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Mukowiscydoza

— kiedy kazdy oddech jest walka o zycie

W prasie, radiu i telewizji coraz czesciej mozna przeczytac i ustyszec
o chorych na mukowiscydoze. Co to za choroba, czym sie objawia
| jak walczy sie z jej nastepstwami?

ukowiscydoza (zwtok-
nienie torbielowate,
ang. Cystic Fibrosis
- CF) jest choroba ge-
netyczng. Wrodzona wada gene-
tyczna powoduje ,produkowanie”
przez organizm zwiekszonej ilosci
lepkiego, gestego Sluzu, szcze-
go6lnie w ukladzie oddechowym,

U Roberta Hellfeiera mukowiscydoze wykryto juz w 7 miesiacu zycia

pokarmowym, oraz rozrodczym.
Mukowiscydoza dziedziczy sie w
sposOb autosomalny recesywny.
Oznacza to, ze aby dziecko zacho-
rowato trzeba odziedziczy¢ dwa
nieprawidlowe geny - jeden od
ojca i jeden od matki. W Polsce 1
na 25 osOb jest nosicielem zmu-
towanego genu CFTR powoduja-

cego chorobe, a przecietnie 1 na
2500 rodzacych si¢ dzieci choruje
na mukowiscydoze. Choroba ta
dotkniete sa zar6wno noworodki,
niemowleta, dzieci starsze, jak i
dorosli. W Polsce zyje nieco ponad
1400 osOb chorych na te chorobe,
w tym tylko 11 0s6b w wieku powy-
zej 40 lat. Dlugosc¢ przezycia, jak
i jakoSc¢ zycia pacjentow w duzej
mierze zaleza od wczesnego roz-
poznania i prawidtowego lecze-
nia. Do chwili obecnej wykryto
1500 mutacji w obrebie ge-
nu CFTR, co powoduje bar-
dzo r6znorodny przebieg
kliniczny choroby.

Decydowato
szczescie oraz
przypadek

Na dzien dzi-
siejszy znaczna wiek-
szoS¢ przypadkow
zachorowan na mu-
kowiscydoze wykry-
wa sie dzieki bada-

niom przesiewowym.
Badania te wykonuje
sie w kierunku choréb,
ktore wystepuja od uro-
dzenia, ale moga nie
dawac zadnych ob-
jawow klinicznych
w pierwszych ty-
godniach zycia,
ktore wykonuje
sie w kierunku
kilku choréb
wystepujacych
od razu po urodze-
niu. Je$li wynik badania
wskazuje ze dziecko moze
by¢ chore na mukowiscydoze
to dla pewnosci wykonuje sie
jeszcze badanie DNA, oraz
pomiar stezenia chlorkéw w
pocie - sa to dwa podstawo-
we badania, dzieki ktéorym
mozna wykry¢ chorobe.

A

- Troche inaczej diagnostyka
wygladata kilkanascie lat temu.
W duzym stopniu o wykryciu cho-
roby decydowato szczeScie oraz
przypadek - wspomina Robert
Hellfeier ze Smolarni, obecnie
24-letni chory na mukowiscydoze.
- W moim przypadku chorobe
wykryto w 7 miesiacu zycia, jak
na druga potowe lat 80. to bardzo
szybko. Przez pierwsze 6 miesiecy
po urodzeniu nie przybie-
ratem na wadze, miatem
biegunki, organizm nie
tolerowat w ogdle je-
dzenia. Dzieki pomocy

dr. Witolda Lukasa trafitem do
Zabrza - tam trafitem na lekarke,
ktéra miala juz chyba wczesdniej
kontakt z innymi chorymi, bo sa-
ma diagnoza nie trwata juz dtugo.

W Polsce zyja krocej

Mimo znacznego postepu kon-
wencjonalnych metod terapii,
Srednia dtugos¢ zycia chorych w
naszym kraju wynosi 25 lat. Jest to
nieporownywalnie mniejniznp. w
Niemczech, Wielkiej Brytanii, czy
Irlandii - gdzie Srednia dtugos¢
zycia z ta choroba oscyluje w gra-
nicach 35 lat. A w Stanach Zjedno-
czonych duza czes$¢ chorych os6b
dozywa 50 roku zycia. Co powodu-
je tak duze rozbieznosci? W duzej
mierze sposéb funkcjonowania
systemu stuzby zdrowia w Polsce,
niewystarczajaca pomoc socjalna
dla chorych i ich rodzin, nie ma
pelnej refundacji lekéw, niezbed-
nych odzywek i witamin, chorzy
natrafiaja na trudnosci w dostepie
do sprzetu rehabilitacyjnego.

Zwiekiem chorego postepujace
inieodwracalne zmiany w obrebie
ukladu oddechowego powoduja
ostabienie, szybkie przemeczanie
sie i powolne wytaczanie sie takiej
osoby z zycia spotecznego.

- U mnie - m6éwi Robert - prak-
tycznie do okresu gimnazjalnego
nie odczuwatem wiekszych prob-
lemo6w zwiazanych z uktadem
oddechowym. Od 16 roku zycia
choroba zaatakowata ptuca. Coraz
czeSciej chorowatem, statem sie
bardziej podatny na przeziebie-
nia, szczegolnie w okresie jesieni i
wiosny. Od okoto 6 lat przewlekle
stosuje antybiotyki, ktore maja
,Przywroci¢” mnie do zycia w
stanach zaostrzenia. Od prawie
roku pracuje w Fundacji Ortus,
ktora ,przywraca do zycia” Sred-
niowieczny zamek w Chrzelicach.
Dzieki temu Ze cze$¢ obowiazkow
zawodowych wykonuje w domu
jestem w stanie skupi¢ sie rowniez
na rehabilitacji. W zaleznoS$ci od
stanu zdrowia mam mozliwo§¢
pracy w bardziej odpowiadaja-
cych mi godzinach. Np. jesli rano
czuje sie staby to odktadam sobie
niektore rzeczy na p6zniejsza go-
dzine lub wieczor, oraz pracuje¢ na
zmniejszonych ,obrotach”.

Kropla w morzu potrzeb

W Polsce dziataja dwie funda-
cje skupiajace chorych i ich ro-
dziny, sq to Polskie Towarzystwo
Walki Z Mukowiscydoza, oraz
MATIO Fundacja Pomocy Rodzi-
nom i Chorym na Mukowiscydoze,
ktore m.in. co roku organizuja
spotkania i konferencje, na ktére
przyjezdzaja chorzy, oraz rodzice
chorych osob z catej Polski. Daje

to im mozliwo$¢ spotkania sie,
porozmawiania, a takze wymiany
doSwiadczen zwiazanych z choro-
ba i jej leczeniem. Dzieki dziata-
niom tych fundacji chorzy moga
starac¢ sie o zwrot niektéorych
kosztow leczenia, maja réwniez
mozliwo$¢ zbierania pieniedzy
na subkonta, oraz subkonta 1%. To
jednak kropla w morzu potrzeb
jesli chodzi o wydatki ponoszone
na leczenie.

W zaleznoSci od wieku chore-
go, oraz stopnia zaawansowania
choroby roczny koszt leczenia wy-
nosi od okoto 3.000 do 10.000 zi,
w niektérych przypadkach koszty
te wynosza kilkanascie a nawet
kilkadziesiat tysiecy ztotych.
Tak wysoki wydatek to ogromne
obciazenie dla rodziny chorego,
zwtlaszcza, ze specyfika tej choro-
by wymaga, aby jedno z rodzicow
zrezygnowato z pracy zawodowej
i na state opiekowato sie chorym
dzieckiem. Na koszty leczenia
sktadaja sie leki majace pomoc
w ewakuacji wydzieliny z ptuc,
leki wspomagajace prace trzust-
ki, witaminy, wysokokaloryczne
odzywki, leki podnoszace odpor-
no$¢ organizmu i szereg innych
preparatow, ktére maja pomoc
osobie chorej w miare normalnie
funkcjonowac.

Kiedy lekarstwa

juz nie wystarczaja

Na pewnym etapie choro-
by przychodzi moment, kiedy
lekarstwa juz nie wystarczaja.
Nieodwracalne zmiany w ptu-
cach spowodowane zaleganiem
w nich gestej wydzieliny dopro-
wadzaja do koniecznoSci podda-
nia zabiegowi chirurgicznemu
- przeszczepowi ptuc. Niestety
koszt wykonania takiego zabiegu
jest bardzo wysoki. Sa to kwoty w
granicach 120.000-150.000 euro
(za zabieg wykonany w Wiedniu).
Duzym problemem jest r6wniez
brak dawcoéw narzadéw do prze-
szczepu, w zwiazku z czym duzy
odsetek os6b oczekujacych na
przeszczep umiera w oczekiwaniu
nadawce. U
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Wsparcie dla Roberta mozna
kierowac na konto 49 1020 3466
0000 9302 0002 3473 koniecznie
z dopiskiem w tytule wptaty: ,Ro-
bert Hellfeier”.

Mozesz przekazac rowniez
1 procent swojego podatku,
numer KRS 0000064892, z dopi-
skiem dla Roberta Hellfeier.




