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Warto dziata¢ dla pacjentéw z SMA

Osoby chore na rdzeniowy zanik miesni sg aktywne spotecznie i niezwykle inteligentne.
W wiekszosci koncza studia — wiele trudnych kierunkéw, a potem koncza jeszcze studia
podyplomowe, robig doktoraty. Osiggajg spore sukcesy nie tylko na polu edukacyjnym
i zawodowym - niektorzy biorg udziat w roinych wyprawach, zdobywajg gory, skacza
ze spadochronem. | to dla nich warto sie stara¢ — zapewnia Katarzyna Koztowska, przewodniczaca
Zarzadu Polskiego Towarzystwa Choréb Nerwowo-Miesniowych, mama 26-letniej Weroniki z SMA
typu 3.

Kiedy zostata zdiagnozowana choroba u Weroniki?

Choroba corki zostata zdiagnozowana, gdy Weronika miata 3,5 roku. Do tego czasu zyliSmy
nieSwiadomi, ze jest chora. Praktycznie jedynym objawem, jaki wtedy zauwazalismy, byt problem
z wchodzeniem po schodach. Po prostu nie wbiegata po schodach, jak inne dzieci, tylko wchodzita po
nich trzymajgc sie poreczy. Potem doszto do tego rzadkie i niespodziewane przewracanie sie —
chodzac, tracita réwnowage, tak jakby staneta na klocku, i przewracata sie. To nas zmobilizowato do
szukania przyczyn.

GdZzie szukaliscie pomocy po diagnozie?

To byty zupetnie inne czasy, bo to sie dziato okoto 23 lata temu i dostep do lekarzy, do wiedzy na
temat choréb nerwowo-miesniowych wygladat zupetnie inaczej niz teraz. Nie byto dostepu do
fundacji czy stowarzyszen, ale ja juz wtedy pracowatam jako przedstawiciel wtoskiej firmy i z tego
wzgledu byto mi troche fatwiej. Trzy miesigce po diagnozie, dzieki wtoskim kolegom, z ktorymi
pracowatam, trafilismy do jednej z najlepszych klinik, zajmujgcych sie chorobami nerwowo-
miesniowymi w Bolonii. ByliSmy tam kilkukrotnie na wizytach pobytowych, podczas ktdrych
odkrywalismy powoli to, co nas czeka, co wigze sie z SMA typu 3. Juz wtedy wiedzieliSmy, ze to jest
najtagodniejszy typ choroby. W klinice zobaczyliSmy po raz pierwszy starszych pacjentéow z SMA,
ktorzy mieli problemy z chodzeniem i samodzielnym funkcjonowaniem w zyciu dorostym. ZaczeliSmy
powoli przeorganizowywacd swoje zycie.

Jak sobie radziliscie z chorobg?

Ja zaczetam dziata¢ w Polskim Towarzystwie Choréb Nerwowo-Miesniowych. Jest to najstarsza
organizacja pacjentdow zajmujgca sie pacjentami z chorobami nerwowo-miesniowymi. Zostata
zarejestrowana w 1989 roku, ma wiec juz 32 lata. Teraz po raz trzeci zostatam przewodniczgcy
Zarzadu Gtéwnego Towarzystwa. Zajmujemy sie pomocg chorym nie tylko na SMA, ale tez np. na
dystrofie miesniowg Duchenne’a i inne dystrofie, jak dystrofia Beckera, miastenia, SLA.



Dwadziescia trzy lata temu, gdy ustyszeliémy diagnoze, zupetnie inaczej wyglgdaty kwestie zwigzane
z nieinwazyjnym wspomaganiem oddychania, dostepem do rehabilitacji, a w szczegdlnosci
do rehabilitacji zalecanej w SMA. A tym pacjentom rehabilitacja jest bezwzglednie potrzebna. Mamy
obserwacje, ze u dzieci, u ktérych nie byta prowadzona rehabilitacja dopasowana do danego typu
choroby i wieku dziecka, przebieg SMA jest szybszy — szybciej pojawiajg sie przykurcze, skrzywienie
kregostupa. Dlatego, jako Polskie Towarzystwo Choréb Nerwowo-Miesniowych, zorganizowalismy
szereg szkolen na temat roli rehabilitacji. KtadliSmy od poczatku nacisk na role prawidiowej,
systematycznej rehabilitacji, dostosowanej do stanu pacjenta, jego wieku i typu choroby.

Weronika w tym czasie funkcjonowata juz w zyciu szkolnym. Byta najpierw w prywatnej szkole
podstawowej, ze wzgledu na to, ze chciatam jg izolowaé od duzej liczby ucznidéw, zeby nikt jej nie
popchnat, nie potracit. Potem uczyta sie w bardzo dobrym gimnazjum integracyjnym. Wreszcie doszto
do wyboru uczelni wyzszej. Zawsze chciata i$¢ na filologie angielska, ale w tym czasie, kiedy
dokonywata wyboréw, nie byto jeszcze petnego dostosowania tego wydziatu do potrzeb oséb
niepetnosprawnych, wiec wybrata prawo. Skonczyta je z wyrdznieniem, a potem skonczyta jeszcze
dwa kierunki studiéw podyplomowych. Teraz pracuje w firmie zagranicznej, w oddziale obstugi
klienta.

Jakie trudnosci napotykajq dzieci ze SMA w szkole?

Juz przebywajgc w klinice w Bolonii dowiedzielismy sie, ze dzieci z SMA sg niezwykle inteligentne.
| ma to rédwniez poparcie w literaturze, pisata o tym w swoich ksigzkach prof. Hausmanowa,
najwiekszy autorytet w chorobach nerwowo-miesniowych. To widac tez w kontakcie z pacjentami.
Pacjenci z SMA w wiekszosci konczg studia — wiele trudnych kierunkéw, a potem korcza tez studia
podyplomowe, robig doktoraty. Sg to osoby dobrze wyksztatcone i dzieki temu dobrze radzg sobie na
rynku pracy. Znam wielu takich dorostych pacjentéw z SMA, ktdrzy osiggneli sukces
w zyciu zawodowym. To jest wazne dla rodziny, ale i dla samych chorych, ze znajdujg sobie wtasne
miejsce w zyciu.

Muszg oczywiscie pokonywacé bariery dnia codziennego, np. architektoniczne — w szkole
podstawowej, sredniej, na studiach, ale z nauka nie majg zadnych problemdw, osiggaja ogromne
sukcesy na tym polu. Dochodzi tutaj do swego rodzaju naturalnej kompensacji, czyli staba sita miesni
czesto przektada sie bezposrednio na wysokg inteligencje, jej umiejetne wykorzystanie oraz dobre
funkcjonowanie w zyciu spotecznym. Ale duzo zalezy tez od rodzicéw, bo wiadomo, ze w okresie
dojrzewania nastolatki zaczynajg sie buntowaé. Wtedy wazine jest wspieranie dzieci z SMA
w pokonywaniu barier szkolnych, w zdobywaniu wyksztatcenia, ttumaczenie im, ze w potaczeniu
z aktualnie dostepnym leczeniem farmakologicznym i rehabilitacja, daje im to mozliwos$¢ w miare
normalnego zycia.

My z mezem pracujemy oboje, dlatego mamy mozliwos¢ zapewnienia coérce praktycznie codziennej
rehabilitacji, ale w 80 proc. przypadkow rodzice dzieci z SMA — szczegélnie z typem SMA 1
i agresywniejszym SMA 2 — majg o tyle trudniejszg sytuacje, ze jedno z nich musi zosta¢ w domu.
Decyzje podejmowane sg w zaleznosci od tego, ktéry z rodzicbw ma lepiej ptatng prace. Dobrze
bytoby, gdyby dostep do rehabilitacji finansowanej ze Srodkéw publicznych byt dla chorych z SMA
szerszy i tatwiej osiggalny.

Kolejny temat to kwestia, dostosowania szkét do potrzeb osdb niepetnosprawnych — wecigz nie
wszystkie szkoty sg przystosowane, nie wszystkie szkoty majg mozliwosé zatrudnienia asystenta. Tu
jest jeszcze wiele do zrobienia. My, jako Towarzystwo, staramy sie znajdowac rozwigzania tych
problemdw, czesto piszemy pisma w tych sprawach.



Kiedy Weronika zaczeta byc leczona farmakologiczne?

Od dwdch lat Weronika raz na cztery miesigce dostaje dooponowo, poprzez wstrzykniecia do kanatu
kregowego nusinersen, w ramach refundowanego w Polsce od dwdch lat programu lekowego. Dzieki
leczeniu widzimy duzg poprawe. Obserwujemy, ze wykonuje wiele czynnosci, z ktérymi wczesniej juz
miata jakiS problem. Sg to czesto czynnosci dnia codziennego. Pracuje 6-7 godzin dziennie
i funkcjonuje w ciggu catego dnia bez objawdéw zmeczenia, ktére towarzyszy chorym na SMA.

Z tego co wiem, u wszystkich pacjentéw, ktérzy sa w programie lekowym, choroba zostata
przynajmniej zatrzymana, co jest wazne, bo SMA nalezy do chordb progresywnych. A u wiekszosci
nastgpita nie tylko zatrzymanie postepu choroby, ale tez poprawa ogdlnego funkcjonowania chorego.
Poza tym, z rozméw z chorymi wynika, ze sama $wiadomos¢ tego, ze mogg otrzymywaé leczenie i ze
majg szanse na zahamowanie choroby i poprawe funkcjonowania, jest bardzo wazna
z psychologicznego punktu widzenia. Ma to znaczenie réwniez dla opiekundw.

Na dzieAd dzisiejszy nusinersen jest jedynym refundowanym lekiem w SMA. Program lekowy jest
realizowany w catej Polsce w ponad 30 oddziatach neurologii dzieciecej i neurologii dorostych.
Wszyscy pacjenci z SMA, bez wzgledu na typ choroby i wiek, mogg by¢ objeci refundowanym
leczeniem. S3g jednak pewnego rodzaju wykluczenia, np. z powodu skrzywienia kregostupa,
implantow w kregostupie, czy tez innego typu problemdéw zdrowotnych. Czasem sami pacjenci
podejmujg decyzje, ze nie chcg przystepowaé do programu lekowego, bo doledzwiowe przyjmowanie
leku wigze sie z koniecznoscig potozenia sie na dwa dni do szpitala kilka razy w roku. Dla niektérych
chorych jest to trudne logistycznie, bo majg starszych rodzicéw, brakuje im opiekuna, nie majg jak
dojechac. Sg réznorodne przyczyny, dla ktérych rezygnuja z tego leczenia.

Dlatego mamy nadzieje, ze to nie bedzie ostatni refundowany lek dla pacjentéw z SMA. W zakresie
leczenia chordb nerwowo-miesniowych dokonat sie w ostatnim czasie ogromny postep i obecnie
czekamy na refundacje dwdch nowych terapii na SMA, w tym pierwszej innowacyjne] terapii
doustnej, mozliwej do stosowania w domu. Wazne jest, aby lekarze i chorzy mieli dostep do
wszystkich zarejestrowanych terapii, zeby wybdr dostepnego refundowanego leczenia byt
dokonywany w oparciu o najnowszg wiedze medyczng oraz preferencje pacjentow.

Moze Pani wiecej opowiedzie¢ o dziataniach Polskiego Towarzystwa Chorob Nerwowo-
Miesniowych?

Przez wiele lat Towarzystwo prowadzito projekty finansowane z PFRONu, dzieki ktorym
prowadzilismy rehabilitacje w domu pacjentéw w kilku wojewddztwach. Staralismy sie uzyskiwac na
to $rodki réwniez z innych projektow. Walczyliémy o to, zeby rehabilitacja byta dostepna, regularna,
dostosowana do stadium choroby. Za to w 2010 roku otrzymalismy nagrode Ztoty OTIS.

Przez wiele lat, tez z dotacji PFRON, organizowalismy projekt asystenta dla oséb dorostych. Bralismy
tez udziat w projekcie, finansowanym ze $rodkéw europejskich, dotyczagcym miodziezy sprawnej
intelektualnie, a niepetnosprawnej ruchowo. Byt to projekt MISARN dla mtodych ludzi w wieku od 16.
do 24. roku zycia. Cieszyt sie ogromnym zainteresowaniem. Oferowat mtodym ludziom rehabilitacje,
szereg szkolen poszerzajacych poziom wiedzy w trudnym okresie wchodzenia w dorostos¢. Bralismy
udziat w dziataniach na rzecz refundacji nusinersenu. Ponadto, dzielimy sie chetnie doswiadczeniami,
jak radzi¢ sobie w uzyskiwaniu dokumentéw dla osoby niepetnosprawnej czy jak sobie radzic
ze wszystkimi skomplikowanymi i drobnymi problemami zycia codziennego. Wtasnie rusza nasz nowy
projekt — telefon wsparcia dla pacjentéw z SMA 3 i rodzicéw dzieci chorujgcych na SMA 3.



Jestem tez wielokrotnie proszona jako ekspert o pisanie opinii na temat lekéw czy danych terapii
w chorobach nerwowo-miesniowych i robie to zawsze pro publico bono i z wielka checia.

Jakie plany na przysztos¢ ma Towarzystwo?

Mamy bardzo pracowitg koricowke roku i mysle, ze przyszty rok bedzie podobny. Zywimy nadzieje,
ze zostang podjete pozytywne decyzje refundacyjne w odniesieniu do nowych innowacyjnych terapii
dla chorych na SMA. | bedziemy robi¢ wszystko, zeby tak sie stato. Oczywiscie ostateczne decyzje
naleza do Ministra Zdrowia, ale jako organizacja pacjentéw na pewno bedziemy aktywnie
uczestniczy¢ w procesach refundacyjnych. Bedziemy tez mobilizowaé catg spotecznos¢ SMA, zeby
wiaczyta sie do tych dziatan. Mamy wielkg nadzieje, ze nowe terapie na SMA bedg mogty byc
refundowane — zaréwno jesli chodzi o innowacyjny lek doustny, jakim jest risdiplam, jak i terapie
genowa.

Jest jeszcze wiele do zrobienia na réznych polach. W przypadku dzieci z SMA typu 1 konieczne jest
zwiekszenie liczby godzin indywidualnej nauki szkolnej, zeby dac¢ im wieksze mozliwosci rozwoju.
SMA 1 to najtrudniejszy typ choroby wymagajgcy ogromnego wysitku ze strony pacjenta i rodzicéw,
ale tez wiekszego wsparcia medycznego i spotecznego. Dzieci ze SMA 1 maja problemy z potykaniem,
muszg korzysta¢ z inwazyjnego wspomagania oddechu — z respiratorow, koflatoréw. Te dzieci
gtéwnie korzystajg z nauki indywidualnej w domu, a ta edukacja wcigz pozostawia wiele do zyczenia.

Rodzice czesto muszg na wtasng reke szukaé¢ mozliwosci wsparcia, bo pomoc panstwa jest wciaz
niewystarczajaca. Trzeba wiedzie¢ — i my tg wiedzg sie dzielimy, skagd mozna uzyska¢ dofinansowanie.
Na przyktad bardzo dobre dofinansowania s realizowane w ramach programu ,Aktywny Samorzad”,
wspotfinansowane ze srodkdw PFRON. Mtodziez na wyzszych uczelniach prywatnych moze uzyskac
w tym programie znaczne dofinansowanie do czesnego, czy do wyjazdéw na turnusy rehabilitacyjne.
Spotecznos¢ rodzicdw dzieci z SMA jest niezwykle skuteczna i potrafi sie zmobilizowa¢ przy realizacji
roznych celéw. Rodzice pomagajg sobie wzajemnie i wymieniajg sie doswiadczeniami. Podobnie,
wielu dorostych pacjentéw z SMA réwniez wspodtpracuje ze sobg i dzieli sie doswiadczeniami na
réznych grupach w social mediach.

Warto dziata¢ na rzecz chorych, bo dzieci z SMA sg nastawione na pokonywanie codziennych
probleméw i barier oraz na zdobywanie wiedzy. | naprawde osiggajg sukcesy! Wszyscy patrzymy
z wielka nadziejg w przysztos¢ i liczymy na refundacje nowych lekéw, a przez to na dostep do
przetomowych terapii, ktére mogg istotnie spowolni¢ postep choroby i znacznie poprawic¢ stan
zdrowia chorych.

Wiecej o Polskim Towarzystwie Choréb Nerwowo-Miesniowych:

https://www.ptchnm.org.pl/

Osoba do kontaktu:

Marta Koton-Czarnecka: marta.koton-czarnecka@expertpr.pl, tel. 667 404 116
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