VIl. Cele Federacji Pacjentow Chorob Rzadkich Gdzi Z kaé d d kresi E WLl nadZieiaim”os’é A5
. racji j r zadki ‘ zie mozna uzyskaé porade medyczng w zakresie ani : .
% w Europie Centralnej i Wschodniej ‘ Mukopolisacharydozy i choréb rzadkich? ' opieka, pomoc i troska jutro.

Organizacja Pacjentéw Choréb Rzadkich w Europie Centralnej i Wschodniej powstata
25 lipca 2010 r. w Polsce.

Informacje na temat diagnostyki, leczenia i opieki

medycznej mozesz uzyskac u cztonkdw Zarzadu

Federacji Pacjentéw Chorob Rzadkich w Europie
Centralnej i Wschodniej

Cele Organizacji sa nastepujace:

e dziatanie w zakresie integraciji rodzin dotknigtych MPS i chorobami ultra rzadkimi
w Europie Centralnej i Wschodnigj,

e zwrocenie uwagi publicznej na choroby ultra rzadkie,

e tworzenie funduszy na rzecz pomocy wszystkim osobom dotknigtym chorobg

rzadka.
% JAK? |

e przez nawigzanie wzajemnych kontaktow rodzin wychowujacych dzieci chore
na MPS i choroby rzadkie,

*  przez coroczne konferencje, podczas ktorych rodzice i lekarze specjalisci moga - f.‘ 5 =0 T } :
sig spotkac i uzyskiwac niezbedne informacie, .. i v
Komitet zatozycielski Federacji pacjentow z EU Centralnej
i Wschodniej (Biatorusi, Litwy, Rosji, Polski. Ukrainy) !

e przez publikacje w prasie radiu i telewizji oraz na stronie internetowej infor-
macji skierowanych do wszystkich, ktérym sg bliskie problemy MPS i chordb
rzadkich,

»  przez utatwianie rozpowszechniania wiedzy medycznej i technik z zakresu cho-
rob MPS i chordb rzadkich z catego $wiata,

: Prezes: Teresa Matulka, e-mail: tmatulka@wp.pl
»  przez pozyskiwanie sponsorow i ofiarodawcow, ktorych darowizny umozliwig tel.: +48 22 757 81 97, kom.: +48 601 300 452 '

pomoc dzieciom z MPS i chorobami ultra rzadkimi oraz ich rodzinom, ) . . . )
Wice Prezes: CHexane MutuHon, e-mail: snmitina@mail.ru

e przez podnoszenie jakosci zycia chorych na mukopolisacharydoze i choroby - tel.: +7 495 711 95 81, kom.: +7 916 594 82 45

rzadkie we wszystkich krajach Europy Centralnej i Wschodniej,
Dyrektor: Tamara Matsiyevich, e-mail: matievich@list.ru

tel.: +375 222 467 157, kom.: +375 291 257 498

* wspdlng organizacje spotkan i imprez majacych na celu kreowanie i promowa-
nie nowych metod leczenia chorob rzadkich,

Federacja Pacjentéw Choréb Rzadkich
w Europie Centralnej i Wschodniej

e przez wywie_ranie pagisku w'cglu zage\{vnienia przez Qane panstvyo pacjentom tel.: +370 528 295 96, kom.: +370 601 377 08
z chorobami rzadkimi leczenia i specjalistycznej opieki medycznej,
Sekretarz: Ludmyla Popadynets, e-mail: ludap_72@mail.ru

w kraju ina éWieCie, tel.: +38 0 324 852 310, kom.: +38 0 973 014 171

Skarbnik: Justyna Matulka, e-mail: zustam@interia.pl

e przez organizowanie sieci miedzynarodowej wspotpracy Stowarzyszen MPS
tel.: +48 22 757 81 97, kom.: +48 601 300 834

z catego Swiata.

Czlonek Zarzadu: Czestawa Grulich, e-mail: czeslawa.grulich@wp.pl '
tel.: +48 33 815 34 09, kom.: +48 603 30 03 37
. J

Nie zwlekaj — i Ty mozesz nam pomadc - wesprzyj tych,
ktorzy Twojej pomocy oczekuja.

e przez stymulowanie badan naukowych i wzajemnej wspdfpracy specjalistow

Q Powiedz nam jak chcesz nam poméc! |

Kontakt: Federacja Pacjentow Choréb Rzadkich w Europie Centralnej i Wschodnigj
05-503 Gfoskow, ul. Radnych 9 A, tel.; +48 22 757 81 29, fax: +4822 7578197 !
www: frd-cee.org

Nasze konto bankowe: PKO S.A. Oddziat w W-wie, ul. Jasna 1 !

Stowarzyszenie Chorych na MPS i Choroby Rzadkie
NRB: PL 39 1240 6175 1978 0010 3607 2502

kod SWIFT — PKO PPL PW  z dopiskiem — federacja

'--_ﬁ[:'"..

MPS VI Litwa MPS VI Litwa w Starostwie Powiatowym w Piasecznie, woj. Mazowieckie, Polska '

Federacja Pacjentéw Choréb Rzadkich w Europie Centralnej i Wschodniej zarejestrowana



I. Dlaczego chorzy na choroby ultra rzadkie nie
mog3 sie normalnie rozwija¢?

®

Poniewaz cierpig na choroby tzw. mukopolisacharydozy (MPS) oraz inne choroby
rzadko wystepujace, zagrazajace zyciu — powodujace rozw6j w organizmach cho-
rych 0sdb wielu wad zaréwno fizycznych jak i psychicznych!

Te choroby rozwijajq si¢ i postgpuja
- pomozcie nam je zatrzymac!

Q Il. Co powoduje te choroby?

W chorobach zwanymi mukopolisacharydozami chodzi o wrodzone zaburzenia
przemiany materii. ,Muko” oznacza - $luz, ,poly” oznacza — wiele, a sacharydy sa
czasteczkami cukru.

Mukopolisacharydy to zbudowane gtéwnie z cukrow dtugo taficuchowe zwigzki
biorace udziat w tworzeniu tkanki tacznej (chrzastki, $ciggna, skora itp.). Substancije
te sg stale na nowo budowane i rozkfadane na pojedyncze skfadniki przez okreslone
enzymy. U chorych na mukopolisacharydoze brak jest jednego enzymu rozkfadaja-
cego, czego skutkiem jest nadmierne gromadzenie sig tych zwigzkéw w komdrkach
powodujace ich stopniowe niszczenie.

Jedna osoba nie jest w stanie poméc cigzko chorym dzieciom

- razem mozemy uratowac im zycie!

Ill. Dlaczego tak sie dzieje?

Choroby ultra rzadkie dziedziczone sg od zdrowych rodzicow nie zdajacych sobie
sprawy z posiadanej wady genetycznej. Jezeli obydwoje rodzice majg wadliwe
geny, to istnieje prawdopodobienstwo, ze kazde dziecko dotknigte bedzie takg wada.
Jedynie w chorobie MPS typ Il Hunter wytacznie matka jest nosicielka choroby.

MPS to skrét nazwy choroby,
podobnie jak znacznie skrocone jest zycie tych dzieci.

Y

4 MPS VI Biatorus

MPS IV Jakucja, Rosja

IV. Co sie dzieje p6zniej?

Tragedig 0s6b z ultra rzadkimi chorobami jest uwstecznienie si€ tj. cofanie si¢ fizyczne
i umystowe. Osoby te rodzg sig jako normalne zdrowe dzieci, lecz po pewnym czasie
pojawiajg sie wyrazne objawy choroby wywotujace dramatyczne zmiany wygladu
i zachowania trudne do zaakceptowania przez otoczenie w wieku poniemowlecym
lub starszym. Staj sie trudne do zaakceptowania przez otoczenie i w wigkszosci
przypadkéw umrg zanim dorosng do petnoletnioSci.

Wiara, nadzieja i mitos¢ dzis

- opieka, pomoc i troska jutro.

V. Jak rozpoznajemy choroby ultra rzadkie?
Znamy 7 gtéwnych typow mukopolisacharydozy:

MPS typ | — choroba Hurler-Scheie
MPS typ Il - choroba Hunter
MPS typ Ill — choroba Sanfilippo
MPS typ IV — choroba Morquio
MPS typ VI — choroba Maroteaux-Lamy
MPS typ VII - choroba Sly

Organizacja obejmuje opieka takze chorych na wszystkie ulira rzadkie choroby
metaboliczne  m.in.: mukolipidozg, mannozydozg, sialidoze, fukozydoze,
chorobg Pompego, chorobe Niemana-Picka, chorobe Gauchera, chorobe
Fabry’ego, chorobe Epidermolysis Bullosa (EB), zespot Krabbego, gangliozydoze,
ceroidolipofuscynozg, zespot Pallistera-Killiana, homocystynurig, chorobe
Hallervordena — Spatza NBIA Syndrom HSS, leukodystrofi¢ metachromatyczna
(sulfatydoze) itd. Rozpoznanie mukopolisacharydoz oraz chordb ultra rzadkich
stawiane jest na podstawie szczeg6towych badan Klinicznych. Najbardziej cha-
rakterystyczne objawy w MPS to: pogrubione rysy twarzy, przykurcze w stawach,
zmiany kostne, powigkszenie watroby i $ledziony. W niektorych typach wystepuje
ponadto zmetnienie rogowki oka, niedostuch, zmiany w sercu, niedobor wzrostu
i postepujace uposledzenie umystowe.

Leczenie, rehabilitacja i specjalistyczna opieka

medyczna jest bardzo kosztowna
lecz zycie ludzi, a zwtaszcza dzieci jest bezcenne!

VI. Czy mozna w/w choroby leczyé?
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Data rejestracji w UE

Brakujacy enzym Nazwa leku

Nazwa choroby
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10.01.2003 rok

2003 rok

Fabrazyme®
Replagal®

alfa-galaktozydaza A
alfa-galaktozydaza B
alfa-L-iduronidazy
alfa-glukozydaza
arylosulfataza B

Fabry

10.06.2003 rok
29.03.2006 rok

01.2006 rok

Aldurazyme®
Myozyme®

typ Hurler (MPS I

choroba Pompego (glikogenoza typu Il)
choroba Maroteaux-Lamy (MPS VI)

zespot Huntera (MPS 1)

mannozydoza

Naglazyme®
Elaprase®

08.01.2007 rok
proby kliniczne

sulfataza-liduronianu
alfa-mannozydoza

proby kliniczne

sulfataza 6-siarczanu galaktozy

choroba Morquio (MPS IV A)

Takze dla pozostatych chordb na catym $wiecie trwajg intensywne badania kliniczne majace na celu wynalezienie efektywnego sposobu wprowadzenia do ustroju chorego enzymu,

ktérego on sam nie potrafi wytworzyé. Kazda rodzina, w ktorej urodzito sig chore dziecko powinna zosta¢ objeta opiekq poradni chordb metabolicznych, gdzie uzyska porade gene-
tyczna, moze skorzystac z propozyciji badan prenatalnych (rozpoznanie choroby w pierwszych miesigcach cigzy) oraz moze ustali¢ ewentualne nosicielstwo w$rod cztonkéw rodziny.

Leczenie jest mozliwe o ile uda nam sig zdoby¢ $rodki finansowe.
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