Z mukopolisacharydozag mozna walczyé¢

,C0 wolisz, chtopca czy dziewczynke?” — styszg kobiety w cigzy. Ich odpowiedz jest zazwyczaj taka sama: ,niewazne,
byle byto zdrowe”. Jak wazne s3g to stowa, okazuje sie dopiero, gdy dziecko rodzi sie chore lub gdy zaczyna
chorowac. Tak jak Tomek.

Jak wielkim i trudnym doswiadczeniem jest choroba dziecka, wiedza tylko ci rodzice, ktérzy zmagajg sie z nig na co
dzien, tak jak pani Barbara Zukiewicz, ktérej syn jest chory na mukopolisacharydoze typu drugiego. Jest to choroba
genetyczna dziedziczona od zdrowych rodzicow, kidrzy czesto nie majg pojecia o tym, ze sg nosicielami. Polega ona
na tym, ze w organizmie brak jest enzymu odpowiedzialnego za trawienie wielocukréw, w zwigzku z czym odktadajg
sie one w komoérkach, powodujgc uposledzenie ich funkcji i uszkodzenie struktur, zwlaszcza w tkankach tgcznych.

Czy to wyrok?

Tomek urodzit sie taki sam jak inne dzieci i do drugiego roku zycia jego rodzice nawet nie podejrzewali, ze moze by¢
chory. Podczas rutynowych badan (tzw. bilans dwulatka) lekarz stwierdzit, ze chtopiec jest opézniony. Rozpoczeto sie
wiec szukanie przyczyny i wedrowka od lekarza do lekarza, az wreszcie jeden z nich zaczat szuka¢ rozwigzania w
medycznych ksigzkach z rzadkimi chorobami. Gdy Tomek miat prawie cztery lata, jego mama po raz pierwszy
ustyszata trudng nazwe, ktéra zabrzmiata dla niej jak wyrok: mukopolisacharydoza. Diagnoza przyszta tak pézno,
poniewaz choroba jest bardzo rzadka, zdarza sie srednio raz na sto tysiecy. Przy typie Il, na ktéry choruje Tomek,
chorujg tylko chiopcy, natomiast nosicielami sg kobiety. Na poczatku byt szok, zwatpienie, pytanie ,dlaczego ja” i wiele
innych, ale w kohcu przyszto pogodzenie sie i wola walki, aby Tomek jak najdiuzej pozostawat sprawny i aby choroba
nie wytgczata go ze $wiata za szybko. Tomek chciat zy€.

To nie koniec

Pierwszymi objawami choroby sg powigkszone narzgdy wewnetrzne, gtdwnie watroba i Sledziona, co sprawia, ze
brzuch wypina sie do przodu, nastepujg tez charakterystyczne zmiany w wygladzie: rysy twarzy stajg sie grube, brwi
krzaczaste, wtosy twarde szorstkie i szczeciniaste, przykurczone palce i stawy, krétka szyja, czasem znieksztatcona
klatka piersiowa. Bardzo czeste sg infekcje gornych dréog oddechowych, gardia, migdatkéw, nosa i uszu. W nocy
pojawiajg sie okresy bezdechu, konieczne jest odsysanie wydzieliny, bo dziecko nie jest w stanie samo jej wykrztusic,
oklepywanie, leki rozrzedzajace, niektore dzieci muszg spac¢ w specjalnych maskach. Jak méwi mama Tomka, od
czasu jego narodzin (a ma juz prawie 9 lat) nie przespata jeszcze ani jednej nocy w catosci i bez przerw. Najpierw
wymagata tego opieka nad niemowleciem, a potem ciggte pilnowanie chorego syna. Cho¢ mieszkajg z dala od miasta,
kiedy tylko stan Tomka na to pozwala, przywozi go do przedszkola integracyjnego i na zajecia terapeutyczne. Jednak
mukopolisacharydoza to choroba podstepna. Bywa, ze dziecko z dnia na dzierh zapomina to, co umiato wczesniej i
powoli traci kontakt z otoczeniem. Jeszcze nie tak dawno Tomek byt bardzo kontaktowy, liczyt do dziesieciu,
rozpoznawat kolory, jezdzit na rowerze... Dzi$ zamyka sie w swoim Swiecie, najlepiej czuje sie¢ w domu z mama,
zapomina stowa, nazwy, przedmioty i czynnosci. Dla jego bliskich jest to zmiana szczegdlnie trudna, bo widzg wtedy
wyraznie ogrom tej choroby, ale wiedzg tez, ze to jeszcze nie koniec.

Jest lek, ale...

Pani Basia podkresla, ze duzg pomoc uzyskata od Stowarzyszenia Oséb Chorych na Mukopolisacharydoze i Choroby
Pokrewne, zarébwno w zakresie informaciji, jak i konkretnego wsparcia w postaci niezbednego sprzetu medycznego
czy mozliwosci uczestniczenia w turnusach rehabilitacyjnych, ktére sg przez nie organizowane. Dzigki temu mogta
poznaé inne chore dzieci i ich rodzicow, zaakceptowac to, co sie dzieje i to, co jeszcze jg czeka, i nauczyc¢ sie zy¢ z tg
chorobg. Niestety, nie ma w Polsce jeszcze leku, ktéry pozwolitby zatrzymac chorobe. Jest juz dostepny w USA, ale
czeka na dopuszczenie do uzytku w Unii Europejskiej. Nie wiadomo, kiedy to nastgpi ani jakie bedg koszty kuracji. W
przypadku mukopolisacharydozy typu pierwszego, ktdra jest leczona w Polsce, sg to kwoty rzedu 500 000 zt rocznie,
dla tego tez Stowarzyszenie Oséb Chorych na MPS i Choroby Pokrewne prosi o wptaty na konto: BPH PBK SA
oddziat w Warszawie nr 28 1060 0076 0000 4010 2017 9655. Stowarzyszenie jest organizacjg pozytku publicznego,
wiec mozna przekazaé¢ 1 proc. podatku dochodowego na jej cele.

Informacje zawarte w artykule pochodzg od pani Barbary Zukiewicz, mamy chorego Tomka, i ze stron internetowych.
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