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W Polsce choruje na nig ok. 1000 osob. Kazdego roku przybywa ok. 50 chorych noworodkaw,
czyli jeden przypadek na 8300 urodzen. Do niedawna niewiele 0sob cokolwiek o tej chorobie
wiedziato. Dzis jest inaczej. O SMA, czyli rdzeniowym zaniku miesni, w ostatnim czasie zrobito
sie gtosno. Po pierwsze dlatego, ze jest lek, ktory dziata. Po drugie dlatego, ze jest refundowany
przez panstwo. Pojawita sig realna szansa, aby chorym pomac.

O refundacje zabiegata cala spotecznos¢
chorych: eksperci medyczni, osoby cho-
re, ich rodziny, a takze media. Zwlaszcza
kiedy chorzy na SMA dokonywali rzeczy
wielkich, na ktdre czesto nie zdobytyby sie
osoby zdrowe. Dzi$ diagnoza, jakkolwiek
zawsze druzgocaca, nie jest juz wyrokiem.
Nie oznacza wézka inwalidzkiego, proble-
mow z mowa, oddychaniem i przedwczes-
nej $mierci. Mozna powiedzie¢, ze chorzy
na SMA mieli ,,szczescie”. Jest przeciez tyle
innych choréb rzadkich, na ktére wciaz
nie ma skutecznego lekarstwa, a dostepne
terapie zawodzg.

Jest jednak jeden szkoput - szybka diagno-
za, aby straty spowodowane niszczycielskim
dziataniem choroby byly jak najmniejsze.
Niestety nie zawsze udaje sie jg postawi¢ na
czas. Dlatego konieczne jest przeprowadza-
nie badan przesiewowych noworodkéw pod
katem SMA, gdyz tylko w ten sposob mozna
wczesnie wykry¢ chorobe. Zwlaszcza kiedy

w rodzinie nigdy nie wystepowala i przez
dlugi czas nic nie wskazuje na to, Ze mogta-
by si¢ pojawic.

Dzi$ chorych na SMA leczy sie Spinraza (nu-
sinersen), ktdra juz od prawie péttora roku
jest dostepna w Polsce. Podaje si¢ ja co 4 mie-
sigce w formie wstrzyknie¢ do kregostupa.

SMA - co to za choroba

Rdzeniowy zanik mieéni (ang. spinal ma-
scular atrophy - SMA) to postepujaca,
nieuleczalna choroba genetyczna z grupy
schorzen nerwowo-mie$niowych. Jedna
z wielu chordb rzadkich, w ktérej docho-
dzi do obumierania neuronéw w rdzeniu
kregowym, odpowiedzialnych za skurcze
i rozkurcze miesni. Wywoluja ja mutacje
genu SMN1 dziedziczone jako cecha auto-
somalna recesywna.

Wyrdznia si¢ cztery postacie choroby o od-
miennym przebiegu klinicznym, od SMAI
do SMA4, 50 proc. przypadkéw to naj-
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Chorzy na SMA sg wsr6d nas.
Paradoksalnie czesto od nas mocniejsi

i ambitniejsi, obdarzeni wyjgtkowym
charakterem i sit walki. Los odebrat

im zdrowie i sprawnosc, a w zamian dat
determinacje, ktora pozwala zdziatac tak
wiele. Ci ludzie, mimo przeciwnosci losu,
nie poddajg sie, walcza, sg wspaniali

grozniejsza postaé, ktora atakuje juz we
wczesnym okresie zycia. Dziecko rodzi
sie zdrowe, sprawne, jednak stopniowo
stabnie i traci kontrole nad miesniami. Nie
potrafi podnie$¢ gtowki, usigéé. Juz wtedy
pojawia si¢ niepokdj rodzicow. Po pewnym
czasie dochodzi do paralizu, niewydolnosci

oddechowej i w konsekwencji do $mierci,
zwykle przed ukoniczeniem drugiego roku
Zycia.

Kluczowe wezesne rozpoznanie

Tego wszystkiego mozna uniknaé, je-
$li w ciggu kilku dni po urodzeniu, kiedy
jeszcze nie ma zadnych objawéw choro-
by, zostanie podany lek. Trzeba si¢ jednak
zmiesci¢ w bardzo waskim oknie terapeu-
tycznym obejmujgcym 2.-4. tydzien zycia.
Dotychczas udalo sie tak wezesnie zaapli-
kowac lek dzieciom, ktore mialy w rodzinie
przypadki SMA. Dlatego u nich diagnoza
byla szybsza. Co jednak z dzie¢mi, w kto-
rych rodzinie nikt nie chorowal? Co z oso-
bami z SMA, u ktérych choroba wystapita
kilkanascie lat pozniej? Gdyby wcze$niej
postawiono diagnoze i rozpoczeto leczenie,
ich zycie wygladaloby zupelnie inaczej. By¢
moze mialyby szanse na zachowanie catko-
witej sprawnosci.
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Zdjecia: 2x Archiwum prywatne rodziny Hani Giepard

Chorzy na SMA s3 wérdd nas. Paradoksalnie
czgsto od nas mocniejsi i ambitniejsi, obda-
rzeni wyjatkowym charakterem i sitg walki.
Los odebrat im zdrowie i sprawnos$¢, a w za-
mian dat determinacje, ktora pozwala zdzia-
ta¢ tak wiele. Ci ludzie, mimo przeciwnosci
losu, nie poddaja si¢, walcza, s3 wspaniali.
O nich i ich rodzinach jest ta historia, ktéra
wielu zdrowych moze zawstydzi¢. Pozwala
zrozumied, co jest w zyciu naprawde wazne.
Jak zachowac¢ pogode ducha i si¢ nie podda-
wac - nigdy. Na przekér chorobie i calemu
$wiatu. Warto przyjrze¢ sig jej z bliska.

Hania Gieparda - 3 lata

Hania ma niewiele ponad 3 lata i SMAL.
Ma kochajacych rodzicow i zdrowe starsze
rodzenstwo. Diagnoza byla dla wszystkich
szokiem. Sliczna i madra dziewczynka
szybciej od réwiesnikéw nauczyla si¢ roz-
poznawac literki i liczy¢. Swoim urokiem
zaczarowala calg rodzine. Jest ich radoscia
i miloscig. Cho¢ z pewnoscig jest to mitos¢
bardzo wymagajaca. Dla wszystkich.

O chorobie Hani opowiedziala nam jej
mama, Ewelina Gieparda - pedagog spe-
cjalny, logopeda, dyrektor Poradni Psycho-
logiczno-Pedagogicznej nr 17 w Warszawie:
— Pierwsze objawy choroby zauwazylismy

Trzyletnia Hania Gieparda choruje na SMAT1,

od 7. miesigca zycia jest leczona nusinersenem
T (LT e

pomigdzy 2. a 3. miesigcem zycia. Zaniepo-
koito nas to, ze Hania coraz mniej sig rusza-
ta, stabla ruchowo. Czesto lezata z opuszczo-
nymi rgczkami. Z czasem zupelnie przestata
nimi ruszac. Nie byla w stanie nic ztapac do
reki i przytrzymac. Nie potrafita podnies¢
glowki, kiedy lezata na brzuszku. Stawata
sig coraz bardziej wiotka. Bardzo duzo spata
i sig pocita. PéZniej okazato sig, ze przyczyng
byly trudnosci w oddychaniu. Z czasem za-
czela sig krztusié, tracita na wadze. Pediatra
nas uspokajata, twierdzgc, ze to sig zdarza
- wystarczy troche rehabilitacji i z czasem
Hania podniesie gtowke. Tymczasem nie
podniosta jej ani w 2., ani w 3. miesigcu. Do
dzisiaj nie podnosi glowki z pozycji lezgcej.
Coraz bardziej zaniepokojeni poszlismy do
neurologa na prywatng wizyte, a on na-
tychmiast postawit diagnoze. Dla pewnosci
skierowat nas do Centrum Zdrowia Dziecka
na specjalistyczne badania genetyczne. Bylo
to w 4. miesigcu zycia Hani.

Hania miata duzo szczescia. Firma pro-
dukujaca Spinraze dostarczyla kilka da-
wek dla dzieci z Polski. Dziecko dostato lek
w 7. miesigcu zycia. Efekty po jego podaniu
pojawily si¢ natychmiast, mimo ze juz wte-
dy byly widoczne bardzo duze i wyniszcza-
jace postepy choroby. Dziewczynka miala
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problemy z oddychaniem, zaczynala si¢
krztusi¢. Byfa na prostej drodze do trache-
otomii. Tymczasem juz po pierwszej dawce
leku, w pierwszej dobie Hania zaczeta ru-
sza¢ nozkami. Jej organizm bardzo dobrze
reagowal na lek. Wszyscy lekarze byli zdzi-
wieni, obserwowali, jak dziata terapia. Dzi$
dziewczynka jest po 11 punkcjach, ktore
znosi bardzo dobrze.

— Corka jest teraz w bardzo dobrym stanie,
jej organizm Swietnie wspotpracuje z le-
kiem, poza tym od 4. miesigca Zycia jest
intensywnie rehabilitowana. To razem przy-
nosi genialne efekty. Hania samodzielnie
je, a juz byla karmiona przez sondg, oddy-
cha, przestata sig pocic. JeZdzi na malerikim
wézeczku inwalidzkim po domu. Potrafi
siedzie¢, a postawiona daje radg stac. W tej
chwili z rehabilitantami trenuje chodzenie.
Choroba zaatakowata tez migsnie odpowie-
dzialne za méwienie i przetykanie. Weze-
Sniej porozumiewata sig¢ pozawerbalnie.
Obecnie korzysta z pomocy logopedy. Caly
czas pomagamy jej sami w domu masazami
twarzy, elektrostymulacjg. Powoli zaczyna
sie z nami komunikowac. Jest w stanie po-
wiedziec, czego chce i czego nie chce. Efekty
sq widoczne z miesigca na miesigc. Nikt by
nie powiedzial, ze jest chora. Czy Hania
bedzie catkowicie sprawna — nie wiemy.
Aczkolwiek to wszystko, co obserwujemy, to
jest cud. Nie mamy zadnej gwarancji, czy to
co widzimy, kiedys sie nie cofnie, a postep
nie bedzie nastepowat tylko do pewnego
momentu. Obecny stan Hani pozwala nam
na postanie jej od wrzesnia do przedszkola.
Mamy nadzieje, ze pozna tam wigcej dzieci,
na co dotychczas ze wzgledu na rehabilitacje
nie miata czasu — opowiada Ewelina Giepar-
da. - Czasami zastanawiam sie, co by bylo,
gdyby lek zostat wprowadzony w 1. tygodniu
zycia. Pewnie nie byloby zadnych strat, Ha-
nia mogtaby samodzielnie chodzic. To byta
prawdopodobnie kwestia dni albo tygodni,
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Corka jest teraz w bardzo dobrym
stanie, jej organizm Swietnie
wspétpracuje z lekiem, poza tym

od 4. miesigca zycia jest intensywnie
rehabilitowana. To razem przynosi
genialne efekty

ktore zadecydowaly o wszystkim. Wierzymy,
ze ciggle jest dla Hani nadzieja — dodaje.
Refundacja leku to jednak nie wszystko.
Niezbedna jest kompleksowa pomoc. Bra-
kuje m.in. tak potrzebnej wszystkim po-
mocy psychologicznej. Choroba wywraca
zycie rodzinne do géry nogami. Czesto
chorzy lub ich opiekunowie sg zmuszeni do
zrezygnowania z pracy. Musza zapomniec¢
o wakacjach, spotkaniach z przyjaciéimi,
wyj$ciach do kina, teatru czy po prostu
odpoczynku. Dodatkowym problemem
jest samotno$¢ matek. W 90 proc. przy-
padkow mezczyzni odchodza. Na kobie-
ty spada niemal caly cigzar wychowania
dzieci, a rehabilitacja sporo kosztuje. Do
tego dochodza wydatki na zakup wdzka
inwalidzkiego, ortezy, gorsetu, wysoko-
biatkowych odzywek. Wszystko trzeba po-
kry¢ z wlasnej kieszeni, a koszty to kilka
tysigcy zlotych miesigcznie. Oczywiscie
ludzie pomagaja, organizujg akcje chary-
tatywne, przekazuja darowizny w postaci
1 proc. podatku. Bez tego bytoby bardzo
cigzko. Z pomocy i radg przychodzi tak-
ze spoleczno$¢ SMA, ktora tworzy wielka
rodzine.

Mimo trudnosci chorzy i ich rodziny nie
narzekaja. Dostrzegaja pozytywne strony
swojego losu. Choroba pokazatla im, co
jest w Zyciu wazne, a co nie ma znaczenia.
Nauczyla ich pokory. Podobnie jak rodzice
malej Hani - sg szczesliwi.
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Hania miata duzo szczescia.
Firma produkujgca Spinraze
dostarczyta kilka dawek dla
dzieci z Polski. Dziewczynka
dostata lek w /. miesigcu
zycia. Efekty po jego podaniu
pojawity sie natychmiast,
mimo ze juz wtedy byty
widoczne bardzo duze
postepy choroby

1/
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» Czasami choroba atakuje pozniej. Skrada

si¢ podstepnie i uderza w zdrowego i spraw-
nego czlowieka. Tak bylo z Michatem Wo-
rochem, chorym na SMA3. W jego rodzinie
takze rdzeniowy zanik miesni wczesniej
sie nie pojawit. Chorobe zdiagnozowano
u niego 20 lat temu. Przedtem chodzit,
biegal, wspinat si¢ po drzewach, jezdzil na
rowerze. Ciaggle nie byto go w domu. Zawsze
aktywny. Studiowat kulturoznawstwo. Tym-
czasem choroba odebrala mu sprawnos¢
ndg i rak. Zeby méc pracowad, zarabia¢ na
zycie, oplaci¢ rehabilitacje, przeniost si¢ na
ASP na grafike komputerowg. Z poczatku
nie zdawal sobie sprawy, jak straszna jest to
choroba. Nie dopuszczat do siebie mysli, ze
w pewnym momencie problemem bedzie
dla niego przedostanie si¢ z wozka na fozko.
Po poczatkowym zalamaniu psychicznym
postanowil walczy¢, a przede wszystkim
przezy¢ swoje zycie na pelnych obrotach.
Zdzialal wiecej niz niejedna zdrowa osoba,
stawiajac sobie wysoko poprzeczke. Zostal
podréznikiem, fotografem, zdobyt wiele na-
grod (m.in. Wyczyn Roku: Kolosy 2019 oraz
Podréz Roku w plebiscycie Travelery Natio-
nal Geographic). Napisat ksigzke ,,Krok po
kroku. Z Ziemi Ognistej po Alaske” Miata
by¢ o podrézach, a powstata opowies¢ o zy-
ciu, bedaca proba odpowiedzi na pytanie,
dlaczego znalazl si¢ wlasnie w tym miejscu.
Ma na swoim koncie wyprawy, ktore wiele
0s6b moga wprawi¢ w zdumienie i podziw.
Zarabia na ksigzkach, zdjeciach, przepro-
wadza bardzo duzo prelekeji, czasem jest na
nie zapraszany przez firmy, ktére oplacajg
mu rehabilitacje. Nie wie, czy gdyby nie
choroba, dokonatby tego wszystkiego.

Niewiele 0s6b wierzylo, ze mu si¢ uda.
W koncu niepelnosprawnos$¢ oznacza dla
kazdego pewne ograniczenia. Tymczasem
on byl w Indiach, na Spitsbergenie, prze-
mierzyl gory Mongolii na koniu. Specjalnie
dostosowanym do potrzeb oséb niepelno-
sprawnych samochodem marki Land Rover
Defender przejechal wraz ze swoim przyja-
cielem, réwniez niepelnosprawnym Macie-
jem Kaminskim, obie Ameryki. Wyczerpu-
jaca wyprawa trwata 371 dni. Przejechali
65 tys. kilometroéw przez 14 panstw. Teren
byt miejscami wysoki, wyboisty, niebez-

pieczny. Samochdd psut im si¢ kilkakrotnie,
co wymusito wielomiesieczny postdj. W Ni-
karagui na zupelnym pustkowiu zerwat sie
pasek rozrzadu, awaria hamulcéw zasko-
czyla ich w Meksyku, a w Peru zepsuta si¢
pompa. Byli jednak do wyprawy doskonale
przygotowani. Mieli ze sobg telefon sateli-
tarny z GPS-em, z kazdego zakatka Swiata
mogli wysta¢ wiadomo$¢ z prosba o pomoc.
0d pottora roku przygotowuje sie do kolejnej
wyprawy z wielkim milo$nikiem gér Barto-
szem Mrozkiem, takze poruszajacym si¢ na
wozku od kilkunastu lat, ktéry zamarzyt,
by ponownie po nich chodzi¢. Tym razem
pigcioosobowg grupa wyjezdzaja w Hima-
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Michat Woroch: Staram sie jak
najwiecej zdziatac teraz, zeby pdzniej
nie zatowac. Robie wszystko, by przezyc
moje Zycie w petni, byc szczesliwym

i dawac szczescie innym

laje. Gorskie szlaki zamierzaja pokona¢ na
specjalnie skonstruowanych tazikach. Jest
wérod nich przewodnik Bartosz Malinowski,
a takze Lukasz Lisowski, ktory bedzie dbat

—L‘

o sprzet. Jesli na przeszkodzie nie stanie ko-
ronawirus, a takze nie w pelni zapiety z po-
wodu pandemii budzet, to wyrusza jesienia.
- Rok spedzony w samochodzie to emo-
cja, ktorg pamieta si¢ cale Zycie, ale nie do
kotica chce si¢ jg powtérzyc. Teraz mysle

o wyprawach krétszych, ktore da si¢ osadzic

w przestrzeni Zycia codziennego, pomiedzy
kolejnymi dawkami leku, ktory przyjmu-
je co 4 miesigce — méwi Michal Woroch.
- Ciggle jesteSmy w fazie przygotowan. Mu-
sieliSmy zbudowac mocniejsze taziki, ktére
wkrdtce powinny by¢ gotowe. Planujemy
wystac je do Nepalu i dostarczy¢ je ze stolicy

Testy prototypovv Zakopane s
5L DN

Przed granica Chile i Boliwii. Nasza pierwsza akllmatyzaCJa 3600 mn. p m. §
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Kiedy cos spada, potrafie to ztapac.
Mam réwniez wigksza wydolnosc,
potrafie przez dtuzszy czas wykonywac
czynnosci, na ktdre kiedys nie miatbym
sity. Jest to duza zmiana, ktora
powoduje, ze chee sie 2y6

- Katmandu pod szlak trekkingowy wokot
Annapurny. Nastepnie myslimy o zdobyciu
przeteczy Thorung La, ktdra znajduje sig
na wysokosci 5416 m n.p.m., czyli bardzo
wysoko. Ze wzgledu na matg zawartos¢ tle-
nu w powietrzu jest to ogromne wyzwanie,
zwazywszy ze ,zanikowcy” nie majg do-
brego oddechu. Przedtem wiele 0séb mnie
straszyto, ze w Ameryce Potudniowej nie
dam rady wysoko wjecha¢. Mimo to udato
nam sig dostac na wysoko$¢ prawie 5000 m
n.p.m. Mam nadzieje, Ze tym razem zdotam
pokonac te dodatkowe 400 m, zwlaszcza ze
jestem lepiej przygotowany fizycznie. Staram
sie podnies¢ swojg wydolnos¢, poruszajgc
rekoma, tak jakbym biegal. Z pomocg spe-
cjalnego urzgdzenia wykonuje takze trening
oddechowy - opowiada podroznik.

Jak sie czuje teraz, gdy dostepne jest leczenie?
— Do tej pory mniej wigcej co pot roku odczu-
walem spadek sit. Pogodzitem si¢ z chorobg
i z tym, ze ona postepuje. Tymczasem nagle
ktos puka do drzwi i mowi: jest lek, musisz
zaczgl wierzy<, ze bedziesz chodzi¢”. Teraz
musze przewartosciowac wszystko, co budo-
watem przez kilkanascie lat, a to nie jest proste.
Dzigki lekowi mam nadzieje, ze postep choro-
by sig zatrzyma. Pierwszq dawke otrzymatem
pod koniec zeszlego roku. Zaobserwowalem
u siebie lepszy refleks. Kiedy cos spada, potrafie
to ztapac. Mam réwniez wigkszg wydolnosé,
potrafie przez dluzszy czas wykonywac czyn-
nosci, na ktdre kiedys nie miatbym sily. Jest to
duza zmiana, ktéra powoduje, Ze chce sig Zyc.
Jednak wielkiego przyplywu sily fizycznej nie
zauwazylem. Wydaje sig, ze po podaniu kolej-
nej dawki leku pojawi sig poprawa. Wiele 0sob
bedgcych na wozkach z innych przyczyn niz
SMA jest w o tyle lepszej sytuacji, ze wiedzg,
ze ich stan juz sig nie pogorszy. Moja choroba
ma charakter postepujgcy, dlatego bardzo bym
sig cieszyl, gdyby udato mi sig zatrzymac na
etapie, na ktérym teraz si¢ znajduje i potrafie
sobie Swietnie radzic. Jesli chodzi o strong
duchowg, to z roku na rok czuje sig silniejszy
- odpowiada Michat Woroch.

Nie bylby soba, gdyby nie miat kolejnych
planéw. Pragnie zaprojektowaé¢ dom dla
osoby niepelnosprawnej, aby mogta sie
w nim samodzielnie porusza¢ i funkcjono-
wac. A ze ma zdolnosci konstrukcyjne, s3
szanse na urzeczywistnienie projektu.

- Po powrocie z Himalajow bedg sie starat
urzeczywistnic mojg wizje. Juz teraz zapisuje
rzeczy, ktére mozna w takim domu wdrozyc:
zaprojektowanie kuchni, okna otwierane na
glos. W dzisiejszych czasach wiele przed-
miotéw mozna tak zmodernizowad, aby
przystosowac je dla 0sob niepetnosprawnych.
Juz wezesniej z powodzeniem konstruowa-
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Wypatrujemy kondoréw nad kanionem Colca w Peru (z Maciejem Kamirskim)

Do tej pory mniej wiecej co pot roku odczuwatem spadek sit. Pogodzitem sie z chorobg i 2 tym, Ze ona postepuje. Tymczasem
nagle ktos puka do drzwi i mowi: ,jest lek, musisz zaczaC wierzyc, ze bedziesz chodzic ™. Teraz musze przewartosciowac wszystko,
co budowatem przez kilkanascie lat, a to nie jest proste. Dzigki lekowi mam nadzieje, ze postep choroby sie zatrzyma. Pierwsza

dawke otrzymatem pod koniec zesztego roku

Pamiatkowe zdjecie nad Wielkim Kanionem, Kolorado, USA (z Maciejem Kamirskim)

tem rozne rzeczy. Dla przyktadu w Mongolii
musiatem poruszac si¢ na koniu. W szkotce
jazdy powiedziano mi, ze nie dam rady
i caly czas ktos musi mnie trzymac. Bylo to
nierealne, poniewaz planowatem spedzac na
koniu 10 godzin dziennie. Zatatwilem wigc
sobie pas strazacki, elementy zeglarskie, liny,
stare pasy samochodowe i z tego wszystkiego
zaprojektowalem pas, ktory zaniostem do
zszycia do szewca. Wziglem to do Mongoli,

przywigzatem do siodla i wsiadlem na ko-
nia. Podobnie byto z wyjazdem do Ameryki.
Wymyslitem, ze bedziemy spac na dachu sa-
mochodu. Dlatego zaprojektowatem winde,
aby mdc sig na ten dach dostaé. Rowniez tym
razem si¢ udato - relacjonuje podréznik.

Czy mimo ogromnych poktadéw odwagi
czasami si¢ boi? — Boje si¢ niesamodzielno-
$ci, takiego stanu, kiedy nie bede mogt wy-
kona¢ podstawowych czynnosci zyciowych.

Boje sig, ze za jakis czas nie bede w stanie
zrobic tego, co teraz jest mozliwe, np. samo-
dzielnie mieszkac i zajmowac sig rzeczami,
ktore sprawiajg mi przyjemnosc. Boje sie
takze uzaleznienia od innych o0sob. Dlate-
go staram sig jak najwiecej zdziatal teraz,
zeby pdzniej nie Zatowac. Robig wszystko, by
przezyc moje zycie w petni, by¢ szczesliwym
i dawac szczescie innym, choc nie zawsze mi
sig to udaje — odpowiada. "
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