Chorzy na bardzo rzadka chorobe metaboliczng czekaja na refundacje leku.

W Polsce na choroby rzadkie i ultrarzadkie cierpi blisko 6 proc. spoleczenstwa, czyli nawet 3 mln osob.
Jedna z nich jest mukopolisacharydoza, ktéora dotyka okolo stu pacjentow. Choroba nie jest latwa
w zdiagnozowaniu i bardzo trudna w leczeniu. W Ministerstwie Zdrowia czeka na podjecie decyzji
0 refundacji lek na mukopolisacharydoze typu IVA, ktory w znaczacy sposéb hamuje rozwoj choroby
i poprawia jako$¢ zycia pacjentow. W przypadku pozostalych typéw mukopolisacharydozy istniejace
metody leczenia doczekaly si¢ finansowania ze Srodkow publicznych.

— Mukopolisacharydoza to grupa chorob metabolicznych charakteryzujgcych sie postepujgcymi zmianami
praktycznie we wszystkich uktadach organizmu. Jest dwanascie fenotypow tej choroby, ktore rozniq sie miedzy
sobg w obrazie klinicznym, ale przyczyna jest taka sama — spowodowana jest ona zahamowaniem metabolizmu
mukopolisacharydow. Te zwigzki nieroztozone odktadajq sie we wszystkich tkankach organizmu, prowadzgc do
dysfunkcji, destrukcji i do smierci tkanek — moéwi agencji informacyjnej Newseria Biznes prof. Anna Tylki-
Szymanska, pediatra z Centrum Zdrowia Dziecka w Warszawie.

Mukopolisacharydoza jest bardzo rzadka, wrodzona chorobg metaboliczng. W wigkszosci przypadkoéw jest
dziedziczona w sposob recesywny autosomalny. To oznacza, ze aby dziecko zachorowato zaréwno matka, jak
I ojciec muszg przekaza¢ mu po jednej kopii tego samego, uszkodzonego genu.

U pacjentow chorych na mukopolisacharydoze wystepuje zaburzona produkcja enzyméw odpowiedzialnych za
rozktad mukopolisacharydow (dlugich tancuchéw cukrowych). Te zwiazki sg obecne m.in. w tkance taczne;j,
skorze, chrzastkach czy $ciggnach. U zdrowych osob mukopolisacharydy ulegaja rozpadowi pod wptywem
okreslonych enzymoéw. Jesli ich produkcja jest zaburzona, to gromadza si¢ w tkankach i uszkadzajg poszczegdlne
narzady, takie jak serce, kosSci, stawy, uktad oddechowy i uktad nerwowy. Zaburzenia te moga by¢ widoczne od
razu po urodzeniu lub rozwija¢ si¢ wraz z wiekiem.

Mukopolisacharydoza nie jest tatwa w zdiagnozowaniu, wymaga przeprowadzenia bardzo specjalistycznych
badan. Obecnie zmiany w genach odpowiadajace za rozwoj choroby mozna wykry¢ za pomocg badan
genetycznych. Mozliwe jest rowniez zdiagnozowanie schorzenia juz na etapie prenatalnym, dzigki badaniu
probki ptynu owodniowego.

— Mukopolisacharydoza jest stosunkowo tatwo rozpoznawalna ze wzgledu na charakterystyczny fenotyp. Mamy
mozliwosé zidentyfikowania pacjentow z tq chorobg na poziomie genetycznym i biochemicznym, czyli jestesmy
W stanie potwierdzi¢ nasze kliniczne rozpoznanie wynikami badan — méwi prof. Anna Tylki-Szymanska.

Chorobie towarzyszy tez do$¢ charakterystyczne pogrubienie ryséw twarzy oraz niedostuch, wady wzroku
i zmiany kostne. Mukopolisacharydoza powoduje m.in. powigkszenie watroby, $ledziony i jezyka, deformacje
kosci i przykurcze w stawach oraz wywotuje choroby uktadu sercowo-naczyniowego (przerost mig$nia
sercowego) i oddechowego.

— Liczba pacjentow z tq chorobq jest trudna do oszacowania, ale na dzis jest ich okoto 80-90. Najwazniejsze jest,
aby byli prawidlowo i szybko zdiagnozowani. Mamy bardzo dlugie doswiadczenie — Kkliniczne i laboratoryjne,
poniewaz laboratorium, ktorym dysponujemy, przeprowadza takie badania od 30 lat. Jezeli chodzi 0 dostep do
leczenia, to tam, gdzie istnieje taka mozliwos¢, chorym proponowany jest przeszczep komorek macierzystych czy
leczenie enzymatyczne — mowi prof. Anna Tylki-Szymanska.

Poniewaz mukopolisacharydoza jest chorobg genetyczna, leczenie przyczynowe nie jest mozliwe. Terapia polega
na leczeniu objawowym i tagodzeniu skutkow choroby. U czgsci pacjentdw stosuje si¢ przeszczep szpiku, jednak
wigkszo$¢ jest poddawana enzymatycznej terapii zastgpczej, ktora jest bardzo kosztowna. Na
decyzje refundacyjng czeka lek stosowany przy mukopolisacharydozie typu IVA.

— Mukopolisacharydoza typ IVA to choroba, na ktorq wynaleziono lek, ale Ministerstwo Zdrowia odmowito na
razie jego refundacji. Pozostato nam wylgcznie leczenie objawowe, lagodzenie skutkéw choroby. Do tego
potrzebna jest stata, specjalistyczna rehabilitacja, do ktorej pacjenci nie majq dostepu. Tymczasem dostep do
niej jest wazny, poniewaz jest to choroba postepujgca, z roku na rok stan pacjenta si¢ pogarsza. Jeszcze wigkszy



problem wystepuje w przypadku pacjentow dorostych, ktorzy pozostajq zupelnie bez opieki medycznej —
podkresla Teresa Matulka, prezes Stowarzyszenia Chorych na Mukopolisacharydoze (MPS) i Choroby Rzadkie.

— Terapia dla MPS 1V, dla tzw. choroby Morquio, nie jest jeszcze w Polsce dostgpna i wcigz brak zgody na
finansowanie jej ze srodkow publicznych, mimo Ze lek moggcy znaczqco poprawic jakosc zZycia chorych od 4 lat
zarejestrowany jest w UE. W naszym osrodku dostajq lek pacjenci z MPS VI, co poprawia ich sytuacje
zyciowgq. To jest bardzo dobre, skuteczne leczenie. Cieszymy sie, ze nasi pacjenci z MPS VI sq objeci wlasciwg
terapiq, tak jak na catym swiecie, chcielibysmy jednak, zeby pozostate typy tej choroby rowniez mogty skorzystac
z leczenia — mowi prof. Zbigniew Zuber z Wojewddzkiego Specjalistycznego Szpitala Dzieciecego $w. Ludwika
w Krakowie.

Jak podkre$la, w przypadku mukopolisacharydozy problemem jest brak systemowego podejscia i kompleksowej
opieki nad pacjentem, ktora powinna opiera¢ si¢ na wspolpracy wielu specjalistow.

— Leczenie nie polega na tym, ze pacjent dostanie lek dozylnie i poprawi sie jego sytuacja. On powinien by¢
objety catosciowg, wielospecjalistyczng opiekg — poczynajgc od laryngologa, pulmonologa, okulisty,
dermatologa, przez chirurga, lekarzy internistow, pediatrow, specjalistow choréb metabolicznych, po genetykow.
Potrzebny jest tez znakomity zespot pielegniarski, ktory si¢ bedzie pacjentem opiekowal, psychologowie, ktorzy
bedg wspierac jego i rodzing, oraz dobra rehabilitacja, ktora musi by¢ dopasowana do konkretnej jednostki
chorobowej. Nie ma uniwersalnych metod leczenia rehabilitacyjnego, kazdy pacjent musi by¢ traktowany bardzo
indywidualnie — podkresla prof. Zbigniew Zuber.

Farmakolog kliniczny Leszek Borkowski zwraca uwage na to, ze problemy wystepuja juz na etapie
diagnozowania mukopolisacharydozy, ktora zalicza si¢ do chorob rzadkich. W Polsce nie ma jeszcze
wypracowanych takich procedur, ktore pozwolitaby skroci¢ drogg przez megke rodzin ichorych dzieci,
dla ktorych uzyskanie prawidtowej diagnozy i informacji 0 p6zniejszej Sciezce terapeutycznej jest zmudnym,
wielomiesigcznym procesem.

— Wiem, Ze choroby rzadkie sq chorobami metabolicznymi, ktorych nie mozna wyleczy¢, ale mozna je zaleczy¢, a
jesli tak, to nalezy to czynié. Szczegolnie gdy wiemy, zZe mukopolisacharydoza typu IV nie uposiedza
intelektualnie. Chorzy leczeni mogliby wiec Zy¢ aktywnie takze zawodowo. Chodzi takze o to, Zeby ci ludzie,
ktorych dotknelo nieszczescie, nie biegali po Polsce i nie dzwonili wszedzie, gdzie tylko mozna, tylko wiedzieli od
lekarza POZ, gdzie majg is¢, co majqg zrobic, zeby caly proces terapeutyczny byl ucywilizowany
I uporzqdkowany. Kolejna rzecz to stworzenie domow opieki dla chorych, ktorych rodzice bqdz opiekunowie
nie mogq petnic z réznych przyczyn funkcji opiekunczych. Ci pacjenci pozostawieni sq sami sobie — podkresla dr
Leszek Borkowski.



