Elblgg. Okrutna choroba niszczy zycie dwunastoletniego chtopca

Kamilek nadstawia buzie do pocatunku, gdy mama sie nad nimi nachyli. Robi to odruchowo. W jaki$ sposdéb
zapamietat ten gest z wczesnego dziecinstwa.

"Czasami zastanawiam si¢ jednak, czy on wcigz wie, ze jestem jego mama... "- z lekkim zalem w gtosie mowi
Agnieszka Skarzynska.

Agnieszka Skarzynska patrzy na zapamietale gryzgcego kolorowe, gumowe zabawki synka i widzi radosnego
chtopczyka sprzed kilku lat, rozwijajgcego sie tak, jak inne dzieci. -Recytowat wierszyki, Spiewat piosenki, bawit sie,
jak inne dzieci.

Nic nie zapowiadato tragedii. Dzisiaj ciesze sie, ze Kamilek miat taki dobry okres w swoim zyciu. Przynajmniej, oboje z
mezem, mamy co wspominac.

Inni rodzice nawet tego nie majg..."- méwi mioda kobieta.

Nic juz nie byto takie samo

Rodzice przyznaja, ze to wychowawczyni w przedszkolu zauwazyta, ze z chtopczykiem co$ jest nie tak.
-Ustyszelismy, ze nasz synek podczas zaje¢ wytgcza sie i buja w obtokach, ze inaczej trzyma zabawki- opowiada
mama Kamila.

- Poszlismy do pediatry. Lekarz powiedzial, ze podejrzewa chorobe genetyczng. Synek miat duzy brzuszek. Badania
wykazaly powiekszenie watroby i $sledzony. Elblgscy lekarze skierowali Kamilka i jego rodzicéw do Centrum Zdrowia
Dziecka w Warszawie.

-Tam wystarczylto, ze lekarz synka zobaczyt i od razu powiedziat: mukopolisacharydoza. Dzisiaj, gdyby ktos postawit
przede mng setke dzieci, a wsrdd nich 20 chorych na mukopolisacharydoze, bezbtednie wskazatabym catg
dwudziestke - nie ma watpliwosci pani Agnieszka.

-Chore dzieci stajg sie do siebie bardzo podobne. Ich twarze nabierajg grubych ryséw, wiosy stajg sie szorstkie i
szczeciniaste, brwi krzaczaste, szyja krotka, brzuch wypukly.

Ta diagnoza odmienita cate zycie rodziny. -Znalismy tylko nazwe choroby. Poza tym nic o niej nie wiedzieliSmy. Poza
jednym ; ze nie ma na nig lekarstwa — mowi Agnieszka Skarzynska.- Na szczescie dostaliSmy tez namiary na
Stowarzyszenie Chorych na Mukopolisacharydoze i Choroby Pokrewne. Tam otrzymali§my pomoc. Dzisiaj my
staramy sie pomagac rodzinom, ktére nagle stajg w obliczu tak strasznej choroby swojego dziecka.

Trzeba sie nauczy¢, jak zy¢ z chorobg

Mukopolisacharydoze (w skrocie MPS) ma siedem odmian. W Polsce choruje na nig ok. setki dzieci. Kamil cierpi na
typ drugi Hunter.

Stowarzyszenie zrzesza rodzicéw 40 dzieci, chorujgcych na ten sam typ MPS, co Kamil. - Okazato sie, Ze jestem
nosicielkg uszkodzonego genu, odpowiadajgcego za pojawienie si¢ tej choroby u chtopcdw- przyznaje pani
Agnieszka.

-Zbadano tez mojg mame i siostre. One nie sg nosicielkami. Gdybym miata cérke, ona na pewno bytaby zdrowa. Na
typ Il Hunter chorujg tylko chiopcy.

Dzieki stowarzyszeniu rodzice Kamilka nauczyli sie, jak zy¢ z postepujgcg chorobg dziecka i jak sie z nig pogodzi¢.
Tylko pierwszy pobyt na turnusie rehabilitacyjnych byt dla obojga straszliwym przezyciem.

-Kamilek byt jeszcze sprawnym chtopcem - opowiada pani Agnieszka.- Gdy patrzyliSmy na inne dzieci, widzieliSmy co
naszego synka i nas czeka... To bylo straszne.

Niektore dzieci z MPS zachowujg sprawnos$¢ umystowg. Na poczatku wydawato sie, ze i Kamilek bedzie do nich
nalezat.

-Gdy miat 6 lat chciatam go nauczy¢ pisania literek-opowiada pani Agnieszka -Nauczyt sie pisa¢ drukowane A i B, ale
na tym nasza nauka sie zakonczyta. Wtedy zaczeliSmy juz wyraznie widziec, jak synek cofa sie w rozwoju: zapomniat
jak sie pisze literki, przestat $piewac i méwié wierszyki.

Juz nie wie, do czego stuzy tyzka

Kamilek stracit stuch, gdy miat 7 lat. Po dwdch kolejnych latach przestat mowic¢ i sygnalizowac¢ potrzeby fizjologiczne.
-ZwlekaliSmy z zatozeniem mu pierwszej pieluchy, ale w korncu trzeba byto to zrobi¢ - méwi pani Agnieszka. - Potem
maz dtugo mnie przekonywat, Ze jeszcze nie trzeba kupowaé wézka. Ale Kamilek, chociaz nie rosnie juz od kilku lat,
staje sie coraz ciezszy. Nie kupujgc wozka, nie powstrzymalibySmy postepu choroby. Od grudnia wézek mamy juz
wozek. Dzieki temu moge z Kamilkiem wychodzi¢ na spacer.

Niedawno panstwo Skarzynscy przeprowadzili sie do 60-metrowego mieszkania na parterze, w ktérym zlikwidowali
kazdg z mozliwych do zburzenia $cian. Wszystko po to, zeby syn nawet wzrokiem nie napotykat na niepotrzebne
przeszkody.

Kamilek wysuwa jeszcze noge za nogg, gdy tata prowadzi go po mieszkaniu.

Jeszcze zdarza sie, ze metr, albo dwa przejdzie sam. Niestety, przykurcze w stawach ragk i nég sg - pomimo ciggtej
rehabilitacji — coraz wieksze i rodzice wiedzg, ze pewnego dnia chiopiec nie bedzie miat juz sit, zeby nawet przy
pomocy taty, czy mamy, pospacerowac po mieszkaniu.

Kamil ma juz tak zakrzywione i sztywne palce, ze nie potrafi trzymac tyzki w reku-ze smutkiem stwierdza jego mama-
Zresztg i tak juz nie wie do czego ona stuzy.



- On na pewno cos$ jeszcze w tej swojej gldbwce ma- jest przekonany Jan Skarzynski.
- Gdy go ubieramy, wysuwa reke, pochyla gtowe, zeby tatwiej byto wiozy¢ bluze...

Chiopiec jest coraz stabszy

Niestety, chtopca coraz czesciej meczg ataki padaczki. Ostatnio, zdarzajg sie juz co tydzieh. Jak mowi pani
Agnieszka, winny temu jest postepujgcy zanik kory mézgowej. Po kazdym z atakow Kamilek jest coraz stabszy. Teraz
rodzice ani na chwile nie mogg go zostawi¢ samego.

-Juz drugi rok Kamil uczeszcza do os$rodka dla dzieci z uposledzeniem umystowym. W grupie jest kilkoro dzieci, dwie
panie nauczycielki, pomoc nauczyciela i inni specjalisci i rehabilitanci.

Codziennie rano przyjezdza po niego samochdd, po zajeciach jest odwozony pod dom. Nasz syn ma tam wspaniatg,
profesjonalng opieke, codzienng indywidualng rehabilitacje.

Dzieki temu, i ja, i m6j magz mozemy pracowac.

To pozwala nam na utrzymanie, na zakup pieluch, lekdéw i na rehabilitacje.

Mukopolisacharydoza czesto mylona jest z mukowiscydozg (niestety nawet przez lekarzy). -W organizmie Kamilka
brakuje enzymu, ktdry rozpuszcza wielocukry. A nierozpuszczone wielocukry stajg sie toksynami, ktére atakujg caty
organizm dziecka. W mukowiscydozie atakowane sa tylko ptuca -wyjasnia pani Agnieszka.

Dziecko z MPS przechodzi kilka faz choroby.

-Najpierw jest "fruwajgce", wszedzie jest go petno. W tej fazie musieliSmy lodéwke na ktdédke zamykac, bo Kamil bez
przerwy jg otwierat i zamykat. Potem dziecko si¢ wycisza, staje sie "misiowate", zamyka sie we wiasnym Swiecie.
Niestety, nadchodzi czas, gdy trzeba je potozy¢ do tézka. Konieczne jest jego inhalowanie, odsysanie wydzieliny,
oklepywanie. Dziecko umiera nawet nie na MPS. najczesciej, po prostu serce przestaje mu bi¢... Wiem, ze kiedys i
naszego Kamilka zabraknie. Ale o tym staramy sie nie myslec¢.

O dwa lata za p6zno

W Unii Europejskiej zostat wiasnie zarejestrowany lek na mukopolisacharydoze drugiego typu. Stowarzyszenie juz
podjeto starania o jego udostepnienie réwniez dzieciom chorym w Polsce.

- Niestety, dla Kamilka ten lek pojawit sie co najmniej dwa lata za pézno- z zalem przyznaje pani Agnieszka.- Dwa lata
temu Kamilek jeszcze wszystko rozumiat. W 2005 roku przestat méwié... Nie wiadomo, czy uda sie wprowadzi¢ ten
lek na polski rynek. Roczna kuracja chorego dziecka moze kosztowac nawet kilka milionéw ztotych.

W 2003 roku stowarzyszenie wygrato walke o refundowane leki dla dzieci, cierpigcych na pierwszy typ MPS.
-Chodzito o pienigdze na leczenie czwérki dzieci. Pomogty programy w telewizji. Teraz tych dzieci jest juz 13.
Wszystkie sg leczone. Ich kuracja kosztuje ok. pét miliona ztotych rocznie. Efekty sg wspaniate - podkresla pani
Agnieszka- Na przyktad 18-letni dzisiaj Piotrek urdst 15 cm, w znacznym stopniu cofnety sie u niego przykurcze,
znowu ma miekkie wtosy. | co najwazniejsze, Piotrek uczy sie w liceum.

Wsparcie jest najwazniejsze

Kamil w swoim zyciu przeszedt juz cztery operacje, pozwalajgce w miare mozliwosci na biezgce usuwanie tego, co
zepsuta choroba.

-Chociaz nie potrafi juz powiedzie¢ prostego stowa "mama"”, chociaz nie styszymy juz jak Spiewa i w gtos sie Smieje, w
pamieci mamy te chwile, kiedy byt zdrowym dzieckiem, kiedy rysowat, jezdzit na rowerze i mowit "kocham moja
mamunie"- moéwi pani Agnieszka. W Elblggu tylko Kamilek choruje na MPS.

-Wiemy, ze w mieécie byt tez drugi chory chtopiec. Niestety, nie zdgzylismy go pozna¢. Umart, gdy miat 16 lat-
opowiada pani Agnieszka.

Pani Agnieszka i jej maz zdecydowali sie na opowiedzenie o chorobie syna, zeby przyblizy¢ innym, jak straszna jest
to choroba, ze mozna z nig walczyé, tylko trzeba mie¢ w tym wsparcie innych ludzi. To wsparcie daje wtasnie
Stowarzyszenie Chorych na Mukopolisacharydoze i Choroby Pokrewne.

Stowarzyszenie organizuje co roku turnusy rehabilitacyjne, na ktérych organizowane sg miedzynarodowe konferencje
rodzinne z udziatem lekarzy i naukowcéw specjalizujgcych sie w dziedzinie MPS- podkresla pani Agnieszka.
Stowarzyszenie wyposaza tez swoich podopiecznych w specjalistyczny sprzet medyczny i rehabilitacyjny, w pieluchy i
inne potrzebne do zycia rzeczy. Dla nas rodzicow najwazniejsze jest jednak wsparcie, jakie jedni rodzice dajg drugim.
Nie wiem, jak poradzilibySmy sobie psychiczne z tym, ze nasze dziecko jest tak bardzo chore, gdybysmy byli ze swojg
tragedig sami.

Kazdy moze pomoéc

Bez pomocy darczyhcéw nie jest mozliwa pomoc stowarzyszenia dla potrzebujgcych rodzin. Kazdy Czytelnik moze
sie stac takim darczyncg, wptacajgc 1 procent podatku przy swoim rozliczeniu rocznym. Jak to zrobi¢? Wypetniajgc
zeznanie roczne (PIT) trzeba wpisa¢ kwote dokonanej wptaty w czesci "odliczenia zobowigzania podatkowego" (np. w
PIT-36 to pozycja 179, a w PIT-37 pozycja 111).

Stowarzyszenie Chorych na Mukopolisacharydoze i Choroby Pokrewne, 05-503 Gtoskoéw, ul. Radnych 9a, nr konta:
2810600076000040102017965 BPH PBK S.A. Oddz. w Warszawie. Wiecej informacji o dzieciach chorych na MPS
mozna znalez¢ na stronie: http://www.mps.sart.pl
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