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SWIATOWY DZIEN CHOROB RZADKICH

Cena

L ] ®
Zycla

40 tys. zt - tyle co miesiac
muszg pfacic rodzice

Filipa chorego na NPC za
lek pozwalajacy mu zyc.

Filip Koztowski do szdéstego roku zycia byt
wesolym, prawidlowo rozwijajacym sie szkra-
bem. - Chlopcy w jego wieku pedatowali juz na
rowerach, ale Filip dlugo nie mégl opanowac tej
umiejetnosci. Miewat zachwiania réwnowagi. To
nas zaniepokoilo - wspomina ojciec chlopca.

Do pierwszego ataku doszlo w przedszkolu.
Filip, jak to dzieci, bawil sig i $mial z innymi
maluchami. Nagle upadl. Takie upadki zdarzaly
mu si¢ wielokrotnie. Kiedy cos lub ktos go roz-
bawil, zginat si¢ w scyzoryk i bach na ziemie.

Rodzice Filipa, Magda i Marcin Kozlowscy,
zaczeli szuka¢ pomocy. Najpierw stwierdzono
katapleksje. To nagla utrata napigcia migénio-
wego (zwiotczenie miesni pod wplywem sil-
nych emocji), ktérej moga towarzyszy¢ upadki.
Potem dochodzilo do coraz powazniejszych
zaburzen rownowagi. Chiopiec si¢ przewracal,
trzykrotnie tamal rece i nogi, nie maog! rusza¢
oczami w gore i w dol,

Katapleksja oraz takie problemy z oczami
to objawy na tyle charakterystyczne, ze zaczeto
mowi¢ o wstepnej diagnozie. Chtopca skiero-
wano na badanie komorek skory (fibroblastow),
ktére moglo diagnoze potwierdzic. Wykonano
tez badania genetyczne. Po dwdch tygodniach
uzyskano wynik: choroba Niemanna-Picka
typu C. Filip mial wowczas osiem lat.

Choroba Niemanna-Picka typu C (NPC) to
choroba metaboliczna, uwarunkowana gene-
tycznie, w ktérej dochodzi do gromadzenia sie
substancji lipidowych w komérkach. Lipidy
odktadaja sie m.in. w mézgu. Uszkodzeniu
ulegaja narzady wewnetrzne - éledziona
i watroba.

— Choroba Niemanna-Picka typu C jest zali-
czana do tzw. choréb rzadkich. Pojawia si¢ raz na
120 tys. zdrowo urodzonych dzieci - wyjasnia
prof. Barbara Steinborn z Katedry i Kliniki Neu-
rologii Wieku Rozwojowego UM w Poznaniu. To
na oddziat prof. Steinborn trafit Filip Kozlowski.
Tu wykonano mu badania neurologiczne i osta-
tecznie postawiono diagnoze. Do tej pory jest
pod opieka tutejszych lekarzy. Opiekuje si¢ nim
az trzech wspanialych neurologow: dr Barbara
Gurda, dr Marcin Zarowski i prof. Barbara Ste-
inborn. Dzisiaj ma 12 lat.

Lek nadziei

Rodzice Filipa wstapili do Stowarzyszenia Cho-
rych na Niemanna-Picka i Choroby Pokrewne,
zaczeli sig kontaktowaé z rodzinami dzieci cho-
rych na NPC i inne choroby rzadkie. — Nasza
wiedza i $wiadomosc rosly — wspomina ojciec
chlopca. Okazalo sig tez, ze w USA dzieci chore
na NPC od roku leczy si¢ miglustatem. Roz-
poczely sie starania o to, zeby Filipowi podano
ten lek. Udalo si¢ wtedy uzyskac finansowanie
miglustatu przez NFZ. Jakim cudem? - Lata
potu i wyrzeczen. Chodzenia, proszenia. W szpi-
talach, w Ministerstwie Zdrowia, w NFZ, wsze-
dzie. Jak mnie wyrzucali drzwiami, wchodzilem
oknem - opowiada Marcin Koztowski.

Dzigki staraniom rodzicéw i lekarzy Filip
przez péttora roku dostawat lek. Raz przyzna-
wano mu go na trzy miesigce, innym razem
na pot roku. Kiedy konczylo si¢ ostatnie opa-
kowanie, wszystko zaczynalo sie od poczatku:
chodzenie, proszenie, zbieranie podpiséw. Na
dzien przed odebraniem jednej z kolejnych
partii leku Kozlowscy dostali wiadomosc z NFZ
o przerwaniu finansowania. - Nie dali nam
nawet czasu, zeby zdoby¢ lek za pieniadze.
Z dnia na dziefn w marcu 2011 r. Filip zostal
bez tabletek.

40 tys. zI miesiecznie

Do tej pory Filip chodzil do szkoly integracyj-
nej, samodzielnie sie poruszal, méwit, rozwi-
jal sig, uczyl. Wystarczyl miesiac bez kuracji,
by choroba zaatakowata z calg sita: chlopiec
poruszal si¢ na wozku inwalidzkim, przestal
mowic. Jego stan pogorszyl sie na tyle, ze trafil
na oddzial intensywnej terapii z zapascia wie-
lonarzadowa. W szpitalu lezal miesiac.

- Kiedy stamtad wyszed!, sami zaczelismy
zbiera¢ §rodki na lek. Okazalo sie, ze wcze-
$niejsza gehenna - chodzenie, pukanie do
drzwi urzednikow i proszenie, byta lepsza
niz gromadzenie pienigdzy. Dwa tygodnie
temu kupili$my opakowanie, ktore zapewni
Filipowi trzytygodniowa kuracje, za 40 tys.
zl - thumaczy Kozlowski.

Filip powinien dostawaé szes¢ tabletek
dziennie, ale zdesperowani rodzice wydzie-
laja mu po trzy, bo nie sta¢ ich na wiecej. Leki
dzialaja jednak w okre$lonych dawkach, w kto-
rych powinno sie podawac je pacjentowi. Nie
powinno sie na nich oszczedzac.

Leczenie Filipa od poltora roku finansuja
ludzie dobrej woli. Nigdy nie wiadomo, czy
uda si¢ zebra¢ pienigdze na kolejne opako-
wanie preparatu. Rodzice chlopca potrzebuja
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Babcia i mama Filipa
szyja przepiekne
anioly, rodzina wysta-
wia je na aukcjach

na Allegro: http://
allegro.pl/listing/
user.php?us_
id=25807291

Allegro nie pobiera
' zate aukcje oplat.
Filipowe Aniolo-
wo to magiczne
sce, Szefowa,
inielska Babcia,
wyczarowuje kolejne
crzydlate postaci,
ktore w sercach
) maja wpisang misje:
uratowac zycie Filipa.
Anioly sprzedawane
. 53 rownlez na kier-
maszach, targach
| koncertach.

Informacje, jak moizna

» pomac Filipowi, znaj-
duja sie na stronach
vww flipkozlowski.-
ww.facebook.-

ozlowski.-
roba

40 tys. zI miesiecznie na zakup leku. Takich
dzieci jak Filip jest w kraju ok. 40.

Zarejestrowany, nierefundowny
Miglustat od czterech lat jest lekiem zareje-
strowanym w UE, a tym samym w Polsce.
29 marca 2011 r. prezes Agencji ds. Oceny
Technologii Medycznych (AOTM) wydal
dla niego pozytywna opinig: lek powinien
by¢ refundowany, zalecono wprowadzenie
programu terapeutycznego.

— Terapia spowalnia rozwdj choroby. Nie
znamy jednak jeszcze leku, ktory prowadzitby
do catkowitego wyleczenia. Istota NPC polega
na tym, ze w komorkach réznych organow,
a przede wszystkim mézgu, dochodzi do
odktadania si¢ glikosfingolipidéw. Miglustat
hamuje ten proces. Jesli pojawig sie objawy
neurologicznie — zaburzenia ruchu, rownowa-
gi, koordynacji wzrokowo-ruchowej, napady
padaczkowe oraz katapleksja, lek powinien by¢
zastosowany natychmiast. A wtedy radykalnie
poprawia jakos¢ Zycia chorego, co jest nie do
przecenienia — thumaczy prof. Steinborn.

Filip byl pierwszym pacjentem z NPC
leczonym w poznanskiej klinice miglustatem.
Po pierwszym podaniu leku u chlopca szybko

ustapily objawy katapleksji. Przestal padac,
normalnie chodzit i byt znacznie bardziej
sprawny ruchowo. Poprawa byla zaskakuja-
ca. Zespol lekarzy z kliniki opisal przypadek
chlopca i opublikowal w prestizowym pi$mie
naukowym , European Journal of Pediatric
Neurology” w 2011 r.

— W artykule z 2012 r. opublikowanym na
tamach ,,Pediatric Neurology” wloscy neuro-
lodzy opisuja dwa przypadki dzieci, ktérym
podawali miglustat, zanim wystapily neuro-
logiczne objawy choroby. W ciagu pigciu lat
przyjmowania leku nie rozwingly sie¢ u tych
pacjentow zadne objawy neurologiczne. To tyl-
ko dwoje dzieci, ale jest to znamienne. Mamy
do czynienia z bardzo skutecznym preparatem,
zapewniajacym stabilizacje kliniczna chorych
i w konsekwencji poprawe jakosci ich zycia
— ocenia prof. Steinborn.

Filip jest obecnie w stanie stabilnym.
Rodzice zajmujg si¢ jego rehabilitacjq. — Nie-
stety nie chodzi juz sam. Ale samodzielnie
je! Cieszymy sig, ze choroba nie postepuje.
Syn ma uposledzenie umystowe, ale Magda
i ja mamy z nim kontakt. Gdyby nie tamta
miesigczna przerwa w terapii, to w moim
przekonaniu Filip na pewno bylby w lepszym
stanie — mowi ojciec chlopca.

Czekanie na liste

Przedstawiciele Stowarzyszenia NPC i Cho-
rob Pokrewnych wystosowali pismo do prof.
Steinborn, przewodniczacej Zarzadu Glow-
nego Polskiego Towarzystwa Neurologéw
Dziecigcych, z prosba o poparcie ich staran
w zorganizowaniu programu leczenia dla ich
dzieci. — Pismo takie skierowalam 13 lutego
2013 r. do Ministerstwa Zdrowia. 20 lutego
dowiedzieli$émy sig, Ze leczenie tego zespoltu
chorobowego nie zostalo objete finansowa-
niem — mowi prof. Steinborn.

Kozlowscy co miesigc dostajg recepte na lek
dla dziecka, ale musza za preparat zaplacic. Tak
samo jak inni rodzice chorych dzieci i lekarze
zyja nadzieja. Listy lekow refundowanych sa
w Polsce odnawiane co dwa miesigce. Kolejna
ukaze si¢ w maju. Moze tym razem si¢ uda?

- Walczymy o to, zeby moc jak najszybciej
podawac lek chorym dzieciom - stwierdza
prof. Steinborn. — Do tej pory w naszej klinice
leczylismy dwoje dzieci z NPC. Ich rodzice
poswiecili wszystko, zeby zapewnic¢ im lepsza
jakos$¢ zycia. Wiem, ze w USA rozpoczeto
badania kliniczne z udzialem pacjentéw nad
nowym preparatem. Moze leki beda z cza-
sem tansze — ma nadzieje prof. Steinborn.
Podawanie miglustatu poprawia jako$¢ zycia
pacjentéw, daje im czas. Postep w medycynie
jest ogromny. Kazdego dnia moze si¢ pojawic¢
specyfik, ktory dokona przelomu.

Agnieszka Fedorczyk

Choroby rzadkie

Choroby rzadkie to réznorodna
grupa schorzen, ktore taczy bardzo
ciezki przebieg. Dotychczas
zdiagnozowano ich prawie 8 tys.

W Europie cierpi na nie
sze$c na sto 0sob, czyli w sumie
ponad 30 min ludzi (na swiecie -
ponad 350 min). Choruja osoby
w kazdym wieku, jednak az
trzy czwarte z nich to dzieci.

W Polsce od 1990 r. dziata
Stowarzyszenie Chorych na
Mukopolisacharydoze (MPS)

i Choroby Rzadkie, kt6re obejmuje
obecnie 45 chorob rzadkich,
m.in. wspiera tez chorych na
NPC. Zrzesza pacjentow z calej
Polski, ktérzy potrzebuja pomocy
oraz opieki prawnej. Organizuje
14-dniowe turnusy rehabilitacyjne
oraz miedzynarodowe konferencje
z udziatem specjalistow z catego
Swiata. — Najblizsza konferencja
odbedzie sie 11 czerwca w Spale
w trakcie turnusu rehabilitacyjnego,
specjalnie po to, zeby zaproszeni
lekarze mogli obejrzec te
trudne, bardzo rzadkie i ciezkie
przypadki - mowi Teresa Matulka,
prezes stowarzyszenia. - Co roku
wydeptujemy sciezki, aby pomaoc
ciezko chorym dzieciom. Bylismy
juz u rzecznika praw dziecka, praw
pacjenta, praw obywatelskich, u pani
prezydentowej, u pani marszatek
Sejmu - wszedzie zgtaszalismy
palace potrzeby podopiecznych.
Dzieci w wigekszosci przypadkow sa
uposledzone fizycznie | umystowo,
a ich rodzice - wykonczeni
psychicznie ciaggtym zebraniem
o zycie i godnosc swojego dziecka.
Pilnie potrzebuja wsparcia, by
sie przedrzec przez ten gaszcz
przepisow, obojetnosci, braku
zrozumienia — mowi przewodniczaca
49-letnia Teresa Matulka sama
jest dotknieta mukopolisacharydoza
(Izejszg postacig). Wychowuje czworo
ciezko chorych dzieci — dwoje
wiasnych i dwoje adoptowanych. Bo
jesli rodzice sg nosicielami wadliwych
genow (nie muszg sami chorowac),
to kazde ich kolejne dziecko moze
by¢ chore. Koztowscy mieli szczescie
w nieszczesciu. Ich modsze dziecko,
dziewiecioletnia corka, jest zdrowe.




