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1. Wstęp

Achondroplazja (ACH) to choroba genetyczna należąca do grupy chorób 
rzadkich.  Obecnie  jest  najbardziej  znaną  formą  karłowatości. 
Szacuje  się,  że  na  świecie  występuje  z  częstotliwością 
1 na 10 000 - 30 00 żywych urodzeń [1], co w globalnym rozrachunku daje 
odsetek występowania 4,73 przypadków na każde 100 000 urodzonych osób 
w  populacji  światowej,  natomiast  w  Europie  –  3,62  przypadków  na  każde 
100  000  nowo  urodzonych  Europejczyków  [2].  Po  podsumowaniu,  można 
określić, że na całym świecie z achondroplazją zmaga się około 360 000 osób 
[3]. W odniesieniu do mieszkańców Polski, według danych z 2024 roku, około 
560 osób poniżej 18 roku życia to właśnie chorzy z achondroplazją [4, 5].
Achondroplazja  to  choroba  o  podłożu  genetycznym,  więc  całkowite  jej 
wyleczenie nie jest możliwe. Metody leczenia chorób genetycznych skupiają 
się  przede  wszystkim na  opóźnianiu  rozwoju  choroby,  minimalizowaniu  jej 
objawów, a także poprawie jakości życia chorych.
W ramach programu lekowego, od stycznia 2025 roku, w Polsce został objęty 
refundacją  lek,  który  w  znaczący  sposób  wpływa  na  łagodniejszy  przebieg 
choroby.  Substancję  czynną  leku  stanowi  wosorytyd,  który  uznawany  jest 
obecnie  za  jedyną  bezpieczną  i  efektywną  opcją  terapeutyczną  w  leczeniu 
achondroplazji.  Dla  polskich  pacjentów  chorujących  na  achondroplazję, 
wpisanie wosorytydu na listę leków refundowanych, to przełom w leczeniu. 
Umożliwia im to dostęp do w pełni bezpłatnej, a przede wszystkim celowanej 
terapii, co  daje szanse i nadzieje na lepsze życie, a także skuteczniejszą walkę 
z chorobą.

2. Choroba rzadka- definicja

Według definicji funkcjonującej w Europie, chorobą rzadką nazywa się 
chorobę,  która występuje w populacji  europejskiej  z częstością mniejszą niż 
1 na 2000 osób (5 na 10 000 osób) [6]. Porównując całą populację europejską, 
łatwo można zauważyć, że odsetek ludzi zmagających się z chorobami rzadkimi 
w ogólnym rozrachunku jest  niewielki  i  wynosi  około 6-8% całej  populacji 
[6,7].  Z racji  tego,  że  problem ten dotyka małą  ilość  społeczeństwa,  często 
rozpoznanie  danej  choroby  rzadkiej  stanowi  spore  wyzwanie  kliniczne. 
Informacje  na  temat  chorób  rzadkich  w  publikacjach  naukowych  są 
szczątkowe,  a  liczba  ekspertów  specjalizujących  się  w  tej  dziedzinie  jest 
niewielka. Dodatkowo, nie pomaga fakt, że diagnostyka chorób rzadkich jest 
procesem  bardzo  złożonym  związanym  z  dużą  zmiennością  kliniczną 
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poszczególnych jednostek chorobowych oraz identyfikacją przy zastosowaniu 
wysokospecjalistycznej  diagnostyki  genetycznej  (niejednokrotnie  bardzo 
drogiej lub niedostępnej w danym kraju).  Diagnostyka genetyczna w grupie 
chorób rzadkich  jest istotna, ponieważ około 80% wszystkich chorób rzadkich 
ma podłoże genetyczne. Możliwa jest do zauważenia pewna zależność: prawie 
wszystkie choroby uwarunkowane genetycznie są zaliczane do grupy chorób 
rzadkich.  Z  drugiej  jednak  strony,  nie  każda  choroba  rzadka  to  choroba 
genetyczna.  Znane  są  choroby  rzadkie  o  podłożu  autoimmunologicznym, 
nowotworowym,  zakaźnym,  a  także  o  etiologii  dotąd  niepoznanej  [7].
W związku z ograniczonym dostępem do diagnostyki, pacjenci chorujący na 
choroby rzadkie,  często mierzą się z wyzwaniem, jakim jest  postawienie im 
odpowiedniej  diagnozy,  która  determinuje  wdrożenie  danego  leczenia. 
Ograniczona diagnostyka i  słaba wykrywalność chorób rzadkich jest  groźna, 
ponieważ znaczna ich część dotyczy dzieci. Opóźnienie we wdrożeniu terapii 
może prowadzić do upośledzenia psychicznego i/lub umysłowego. Szacuje się, 
że  średni  czas  samego rozpoznania  choroby rzadkiej  trwa około  4  lata  [6]. 
Na uwagę zasługuje również fakt, że tylko dla około 5% wszystkich chorób 
rzadkich  dostępna  jest  jakakolwiek  terapia.  Często  jest  to  terapia  bardzo 
kosztowna i nierefundowana, co dla pacjenta i jego rodziny stanowi obciążenie 
finansowe, któremu często nie są w stanie podołać.
Pomimo tego, że choroby rzadkie są różnorodne, to posiadają kilka wspólnych 
cech w zakresie:

• przebiegu- przewlekły lub ciężki;
• podłoża-  często  genetyczne,  co  niesie  ryzyko  przekazania  tej  choroby 

kolejnym pokoleniom;
• diagnostyki- długotrwała, kosztowna i mało dostępna;
• długość życia chorych- krótsza w stosunku do przeciętnego okresu życia 

ich rówieśników niedotkniętych daną chorobą rzadką;
• niepełnosprawności- często fizyczna i/lub intelektualna;
• leczenia-  często  kosztowne  lub  w  ogóle  niedostępne 

(dla ponad 95% jednostek chorobowych) [6].

Achondroplazja,  jako  choroba,  spełnia  wyżej  wymienione  kryteria,  dlatego 
zaliczana jest do grupy chorób rzadkich.

3. Przyczyny achondroplazji

Achondroplazja  zaklasyfikowana  została  do  grupy  chorób  o  podłożu 
genetycznym.  Jej występowanie wynika z pojawienia się pojedynczej mutacji 
w  genie  FGFR  3.  Receptory  te  zlokalizowane  są  na  powierzchni  komórek 
proliferujących, w tym głównie na powierzchni chondrocytów, czyli komórek 
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odpowiedzialnych za formowanie się tkanki chrzęstnej [8]. U osób cierpiących 
na achondroplazję mutacja występuje na chromosomie 4p16.3 genu FGFR 3 
i  w  ponad  80%  przypadków  jest  mutacją  spontaniczną  [9].  W jej  wyniku 
dochodzi do powstania patogennego wariantu genu FGFR 3 spowodowanego 
głównie mutacją p.Gly380Arg (tzn. zmiana aminokwasu- glicyny na argininę 
w 380. pozycji białka w obrębie genu) [10]. W konsekwencji wystąpienia tej 
mutacji  punktowej  dochodzi  do  hiperaktywacji  FGFR 3,  co  z  jednej  strony 
powoduje  zahamowanie  rozwoju  komórek chrząstki,  a  z  drugiej,  zakłócenie 
pracy  płytki  wzrostu  kości  [11].  W  efekcie  zachwiana  zostaje  korelacja 
pomiędzy  namnażaniem  i  dojrzewaniem  chondrocytów,  a  ich  apoptozą. 
Finalnie  doprowadza  to  do  zaburzeń  kostnienia  śródchrzęstnego,  czyli 
nieprawidłowego wzrostu kości, a następnie ich zniekształcenia. Zaburzenia te 
dotyczą  głównie  kości  długich,  które  zlokalizowane  są  przede  wszystkim 
w kończynach dolnych i górnych [12]. W około 80% przypadków wszystkich 
zachorowań  na  achondroplazję,  wystąpienie  choroby  jest  wynikiem  zajścia 
spontanicznej mutacji w genie FGFR 3 w życiu płodowym dziecka. Oznacza to, 
że  niekorzystna  mutacja  powodująca  błąd  genetyczny  dotyka  w  większości 
potomstwa rodziców o typowym wzroście i niechorujących na achondroplazję. 
Sama  przyczyna  wystąpienia  spontanicznej  mutacji  nie  została  poznana. 
Zarówno rasa populacji, czy płeć urodzonego dziecka nie wpływa na częstość 
występowania  achondroplazji  w  społeczeństwie  [1].  Istotnym  czynnikiem 
w  tej  kwestii  może  być  natomiast  wiek  ojca  dziecka-  dla  tych  powyżej 
35  roku  życia  prawdopodobieństwo  posiadania  potomstwa  chorego  na 
achondroplazję  jest  dużo  większe  [13].  Do  pozostałej  ilości  przypadków 
chorych na achondroplazję doprowadza odziedziczenie od rodzica (lub obojga 
rodziców)  zmutowanego  genu.  Choroba  jest  dziedziczona  w  sposób 
autosomalny  dominujący  z  tzw.  "pełną  penetracją".  Oznacza  to,  że  każde 
dziecko,  które  otrzyma  kopię  genu  zmutowanego  od  swojego  rodzica  (lub 
rodziców),  będzie wykazywało fenotyp charakterystyczny dla achondroplazji 
[11]. Rodzic cierpiący na achondroplazję ma 50% ryzyka, że u jego potomka 
choroba  również  wystąpi  [8].  Nosicielstwo  zmutowanego  genu  nie  jest 
sprzężone z płcią, więc zarówno matka, jak i ojciec chorego dziecka mogą być 
nosicielami zmutowanego genu FGFR 3.

4. Cechy charakterystyczne chorych na achondroplazję

Najbardziej  charakterystyczną  cechą  kliniczną  osób  chorych  na 
achondroplazję  jest  znacznie  nieproporcjonalnie  niski  tułów  oraz  skrócone 
proksymalne  części  kończyn.  Średni  wzrost  u  dorosłych  mężczyzn 
z achondroplazją to 131 ± 5,6 cm, a u dorosłych kobiet 124 ± 5,9 cm [1, 11]. 
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Dodatkowo choroba, może objawiać się:
• hipoplazją oraz nieprawidłowościami w tworzeniu żuchwy,
• nadmierną lordozą lędźwiowa,
• kifozą piersiowo- lędźwiowa
• zwężeniem  kręgosłupa  w  segmentach  L1-L4 (głównie  u  dorosłych) 

[11].
Również obwód klatki piersiowej jest mniejszy, stawy są nadmiernie ruchome, 
a  palce  dłoni  i  stóp  są  znacznie  skrócone  (tzw.  brachydaktylia)  [14].
Do  późniejszych  objawów  klinicznych  achondroplazji  zalicza  się  także 
opóźnienie  rozwojowe,  w tym występowanie problemów z mówieniem oraz 
funkcjami  motorycznymi.  Inteligencja  zazwyczaj  u  chorych  jest  zachowana. 
Wyjątek stanowią chorzy dotknięci w przebiegu choroby wodogłowiem, gdyż 
u  nich  funkcje  intelektualne  są  wyraźnie  słabsze  [15].
Sam obraz kliniczny chorych z achondroplazją nie dotyczy tylko i wyłącznie 
układu kostnego. Bardzo często obserwowane są problemy ze strony układu 
nerwowego, spowodowane uciskiem nerwów na skutek zwężenia kręgosłupa. 
Niesie to za sobą liczne powikłania takie jak: mielopatię szyjną, ucisk w pniu 
mózgu  prowadzący  do  trudności  z  oddychaniem  oraz  z  możliwym 
występowaniem  niebezpiecznego  obturacyjnego  bezdechu  sennego  [16]. 
Pojawienie się obturacyjnego bezdechu sennego u chorych z achondroplazją 
może  być  też  konsekwencją  dysfunkcji  ze  strony  układu  oddechowego. 
Nieproporcjonalnie  mała  klatka  piersiowa  ma  mniejszą  objętość  opływową, 
co determinuje zmniejszone wymiary górnych dróg oddechowych i ich mniej 
efektywną pracę [17]. Zaburzenia oddychania podczas snu są jedną z głównych 
przyczyn  śmiertelności  w  pierwszych  dwóch  latach  życia 
dzieci  chorych  na  achondroplazję  [18]. 
Pacjenci  dotknięci  achondroplazją  zmagają  się  często  z  chorobami  układu 
sercowo-  naczyniowego.  Za  główną  przyczynę  wskazuje  się  zwiększoną 
predyspozycję chorych do otyłości oraz znikomy poziom aktywności fizycznej 
w  codziennym  życiu.  Nadmiar  tkanki  tłuszczowej  gromadzi  się  głównie 
w okolicach jamy brzusznej, co stanowi dodatkowy czynnik obciążający stawy, 
natomiast  sama  otyłość  nie  prowadzi  do  powikłań  metabolicznych 
tj. hipercholesterolemii, czy też cukrzycy. Wartość podstawowych parametrów 
diagnostycznych,  takich  jak  poziom  cholesterolu,  trójglicerydów,  glukozy, 
czy  też  insuliny  u  tych  pacjentów  jest  normalny  lub  niski  [19]. 
W wielu publikacjach wspomina się także o upośledzeniach ucha środkowego 
i częstych nawracających infekcjach ucha. Dostrzega się nieprawidłowy rozwój 
trąbki  Eustachiusza,  co  może  skutkować  utratą  słuchu  [20]. 

Podsumowując,  pacjenci  chorzy  na  achondroplazję,  zmagają  się  z  licznymi 
nieprawidłowościami pracy wielu układów organizmu, w tym głównie układu: 
kostno-szkieletowego, oddechowego, nerwowego oraz sercowo-naczyniowego. 
To pociąga za sobą kolejne dysfunkcje i utrudnia  codzienne życie.
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źródło: https://odblokuj-zycie.pl/#objawy  dostęp: 15.10.2025

5. Metody diagnozowania achondroplazji

Zdiagnozowanie achondroplazji  u  dziecka możliwe jest  już przed jego 
narodzinami.  Pomocne  w  tym  stały  się  badania  prenatalne. 
Przy  ich  wykorzystaniu  około  1/3  wszystkich  przypadków  achondroplazji 
pośród  populacji  europejskiej  została  trafnie  zidentyfikowana  [21].  Spośród 
wielu różnych badań prenatalnych, znaczącą rolę w diagnozie achondroplazji 
odgrywają  badania  ultrasonograficzne.  Na  ich  podstawie  możliwe  jest 
zaobserwowanie, czy wzrost kości długich u jeszcze nienarodzonego dziecka, 
jest  prawidłowy,  czy  opóźniony.  Jeśli  nieprawidłowości  we  wzroście  kości 
długich są widoczne przed 24 tygodniem ciąży,  to wskazuje to na poważne 
dysplazje  szkieletowe.  Sama  achondroplazja  natomiast,  jako  dysfunkcja 
w rozroście kości długich powinna być widoczna dopiero po 24 tygodniu ciąży 
[3]. Innym przydatnym badaniem prenatalnym wykorzystywanym w diagnozie 
achondroplazji  jest  badanie  genetyczne  polegające  na  pobraniu, 
a  następnie  przebadaniu  próbki  pochodzącej  z  kosmówki. 
Istnieje  też  możliwość  wykonania  amniopunkcji.  Jej  wyniki  dają  szansę  na 
wykrycie   patogennego  wariantu  FGFR  3,  który  odpowiedzialny  jest  za 
ujawnienie  się  achondroplazji  u  narodzonego  dziecka.  Inwazyjność 
amniopunkcji ogranicza jej powszechne stosowanie u wszystkich ciężarnych. 
Wykonuje  się  ją  tylko  w  przypadkach  zasadnych,  najczęściej  wtedy,  gdy 
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istnieją  znaczące  przesłanki,  co  do  tego,  że  dziecko  w  łonie  matki 
może  być  obciążone  chorobą.
Jeśli ryzyko powikłań, podczas wykonania amniopunkcji, przewyższa osiągalne 
z  niej  korzyści,  to  do  postawienia  diagnozy  dotyczącej  obecności  choroby 
genetycznej  możliwe  jest  wykorzystanie  nieinwazyjnych  metod 
diagnostycznych. Opierają się one na pobraniu próbki krwi matki i przebadaniu 
obecnych w niej wolnych płodowych cząstek DNA. Badanie to jest szczególnie 
wskazane,  jeśli  ojciec  nienarodzonego  dziecka  choruje  na  achondroplazję 
lub jeśli kobieta i mężczyzna są już rodzicami dziecka z achondroplazją [3]. 
Po  narodzinach  u  większości  dzieci  obciążonych  achondroplazją  pewne 
charakterystyczne cechy fenotypowe są łatwo dostrzegalne. Na ich podstawie 
lekarze  mogą  wyciągnąć  już  pierwsze  wnioski,  czy  dziecko  jest  dotknięte 
chorobą genetyczną. Gdy jednak objawy kliniczne są niejednoznaczne, można 
u noworodka wykonać badania rentgenowskie oraz badania genetyczne w celu 
identyfikacji mutacji w genie FGFR 3 we krwi.
Wykonanie  szeregu  badań  genetycznych  u  noworodka  będzie  szczególnie 
przydatne  w  celu  dalszego  planowania  kolejnych  etapów  jego  leczenia. 
Niektóre  ze  stosowanych  obecnie  metod  leczenia  achondroplazji  wymagają 
dokładnego  potwierdzenia  obecności  choroby  u  dziecka. 
Dopiero  po  postawieniu  jednoznacznej  diagnozy,  może  zostać  zastosowane 
odpowiednie,  celowane  leczenie.  Co  więcej,  badania  genetyczne  mogą 
dostarczyć informacji o nosicielstwie wadliwego genu FGFR 3 i wykorzystaniu 
tej wiedzy w przyszłości podczas planowania rodziny [22].

6. Metody leczenia dostępne w Polsce

Jeszcze  do  niedawna,  bo  do  końca  2024  roku,  jedyną  refundowaną 
metodą leczenia achondroplazji w Polsce, był zabieg operacyjny. Polegał on na 
stopniowym  rozciąganiu  kości  długich  podczas  wykonywanych  zabiegów 
operacyjnych.  Metoda  ta  wiązała  się  z  ogromnym  bólem  pacjentów 
i  ich  długotrwałą  rehabilitacją,  która  nie  zawsze  dawała  zamierzone  efekty. 
Znane są nawet przypadki,  gdy pacjenci  nie byli  w stanie wrócić do pełnej 
sprawności sprzed zabiegu. Części pacjentów proponowano metodę operacyjną 
opracowaną  w  latach  50.  XX wieku,  tzw.  metodę  Ilizarowa.  W pierwszym 
etapie zabiegu kości są łamane, a następnie, przy pomocy specjalnego aparatu, 
symetrycznie  wydłużane.  Metoda  stosowana  jest  głównie  w  obrębie  kości 
długich kończyn dolnych. Niesie za sobą ryzyko wielu powikłań, nie zawsze 
dając gwarancję, że będzie skuteczna. Istotne jest również, że metoda ta jest 
bardzo  czasochłonna.  Szacuje  się  bowiem,  że  średni  wzrost  kości  to  około 
1mm/dzień. Sama operacja jest metodą leczenia tylko i wyłączenie objawową. 
Nie niweluje ona przyczyn achondroplazji, ani nie leczy samej w sobie choroby. 
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Nie ma wpływa na redukcję innych objawów towarzyszących achondroplazji 
takich jak: deformacje kręgosłupa, zaburzenia procesu kostnienia, czy krótsze 
kości w innych częściach ciała niż kończy dolne. [23].
Ze względu na podłoże genetyczne, leczenie achondroplazji opiera się w wielu 
przypadkach  na  postępowaniu  objawowym tzw.  BSC (ang.  Best  Supportive  

Care).

Obejmuje ono między innymi:
• farmakoterapię objawową (np. leczenie przeciwbólowe);
• zabiegi  chirurgiczne,  które  umożliwiają  korygowanie  deformacji 

kręgosłupa  takich  jak  skolioza  czy  lordoza,  a  także  poprawiają 
funkcjonowanie stawów i redukują bóle pleców;

• fizjoterapię;
• rehabilitację,  która  wspomaga  rozwój  ruchowy  i  poprawia  motorykę, 

zwłaszcza w przypadku dzieci z hipotonią;
• leczenie  problemów  oddechowych,  zwłaszcza  tych  związanych 

z  bezdechem  sennym  oraz  nawracającymi  infekcjami  górnych  dróg 
oddechowych;

• opiekę logopedyczną;
• wsparcie psychologiczne

[14].

7. Wosorytyd-  nowa  nadzieja  dla  chorych 

na achondroplazję

W ostatnich latach w leczeniu achondroplazji u chorych na całym świecie 
rozpoczęto stosowanie innowacyjnej substancji leczniczą o nazwie wosorytyd. 
Jest to pierwsza skuteczna i bezpieczna opcja terapeutyczna o udowodnionym 
działaniu u chorych na achondroplazję.
Wosorytyd  to  zmodyfikowany  peptyd  C-  natriuretyczny  (ang.  type  C 

natriuretic  peptide,  CNP),  który  wiążę  się  w  organizmie  chorych 
na  achondroplazję,  z  receptorem  typu  B  peptydów  natriuretycznych 
(ang.  natriuretic  peptide  receptor-B,  NPR-B).  Receptory  te 
zlokalizowane  są  na  powierzchni  chondrocytów. 
Działanie  wosorytydu  polega  na  antagonizowaniu  przekazywania  dalszych 
sygnałów  pochodzących  z  FGFR  3.  W  konsekwencji  zostaje  zahamowany 
sygnał dla szlaku kinaz białkowych.
Wosorytyd,  będąc  syntetycznym  analogiem  naturalnie  występującego 
w  organizmie  peptydu  CNP,  działa  jak  regulator  pozytywny 
wewnątrzchrząstkowego  mechanizmu,  ułatwiając  proliferację  i  różnicowanie 
chondrocytów,  co  w  konsekwencji  odblokowuje  prawidłowy  proces  wzrost 
kości [24].
Przeprowadzone  badania  kliniczne  potwierdziły  skuteczność  działania 
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wosorytydu. U dzieci,  u których lek został  zastosowany odnotowano wzrost 
o  około  6  cm  rocznie.  Dla  porównania,  u  dzieci  u  których  lek  nie  był 
stosowany, roczny wzrost oscylował w granicach 3 - 4 cm. W perspektywie 
5  lat  leczenia,  stosowanie  wosorytydu  dało  dodatkowe  10  cm  wzrostu 
leczonego  pacjenta.  To  pokazuje,  jak  istotne  jest,  by  leczenie 
wosorytydem  rozpocząć  jak  najwcześniej  [25]. 
W Polsce w poprzednich latach wosorytyd był stosowany jedynie w ramach 
Ratunkowego Dostępu do Technologii Lekowych (RDTL- indywidualna zgoda 
na  finansowanie  leczenia  pacjentów  pozbawionych  skutecznego  leczenia 
w ramach zwykłej refundacji). Po pewnym czasie finansowanie leku w ramach 
RDTL zostało wstrzymane, co bardzo ograniczyło grupę chorych, u których ten 
lek  mógł  zostać  zastosowany.  Przełom w leczeniu  achodnroplazji  w  Polsce 
nastąpił w styczniu 2025 roku. Wtedy to wosorytyd został wprowadzony na 
listę leków objętych refundacją. Rozpoczęto realizację programu lekowego dla 
achondroplazji  oznaczonego  jako  B.166-  „Leczenie  pacjentów 
z achondroplazją” (ICD-10: Q77.4).  
Do leczenia wosorytydem, według wytycznych Ministerstwa Zdrowia,  mogą 
zostać włączeni chorzy, spełniają łącznie następujące kryteria:

1. wiek 4 miesiące i więcej;
2. rozpoznanie  achondroplazji  potwierdzone  odpowiednim  badaniem 

genetycznym;
3. niezamknięte  nasady  kości  długich  (wiek  kostny  poniżej  16  lat 

u dziewcząt albo poniżej 18 lat u chłopców);
4. adekwatna wydolność narządowa określona na podstawie wyników badań

laboratoryjnych  umożliwiająca  w  opinii  lekarza  prowadzącego  bezpieczne 
rozpoczęcie terapii;

5.  brak przeciwwskazań do stosowania leku zgodnie z ChPL;
6. wykluczenie okresu ciąży lub karmienia piersią;
7. u  osób  aktywnych  seksualnie  stosowanie  skutecznej  metody 

antykoncepcji;
8. zgoda  opiekuna  prawnego  na  leczenie  w  programie  lekowym, 

a  w  przypadku  chorych  powyżej  16  roku  życia  również  chorego 
[14].

Lek  podawany  jest  codziennie  w  formie  podskórnego  zastrzyku.  Dawka 
dostosowywany  jest  do  masy  ciała  pacjenta  (wynosi  w  przybliżeniu 
15-30 μg/kg, gdzie większa dawka jest podawana najmniejszym dzieciom) [24]. 
Samo  podanie  leku  jest  bardzo  proste,  więc  po  uprzednim  przeszkoleniu, 
zastrzyki  mogą  być  podawane  w  warunkach  domowych  przez  opiekunów 
lub  samodzielnie  przez  pacjentów.  Zgodnie  z  Charakterystyką  Produktu 
Leczniczego,  leczenie  wosorytydem  należy  przerwać  dopiero  w  momencie 
potwierdzenia braku potencjału dalszego wzrostu wskazanego przez szybkość 

10



wzrostu  <  1,5  cm/rok  oraz  w  momencie  zamknięcie  nasad  kości  długich 
(tj. zwykle po osiągnięciu 16-18 roku życia przez pacjenta).
Szacuje się, że ostateczny wzrost chorych może zwiększyć się nawet o 20 cm, 
co  stanowi  ogromne  osiągnięcie  w  obecnej  terapii  achondroplazji. 
Co również istotne, wosorytyd może znacząco zapobiegać innym poważnym 
powikłaniom,  z  którymi  mierzą  się  pacjenci  z  achondroplazją.  Dotyczy  to 
przede  wszystkim   chronicznego  bólu  towarzyszącego  pacjentom.  Ból  ten 
inicjowany  jest  w  wyniku  ucisku  na  rdzeń  kręgowy,  jako  efekt  zwężonego 
kanału kręgowego.  Podczas stosowania wosorytydu ucisk na rdzeń kręgowy 
może stopniowo słabnąć przynosząc pacjentom ulgę w codziennym życiu.

8. Podsumowanie

Rok 2025 dla polskich pacjentów chorujących na achondroplazję oraz ich 
rodzin,  stał  się  rokiem przełomowym. Na listę  leków refundowanych został 
wprowadzony  wosorytyd,  który  stanowi  nadzieją  na  skuteczną  walkę 
z  chorobą.  Choć  sama  achondroplazja  jest  chorobą  rzadką,  nieuleczalną, 
to  obecna  opcja  terapeutyczna  w  postaci  wosorytydu  umożliwia  poprawę 
jakości  życia  pacjentów.  Do  tej  pory  jedyną  refundowana  metodą  leczenia 
achondroplazji w Polsce były zabiegi operacyjne, które niosły za sobą ogromny 
ból  i  cierpienie  pacjentów,  nie  zawsze  będąc  przy  tym  skuteczną  metodą. 
Wosorytyd,  to  pierwszy  lek,  który  stanowi  terapię  celowaną  w  leczeniu 
achondroplazji.  Działając  na  przyczynę  choroby  zapobiega  dalszym 
nieprawidłowym przemianom w układzie kostnym.  
Obecnie  trwają  badania  kliniczne  w  celu  odkrycia  innych  potencjalnie 
skutecznych  metod   leczenia  tej  choroby  rzadkiej.  Większość  substancji 
badanych  pod  kątem  skuteczności  w  leczeniu  achondroplazji,  opiera  swój 
mechanizm działania, podobnie jak wosorytyd, na bezpośrednim wpływie na 
przyczynę choroby.
Nieprzemijające  zainteresowanie  badaczy  na  cały  świecie  tematem  chorób 
rzadkich  oraz  sposobów  ich  leczenia  daje  nadzieję,  że  kwestią  czasu  jest 
opracowanie  skutecznej,  bezbolesnej  i  celowanej  metody  leczenia 
achondroplazji.
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