Ole Wegrzyn Parnstwo znacie. Jest jednym z czworki dzieci, ktére jako pierwsze w Polsce zaczety stosowacé lek

na mukopolisacharydoze typu 1. W reportazu poznalismy réwniez jej rodzicéw. Czestotliwos¢é zachorowania na
mukopolisacharydoze wg amerykanskich badaczy to 1:1000 000 . W Polsce zdiagnozowano 12 oséb z tg chorobg. 12
walczgcych rodzin o kazdg lepszg chwile dla dzieci.

Ola Wegrzyn:
biografia

Ola cierpi na bardzo rzadki typ pierwszy mukopolisacharydozy. Szacuje sie, ze na 1 min ludzi przypada jeden chory
na mukopolisacharydoze typu |. W Polsce na chwile obecng zdiagnozowanych jest 12 jej przypadkow.

Ola byta jedna z czwérki dzieci, ktdre jako pierwsze w Polsce, miedzy innymi dzieki pomocy Fundacji TVN, zaczety
zazywac lek na tg chorobe- ALDURAZYME.

Ojciec Oli, Pan Grzegorz z zawodu i wyksztatcenia jest genetykiem. Jest pracownikiem Uniwersytetu Gdanskiego. Do
czasu wykrycia choroby u cérki zajmowat sie genetykg bakterii. Od tamtej pory zajmuje sie genetykg cztowieka, wraz
z kolegami podjat badania nad odnalezieniem leku na najciezszy, trzeci typ mukopolisacharydozy.

Choroba zostata zdiagnozowana u Oli kiedy miata wtedy cztery lata. Teraz ma osiem. Panstwo Wegrzyn na pewno
byli w lepszej sytuacji niz inni rodzice, z racji zawodu pana Grzegorza, ktéry natychmiast skontaktowat sie z kolegami,
znajomymi genetykami w kraju i za granicg i zaczat sie dowiadywac, czy istnieje jakis lek. Od razu, juz na samym
poczatku dowiedziat sie, ze GENZYME zakonczyto proby kliniczne nad lekiem i ztozyto juz wniosek o rejestracje w
FDA (Federalna Agencja do Spraw Lekow w USA) i w krajach Unii Europejskiej. Pozostato tylko czeka¢ na rejestracje
no i oczywiscie martwic sie o to czy i kiedy pojawi sie ten lek w Polsce, oraz oczywiscie, kto za niego zaptaci.

Zanim lek dotart do Polski, pan Grzegorz zapoznat sie z wynikami badan klinicznych, bardzo dobrze go poznat.
Wiedziat jak byt produkowany i modyfikowany. Znat skutki uboczne i wiedziat, ze sg minimalne. Z drugiej jednak
strony zawsze jest 150 mozliwosci, ze na dany lek organizm, przeciez bardzo indywidualne urzadzenie, zareaguije Zzle,
nie bedzie chciat go wchtaniaé czy przyjmowac.”

Lek zostat w krajach Unii Europejskiej zarejestrowany na wiosne 2003 roku. Zaraz po tym mogli sie zwrécic¢ do
ministerstwa o wyrazenie zgody na warunkowe uzywanie leku nie zarejestrowanego w Polsce. Potem wraz z naszym
wejsciem do Unii lek automatycznie stat sie w Polsce zarejestrowanym. Ministerstwo zgode wyrazito i we wrzesniu a
doktadnie 29.09.2003 Ola, jako jedna z czworga dzieci w Polsce rozpoczeta terapie ALDURAZYME.

Lek sie pojawit, zostat warunkowo dopuszczony do uzytku, ale nie byt refundowany. Firma na pierwsze trzy miesigce
przekazata lek za darmo, ale potem, co jest oczywiste spodziewata sie, ze kto$ za niego zaptaci. Gdyby nie
zaangazowanie Fundacji TVN, redakcji UWAGI i Pod Napieciem, gdyby nie cata zorganizowana akcja medialna i
zbidrka pieniedzy na wykup leku i ogromny odzew spoteczenstwa nie wiadomo, co by byto. Akcja i odzew spoteczny
zmusita urzednikéw do decyzji o refundacji. No, bo przeciez skoro sie zrobit szum, skoro zebrano tyle pieniedzy, no to
jakby mieli spoteczenstwu wyttumaczy¢ decyzje o refundacji i zniweczeniu tak swietnie zaczetej kuracji.

W ciggu pierwszych trzech miesiecy stosowania leku poprawa nastepowata btyskawicznie. Watroba sie zmniejszyta,
zniknety bezdechy i biegunki. Dalej oczywiscie Ola ma zajete kosci i zesztywniate stawy, ale dopdki nie podro$nie nic
z tym zrobi¢ nie mozna, wraz ze wzrostem, jesli oczywiscie dalej bedzie miata podawany lek, stawy sie po prostujg a
dzieki rehabilitacji zejdzie napiecie z miesni. Teraz postepy zwolnity, ale wcigz sg i sg systematyczne. Gdyby nie ten
lek na pewno Ola bytaby juz przykuta do t6zka i ledwo kontaktowata sie z otoczeniem.

Ola miata w tym catym nieszczesciu sporo szczescia. Po pierwsze miata I1zejszg postaé samej choroby, po drugie
dos¢ szybko po diagnozie, gdy jeszcze byta sprawna zaczeta otrzymywacé lek. Ma znieksztatcong klatke piersiowg,
mniejszg pojemnosc¢ ptuc, cata ogdlnie jest mniejsza niz réwiesnicy. Zarazem jest taka pogrubiata, przysadzista,
masywna. Ma zbyt duzg, nie proporcjonalng gtowe w stosunku do reszty tutowia.

Problemem tez jest ruchomos¢ jej stawow, ktorej nie udato sie do dzi§ zniwelowac. Poza tym ma problem z pisaniem
dtugopisem, ma niepewny chwyt palcami. Na komputerze pisze bez problemodw.

Ola nie ma zadnych op6znien w rozwoju psychicznym. Bardzo lubi chodzi¢ do szkoty. Chodzi do klasy integracyjnej.
Zostata bardzo pozytywnie przyjeta przez klase.

Jedyne, czego sie bojg panstwo Wegrzyn to przerwanie kuracji. Roczna terapia Oli to koszt okoto 100 tysiecy euro.
Terapia jest bardzo droga. Bez refundacji nie jesteSmy w stanie nic pomdc dzieciom. To jest kolejny minus rzadkich
choréb genetycznych, ze popyt na lek jest bardzo maty a przez to lek jest bardzo drogi.

Choroba Oli dokumentnie i catkowicie przebudowata zycie panstwa Wegrzyn. Od momentu postawienia diagnozy nie
oddalajg sie z Olg od domu. Dziewczynka wymaga statej uwagi i opieki, bo dla tych dzieci nawet zwykty upadek moze
by¢ niebezpieczny. One nie potrafig odpowiednio szybko sie podczas upadku zastoni¢ i padajg glowami na kamien.



Mukopolisacharydoza

Grzegorz Wegrzyn - dla Zielonych Drzwi o mukopolisacharydozie.

W Polsce nikt nie prowadzi statystyk tej choroby. Wedtug wyliczen amerykanskich naukowcéw jedno na milion
urodzonych dzieci ma tg chorobe, czyli typ pierwszy mukopolisacharydozy. W Polsce zdiagnozowano dwanascie jej
przypadkow. W Wielkiej Brytanii jest okoto osiemdziesieciu tych dzieci.

Jest to choroba genetyczna, dziedziczona. Zeby wystgpita muszg sie spotkac dwie kopie zepsutego genu. Jesli kto$
posiada tylko jedng zepsutg kopie jest nosicielem. Gdy dobierze sie dwoch nosicieli istnieje 25%
prawdopodobienstwo, ze dziecko urodzi sie chore. Kwestia dziedziczenia po chorym rodzicu jest niezbadana, bo
dzieci dotkniete tg chorobg nigdy nie dozywaty wieku, w ktérym mogtyby mie¢ potomstwo. Dopiero teraz, jak jest juz
lek stato sie to potencjalnie mozliwe. Genetyka ma jednak swoje reguty, wiec jesli osoba chora trafi na osobe zdrowg
to na 100% ich dziecko bedzie nosicielem. Jesli zas trafi na nosiciela, to ryzyko, ze ich dziecko bedzie chore powinno
wynosi¢ juz nie 25 a 50%.

Choroba ta jest bardzo podstepna. Polega na tym, ze organizmowi brakuje enzymu i biatka odpowiadajgcych za
rozktad czgsteczek cukrowych, ktére ciggle produkuje organizm. Czgsteczki te zaczynaja sie, wiec gromadzi¢ w
komodrkach. Same w sobie sg dla komorek neutralne. Problemem jest sam fakt ich nadmiernego gromadzenia sie, co
wywotuje, najprosciej mowigc, rozsadzanie komoérek od srodka.

Choroba ta jest trudna w diagnostyce, dlatego tez do$é pdzno diagnoza jest stawiana.

Jest tak, poniewaz dziecko rodzi sie bez zadnych objawéw. W miare wzrostu i gromadzenia sie sacharydow w
komoérkach zaczynajg sie pojawiac objawy, ktore jednak pojedynczo wystepujgce pojawiajg sie rowniez w innych
chorobach, co oczywiscie utrudnia postawienie wtasciwej diagnozy. Objawami tymi sg czeste infekcje, powiekszona
watroba, biegunki, przepukliny, sztywnos$¢ stawéw. Dopiero nagromadzenie objawow i brak efektow podejmowanych
dziatan sprawiajg, ze zaczyna sie podejrzewa¢ mukopolisacharydoze.

Do niedawna jeszcze dzieci dotkniete tg chorobg nie dozywaty dorostosci. Srednia przezycia wynosita kilkanascie lat.
Gtéwnymi przyczynami zgondw byta niewydolno$¢ krgzenia, bo wyniszczane zastawki wysiadaty, zwezaty sie
przewody oddechowe i dziecko umierato. Poza tym kazda nawet drobna infekcja, taka jak zapalenie zebéw mogta byc¢
przyczyna zgonu, bo choroba ta wyniszczata, wycienczata organizm, ktéry nie byt w stanie sie broni¢ przed nawet
drobnymi zagrozeniami. Diagnoza automatycznie stawata sie wyrokiem a leczenie sprowadzato sie jedynie do opieKi
paliatywnej. Dopiero pojawienie sie leku, terapia enzymatycznej sprawito, ze rozpoczeto leczenie przyczynowe a nie
tylko objawowe.

Aldurazyme jest lekiem, ktéry powstat z rekombinowanego biatka. Ludzki gen wszczepiono chomikowi, w ktérego
ciele zaszty naturalne procesy, ktérych efektem byto wyprodukowanie biatka enznymowego, wtasnie tego, ktérego
brakuje pacjentom chorym na mukopolisacharydoze typu pierwszego. Bo, to trzeba podkresli¢, lek ten pomaga tylko i
wytgcznie chorym na ten typ. Najprosciej mozna powiedzie¢, ze lek ten wprowadzony do organizmu zastepuje
naturalng jego produkcje i rozpoczyna proces metabolizacji sacharydow.
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