W Polsce wystepuje 300 chordb rzadkich. Cierpi na nie ok. 1,3 miln pacjentoéw. Dotychczas na ich leczeniu
trudno byto zarobi¢. Utatwi¢ ma to dyrektywa Unii Europejskie;.

Trudno zrobi¢ na nich biznes. Jest ich za mato, sg zbyt kosztowni 1 problematyczni. Mimo to pacjenci
cierpigcy na choroby rzadkie i ultrarzadkie zaczynaja wychodzi¢ z cienia. W ostatniej dekadzie w Polsce
pojawito si¢ wiecej mozliwosci terapii niz przez ostatnie stulecie. Wyspecjalizowanie osrodka w leczeniu
tych chorych (w kontek$cie wspotpracy ogdlnoeuropejskiej czy nawet ogdlnoswiatowej) to potencjalnie
dobry interes. Unia Europejska zobowigzuje kraje cztonkowskie do wdrozenia narodowych planow
przeciwdziatania chorobom rzadkim przed uptywem 2013 r.

Teresa Matulka czgsto wie o chorobach ultrarzadkich wigcej niz lekarze, z ktorymi rozmawia. Doskonale
orientuje sie¢ tez, gdzie mozna uzyska¢ pomoc. Ta wiedza to jej bagaz zyciowy. Choruje na
mukopolisacharydozg¢ typ IV. Tym samym schorzeniem obarczone jest dwoje jej dorostych dzieci.
Wychowuje ona réwniez dwoje nastolatkow: jedno z wrodzong tamliwoscig kosci, a drugie z zespotem
Aspergera. - Moje zycie to choroby rzadkie - mowi.

Dwadzie$cia lat temu razem z prof. Anng Tylki-Szymanska z Centrum Zdrowa Dziecka zalozyly
Stowarzyszenie Chorych na Mukopolisacharydoze i Choroby Rzadkie, ktore zrzesza pacjentow z 26
jednostkami chorobowymi, m.in. z chorobg Pompego, Krabbego i Niemanna Picka. W 2008 r. cztonkowie
stowarzyszenia pikietowali przed Kancelarig Prezesa Rady Ministrow. Mieli do$¢ bezsilno$ci, braku
leczenia 1 perspektyw. Wywalczyli refundacje lekow stosowanych w dwoch typach mukopolisacharydozy i
choroby Pompego. W ubieglym roku Polska wydata na ten cel 40 mln zt. Na inne ultrarzadkie schorzenia
nie ma lekow lub sg one dopiero w fazie prob.

- Mamy kolejny maty sukces. We wrzesniu Centrum Zdrowia Dziecka po raz pierwszy zoperuje odcinek
szyjny kregostupa u 12-letniego chlopca z mukopolisacharydoza typu IV - cieszy si¢ Teresa Matulka, prezes
stowarzyszenia. - Chorzy bardzo czgsto cierpieli z powodu wiotkosci kregostupa w odcinku szyjnym i do tej
pory w Polsce nie mozna im byto pomdc. Zabiegi wykonywane byty tylko w specjalistycznym osrodku w
Manchesterze.

Prof. Marcin Roszkowski, szef Kliniki Neurochirurgii z Centrum Zdrowia Dziecka méwi: - Sama operacja
odbarczenia i usztywnienia ztgcza czaszkowo-szyjnego jest zabiegiem standardowym. Problem nie lezy po
naszej stronie, po prostu nikt z prowadzacych pacjentow z mukopolisacharydoza nie kierowat ich do
zabiegdw wczesnie;.

Prof. Ruszkowski szansy na polepszenie dostepnosci do §wiadczen medycznych pacjentéw z chorobami
rzadkimi upatruje w powstaniu migdzynarodowych grupy wsparcia lobbujacych za dostepem do leczenia
tych chorych.

- Grupy tych pacjentdow w poszczegolnych krajach sg zbyt niewielkie, aby miaty sit¢ przebicia.
Migdzynarodowe fora mogtoby lepiej organizowac pomoc, a przede wszystkim zwigkszy¢ site nacisku na
rzady poszczegdlnych panstw - twierdzi profesor.

Pojawito si¢ $wiatetko w tunelu. Unia Europejska zobowigzuje kraje cztonkowskie do wdrozenia
narodowych plandéw przeciwdziatania chorobom rzadkim przed uptywem 2013 r.

Natalia Adamska
Zrédto: http://www.termedia.pl/



