ZYCIE Z CHOROBA

Ta choroba to nasza dtuga droga do jej zdiagnozowania. Tak sie dzieje w przypadku pierwszej osoby w
rodzinie, ktéra na nig zachoruje. Pierwsze objawy bywajg bardzo mylne. W przypadku ojca byty to, utrata
czucia w konczynach dolnych i gérnych oraz zaburzenia chodzenia. Rok wczes$niej nastgpita spora utrata
wagi, nie wiadomo dlaczego, ostabienie i brak odpornosci organizmu oraz zaparcia. Majgc na uwadze te
objawy, pomimo szeroko przeprowadzonych badan, na oddziale neurologicznym nie okreslono przyczyny.
Wykluczono polineuropatie cukrzycowa, alkoholowg, raka, ale postawiono diagnoze, ktdrg byta polineuropatia

czuciowo — ruchowa. Tate skierowano do poradni neurologicznej w celu leczenia.

12 lat temu obecnie
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W trakcie pojawita sie zakrzepica zyt gtebokich w nogach, a leczenie jej zajeto rok. Choroba zaczeta sie
pogtebiaé, rowniez w tym czasie tj. 2,5 roku temu pojawity sie czeste i ostre biegunki, omdlenia i zastabniecia.
Lekarz rodzinny skierowat tate na oddziat wewnetrzny w celu zbadania przyczyny. Nie znaleziono bakterii,
pasozyta, a badania gastrologiczne wykazaty stan zapalny jelit. Poszpitalnie zastosowano kuracje, co nie
dato poprawy. Majgc na uwadze narastajgcg utrate wagi (tato w petni zdrowy wazyt 92 kg, a na tym etapie
choroby waga wynosita 62 kg), coraz wieksze trudnosci z chodzeniem(wsparcie sie kulg), niekontrolowane
upadki, zawroty gtowy przy wstawaniu razem, podjeli§my samodzielne dziatania. Byty to prywatne wizyty w
gabinecie neurologicznym, gdzie dowiedzieliSmy sie, ze nalezy szukac przyczyny polineuropatii bo od niej
zalezy leczenie. Kazde wyjscie na umowiong wizyte wymagato ogromnego wysitku i pomocy innej osoby, a
niejednokrotnie nalezato je przetozy¢ z powodu biegunek i ostabienia. Tato przechodzit kuracje witaming B12,
ktérg przerwano bo nie przyniosta ona zadnych rezultatéw po czym skierowano go do innego szpitala
neurologicznego. Tam, w oparciu o naszg dokumentacje, poinformowano nas, ze wszystkie badania jakie

mozna wykonac¢ pod kgtem polineuropatii zostaty wykonane, szpital nie ma innych mozliwosci.

Wskazano szpital w Warszawie przy ulicy Banacha jako miejsce, w ktérym specjalizujg sie w neuropatii.
Poniewaz czas oczekiwania na wizyte w poradni przyszpitalnej w ramach NFZ okazat sie zbyt dtugi, zmusito

to nas do wizyty prywatne;j.

Tato trafit do dr Hanny Drac, ktéra widzgc go od razu postawita diagnoze : amyloidoza. Tego samego dnia
doktor skierowata nas na badania genetyczne w ramach programu naukowego, ktore potwierdzity ze

przyczyng stanu mojego ojca jest amyloidoza TTR (rodzinna choroba genetyczna).

Tate hospitalizowano w celu oceny postepu choroby, wykonano szereg badan catego organizmu. Obecnie
wiem, ze ja i siostra mojego ojca jestesmy nosicielkami tego genu. Nie ukrywam, ze wiadomos$¢ o rzadkiej
chorobie, przewrdcita nasz rodzinny spokdj. Choroba jest okrutna i wyniszczajgca dla chorego i bliskiej

rodziny poniewaz:

» codzienny strach i lek samodzielnego pozostawienia ojca w domu nie pozwala na prowadzenie
normalnego zycia. Konieczna jest pomoc w czynnosciach samoobstugowych ( na przyktad w postaci
przyniesienia kubka), higienicznych szczegolnie podczas omdlen i biegunek, ktdre niestety sg
codzienno$cig, co zmusito mame do rezygnacji z czynnej pracy zawodowej

» wszelkie stosowane leki i diety, ktére miaty zapobiec biegunkom nie skutkujg

» pogtebiajgce sie inwalidztwo wynikajgce z zaniku miesni oraz ostre biegunki nie pozwalajg wyjs¢ z domu
nawet przy wsparciu urzgdzen pokonujgcych bariery architektoniczne. Swiat zamknat sie w czterech
Scianach

» Swiadomos¢ tego, ze przez 6 lat trwania i rozwijania sie choroby, nie dato sie postawi¢ diagnozy i podjgé

jakiekolwiek proby leczenia znacznie wptyneta na stan psychiczny taty i jego najblizszych

choroba w wyniku wyniszczenia organizmu konczy sie Smiercig

Obecnie tato ma 55 lat, wazy 57 kg, ma oczoplgs, jest bardzo staby, ma trudnosci z przetykaniem, nie ma
miesni w kohczynach dolnych i gornych, palce dioni sg podkurczone, sztywne i brak czucia w dtoniach i
stopach, z ledwoscig samodzielnie je bardzo mate ilosci pokarmu, wymaga pomocy przy ubieraniu i
czynnosciach higienicznych, a jego kapiel to wielkie wyzwanie dla mojej mamy. Pomimo wychudzenia catego
ciata, utraty miesni i czucia w nogach méj ojciec chodzi o kulach, gdy tymczasem, w opinie lekarza, powinien
jezdzi¢ juz na woézku inwalidzkim. Wiem, ze kiedys byt silnym mezczyzng, a jego upartosc i walka
wewnetrzna z kalectwem pozwala mu tak funkcjonowac. Na tym etapie amyloidozy TTR zalecono pomoc
hospicjum domowego, ktére jak sie okazato, nie jest przewidziane przy tego typu chorobach. Bez wsparcia i
porad, staramy sie samodzielnie z mamg radzi¢ sobie w trudnych sytuacjach. Istotny jest tez fakt, ze czas

oczekiwania na zalecong w postaci lekkich masazy rehabilitacje z NFZ jest bardzo dtugi, a finansowanie jej z



wtasnej kieszeni bardzo drogie. Tato cierpi, bo odczuwa bl w nogach, boli go brzuch, nie $pi po nocach bo
boi sie niekontrolowanych biegunek oraz niemoznosci wstania z powodu reakcji uktadu nerwowego w postaci
zawrotow gtowy, omdlonych i stabych nég. Choroba szybko postepuje. Nie wiemy co robic¢ i jak postepowac
by pomdc.

Nadziejg dla oséb, u ktorych zdiagnozowano amyloidoze TTR, przy jej wczesnych objawach jest lek, ktory
jest bardzo drogi. Niestety w Polsce nierefundowany. Mam swiadomos$¢ ze musze by¢ pod kontrolg lekarza
wykonujgc co jakis czas badania, by w przypadku pierwszych objawéw mie¢ nadzieje na mozliwos¢
skorzystania z leku. Tato przebyt dtugg droge do ostatecznej diagnozy. Teraz zastanawiamy sie wspolnie,
jakby to byto, gdyby ktos wczesniej kierowat nas w miejsca gdzie mozna by byto wykona¢ badania

genetyczne.



