"O tym, ze jestem chora dowiedzialam si¢ po tym,
jak urodzilam dwaojke chorych dzieci"

Sroda, 15 czerwca (09:56)

""Moja chorobe zdiagnozowano nietypowo. Przez dzieci" - mowi Teresa Matulka, chora na
mukopolisacharydoze typu IV, prezes Stowarzyszenia Chorych na Mukopolisacharydoze i Choroby
Rzadkie. W Polsce jedynym ratunkiem dla os6b z chorobami rzadkimi jest dzialalnos¢
stowarzyszeniowa. Panstwo takim chorym nie pomaga. Nie ma tez wyspecjalizowanych szpitali -
podkresla pani Terasa.

r

Michal Dobrotowicz, RMF FM: Mukopolisacharydoza to choroba rzadka, na ktora choruje si¢ od
urodzenia...

Teresa Matulka, chora na mukopolisacharydoze typ IV, prezes Stowarzyszenia Chorych na
Mukopolisacharydoze i Choroby Rzadkie: Tak, to prawda. U jednego ta choroba rozwija si¢ wczesniej,
u drugiego - p6zniej. Moja choroba polega na niedoborze enzymu i rozwija si¢ dosy¢ powoli. Natomiast

z catkowitym brakiem enzymu przebieg mukopolisacharydozy jest bardzo ostry.

Jak u pani zdiagnozowano te chorobe?

Nietypowo, bo przez dzieci. Jak urodzitam dzieci, zaczegto mi si¢ nie podobac to, jak one biegaja, chodza

I zaczgtam dazy¢ do uzyskania diagnozy. I po paru latach udato mi si¢ zdiagnozowac dzieci. I okazalo sig,
ze moje dzieci sg chore na mukopolisacharydoze, a m6j maz jest nosicielem wadliwego genu. Dlatego nasze
dzieci odziedziczyty chorobg. Po jednym z rodzicow dzieci nie sg w stanie odziedziczy¢ chorobg, musza
dosta¢ wadliwy gen od obojga rodzicoéw.

U panstwa w domu trzy osoby choruja na mukopolisacharydoze, a jedna jest nosicielem wadliwego
genu. A w Polsce ile os6b choruje?

Trzeba tu powiedziec¢ o r6znych typach tej choroby. Jest ich siedem. W typie pierwszym wystepuje w Polsce
okoto 18 0s6b chorych. Typ drugi - okoto 45 0sob. Najwiecej w typie trzecim - okoto 85 zdiagnozowanych



pacjentéw. W sumie to okoto 250 osob. Jest to niewielka liczba, tym bardziej, ze na typ szdsty
mukopolisacharydozy chorujag w catym kraju tylko 3 osoby.

Jak wyglada leczenie?

W typie pierwszym, drugim i szostym mukopolisacharydozy pacjentow mozna leczy¢, poniewaz
wynaleziono enzymatyczng terapi¢ zast¢pcza. To enzym, ktorego akurat brakuje pacjentom. Leczenie jest
bardzo skomplikowane. Nie mozna tu poda¢ jakiegokolwiek leku. Trzeba poda¢ brakujacy enzym, zeby
uzyskac¢ konkretne efekty. To brakujaca czastka.

Skad ja wziac?

To bardzo skomplikowany proces. Do tego dochodzi trudnos¢ polegajaca na tym, ze na $wiecie bardzo mato
pacjentdow potrzebuje tego enzymu, wigc leczenie jest bardzo drogie. To sg setki tysigcy ztotych, mam na
mysli koszty leczenia. Cigzko jest kupi¢ sobie ten lek.

Pani dzieci choruja na mukopolisacharydoze. W jakim sa wieku?

Dwojka moich dzieci choruje na mukopolisacharydozg¢ typu czwartego i oni odziedziczyli po mnie fagodna
postaé. Ze wzgledu na to, ze jestem jedyna osoba z tak tagodna postacia tej choroby w Polsce. Corka ma 32
lata, syn 31 lat. | poruszaja si¢ samodzielnie, a lekarze mowili mi, ze gdy skonczg osiemnascie lat nie bedzie
to juz mozliwe, ze przestang chodzi¢. Walka o nich, rehabilitacja doprowadzita do tego, ze nadal si¢
poruszaja. Ale maja z tym wielkie trudnos$ci, maja dolegliwosci przez znieksztatcenia stawow 1 kregostupa.
Jest im bardzo cigzko, zeby obstuzy¢ si¢ samodzielnie, wymagaja pomocy osoby trzeciej.

Co ich teraz czeka?

W Polsce dla chorych z chorobami ultra rzadkimi nie ma pomocy, poniewaz nie ma szpitali
wykwalifikowanych w chorobach rzadkich. Ja, moje dzieci i inne osoby doroste nie maja szpitala, do
ktorego moglyby sie zwrocic.

Jak panstwo sobie radzicie?

Organizujemy dwutygodniowe turnusy rehabilitacyjne, gdzie zapraszamy specjalistow. Lekarze doradzaja
nam, co majg robi¢. Przekonujemy ich, zeby otoczyli nas opieka. To sg indywidualne dzialania, nie ma
opieki zapewnionej ze strony panstwa.

Czy z ta choroba mozna pracowac?

Absolutnie nie. W mukopolisacharydozach i innych chorobach rzadkich osoba obcigzona chorobg po prostu
nie jest w stanie pracowac. I ze wzgledu na obcigzenie fizyczne i ze wzgledu na trudnosci umystowe.
Pacjenci si¢ uwsteczniaja. To, czego si¢ naucza, za miesiac, za pot roku zapominaja. Przebieg choroby jest
bardzo cigzki i choroba postepuje w ogromnym tempie. Z roku na rok jest coraz gorzej.

Mozna to jakkolwiek zatrzymac?

Absolutnie nie. To jest choroba nieuleczalna. Jezeli pan urodzi si¢ z biatym kolorem skory, to nie moze pan
go sobie zmieni¢ na inny kolor. Nie mozna wyeliminowa¢ catkowicie naszej wady. Dzigki terapiom
zastgpczym mozna tylko ztagodzi¢ przebieg choroby.

Jak dlugo zyja chorzy na mukopolisacharydoze?

Jak rozpoczynalis$my dziatalno$¢ w stowarzyszeniu, styszeliSmy, ze taki pacjent nie dozywa petnoletniosci.
Teraz nam si¢ udaje przedtuzy¢ troche zycie pacjentom. To, co udaje nam si¢ wypracowac dzieki



rehabilitacji, pozwala przezy¢ dluzej. A ile uda si¢ przedtuzy¢, tylko Bog jeden wie, nawet lekarze tego nie
wiedza.

Chorzy wyrodzniaja si¢ tez wzrostem...

Tak, w mukopolisacharydozie, gdzie brakuje enzymu dzieci nie osiagaja metra wzrostu. Z racji uszkodzen
stawow nie sg w stanie samodzielnie si¢ porusza¢. I majg problemy w wykonywaniu jakichkolwiek wokot
siebie czynnosci takich jak jedzenie, mycie si¢, poruszanie. To bardzo ci¢zka i prowadzaca do cigzkich
deformacji kostnych choroba.

Jaka jest najwieksza trudnos¢ zwigzana z tq chorobg?

W mukopolisacharydozie typ czwarty najwigksza trudnos$¢ to sprawnos¢ fizyczna w zwigzku

Z uszkodzeniami stawow. Jest trudno$¢ w poruszaniu si¢, w obstudze, w schylaniu si¢. Tutaj pomaga, musi
pomagac osoba trzecia. U dzieciakow, ktore sg uposledzone umystowo trudnosci sg wszelakie, dzieci maja
problemy z poruszaniem sig¢, tracg wszelkie czynnosci. Mukopolisacharydoza to nie jest tylko choroba
dziecka, to jest obcigzenie catej rodziny. Rodzice sa, majac takie dziecko, niczemu winni. Nikt przeciez nie
chce mie¢ dziecka chorego. Urodzito si¢ dziecko $liczne, 10 punktéw, nasze dzieci rodzg si¢ zwykle duze,
wydawatoby sie, ze jestesmy petni szcze$cia, dziecko pigknie si¢ rozwija, ale w wieku 2-3 lat zaczynaja si¢
pojawia¢ rozmaite deformacje, uwsteczniania, problemy z sercem, $ledziong. Rodzice zaczynaja szukaé, co
dzieje si¢ z ich dzieckiem. Udaje si¢ to zdiagnozowac i okazuje sig, ze jest to choroba nieuleczalna,
$miertelna. I jedynym ratunkiem sg stowarzyszenia, gdzie mozna znalez¢ pomoc, wsparcie.

Czy niewiedza jest duzg przeszkoda?
Tak, to gtéwnie niewiedza urzednikdw organizacji panstwowych. Oni czgsto nie chcg poznaé naszych
probleméw. Organizujemy w tej sprawie specjalne debaty. Czasami czujemy, ze nikt nie chce nas stuchad,

dopdki nie zaczng z nami rozmawiaé, nie poprawi si¢ nasza sytuacja.

Michat Dobrotowicz

RMF
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