Walczg o godne zycie dla swoich chorych dzieci

Bracia Maksymilian i Mateusz z Katowic urodzili sie z zaprogramowang w genach $miertelng choroba, dzieci na nig
cierpigce dozywajg 13 - 14 lat. To mukopolisacharydoza typ lll, zwana chorobg Sanfilippo. Takich dzieci jak oni jest w
Polsce czterdziescioro. Przychodzg na swiat piekne, zdrowe, majg wrecz nienaturalnie duze, madre oczy, ale okoto
czwartego roku zycia zaczynajg sie cofac: gorzej chodzg, méwig, nie przytulajg sie do mam, gasng. Dzieciece pokoje
zamieniajg sie w domowe hospicja.

- Maks urodzit sie pierwszy. O tym, ze cierpi na Sanfilippo, dowiedzieliSmy sie gdy miat cztery lata. Wtedy juz pojawit
sie Mateusz. Okazato sie, ze oboje z mezem jesteSmy nosicielami wadliwego genu. Czesciej mozna trafi¢ milion w
totolotka - moéwi Wioletta tabno, mama chtopcow. - Wielu lekarzy pouczato nas: To choroba postepujgca, wasza
walka nie ma sensu - wspomina tata Andrzej Labno.

Nie poddali sie. Maksymilian i Mateusz dostali nadzieje na zycie od prof. Grzegorza Wegrzyna z Katedry Biologii
Molekularnej Uniwersytetu Gdanskiego. Naukowiec wraz z zespotem opracowat sposoéb leczenia Sanfilippo. Lek
powstat na bazie ekstraktu soi, z ktérej pozyskiwana jest genisteina. To ona hamuje, a jak wykazaty pierwsze
pilotazowe badania kliniczne, cofa rozwdéj choroby.

W tej chwili Maks, Mateusz oraz reszta dzieci objetych badaniem otrzymujg specyfik za darmo, bo poznanska firma
BIOFARM wytwarza genisteine przy okazji produkcji innego leku. Umowa z firmg obowigzuje do potowy 2008 roku.
Potem rodzice bedg musieli lek kupowaé. Koszt miesiecznej terapii - ilo§¢ zazywanych lekéw jest uzalezniona od wagi
dziecka, powinien zamkng¢ sie w sumie ok. 200 - 300 ztotych. To wszystko sytuacja tymczasowa. Zeby specyfik
zostat dopuszczony oficjalnie do leczenia chorych dzieci potrzebne sg badania kliniczne. Te za$ kosztujg miliony
ztotych. - Zwracatem sie do paru firm farmaceutycznych, ale zadna nie zdecydowala sie na sfinansowanie badan -
wyjasnia prof. Wegrzyn. - Z punktu widzenia firm lek ten ma podstawowe wady: jest mato pacjentéw, a zatem wkiad
szybko sie nie zwréci, zas substancja jest znana i tatwo jg wyprodukowac.

- Badania nad genisteing prowadzg m.in. Hiszpanie, Japonczycy. Gdy oni go zarejestrujg jego cena natychmiast
pojdzie w gore, bedzie dla nas nieosiggalna. (Lek na typ Il i VI kosztuje na Zachodzie nawet 150 tys. euro za roczng
kuracje) To gra z czasem. Nie rozumiem czemu, cho¢ dzieki badaniom prof. Wegrzyna mamy zwyciestwo na
wyciggniecie reki, nie bierzemy w niej udziatu. - pyta Teresa Matulka przewodniczaca Stowarzyszenia Przyjaciot i
Rodzin Dzieci Chorych na Mukopolisacharydoze i Choroby Pokrewne.

Zyjemy z poczuciem winy, cho¢ to gtupie i niesprawiedliwe. Jednak tkwi w nas ten nieuleczalny zal do losu, ze
nieswiadomie skrzywdzilismy wiasne dzieci - mowig rodzice chorych na mukopolisacharydoze. To oni jako nosiciele
nieprawidtowych gendw przekazali schorzenie swoim synom i cérkom. | cate swoje zycie im podporzadkowali, gotowi
na kazde poswiecenie. Mukopolisacharydoza - matki i ojcowie, gdy ustyszg te nazwe od lekarza stawiajgcego
diagnoze, czujg sie jakby ktos wymierzyt im cios miedzy oczy. Dramat rozgrywa sie raz na 42 tysigce urodzen.

- Natychmiast siadtam do internetu i otworzyty sie przede mng wrota piekiet - przyznaje Krystyna Jakubowska mama
10-letniego Jasia, ktéry odziedziczyt Il typ choroby. Wszystkich odmian mukopolisacharydozy jest siedem. Kazda w
nieco inny sposob zabija dzieci...

- To bardzo rzadkie choroby, méwi sie o nich, Zze to choroby sieroce, bo tak ich jest mato i przez to wymagajg
szczegolnej troski. Niestety nie u nas, nie w Polsce - wyrzuca z siebie Wioletta tabno mama Maksa i Mateusza,
chorych na typ Ill.

- Wszystkich dzieci z réznymi typami mukopolisacharydozy jest w Polsce 150. To ptynna liczba, bo wieczorem moze
umrze¢ jedno, a nazajutrz urodzi¢ sie dwoje - méwi Teresa Matulka, przewodniczgca Stowarzyszenia Przyjaciot i
Rodzin Dzieci Chorych na Mukopolisacharydoze. Stowarzyszenie wydaje dla rodzicéw specjalny biuletyn. Niemal w
kazdym sg nekrologi. Zegnajg piecioletnig Agatke, o$mioletniego Kamila. Tak bez kofca. Mukopolisacharydozy to
choroby genetyczne, ktérych gtéwng cechg sg wrodzone zaburzenia przemiany materii. Organizmy chorych dzieci nie
wytwarzajg enzymu odpowiedzialnego za tworzenie sie tkanki tgcznej. Stopniowo sg niszczone wszystkie narzady
wewnetrzne.

Nosicielem choroby mogg by¢ tylko mamy, albo oboje rodzicéw. Wtedy prawdopodobienstwo, ze kazde dziecko
bedzie dotkniete wadg wynosi 25 proc. - Po urodzeniu dostajg 10 w skali APGAR, cieszymy sie macierzynstwem, a
nagle ok. 3. - 4. roku zycia nasze dzieci przestajg prawidtowo méwi¢, zaczynaja sie przewracac, grubiejg im wargi,
ujawnia sie krotka szyja, zbyt szeroki nos. Lekarze stwierdzajg powiekszenie watroby, pojawiajg sie niekohczace sie
przeziebienia, niedostuch. Rozpaczliwie szukamy przyczyn i gdy znajdujemy zostajemy z chorobg dziecka sami -
mowi Wioletta tabno.

Jej Maks, dzi$ siedmiolatek, do pewnego momentu przytulat sie do niej, méwit mamo. Gdy choroba pustoszyta
organizm on coraz bardziej sie oddalat.

Od roku on i jego miodszy od trzy lata brat dostajg w ramach pilotazowych badan klinicznych lek wynaleziony przez
prof. Grzegorza Wegrzyna z Uniwersytetu Gdanskiego. Juz wida¢ zmiany. - Nikt nie wie, co czutam, gdy znéw sie do
mnie przytulit - cicho wspomina Wiola. - W postepowaniu z Mateuszem byliSmy madrzejsi o doswiadczenia. Maks
utorowat ten szlak.

Sprawg pierwszej wagi dla Stowarzyszenia jest doprowadzenie do wpisania mukopolisacharydozy na liste choréb
przewlektych. Budzi to wsrdd urzednikéw alergie, bo oznacza, ze panstwo musiatoby finansowac leczenie i
rehabilitacje dzieci. - A tak wszystko spada na nasze barki, niemal za wszystko ptacimy: pampersy, bo tych urzedowo
przyznanych jest zbyt mato, rehabilitacje, terapie, dodatkowe leki. Miesieczny koszt utrzymania naszych dzieci to ok.
1200 - 1500 ziotych - wylicza Matulka.

Stowarzyszenie ma na swoim koncie sukcesy. Od czterech lat sg w Polsce leczone wszystkie dzieci z
mukopolisacharydozg typu I. Niestety spraw, ktérych nie da sie zatatwi¢ jest wiecej. Rok temu w Unii Europejskiej
zostat zarejestrowany lek na Il i VI typ mukopolisacharydozy. Roczny koszt terapii moze osiggngé nawet 150 tys.



euro, ale w Polsce jest niedostepna. Daje jednak ogromne nadzieje. - A my nigdy nie damy sobie nadziei odebra¢ -
deklaruje Jadwiga Pigtek mama Krystiana typ Il. - Syn kiedy$ uwielbiat autobusy, teraz od nich ucieka. Caty dzien
wzywa mnie do siebie, a to jego mamo oznacza tysigc rzeczy: chce pic, jesé, wstaé, podrapac sie po nosie -
opowiada kobieta. - Trzeba by¢ gotowym na kazde wezwanie 24 godziny na dobe. Bo ich choroba oznacza takze
problemy ze snem.

- Nie mozna wymagac od rodzicéw, ze sami wszystko wychodzg, ze sobie sami poradza.

Bezczynno$¢ kolejnych ministrow zdrowia skazuje nasze dzieci na Smier¢ - méwi Matulka.

Powiedzial nam

Bolestaw Piecha, wiceminister zdrowia

Wiasnie kompletujemy skiad zespotu sterujgcego ds. choréb rzadkich. Problemy zwigzane z leczeniem i
finansowaniem tych choréb jest niezwykle skomplikowane, a efekty terapeutyczne niektérych specyfikéw bywajg
watpliwe. My chcemy finansowac leczenie w ramach programoéw terapeutycznych skierowanych do okreslonych grup
chorych. Jednak, by nie obcigza¢ drogim leczeniem wszystkich ubezpieczonych uwazamy, ze cze$¢ srodkéw musi
pochodzi¢ z budzetu panstwa.

Agata Pustutka - Dziennik Zachodni
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