Brak kompleksowej opieki dla pacjentéw z chorobami rzadkimi
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W resorcie zdrowia trwajg obecnie prace nad wdrozeniem Narodowego Planu Choréb Rzadkich.
Odpowiedzialny jest za to zesp6t pod przewodnictwem wiceministra Krzysztofa Landy. Celem planu jest
poprawienie opieki zdrowotnej i pomocy socjalnej dla pacjentéw z chorobami rzadkimi, takze
mukopolisacharydozami.

Mukopolisacharydoza to grupa lizosomalnych, wrodzonych choréb metabolicznych, w ktoérych organizm nie
jest w stanie wytwarza¢ odpowiedniej ilosci enzymow odpowiedzialnych za rozktadanie
mukopolisacharydéw. W wyniku niedoboru enzymu mukopolisacharydy gromadzg sie nadmiernie w
komorkach, uposledzajac ich prace. Mukopolisacharydozy majg podioze genetyczne Medycyna wyrdznia
jedenascie réznych niedoboréw enzymatycznych powodujgcych siedem typédw mukopolisacharydoz. "Sg to
choroby postepujgce. Poczatkowo objawy sg niewidoczne, mato uchwytne. Niestety, sg to choroby, ktore
nie majg pomysinych rokowan - powiedziata Newserii prof. Anna Tylki-Szymanska z Instytutu ,Pomnik-
Centrum Zdrowia Dziecka”.

Mukopolisacharydoza moze prowadzi¢ do ciezkiego kalectwa i przedwczesnej Smierci. Odpowiednie
leczenie jest w stanie nie tylko przedituzyc¢ zycie chorych, lecz takze poprawic jego jakos¢. W Polsce brakuje
jednak petnego dostepu do lekdw - refundacjg nie zostaty objete leki na MPS typu IV, tzw. zespot Morquio.
Problemem jest leczenie dorostych pacjentow z MPS ze wzgledu na brak lekarzy specjalistéw i osrodkéw.
"Objete refundacjg sg objete MPS I, MPS Il i MPS VI, a MPS IV jeszcze nie. Mamy nadzieje, ze pacjenci z
chorobg Morquio takze beda objeci w niedtugim czasie programem terapeutycznym, czyli refundacjg
leczenia" - méwi dr Zbigniew Zuber.

Ze wzgledu na réznorodnos¢ objawdw diagnostyka mukopolisacharydoz stanowi wyzwanie dla lekarzy,
zdaniem ekspertéw w Polsce stoi jednak na wysokim poziomie. Zastrzezen nie budzi takze opieka nad
chorymi dzie¢mi. W znacznie gorszej sytuacji znajduja sie pacjenci dorosli - brak bowiem lekarzy
specjalistow oraz osrodkéw, ktore zapewniatyby im kompleksowg opieke zdrowotng. Obecnie istnieje tylko
kilka tak wysoko wyspecjalizowanych osrodkow, gtéwnie w duzych miastach takich jak Warszawa i Krakow.
"Jezeli pacjent zakwalifikuje sie do enzymatycznej terapii zastepczej, to z racji tego, ze jest oceniany co pot
roku, jest rehabilitowany i ma przeprowadzone badania, jest co tydzieh w szpitalu pod opiekg lekarzy
specjalistow. Jezeli pacjent nie ma zadnej enzymatycznej terapii, zostaje absolutnie bez opieki medycznej,
rehabilitacyjnej czy psychologicznej" - méwi Teresa Matulka, prezes Stowarzyszenia Chorych na
Mukopolisacharydoze i Choroby Rzadkie.

Zdaniem srodowisk pacjenckich w przypadku chorych na MPS kompleksowa opieka medyczna powinna
by¢ standardem. Domagaja sie one nie tylko objecia refundacjg lekéw na MPS 1V, lecz takze zwiekszenia
srodkow finansowych na wysoko specjalistyczng opieke medyczng dla pacjentow z chorobami rzadkimi.
Duzym problemem sygnalizowanym przez Kolegium Lekarzy Rodzinnych jest takze brak pomocy socjalnej
dla rodzicow dziecka cierpigcego z powodu ciezkiej postaci choroby. Dziecko to wymaga statej,
nieprzerwanej opieki ze strony co najmniej jednego rodzica, co dla dorostych oznacza rezygnacje z pracy i
uszczuplenie domowego budzetu.

Materiat chroniony prawem autorskim - wszelkie prawa zastrzezone. Wszelkie prawa w tym Autora,
Wydawcy i Producenta bazy danych zastrzezone. Jakiekolwiek dalsze rozpowszechnianie artykutow
zabronione.
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