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Zespot ds. Orzekania o
Niepetnosprawnosci

Mam ogromny zaszczyt reprezentowacé Fundacje Foundation for Angelman Syndrome Therapeutics
Poland (FAST Poland; https://www.cureangelman.pl/) angazujgca sie w pomoc osobom zyjgcym z
zespotem Angelmana.

W imieniu spotecznosci oséb z zespotem Angelmana i ich rodzin bardzo Panfistwa prosze o pochylenie
sie nad kwestig orzecznictwa osdb z zespotem Angelmana. Podczas obchoddw Dnia Chordb Rzadkich
Przewodniczaca Zespotu ds. Choréb Rzadkich Profesor Alicja Chybicka i Rzecznik Praw Pacjenta
Barttomiej Chmielowiec podkreslali konieczno$¢ zmiany w Orzecznictwie o Niepetnosprawnosci, tak
by w chorobach genetycznych nie byto koniecznosci regularnego stawiania sie na komisjach. W
okresie oczekiwania na rozwigzania systemowe jako organizacja pacjencka pragniemy réwniez prosic
o pochylenie sie nad tym problemem, gdyz dla wielu z nas — opiekundéw ciezko chorych 0séb - jest to
niesamowicie wazne.

Zespot Angelmana to obecnie nieuleczalne, ciezkie zaburzenie neurogenetyczne, ktére dotyka okoto
1 na 15 000 osbéb. Osoby z zespotem Angelmana zmagajg sie z powaing niepetnosprawnoscig
ruchowg i intelektualng. Zdecydowana wiekszo$¢ osob z zespotem Angelmana nie méwi (i nigdy
mowi¢ nie bedzie), a ze Swiatem komunikuje sie dzieki AAC (komunikacji wspomagajgce] i
alternatywnej). Pacjenci czesto zmagaja sie z padaczkg wymagajagcg zaréwno leczenia
farmakologicznego jak i (w niektdrych przypadkach) stosowania specjalnej diety. Cze$¢ pacjentow
zmaga sie z bardzo powaznymi zaburzeniami snu, ktore wptywajg nie tylko na nich samych, ale
réwniez na funkcjonowanie catej rodziny.

Osoby z zespotem Angelmana wymagaja ciggtej opieki i wsparcia oséb trzecich i nigdy nie osiggaja
samodzielnosci.
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