Mukopolisacharydoza to ciezka, dziedziczna choroba metaboliczna, ktéra wystepuje srednio u jednej na sto tysiecy
0s6b. Polega na braku enzymu, ktory rozktada cukry ztozone, co powoduje ich odktadanie we wszelkich typach tkanki
tacznej. Dzieci, u ktérych wykryto mukopolisacharydoze rzadko dozywajg petnoletnosci, bowiem leczenie, ktére
tagodzi skutki choroby jest niezwykle kosztowne.

Mukopolisacharydoza to rzadka, przewlekta choroba genetyczna, ktéra ma wiele postaci. U dzieci chorych na MPS
wystepuje niedobdér jednego enzymu, ktéry rozktada cukry ztozone.

« prof. Anna Tylki-Szymanska - specjalista pediatra, CZD: Mukopolisacharydoz jest duzo, tak naprawde
naliczyliSmy ich w tej chwili 11, a mozna nawet sie spiera¢, ze znalaztoby sie i wiecej, zalezy jak bedziemy je
klasyfikowa¢. Kazda z nich jest spowodowana defektem innego enzymu, czy tez w konsekwenciji albo jako
konsekwencja defektu w innym genie.

Mukopolisacharydozy, podobnie jak innych choréb genetycznych, nie mozna wyleczy¢. Mozliwe jest tylko
zmniejszanie lub likwidowanie jej objawow za pomocg leczenia enzymatycznego, jednak na razie jest ono skuteczne
tylko w przypadku 1, 2, i 6 typu choroby.

* Ewa Molik - mama Kacpra: Kacper ma 5 lat, choruje na mukopolisacharydoze typu |, od 2,5 roku jest leczony, ma
podawany enzym aldurazyne, no i efekty sg znakomite, choroba u niego nie postepuje, jego organy powrdcity do
normalnego funkcjonowania, wyglgda na zdrowe dziecko i rozwija sie prawidtowo.

Piecioletni Kacper od wrzesnia péjdzie do przedszkola ze zdrowymi dzie¢mi. Ale nie wszyscy mali pacjenci majg takg
szanse. W wiekszosci typow mukopolisacharydozy, choroba atakuje rowniez o$rodkowy ukfad nerwowy dziecka.

« prof. Anna Tylki-Szymanska: Tutaj leczenie enzymatyczne nie jest tak bardzo efektywne. Oczywiscie ono jest
efektywne wszedzie tam, gdzie enzym sie dostaje, ale niestety nasz mozg jest chroniony przez bariere, tzw. bariere
krew-mozg, ktdra jest bardzo szczelna dla obcych biatek, co w naszym normalnym, zyciu zapobiega infekcjom i
chorobom osrodkowego uktadu nerwowego, ale wtedy, kiedy chcemy leczy¢, to nam utrudnia przedostanie sie
enzymu do osrodkowego ukfadu nerwowego. Poza leczeniem kazde dziecko z mukopolisacharydozg powinno mie¢
indywidualny program stymulacji rozwoju oraz rehabilitacje dobrang odpowiednio do potrzeb, jednak za to rodzice
muszg pfaci¢ z wlasnej kieszeni. Biorgc pod uwage, ze najczesciej pracuje tylko jedno z nich - bo drugie musi
opiekowac sie dzieckiem - wiele rodzin jest w trudnej sytuaciji.

* Maria Kopecka - mama Przemka: Przemek jest chory na typ Ill mukopolisacharydozy, jest to typ, w ktérym przede
wszystkim uktad nerwowy jest najbardziej zaatakowany przez chorobe i opieka nad Przemkiem to sg 24 godziny na
dobe. Przemek jest dzieckiem bardzo ruchliwym, on potrafi wszystko wzig¢ do reki, nie wazne, co to jest, wszystko
wezmie do buzi, wszystko go interesuje, wszedzie potrafi wejs¢.

Pani Maria dostaje zasitek pielegnacyjny wysokos$ci 140 zt miesiecznie. 90 zt wydaje na same pieluchy. Na konieczng
rehabilitacje z tego juz nie wystarcza. Takim rodzinom stara sie pomaga¢ Stowarzyszenie Chorych na
Mukopolisacharydoze i Choroby Pokrewne zatozone przez profesor Tylki-Szymanskg i samych rodzicéw. Prezesem
Stowarzyszenia jest Teresa Matulka, ktéra choruje na tagodng posta¢ mukopolisacharydozy typu IV. Chore sg
réwniez jej dzieci.

* Teresa Matulka - Prezes Stowarzyszenia Chorych na Mukopolisacharydoze i Choroby Pokrewne: Rodzice
podijeli walke o te dzieci, poniewaz nie mamy pomocy znikgd, postanowiliSmy sami zawalczy¢ o prawa naszych dzieci,
o sprzet odpowiedni, o odpowiednig opieke medyczng, o wiedze, poszerzenie wiedzy na temat mukopolisacharydozy i
rzadkich chordb genetycznych. Do tej pory nawet w sSrodowisku medycznym jest wiedza na temat
mukopolisacharydozy bardzo niewielka.

Dla wigkszosci rodzin diagnoza mukopolisacharydozy oznacza wyrok $mierci na ich dzieci.

» Teresa Matulka: Wyrok mato tego, ze wyrok $mierci, to jeszcze wyrok skazujgcy nas na wieczne zebranie o
wszystko. Panstwo dotychczas nie zabezpiecza nam nic, co samym nam sie uda zdoby¢, tym sie dzielimy i
pomagamy sobie nawzajem.

Cztonkowie Stowarzyszenia walczg o to, by zycie z mukopolisacharydozg bylo fatwiejsze, by chorzy mieli zapewniong
rehabilitacje i opieke od panstwa. Nie mogg tez pozby¢ sie marzen o lekach na wszystkie typy tej choroby.



