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W pogoni za zyciem ™

W ostatnich latach w neurologii wiele sie zmienito. Pacjenci z rdzeniowym zanikiem migsni (SMA) otrzymuja leczenie, po ktorym
czujg sie silniejsi i obserwujg u siebie wyrazng poprawe. Wprawdzie lekarze mowig, ze pewnie nie beda bic rekordow sportowych
i nie zostang w przysztosci olimpijczykami, ale jaki procent zdrowej populacji ma szanse nimi zostac?

Dzieki nusinersenowi chorzy na SMA otrzymali
szanse na lepsze zycie. Mimo choroby, ktdra ska-
zywala ich na godzenie sie z okrutnym losem,
pojawit sie optymistyczny scenariusz. Dzi$, jesli
choroba jest leczona, zanim pojawig sie objawy,
pacjenci maja mozliwo$¢ prowadzenia normal-
nego, sprawnego zycia. Bez wozka inwalidzkiego,
niewydolnosci oddechowej, zaburzen potyka-
nia, skoliozy. Nawet chorzy w zaawansowanym
stadium SMA cze$ciowo odzyskuja sprawnos¢
ruchows, co znaczy dla nich bardzo wiele. Para-
frazujgc stynne stowa Neila Armstronga, mozna
powiedzie¢: ,maty krok do odzyskania przez cho-
rego sprawnosci to ogromny skok w kierunku jego
samodzielnosci”

Radzio Turowski, 3,5 roku

Uwielbia rysowa¢, bawi¢ sie samochodami, ra-
kietami, wozami strazackimi. Jak kazdy chlopiec
w tym wieku. Kocha tez plywanie. Ostatnio po-
prosit rodzicéw o maske do nurkowania z rurka.
W wodzie czuje si¢ jak ryba. Najchetniej spedzat-
by w niej cale dnie i wykonywal przerézne akro-
bacje. Tutaj cialo jest mu calkowicie postuszne.
Reaguje na wszystkie jego komendy.

Radzio bardzo duzo rozumie. Znacznie wiecej niz
inne dzieci w jego wieku. Pigkniej od nich buduje
zdania, logiczniej mysli. Juz na tym etapie wida¢,
ze znakomicie rozwija si¢ pod wzgledem intelek-
tualnym. Zadziwia otoczenie trafnymi uwagami
i spostrzegawczoscig. Marzy, by w przysztosci
zostaé kierowcg wozu ratunkowego albo usigé¢
za sterami helikoptera. Same ekstremalne zajecia.
Odwazne pomysly, ciagle nowe. Kto wie, moze
kiedys je zrealizuje? Zawsze jest taka nadzieja.
Na razie jednak Radzio porusza si¢ na Pantherze
Micro long — malym, aktywnym woézku inwalidz-
kim dla dzieci.

Nic nie wskazywalo na to, ze urodzi si¢ chore
dziecko. Ciaza z Radziem przebiegata prawidlo-
wo, cho¢ przedtuzyta sie o dwa tygodnie. Lekarze
moéwili o zamartwicy urodzeniowej, co mylnie
wyjasnialo, dlaczego w pewnym momencie zaczat
sie on rozwija¢ inaczej niz inne dzieci, i nieco
uspito czujnos¢ wszystkich. Nie usiadl o czasie.
Nie potrafil tez podnie$¢ gtéwki do siadu. Probo-
wal raczkowa¢, jednak bardziej przypominato to
turlanie sie i pelzanie. Nie zaczat tez chodzid, kie-
dy skonczyt rok. Z kazdym dniem stawat si¢ coraz
stabszy. Gdy mial 10 miesiecy rodzice zaczeli si¢
powaznie niepokoi¢ i sygnalizowa¢ lekarzom, ze
co$ niedobrego dzieje si¢ z ich dzieckiem.

— Specjalisci bardzo dlugo nas uspokajali. Méwili,
ze Radek ma czas, ze klopoty z poruszaniem si¢ sq

spowodowane obnizonym napieciem migsniowym,
ze wszystkiemu jest winien pordd. Regularnie co
3 miesigce pojawialismy sig¢ u pani neurolog, ktdra
powtarzata, ze nie ma powodu do obaw. Zalecata
rehabilitacje. My jednak nie odpuszczalismy i szu-
kalismy dalej. Trafilismy do pani genetyk, ktéra
rowniez nie miata Zadnych podejrzeri i zapewnia-
ta, ze z czasem bedzie lepiej. Tymczasem poprawa
nie nastgpowata. Dopiero po dwdch miesigcach
skierowano Radzia na specjalistyczne badania ge-
netyczne i rezonans magnetyczny. Po 3 tygodniach
przyszta szokujgca diagnoza, ktdrej absolutnie sie
nie spodziewalismy. Byt placz i tzy, ale trzeba byto
dziataé i szybko dziecko rehabilitowal. Szukanie
przyczyny choroby zajeto lekarzom 8 miesigcy.
Gdyby przeprowadzano badania przesiewowe no-

worodkéw pod kgtem SMA, wiedzielibysmy o cho-
robie o wiele wczesniej. Gdyby juz wtedy byt do-
stepny lek, by¢ moze Radek zachowatby sprawnosc,
miatby szanse, aby jego zycie wyglgdato inaczej
- opowiada Anna Turowska, mama Radzia.

W czasie, gdy jeszcze lekarze szukali diagnozy,
pani Anna ponownie zaszta w cigze, tym razem
blizniacza. Kiedy juz wiedziala, ze jej synek choru-
je na SMA2, miala jeszcze 3 miesigce do porodu.
Jak wspomina, ostatni trymestr cigzy byt dla niej
koszmarem. Wiadomo bylo, ze oboje z m¢zem
s3 nosicielami genu SMN1 odpowiedzialnego za
pojawienie si¢ choroby. Prawdopodobienstwo
urodzenia kolejnych chorych dzieci wynosily
25 proc. Zamiast cieszy¢ si¢ z majacych sie nie-
bawem pojawi¢ na $wiecie céreczek, zamartwiata
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sig, czy jej dziewczynki urodza si¢ zdrowe i spraw-
ne. Czy moze podobnie jak ich braciszek beda
musialy cale zycie walczy¢ z cigzka i postepujacy
choroba.

Lekarze zaproponowali jej amniopunkcje, zeby
si¢ upewni¢, czy dzieci sg zdrowe, jednak odmé-
wila ze wzgledu na zbyt duze ryzyko uszkodzenia
ptodéw podczas badania. Pozostalo jej jedynie
czekanie i nadzieja, ze tym razem bedzie inaczej,
ze los okaze sie taskawszy.

Blizniaczki Marta i Julia urodzily si¢ zdrowe.
Sa jednak nosicielkami genu SMN1 odpowie-
dzialnego za rozwdj rdzeniowego zaniku mies$ni.
W przysztodci, kiedy zdecyduja sie na dzieci, beda
musialy mie¢ to na uwadze. Dzi$ majg juz 2 lata
i rozwijaja si¢ prawidfowo. Od samego poczatku
bylo wida¢, ze inaczej niz braciszek si¢ ruszaly,
glosniej krzyczaly, gestykulowaly. Ich ciala byly
zbite, silniejsze. Maly Radzio tez chcialby tak jak
siostry biega¢, chodzi¢ po schodach. Rozumie
jednak, ze jest chory, ze w jego przypadku jest
inaczej, ze musi poczeka¢. Czasami jest smut-
ny, bo chcialby méc robi¢ wigcej, poruszaé sig
sprawniej. Wtedy rodzice mu powtarzaja, ze jesli
bedzie ¢wiczyt i przyjmowat lekarstwo, to mu si¢
uda. Dlatego Radzio ¢wiczy 4 razy w tygodniu
z rehabilitantami i dodatkowo w domu pod okiem
rodzicow, ktorzy kilka razy dziennie starannie
masuja jego ciatko i rozciagaja miesnie.

W tej rodzinie, podobnie jak w wielu innych ro-
dzinach z SMA, nikt o tej chorobie nie styszat.
Cale pokolenia wstecz nie ma $ladu po rdzenio-
wym zaniku migéni, zadnej wzmianki. Los, dziw-
ny traf, wybral wlasnie Radzia. To jemu przyszio
zmierzy¢ si¢ z ciezka, nieuleczalng chorobg, ktéra
miata skaza¢ go na stopniowy, postepujacy zanik
mieéni i w konsekwencji catkowitg utrate spraw-
nosci. Na szcze$cie stalo sie inaczej. Pojawil si¢
lek - nusinersen, a wkroétce takze jego refundacja.
To jak wygrany los na loterii i szansa dla Radzia
i innych chorych, ze bedzie lepie;.

— Praktycznie zaraz po rozpoczeciu przez rzgd refun-
dacji nusinersenu nasz syn rozpoczgt leczenie. Juz po
pierwszej dawce przestat by¢ taki wiotki, lejgcy. To
byto zupetnie inne dziecko. Twarde, umigsnione,
zbite. I to zostato. Widac, ze odzyskuje kontrole nad
wlasnym ciatem. Teraz jest juz po siddmej dawce
i po kazdej staje si¢ zdecydowanie silniejszy i spraw-
niejszy. Postep jest powolny, ale jest coraz bardziej
zauwazalny. Radkowi zdecydowanie wzmocnily sig
mig$nie, zwlaszcza obreczy barkowej. Posadzony na
podiodze samodzielnie siedzi, utrzymuje tez gtowke,
czego wezesniej nigdy nie potrafit. Obraca si¢ wokolo
wlasnej osi, odwazniej sigga po dalej lezgce zabawki.
Przedtem lewa reka byla zdecydowanie stabsza,
teraz sitg dorownuje prawej. Radzio potrafi sam
jesé, samodzielnie porusza sig po domu na jezdziku
dla malych dzieci. Jeszcze pot roku temu trzeba go
bylo podczas jazdy asekurowac, poniewaz kregostup
nie mogt utrzymac ciata w pionie. Zdajemy sobie
sprawe, ze jego sprawnos¢ nigdy nie bedzie taka jak
u zdrowych dzieci, ale i tak bardzo sig cieszymy z co-
raz wigkszych postepéw — komentuje mama Radzia.
Rodzice chtopca wiedzg, ze zabraklo zaledwie
kilku miesigcy, aby ich dziecko bylo catkowicie
sprawne. Gdyby diagnoza byla szybsza, gdyby lek
zostal podany wczesniej, gdyby 3,5 roku temu byta
refundacja. Ale nie bylo. Nie majg jednak zalu do
losu, pretensji. Cieszg si¢, ze mieli tak wiele szcze-
$cia, ze lek si¢ pojawit i dat ich dziecku szanse na
sprawniejsze zycie.
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Jozio i Tereska Grzybowscy,
5,5 roku i 3,5 roku

Szczedliwa, pogodna rodzina 2 + 3 - ro-
dzice i troje maluchow. Najstarszy Jozio
ma 5,5 roku i podobnie jak jego miod-
sza o dwa lata siostra Tereska choruje na
SMA3. Najmtlodszy, 7-miesieczny Tadeusz
jest zdrowy. Jozio i Tereska przyjmuja nusi-
nersen, ale rozpoczeli leczenie na réznych
etapach choroby. Jozio - kiedy juz pojawity
sie u niego objawy, w drugim roku zycia.
Tereska, u ktorej wczesniej zdiagnozowano
SMA, juz w drugim miesigcu zycia. Dzi$
dziewczynka biega, tanczy, wszedzie jej
pelno, jest calkowicie sprawna, nawet nie
wymaga rehabilitacji. Jozio porusza si¢ na
wozku...

Ta sama choroba, ten sam typ SMA, rdzna
sprawnos$¢ ruchowa. Wszystko dlatego,
ze Joziowi lek podano, kiedy choroba po-
czynila juz w organizmie pierwsze szko-
dy, mimo ze chlopiec byt jeszcze malutki.
Trudno byto jednak przewidzie¢ chorobe,
bo jeszcze 5 lat temu nikt w tej rodzinie
nie styszal o SMA, nawet mama, ktdra jest
terapeutg i na co dzien ma do czynienia
m.in. z dzie¢mi z porazeniem mézgowym
iautyzmem.

Jozio przez pierwszy rok zycia rozwijal si¢
jak kazde zdrowe dziecko. Siedzial, raczko-
wal, zaczal stawia¢ pierwsze kroki. Jednak
nie biegal. To bylo dla rodzicéw sygnalem
ostrzegawczym, ze nie wszystko przebiega
wlasciwie. Poczatkowo lekarze ich uspoka-
jali, mowili, ze syn ma taki temperament,
ze potrzebuje wigcej czasu, ze pewnego
dnia zaskoczy. Tymczasem chlopiec stawat
sie coraz slabszy, czgsciej si¢ przewracat,
przestal chodzi¢, tracit zdobyte wczesniej
umiejetnosci ruchowe. Neurolog, do ktore-
go trafili dos¢ szybko, przekazal im druzgo-
caca diagnoze.

— Ten pierwszy moment byt bardzo trudny.
Trzeba bylo si¢ zmierzy¢ z wyobrazeniami
o swoim zyciu. Pogodzi¢ z tym, ze dziecko
nie zagra z tatg w pitke, nie pojedzie z nim
na wyprawe do lasu, na biwak, ze bedzie
inaczej. Czasem pojawialy si¢ pytania: dla-
czego wlasnie my? — opowiada mama Jozia,
Iga Grzybowska.

Rodzice postanowili nie rozpaczaé, wzigé
sie w gar$¢, a przede wszystkim jak naj-
szybciej rozpocza¢ rehabilitacje. Spodzie-
wali si¢ juz drugiego dziecka i nie chcieli
na nie przelewa¢ swoich smutkéw. W tym
czasie pojawito si¢ Swiatetko nadziei - ze
$wiata zaczely dochodzi¢ wiesci, ze jest
lek. Wprawdzie bardzo drogi, niedost¢pny,
jeszcze wtedy nierefundowany, jednak cza-
sem warto wierzy¢ w cuda.

U Tereski badania genetyczne wykonano
zaraz po urodzeniu — potwierdzono SMA.
Dziewczynka miala duzo szczescia, bo uda-
to si¢ ja wlaczy¢ do leczenia w rzymskim
szpitalu Bambino Gest, ktéry prowadzit
badania kliniczne na dzieciach bezobja-
wowych. Wczesnie podany lek, zanim po-
jawily si¢ objawy choroby, zahamowal jej
rozwdj. Przed Joziem jeszcze troche pracy.
Kolejnym wyzwaniem, ktéremu rodzina ra-
zem z calg spoteczno$cig SMA musiala sta-
wi¢ czoto, bylo wsparcie dziatan w kierunku
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Jozio porusza sig na wozku.

Jest spokojnym, madrym chtopcem,
uwielhia uktadac klocki lego

i bawic sie dinozaurami.

Na co dzien chodzi

do przedszkola integracyjnego

refundacji. Dla wielu pacjentéw z SMA do-
step do leczenia oznaczat by¢ albo nie by¢.
Tak wspomina tamten okres mama Jézia
i Tereski: - Bylismy na spotkaniu u éwcze-
snego ministra zdrowia Lukasza Szumow-
skiego. Nasza Tereska byla pierwszym dziec-
kiem bezobjawowym, ktére zobaczyl. Byt
poruszony tym, ze lek podany szybko ratuje
dzieci nie tylko od niepetnosprawnosci, ale
takze od rehabilitacji. Kiedy minister zoba-
czyt Jozia, ktory wprawdzie porusza si¢ na
wozku, ale bardzo si¢ wzmocnit po podaniu
leku, powiedziat: ,,refundujemy!”. To byt dla
nas wszystkich wielki przetom, wzruszenie.
Ta decyzja bardzo ucieszyla calg spotecznos¢
SMA, a my moglismy wreszcie przeniesc le-
czenie naszych dzieci do Polski.

Wezesniej Jozio nie potrafil juz samodziel-
nie chodzi¢ i sta¢. Jego miesnie stawaly si¢
coraz slabsze, z kazdym dniem trudniej
bylo mu raczkowa¢. Po 10 dawkach, ktore
ma juz za soba, wyraznie odzyskuje sity
i nie meczy sie tak jak dawniej. Ma prosty
kregostup, silniejsze rece, migsnie miedni-
cy. Nogi nie sa juz takie wiotkie, potrafi je
coraz wyzej unosi¢. Znowu raczkuje, staje,
robi kilka krokéw przy meblach. Ma site,
by chodzi¢ przez dluzszy okres w ortezach.
Sam korzysta z toalety, ubiera si¢, zaklada
buty. Potrafi bez niczyjej pomocy poruszaé
sie na wozku aktywnym podczas dtugich
spaceréw, nawet przez kilka godzin. Ma
bardzo dobrze rozwini¢ta mata motoryke,
dzigki czemu dobrze pisze, koloruje. Leka-
rze mowig, ze choroba zabrala chtopcu ok.
30 proc. funkcjonowania, ale ze pomatu,
cyklicznie bedzie wraca¢ do sprawnosci.
Jozio jest spokojnym, madrym chlopcem,
uwielbia uktada¢ klocki lego, bawic sie di-
nozaurami i marzy¢ o kosmosie. Na co
dzien chodzi do przedszkola integracyjne-
go. Spedza czas z innymi dzie¢mi, uczest-
niczy we wspolnych zajeciach ruchowych,
jezdzi na wycieczki, wystepuje w przed-
stawieniach. Nigdy nie narzeka. Doskona-
le radzi sobie ze swoja niepelnosprawno-
$cig. Inne dzieci w przedszkolu bardzo go
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Tereska otrzymata nusinersen juz

w drugim miesigeu zycia. Dzis biega,
tanczy, jest catkowicie sprawna,
nawet nie wymaga rehabilitacii

kochaja i troszcza si¢ o niego, podaja mu
przedmioty, ktorych nie moze dosiggnac.
Wiele godzin w tygodniu zajmuje chlopcu
rehabilitacja. Codziennie przychodzi do
niego rehabilitantka, ktéra go masuje, roz-
cigga jego miesnie. Jézio dzielnie ¢wiczy,
bo jak méwi, bardzo chcialby kiedys zagra¢
w pilke z mlodszym braciszkiem.

Rodzice staraja si¢ wypetnia¢ dzieciom
wolny czas jak najlepiej. Zabierajg je na
wycieczki w gory, na basen, na spacery po
lesie, wyjezdzaja wspolnie za granice. Ucza
milosci do rodziny, zycia. Ale tez tego, ze

nie ma wobec nich zadnej taryfy ulgowej,
ze kazdy ma swoje obowiazki. - Dzieci
z niepetnosprawnoscig czesto potrafig wy-
korzystac jg na swojg korzysc. Czasami Jo-
zio prébuje wykrecic¢ si¢ od obowigzkow,
choby sprzqtania, za ktérym nie przepada.
Staramy si¢ tak go wychowywad, zeby nie
byt dzieckiem rozpieszczonym, roszczenio-
wym. Zeby byt przygotowany na rézne zy-
ciowe sytuacje, sam sobie radzit, potrafit
Pajsé do sklepu, zaptaci¢ za butki — méwia.

Iga Grzybowska na pytanie o recepte na
szcze$cie odpowiada: — Trzeba sig cieszy¢
chwilg, zeby zycie nie przecieklo nam przez
palce. Tym, co daje nam najwigkszq site, jest
rodzina - to ze mozemy byc razem, Ze sig ko-
chamy, wspieramy. Jestesmy tez wdzieczni za
to, Ze jest lek, a SMA przestat byc dla chorych
wyrokiem. .
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