W Polsce rzadkie choroby skazujg dzieci na Smieré, a ich rodziny na zebractwo. Brutalne, ale prawdziwe.

Swiat o nich milczy. — Wigkszosci dzieci z rzadkimi chorobami genetycznymi nie widaé na ulicach — przyznaje
Mirostaw Zieliriski, koordynator Krajowego Forum na rzecz Terapii Choréb Rzadkich Orphan, skupiajgcego
stowarzyszenia rodzin pacjentéw z mukopolisacharydozg i chorobami pokrewnymi (to grupa zaledwie okoto 150
chorych w catym kraju), z chorobg Gauchera (70), chorobg Fabry’ego (50) oraz Pompego (15 pacjentéw). Sg to i tak
reprezentacje najliczniejsze. Chordb, na ktére cierpi kilkoro dzieci w catym kraju, mamy setki, ale mato kto o nich wie,
bo rozproszone rodziny nawet sie nie znajg, a by zarejestrowac¢ stowarzyszenie, trzeba skompletowac co najmniej 15-
osobowa grupe zatozycielskg. Choroby rzadkie sg na tyle powazne, ze wymagajg szczegoélnych rozwigzan. Na
Swiecie nazywa sie je nieraz sierocymi (orphan diseases), choé¢ okreslenie to powinno dotyczyé tylko stosowanych

w ich leczeniu medykamentéw. W obu przypadkach — chorych i produkowanych dla nich specyfikow — mamy do
czynienia z obrzezami medycyny, poza gtéwnym nurtem jej rozwoju. Ale wiasnie na tych peryferiach rozgrywajg sie
prawdziwe dramaty.

U podtoza wystepowania rzadkich chorob lezy zwykle defekt genetyczny, ktéry sprawia, ze organizm —
najczesciej juz od urodzenia — nie wytwarza jakiej$ substancji niezbednej do prawidtowego funkcjonowania.

W chorobie Fabry’ego jest to brak alfagalaktozydazy, w chorobie Gauchera: betaglukocerebrozydazy, w chorobie
Pompego: alfa-1,4-glukozydazy. Od samych nazw cierpnie skéra. Gdy Teresa Matulka pierwszy raz ustyszata od
genetyka prof. Tadeusza Mazurczaka, na co chorujg jej dzieci (a jak sie pozniej okazato réwniez ona i jej maz), nie
rozumiata, o czym lekarz mowi.

— | tak czlowiek zostaje z problemem sam — nie kryje wzburzenia Teresa Matulka, dzi$ prezes Stowarzyszenia
Przyjaciot i Rodzin Dzieci Chorych na Mukopolisacharydoze i Choroby Pokrewne. Teraz rodzicom troche tatwiej
poruszaé sie w ggszczu naukowej terminologii. Stowarzyszenie przygotowato dla nich broszure z kompletem
przystepnych informacji, sg strony internetowe (www.mps.sart.pl lub www.rzadkiechoroby.pl). Jedno sie nie zmienito,
przyznaje Matulka: — Dojmujgcy zal, ze w sposéb nieswiadomy uczynito sie wtasne dziecko kaleka.

Pani Teresa od dziecinstwa miata problemy ze stawami i kregostupem. Stawiano rézne diagnozy, wymyslano
najprzerdzniejsze kuracje, w koncu pogodzita sie ze swoim niewielkim wzrostem, bélem stawow i sktonnoscig do
czestych urazéw. Wyszia za maz, urodzita dwéjke dzieci. Zwrdcita uwage lekarzy na dziwny sposéb poruszania sie
corki, ale ci machneli na to rekg. Biega pochylona? No c6z, nie ona jedna. Na $wiat przyszedt Piotr i znéw, gdy zaczat
chodzi¢, kulit sie w sobie. Wreszcie znalazta ortopede, ktory przeswietlit im kregostupy i skierowat do Instytutu Matki

i Dziecka. Wykonano badania genetyczne — najpierw dzieciom, potem rodzicom. Okazato sie, ze pani Teresa od
urodzenia ma tagodng posta¢ mukopolisacharydozy typu IV, jej maz jest nosicielem wadliwego genu
odpowiedzialnego za jej ciezkg postac (ale tylko nosicielem, nie ma zadnych objawéw), wobec czego Justyna i Piotr
nie mieli wiekszych szans, by ich potomstwo unikneto choroby.

— Gdybym wiedziata o tym wczesniej, pewnie nie zdecydowatabym sie na macierzynstwo — wyznaje szczerze Teresa
Matulka. Ma dzi$ petng $wiadomos¢, Zze zaréwno ona jak i jej maz z innymi partnerami mieliby szanse na zdrowe
potomstwo. Od razu jednak zastrzega, Ze nie zatuje decyzji. Jest dumna ze swoich dzieci, ktére mimo pierwszej grupy
inwalidzkiej studiujg i pracujg. — To i tak szczescie, Zze jestesmy dotknieci dosc¢ lekkg postacia tej choroby. Mamy
jeszcze dosé sit, by pomagaé innym.

Choroba Fabry’ego jest sprzezona z tzw. chromosomem X, co oznacza, ze dzieci dziedziczg jg wylacznie po
matkach. Prawdopodobienstwo, Ze kobieta bedgca nosicielkg tej choroby przekaze nieprawidtowy gen swojemu
dziecku wynosi 50 proc. Objawy choroby Gauchera wystgpig wtedy, gdy obydwa geny glukocerebrozydazy — jeden
odziedziczony od ojca, a drugi od matki — sg uszkodzone. Jesli zdrowi rodzice majg chore dziecko, oznacza to, ze
kazde z nich musiato mie¢ uszkodzony jeden ze swoich gendw.

— Najczesciej o potgczeniu wadliwych gendw dowiadujemy sie po urodzeniu pierwszego dziecka — méwi genetyk prof.
Jacek Zaremba. — Sg to tak wyjatkowe choroby, ze nie proponujemy badan dorostym przed podjeciem decyz;ji

o zatozeniu rodziny, chyba ze u ich bliskich wystapita juz kiedys choroba genetyczna. Pozostaje zdac¢ sie na los.
Wobec niektorych rzadkich chorob jestesSmy bezradni. A te, kidre potrafimy leczyé, wymagaja sporych pieniedzy. Na
przyktad we wspomnianym |V typie mukopolisacharydozy nie ma zadnych lekow moggcych przywro6ci¢ organizmowi
brakujgcy enzym alfa-L-iduronidaze. Pozostaje zmudna rehabilitacja stawdw i kregostupa, zapobiegajgca catkowitej
deformacji. Szczesliwie z roku na rok wydtuza sie lista rzadkich choréb, z ktérymi medycyna daje sobie rade.
Najczesciej specyfikiem ratujgcym zycie jest substytut naturalnego enzymu, ktérego nie produkuje organizm chorego
dziecka.

Problem w tym, ze firmy farmaceutyczne nie sg zainteresowane produkcjg lekow dla waskiej grupy pacjentow.
Trudno sie spodziewaé¢ zyskéw w obszarze rzadkich chordb. — Gdyby wszystkich zliczy¢, uzbieratoby sie na swiecie
kilkadziesigt milionéw pacjentéw — mowi Mirostaw Zielinski. — Ale pamietajmy, ze w grupach poszczegdlnych choréb
jest od kilku oséb do kilkunastu tysiecy. To nie jest atrakcyjny rynek.

Juz w latach 70. podjeto starania o przyjecie ustawodawstwa zachecajgcego do wdrazania metod leczenia choréb
rzadkich, co zaowocowato w 1983 r. ustawg o lekach sierocych, przyjetg przez rzad USA (wtedy zresztg wymyslono
te nazwe: ,Leki sieroce sa jak dzieci bez rodzicéw i wymagajg szczegdlnej troski” — mowit w Kongresie cztonek Izby
Reprezentantéw Henry A. Waxman z Kalifornii). Nowe prawo wprowadzito ulgi finansowe dla firm prowadzacych
badania nad tym typem choréb. Z dobrym skutkiem. W latach 1973-1983 na rynek trafity zaledwie 34 leki sieroce,

a w dwoch nastepnych dekadach — 229. Mimo to wielu chorych nadal ma prawo czu¢ sie sierotami, bo na ich
schorzenia nie ma remedium.



Badania daty impuls do rozwoju biotechnologii, poniewaz firmom farmaceutycznym — opierajgcym swojg produkcje na
standardowej syntezie chemicznej — nie optacato sie inwestowaé w synteze biatek otrzymywanych metodg
rekombinacji z ludzkich lub zwierzecych tkanek. Pacjenci z chorobg Gauchera, u ktérych brak jednego z enzymoéw —
co prowadzi do gromadzenia sie w $ledzionie, watrobie i kosciach niepotrzebnej substancji — po podaniu go

w zastrzyku co dwa tygodnie mogg normalnie zyé. Poczgtkowo enzym uzyskiwano z ludzkich tozysk — potrzeba ich
byto az 50 tys., by wyprodukowac ilo$¢ leku niezbedng do rocznej kuracji jednej osoby. W ostatnich latach dzieki
inzynierii genetycznej produkcje enzymu udato sie zwielokrotni¢ i przyspieszyc.

W Polsce walka o leki sieroce nabiera dodatkowego wymiaru ze wzgledu na ich wysokg cene. Cho¢ w niektorych
chorobach — np. wspomnianego Gauchera lub mukopolisacharydozy | typu — wszyscy pacjenci majg zagwarantowane
leczenie, Mirostaw Zielinski podaje szereg przyktadow, kiedy pacjent wydziera z NFZ pienigdze na lek, po czym mu
sie je odbiera. W maju przerwano kuracje czworga dzieci z chorobg Pompego (byty to najciezsze przypadki wybrane
sposréd 15 w catym kraju). Ostatnie podanie leku sfinansowat charytatywnie producent — ale na tym koniec. Od
poéttora roku rodzice czekajg na zatwierdzenie w NFZ programu terapeutycznego otwierajgcego furtke do
finansowania zakupu niezbednego specyfiku. — To jak skazanie ich na $mier¢ — dobitnie stwierdza Zielinski. —
Wiasciwie zmarnowano pienigdze, ktére juz zostaty na ich leczenie wydane. W podobnej sytuacji sg rowniez pacjenci
z chorobg Fabry’ego (czekajg na realizacje programu leczenia od jesieni 2005 r.) oraz dzieci z mukopolisacharydozg
typu Il i VI (lek mogt by¢ dostepny juz pét roku temu, gdyby NFZ i Ministerstwo Zdrowia uzgodnity jego finansowanie).
Koszty kuracji sg rzeczywiscie ogromne — w zaleznos$ci od postaci choroby od 50 do 150 tys. euro rocznie. Na kuracje
trojki dzieci z mukopolisacharydozg VI typu potrzeba rocznie 5,5 min zt. — Narodowy Fundusz Zdrowia kwestionuje
skutecznosé leku, ktory mogtby pomoc tym pacjentom — méwi Mirostaw Zielinski — i ja nawet ten dylemat rozumiem.
Przy ograniczonych srodkach, NFZ musi dba¢ o to, by nie wyrzuci¢ w btoto nawet jednej ztotéwki. Ale nie moze by¢
tak, jak postepujg urzednicy w Polsce: wodzg nas za nos, obiecujg i po cichu liczg chyba na to, ze chorzy nie
doczekajg ratunku.

Zielinski pokazuje plik korespondenciji z urzedami na temat sfinansowania programow terapeutycznych dla
wymienionych choréb oraz powotania wzorem innych unijnych krajéw zespotu ds. choréb rzadkich. — Zespét
grupowatby przedstawicieli Ministerstwa, NFZ, lekarzy oraz chorych i producentéw lekdw sierocych, by nie zdarzaty
sie przypadki, ze Centrum Zdrowia Dziecka nagle nie ma za co kupié¢ lekéw.

Prof. Zbigniew Religa juz w ubiegtym roku pozytywnie zaopiniowat ten pomyst, w styczniu projekt stosownego
rozporzgdzenia trafit na biurko wiceministra Bolestawa Piechy i od tamtej pory zapadta cisza. Pono¢ prezes NFZ
Andrzej Sosnierz jest przychylny tej idei, ale decyzji wcigz nie ma. — Chodzimy, prosimy, pytamy i wyglada na to, ze
walimy glowg w mur — moéwi Teresa Matulka. — Po co byto w ogdle robi¢ nam nadzieje, skoro najwyrazniej nikt

w resorcie zdrowia nie chce tego komitetu?

Zdesperowani chca poskarzyé sie we wladzach Unii, wierzac, ze dopiero te beda w stanie otworzyé¢ oczy
polskim wiadzom na problemy rzadkich choréb. Ale czy nie prosciej bytoby to zatatwi¢ na wtasnym podwdrku?
Zresztg to, co najbardziej boli rodziny pacjentéw, nie ogranicza sie do braku lekéw. Wielu nie moze na nie liczy¢, bo
po prostu nie ma ich jeszcze na rynku. Bardziej dokucza to, ze w Polsce nie istnieje zaden system rehabilitacji czy
pomocy socjalnej przewidzianej dla opiekunow tak ciezko chorych dzieci.

— Matka dostaje zasitek w wysokos$ci 142 zt miesiecznie, ale na opieke nad dzieckiem musi wyda¢ czesto 1500 zt —
szacuje Teresa Matulka, dodajgc, ze drogie leczenie obniza te koszty, bo leczone dziecko najczesciej wraca do
normy. Im wczesniej rozpocznie sie kuracje, zanim choroba poczyni nieodwracalne spustoszenie w organizmie, tym
lepsze bedg jej rezultaty i wieksze szanse dla chorych. Pozostaje jednak pytanie zasadnicze — czy panstwo powinno
finansowac ze sktadek ubezpieczonych leczenie kazdej choroby? Bez wzgledu na koszty? Nie ma na nie fatwej
odpowiedzi.
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