZz Liczba oséb OdpowiedZ _Liczba 0s6b
TE.ﬂ( 130 Tak 128
Nie 4 Nie 20
Nie wiem 14

Nie wiem 0
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Wsrod polskiej spotecznosci wida¢ pozytywne podejScie do zagadnienia screeningu noworodkéw, a sam
program badan przesiewowych noworodkéw w Polsce na lata 2019-2026 obejmuje, zgodnie z informacjami
Ministerstwa Zdrowia, juz az 30 choréb, w tym SMA, co plasuje nasz kraj bardzo wysoko w statystykach (dane
na rok 2021 wskazuja, ze w analizie obejmujacej 30 europejskich krajow wyprzedzity nas tylko Wiochy i
Austria*). W wiekszosci opiekunowie dostrzegaja roéwniez, ze wprowadzenie takiego badania przesiewowego
niostoby pozytywne rezultaty w kontekscie procesu terapeutycznego, leczenia objawowego, a w przysztosci
po ewentualnym zatwierdzeniu lekow na zespot Angelmana takze leczenia przyczynowego oséb z tym
zaburzeniem.

Wyniki pltynace z pytaii dotyczacych badaf historii naturalnej, klinicznych oraz badan przesiewowych
noworodkoéw potwierdzaja, Ze polska spotecznos¢ osob z zespotem Angelmana i ich opiekunéw jest otwarta
na nowe mozliwosci, chetna do aktywnej wspotpracy i gotowa na wspieranie procesu badan w zakresie leku
dla zespotu Angelmana w naszym kraju.

Powyzsze wyniki stanowig podsumowanie danych zebranych od opiekunéw osob z zespotem Angelmana. W
przypadku zapotrzebowania na bardziej szczegétowe dane lub wiecej materiatéw wizualnych, zachecamy do
kontaktu z fundacja FAST Poland poprzez e-mail: kontakt@cureangelman.pl.

* Zrodto: Charles Rivers Associates. ,A landscape assessment of newborn screening (NBS) in Europe”, 2021,
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Dziekujemy za uwage!

Fundacja Foundation for Angelman Syndrome Therapeutics Poland
al. Grunwaldzka 5
80-236 Gdarnisk
kontakt@cureangelman.pl
www.cureangelman.pl
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