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CHORY NA CHOROBE TZW. RZADKA
MUSI MIEC DUZO SZCZESCIA | PIENIEDZY,
BY SIE LECZYC

Beata Dzon-0zimek

Chce zyé. Po prostu chce zyé. To
jest bol, to jest piekto. Jezeli mozna
w tym piekle ulzy¢, to niech NFZ nie
stoi nad tym kottem, niech nie wbija
nas do tego kotta, jest nas 200! — ape-
luje Kora walczgca o refundacje leku
na rzadki genetyczny rodzaj raka jaj-
nika. Lek jest, ale panstwo go nie re-
funduje, a miesieczna kuracja kosztuje
24 tys. zt. Kora sprzedata mieszkanie,
kupita trzy lata zycia. Inni takich szans
nie maja.

Bo chory na chorobe rzadka, tzn.
taka, na ktérg zapada mniej niz pieé
os6b na 10 tys. mieszkancéw, musi
mieé¢ duzo szczescia i pieniedzy, by
sie leczy¢, by przezyé. Co z tego, ze
sg dostepne leki i terapie, skoro nawet
prominentnych chorych nie staé¢ na
leczenie? Szczescie maja juz ci, ktérzy
mimo braku procedur, czyli pieniedzy
z NFZ, zostali zdiagnozowani dzieki
Jpartyzantce” lekarzy. Za te pomoc
szpitalom rosng dtugi. Lekarze i orga-
nizacje chorych/pacjentéw sa czesto
bezsilne wobec ekonomii w leczeniu.

NA KLOPOTY -
STOWARZYSZENIE

b2-letnia Teresa Matulka choruje na
mukopolisacharydoze typ IV, ma dwo-
je chorych dzieci, dwoje nastepnych
adoptowata. Mukopolisacharydoza
to jedna z tysiecy chordéb rzadkich.
Teresa Matulka wie, jak ciezko jest
obcigzonym takimi chorobami, jakie
sg problemy z diagnostyka, specjali-
styczng opieka medyczng, lekami i re-
habilitacja. Ale jej zywiotem jest dziafa-
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nie, ona tez zostata gtosem ,rzadkich”
—od 1995 r. prezesuje najstarszemu
w Polsce, zatozonemu na poczatku
lat 90. Stowarzyszeniu Chorych na
Mukopolisacharydoze (MPS) i Choro-
by Rzadkie. — Wymyslita je prof. Anna
Tylki-Szymanska z Centrum Zdrowia
Dziecka. Widziata takie stowarzyszenia
na $wiecie, postanowita, ze w Polsce
tez trzeba podobne zatozy¢, zeby ro-
dziny z nieuleczalnymi, $miertelnymi
chorobami, niemajgce woéwczas zad-
nej pomocy ze strony panstwa, na-
wzajem sie wspieraty — wyjasnia pani
prezes. Zabiegajg o leczenie, opiekuja
sie pacjentami z chorobami rzadkimi
i ultrarzadkimi.

CHELOPIEC LECZONY
ENZYMATYCZNA
TERAPIA ZASTEPCZA
LATEM BIEGAt. WTEDY
ODEBRANO MU
LECZENIE. TERAZ JEST
JAK ROSLINKA.

Lekarze i chorzy powtarzajg, ze naj-
lepszg formg pomocy i samopomocy
sg organizacje chorych. Stowarzysze-
nie Chorych na Mukopolisacharydo-
ze (MPS) i Choroby Rzadkie zrzesza
500 rodzin. — Pobieznie liczagc, mamy
w Polsce ok. 1000 rodzin z rzadkimi
i ultrarzadkimi chorobami. Pofowa jest
w stowarzyszeniu, kazda niemal z wy-
rokiem $mierci. W trakcie mojej kaden-
cji zmarto ponad 200 dzieci — wylicza
Teresa Matulka.

..

Gdy nowa rodzina przyjezdza do
stowarzyszenia, na turnusy rehabilita-
cyjne, na konferencje, nie musi nikomu
niczego ttumaczy¢. Juz ktos biegnie
z pomocgy, ten da chusteczki, tamten
lekarstwo. Rodziny znaja sie na swojej
chorobie lepiej niz niejeden lekarz, np.
na towarzyszacych chorobom rzadkim
réznych postaciach padaczek u dzieci —
jedno sie prezy, drugie nieruchomieje
przez chwilg, inne patrzy w jeden punkt.

RODZINA ZASTEPCZA

— Moja choroba nie uposledza
umystowo, ale sg duze znieksztatce-
nia kostne, zaburzony zostaje wzrost.
W chorobach wiegkszosci naszych
podopiecznych brakuje jakiego$ en-
zymu odpowiadajgcego za wydalanie
cukrow, ttuszczow, zelaza. Organizm
zatrzymuje te substancje, a one nisz-
czg serce, watrobe, $ledzione, wzrok,
stuch, mézg. W wiekszosci przypad-
kéw te osoby nie dozywaja petnolet-
nosci — wyjasnia Teresa Matulka. Mia-
fa r6zne dolegliwosci, ale o chorobie
dowiedziafa sie dopiero po urodzeniu
dzieci. — Zastanawiatam sie, ze sko-
ro mnie boli, a corka jako$ dziwnie
chodzi, to moze co$ jej przekazatam.
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A potem synowi. | zaczetam drazy¢,
szukaé, chodzitam po lekarzach. Tra-
fitam na wspaniatego ortopede, zro-
bit przeswietlenia wszystkich stawow
u dzieciakéw i zaczat podejrzewac cho-
robe. Skierowat nas na obserwacje do
Instytutu Matki i Dziecka, w Holandii
zbadano wycinki skoéry i prébki krwi
i potwierdzono mukopolisacharydoze.
Okazato sie, ze ja rowniez jestem cho-
ra, tylko ze mam niedobér enzymu,
a maz jest nosicielem tej samej cho-
roby. Taka para faczy sie raz na milion
— opowiada petna energii kobieta. To
jedyny taki przypadek w Polsce.

RODZINY ZNAJA SIE NA
SWOJEJ CHOROBIE LEPIEJ
NIZ NIEJEDEN LEKARZ.

Cérka pani Teresy zaszta w cigze,
urodzita chtopca z wrodzong famli-
woscia kosci, chorobg niezwigzang
z mukopolisacharydozg. Pani Teresa
z mezem zostali opiekunami prawny-
mi wnuka, bo corce chciano odebraé
syna ze wzgledu na jej niepetnospraw-
nos$¢. — Przeszlismy szkolenia, mase
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Michat, syn Justyny Matulki, a wnuk Teresy,
choruje na wrodzong tamliwo$¢ kosci.

testéw, badali nas biegli psychiatrzy.
Okazato sie, ze mozemy by¢ rodzing
zastepczg, rodzinnym domem dziec-
ka, pogotowiem opiekuriczym. Rejo-
nowe powiatowe centrum pomocy
rodzinie zwrécito sie do nas, czy nie
wzielibyémy tez chtopca, ktéry nie
ma uregulowanej sytuacji prawnej. Po
pieciu latach intensywnej pracy wy-
prowadzili§my go z mézgowego pora-
zenia dzieciecego, pozostat mu zespof
Aspergera — méwi Teresa Matulka.
Niech nikogo nie zmyli energia ta-
kich osob jak ona. — Popadamy na
okrggto w rozmaite zatamania, cza-
sem tygodniami nie wychodzi sie z do-
mu. Dwadjka moich dzieci ma bardzo
uszkodzony kregostup, u syna wytart
sie kreg i uciskat na rdzeh kregowy,
konieczna byta operacja. Nikt nie ope-
rowat osoby z mukopolisacharydoza
typ IV z normalnym wzrostem.
Jednak syn zostat zoperowany
w Instytucie Matki i Dziecka. Pani Te-
resa odetchnefa. Sama ma zaburzenia
metabolizmu i powazne uszkodzenie
tarczycy spowodowane choroba. Leka-
rze dopatrzyli sie nowotworu ztosliwe-
go. — Przesztam piekto, mam usunietg
tarczyce, wezty chfonne, biore garsc ta-
bletek, ktére musze kupowac z nedznej
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renty, a okazafo sie, ze to nie zaden rak,
tylko skutki zaburzenia metabolizmu.

KTO TERAPIE PRZYZNAJE
| ODBIERA...

Jako stowarzyszenie rozwineli dia-
gnostyke, wspodtpracuja z Instytutem
Psychiatrii i Neurologii w Warszawie
oraz Centrum Zdrowia Dziecka, or-
ganizujg miedzynarodowe kongresy
z naukowcami, praktykami z catego
Swiata, szkolg lekarzy. — Na kazda kon-
ferencje przyjezdza ok. 300-350 leka-
rzy i studentow. Wyjezdzajg z wiedzg,
kontaktami, gdzie moga skonsultowaé
pacjenta — wylicza pani Teresa. W sto-
warzyszeniu szukajg pomocy lekarze
i chorzy z Rosji, Ukrainy i Biatorusi,
uczg sie, podgladajg. Tak jak polscy
chorzy éwieré wieku temu. Wtedy
zajeli sie w pierwszej kolejnosci or-
ganizacjg turnusow rehabilitacyjnych
i wsparciem psychologicznym dla
rodzicow. — Ma pani éliczne dzieciat-
ko i w wieku dwoch lat cos zaczyna
sie z nim dzia¢. Okazuje sie, ze jest
nieuleczalnie, $miertelnie chore. Albo
dziecko ma uszkodzony uktad nerwo-
wy, $lini sie, zrzuca wszystko, co ma
w zasiegu reki. Ktéra ciocia, babcia,
kolezanka zaprosi takg osobe? Dlate-
go w pierwszej kolejnosci podjelismy
walke o zdrowie psychiczne rodzin —
mowi z pasjg Teresa Matulka. Miata
w stowarzyszeniu chorg mame z cho-
rg corka. Na uroczystosci rodzinne za-

Stowarzyszenie Pomocy Chorym
z Obrzgkiem Naczynioruchowym

~Pieknie puchne”
www.hae.org.pl

praszano je dzien po albo dzien przed.
Kiedy$ kobieta sie pomylita i poszta
do siostry w dzien imienin — siedziata
z coérka w kuchni, a goscie w poko-
ju. — To jest takie przewarto$ciowanie
priorytetéow i ludzi, ze trudno sobie
wyobrazi¢ — opowiada pani Teresa.
Dodaje, ze to trzeba przezyé, dotknaé.
Podpatrzyli u chorych w Anglii,
w Niemczech koncentratory tlenu,
inhalatory, ssaki, rozmaite urzadzenia
wspomagajgce prace organizmu, pul-
soksymetry. Zaczeli walke o pienigdze
i zakup sprzetu dla rodzin chorych, bo
dochodzi u nich do czestych infekgji,
obcigzone sg drogi oddechowe, serce,
watroba, $ledziona. Organizowali apa-
rature do monitorowania stanu dzieci, »
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» bo one nie méwia, uwsteczniajg sie,
pogfebiaja sie ich uposledzenia. — Po
to, zeby te dzieci ostatnig faze choro-
by przeszty jak najtagodniej i mogty
by¢ prowadzone do $mierci w domu,
z rodzing, z pomoca hospicjéw domo-
wych — ttumaczy Teresa Matulka. Maja
podopiecznych z ponad setkg choréb
rzadkich i ultrarzadkich.

— Dzigki determinacji i pomocy mi-
nister Kopacz wywalczyliSmy enzyma-
tyczne terapie zastepcze. Udato nam
sie wywalczy¢ finansowanie i wdro-
zenie terapii, tylko ze panstwo chce
zaoszczedzi¢ na naszych biedakach
i odbiera to leczenie. Mamy pacjenta,
ktéry do lipca zesztego roku byt leczo-
ny enzymatyczng terapia zastepcza.

BUTIAJEUDEY
Agosoyy syperd

Ten chtopiec latem na turnusie biegat!
Wtedy odebrano mu leczenie. W ciggu
pot roku miat juz cztery razy zachtysto-
we zapalenie ptuc. Zrobiono mu tra-
cheotomig, jest karmiony dojelitowo,
jak roslinka. Enzymatyczna terapia
zastepcza to podawanie brakujgcego
enzymu, z chwilg odebrania leczenia
dziecko nie ma ani enzymu, ani sity
do walki. Odbierane jest nie tylko le-
czenie, ale takze nadzieja — podkresla
z goryczg Teresa Matulka. Jak mo-
wig rodziny chorych, wiele rezygnuje
z mozliwosci poddania dziecka enzy-
matycznej terapii zastepczej, bo ,jacy$
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bogowie za biurkiem” stwierdzg, ze
terapie odbiora. | dziecko zostaje ska-
zane na odchodzenie w cierpieniu.

PIEKNIE PUCHNA

Pacjent z chorobg rzadkg sam musi
sie edukowaé, by pomagac lekarzom
siebie leczy¢. Tak jest w przypadku
wrodzonego obrzeku naczynio-
ruchowego (HAE). Jesli ktos ma
szczescie i trafit do Poradni Alergo-
logicznej Szpitala Uniwersyteckie-
go i Zaktadu Alergologii Klinicznej
i Srodowiskowej w Krakowie, ma
leki, recepty, diagnoze specjalisty
i telefon do tamtejszych lekarzy.
Obrzek narasta bardzo powoli, ské-
ra nad nim jest blada, nie swedzi.
Ale nie jest to obrzek alergiczny,
cho¢ nawet lekarze nie dostrzega-
ja takich szczegotéw. Pacjentowi
puchnie nagle stopa i nie moze za-
tozy¢ butdw, nie moze i$¢; puchnie
mu reka i nie moze umy¢ zebow,
wzig¢ szklanki do reki. Powoduje
to, ze zwykte czynnosci zyciowe sg
trudne — nie mozna wyj$é do pracy
czy szkoty, zrobi¢ sobie $niadania
— ale nie zagraza zyciu. Gorzej, je-
zeli obrzek dotyczy gérnych drog
oddechowych, wargi, jezyka, krta-
ni. Wtedy bezposrednio zagraza
zyciu. Nawet jesli taki pacjent trafia

TERESA MATULKA:
JACYS BOGOWIE

ZA BIURKIEM
STWIERDZAJA,

ZE ODBIORA TERAPIE.
| DZIECKO ODCHODZI
W CIERPIENIU.

na SOR i otrzymuije leki, ktére w przy-
padku obrzekéw alergicznych daja
natychmiastowy efekt, tu one nie po-
magaja. — Taki obrzek moze spowodo-
wac zaci$niecie, zwezenie krtani az do
catkowitego uduszenia i mimo inter-
wengcji pacjent moze umrze¢ — mowi
prof. Ewa Czarnobilska, kierowniczka
Poradni Alergologicznej Szpitala Uni-
wersyteckiego i Zaktadu Alergologii
Klinicznej i Srodowiskowej. Ta placow-
ka ma przeszto 30-letnie do$wiadcze-
nie z obrzekiem naczynioruchowym.
Choroba jest spowodowana wro-
dzonym niedoborem biatka. Wykrywa

sie jg dzieki badaniu krwi. — Moze by¢
badanie proste, moze by¢ przesiewo-
we, wykonujemy caty panel. Obrzek
naczynioruchowy rozpoznaliSmy
u nas przed 30 laty i mamy zarejestro-
wanych w Polsce ponad 300 chorych.
Tej choroby nie diagnozuje sie, mimo
ze jest uwarunkowana genetycznie
— chory rodzi sie z niedoborem tego

PROF. EWA CZARNOBILSKA:
DIAGNOZUJAC PACJENTOW,
ZADtUZAM SZPITAL.

biatka, ale objawy wystepujg u oso-
by dorostej, czasem kilkunastoletniej.
Oczywiscie zdarzyty sie u dzieci, ale za-
zwyczaj u dorostych, dlatego nie jest
to kojarzone. Do tej pory sa trzy leki,
podajemy dozylnie biatko albo pod-
skornie lek, ktéry hamuje odpowiedni
receptor, zeby nie doszto do obrzeku.
Leki sg drogie, kosztujg od 2,5 tys. do
8 tys. zt, ale wywalczyli§my na nie re-
fundacje — méwi prof. Czarnobilska.

INSTRUKCJA OBSLUGI
CHOROBY

Zdarza sie, ze pacjent z obrzekiem
trafia na SOR, do lekarza rodzinnego
czy poradni, ma lek w reku, ale wszy-
scy boja sie go podaé. Bywaja pacjen-
ci diagnozowani latami, wykonywano
u nich tracheotomie, bo bytfa jedyna
metoda ratujgca zycie. Lekarze nie
znajg choroby; pacjenci dzwonig po
pomoc do pani profesor czy jej zespo-
fu nawet o poétnocy.

Chorzy musza sami dbac o siebie,
stad wielka rola ich organizacji. Pol-
skie Stowarzyszenie Pomocy Cho-
rym z Obrzekiem Naczynioruchowym
»Pieknie puchne” ma juz 10 lat. Zapo-
czatkowata je prof. Krystyna Obtufo-
wicz. Dzi$ zrzesza 223 pacjentéw z roz-
nych stron Polski, w wieku od czterech
do 86 lat. ,Pieknie puchnie” 140 kobiet
i 83 mezczyzn.

Stowarzyszenie wspétdziata z kra-
kowskim szpitalem uniwersyteckim,
zorganizowato szkofe dla lekarzy i pa-
cjentow. Od pielegniarek i lekarzy moz-
na m.in. sie nauczy¢ podawania sobie
lekéw, kiedy obrzek sie zaczyna. — Co
wazne, lek trzeba podaé profilaktycznie
przed kazdym zabiegiem chirurgicz-
nym, w tym stomatologicznym, np.
przed usunieciem zeba, bo moze po-
wstacé obrzek w jamie ustnej. Nalezy go
tez podac kobiecie przed porodem; to



duzy problem, ginekolodzy sie de-
nerwuja: jakas choroba i tutaj kobie-
ta rodzi, co moze sie stac... Pacjen-
Cci proszg nas, zeby porozmawiaé
z lekarzem rodzinnym, zdarzajg sie
najrézniejsze sytuacje. Mamy pod
opieka dzieci urodzone przez cho-
re kobiety. Juz w pierwszym roku
zycia mozna okresli¢ stezenie tego
biatka i wiadomo, ktére dziecko ma
niedobdr, wiec mozna to monitoro-
wacé — wyjasnia lekarka.

A pacjent odczuwa ogromna
ulge, kiedy lekarz mu wszystko wy-
ttumaczy. Do tego ma lek, ,instruk-
cje” dla lekarza, tzw. paszport pa-
cjenta, telefon, pod ktéry w kazdej
chwili moze zadzwonié. — To duzy
komfort, a ja zyje, jakbym nie miat
zadnej choroby, bo na co dzien nie
mam objawéw — méwi mi miody
cztowiek, ktéry przyjechat do Kra-
kowa z drugiego konca kraju.

WOLONTARIUSZE
| PARTYZANTKA

Jest za to inny problem — procedury,
ktore prof. Ewa Czarnobilska wykonuije,
zeby zdiagnozowaé obrzek naczynio-
ruchowy, nie zostaly wycenione przez
NFZ, bo nie sg procedurami alergolo-
gicznymi. — Diagnozujac pacjentdw,
zadtuzam szpital. A wtasnie do nas tra-
fiajg pacjenci trudni. Poradnie obrzeku
naczynioruchowego nie powstana, bo
jest za mato pacjentéw. Pisalismy do
NFZ, do ministerstwa, zeby co$ zrobic,
aby te procedury byty wycenione -
przyznaje prof. Czarnobilska.

Krakowski osrodek wyszkolit wielu
lekarzy. — Jeste§my bardzo zwigzani
emocjonalnie z pacjentami i rozumie-
my ich problemy. Trzeba byto to tez
zrobi¢ dla lekarzy, ktorzy chetnie przy-
jezdzali, nawet po dwie, trzy osoby
z osrodkow, by dowiedzieé sie czegos
o tej rzadkiej chorobie. Przyjezdzajg na
wtasny koszt, zwalniajg sie z pracy. Je-
$li maja juz takiego pacjenta, chcg sie
czu¢ pewnie, ale to wszystko na zasa-
dzie dobrej woli, wolontariatu, poswieg-
cenia czasu po to, zeby pacjent uzyskat
pomoc — méwi prof. Czarnobilska. Za-
znacza, ze ma cudownych asystentow,
ktérzy sg zadowoleni z tego, ze mimo
wszystkich obostrzen moga pomac
pacjentowi.

To ,partyzantka, dziatanie zupetnie
nieoficjalne”. Lekarze powtarzaja, ze
musi sie znalez¢ miejsce w minister-
stwie, ktére bedzie mogto finansowacd
taka diagnostyke, skoro NFZ nie moze
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KORA: TO JEST BOL,

TO JEST PIEKLO.

JEZELI MOZNA W TYM
PIEKLE ULZYC, TO NIECH
NFZ NIE STOI NAD TYM
KOTLEM.

wprowadzi¢ nowych procedur diagno-
stycznych w alergologii.

PRZYGARNAC SIEROTY

— Istnieje wiele choréb rzadkich i nie
zawsze udaje sie je zdefiniowaé. Kazda
jest jednak zblizona do jakiej$ specjalno-
$ci. Wrodzony obrzek naczynioruchowy
moze by¢ diagnozowany w poradni
alergologicznej. Niekoniecznie muszg
by¢ tworzone specjalne poradnie dla
chorob rzadkich. Wazne, zeby pacjenci
zostali przygarnieci przez specjalistow,
ktérzy majg mozliwosé konsultacji,
i mozna byto rozszerzy¢ procedury dla
takich poradni. Na pewno wyjdzie taniej,
bo nie trzeba bedzie tworzy¢ nowych
struktur, zatrudnia¢ specjalistow, lekarzy.
Taka ,polska modyfikacja”, czyli rozsze-
rzanie dziafalnosci o choroby rzadkie,
przygarniecie tych ,sierotek” przez ist-
niejace poradnie immunologiczne, reu-
matologiczne, alergologiczne, neurolo-
giczne... JesteSmy w Krakowie zywym
przyktadem przygarniecia ,sierocej cho-
roby”, no to dofinansujmy jg tam, gdzie
jest — apeluje pani profesor.

Powstajg poradnie i osrodki cho-
réb rzadkich, m.in. przy krakowskim
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Centrum Alergologii czy szpitalu
im. Jana Pawfa Il, gdzie pacjent moze
wystaé swojg dokumentacje. Pacjenci
na wifasna reke robig badania, poszu-
kuja kogo$, kto oceni wyniki w cato-
$ci. Lekarze, m.in. prof. Czarnobilska,
przegladajg i wysytajg dokumenty
do réznych specjalistéow, prébujg cos
ustali¢ na podstawie wynikéw badan.
Specjalisci je analizujg, piszag swoja
opinie i proponujg dodiagnozowanie.
Ale to tez nie jest finansowane. — Pa-
cjenci sg zadowoleni, ze majg do kogo
wystaé sterte dokumentéw, bo nawet
jesli pojda do lekarza prywatnie, to nikt
nie jest w stanie ogarna¢ catej wiedzy,
zwtaszcza gdy nie spotkat sie z dang
choroba. Jako alergolog biore te sterte
dokumentéw do domu i przeglagdam;
inny specjalista, immunolog, reuma-
tolog, geriatra podobnie. Nie mozna
uprawiaé takiej partyzantki, ale my
uprawiamy, bo jest potrzebna — wyja-
$nia prof. Czarnobilska.

DOCENIC, CO JUZ
SIE SPRAWDZItO

Zagraniczni lekarze, goscie co-
rocznych konferencji najstarszego
stowarzyszenia chorych na choroby
rzadkie, tacy jak prof. Ségoléene Aymé
z Francji, wskazujg, ze mamy nieby-
waty oddolny system (samo)pomocy
chorym w Polsce. Prof. Aymé maéwi,
ze we Francji panstwo budowato la-
tami to, co u nas zrobity organizacje
pacjentéw. Podkresla, ze sg to centra,
gdzie szkoli sie lekarzy, wspotpracuje
ze szpitalami, integruje pacjentéw z le-
karzami, i ze to fantastyczne.

Stowarzyszenie Chorych
na Mukopolisacharydoze (MPS)

i Choroby Rzadkie
www.chorobyrzadkie.pl

Dlatego warto postuchaé praktykéw
i wykorzystac te doswiadczenia lekarzy
i chorych, wesprze¢ pienigdzmi, a nie
dodatkowymi posadami i strukturami.
| moze uznaé, ze kazdy chory ma pra-
wo do leku oraz do ulgi w cierpieniu.
Wiceminister zdrowia Krzysztof tanda
rozkfada rece i mowi spoteczenstwu, ze
aktualnie moze tylko apelowac do ludzi
dobrej woli o pomoc dla chorych. A ja
chce, by rzad o chorych po prostu za-
dbat. Bo Kora pewnie zbierze pienigdze
na lek. A co maja zrobi¢ inni chorzy?
Beata Dzon-Ozimek
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I /DROWIE

TRUDNO BYC
RZADKIM PRZYPADKIEM

W Polsce refunduje sige tylko 21 lekdw na choroby

rzadkie sposrod 90 dostepnych w Unii

Choroby rzadkie sg wbrew nazwie
zjawiskiem dosy¢ czestym. W Polsce
problem dotyczy 2,5-3 min chorych,
czyli 7-8% spoteczenstwa. Na $wie-
cie choruje 350 min oséb, w Europie
30 min. Chorych bedzie przybywaé
ze wzgledu na zanieczyszczenie $ro-
dowiska i niezdrowe jedzenie, ktore
sprzyjajg mutacjom genetycznym,
gtéwnym winowajcom tych schorzen.
Sposréd ok. 7 tys. chordéb rzadkich
podtoze genetyczne ma 80%.

Do niedawna choroby rzadkie zna-
ne byty pod konkretnymi nazwami.
W 2000 r. Unia Europejska zdecydowa-
ta, by zebra¢ je w jedna grupe choréb
rzadkich. Sa to takie choroby, na ktére
zapada mniej niz 5 na 10 tys. oséb.
Wiekszos$¢ wystepuje jeszcze rzadziej
—raz na 100 tys. i wigcej 0sob.

Wiele schorzenh ujawnia sie tuz po
urodzeniu lub w dziecinstwie, np rdze-
niowy zanik miesni, nerwiakowtdknia-
kowatos¢, wrodzona famliwosé kosci,
chondrodysplazja czy zespd6t Retta.
Inne, jak zespoty mielodysplastyczne,
pojawiajq sie takze w zaawansowanym
wieku. Wiekszos$é choréb ma charak-
ter przewlekty. Niosg bdl i cierpienie,
prowadza do niepetnosprawnosci,
czesto do $mierci.

Obok bardziej znanych, takich jak
chtoniaki, szpiczaki czy choroba Les-
niowskiego-Crohna, mamy tzw. choro-
by ultrarzadkie — np. hemoglobinurig,
ktora wystepuje raz na milion osob.

Sa zbyt pdézno wykrywane, $redni
czas diagnostyki to trzy-cztery lata.
Potowa jest diagnozowana dopiero
w dorostosci, podczas gdy objawy
wystepowaty juz od urodzenia. Wy-
nika to z braku wiedzy na ich temat
i niewystarczajgcej liczby placéwek
diagnostycznych.

Zgodnie z unijng definicja, leczenie
choroéb rzadkich wymaga szczegol-
nych, skoordynowanych wysitkéw
specjalistow. Tyle teoria. W Polsce
chorzy na choroby rzadkie majg ogra-
niczony dostep do terapii. Refunduje
sie zaledwie 21 sposrod 90 lekéw do-
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stepnych w Unii Europejskiej. Sprawe
utrudnia brak planu narodowego, kt6-
ry miat zapewni¢ utworzenie osrod-
kéw referencyjnych, gdzie chorzy
mogliby by¢ diagnozowani i leczeni.
Brakuje nawet rejestru choréb rzad-
kich, ktory nie tylko ufatwitby refunda-
cje lekow, ale réwniez sprawit, ze leka-
rze mogliby na podstawie spisanych
w nim objawdéw dokonaé przynajmniej
wstepnej diagnozy.

20% pacjentow z rakiem
ma chorobe rzadka,

w przypadku dzieci to 90%.

podczas gdy w innych krajach tera-
pie sg dostepne.

Ministerstwo Zdrowia wydaje co
roku ok. 130-150 min zt na refundacje
lekéw. Ale to ciagle kropla w morzu,
eksperci twierdza, ze ta kwota powin-
na by¢ przynajmniej dwa razy wyzsza.
Refundacje lekéw utrudnia argument
nieskutecznosci terapii. W efekcie
chorzy sg leczeni preparatami na inne
choroby lub ptacg z wtasnej kieszeni.
Niejednokrotnie ludzie pozbywajg sie
majatku, by ratowac zycie bliskiej oso-
by, np. w przypadku chtoniaka grud-
kowatego podanie jednorazowo leku
kosztuje 40 tys. zt.

Aby poméc pacjentom, Parlament
Europejski w 2000 r. wydat rozporza-
dzenie (nr 141/2000), zgodnie z ktorym
chorzy na choroby rzadkie majg mie¢
zagwarantowane takie samo prawo do
leczenia jak ci z innymi schorzeniami,
i w tym celu zalecit krajom cztonkow-
skim wprowadzenie programow naro-
dowych gwarantujgcych wyréwnanie

23 lutego odbyta sie w Sejmie debata i wystawa ,Choroby rzadkie — o tym warto
rozmawiacé”. Ciekawe, jakie efekty przyniesie chorym.

Wsréd chordb rzadkich sg nowo-
twory. 20% pacjentdéw z rakiem ma
chorobe rzadkg, w przypadku dzie-
ci to 90%. Ich terapia jest kosztow-
na, nieraz wymaga najnowoczes-
niejszych technologii medycznych.
Prawie zadne dziecko z rzadkim
nowotworem nie moze skorzystaé
z najbardziej innowacyjnych terapii,
bo nie sg one dostepne w Polsce.
Podobnie dorosli, tak jak Kora, ktéra
ma rzadki nowotwoér jajnika, czy pa-
cjenci z ziarnicg ztosliwa i niedrobno-
komoérkowym rakiem ptuc ALK (+),

szans. Polska tego nie zrobita. Pewne
dziatania Ministerstwo Zdrowia pod-
jeto dopiero w 2013 r., potem sprawa
utkneta, teraz minister zdrowia obiecu-
je, ze plan zostanie dopracowany pod
koniec tego roku. Zdaniem ekspertéw,
tylko wdrozenie zalecenh unijnych moze
poprawi¢ sytuacje i umozliwi¢ dostep
do diagnostyki i leczenia tej ogrom-
nej grupie chorych. By nie musieli, jak
dotad, chodzi¢ od lekarza do lekarza
i mogli korzysta¢ ze swojego prawa do
zdrowia jak inni pacjenci.

Barbara Jagas
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