W Polsce na choroby rzadkie cierpi od 1,3 do 2,6 miliona pacjentéw. Jedynie niewielka grupa uczestniczy w
programach terapeutycznych finansowanych przez NFZ. Pozostatym przystuguja 152 ztote miesi¢cznie, bo
tyle wynosi akurat zasitek pielegnacyjny. Tymczasem koszt rocznej terapii to w przypadku wielu chorych
kilkaset tysiecy ztotych.

Terapia chorob rzadkich trwa z reguty przez cate zycie pacjenta. Niektorzy pacjenci otrzymujg leki dzieki
programom charytatywnym prowadzonym przez firmy farmaceutyczne. To na rodzinach chorych spoczywa
jednak ciezar zdobycia srodkow na sprzgt medyczny (typu ssaki, koncentratory tlenu, aparaty tlenowe,
Pulsoksymetry), leki, zabiegi chirurgiczne.

Pacjentow cierpigcych na choroby rzadkie dzieli si¢ na dwie grupy. Pierwsza grupa to chorzy, ktorzy w
swoim nieszczg$ciu mieli jednak troche szcze$cia. Ich szczg$cie polega na tym, ze wynaleziono juz
skuteczne, ratujace zycie preparaty oraz istniejg programy terapeutyczne. Druga grupa to chorzy, ktérzy jak
dotychczas nie doczekali si¢ wynalezienia skutecznych lekow. Ich rodziny walcza o zapewnienie
wysokospecjalistycznej opieki medycznej finansowanej z Funduszu Zdrowia, ktora pomoze pacjentom
przetrwa¢ do momentu wynalezienia lekow. Brak tej opieki to czgsto wyrok $mierci.

- Wbrew temu co méwi NFZ, nie wszystkie leki na choroby rzadkie nalezg do bardzo drogich - méwi Piotr
Rykowski, specjalista farmacji wspierajacy liczne stowarzyszenia wraz ze Stowarzyszeniem Przyjaciot i
Rodzin Dzieci Chorych na Mukopolisacharydoze¢- Sg rowniez takie, ktorych cena jest wielokrotnie nizsza
niz np. stosowania przeszczepow. A liczba przeszczepdw w naszym kraju jest wielokrotnie nizsza niz liczba
pacjentow z chorobami rzadkimi.

W Polsce zasilek opiekuficzy na pacjenta to kwota okoto 200 zt. W Niemczech na pacjenta z chorobg rzadka
przypada kwota rzedu 1500 EUR miesigcznie.

15 maja Swiatowy Dziefi Chorych na Mukopolisacharydoze i Choroby Rzadkie jest okazja do niezbednej
refleksji. Czy mozemy pozostawac oboje¢tni na los 0so6b zyjacych z nieuleczalng chorobg bez odpowiedniej
opieki medycznej i za niecate 200 zl miesigcznie?

Mukopolisacharydoze

Mukopolisacharydoza jest bardzo rzadko wystepujaca chorobg przemiany materii, bardzo trudng do
zdiagnozowania. Wiedza o niej wsrod lekarzy jest, mimo naglo$nienia ostatnio przez media, wcigz
niewystarczajaca, szczegolnie wsrod lekarzy pierwszego kontaktu. Zdiagnozowanie choroby mozliwe jest
juz w okresie prenatalnym. W sytuacji, gdy jedno dziecko urodzito si¢ juz chore, szansa na urodzenie si¢
kolejnego dziecka zdrowego wynosi jedynie 75%.

Skore, Sciggna, tkanke chrzestng tworzy w organizmie cztowieka w duzej mierze tkanka taczna. Ona
natomiast sktada si¢ mukopolisacharydow, a te z czastek cukrow. Mukopolisacharydy sa nieustannie w
organizmie przy pomocy enzymow rozktadane i na nowo syntezowane. Enzymy decyduja mi¢dzy innymi o
schemacie nastgpujacych reakcji. Jesli w organizmie nie jest wytwarzany ktorys z enzymow proces syntezy i
rozkladu zostaje zaburzony. Jesli organizm zamiast wytwarzania wlasciwego enzymu poprzez wade
genetyczng wytwarza enzym zmodyfikowany proces rOwniez nie przebiega w sposob wiasciwy, cata
przemiana materii jest przerwana. Do lizosomow docieraja ciagle dalsze czasteczki Mukopolisacharydow 1
tu sg odktadane.

Przez to lizosomy rozszerzajg si¢ i uszkadzaja pozostate czesci sktadowe komorki, co z kolei powoduje, ze
spetianie podstawowych funkcji komorek jest lub niemozliwe. Gromadzenie si¢ Mukopolisacharydow
prowadzi do uszkodzenia serca, watroby, §ledziony, wzroku, stuchu, serca, zaburzenia wzrostu, pogrubienia
rysow twarzy i skory, itp. Co w rezultacie bez specjalistycznej opieki medycznej prowadzi do
przedwczesnej $§mierci chorego.

Zrédto: http://www.prawapacjenta.eu/



