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Justyna urodzita sie defektem genetycznym. Wynikiem tego jest niedoboér enzymu, ktéry rozktada glikogen. Glikogen
nie ulega procesom metabolicznym i odklada sie w komaérkach, ktére rozsadza od $rodka.

Choroba Pompego zostata wykryta u Justyny, gdy miata pie¢ lat. Rodzicow niepokoito to, ze byta stabsza od
réwiesnikow, szybciej sie meczyta, krzywita podczas chodu prawg noge. Po szeregu konsultacji dziewczyna trafita do
neurologa, ktéry zarzadzit badania biochemiczne oraz biopsje miesniowg. Diagnoza zabrzmiata jak wyrok, poniewaz
woéwczas na tg chorobe nie byto Zzadnego lekarstwa. Przed rodzicami narysowany zostat obraz najczarniejszy z
mozliwych- catkowity rozktad miesni, przykucie do tdézka, niedoczynno$¢ oddechowa no i ostatecznie $mier¢ lub
wegetacja pod aparaturg podtrzymujgcg czynnosci zyciowe.

Gdy w wieku jedenastu lat choroba uderzyta z ogromng sitg rodzice utwierdzili sie w przekonaniu, ze na pewno, ku ich
smutkowi, tak sie stanie. Bardzo szybko nadmiar glikogenu zaczat unieruchamia¢ kolejne partie miesni. Nie
wytrzymujacy ciezaru kregostup zaczat sie krzywic. Justyna stracita wtadze nad nogami i prawg reka, jakis czas pdzniej
przestata trzymac prosto gtowe, ktéra opadata jej.

Poszukiwania mozliwosci pomocy dla cérki konczyly sie fiaskiem. Rodzice postanowili, wiec prébowac leczy¢ ja
samodzielnie. Starali sie dobra¢ odpowiednio diete cérki wychodzac z zatozenia, ze skoro problemem jest glikogen
powinno sie go wykluczy¢ z pozywienia a wtedy choroba nie bedzie postepowata tak szybko. Niestety nie bylo to
mozliwe, poniewaz glikogen jest w kazdym produkcie zywnosciowym.

Nadzieja zostata wlana w ich serca w 2004 roku. Lekarz prowadzgca Justyne z Oddziatu Metabolicznego Kliniki Pediatrii
Centrum Zdrowia Dziecka, ktéra na biezgco $ledzita nowinki z zakresu leczenia tej i podobnych choréb nawigzata
kontakt ze wspotpracujgcg od diuzszego czasu z Centrum firmg, ktéra ta wiasnie zakonczyta badania kliniczne nad
lekiem na Zespdt Pompego. Miaty sie rozpoczgé¢ préby na ludziach. Pani Profesor postanowita umiesci¢ Justyne w
grupie europejskich ,testeréw” leku.

W rodzinie Kedzidw rozpoczeta sie burzliwa debata. Z jednej strony byty argumenty ,za” takie jak szansa nie tylko na
normalne, ale w ogdle zycie z drugiej zas argumenty, ,przeciw”, czyli ryzyko skutkéw ubocznych, brak wiedzy o
rzeczywistym wptywie na organizm i chorobe. Ostatecznie jednak zwyciezyto zdanie Justyny, ktéra bezgranicznie i
bezkrytycznie chwycita sie potencjalnej szansy, jakg dawata terapia lekiem.

Od tamtej pory do dzi$ dziewczyna, co dwa tygodnie zjawia sie w Centrum Zdrowia Dziecka by otrzymac kolejng dawke
leku. Efekty terapii przyszty po kilku tygodniach, wraz z tym jak lek, ktéry uzupetniat niedobér enzymu, zaczat ,wypalac”
z jej komérek nadmiar glikogenu. Justyna zaczeta byé coraz silniejsza, zaczetfa inicjowa¢ wtasne oddechy, ktérych
czestotliwo$¢ zaczeta wzrastac i ciggle wzrasta. Dzieki temu przestata by¢ na state podpieta do respiratora, a stat sie
on jedynie urzgdzeniem wspomagajgcym. Prawa reka zaczeta juz wykonywaé zamierzone ruchy, ktére pojawia¢ sie
zaczety rowniez w nogach, znowu zaczetfa prosto trzymac gtowe.

Efekty kuracji nie sg jedynie czysto fizyczne. Dzieki za wszystko i poprawie kondycji Justyna moze sie sprawnie
komunikowa¢ z otoczeniem, zdata mature i obecnie studiuje w systemie e-learning na The Polish Open University
marketing i reklame.

Przyszto$¢ zaczeta sie rysowaé w kolorach innych niz czeri. Nie wiadomo poki co jak za rok, dwa, trzy moze wyglgdac
stan zdrowia Justyny, poniewaz nikt dtuzej niz ona nie zazywa leku. Pani Basia jest jednak catkowicie przekonana, ze
dzieki lekowi na pewno jej cérka bedzie chodzi€. Traktuje to jako ,plan minimum”. Potencjalnie szanse na to sg poniewaz
dzieki lekowi choroba zostata powstrzymana, glikogen nie odktada sie juz w komaérkach jej ciata a co wiecej zaczyna
powoli by¢ wypalany jego nagromadzony nadmiar.

Réwnolegle do nadziei na lepsze jutro pojawia sie jednak pytanie czy w ogdle mozliwym bedzie dalsze zazywanie leku
przez Justyne. Kilka dni temu lek zostat oficjalnie zarejestrowany a co za tym idzie zostat dopuszczony do
powszechnego uzytku. Panig Basie bardzo martwi to, ze nie dtugo Justyna przestanie otrzymywac lek za darmo, a na
obecng chwile NFZ nie wypowiedziat sie czy bedzie go refundowat. Kuracja jest bardzo droga a jej przerwanie
najprawdopodobniej spowodowatoby natychmiastowy nawrét choroby z petng sitg. Jedna fiolka leku kosztuje 3 tys zt.
Justyna jednorazowo, co dwa tygodnie musi zazywac 17,5 fiolki leku. Miesiecznie wychodzi 35 fiolek, czyli fgczny,
miesieczny koszt terapii oscylowat bedzie wokét zawrotnej sumy 100 tys$ zt. Pytanie to spedza sen z powiek rodzicow i
samej Justyny, ktéra bardzo chciataby méc nie martwic sie walka chorobg i skupi¢ sie na studiach i pisaniu wierszy, co
jest jej najwiekszg pasjg. Niestety nie wiadomo, kiedy padnie odpowiedz na nie.
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