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nie funkcjonowadé,

uczestniczyé w zyciu
spotecznym, realizowaé swo-
je marzenia. Niestety, czeka ich
woézek inwalidzki i przedwczes-
na smier¢. Bo terapie, z powo-
dzeniem stosowane w Europie,
w Polsce dla chorych na muko-

/ by prawie normal-

Zabojcze cukry

Mukopolisacharydoza (MPS) to jed-
na z ponad 6 tys. choréb rzadkich,

0s0b. Jest to choroba metaboliczna,
o podiozu genetycznym. Na skutek
mutacji genowej organizmnie wytwa-
rza wystarczajacej ilosci enzymow,
koniecznych do rozkladania muko-
polisacharydéw, czyli diugich tancu-
chow czasteezek cukréw. Brak enzy-
mow prowadzi do gromadzenia sie
mukopolisacharydéw w komérkach

rzeniowa). W rezultacie prowadzi to
do wyniszczenia catego organizmu.

Charakterystyczne dla
mukopolisacharydozy jest
pogrubienie skory (twarz staje sie
groteskowa, maszkarowata, stad
tez jeszcze inne okreslenie MPS

- maszlkaronizm) oraz zmiany
kostne powodujace deformacje

i niesprawnosc ruchowa. Z czasem
pojawia sie niedostuch, zmetnienie
rogowki, obserwujemy objawy
neurologiczne, niewydolne staje sie
serce, ptuca, stawy.

Ta choroba
niejedng ma postaé

— Mukopolisacharydoza moze
wystepowaé pod wieloma posta-
ciami-moéwi dr hab. n. med. Zbi-
gniew Zuber ze Szpitala Dzieciecego
$w. Ludwika w Krakowie. - Wyodreb-
J niono siedem typoéw MPS, a poszcze-
gb6lne typy dziela sie na podtypy,
z ktorych kazdy moze dawaé inne
objawy, ale cecha wszystkich sa zabu-
rzenia wieloukladowe. Zuwaginate
zroznicowane objawy kazdy chory
na MPS jest inny, bo spektrum obja-
wow jest ogromne. Mamy do czynie-
' nia z pacjentami, u ktérych przez
wiele lat trudno dostrzec chorobe,
bo rozwija sie ona powoli i takimi,
u ktorych choroba postepuje gwat-
townie i bardzo szybko, ktorzy maja
ciezkie zaburzenia oddechowe, kra-
zeniowe i zle rokuja.
Niezaleznie od typu chorych
z MPS charakteryzuje niskorostosé
i deformacje kostne, ktére powodu-
ja duzo cierpienia. W przypadku
czesci chorych, u ktérych docho-
dzi do zajecia centralnego ukladu
nerwowego, pojawiaja sie zaburze-
nia rozwoju intelektualnego. War-
to podkreslié, ze chorzy z typem IV
rozwijaja sie pod wzgledem umysto-
wym bardzo dobrze.
Pomaga podawanie
enzymow
Na obecnym etapie rozwoju medy-
cyny jest to choroba nieuleczalna.

ielu z nich mogto-

(stad okreslenie MPS—choroba spich- |

polisacharydoze sa niedostepne.

tzw. sierocych, dotyka 1na100tys. =

Dostepne terapie moga jedynie spo-
walniaé jej postep. Leczenie polega
nauzupeinianiu brakujacych enzy-
mow. Jest to tez mozliwe poprzez
przeszczepianie komorek macie-
rzystych — to terapia pierwszego
wyboru w leczeniu dzieci z MPS I,
bo tylko ta metoda moze w ich przy-
padku zapobiec intelektualnej nie-
pelmosprawnosci. Problem polega
jednak na tym, zZe przeszczep nale-
zaloby wykonac do 2. roku zycia
dziecka. A to czesto jest niemoz-
liwe, z uwagi na zbyt p6zno posta-
wiona diagnoze.

U chorych z innymi typami cho-
roby zaleca sie tzw. zastepcza tera-
pie enzymatyczna, lekami zareje-
strowanymi w UE kilka lat temu.
Taka terapia jest i u nas refun-
dowana, ale tylko dla chorych
ztypem I, I1i VI. A przeciez cho-
rzy na MPS IV takze jej potrzebuja,
przeszczep komoérek macierzystych
jest dla nich niewskazany. Lecze-
ni, mogliby normalnie uczy¢ sie,
a po skonczeniu studiéw z powo-
dzeniem pracowac. Tymczasem
wciaz czekaja na leczenie i miej-
my nadzieje, ze sie go doczekaja.
To zaledwie 40 chorych!

28 lutego
Swiatowy Dzien
Chorob Rzadkich

KONIECZNE INNE
PODE]SCIE

- Obecnie w Polsce nowy lek moze
byc finansowany ze srodkow
publicznych, jesli rok dodatkowego
zycia pacjenta, skorygowany

o jakosc, nie bedzie drozszy niz
trzykrotnosc PKB na jednego
mieszkanca - dodaje dr Borkowslki.
- Zaden z lekow sierocych nie
spetnia tych kryteriow, diatego

w Unii Europejskiej mowi sie, ze
zatozenia dotyczace efektywnosci
kosztowej lekow na choroby
rzadlkie powinny byc inne niz te
dotyczace lekow stosowanych

w chorobach czestych.

- Narodowy Plan Chorob
Rzadkich? Tak, to dobry pomyst
_idobrze, ze ministetstwo cos
Czesto mijaja lata, zanim choroba | i -8 ia s Bl R L
zostanie rozpoznana, szczegélnie | ALEE L ETEE R S S
gdy objawy nastepuja powoli. Ich | - CEEILE S L EEEL T S
r6znorodnosé oraz wielo§é typow | i CELIEE L R TS
sprawia, ze lekarze maja problem |-t UL D LR
zdiagnoza. A przeciez od postawie- | Ul E L

nia diagnozy bedzie zalezato dal- | o T

sze postepowanie. Weale nierzad- . 0UE T LS
ko zdarza sie, Ze pacjent chodzi od . . —

kowski, prezes Fundacji ,,Razem
w Chorobie”. — To nie ma zadnego
logicznego uzasadnienia. Lek nie
jest tani, to prawda, bo zaden tzw.
lek sierocy nie moze by¢ tani. To
leki biologiczne, uzyskiwane metoda
najnowszych technologii. Ale tych
chorych jest przeciez garstka! I co
istotne - chorzy na Morquio, choé
maja znieksztalcone sylwetki, inte-
lektualnie sa sprawni. To piekne
umysty w zdeformowanych ciatach.
Onimoga ichca pracowac, dlatego
tym bardziej zastuguja na to, zeby
wyciagnaé do nich pomocna dion,
zeby mogli uczestniczy¢ w naszym
spoleczenstwie narownizinnymi,
zdrowymi. -

Od dingonmtykd

tecznie zdiagnozowany. Wtedy moz-
na bytoby podjaé¢ optymalna tera-
pie i rehabilitacje. Dzi$§ chorzy na
MPS typulIV sa pozostawieni sami
sobie — bez opieki medycznej, bo
nie maja dostepu do enzymatycz-
nej terapii zastepczej, bez reha-
bilitacji, bez pomocy psychologa.
Tak, jak to powiedziala kiedys prof.
Anna Tylki-Szymanska z Centrum
Zdrowia Dziecka, ktora zajmuje sie
takimi dzieémi - ,,choroby rzad-
kie to statystycznie niewidoczny
pacjent”. My, chorzy na choroby
rzadkie, bo i ja, i moje dzieci cier-
pimy na mukopolisacharydoze,
jesteSmy dla systemu niewidoczni.
I to sie musi zmienic.

WiadomoS¢ z ostatniej chwili.
Jak poinformowala nas pani Tere-
sa Matulka - jedyny, mozliwy do
zastosowania u oséb cierpiacych
na MPS IV lek nie uzyskal mini-
sterialnej zgody na finansowanie
ze Srodkow publicznych.

—Dla nas wszystkich to prawdzi-
wy dramat i szok. ByliSmy pewni,
ze ta nieliczna, ostatnia grupa oséb
cierpiacych na mukopolisachary-
doze typu IV, jako jedyna pozba-

lekarza do lekarza, i kazdy kolejny
jest bardziej bezradny od poprzed-
niego. A czas pitynie, choroba sie
nasila, uszkadzajac coraz wiecej
narzadow.

warzyszenia Chorych na Mukopo-.
lisacharydoze i Choroby Rzadkie.
- Takiego, w ktérym chory bytby
skonsultowany, doktadnie i sku-

wiona dostepu do leczenia, zosta-
nie potraktowana z réwna empatia
jak chorzyna MPS 1,111 VI.-doda-
je pani Teresa, nie kryjac lez.

Pi umyst
wm:::vm ciele

—Ja w ogole nie jestem w stanie

zrozumieé, dlaczego niektdre typy
tej choroby otrzymaly refundacje,
a chorzy na chorobe Morquio, czy-
lityp IV, nie-moéwidr Leszek Bor-

Wszelkie prawa, w tym Autora i Wydawcy, zastrzezone. Jakiekolwiek dalsze rozpowszechnianie artykutow zabronione.

—Dlatego od lat zabiegamy o utwo-
rzenie Centralnego OSrodka Diag-
nostycznego dla chorych z MPS
-mowi Teresa Matulka, prezes Sto-
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