Kiedy bylam mala dziewczynka... marzylam o tym, by by¢ ksiezniczkq. Bogate stroje, ksiazecy
diadem we wlosach, wystawne bale i pi¢kny ksiaz¢ na bialym koniu.

Ktoérej z nas nie spedzaty one snu z powiek? Namiastkg byty szkolne bale - i sala wypelniona samymi
ksigzniczkami. Wszystkie mialySmy papierowe korony obsypane brokatem i blyszczace sukienki, co
odwazniejsza dzierzyta w dtoni mate berto. Jednak czas takich bali juz minat. Marzenie rozwiato si¢ z
biegiem lat, a jego miejsce zajety codzienne obowiazki i praca. Jedynie zdjecia dam i krolowych w
kolorowych plotkarskich magazynach nieudolnie korespondujg jeszcze z misterium dziecigcej wyobrazni,
tkwigcym gdzie§ we wspomnieniach.

Lecz przyszed! taki dzien...

...kiedy poznatam matg ksi¢zniczk¢ o imieniu Sandra. To bylo czwartkowe przedpotudnie. Siedziata na
duzej sofie z wysokim oparciem, dumna jak prawdziwa dama. 14-letnia dziewczyna o pigknych, dtugich,
bragzowych wtosach. W jej niebieskich oczach widziatam nieklamang rados¢, ze kto§ odwiedzit jej dom
(Sandra rzadko przyjmuje gosci). Respekt, bo mnie nie znata. Kiedy zobaczyta Piotra Rykowskiego, ktory
ze mng udat si¢ na t¢ wizyte, zawstydzita sie. Jej policzki sptonety rumiencem. Przywitata nas - jak na
ksigzniczke przystato - dystyngowanym usmiechem i podaniem reki.

Porazajaca diagnoza

U Sandry rozpoznano wrodzong wad¢ metabolizmu zwang mukopolisacharydoza, typ IVB Morquio. W
wyniku braku odpowiednich enzyméw w organizmie w jej tkankach i narzadach gromadza si¢
mukopolisacharydy, ktére prowadza do stopniowego niszczenia organizmu. W przypadku Sandry defekt ten
powoduje takze postepujacy zanik podkorowy mézgowia. U 14-letniej dziewczynki wystepuja juz:
zaburzenia wzrostu, wygladu, emocjonalno-rozwojowe, osrodkowego uktadu nerwowego, stuchu oraz
zaburzenia uktadu kostnego. Deformacja klatki piersiowej, krggostupa szyjnego i piersiowego, kolan,
stawow skokowych, stop, barkow, bioder, nadgarstkdw. Problemy narastaja wraz z wiekiem. Medycyna nie
zna leku, ktory usunatby przyczyng choroby Sandry. Obecne leczenie ogranicza si¢ tylko do metod
objawowych.

- Sg takie choroby, na ktore nie ma obecnie skutecznego leku - méwi Piotr Rykowski, specjalista ds.
finansowania lekoOw na choroby rzadkie. - Czas pracy nad wynalezieniem nowego leku to $rednio 10-15 lat
prac badawczych 1 naukowych. Uptyw tego czasu nie oznacza, ze lek zostanie udostgpniony juz chorym.
Teraz rozpoczyna si¢ etap badan klinicznych, czyli badan na ludziach. Mijaja kolejne 1-3 lata. Pacjentom
ktorzy musza czekac na wynalezienie leku, potrzebna jest pomoc. To kwestia finansowania srodkoéw
higienicznych, pielegnacyjnych, pieluch, niejednokrotnie specjalistycznej diety, ¢wiczen rehabilitacyjnych i
indywidualnego nauczania. Catej gamy preparatow medycznych i sprzgtu rehabilitacyjnego. Pamigtajmy, ze
dodatek pielegnacyjny w naszym kraju wynosi niewiele ponad 150 zi. Zbliza si¢ dzien dziecka. W chwili
gdy wreczymy prezenty naszym wiasnym dzieciom, pomy$lmy o tych, ktdre maja tylko jedno marzenie.
Chca tylko jednego prezentu - by¢ zdrowym.

Sandra jest jedyng w Polsce osoba zdiagnozowana na mukopolisacharydozg¢ typu [IVB w potaczeniu z
Gangliozydoza GM1. Mukopolisacharydoze wykryto u niej w wieku 10 lat, jednak objawy pojawity si¢ w
okolicach 4 roku zycia. Mimo to, dziewczynka podj¢ta normalng naukg w szkole i prébowata normalnie zy¢.

Bo to zycie to bal jest nad bale

Podczas turnusow rehabilitacyjnych organizowanych przez Stowarzyszenie MPS, waznym wydarzeniem
jest bal dla uczestnikow. Sandra, od kiedy w nich uczestniczy, zawsze wystepuje jako ksigzniczka. Wyglada
1 zachowuje si¢ stosownie do swojego stroju. Jak kazda kobieta uwielbia stroje. Chciataby przebiera¢ si¢
kilka razy dziennie, niestety nie daje rady. Jak mowi jej mama Krystyna, Sandra piekli si¢ kiedy nie podoba
si¢ jej to, co ma na sobie, najchetniej otaczalaby si¢ kolorem r6zowym. Wtosy uktada jej mama, bo
postepujace zaburzenia w stawach uniemozliwiajg jej samodzielne czesanie.

Nie przestaje si¢ uczy¢

Choroba Sandry spowolnita jej rozw¢6j. Dziewczynka rozumie potoczny przekaz stowny tak, jak odbiera go
dziecko pigcioletnie. Wystepuja u niej trudnos$ci w rozumieniu dotyczace nie aspektu jezykowego, a
poznawczego. Mowa dialogowa i opowiesciowa w przypadku Sandry wyraza si¢ w prostych komunikatach.
Mimo wielu ograniczen dziewczynka nadal poddana jest nauczaniu. Odbywa si¢ ono w trybie
indywidualnym. Polega na prostym ¢wiczeniu pisania, rysunku, malowania oraz ¢wiczeniach



logopedycznych i oddechowych. W przypadku Sandry nie mozna moéwié¢ o nauce pojeciowej, tylko o nauce
poznawczej. Na wlasne oczy widziatam, jak przezwyci¢zyla strach przed przestrzenig i sama wyszla na
balkon. Dla przeci¢tnego cztowieka ta czynnos¢ nie ma wigkszego znaczenia. Dla Sandry byta wyzwaniem.

Psotnica

Pieciolatki (to tylko ciato Sandry ma 14 lat) uwielbiajg psoty. Pod tym wzglgdem Sandra niczym si¢ od nich
nie r6zni. Jej mama opowiada, ze Sandra lubi ptatac figle szczegdlnie swojemu tacie. Co jakis czas jest on o
poranku zamykany w fazience od zewnatrz. Wzbudza to w Sandrze ogromng wesoto$¢, gdy zamknigty tato
prosi ja, aby otworzyta mu drzwi. Droczy si¢ wowczas z nim.

Wieza ksiezniczki jest za wysoka

W bajkach ksi¢zniczki rezydujg w wysokich wiezach. Sandra mieszka na wroctawskim Psim Polu, w
czteropigtrowym bloku na ostatnim pigtrze. Gdyby byla zdrowa, nie stanowitoby to najwigkszego problemu.
W jej przypadku to codzienna udrgka. Problemy w poruszaniu si¢ oraz szybkie przeme¢czenie powoduja, ze
droga na czwarte pigtro jest dla Sandry jedna z najwigkszych meczarni. Jej mama, ktora opiekuje si¢ Sandra
przez 24 godziny na dobe, sama nie ma juz tyle sil, aby wnosi¢ 14-letnie dziecko tak wysoko. Czesto powrot
z rehabilitacji konczy si¢ weigganiem na site Sandry po schodach, ptaczem, krzykiem i ogromnym bélem.
Rodzina stara si¢ zamieni¢ mieszkanie na inne, znajdujace si¢ na nizszym pigtrze. Niestety, bez skutku.
Chciatabym, aby znalazt si¢ kto$ kto im pomoze. Nie jest to rodzina, ktora szuka pienigdzy. Nie skarzy si¢ i
nie narzeka. Cierpliwie czekaja na wynalezienie leku dla Sandry i ciesza si¢ kazdym dniem, ktory z nig

spedzaja.

Ksie¢zniczka ludzkich serc

Sandra jest jedyng w Polsce osobg zdiagnozowang na mukopolisacharydozg¢ typu [IVB w potaczeniu z
Gangliozydozg GM1. Nie jest to komfortowa sytuacja, poniewaz rodzina nie moze skonsultowa¢ z innymi
objawow postepujacej choroby, mozliwosci rehabilitacji itp. Jednak Sandra 1 jej mama Krystyna wspieraja
inne rodziny z dzie¢mi chorymi na choroby rzadkie. Pani Krystyna uwaza, ze moze kiedys$ ona bedzie
potrzebowata wsparcia - dlatego teraz nie szcz¢dzi go innym. Telefony, maile to codzienno$¢ Pani
Krystyny. Ponadto uczestnictwo w turnusach rehabilitacyjnych pozwala na bezposrednie spotkanie dzieci i
ich rodzin. To wyjatkowy dla nich czas.

Sandra urzekta mnie swojg otwartoscig 1 ciekawoS$cia $wiata. Tym, Ze cieszy si¢ najdrobniejszymi rzeczami.
Kocha zwierzeta i przyrode. Domowe koty sa jej pupilami. Uwielbia si¢ z nimi bawié, glaska¢ ich migciutka
sier§¢. Nie umiem sobie wyobrazi¢, ile bolu kosztuje ja codzienno$¢. Ile barier musiata pokonac.

Sandra garnie si¢ do ludzi. Zdrowe dzieci unikaja z nig kontaktu. Integracja spoteczna dopiero w naszym
kraju raczkuje. Kiedy wychodzitam juz ze spotkania, mama Sandry pomogta jej wsta¢. Dziewczynka
natychmiast skierowata kroki w moja stron¢. Myslatam, Ze chce mi tylko podac r¢ke, ale ona podeszta i
wtulita si¢ we mnie, jakbym byta kims jej bardzo bliskim. Podbita moje serce.

Komentarz Piotra Rykowskiego, specjalisty ds. finansowania lekéw na choroby rzadkie

Leki stosowane w mukopolisacharydozie to wbrew potocznej opinii nie jeden czy dwa medykamenty, ale
wiele r6znych, zaleznie od typu schorzenia. Zdiagnozowano kilkanas$cie typow mukopolisacharydoz. Tylko
dla 3-4 typow istnieje dostep do skutecznych lekow, a leczenie jedynie dwoma jest finansowane w ramach
programéw lekowych (choroba Pompe'go i Fabrie'go). Glosy przeciwnikéw finansowania takich terapii,
powracajg do nas co rusz jak zty sen. Problemem sg wysokie koszty wielu lekow, ktore moga miesigcznie
sigga¢ nawet kilkudziesieciu tys. z. Koszty te mozna jednak w gigantyczny sposéb zmniejszy¢. O ile tylko
rzad RP zechce podja¢ minimalny wysitek wprowadzenia odpowiednich regulacji prawnych w obrebie
finansowania lekow ze §rodkow publicznych. Brak mozliwosci podpisywania porozumien cenowo-
wolumentowych (PVA), nie pozwala dzi$ na obnizenie kosztow terapii. PVA polega na tym, ze dochodzi do
zwrotu cato$ci lub czesci kosztu zakupu lekow, przez ich producenta. Dzieje si¢ tak w przypadku, gdy
wolumen lub wartos¢ sprzedazy leku przekroczy uzgodniony i zawarty w podpisanym porozumieniu
poziom. To rozwigzanie funkcjonujace w wielu krajach europejskich. Niezrozumiate jest, Ze przy ciagle
sygnalizowanym braku pieniedzy w sektorze opieki medycznej, kolejni ministrowie wykazuja daleko idaca
ignorancj¢ w tym zakresie. Wielu pacjentoéw mogloby zyskac nie tylko dostep do nowoczesnych terapii, ale
przede wszystkim szanse na godne zycie.



Zrédto: http://www.otwarty.pl/



