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ALD - rzadka choroba, w ktorej znaczenie ma czas

2026-10-16

Wczesne wykrycie adrenoleukodystrofii (ALD), znaczenie badan przesiewowych noworodkéw oraz
rozpoznawanie objawéw niedoczynnosci kory nadnerczy - to najwazniejsze tematy, ktéore Fundacja ABCD1
chce przyblizac opinii publicznej. Wiedza o chorobie i szybka reakcja moga poméc we wdrozeniu
odpowiedniej opieki.

Adrenoleukodystrofia to rzadka choroba metaboliczna o podtozu genetycznym, spowodowana
zmianami w genie ABCD1. Moze prowadzi¢ do powaznych zaburzeh neurologicznych i
endokrynologicznych, a jej przebieg jest bardzo zréznicowany. Dziecko moze przez pierwsze lata zycia
rozwijac sie prawidtowo i nie wykazywac wyraznych objawdéw, mimo ze proces chorobowy juz sie
rozpoczat.

Dlatego tak istotne jest zwiekszanie Swiadomosci na temat ALD nie tylko ws$rdd rodzin dotknietych
chorobami rzadkimi, lecz takze wsréd rodzicéw, lekarzy, pielegniarek, nauczycieli, ratownikéw
medycznych i 0séb odpowiedzialnych za organizacje systemu ochrony zdrowia.

Badania przesiewowe daja cenny czas

Wczesne wykrycie ALD, jeszcze przed wystgpieniem objawdéw, umozliwia objecie dziecka odpowiednig
opieka i zaplanowanie dalszego postepowania. Ma to szczegélne znaczenie w przypadku mdzgowej
postaci choroby, poniewaz zmiany w osrodkowym uktadzie nerwowym moga rozwijac sie, zanim
rodzice zauwaza pierwsze niepokojgce symptomy.

Badania przesiewowe noworodkéw pozwalajg wykrywac¢ wybrane choroby na bardzo wczesnym
etapie, zanim pojawig sie ich kliniczne objawy. Rozwdj programoéw przesiewowych i dyskusja o
mozliwosciach ich rozszerzania sg zatem waznymi elementami debaty na temat opieki nad dzie¢mi z
chorobami rzadkimi.

Objawy, ktorych nie nalezy lekcewazyc¢

Jednym z istotnych objawéw endokrynologicznych ALD jest pierwotna niedoczynnos¢ kory nadnerczy.
U chtopcéw z tg chorobg moze wystagpic jeszcze przed pojawieniem sie objawdw neurologicznych,
niekiedy stanowigc pierwszy sygnat rozwijajgcego sie schorzenia.

Problem polega na tym, ze symptomy niedoczynnosci kory nadnerczy bywajg niespecyficzne. Nalezg
do nich miedzy innymi przewlekte ostabienie, brak apetytu, utrata masy ciata, nudnosci, wymioty,
bdle brzucha, niskie cisnienie tetnicze, zawroty gtowy czy zwiekszona pigmentacja skéry. Takie
dolegliwosci mogg miec rézne przyczyny, dlatego ich utrzymywanie sie lub nasilanie wymaga
konsultacji lekarskiej.
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Fundacja ABCD1 apeluje

Fundacja ABCD1 chce, aby o adrenoleukodystrofii, badaniach przesiewowych noworodkdw i
niedoczynnosci kory nadnerczy méwito sie wiece;j.

- W chorobach rzadkich swiadomos¢ nie jest wytgcznie edukacja. Moze prowadzi¢ do wczesdniejszej
diagnozy, skréci¢ odyseje diagnostycznag, umozliwi¢ leczenie we wiasciwym czasie, a nawet uratowac
zycie - podkresla Anna Zakrzewska-Maciak, przewodniczaca Rady Fundacji ABCD1.

Jak zaznacza Fundacja, kazda publikacja i kazda rozmowa moga pomdc dotrzec z wiedza do rodzica
szukajgcego przyczyny niepokojgcych objawéw, lekarza rozwazajgcego rzadkg chorobe czy osoby,
ktéra w sytuacji nagtego zagrozenia bedzie wiedziata, jak wazna jest natychmiastowa pomoc.



