Na te rzadka chorobe cierpi 15 oséb w Polsce i okoto 10 tys. w catej Europie. Nie tak dawno amerykanscy naukowcy
wynaleZli dla nich lek. Otrzymata go takze 20-letnia Natalka Strzyzewska ze wsi Bielice. Ale tylko na cztery miesigce.

Od czasu do czasu Natalka ma ten sam sen. Widzi w nim siebie, jadacg polng drogg na rowerze. Za nig Beata,
mtodsza o dwa lata siostra. Nawotuje, ze pora wraca¢ do domu. Ale Natalka jej nie stucha. Pedatuje coraz szybciej i
szybciej. - Sny to moje marzenia. Tak naprawde nie oczekuje az tak wiele. Moge do konhca zycia pozosta¢ na wozku
inwalidzkim, tylko chciatabym mie¢ sprawne rece. | zeby gtowa tak nie bolata - méwi. Mimo cigzkiej choroby w tym
roku Natalia zdata sp6zniong mature. Dostata sie tez na studia eksternistyczne na Uniwersytecie Warminsko-
Mazurskim. Czy bedzie miata szanse je skonczy¢? Czy zostanie - jak tego zawsze pragneta - nauczycielkg? Mnozg
sie pytania, fgcznie z tym najwazniejszym: czy bedzie zy¢?

Trzy kolejne btedne diagnozy

W rodzinie Strzyzewskich nie rozmawia sie o tym najgorszym, cho¢ od prawie pét roku problem wisi w powietrzu. -
Jeszcze mamy nadzieje - 43-letnia Bozena, mama Natalki, usmiecha sie blado. Tata, 45-letni Andrzej, nie méwi nic. Z
nerwowym napieciem wstuchuje sie w ciezki oddech corki. A potem na chwile wychodzi z domu, zeby sie uspokoic. -
W dzien nie podtgczamy Natalki do respiratora. Chyba ze ma ¢wiczenia rehabilitacyjne. W pozycji lezgcej juz nie
oddycha samodzielnie - Bozena przerywa milczenie. Jest najsilniejsza w rodzinie. Wszystkim powtarza, zeby sie nie
zatamywacé, cho¢ Natalia znéw czuje sie gorzej. Minat czas, kiedy wystarczata rurka tracheotomijna, a dziewczyna
potrafita zrobic kilka krokéw. Teraz choroba coraz bardziej pustoszy jej organizm. Odbiera resztke sit miesniom. Takze
tym odpowiedzialnym za prace ptuc. Mieszkancy Bielic nie mogg otrzgsnac sie z szoku, bo wcigz pamietajg
ciemnowtosg dziewczynke szalejgcg po wsi na swoim rowerze. - To sie skofAczyto. Pare lat temu corka stata sie jakas
powolna, flegmatyczna. Te jej stabos¢ ktadliSmy na karb dojrzewania. Myslelismy, ze to minie. Nie mijato i do liceum w
Czachoéwkach musieliSmy corke dowozi¢, bo sama nie byta w stanie dojechaé. W dodatku bardzo wychudta i czesto
skarzyta sie, ze boli jg glowa - wspomina Bozena. Najpierw lekarze podejrzewali migrene, potem depresje, w koncu -
stwardnienie rozsiane. Dziewczynie coraz bardziej ubywato sit. Doszto do tego, ze pewnego dnia rozptakata sie przed
schodami rodzinnego domu. Nie mogta na nie wej$¢. Leczenie w szpitalach w Grudzigdzu i Olsztynie nic nie dato.
Byto gorzej i gorzej. W sylwestra 2005 roku Natalka stracita przytomnosc¢. A potem, juz w karetce pogotowia
ratunkowego, zaczeta sie dusié. Trafita na oddziat intensywnej terapii szpitala w tawie. | tu, a potem takze w
Olsztynie, medycy nie umieli powiedzie¢, co sie dzieje. W koncu odestali chorg dziewczyne do warszawskiego
Instytutu Neurologii przy ulicy Sobieskiego. - A warszawskim lekarzom nic nie pasowato do postawionej wczesniej
diagnozy - wspomina Andrzej. - Wsrdd wielu badan wykonali wreszcie takie, ktdre wyjasnito, w czym tkwi tajemnica
choroby Natalki. Pobrali wycinek jej migsnia. Orzekli: choroba Pompego. Nie mieliSmy pojecia, co to jest, ustyszeliSmy
0 hiej po raz pierwszy.

Kuracja tylko przez cztery miesigce

Kiedy lekarze wyjasnili, co dolega Natalce, Strzyzewscy wpadli w panike. Wygladato na to, ze dla ich corki nie ma juz
zadnego ratunku. Uspokoili sie¢ dopiero wtedy, kiedy okazato sig, ze w Polsce pojawit si¢ lek. Wynalezli go catkiem
niedawno amerykanscy uczeni (w USA mieszka 200 tys. osdb z chorobg Pompego). Myozyme zastepuje naturalny
enzym, ktérego nie produkuje organizm osoby chorej. Trzeba go bra¢ przez cate zycie, ale wéwczas jest nadzieja na
cofniecie sie lub zatrzymanie choroby. Natalka zostata zakwalifikowana do enzymatycznej terapii zastepczej od
stycznia br. Przez dwa miesigce, co dwa tygodnie, rodzice zawozili jg na zabiegi do Centrum Zdrowia Dziecka. Przez
dwa kolejne - do szpitala w Nowym Miescie Lubawskim. - Bolato tylko uktucie, a potem przez pie¢ godzin pompa
infuzyjna wttaczata mi lek do zyty. Z kazdym miesigcem czutam sie lepiej - wspomina Natalka. Niestety, z koricem
kwietnia do Bielic nadeszta druzgoczaca wiadomosc: kuracja zostaje wstrzymana. Jest za droga - kosztuje ponad 100
tys. zt miesiecznie. Prawo do niej stracita nie tylko Natalia, ale takze piecioro innych, juz leczonych pacjentéw. Tylko
22-letnia Justyna miata szczescie. Firma farmaceutyczna Genzyme leczy jg bezptatnie w ramach programu
charytatywnego.

Otwarte serca zwyklych ludzi

Strzyzewscy czujg wielki zal, ze kuracja Natalki zostata przerwana. - Okazuje sie, ze tylko zwykli ludzie sg wrazliwi na
takie nieszczescie. Gdy nasza corka tak ciezko zachorowata, ruszyta zbiérka pieniedzy. Szkota w Czachéwkach
zorganizowata bal, z ktérego dochdd przeznaczono dla Natalki. Za tym przyktadem poszly inne z okolicy. Dostalismy
tez spore pienigdze z Osrodka Pomocy Rodzinie - wylicza Andrzej. - Wystarczyto nam na zbudowanie podjazdu dla
wozka, wymiane drzwi na szersze i powiekszenie tazienki. KupiliSmy takze Natalii sterowane pilotem t6zko
rehabilitacyjne oraz sprzet do ¢wiczen. Respirator przekazat nam Caritas. Gdyby nie te dary ptyngce z dobroci serca,
Strzyzewskich nigdy nie byloby staé na takie inwestycje. Utrzymuija sie tylko z pensji Andrzeja, ktory jest stolarzem i
zarabia okoto tysigca ztotych miesiecznie. Natalka ma rente - niewiele ponad 400 ztotych. Nawet nie mogg marzy¢ o
kupieniu piekielnie kosztownego leku choc¢by na jeden miesigc. Dlaczego lek na chorobe Pompego jest tak strasznie
drogi? Szef Genzyme Sp. z 0. 0. Pawet Miskiewicz thumaczy, ze jest to bardzo rzadkie schorzenie genetyczne, wiec
mato jest potencjalnych odbiorcow leku. A firma chce odzyskaé miliard dolaréw wydanych na badania naukowe. Przez
miesigc polscy pacjenci byli leczeni bezptatnie. - Bardzo mi zal mojej siostry. JestesSmy ze sobg tak zzyte... Zawsze
bylysmy razem - ptacze Beata. Ptacze rowniez wzruszona Natalka. Miodsza siostra rozpacza, ale tez stara sie
pomagac. Wstaje do Natalki nawet w nocy. Chorej trzeba co kilka godzin odsysaé¢ wydzieling, podstawiaé basen,
przekfadac jg z boku na bok. Czynnosci wymagajgce duzej sity - to zadanie rodzicéw. - Nie chciatabym w przysztosci
by¢ dla nich ciezarem - méwi ze smutkiem dziewczyna. - Prosze, pomézcie mi. Jezeli dostane to lekarstwo, dam
sobie rade.



Co to jest choroba Pompego?

Nazwa pochodzi od nazwiska holenderskiego patologa. J.C. Pompe wykryt w tkankach zmartego 7-miesiecznego
dziecka duze nagromadzenie glikogenu (wielocukru). W latach 60. XX wieku uczeni odkryli, ze wigze sie to z
dziedzicznym niedoborem lub brakiem enzymu oznaczonego symbolem GAA. Zapobiega on gromadzeniu sie
glikogenu w komérkach. Ten defekt genetyczny powoduje dramatyczne ostabianie miesni. Pojawiajg sie kiopoty z
poruszaniem, uposledzona jest praca narzgdéw wewnetrznych. Na chorobe Pompego zapada dziecko, ktére
otrzymuje od obojga rodzicow, bedgcych nosicielami wadliwego genu, dwie jego kopie. Zdarza sie to tylko raz na 40
tys. urodzen i czesto powoduje $mieré juz w wieku niemowlecym. Kilka lat temu udato sie w warunkach
laboratoryjnych "zbudowac" enzym zastepczy. W 2006 r. Europejska Agencja Lekéw dopuscita amerykanski preparat
Myozyme do aptek.

Stowarzyszenie protestuje

W Unii Europejskie obowigzuje dyrektywa nr 141/2000 nakazujgca rzgdom objecie leczeniem oséb z rzadkg choroba.
Stowarzyszenie Chorych na Mukopolisacharydoze i Choroby Pokrewne skierowato do kancelarii Prezesa Rady
Ministrow protest przeciwko przerwaniu kuracji u pacjentéw z chorobg Pompego. Pismo od 22 sierpnia wedruje z
biurka na biurko: w Departamencie Skarg i Wnioskdéw, potem w Biurze Ministra Zdrowia oraz w Departamencie
Ubezpieczenia Zdrowotnego. Rodzice chorych dzieci méwig, ze jesli kuracja nie bedzie wznowiona, pojadg do
Brukseli.

Zdaniem specjalisty ANDRZEJ KOMOROWSKI, psycholog rodzinny

Wspdolnymi sitami skuteczniej!

Jest naczelng zasadg demokracji, ze ludzie mogg sie zrzeszac w interesie czegos waznego. W taki sposob rodzice
chorych dzieci i chore osoby doroste zwracajg uwage rzgdu na wazne dla nich problemy. O ich rozwigzywanie
dobijajg sie organizacje pozarzgdowe ? nieraz z dobrym skutkiem. Tym, ktore reprezentujg potrzeby oséb z celiakia,
tamliwoscig kosci czy chorobg Turnera wiele juz udato sie osiggnac.

Stowarzyszenie Chorych na Mukopolisacharydoze i Choroby Pokrewne jest tez nieugiete w swoich staraniach.
Determinacja i potgczone dziatanie to ogromna sita.
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