Rozmowa z Katarzym Koztowska- cztonkiem Komisji Rewizyjnej Polskiego Towarzystwa Choréb Nerwowo-
Mi g¢sniowych

- Dla kogo jest to organizacja?
Polskie Towarzystwo Choréb Nerwowo-dniowych ( poprzednia nazwa Towarzystwo Zwalcz&tarob
Miesni )dziatapce od 1989 roku ma charakter ogélnopolski i jeghnizacy, ktdra zajmuje siprzede wszystkim
niesieniem pomocy osobodotknictym réznego rodzajichorobami nerwowo-méniowymi. Najbardziej znane z
nich to dystrofia misniowa Duchenne'a, dystrofia Beckera i rdzeniowyilzamesni , stwardnienie zanikowe
boczne Potocznie znana jestt@azwa ,zanik mgsni” ktéry spowodowany jest pogiajacym sk spadkiem sity
migsniowe;.
Wszyscy cierpicy na te schorzenia, wczeej czy péniej, trag sile migsniowa. Pogarsza siich stan sprawrigi
fizycznej i stag sie niepetnosprawni, uzatai od rodziny ladz opiekunow.

- Jakiej grupy w Polsce dotycg te problemy ?

Towarzystwo ma zarejestrowanych w tej chwili pod200 cztonkow. W zalaosci od srodkéw finansowych, staramy
sie pomagéd jak najwikszej liczbie chorych. W Warszawie prowadzimy ralitaigje dla 35 dzieci i 45 dorostych.
Siedziba Zarzdu Gldwnego Towarzystwa niie sic w Warszawie przy ulicgw. Bonifacego 10. Tutaj tgest Oddziat
Warszawski . Nie zatrudniamy etatowych pracownik@vszyscy dzialamy spotecznie w mianazliwosci .

- A co na to medycyna?

Medycyna konwencjonalna choroby nerwowaegniowe potrafi coraz lepiej diagnozogyazyli okrelac ich typy,
stopier i przewidywany przebiedlV tej chwili nie ma efektywnego leczenia farmakatzgego Wigkszas¢ chorob
nerwowo-mégsniowych g to choroby genetycznie uwarunkowane, jak do tej psryieuleczalne. Jedre form
powstrzymania pogpow choroby, tracenia sity gfiniowej jest systematyczna i regularna rehabilitac@avadzona
przez fizjoterapeutéw Rehabilitacjgpolega na wykonywaniu regularny@wiczen rozchgajacych,
przeciwdziatagcych powstawaniu przykurczéégicgien Achillesa, kolan i bioder i wzmacnianiu natoeso pasa
migsniowego brzucha i plecéw, co mazduznaczenie w hamowaniu szybko ppsfacej skoliozie i lordozie, ktére w
konsekwencji prowadgzdo probleméw oddechowych i do przedwczesnggrci.

- Co jest w tych w chorobach najtrudniejsze?

Choroby nerwowo-megniowe & straszne nie dlategee %, ale dlategoze s szybko postpujace. Dziecko chodzi,
potem ma problemy z wchodzeniem po schodach, mwasiem z podiogi, z wychodzeniem z wanny, potemasna
wobzku , potem nie ma sity4dzi¢ wozkiem. Takie $ konsekwencj@ostpujacego spadku sity naniowej. W
dystrofii Duchenne’a wygpuja problemy kardiologiczne i mapne wptyw na problemy oddechowe, ktoge s
najczstsa przyczyr, $mierci. Konieczne jest wczesne profilaktyczne wprowadzareeéwazyjnego wspomagania
oddychania W Polsce nie ma refundacji respiratorow wspomamah oddychaniédlatego dtugét wieku zycia
chtopcow z dystrofi Duchenne’a w Polsce jest niska w poréwnaniu zes@ta Zjednoczonymi czy z Eurep

- Czy istnieje w Polsce opracowany system pomocy?
Tak naprawd, problem zaczynaei konczy w momencie diagnozy. slekto$ dowiaduje s, ze jego dziecko ,
maz, zona ma problem z chorglmerwows miesniowa nastpuje cykl bada potwierdzajcych & diagnoz a potem
pozostaje tylko rehabilitacja.
Rdzeniowy zanik mni dzieli sk na trzy typy. Najcizsz postaci tego schorzenia jest typ SMA | zwany chayob
Werdinga —Hoffmana .Objawy pojawiagic w wieku 6 miesicy .Diagnoz dokonuje si bardzo wczénie . Dzieci
takie nie siadajsamodzielnie ,wczZaie pojawiaj sic problemy oddechowe. Stadium
SMA 1l ( posta posrednia) diagnozuje simigdzy pierwszym a drugim rokiettycia , kiedy dzieci siedz
samodzielnie ale nigdy nie agaja zdoIngci chodzenia samodzielnego. U tych dzieci koniegesedokonanie
operacji kegostupa ze wzgHu na bardzo szybko pepujaca skolioz .Najlzejszym w przebiegu stadium
rdzeniowego zaniku reéni jest SMA Ill zwane chorabKugelberga-Welandera.
Dystrofie Duchenne'a diagnozujezsiv Polsce pomaidzy czwartym a szdstym rokieigycia. Zalecaneassbadania
prenatalnelekarze , rodzicom dzieci z dystrofDuchenne’a mag przedstawd przewidywany przebieg choroby
czego mog sic spodziewa , ale poza diagn@aie maj oferty terapeutycznej. Podajee sizieciom z dystrodi
Duchenne’a steroidy , ktore mpgpowolné szybki posip choroby.

- A rehabilitacja?
Oczywiicie, tylko nie mamy jej w Polsce systemowo zapewaja refundowanej przez system opieki zdrowotne;.
To samo dotyczyodpowiednieg@zaopatrzenia ortopedyczneiiszystko zaley od determinacji oraz sytuaciji
materialnej rodzicéw. Nie istniejezeadawalajca pomoc socjalna dla rodzin, ktore gtpyzed dylematem,
ktore z rodzicow zrezygnuje z pracy? Biopod uwag, ze s to bardzo aizkie schorzenia z reguty jedno z
rodzicéw niepracuje, aby méc skutecznie sprawéwaodzienn opieke nad chorym dzieckiem.

- Czego najbardziej brakuje?

Przede wszystkim brak systemu pozwgepgo na refundowanie rehabilitacji. Mamy sygnagymazna w pierwszych
latachzycia korzystd z rehabilitacji bezp&ednio w szpitalach dziegiych, ale to wszystkoegpotem kaczy. Nasze
dzieci powinny mié rehabilitacji regularp W praktyce powinna l#yprowadzonaninimumtrzy-cztery razy w



tygodniu. Jé&li nie ma lekowto naleatoby stworzy taki system opieki zdrowotnektory zapewnitby dogp do
rehabilitacji i zaopatrzenia ortopedycznego. Namyg&undusz Zdrowia zapewnia refundasprztu ortopedycznego (
ortezy, gorsety , parapodia ) ale niestetynaoz nich korzysta tylko raz na dwa- trzy lata, a dzieci rgsfirzeba

zatem walczy o ustalenie nowego standardu opieki i pomocy, ktbegizie dostosowany do realnych potrzeb chorych

- Czy komorki macierzyste § szang na wyjscie z tej choroby?

- To jest dopiero nowa, wielka nadzieja. Wszyscyigwierzymy,ze kiedys okaza sk realrs pomoa w chorobie
naszych dzieciJednak caty czas zbyt mato wiadomo na ten terAlg mimo to, érodki na Ukrainie proponaj
wszczepiane komoérek macierzystych, nie ma jedadkych naukowo potwierdzonych dowodéw nazéoto pomaga.
Informujemy o tym naszych chorych na stronie imowej Towarzystwa pod adresem: www.idn.org.pihftac
Publikujemy opinie najwkszychpolskich autorytetow neurologicznych. O wczepianiu komamecierzystych agle
mamy za mato wiedzy i potwierdzonych informacjieiamy te dostpu do bada klinicznych protokotéw
medycznychmazliwosci sledzenia tego, jaki jest stan dziecka przed zabragitego, co sidzieje powszczepieniu
komérek macierzystych.

- Jakie jest Pani zdanie na ten temat?
Jako matka chorego dziecka, ktdra za wiasne quenijezdzi poswiecie i szuka nadziei w #ych grodkach
klinicznych, gtéwnie we Wioszech, zastanawiamdiaczego w &rodkach ukraiskich nie mazadnych
obcokrajowcow. Dlaczego niezéza tam ludzie z I1zraela, Wioch , Francji, Niemiecy cawet ze Stanéw? Dla
tych 0s6b koszt zabiegu 10 — 15 tys. Euraatazadne pienjdze. Gdyby tamte zabiegi naprawgbmagaty to tamte
szpitale nie mogtyby siopedzi¢ od rodzicéw z categéwiata. W Polsce jest zbyt mato kontaktéw z rodzicam
ktorzy juz tam byli. Okazuje i ze ci, ktérzy tam byli, bardzo nieeimie ch@ o tym rozmawié. Czy to nie jest
podejrzane? Bytam we Wioszech na wyktadach profe€oNovelli , ktory wyjaniat, ze naukowcy z catego
$wiata g na etapie wyodbniania tych komoérek. Wiedzak one dziataji wiedz, ze mog pomaga. Ale jeszcze
nie wiedz w co te komarki macierzyste mpgie przerodzt, jak dtugo mog funkcjonowd jako komérki nowe,
ktére chcemy uzyska W przypadku tak rzadkich chorélgenetyczniaiwarunkowanych , rodzice dzieci
cierpiacych na te choroby , z powodu braku istnienia fdwhagicznego leczenia wia ogromne nadzieje z terapi
genowy i z wykorzystaniem komorek macierzystych , ale iimyspoczeké na klinicznie potwierdzone dowody.

- Jakrodzina, ktérej dziecku postawiono jednoznacza diagnoz, dowiaduje sié 0 Waszej organizacji?
Po diagnozie, rodzice sami szukajszelkiej maliwej pomocy. W taki sposob, wcasej czy péniej, trafiap do
innych rodzicow, ktérzy nas zrajZnap nas te srodowiska lekarskie i rehabilitanci, ponieiarowadzimy
szkolenia, organizujemy turnusy rehabilitacyjnejtiNi@niej jest na pocitku, kiedy zaraz po diagnozie rodzice
czuja sic oszukani, opuszczeni, ukarani. Chodzi o to, altynwmomencie dotrzedo nich z rzetelpinformach .

- Bywajac w swiecie i kontaktujac sk takze z rodzinami chorych dzieci, jakie widzi Pani rénice?

Polska réni sie przede wszystkim standardem leczenia. Choroby m@oamigsniowe nie § wpisane do wykazu
chordb przewlektychlest to karygodne i powinno djak najszybciej zmienion€horoby nerwowo-mgéniowe w Unii
Europejskiej g uznawane jako choroby przewlektéatego mog by¢ traktowane kompleksowo przy stosowaniu
odpowiednich u standardéw leczeni@ahorzy wymagaj systematycznej , specjalistycznej opieki : neugalportopedy
pulmunologa , fizjoterapeutéwW krajach UE istniej standardy opieki ortopedycznej . Podcinanécggna

Achillesa u chtopcéw z DystrafiDuchenne’a Zabieg ten mze przedhay¢ o 2 lata maliwo$¢é samodzielnego
chodzenia i opini¢ moment unieruchomienia na wozku inwalidzkidezeli chodzi o europejskie standardy leczenia
praktycznie nie ma poréwnania, bo nasze dzieci glazoane § same sobie i fi maja mocnych rodzicéw, takich,
ktérzy wychodz poza obowizujace standardy, to madiczy¢ na to,ze rodzice znajgsrodki na rehabilitag
prywatra. To samo dotyczy standardéw opieki. Nie ma poréwaal' Holandii w Niemczech, we Wioszech dzieci z
dystrofia Duchenne’a dostawézki elektryczne bezadnych kosztow, dostapprzt ortopedyczny, pionizatory,
natomiast u nas pionizatory owszemmale raz na trzy lata. W Polsce w przypadku kaéalektrycznego ,g&¢ kwoty
musi by pokryta przez rodzicéw. Zupetnie inaczej vagsd jak@¢ naszych gorsetéw i gorsetéw robionych na
Zachodzie. Nie ma terefundacji respiratoréw do nieinwazyjnego wsponmgaddychania.

- Jest to najwigksza chyba bariera finansowa dla polskich rodzicow?

Wiasnie. Nasze dzieci umierag braku respiratorow. Jeden z nagzych respiratoréw kosztuje okoto 35 tys. zt. Na
szczscie od niedawna firmy sprzedap sprzt do nieinwazyjnego wspomagania oddychania za¢zsmzedawa
sprzt w postaci leasingu medycznego, czylizma zamiast nowego samochodu, Kugispirator dla dziecka na raty.
Tylko, ilu rodzicow na to me by sta&? Czy tak powinno to wyatlac? Nie mowe, ze cG sig nalezy haszym
dzieciom, ale jdi jest to dostpne w Unii Europejskiej, do ktorej weszhly na szcgscie, to problem refundaciji i
dostpu do respiratoréw i spgu do nieinwazyjnego wspomagania oddychania powihig rozwiazany .

Towarzystwo samo prébuje proponowa standardy...
W tym celu organizujemy émego rodzaju szkolenia. Sama bytam na takich sniadé np. w Bolonii, gdzie byt
zaproszony doktor John Bach , ktory specjalizujersprowadzeniu nieinwazyjnego wspomagania oddyiehan
chorobach nerwowo-rgniowych .Szkolenie byto gwviccone instrumentalnym i manualnym technikom
wspomagania oddechu, w jaki sposéb poméc dzieclyatd, odkastywa wydzieling. Wpadtam na pomyst,



- A w Polsce?

W tej chwili z dziatajcych oddziatéw mamy oddziat w Gikku, w todzi, w Czstochowie, w Watbrzychu, Poznaniu .
Mamy lekarzy, ktérzymimo braku efektywnego leczenia farmakologicznegedz informacje na temat nowych triali
klinicznych , mamy kontakty z rehabilitantami z catej Polskigrzy maja specyfile rehabilitacji w chorobach
rdzeniowo-mgsniowych. Dziatamy na tyle, na ile memy.Kazdy maze sk w czyms przyda , kazdy maze pomac Ja
jestem odpowiedzialna za kontakty z lekarzami ws&®i zagranic Po to robimy grupy wsparciagby mana byto do
nas zadzwoij po to podaneasnformacje na stronie, bo moment, kiedy cztowdekviaduje s§ o diagnozie jest
najtrudniejszy. Brakuje nagmodkéw jednak na pomoc psychologigziNla co dzié prowadzimy rozmowy o tynke
ktos umiera lub umart a pozostali szukgomocy. Powinien by opracowany standard opieki psychologicznej w
momencie postawienia diagnozy , odkrycia chorobgaka i w chwilismierci czionka rodziny cierpcego na
nieuleczalne choroby nerwowo-ganiowe.

- Co jest najtrudniejsze dla rodzicow sferze psychkinej?

Moment diagnozy i aigte pogarszanie ssity miesniowej dziecka . Praktycznie trzeba pomadaieckuzy¢,
przezwyctzaé problemy dnia codziennegee trzeba wiele rzeczy mu wyttumaézyp. dlaczego nie nioa jezdzi¢ na
nartach?, dlaczego nie gchodzt ? , dlaczego umierajego koledzy poznani na turnusach rehabilitacyinyc
Dlaczego nie ma pomocy asystenta, tak jak jestajakh Unii? Dopiero o to walczymy. Inne organieacgzkod
asystentow , ale gjjle nie ma takiegdostpnego Centrum, gdzie mma zadzwordi i za drobr odptatndcia poprosé
0 pomoc i przystaniasystenta.Na Zachodzie 30-40-letni chorzyja samodzielnie, majasystenta osiem godzin
dziennie a u nas rodzice takich dzieci niepetnospyah bez wzgldu na rodzaj niepetnosprawdod zastanawiaj i
co kxdzie p&niej z dziémi jak zabraknie pomocy rodzicow.

- Jezeli kazda matka ma dziecko z innym rodzajem dystrofii, jakustala¢ standard pomocy lekarskiej?

W Polsce niestety nasz system opieki zdrowotigeima opracowanych programéw na
prowadzenie dzieci z takegkich chorobami , gdzie jest konieczna wspoétpraca zesekarzy a nie wizyta raz
na rok u neurologarak jest informacji na temat konieczedprzystosowania polskiego systemu zdrowotnego do
juz obowhzujacych w krajach Unii Europejskiej standardéw ledagropieki nad dziémi niepetnosprawnymi
cierpiacymi na r@norodne choroby. Sami musimy wal¢zy ich wprowadzenie.

- Tak byto w przypadku np. respiratorow?
Udato nam si zdoby¢ 30 respiratoréw z Holandii. Nasi chorzy oddyahdgicki respiratorom, ktore judawno zostaty
zaamortyzowane w Holandii. Nadal jednak mppgacowa i stuza tym chorym , ktérzy muszkorzysta z
nieinwazyjnego wspomagania oddychania. Ostatniarbyta konferencji w Hadze i podobna organizacjaakze; ,
zajmupca st problemami oséb z chorobami nerwowoefniowymi obiecata namze dalej ledzie zbierd respiratory
dla naszych chorych.
Mysle ze wczdniej czy péniej osoby odpowiedzialne w Nardowym Funduszu #dag w Ministerstwie Zdrowia,
musz doktadnie wyliczy¢ koszty dziennego pobytu chorych na dystr@fuchenne’a na oddziatach Intensywnej
Terapii Medyczneji poréwna ich z kosztami refundacji respiratoréw , gkditemu uda s znacznie obuiy¢ koszty i
umazliwi ¢ chorym pobyt w domu. Mma szuka drog, ktére pozwal obnizy¢ koszty opieki na tymi chorymi i nie
blokowa oddziatéw szpitalnych . Na calyfwiecie jest to ju robione.

- Jezeli nie ma standardéw leczenia tych chorob, to w Ja sposéb radz sobie rodziny?
Wiadomo,ze dziecko niepetnosprawne dostanie ¢eale polskie renty nie dagzansy na samodzielagcie.
Powinien zatem powstgakis sensowny ruch matek, ktéry prowadzillygpdlm batale o prawo do godneggycia dla
swoich dzieci. Trzeba walczy ustalenie standardéw leczenia i wpisanie rzdd&iorob uwarunkowanych
genetycznie do wykazu chordb przewlektych. Aleljafiziemy s¢ caly czas wdawaw podzialy i debaty, co jest dla
kogo wane i konieczne, co skomu bardziej nalsy, to niczego nie uzyskamy. Najpierw musimy doprdeiado
zmiany obecnego systemu opieki zdrowotnej , aby amavypracowane metody wsparcia takich rodzehy dawat
poczucie bezpiecistwa , zardbwno niepetnosprawnym jak teh bezpérednim opiekunom.



