Czarne kule
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Rzadko si¢ o nich mowi, rzadko sa dla nich terapie, rzadko dozywaja pelnoletnosci. Cierpiacym na
choroby rzadkie czesto pozostaje tylko nadzieja.

1,5 mln zt. Tyle do tej pory wydali na leczenie swojej corki Elizy panstwo Baniccy z Gniezna. S3 mocno
zdeterminowani, by ja ratowaé. Na to samo schorzenie w 2008 r. zmart ich syn. To choroba Niemanna-Picka
typu C. Choroba rzadka, dziedziczna, ze wzgledu na przebieg nazywana dziecigcym alzheimerem. Szacuje
sie, ze w Polsce zmaga si¢ z nig ok. 50 osob. W jej wyniku organizm nie radzi sobie z rozktadem
cholesterolu, ktéry odktada si¢ w watrobie, §ledzionie, osrodkowym uktadzie nerwowym. Mozg zaczyna
wylacza¢ kolejne procesy zyciowe. Choroba do pewnego wieku jest niezauwazalna, dzieci rozwijajg si¢
prawidlowo.

- U naszych dzieci najpierw pojawit si¢ problem potykania si¢, potem raczki zaczely drze¢ — méwi Dariusz
Banicki. — Pozniej pojawily si¢ napady padaczkowe. Na przyktadzie syna wiemy, ze potem pojawiajg si¢
problemy z moéwieniem, przelykaniem; syn byt karmiony przez gastrostomi¢. Pojawia si¢ problem z
oddychaniem. Musieli§my zalozy¢ rurke tracheotomijna.

W 2000 r. panstwo Baniccy byli
zszokowani, gdy dowiedzieli sie, ze
ich zdrowy dotad syn ma chorobe, o
ktorej nikt nie styszal.
- Syn mial 6 lat, gdy zostal
zdiagnozowany — wspomina trudne
chwile Dariusz Banicki. — Byt
zdiagnozowany i na tym Kkoniec.
Powiedziano nam, Ze na to niestety
nie ma lekarstwa.

Poniewaz choroba jest dziedziczna,
panstwo Baniccy przebadali takze
dwie corki. Starsza jest zdrowa.
Mtodsza Eliza, niestety, nie. Syn
jeszcze zyt, gdy ogloszono, ze
preparat 0  nazwie  Zavesca,
stosowany w leczeniu innej rzadkiej
choroby (Gauchera), hamuje postepy
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choroby Niemanna-Picka typu C. Nie doczekat jednak leczenia.
Wecale nie takie rzadkie

- Okoto 80 proc. pacjentéw nie dozywa pelnoletnosci — moéwi o chorobach rzadkich Teresa Matulka, prezes
Stowarzyszenia Chorych na Mukopolisacharydoze (MPS) i Choroby Rzadkie.

Choroby rzadkie to takie, ktore wystepuja u mniej niz 5 osob na 10 tys. populacji. Sg powazne, przewlekie,
postepujace i najczesciej nieuleczalne. Do dzi$§ opisano ich niemal 8 tys., a 80 proc. z nich to choroby
uwarunkowane genetycznie. Wiekszo$¢ ujawnia si¢ w dziecinstwie. Choroby nazywa sie rzadkimi, ale ze
jest ich wiele, szacuje si¢, ze na $wiecie dotknigtych jest nimi ponad 350 mln ludzi.
- Raptem dla kilkuset choréb rzadkich wynaleziono jakie$ leki — moéwi Mirostaw Zielinski, prezes
Krajowego Forum na rzecz Terapii Chorob Rzadkich.

Te metody terapii sg bardzo rézne, poczawszy od odpowiedniej diety. W przypadku chordb genetycznych
eksperymentuje si¢ z terapia genows.
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- Od bardzo dawna mowi si¢ o terapiach genowych, probuje si¢ ich na modelach zwierzgcych tych choréb,
ale okazuje si¢, ze jest duzo powiktan i trudnosci, aby podany gen kodowat potem biatko, ktore jest
potrzebne — moéwi prof. nadzw. dr hab. n. med. Jolanta Sykut-Cegielska, kierownik Kliniki Chorob
Metabolicznych Centrum Zdrowia Dziecka.

Roéwnie daleko jest do przeszczepiania komoérek macierzystych. W niektorych chorobach przeszczepia si¢
narzad, aby produkowat brakujacy enzym, w innych uzupehia si¢ sam enzym. Ta ostatnia metoda jest
niezwykle kosztowna — moze to by¢ ponad milion ztotych rocznie na osobg.

Wedhlug danych NFZ pacjentem, ktorego koszty leczenia byly w 2011 r. najwyzsze w Polsce, byta osoba
chora na mukopolisacharydoz¢ (MPS) typu II. Jej roczna terapia kosztowata 3,39 min zt, a wszystkich
leczonych na MPS typu Il — niemal 52,3 mIn zl. Osoby z tym typem MPS moga si¢ uwazaé za
szczesliweow. Po pierwsze: istnieje dla nich terapia, po drugie: jest refundowana przez NFZ.

- Odkad pojawily si¢ terapie, umieralno$¢ spadta. Kiedys$ pacjenci z MPS typu I, II, VI 1 chorobg Pompego
nie mieli szans przezycia, a dzisiaj zyja, bo otrzymuja enzymatyczng terapi¢ zastepcza — mowi Teresa
Matulka.

Leki stosowane w leczeniu chordb rzadkich nazywane sa sierocymi, poniewaz firmy farmaceutyczne nie
wyrywaja si¢ do inwestowania duzych pieniedzy w badania nad specyfikami dla np. kilkuset os6b na calym
$wiecie. Dlatego Unia Europejska, idac $ladem USA 1 Japonii, stosuje odpowiednie zachety dla
producentéw, m.in. przyznajac ich lekom sierocym czasowa wytacznos¢ na rynkach krajéw Unii.

Cztery kule

Wspomniana przez Teres¢ Matulke MPS to uwarunkowana genetycznie choroba, w ktérej brak jednego z
enzymOw zaburza proces rozktadu tancuchow czasteczek cukru. Gromadzenie si¢ ich powoduje
powickszenie watroby 1 $ledziony, pogrubienie skory i tkanki podskornej, a takze zmiany kostne, ktore
prowadza do deformacji 1 niepelnosprawnosci ruchowej, a bywa, ze 1 intelektualne;.

Teresa Matulka sama choruje na lekkg odmiang MPS typu IV A. Dlugo chodzita po lekarzach, nim
wlasciwie rozpoznano chorobg. Gdy jako 17-latka narzekala na bole w stawach i1 kregostupie, uwazano, ze
po prostu nie chce jej si¢ i8¢ do szkoty lub pracy. Dostawata zastrzyki na co$ zupelnie innego. O
mukopolisacharydozie dowiedziala si¢ dopiero po urodzeniu dwojki dzieci. Wymusita na lekarzach
odpowiednie badania, gdy pottoraroczna corka zaczela sie garbi¢ podczas chodzenia. U dzieci
zdiagnozowano ciezsze postaci MPS typu IV A. Teresa Matulka nie mogta wiedzie¢, ze jej maz takze jest
nosicielem tej rzadkiej choroby. W takich przypadkach istnieje duze prawdopodobienstwo wystgpienia jej u
dziecka.

- To tak, jakby rodzice mieli w kieszeni cztery kule — tlhumaczy prof. Sykut-Cegielska. — Jedna z nich jest
czarna i oznacza chore dziecko. Za kazdym razem przy urodzeniu rodzice nie wiedza, ktorg kule wyjmuja, a
zawsze jest ta sama pula czterech kul.

Kazdy z nas jest nosicielem przynajmniej kilku r6znych
chorob rzadkich. Nie zawsze sg one dziedziczone po
rodzicach. Czasem zmiana w genach pojawia si¢, cho¢
oboje rodzice sg zdrowi.

- Wszyscy jestesmy mutantami. Tylko ze niektorzy
majag pecha — moéwi obrazowo Maria Libura,
przewodniczaca Polskiego Stowarzyszenia Pomocy
Osobom z Zespotem Pradera-Williego.
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Lodowka pod kluczem

To bardzo dziwna choroba, w ktorej uszkodzony jest osrodek gtodu i sytosci. Chorzy ciagle chca jesé, co
moze powodowac¢ monstrualng otytosc.

- Przy braku nadzoru nad chorym zdarzaly si¢ przypadki peknigcia §$ciany zotadka, co konczy si¢
przewaznie $miercig — mowi Maria Libura.

Dodatkowo chorzy z zespotem Pradera-Williego maja zaburzong przemiang¢ materii, dlatego tyja nawet przy
stosowanej przez modelki drastycznej diecie tysigca kalorii. Oczywiscie upilnowanie dziecka, by nie zjadto
czego$ nadprogramowo, to nie lada wyczyn. Zdarza si¢ zamykanie na klucz kuchni albo lodowek.
Otoczeniu trudno to zrozumie¢. Trzeba uswiadamiaé ciocie, babcie, sgsiadow, a w szkole nauczycieli, a
nawet panig wozng. Mimo to zdarzaja si¢ zarzuty o glodzenie dziecka, a gdy si¢ go nie upilnuje — o to, ze si¢
je spasto.

- Ludzie nie wiedza, ze brak poczucia sytosci moze by¢ bardzo powazng 1 zagrazajacg zyciu
niepetnosprawno$ciag — moéwi Maria Libura. — To jak z czlowiekiem, ktéry nie ma biednika. Nie utrzyma
roéwnowagi, niezaleznie od tego, jak silng ma wolg. Tak samo tutaj. Nie dziata osrodek gtodu i sytosci, wigc
taka osoba nie jest w stanie kontrolowaé tego, ile je. A jedzenie jest wszgdzie: na korytarzu w szpitalu, w
sklepie. Jest tak tatwo dostgpne, Zze utrzymanie diety graniczy z cudem, zwlaszcza od pewnego wieku.
Tymczasem w tej chorobie otyto$¢ postepuje w tempie niewyobrazalnym. W ciaggu tygodnia przyrost wagi
moze by¢ rzedu kilku kilogramow!

Nic nie da zmniejszenie zotadka. Osrodka sytosci to nie naprawi. Razem ze §cistym rezimem zywieniowym
1 programem ¢wiczen stosuje si¢ terapi¢ hormonem wzrostu.

Walka o pare¢ oddechow

Na mukopolisacharydoze typu IV lekarstwa nie ma do dzis.

- Moje dzieci zaczely si¢ wykrzywia¢ w esy floresy — wspomina Teresa Matulka. — Lekarze rozktadali rece,
nikt nie znal tej choroby. Mowili: choroba nieuleczalna, postgpujaca, a rehabilitowanie dzieci to
marnowanie pieniedzy. Czego by pani nie robifa, to i tak pani dzieci w wieku 16 lat bedg poruszaly si¢ na
wozku. Corka skonczylta 30 lat i nie jest na wozku.

Droga do tego byla jednak daleka. W 1995 r. szczegsliwym zbiegiem okolicznosci Teresa Matulka trafita na
turnus rehabilitacyjny dla dzieci chorych na MPS i choroby pokrewne.

- Przy stole siedzialam z dzieckiem z mukopolisacharydozg typu II — wspomina. — Miato bardzo mocno
powiekszony jezyk, znieksztatcone dzigsta, z buzi wyciekat gesty $luz. Dzieci-roslinki tam zobaczylam z
mukolipidoza, ktére wygladaty jak nieuksztaltowane do konca ptody. Strasznie to przezylam. Pomys$latam,
ze to zupelie inny $wiat, jakbym w kosmos poleciata. Caty dzien rodzice na tym turnusie opiekowali si¢
dzie¢mi. Mama brata dziecko pod pachy 1 caly dzieh z nim dreptala, zeby wywalczy¢ jeszcze pare dni
chodzenia. Rodzic zdrowego dziecka tego nie dostrzeze, a my walczymy kazdego dnia o jeszcze parg
krokéw, normalnych oddechéw, usmiechow na twarzach naszych dzieci.

MPS nazywano niegdy$ maszkaronizmem. Teresa Matulka nie przestraszyta si¢ tego Srodowiska.
Przeciwnie. Zostata wiceprezesem stowarzyszenia, po dwoch latach zamknegta dobrze prosperujaca firme.
Przygarngta jeszcze dwoje niepelnosprawnych dzieci. Nie wszyscy rodzice tak potrafig. Zazwyczaj sg
przerazeni, na sit¢ trzeba ich zabiera¢ na takie turnusy, a pierwszy tydzien ich trwania niemal nie wychodza
z pokoju. Muszg si¢ wyplaka¢. Ttumaczy si¢ im, Ze to nie koniec $wiata, ze zycie jest ci¢zsze, ale bardziej
warto§ciowe. Wyjasnia si¢, ze szef nie daje odpowiedzialnego stanowiska osobie nieodpowiedzialnej i ze
oni dostali odpowiedzialne zadanie od szefa na gorze, bo on wiedzial, Ze sobie z nim poradza. Uswiadamia
sie, ze przeciez nie wiadomo, co zdrowe dziecko moze spotkac.

- Nas juz spotkato, wigc musimy si¢ nauczy¢ z tym zy¢, bo pogodzi¢ si¢ z tym nie da — thumaczy Teresa
Matulka.

Dzigki takiemu wsparciu dzieci nie 1laduja w zaktadach opieki, a rodziny si¢ nie rozpadaja.



Zycie z problemami

Takim rodzinom jest niestychanie trudno. Problemem jest nawet trafna diagnoza.

- Wielu lekarzy nie zna tych chorob — méwi Mirostaw Zielinski. — Bywa tak, ze przez calg praktyke
zawodowa nie spotkaja ani jednego pacjenta z chorobg rzadka. To nie znaczy, ze nic nie powinni o tych
chorobach wiedzie¢. Jednak system edukacji lekarzy nie poswieca duzo uwagi chorobom rzadkim. To
przektada si¢ na zlg diagnostyke.

Im szybsza wlasciwa diagnoza, tym lepie;j.
Stowarzyszenie Teresy Matulki organizuje wiec
dla lekarzy konferencje szkoleniowe. Takie
dziatania przynosza efekty.

- Diagnostyka poprawila si¢ o 50 proc. — mowi. —
Dzieci diagnozujemy w wieku nie pigciu lat, tylko
pot roku.

Problemem jest tez fakt, ze choroby rzadkie nie
pasuja do szufladek systemu opieki zdrowotnej. Sg
to czesto zespoly rdéznorodnych schorzen.
Powszechne s3 wiec drogie ,,wycieczki” po
réznych os$rodkach medycznych. Koszty leczenia
sg rozproszone, czasem si¢ dubluja. Zresztg koszty
to osobny problem. Leczenie chorob rzadkich to
nie muszg by¢ terapie za miliony zlotych rocznie.

— Czgsto w chorobach rzadkich stosuje si¢ tanie
leczenie — mowi Jacek Gralinski, zastepca
dyrektora ds. Kklinicznych Centrum Zdrowia
Dziecka. — Ile kosztuje leczenie choréb rzadkich?
Nie mam zielonego pojecia. I nikt tego nie wie.
i} Cho¢ ci pacjenci tutaj sa. Blisko potowa pacjentow
Fot.: www.sxc.hu Centrum Zdrowia Dziecka jest leczona na choroby
rzadkie.

Z tym leczeniem tez bywaja problemy — choéby wowczas, gdy jego skuteczno$¢ jest watpliwa albo gdy jest
przerywane, co moze zaprzepasci¢ jego efekty. Prof. Sykut-Cegielska thumaczy, ze decyzja taka nigdy nie
jest latwa.

— Powstaje pytanie, czy powinniSmy spowalnia¢ chorobg z peing swiadomoscia, ze nie jesteSmy w stanie w
zaden sposob zahamowac jej postgpu — moéwi. — Czy nie nalezy tego rozpatrywa¢ w kategoriach uporczywe;j
terapii, czego robi¢ nie wolno, kiedy leczymy metodami agresywnymi, np. robigc dziecku wktucia dozylne
co tydzien, majac juz pewno$¢, Ze nie ma szans na ustgpienie objawow.

Zdaniem prof. Sykut-Cegielskiej, czasami btedem moze by¢ wtedy samo rozpoczgcie terapii, cho¢ inng
decyzje trudno jest zaakceptowac rodzicom dziecka. Szczegdlnie, ze na takie trudne tematy rozmawia si¢ z
nimi w Polsce zbyt mato.

— MieliSmy taki przypadek, ze lekarka spotkala si¢ z rodzing — méwi Teresa Matulka. — Wyjasnita, Ze
organizm jest juz tak zrujnowany przez chorobe, ze zaden cudowny lek dziecka nie uzdrowi, ze to jest
przedluzanie jego cierpienia. Jezeli ma 80 proc. mozgu martwego, to nie mozna oczekiwaé, ze wstanie 1
bedzie chodzito. Ta rodzina sama zrezygnowala z leczenia.

Zdaniem Teresy Matulki, czgsto wystarczyloby zapewni¢ chorym godny byt, a rodzice nie beda walczy¢ o
przedluzanie Zycia $miertelnie chorego dziecka za pomoca kosztownych lekoéw. Obecnie mogg liczy¢ na 153
zt zasitku pielegnacyjnego oraz 620 zt (do niedawna 520 zt) §wiadczenia pielegnacyjnego, jesli ktorys z
rodzicow zrezygnuje dla dziecka z pracy. Pomagaja im wiec organizacje pozarzadowe, rodzice sami
zaktadajg kolejne, wyjezdzajg za granice, by si¢ utrzymac.


http://www.sxc.hu/

— Zabezpieczenie spoleczne to oczywiscie kwestia finansowania tych rodzin, ale z drugiej strony to takze
brak opieki pdzniej, w zyciu dorostym — méwi Maria Libura. — Leczenie hormonem wzrostu, ktére pozwala
powstrzymaé postep choroby Pradera-Williego, nie obejmuje w Polsce dorostych. Brakuje tez miejsc, w
ktorych te osoby moglyby bezpiecznie zy¢ i pracowac¢. W przypadku chorych na zespot Pradera-Williego
trafienie do zwyktego DPS to pewna $mier¢.

Swiatelko w tunelu

Widac¢ jednak swiatetko w tunelu. W 2008 r. przy ministrze zdrowia powstat Zespot ds. Chorob Rzadkich,
ktory od poéttora roku pracuje nad Narodowym Planem ds. Chorob Rzadkich. Jego stworzenie w 2009 r.
rekomendowata Komisja Europejska. Ma on na celu polepszenie warunkéw zycia oséb z chorobami
rzadkimi.

— Chodzi o caty proces leczenia, rehabilitacji, przebywania chorych w domu, edukacji, pozyskiwania wiedzy
naukowej w obszarze choréb rzadkich — ttumaczy Jacek Gralinski, przewodniczacy Zespotu.

Plan ma powsta¢ do konca 2012 r. Zaklada przede wszystkim stworzenie rejestru chorob rzadkich,
upowszechnienie badan przesiewowych 1 testow genetycznych, a takze budoweg systemu os$rodkow
referencyjnych, wyspecjalizowanych w konkretnych chorobach. Plan ma spowodowaé zwickszenie
dostepnosci specjalistycznej opieki medycznej i terapii lekowej, a takze poprawe systemu rehabilitacji.
Przewiduje tez lepsze wsparcie socjalne dla pacjentow i ich rodzin, a takze poprawe systemu edukacji
chorych dzieci. Wazne jest, by rdzne resorty partycypowaty w kosztach.

— Plan powinien by¢ sprawag nie tylko resortu zdrowia, ale rowniez resortow opieki spotecznej oraz edukacji
— moéwi Mirostaw Zielinski. — W skali catego budzetu sluzby zdrowia i1 opieki spotecznej beda
to dodatkowe, ale jednak nie jakie$ zadziwiajace kwoty. Nie chodzi o to, zeby panstwo placitlo ogromne
pieniadze na rzadkie choroby, ale na razie jest tak, ze pomoc jest niewystarczajaca i zle koordynowana, gdyz
nie uwzglednia wszystkich rzeczywistych potrzeb pacjentéw i ich rodzin.

Rodzice szybciej by si¢ wiec o chorobie dowiedzieli, specjalisci w osrodku referencyjnym wiedzieliby, co
robi¢, a byt rodziny 1 przysztos¢ dziecka bylyby lepiej zabezpieczone.

Pozostaje nadzieja

12-letnia Eliza Banicka nie moze czekaé. Od wrzesnia 2009 r. przyjmuje preparat Zavesca.
- Od bardzo dtugiego czasu u Elizki nie nastapit postep choroby — podkresla jej ojciec. — Bo u syna, jak
zaczela si¢ rozwijac ta choroba, to w ciggu 2-3 miesiecy przestat chodzi¢, mowic i przetykac.

Terapia kosztuje jej rodzicéw 12 tys. zl tygodniowo. Panstwo Baniccy od 2006 r. walcza o stworzenie
programu terapeutycznego i finansowanie leczenia ze $rodkow publicznych, jak to ma miejsce w
kilkudziesigciu krajach swiata. W zesztym roku byto bardzo blisko, jednak mimo pozytywnej opinii Agencji
Oceny Technologii Medycznych kwestia refundacji tego leku ugrzezta w formalnosciach. Dzigki staraniom
rodzin jest w Polsce leczonych ledwie kilkoro dzieci z chorobg Niemanna-Picka typu C.

- Jak tu nie nazwac tego eutanazja ze strony panstwa? — mowi rozgoryczony Dariusz Banicki. — Bo jesli
odmawia si¢ leku, ktory istnieje 1 pomaga, to skazuje si¢ te dzieci na $mierc.

Panstwo Baniccy zdobywaja pienigdze na najbardziej wymysSine sposoby. Maja tez niezwykle kreatywnych
znajomych. Na rzecz Elizy organizowane sg koncerty, zawody sportowe, kwesty. Wtodarze miasta i powiatu
nagrali pastoratkg, znane postaci ze §wiata rozrywki i1 kultury przekazuja na aukcje charytatywne cenne
przedmioty. Z calej Polski ludzie przesytaja wlasnorgcznie szyte lalki, wystawiane pozniej na aukcje, ktore
przyniosly juz dziesiatki tysigcy ztotych.

Pozostaje kwestia najtrudniejsza. Jak zy¢ ze $wiadomos$cia, ze prawdopodobnie przezyje si¢ wlasne
dziecko?

- Trzeba porzuci¢ t¢ mysl, nie zy¢ nig — moéwi Dariusz Banicki. — Bra¢ ja pod uwagg, ale robi¢ wszystko,
zeby maksymalnie wydtuzy¢ zycie dziecka. Postep w medycynie pokazuje, ze w niektérych przypadkach
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udaje si¢ stworzy¢ taki lek, ktory
pozwala ludziom, ktérzy do tej pory
umierali bardzo wczesnie,
funkcjonowa¢ dalej. My zyjemy
nadzieja, ze ta Zavesca spowoduje, ze
Eliza dotrwa do czasu, kiedy ten lek
bedzie. A jezeli nie, to przede

wszystkim chcemy jej da¢
maksymalnie tyle zycia, ile uda si¢
przy tym leku pozyskac.

Prof. Sykut-Cegielska nie uwaza, ze
czekanie na lek nie ma sensu.

— Postepy rozpoznawania 1 leczenia sg
niesamowite — moéwi. — Praktycznie z
kazdym rokiem pojawiajg si¢ nowe
mozliwosci leczenia chordb, ktore do
tej pory byly nieuleczalne. Nadzieja
wigc jak najbardziej jest.
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