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Méwi:prof. Anna Tylki-Szymanska, Instytut ,,Pomnik-Centrum Zdrowia Dziecka” dr Zbigniew Zuber,
Wojewddzki Specjalistyczny Szpital Dzieciecy $w. Ludwika w Krakowie Teresa Matulka, prezes
Stowarzyszenia Chorych na Mukopolisacharydoze i Choroby Rzadkie Mukopolisacharydoza to jedna
z choréb rzadkich, ktéra moze prowadzi¢ do ciezkiego kalectwa i przedwczesnej Smierci.

Odpowiednie leczenie jest w stanie nie tylko przedtuzy¢ zycie chorych, lecz takze znacznie poprawic jego
jakos¢. Dzieki odpowiedniej terapii, wielu z nich moze podjg¢ studia i prace zawodowga. W Polsce wcigz
brakuje jednak petnego dostepu do lekéw — refundacjg nie zostaty objete leki na MPS typu IV, tzw.
zespot Morquio. Ponadto problemem jest leczenie dorostych pacjentéw z MPS ze wzgledu na brak
lekarzy specjalistéw i wysoko wyspecjalizowanych osrodkéw. Mukopolisacharydoza to grupa
lizosomalnych, wrodzonych choréb metabolicznych, w ktérych organizm nie jest w stanie wytwarzac
odpowiedniej ilosci enzymdw odpowiedzialnych za rozktadanie mukopolisacharydéw. W wyniku
niedoboru enzymu mukopolisacharydy gromadzg sie nadmiernie w komérkach, uposledzajac ich prace.
Mukopolisacharydozy majg podfoze genetyczne, dziedziczy sie je autosomalnie recesywnie, co oznacza,
ze chory dziedziczy po jednej zmienionej kopii genu od kazdego z rodzicoéw. Obecnie medycyna wyrdznia
jedenascie réznych niedoboréw enzymatycznych powodujgcych siedem typéw mukopolisacharydoz. —
S3 to choroby postepujace. Poczatkowo objawy sg niewidoczne, a przynajmniej mato uchwytne
dla oséb, ktére nie sg wprowadzone w te ztozong problematyke medyczng czy diagnostyczna. Niestety,
sg to choroby, ktére nie majg pomysinych rokowan — méwi agencji informacyjnej Newseria prof. Anna
Tylki-Szymanska z Instytutu ,Pomnik-Centrum Zdrowia Dziecka”. Mukopolisacharydozy to choroby
przewlekte dotykajgce wielu uktadéw i narzagddw organizmu, majace bardzo zréznicowany przebieg. U
pacjentéw wystepujg takie objawy, jak choroby serca, choroby uktadu oddechowego, niskorostosé,
zaburzenia widzenia, sztywnos¢ i bole stawéw, gtuchota, problemy ze strony uktadu kostnego,
uposledzona wytrzymatos¢ fizyczna. U niektdrych chorych dochodzi takie do uposledzenia
intelektualnego w wyniku zajecia centralnego uktadu nerwowego. W przypadku ciezkiego przebiegu
choroba moze prowadzi¢ do przedwczesnego zgonu. Uposledzenie intelektualne nie dotyczy pacjentéw
z typem |V i VI MPS, dajac szanse na sukcesy w edukacji i satysfakcjonujgcg aktywnos$¢ w zyciu
zawodowym. — Poszczegdlne typy mukopolisacharydoz dzielg sie na podtypy. | tak w MPS | mamy do
czynienia z ciezszg postaciag typu Hurler i z Izejszg typu Scheie, z kolei w MPS Il w chorobie Huntera takze
mamy postac o ciezkim i umiarkowanym przebiegu. Ci pacjenci sg prawidtowo intelektualnie rozwinieci,
studiujacy, pracujacy, to mtodziez, ktéra chce funkcjonowaé — méwi dr Zbigniew Zuber z Wojewédzkiego
Specjalistycznego Szpitala Dzieciecego Sw. Ludwika w Krakowie. Obecnie mukopolisacharydozy sg
chorobami nieuleczalnymi. Terapia polega gtéwnie na leczeniu objawowym, a wiec tagodzeniu
symptomdw. Mozliwy jest takze przeszczep szpiku kostnego — metoda ta bywa stosowana w przypadku
MPS 1. Inng metodg jest tzw. zastepcza terapia enzymatyczna polegajgca na bezposrednim, dozylnym
podaniu brakujacego enzymu. Ten rodzaj terapii stosowany jest u pacjentéw z MPS |, MPS II, MPS IV
i MPS VI. W Polsce nie wszyscy chorzy majg jednak petny dostep do lekéw. — Objete refundacjg s3 objete
MPS I, MPS Il i MPS VI, a MPS IV jeszcze nie. Mamy nadzieje, ze pacjenci z chorobg Morquio takze bedg
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objeci w niedtugim czasie programem terapeutycznym, czyli refundacjg leczenia — méwi dr Zbigniew
Zuber. Ze wzgledu na réznorodno$é objawéw diagnostyka mukopolisacharydoz stanowi wyzwanie
dla lekarzy, zdaniem ekspertdw w Polsce stoi jednak na wysokim poziomie. Zastrzezen nie budzi takze
opieka nad chorymi dzie¢mi. W znacznie gorszej sytuacji znajdujg sie pacjenci dorosli — brak bowiem
lekarzy specjalistow oraz osrodkow, ktére zapewniatyby im kompleksowg opieke zdrowotng. Obecnie
istnieje tylko kilka tak wysoko wyspecjalizowanych osrodkéw, gtéwnie w duzych miastach takich jak
Warszawa i Krakéw. — Jezeli pacjent zakwalifikuje sie do enzymatycznej terapii zastepczej, to z racji tego,
ze jest oceniany co pot roku, jest rehabilitowany i ma przeprowadzone badania, jest co tydzien
w szpitalu pod opieka lekarzy specjalistéw. Jezeli pacjent nie ma zadnej enzymatycznej terapii, zostaje
absolutnie bez opieki medycznej, rehabilitacyjnej czy psychologicznej — méwi Teresa Matulka, prezes
Stowarzyszenia Chorych na Mukopolisacharydoze i Choroby Rzadkie. Zdaniem srodowisk pacjenckich
w przypadku chorych na MPS kompleksowa opieka medyczna powinna by¢ standardem. Domagajg sie
one nie tylko objecia refundacjg lekdw na MPS 1V, lecz takze zwiekszenia srodkéw finansowych na
wysoko specjalistyczng opieke medyczna dla pacjentéw z chorobami rzadkimi. — Dzisiaj jestesmy
finansowani jak zdrowy cztowiek. Szpital, przyjmujac nas na badania czy na leczenie, potrzebuje
specjalistycznego sprzetu, drogich lekéw, wiec zadtuza szpital, w zwigzku z czym nie chce nas
przyjmowacd. Stad pozostajemy bez opieki medycznej — méwi Teresa Matulka. Duzym problemem
sygnalizowanym przez Kolegium Lekarzy Rodzinnych jest takze brak pomocy socjalnej dla rodzicow
dziecka cierpigcego z powodu ciezkiej postaci choroby. Dziecko to wymaga statej, nieprzerwanej opieki
ze strony co najmniej jednego rodzica, co dla dorostych oznacza rezygnacje z pracy i uszczuplenie
domowego budzetu. — Wraz z dzieckiem staranng opieka medyczng powinni by¢ objeci takze jego bliscy
— dodaje dr Michat Sutkowski, rzecznik prasowy Kolegium Lekarzy Rodzinnych. — To kolejne wyzwanie
dla catego systemu. Jesli wiec mozemy umniejszac¢ skale problemu, skutecznie leczac te przypadki, ktére
leczy¢ potrafimy, to per saldo bedzie to inwestycja, a nie tylko wydatek. W resorcie zdrowia trwaja
obecnie prace nad wdrozeniem Narodowego Planu Chordb Rzadkich. Odpowiedzialny jest za to zespét
pod przewodnictwem wiceministra Krzysztofa tandy. Celem planu jest poprawienie opieki zdrowotnej
i pomocy socjalnej dla pacjentéw z chorobami rzadkimi, takze mukopolisacharydozami.



