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40 chorych na mukopolisacharydoze czeka na lek.
Z. niewiadomych powodow sa dyskryminowani

Kiedy Teresa Matulka byta mtoda dziewczyna, lekarze uwazali, Ze nie chce jej si¢ chodzi¢ do szkoty 1
przychodzi po zwolnienia lekarskie. Nie byli w stanie stwierdzi¢, co jej jest. Jak byta starsza i juz pracowata,
sytuacja nie ulegta zmianie, uwazali, Ze zwyczajnie nie chce si¢ jej chodzi¢ do pracy. Wszystko zmienito
si¢, kiedy zatozyta rodzing i urodzita pierwsze dziecko.

Pani Teresa zauwazyta, ze corka ma problemy z chodzeniem. Lekarze rozktadali rece, nie wiedzieli, co jest
dziecku. Znalazt si¢ jednak lekarz w podwarszawskim Konstancinie, ktory zaproponowat, ze bedzie
obserwowal dziewczynke. Postawit trafng diagnoz¢ — mukopolisacharydoza (MPS) typ IVA, choroba
rzadka, dziedziczna.

Wtedy stato si¢ jasne, na co od lat chorowata pani Teresa. Jednak ona miata tagodniejsza posta¢ choroby niz
corka. Pdzniej w rodzinie pani Teresy, ktora obecnie jest prezesem Stowarzyszenia Chorych na
Mukopolisacharydoze¢ i Choroby Rzadkie pojawit si¢ jeszcze syn, ktory rowniez jest chory na ten sam typ
mukopolisacharydozy co starsza siostra.

Dzieci pani Teresy skonczyty studia, sa w petni sprawne intelektualnie. Niestety maja problemy z
poruszaniem si¢. Syn porusza si¢ na wozku inwalidzkim, poniewaz choroba zniszczyta mu krggostup.

Lekarze nie wiedzg, co robi¢

— Moje dzieci sg teraz petnoletnie. Nie ma dla nich praktycznie zadnej opieki medycznej. Lekarz
podstawowej opieki zdrowotne] nie ma pojecia o chorobie. Idziemy do lekarza i wlasciwie to my méwimy,
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co ma zrobi¢. Syn nie ma zadnej rehabilitacji w ramach ubezpieczenia w NFZ. Sytuacja nie jest dobra —
opowiada pani Teresa.

Prof. Anna Tylki-Szymanska, ktora leczy chorych na mukopolisacharydozy tltumaczyta podczas spotkania
prasowego: ,,Choroby rzadkie — statystycznie niewidoczny pacjent”, ze samo postawienie diagnozy w
przypadku mukopolisacharydoz jest juz potowg sukcesu.

Wyjasniata, ze mukopolisacharydozy (MPS) stanowig grupe genetycznie uwarunkowanych rzadkich chorob
lizosomalnych, nalezacych do grupy choréb metabolicznych.

Z powodu mutacji w genie kodujagcym jeden z enzymoéw, ktory odpowiada za rozktadanie zwigzku z grupy
mukopolisacharydow, w komoérkach dochodzi do nagromadzenia sig¢ tej substancji.

Wyréznia si¢ 7 typow MPS. Kazdy typ choroby ma inny przebieg. Jednak kazdy atakuje wiele narzadow,
m.in. kosci, stawy, uktad oddechowy, serce i uktad nerwowy. Pacjentéw z MPS charakteryzuje niskorostos¢,
u czesci z nich dochodzi do zaburzen w rozwoju intelektualnym, ale nie we wszystkich typach
mukopolisacharydoz.

W typie IV nie dochodzi do zajecia uktadu nerwowego, dlatego chorzy bardzo dobrze funkcjonuja
intelektualnie. Tak jak to ma miejsce w przypadku pani Teresy Matulki i jej dzieci.

Justyna Matulka, 33 lata [/l
MPS IV A |

Wazny enzym

Wedhug dra Zbigniewa Zubra z Wojewodzkiego Szpitala Dzieciecego $w. Ludwika w Krakowie choroba
przebiega bardzo rdznie, a jej postep rowniez potrafi by¢ inny u kazdego chorego.

Mamy pacjentow, u ktorych przez wiele lat nie jesteSmy w stanie dostrzec choroby, az po takich z
zaburzeniami uktadu oddechowego, uktadu krgzenia, u ktorych choroba szybko postepuje.



Eksperci wyjasniali, ze MPS nie da si¢ wyleczy¢, jednak mozna podawaé chorym brakujacy enzym.
Choroba wowczas wolniej si¢ rozwija, a jej objawy sg tagodniejsze. Enzym mozna uzupeic albo dzigki
przeszczepieniu komorek macierzystych, albo podawaniu go droga dozylng.

Przeszczepienia komorek macierzystych stosuje si¢ u chorych z typem I mukopolisacharydozy. U nich
zapobiega niepelnosprawnosci intelektualnej. Jednak przeszczepienia trzeba dokonac przed 2. rokiem zycia,
co czasami jest trudne ze wzgledu na p6zne diagnozowanie choroby.

U takich pacjentdéw jak dzieci pani Teresy, czyli chorych na mukopolisacharydozg¢ typu IV, gdzie nie
dochodzi do zajecia uktadu nerwowego, najlepszym leczeniem jest terapia zastepcza enzymem. Niestety w
tym typie choroby w Polsce terapia nie jest refundowana, czyli w praktyce niedostepna dla chorych. Mimo
ze chorzy na MPS 11 II, ktérym rowniez dedykowana jest terapia enzymatyczna, majg do niej dostep. Dla
tych dwu typow leczenie jest refundowane.

Zdaniem lekarzy taka sytuacja jest zupelnie niezrozumiata. Lek powinien by¢ dostepny dla wszystkich
chorych na mukopolisacharydozy, u ktorych wskazane jest jego stosowanie.

Niewielu chorych

Leki sieroce stosowane w chorobach rzadkich, takich jak mukopolisacharydoza, sa bardzo drogie. Jednak
chorych jest niewielu, wiec brak refundacji potrzebnego im leczenia jest zwyczajnie trudny do wyjasnienia.
W Polsce na typ IV choroby cierpi 40 oséb.

Chorzy z MPS 11, ktorzy zostali objeci leczeniem enzymatycznym, mowia, ze ich stan zdrowia bardzo si¢
poprawit. Opowiadaja, ze zaczgli rosna¢, poprawit si¢ ich stan narzagdow wewnetrznych i s3g w stanie
normalnie funkcjonowac ruchowo, co u wielu nie bylo wczesniej mozliwe. Miejmy wiec nadzieje, ze tych
40 chorych na mukopolisacharydoze typu IV nie zostanie zostawionych bez pomocy i réwniez otrzymaja tak
potrzebny im lek.
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