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Chorzy na MPS IV licza na finansowanie terapii
enzymatycznej

ROZMAWIALA MALGORZATA KONASZCZUK (@)wykop [ Facebook & Twitter [EJLinkedin 28 EMAIL g drukuj

Okoto 40 pacjentow z mukopolisacharydoza typu IV (zespdt Morquio) czeka na refundacje tzw.
zastepczej terapii enzymatycznej, jedynej zarejestrowanej metody leczenia tej rzadkiej
choroby. O znaczeniu te] terapii rozmawiamy z Teresa Matulka, prezesem Stowarzyszenia
Chorych na Mukopolisacharydoze i Choroby Rzadkie.

Jakie znaczenie ma wcresna diagnostyka mukopolisacharydozy (MPS) i czy
istnieje skuteczne jej leczenie?

WielouktadowosE MPS sprawia wiele trudnosci diagnostycznych oraz w
kontrolowaniu choroby zardwno dla lekarzy, jak i pacjentdw orazich opiekundw.
Wezesne zdiagnozowanie MP3S ma olbrzymie znaczenie — przy odpowiednio
szybkim podjeciu leczenia i rehabilitacji moZna znacznie spowolnic postep
choroby | Ztagodzié jej skutki. Ztotym standardem w diagnozowaniu MPS s3 testy
aktywnosci enzymatycznej, ale wyknywa sig ja rdwnie? poprzez ilosciowe
oznaczenie mukopolisacharyddw w moczu oraz okreslenie ich rodzaju. W
niektdrych preypadkach je] wykrycie nastepuje przez okreslenie nosicielstwa,
polegajacego na identyfikacji mutacji, czyli analizie DMNA izolowanego np. Z Krwi
pacjenta.

Tagi

Jezeli chodzi o leczenie, to jeszcze nie wynaleziono skutecznej metody
Wywiady, Choroby rzadkie prowadzace] do zwalczenia choroby. W przypadku kilku typdw MPS stosowana

jest zastepcza terapia enzymatyczna, kidra prowadzi do spowolnienia rozwoju
choroby, tagodzi jej skutki | poprawia ogdlny stan organizmu pacjenta. W Polsce nie wszystkie typy MPS 53 tym leczeniem
objete. Dostep to tej terapii w ramach programow lekowych maja pacjenci z MPS typu |, 111 VI, natomiast juz od ponad
roku na refundacje leczenia czekaja pacjenci z MPS typu IV, ttw. zespotem Morguio. Mamy nadzieje, Ze Ministerstwo
Zdrowia wyda pozytywna decyzje o refundacji tej terapii dla matej, bo ok, 40-osobowej grupy chorych na MPS IV, Pacjenci
Ztym typem choroby, nie majac zagwarantowanego leczenia w ramach programu, automatycznie nie s3 objeci
standardowa opieka medyczna. Jest to zZwiazane z samodzielnym poszukiwaniem specjalistdw i szpitali, jak rowniez z
tym, Ze 53 leczeni tylko objawowo, co skutkuje szybszym pogarszaniem sie ich stanu zdrowia.

Z jakimi problemami musza mierzyc sie najczesciej pacjenci z MPS?

Problemy chorych na MPS obejmuja brak dostepu do leczenia i kompleksowe] opieki medycznej, brak wsparcia
socjalnego oraz administracyjnego ze strony panstwa. Brakuje rownie? specjalistdw i wyspecjalizowanych placdwek
medycznych zajmujacych sie osobami z chorobami rzadkimi, prowadzacych pacjentdw od momentu diagnozy, poprzez
leczenie i rehabilitacje rdwniez wwieku dorostym. Z naszej strony ztozlismy propozycie bytemu wiceministrowi zdrowia
Igorowi Radriewiczowi-Winnickiemu, aby takim centralnym oSrodkiem specjalistycznym dla pacjentdw z chorobami
rzadkimi stato sie Centrum Zdrowia Dziecka, jednak do dzisiaj nic z tego nie wynikio.

Traumatycznym przefyciem dla pacjentdw z MPS, ktdrzy 53 objeci leczeniem, jest przechodzenie co 6 miesiecy oceny
efektywnosci dziatania terapii enzymatycznej przed komisja kwalifikacyjna. Badany jest wowczas stan ogdlny pacjenta,
jego sprawno&é fizyezna i intelektualna, ocenia sie rdwnie? opieke medyczna. Lekarz prowadzacy pacjenta sktada przed
komisja szczegdtowe sprawozdanie, w ktdrym musza by ujete efekty prowadzonej terapii. Do tej pory komisja
kwalifikacyjna odebrata leczenie ponad potowie chorych. Pacjent dostaje pismo, w ktdrym informuje sie go o odebraniu
terapii i nie ma mocy odwotawczej od tego postanowienia. Pacjenci, lekarze i nasze Stowarzyszenie pisali dziesiatki
pism, podan, apeli — bezskutecznie. Tylko w jednym przypadku udato sie wywalczy?d przywrdcenie leczenia.

Kto jest organizatorem XIV Miedzynarodowej Konferencji Chordb Rzadkich i jakie nadzieje wiaza z nig pacjenci?

COrganizatorami te] konferencji sg podopieczni naszego Stowarzyszenia i ich opiekunowie. Konferencja jest
organizowana w trakcie turnusu rehabilitacyjnego dla pacjentdw z chorobami ultrarzadkimi. Celowo organizujemy w tym
czasie konferencje, poniewaZz zapraszamy na nig wielu lekarzy, ktdrzy beda mieli okazje pierwszy raz spotkac sie z
pacjentami cierpiacymi na te choroby, zapoznac sie zich specyfika, moZliwosciami terapeutycznymi. Jest wiele chordb
ultrarzadkich, ktdre sa reprezentowane tylko przez kilku pacjentdw w catej Polsce. Zrozumiate staje sie wiec
zainteresowanie lekarzy, ktdrzy maja szanse po raz pierwszy poznad konkretne preypadki. Konferencja jest dobra okazja
do podzielenia sie wiedza | doSwiadczeniem, jakie zdobyli zardwno pacjenci, jak i ich opiekunowie ze Srodowiskiem
medycznym.

Dzien przed konferencja organizujemy debate z udziatem pacjentdw, ekspentdw i przedstawicieli systemu ochrony
zdrowia. Gtowne watki debaty to problemy w leczeniu chordb rzadkich, dostep do terapii oraz nawiazanie wspdtpracy
pomiedzy pacjentami, lekarzami i systemem. Oczekujemy zaangazowania zardwno lekarzy, jak i urzeddw panstwowych w
Zapewnienie godnego #ycia pacjentom z charobami rzadkimi.

O kim mowa: Teresa Matulka choruje na mukopolisacharydoze typu IV,

Definicja
Rzadka choroba metaboliczna

Mukopolisacharydoza (MPS) to wislouktadowa choroba dziedziczna, w ktdrej organizm nie jest w stanie wytwarzad
wystarczajacej ilosci enzymdw odpowiedzialnych za rozktadanie mukopaolisacharyddw, Prowadzi to w efekcie do
uszkodzen wielu narzaddw organizmu, m.in. serca, kosci, stawdw, uktadu oddechowego czy ukladu nerwowego.
Uszkodzenia te moga byc widoczne od razu po urodzeniu lub — w wolniejszym przebiegu choroby — rozwijaja sie z
czasem, jednakZe w KaZdym przypadku s3 postepujace | powaZnie zagraZajg Zyciu.
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Rygor szesciu miesiecy dotyczacy kontynuacji leczenia w ramach programu lekowego charych na
mukopolisacharydoze jest dyskusyjny, poniewaZ s3 pewne choroby, ktdre z racji swej przewlektosci towarzysza
pacjentom, tak jak w tym przypadku, przez cate Fycie.



