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Muko ...

Mukowiscydoza to najczesciej wystepujaca

w populadji rasy biatej choroba wywotana
mutacja pojedynczego genu o autosomalnym,
recesywnym typie dziedziczenia,

ktorej przyczyna jest mutacja genu
odpowiedzialnego m.in. za synteze btonowego
kanatu chlorkowego CFTR — tak skrétowo i w
encyklopedycznym ujeciu mozna w jednym
zdaniu opisac ta chorobe.

ROBERT HELLFEIER

ednak w zyciu nie do korica

wszystko jest tak proste jak mo-

gtoby sie wydawa¢. Réwniez

choroba, jaka jest mukowi-
scydoza. A dlaczego? Na to wiasnie
pytanie postaram sie odpowiedzie¢ i
przyblizy¢ nieco czytelnikom tematy-
ke tej jednostki chorobowej.

A wiec, méwiac prostszym jezy-
kiem: mukowiscydoza jest choroba
genetyczna, przewlekla i nieuleczal-
na, ktéra w miare postepu prowadzi
do przedwczesnego zgonu chorego.
Wystepuje u 1 na 2500 noworodkéw.
Mechanizm powstawania choroby
polega na tym, ze chory dziedziczy
dwie kopie zmutowanego genu od
swoich rodzicéw (jedna od ojcaijedna
od matki). W takim przypadku méwi
sie, ze rodzice s nosicielami wad-
liwego genu. Patogeneza choroby
polega na tym, Ze organizm chorego
produkuje nadmiernie lepki i gesty
$luz, ktéry w konsekwencji powoduje
nieprawidiowe funkcjonowanie ukta-
du oddechowego, pokarmowego i
rozrodczego.

Bardzo wazna kwestia zwiazana
z choroba jest jej jak najwczesniejsze
wykrycie. W dzisiejszych czasach w
wiekszosci przypadkow odbywa sie to
dzieki badaniom przesiewowym no-
worodkéw, ktére maja na celu spraw-
dzenie czy nowonarodzone dziecko nie
choruje na: mukowiscydoze, wrodzona
niedoczynnos¢ tarczycy czy tez feny-
loketonurie. W nieco gorszej sytuacji
byly osoby urodzone przed wprowa-
dzeniem badan przesiewowych, jako
pierwszej ,metody” wykrycia choroby,
czy tez osoby urodzone w czasach, kie-

Spotkanie w Prudniku

dy o mukowiscydozie wiedziano nie-
wiele. Taki stan utrzymywat sie jeszcze
do ptowy lat 9o ubiegtego wieku.

Mukowiscydoza nazywana jest
choroba o wielu maskach. Zwigzane
jest to z tym, Ze nie daje ona zawsze
jasnychiklarownych objawéw. Czesto
osoby urodzone w ,,tamtych” czasach
mogly by¢ przez lata leczone na inne
choroby, przede wszystkim uktadu od-
dechowego (m.in.: astma, zapalenie
phuc) i dopiero po kilku, kilkunastu a
nawet kilkudziesieciu latach - dzieki
rozwojowi medycyny badz tez dzieki
posiadaniu tagodniejszej mutacji cho-
roby - byly i sa nadal diagnozowane w
kierunku mukowiscydozy.

Wedhug danych z 25 lutego 2013 ro-
ku w Polsce zyje 1592 chorych na mu-
kowiscydoze, 30%znich to osoby doro-
ste (penoletnie), a tylko kilkanascie to
osoby powyzej 40 roku zyciu. Nieroz-
tacznym elementem codziennego zy-
cia os6b chorych na mukowiscydoze
jest czasochtonne leczenie, ktére ma
celu ztagodzenie objaw6éw choroby, a
takze spowolnienie jej postepu. Zale-
gajacy w trzustce §luz blokuje przewo-
dy wyprowadzajace sok trzustkowy
zawierajacy enzymy trawienne, co
w konsekwencji prowadzi do niewy-
dolnosci zewnatrzwydzielniczej tego
narzadu. Trzustka chorego nie trawi
pokarmoéw i nie jest w stanie pobiera¢
z niego sktadnikéw odzywczych. W
takim przypadku chory przez cate
zycie musi przyjmowac przed kazdym
positkiem tabletki, ktére sztucznie
»zasilaja” trzustke w enzymy.

Znacznie bardziej ucigzliwe w le-
czeniu mukowiscydozy sa nieprawid-

towosci zwigzane z funkcjonowaniem
uktadu oddechowego. Zalegajacy w
phucach $luz ,zalepia” oskrzela, ktéry
jest m.in. przyczyna obnizonej odpor-
nosci organizmu chorego i stanowi
podtoze dla rozwoju bakterii, czesto
trudnych, a nawet niemozliwych do
wyleczenia i powoli, aczkolwiek sku-
tecznie niszczy tkanke ptucna powo-
dujac powstawanie nieodwracalnych
zmian w plucach.

W takim wypadku dorazne lecze-
nie polega na codziennym przyjmo-
waniu inhalacji, ktére maja na celu
rozrzedzenie gestego $luzu (flegmy)
zalegajacego w plucach oraz wykony-
waniu fizjoterapii, dzieki ktérej chory
ma mozliwos$¢ pozbycia sie $luzu z
pluc. W zaleznosci od stanu zdrowia
chorego takie inhalacje i niezbedna
fizjoterapia zajmuja mu od jednej do
2-3godzin dziennie.

Leczenie wiaze sie jednak z ko-
niecznoscia ponoszenie kosztéw,
ktére w przypadku mukowiscydozy
sa niewiarygodnie wysokie, a czasami
przewyzszaja nawet mozliwosci finan-
sowe 0s6b dotknietych ta choroba.
Miesieczny koszt leczenia - w zalezno-
$ci od stanu zdrowia chorego - moze
wynies¢ od kilkuset do kilku tysiecy
ztotych, co w skali roku daje wydatki
w wysokosci od kilku do kilkunastu
tysiecy ztotych, a w przypadku osob z
ciezkim przebiegiem choroby nawet
kilkudziesieciu tysiecy zlotych. Z catej
puli lekéw niezbednych do przezycia
najdrozsze sa réznego rodzaju wita-
my, suplementy diety i wysokoener-
getyczne preparaty odzywcze. Pierw-
sze z nich maja na celu wzmocnienie
obnizonej odpornosci organizmu
chorego, a drugie dostarczenie orga-
nizmowi niezbednych sktadnikéw
odzywczych, m.in., thuszczu, biatka i
weglowodanow.

Edukacja przede wszystkim

Podobnie jak w zesztym roku,
tak i teraz zostatem zaproszony do
Zespotu Szkét im. Janusza Korczaka w
Prudniku, aby poprowadzi¢ spotkanie
edukacyjno-informacyjne na temat
mukowiscydozy. Spotkanie to odbyto
sie 1marca, w trakcie trwania kampa-
nii XII Ogélnopolskiego Tygodnia Mu-
kowiscydozy i zorganizowane zostato
dzieki uprzejmosci dyrekcji szkoty
oraz przy pomocy jednej ze stucha-
czek szkoly — Natalii Géreczka, ktora
zajela sie organizacja na miejscu.

O tym, ze edukacja w zakresie
informowania spoteczeristwa o mu-
kowiscydozie jest wazna Swiadcza
chociazby wyniki ankiety, ktéra prze-
prowadzilismy pod koniec lutego w
»Medyku”. Na 108 0s6b, ktére wziety
udzial w ankiecie az 104 styszaty o
mukowiscydozie. 88% z nich wie, ze
niepelnosprawnos¢ os6b chorych na
mukowiscydoze wynika z dysfunkcji
uktadu oddechowego i pokarmowe-
go, a 89% ankietowanych wie, Ze cho-
roba ta nie jest zarazliwa. Szczeg6lna
uwage nalezy tutaj zwréci¢ wlasnie
na kwestie zwiazana z zarazaniem sie
mukowiscydoza od innego chorego,
gdyz 14 0s6b na zadane pytanie odpo-

Pamiatkowe zdjecie zgaliwre
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wiedziato ,Nie wiem”. Dlaczego jest
to takie wazne? Wiele rodzicéw zdro-
wych dzieci prébuje izolowa¢ swoje
pociechy od kontaktéw z réwiesni-
kami chorymi na mukowiscydoze w
obawie, ze ich dziecko zarazi sie ta
choroba. Prawda jest jednak taka, ze
mukowiscydoza NIE mozna sie zara-
zi¢ od drugiej osoby.

Nieco inaczej wyglada procentowy
rozktad wynikéw na pozostate zagad-
nienia ujete w ankiecie. Na pytanie:
»Czy mukowiscydoza jest choroba
genetyczna?” juz tylko 63,5% os6b od-
powiedzialo ,,Tak”, 13,5% — ,Nie”, a 23%
- ,Nie wiem”. 65% ankietowanych
wie, ze mukowiscydoza jest choroba
nieuleczalna, 15% twierdzi, ze mozna
ja wyleczy¢, a 18% na zadane pytanie
odpowiedziato ,Nie wiem”. Jedna
osoba nie udzielita odpowiedzi na to
pytanie. Mimo tego, ze mukowiscydo-
za jest choroba genetyczna to osoby
biorace udziat w ankiecie nie do korica
wiedzialy czy mozna sie na nia zaszcze-
pi¢. Na zadane pytanie:, Czy mozna sie
zaszczepi¢ przeciwko Mukowiscydo-
zie?” 59%0s6b odpowiedzialo ,Nie”, 9%
-, Tak”,a32%-,Nie wiem”.

Wracajac do spotkania. Ze wzgle-
du na piatkowy rozkiad zaje¢ spotka-
nie podzielone zostato na dwie czesci.
W pierwszej - o godzinie 12:40 - udziat
wzieli uczniowie liceum profilowane-
go i szkoly policealnej (tryb dzienny).
Natomiast o godzinie 15:00 stuchacze
policealnej szkoly wieczorowej. Lacz-
nie w obydwu spotkaniach udziat
wzieto okoto 90 0s6b.

Uczestnicy mogli zapoznac¢ sie z te-
matyka choroby zaréwno od strony te-
oretycznej jak i praktycznej. Osobom,
ktore wziety udziat w spotkaniu przed-
stawitem kilka aspektow zwigzanych
z zyciem chorych na mukowiscydoze.
Przede wszystkim nalezato wyttu-
maczy¢ czym jest mukowiscydoza.
Pézniej przyszedt czas na oméwienie
tematow zwigzanych z objawami cho-
roby, jej dziedziczeniem, diagnozaile-
czeniem. Zaprezentowatem réwniez
sprzet uzywany do inhalacji i rehabi-
litacji (fizjoterapii) oraz poruszytem

kwestie zwigzane z przeszczepami
ptuc i wysokimi kosztami leczenia,
ktore ponosza chorzy na ta chorobe.

Pozwole sobie na chwile wréci¢ do
omawianej wczesniej ankiety. Zada-
tem w niej pytanie dotyczace opinii na
temat pobierania narzadéw po $mier-
ci. I tak: 63% 0s6b na zadane pytanie
odpowiedzialo ,Jestem ZA pobiera-
niem narzadéw po $mierci i wyrazita-
bym/wyrazitbym zgode na pobranie
moich narzadéw do przeszczepu”, 17%
- .Jestem ZA pobieraniem narzadéw
po $mierci, ale NIE wyrazitabym/wy-
razitbym zgody na pobranie moich
narzadéw do przeszczepu”, 2% ankie-
towanych jest przeciwko pobieraniu
narzadéw po $mierci, a 18% nie ma
zdania na ten temat.

ZaloZenie tegorocznego spotka-
nia byto takie, aby nie méwi¢ tylko o
samej chorobie i trudach z nig zwia-
zanych, ale zeby w miare mozliwosci
przedstawic siebie, jako dorosta osobe
chora namukowiscydoze, ktéramimo
swojej niepelnosprawnosci radzi sobie
w zyciu, pracuje, ma pasje i plany na
przyszio$¢. U
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TY TEZ MOZESZ POMOC!

azdy, kto chce wspoméc
K moja walke z chorobg moze
przekazac 1% swojego podat-
ku na moje leczenie. Numer KRS:
0000064892, z dopiskiem ,DLA
ROBERTA HELLFEIER”. W ciagu
calego roku istnieje rowniez moz-
liwos¢ przekazania darowizny na
moje leczenie. Dane do dokonania
przelewu: Polskie Towarzystwo
Walki z Mukowiscydoza, ul. Jana
Rudnika 3b, 34-700 Rabka-Zdro6j,
nr rachunku: 49 1020 3466 0000
9302 0002 3473, tytul przelewu: Na
leczenie Roberta Hellfeier.
Wszystkich zainteresowanych czy-
telnikbw zapraszam réwniez na strone
internetowa po$wiecona chorobie:
www.muko.smolarnia.org. U
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Muko ... cO? (cz.Iy)

ROBERT HELLFEIER

ie da sie ukry¢, Ze naleze

do tych oséb, ktére mimo

trudéw zwiazanych z muko-

wiscydoza staraja sie nie za-
pominac o zyciu i robi¢ wszystko, aby by¢
zawsze o krok przed choroba. Cho¢ czasa-
mi - a ostatnio coraz czesciej - to wiasnie
choroba mnie wyprzedza i daje ostro w
ko$¢. Mimo tego nie poddaje sie i walcze
0 swoje Zycie oraz staram sie, aby nie byto
W nim miejsca na nude. Kto$ mi ostatnio
powiedzial, Ze robie wiecej rzeczy niz nie-
jedna zdrowa osoba, ktéra czasami nie
robi nic. Mozna by zada¢ pytanie — skad
sie to u mnie wzielo? Sam sie czasami na
tym zastanawiam i nie znalaztem chyba
jeszcze wyczerpujacejisatysfakcjonujacej
mnie odpowiedzi.

Mozliwe, ze sama $wiadomos¢ zwia-
zana tym, iz chorzy z mukowiscydoza
Zyja krocej? W zwiazku, z czym chce
dany mi czas wykorzystac jak najlepiej.
A moze potrzeba pozostawienia po
sobie czego$ na tym Swiecie, jakiej$
czastki, matego $ladu i che¢ zapisania
sie nakartach historii? Chyba to wiasnie
te czynniki powoduja, ze staram sie wy-
Kkorzystac¢ swoj czasizycie na100%.

Mimo choroby pracuje zawodowo,
aw zesztym roku udato mi sie ukoriczy¢
studia i obroni¢ tytutinzyniera. Na studia
magisterskie juz nie poszedtem. Ztozyto
sie na to kilka czynnikow, jednym z nich
byla wlasnie choroba. O ile nie byta ona
obcigzeniem, ktére zmusitoby mnie do
przerwania studiéw inzynierskich, to
przezostatnie2latawznaczacy sposéb po
prostu mi przeszkadzata. Czesto zdarzato
sie, ze na weekendowe zjazdy na uczelni
przyjezdzatem w gorszej formie zdrowot-
nej, z goraczka, ostabiony i ogélnie nie
,do zycia”. Zdecydowatem, ze zdrowie
ma sie tylko jedno i nie warto ryzykowa¢
jegoutraty tylko dlatego,aby moc p6zniej
pisa¢ przed nazwiskiem ,Mgr”. ,Inz.” w
zupemnosci mi wystarczy.

Od 201 roku pisze artykuly do maga-
zynu ,Mukowiscydoza” wydawanego
przez Polskie Towarzystwo Walki z Mu-
kowiscydoza. Tam staram sie przekazac
czytelnikom swoje doswiadczenia i prze-
zycia zwiazane z choroba i przedstawic¢
je w bardziej optymistyczny spos6b niz
tylkonarzekajac.

Moimnajnowszymprzedsiewzieciem
ktore wprawdzie zaczeto powstawac juz
dobrych kilka lat temu, ale odktadatem je
juz kilka razy i dopiero ostatnie miesiace
sprawily, ze wzigtem sie ostro do pracy jest
ksigzka autobiograficzna pod roboczym
tytutem ,Mukowiscydoza, kiedy kazdy
oddech jest walka o Zycie” - cho¢ znajac
siebie to pewnie ostateczny jej tytutbedzie
bardziej optymistyczny. W ksiazce tej
chciatbym przedstawi¢ siebieizyciezcho-
roba i pokaza¢ innym, Ze mimo choroby
zycie potrafi by¢ ciekawe i pasjonujace.
Na dzien dzisiejszy daje sobie 2-3lata najej
ostateczne ukoriczenie. Mam nadzieje, ze
cos$ztegowyjdzie-czas pokaze.

Jednak rzecza, ktéra obecnie pochta-
nia mnie najbardziej jest odkrywanie
historii mojej miejscowosci i okolicy.
Zartobliwie méwie, ze historia lokalna
jest moja druga mitoscia. Pierwsze efekty
tej pasji mogtem ,podziwia¢” pod ko-
niec zesztego roku. Udato mi sie zdoby¢
wyréznienie w XIX edycji konkursu ,.Ze
Slaskiem na Ty”, na kt6ry wystatem prace
pt. .Druget wojna Swiatowel widzianet
oczuma miyszkaricow Smolarniy i Serwi-
tutu”, gdzie za pomoca lokalnej gwary
opisatem wydarzenia, jakie miaty miejsce
'wmojej miejscowosci wlatach1944-1945.

W potowie tego roku ukaze sie ksiazka
»Historia Borow Niemodlinskich”, do
ktorej napisatem kilkustronicowy tekst
pt. ,Wojownik epoki zelaza z Dziedzic”, w
ktorym opisuje odkryte w latach 30. XX w.
znaleziska archeologiczne pochodzace z
przetomu IIi Ilw. Mimo tego, ze méj wkiad
w publikacje wynosi zaledwie 2-3% jej cato-
Sci to jestem bardzo zadowolony. Po kilku
latach czasochtonnej i mozolnej pracy kto$
stwierdzit, ze warto przedstawi¢ utamek
historii mojej okolicy szerszemu gronu.

W tej catej historycznej pasji jest jed-
no ,ale” - nie moge zapominac o mojej
chorobie. Spisywanie historii wymaga
ode mnie czestych odwiedzin i wyjazdow
do obecnych jak i bytych mieszkaricow.
Umawiajac sie zkims narozmowe pytam
czy wdomu na pewno wszyscy sa zdrowi.
Nie moge sobie pozwoli¢ na przebywa-
nie wéréd os6b chorych lub tez takich,
ktérych meczy kaszel czy katar. Chorzy
na mukowiscydoze posiadaja obnizona
odpornos¢ organizmu. Bardzo szybko
zarazamy sie réznymi bakteriami i wiru-
sami. I w przeciwienstwie do zdrowych
0s6b ciezej przechodzimy ewentualna

grype czy nawet zwykly katar. Nie zawsze
wystarcza nam domowe leczenie i w
przypadku znacznego pogorszenia sie
stanu zdrowia zmuszeni jesteSmy do
dwu-, trzy- a czasami i czterotygodniowe-
go pobytuw szpitalu.

Znam chorego, ktérego organizm nie
poradzit sobie z taka infekcja. Zmart po
tygodniu od przyjazdu do szpitala. Miat
zaledwie2ilat.

Takze jak wida¢ z mukowiscydoza nie
ma zartow i trzeba mie¢ ja na uwadze w
kazdym aspekcie zycia. Dlatego tez cza-
sami trzeba powiedzie¢ sobie ,,Stop” - tak
jak to miato miejsce podczas rezygnacji z
mojego dalszego studiowania. Podobnie
rzecz miala sie z moja dziatalnoscia w
miejscowej Ochotniczej Strazy Pozarnej. O
ilejeszcze1olat temu stan zdrowia pozwa-
latmina udziatw zawodach sportowo-po-
zarniczych, a 5-6 lat temu na wyjazdy do
pozaréw, to ostatnie 2-3 lata byly dla mnie
okresem stopniowego zmniejszania swo-
jej aktywnosci w tym zakresie. Obecnie
nie wyobrazam sobie nagtegowyjazdudo
pozaru czy innego zdarzenia albo udziatu
np.w pracach porzadkowych wremizie w
okresie jesieni, zimy i wiosny, kiedy pogo-
da potrafi by¢ wyjatkowo niesprzyjajaca.
W takich warunkach zachodzi zwiek-
szone ryzyko ztapania jakiejs infekcji,
przezigbienia czy tez grypy-astad juznie-
daleka droga do zapalenia phuc, pobytu w
szpitalu, a w ekstremalnych przypadkach
nawet do$mierci.

Epilog
Zycie z mukowiscydoza jest jak
réwnowaznia, ktéra przechyla sie raz w
jedna, arazw druga strone. Trzeba umie-
jetnie balansowa¢ pomiedzy tym, co dla
mnie dobre i tym, co zte. Mimo trudéw
zwiazanych z choroba mam motywacje
do dziatania i - co najwazniejsze — do zy-
cia. Bo ,Trudne, nie znaczy niemozliwe”

(cyt.:Rafat Siemiriski). ©

TY TEZ MOZESZ POMOC!
Kazdy, kto chce wspomoéc moja
walke z choroba moze przekazac 1%
swojego podatku na moje leczenie.
Numer KRS: 0000064892, z dopiskiem
DLA ROBERTA HELLFEIER”. W ciagu
categorokuistnieje réwniez mozliwos¢
przekazania darowizny na moje le-
czenie. Dane do dokonania przelewu:
Polskie Towarzystwo Walki z Muko-
wiscydoza, ul. Jana Rudnika 3b, 34-700
Rabka-Zdr6j, nr rachunku: 49 1020
3466 0000 9302 0002 3473, tytut przele-
wu: Naleczenie Roberta Hellfeier.
‘Wszystkich zainteresowanych czy-
telnikéw zapraszam réwniez na strone
internetowa poSwiecona chorobie:
‘www.muko.smolarnia.org. U

n

15




