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2. Uredniska In ce se bo lahko tvoje srce nenehno cudilo vsakdanjim cudezem v Zivijenju,

. bo tudi tvoja bolecina videti prav tako cudovita kot tvoja sreca.
misel

K. Gibran

Pa jo imamo — knjizno novorojenko, ki jo bomo ¢lani Drustva bolnikov s Fabryjevo boleznijo
Slovenije pestovali in iz njenih zgodb tudi ziveli. Uresnicili smo idejo in pobudo za ubesedene
izkusnje, obcutke, strahove, tezave, ovire ..., ki jih v eno druzino povezuje dedna bolezen Fabry.

»Fabryjeva bolezen je kot redka roza v neraziskani dzungli,« je zapisala internistka Andreja
Cokan Vujkovac, oseba, ki je skupaj s svojim mozem, srcem Centra za zdravljenje Fabryjeve
bolezni, zdravnikom Bojanom Vujkovcem, med clani Drustva zasejala navdusenje nad izdajo
te knjizice.

Knjizica je darilo ob 10. obletnici delovanja Drustva bolnikov s Fabryjevo boleznijo Slovenije
ter Centra za zdravljenje Fabryjeve bolezni Splosne bolnisnice Slovenj Gradec, ki povezujeta
podporo, pomoc in strokovnost bolnikom s Fabryjevo boleznijo.

Knjizno darilo je spleteno iz zelo razli¢nih, pa vendar tudi na nek nacin podobnih zivljenjskih
zgodb — velikokrat bolecih, pa tudi optimisticnih. Je kot gora, na katero se vsak bolnik vzpenja
drugace: prvi bo lahko osvojil celo njen vrh, saj ga tezave bolezni sploh ne ovirajo, drugi bo ubral
drugacno pot — z mnogo postanki, bliznjicami ..., spet tretji bo z optimizmom zrl le vvrh in se
v mislih povzpel nanj ter si drugace osmislil svojo pot ter Se Cetrti, peti ... vsak s svojim dihom

in korakom zivljenja.

Koliko moznosti lahko vsak posameznik le izkoristi, kako lahko kdaj tudi prelisi¢i svojo

sopotnico bolezen, kako lahko upanje pozivlja nasa telesa ..., vse to razbiramo na straneh te

knjizice. Vsak bolnik zivi s svojo boleznijo in jo mora sprejemati kot neizogibni del svojega
‘ zivljenja. Velikokrat tiho, neopazno, skrito, z bolecino, s trpljenjem — sam z njo ...

-

‘ Barve zivljenja se bolnikom s Fabryjevo boleznijo nenehno spreminjajo. Slikarji so oni sami —
s svojo potrpeZzljivostjo in hvaleznostjo za razumevajoce prijatelje, druzino ter obcutene zdrav-
nike, z radozZivostjo trenutkov brez bolecCin, z uenjem in prenasanjem bolecine ter z modro
izkusnjo. Te barve podarjajo sedaj nam, bralcem, da bi skozi ocala preizkusnje bolezni lazje
doumeli temnejso stran Zivljenja in jo skupaj z njimi spreminjali v mavrico.

Fabrvi Karmen Bizjak Merzel
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Prva ... Pa kaj! Povej, kdo si! —

e e Samo en del moci, ki dobro Vekomayj iz zla rodi.

spoznanja

Zacetki prepoznavanja in zdravljenja Fabryjeve bolezni pri nas

S Fabryjevo boleznijo (FB) smo se leta 1991 na Internem oddelku Splo$ne bolnisnice Slovenj
Gradec srecali povsem nakljucno.

Zgodba se je zacela dejansko ze leto dni prej, ko je bil vnovembru 1990 na oddelek sprejet 46-letni
bolnik zaradi napada aritmije srca. Med opravljenimi preiskavami je izstopal posnetek elektro-
kardiograma (EKG), v katerem so bili poleg nerednih utripov zaradi trepetanja preddvorov
(atrijske fibrilacije) zabelezeni Se znaki odebelitve levega prekata. Zlasti slednje nas je nemalo
presenetilo, saj imajo taksne spremembe v EKG predvsem bolniki s povisanim krvnim tlakom.
Nas bolnik pa je imel vse zivljenje normalen krvni tlak in do nastanka te motnje srénega ritma
ni imel tezav s srcem. Pri ultrazvocni preiskavi srca je bila vidna enakomerna odebelitev stene
levega prekata, zlasti medprekatnega pretina, ki je imel nenavadno zrnato strukturo. Med
laboratorijskimi preiskavami so odstopale le malenkost zvisane vrednosti secnine in kreatinina,
v urinu pa so bile najdene beljakovine.

Maja 1991 je bil na oddelek sprejet leto dni mlajsi brat prej opisanega bolnika na dodatne preiskave
zaradi suma na bolezen ozilja oziroma krvi in ugotovljenih beljakovin v urinu. Pred tem je bil
namre¢ ambulantno pregledan pri internistu, ki mu je pri telesnem pregledu ugotovil nenavadne
kozne spremembe v obliki drobnih krvavitev po kozi zadnjice, v dimljah, na spolnem udu, pod
pazduhama in na ustni sluznici. Bolnik je povedal, da spremembe opaza ze od otroskih let. Tudi
v njegovem posnetku EKG so bili vidni znaki odebeljenega levega prekata. Bolnik je zanikal
tezave s srcem, imel je normalen krvni tlak. Pri ultrazvocni preiskavi srca je bil izvid podoben
bratovemu: enakomerna odebelitev stene levega prekata, predvsem medprekatnega pretina,
v katerem so bila nenavadna zrnca. Z ostalimi preiskavami smo izkljucili resnejse okvare krvi
in ledvic. Zaradi nenavadnih sprememb po kozi smo ga napotili k specialistki dermatologije in
venerologije v nasi bolnisnici Jozici Kotnik, dr. med., ki je na podlagi klini¢ne slike in druzinske
anamneze pomislila na moznost Fabryjeve bolezni ter predlagala pregled se ostalih bratov.
Po njenem nasvetu je bila pri bolniku opravljena tudi biopsija koze na trebuhu. Pri mikroskopski
histoloski preiskavi tega vzorca so bile ugotovljene spremembe, ki so ustrezale klinicni diagnozi
Fabryjeve bolezni.
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Ker sta oba brata izhajala iz druzine s stevilnimi otroki, smo se dogovorili za preglede vseh ¢lanov
druzine, to je Se ziveCe matere, sedmih bratov in dveh sester. Sprasevali smo jih o tezavah, znaéilnih
za FB, injih temeljito telesno pregledali. Posneli smo jim EKG, opravili ultrazvocne preiskave srca
in osnovne laboratorijske preiskave. Napotili smo jih k dermatologu zaradi koznih sprememb in
k okulistu, ker so za FB znacilne Crtaste motnjave na rozenici (cornea verticillata). Na osnovi vseh
dobljenih izsledkov smo lahko z veliko gotovostjo zakljucili, da ima pet bratov tipi¢ne znake in
simptome za FB, pri ostalih ¢lanih druzine pa jih nismo ugotovili. Vsi oboleli so navajali, da so
vmladosti ¢utili hude bolecine po udih ali v razli¢nih sklepih. Nihce od petih se na vrocini ni znojil.
Pri treh so bile pogoste driske ne glede na vrsto zauzite hrane. Trije so imeli kozne spremembe
v obliki skupkov drobnih zilic na tipi¢nih mestih, tako imenovane angiokeratome, ki so znacilni
za FB. Dva od bratov teh sprememb nista imela. Tudi v zapisih EKG in ultrazvocnih posnetkih
srca so bile pri vseh najdene podobne spremembe.

Kerv Slovenijileta 1992 niso opravljali ustreznih encimskih preiskav za dokazovanje FB, smo se zanje
dogovorili na Zavodu za kemijo in biokemijo Medicinske fakultete v Zagrebu. Gre za merjenje aktiv-
nosti encima a-Gal A (alfagalaktozidaza A) vlevkocitih, ki je pri FB znacilno zmanj$ana. Na preiskavo
je Sel mlajsi od obeh bratov, pri katerih smo najprej ugotovili FB, skupaj s sinom in héerko. Pri ocetu
aktivnost ni bila merljiva, pri sinu skoraj normalna, pri h¢erki pa nekoliko znizana. Nato smo se
dogovorili za podobne preiskave Se pri ostalih clanih druzine, vsaj pri tistih s klini¢nimi znaki
FB, vendar nam je nacrte prekrizal izbruh vojne na Hrvaskem.

Opogumljeni z vsemi dotedanjimi ugotovitvami smo se odlocili, da iskanje FB razsirimo in siste-
matsko pregledamo ¢lane vec generacij celotne rodbine, ki so ji pripadali clani ze opisane druzine
s Stevilnimi otroki. V stirih generacijah je tako bilo vsega skupaj kar 45 oseb. Ker analize aktiv-
nosti prizadetega encima in genske preiskave v Sloveniji niso bile izvedljive, smo za sodelovanje
zaprosili strokovnjake Akademskega medicinskega centra v Amsterdamu. Na pomo¢ nam
je ljubeznivo priskocil zdravnik Gabor E. Lindhorst s svojimi sodelavci. Opravili so analize
aktivnosti encima d-Gal A in gensko analizo pri 31 od 45 clanov rodbine, in sicer pri vseh ¢lanih
prvih treh generacij in pri nekaterih v Cetrti generaciji, ki so bili starejsi od deset let. Na osnovi
rezultatov je bilo ugotovljeno, da je bila mati prenasalka bolezni, pri sedmih moskih ¢lanih je bila
dokazana FB, poleg stare matere pa je bilo v vseh generacijah najdenih Se 10 prenasalk.

Vzporedno z nasim iskanjem in proucevanjem bolnikov s FB se je nekaj podobnega dogajalo
tudi drugod po Sloveniji. Ze leta 1980 sta vojaska zdravnika Nedeljko Aksam in Risto Angleski
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v Vojni bolnici Ljubljana pri 23-letnem vojaku ugotovila FB ter primer opisala v casopisu za
zdravnike in farmacevte tedanje Jugoslovanske ljudske armade Vojnosanitetski pregled (letnik
39, Stevilka 2, str. 118-120, april/maj 1982).

V nasi javnosti je bil prvi opis dveh bolnikov s FB predstavljen na Slovenskem nefroloskem
kongresu v Portorozu leta 1996. Specialistka interne medicine iz novomeske bolnisnice, zdravnica
Marija Ceh, je opisala dve druzini s FB. V prvi je bil bolnik sin in mati prenasalka. V drugi je bil
bolnik oce, ki je medtem ze umrl, dve hcerki pa prenasalki. Bolezen so dokazali s histoloskim
pregledom koznih sprememb ter analizo aktivnosti a-Gal A v plazmi in levkocitih, kar je bilo
opravljeno v Londonu. Kasneje smo izvedeli, da so tudi na Gorenjskem odkrili druzino s sinom
bolnikom in materjo prenasalko FB, ki so jo pri obeh potrdili z biopsijo ledvic.

Stevilo novo odkritih bolnikov s FB je v Sloveniji iz leta v leto postopno nara$¢alo. Ker smo
imeli z njimi ze veliko izkusenj, smo se odlocili, da zatnemo opravljati preglede vseh bolnikov
iz Slovenije z ugotovljeno ali domnevno FB. Z namenom, da bi jih sistematicno pregledovali,
jim svetovali ustrezno zdravljenje in preverjali njihovo zdravstveno stanje z rednimi obdobnimi
pregledi, je bilaleta 2000 v nasi bolnisnici ustanovljena strokovna skupina, sestavljena iz specia-
listov razli¢nih strok. Tako so lahko bili vsi bolniki s FB v Sloveniji od leta 2001 naprej obravna-
vani v nagi bolnisnici in do leta 2003 je bilo znanih Ze pet druzin s FB. Zal so to leto umrli kar trije
nasi bolniki, pri katerih smo FB najprej ugotovili.

Do leta 2003 smo lahko bolnike zdravili le tako, da smo z zdravili in drugimi ukrepi lajsali njihove
bolezenske tezave in hude spremljajoce bolezni. Drugod v Evropi in v ZDA pa se je medtem ze
pojavilo vzro¢no zdravljenje z nadomesc¢anjem manjkajocega encima z umetno pridobljenim.
Pri uvajanju tega zdravljenja v nasi ustanovi in tudi pri premagovanju drugih tezav v zvezi s
FB nam je kar nekaj let prijazno pomagala gospa Diana Rovers, predstavnica farmacevtskega
podjetja Genzyme, v katerem proizvajajo nadomestni encim, imenovan Fabrazyme. Septembra
2003 smo enako kot drugod po svetu priceli z novim nac¢inom zdravljenja; uvedeno je bilo pri sed-
mih bolnikih in eni bolnici. Tako so se obeti za daljse prezivetje bolnikov s FB bistveno povecali.

Z leti smo si s prepoznavanjem FB in z novim na¢inom zdravljenja nabrali veliko izkuSenj, zara-
di Cesar smo predlagali ustanovitev posebne enote, v kateri bi lahko te bolnike zares celovito
obravnavali. 8. novembra 2004 je bil v nasi bolnisnici uradno ustanovljen Center za zdravljenje
Fabryjeve bolezni, edini te vrste v Sloveniji, ki danes uspesno skrbi za slovenske bolnike s FB.

Prim. mag. Franc Verovnik, dr. med.
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Zame so junaki ...

Za Fabryjevo bolezen sem prvi¢ slisala na Medicinski fakulteti. Veljala je za »eksoti¢no«
bolezen in verjela sem, da v moji karieri ne bom spoznala bolnika z njo. Pa je usoda nanesla,
da sem zacela sodelovati v timu primarija Verovnika, ki je po odkritju prvega bolnika s
Fabryjevo boleznijo naredil druzinsko drevo velike druzine s to boleznijo in na ta nacin odkril 19
bolnikov. Vsaki¢ znova se sprasujem, kaj bi se zgodilo z vsemi temi ljudmi, e v mojem bivsem
predstojniku in ucitelju ne bi bilo toliko entuziazma. Ti bolniki bi s svojimi razli¢nimi tezavami
verjetno tavali od zdravnika do zdravnika, kar je usoda mnogih Fabryjevih bolnikov.

Spomnim se nasih prvih pacientov. Bili so bratje. Ob pregledih so mi pripovedovali o svojem
otrostvu. Nekateri so pozabili na strasne bolecine, ki so jih imeli v rokah in nogah. Nanje so se
spomnili, ko smo jih po njih sprasevali neposredno. Povedali so, da so si roke in noge hladili
v snegu, da bi pregnali strasne bolecine, zaradi katerih vcasih niso mogli niti hoditi. Eden se
je kot otrok nekaj let vozil z vozickom. Drug drugemu so skakali po nogah, da bi pregnali
nevzdrzne bolecine, ki jih niso ublazili ne domaca zdravila ne mocnejsi analgetiki. Kasneje
so mi tudi drugi bolniki pripovedovali o svojih zalostnih otrostvih. Enemu so s teko¢im dusikom
odstranjevali kozne spremembe. Zelo ga je bolelo in pred zdravniki se je celo skrival ter lagal
mami. Zaradi hudih bolecin ji je kradel zdravila. Bole¢ine sta mu povzrocala napor in vrocina.
Ko se je v Soli skril, ker ni zelel telovaditi, so ga nasli in za kazen je moral na vrocini kopati
krompir. Veljal je za simulanta in ta oznaka ga se danes boli. O svojem sinu je mati, ki je tudi
bolnica, povedala, da sin zaradi bolecin ni mogel hoditi. Obiskala sta zdravnico, ki njunemu
opisu bolecin preprosto ni verjela. Ko sta z materjo odhajala iz zdravniske ordinacije, ju je
gledala skozi okno in videla, da ga mora mati nesti, ker ni mogel hoditi. Koncno ju je poklicala
nazaj.

Mislim, da vse bolnike najbolj boli to, da jim ni nihce verjel, da imajo tezave. In kar je Se najhujse,
tudi svojci jim niso. Veckrat kaksna mama potozi, da ima slabo vest, ker ni verjela svojemu sinu.
Bolniki s Fabryjevo boleznijo pa so me veckrat presenetili z optimizmom, s trdno voljo in
odlo¢nostjo. Kaksnih nalog se lotijo in kako uspesni so pri tem! Nekemu bolniku — postarju
—s0 pozimi zmrznile noge na motorju. Vendar mu tudi ta dogodek ni zmanjsal volje do dela
in zivljenja — Se celo ve¢ — potem je postal celo rudar! Ne predstavljam si, kako je ob svojih
bolecinah zmogel taksne napore.
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Mladi bolniki so pripovedovali, da poleti cele dneve prezivijo v kadi z mrzlo vodo, ker se ob
zunanji vrocini tako pregrejejo. Bolniki s Fabryjevo boleznijo se namre¢ ne potijo. Ob spre-
membah temperature pa se pojavijo te neznosne bolecine.

Sprva smo bolnike lahko zdravili simptomatsko, torej smo le blazili simptome. Nato smo
v Sloveniji dobili zdravilo, pri cCemer gre najvec zaslug zdravniku Bojanu Vujkovcu. Zdravilo je
namre( zelo drago in sre¢ni smo, da ga v Sloveniji dobijo vsi Fabryjevi bolniki, ki ga potrebujejo.
Ze Ceznaso juzno mejo je situacija popolnoma drugacna.

Pred desetimi leti smo ustanovili tudi Drustvo bolnikov s Fabryjevo boleznijo, ki je dobro
zazivelo in vkljucuje bolnike, svojce, zdravstveno osebje in prijatelje. Skoraj vsako leto se
odpravimo skupaj na izlete, ki so res nekaj posebnega, saj jih obogatijo vodenja nasih biologov.
Taka sreCanja Se ucvrstijo nase sodelovanje in povezanost. Pomembna so za izmenjavo izkusenj
in medsebojno podporo.

V ¢asu sodelovanja v timu zdravstvenega osebja sem se udelezila veliko strokovnih izobrazevanj
in spoznala mnogo strokovnjakov, ki se ukvarjajo s to boleznijo. Veckrat izmenjamo izkusnje
in nasvete. Pridobivamo informacije, da lahko pomagamo nasim bolnikom. Sodelujemo tudi
v registrih, ki so za tako redko bolezen $e kako pomembni, saj iz njih ¢rpamo nova spoznanja
in zmote o tej bolezni.

Ob zdravljenju Fabryjeve bolezni bi si Zelela, da bi vsak bolnik dobil zdravilo pravocasno, ker
je takrat Se mozno ustaviti bolezen, in da bi lahko $e bolj uspesno blazili simptome. Velikokrat
mi je hudo, ko se pocutim nemocna ob tezavah bolnikov, ki jih nimajo malo. Pri obravnavi
Fabryjevih bolnikov me vedno znova preseneti njihova volja do zivljenja, stoi¢nost pri prena-
$anju hudih tezav in optimizem, ki preveva vsakega posameznika. Zame so junaki in ob njih se
ucim Sole zivljenja.

Fabryjevabolezen je kot redka roza v neraziskani dzungli. Tudi s to knjizico pomagamo odkrivati
njene znacilnosti in skrivnosti. Verjamem, dabodo v prihodnosti razvili zdravilo, ki jo bo povsem

pozdravilo.

Andreja Cokan Vujkovac, dr. med.
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Nasa zgodba

Vsi radi poslusamo zgodbe in nasa je lepa. V njej nastopajo dobri, manj dobri, imela je zaplete,
a konec se zdi srecen.

Zacelo se je pred davnimi, davnimi leti ... Na oddelek smo sprejeli bolnika, ki je imel okvaro
srca, ledvi¢no popuscanje in nenavadne izpuscaje po kozi. Vsi zdravniki smo se sprasevali, kaj
bi to lahko bilo, na koncu pa smo ga zaradi cudnih izpuscajev napotili Se k nasi dermatologinji,
doktorici Kotnikovi. Ta je ob pacientovem prihodu nemudoma postavila diagnozo: Fabryjeva
bolezen. Bili smo navdus$eni in smo obcutili veliko spostovanje pred njenim znanjem. Bolni-
kovih tezav sicer nismo mogli resiti, saj tistega davnega leta 1991 zdravila $e nismo poznali,
a smo imeli sreco, da je nas takratni predstojnik primarij Verovnik to situacijo sprejel kot svoj
izziv. Sistemati¢no je zacel pregledovati Se ostale ¢lane pacientove druzine. Po vsej Evropi je
iskal moznosti za genetske analize, s katerimi bi tudi dokoncno potrdili bolezen. Poti e niso
bile utecene in veliko tovrstnih preiskav je bilo narejenih na podlagi osebnih kontaktov ter
bolj kot usluga. Tudi takratna tehnologija je bila taksna, da smo na izvide rezultatov vcasih
cakali tudi skoraj leto dni. Danes, ko dobimo rezultat ze v nekaj dneh in ga dolocamo pri nas,
si to tezko predstavljamo. Vendar je bil primarij Verovnik izjemno potrpeZzljiv in po nekaj letih
je izdelal prvi pedigre oziroma druzinsko drevo obolele druzine. Zelo hitro je na podlagi svo-
jih izkusenj ugotovil in tudi poudaril, da zenske niso le prenasalke, temvec tudi bolnice. Svojih
ugotovitev in znanja ni zadrzeval zase. Delil jih je s kolegi v obliki predavanj in strokovnih
prispevkov, s Cimer je postala nasa bolnisnica prepoznavna tudi zaradi Fabryjeve bolezni.

V devetdesetih letih prejsnjega stoletja so tudi v drugih bolnisnicah zaceli odkrivati posamezne
primere; ker pa zdravila ni bilo, so pri bolnikih praviloma resevali le nastale zaplete. Okoli leta
2000 smo se odlocili, da bomo sistemati¢no obdelovali in vodili primere bolnikov s Fabryjevo
boleznijo, zato so nam kolegi od vsepovsod zaceli predajati svoje bolnike v obravnavo. Ker
smo od zacetka izvajali druzinsko testiranje, smo posledi¢no odkrivali nove bolnike, od katerih
mnogi, predvsem mlajsi in Zenske, $e niso imeli izraZenih znakov napredovane bolezni. Stevilo
bolnikov je iz leta vleto narascalo, a zal jim razen spremljanja in lajsanja tezav tedaj nismo mogli
ponuditi ve¢ — ale do leta 2001, ko se je vse spremenilo.

Na nefroloskem kongresu sem povsem naklju¢no spoznal gospo Rovers, predstavnico podjetja
Genzyme, ki je pravkar izdelalo povsem novo zdravilo za zdravljenje Fabryjeve bolezni. Imeli
smo pet potrjenih bolnikov z napredovano fazo bolezni, kar je bila tudi za evropske razmere
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visoka stevilka za tako malo drzavo, Se posebno pa za tako majhno bolnisnico. Kmalu po tem
dogodku so nas povabili k sodelovanju v prvi mednarodni klini¢ni raziskavi o u¢inkovitosti
novega zdravila. Kljub velikemu priznanju in izzivu, da bilahko sodelovali z najbolj uglednimi
ustanovami na svetu s tega podrocja, smo ponudbo odklonili. Ponudili so nam namrec
vkljucitev v raziskavo le za dva bolnika, od katerih bi zdravilo prejemal le en bolnik, drugi pa
placebo. Odlocitev je bila Se toliko tezja, ker je bilo vseh pet nasih bolnikov bratov in so zdrav-
ljenje potrebovali vsi. Vec jih zal nismo mogli vkljuciti, ker v taksnih koli¢inah zdravila ni bilo.
Verjetno bi bila nasa odlocitev enaka tudi danes.

Vse napore smo nato usmerili v ¢imprej$nje omogocanje zdravljenja za vse nase bolnike.
V naslednjih letih smo se redno sestajali, vlagali stevilne prosnje, pisali dopise in ob tem
dodobra spoznavali slovensko zdravstveno birokracijo. Kot primer naj navedem, da so vsi
organi in pomembni uradi na podrocju zdravstva zahtevali pozitivho odlocitev Strokovne
komisije za internistiko, ki pa ni zasedala ze nekaj let. Celo predsednik te komisije s hkratno
drugo pomembno funkcijo je zahteval isto, vendar sam sej sploh ni skliceval. Pogosto smo
poslusali ocitke o neodgovornem obnasanju, ¢e$ da je zdravljenje te bolezni za le nekaj
bolnikov izjemno drago. A stevilni so nam tudi pomagali; Se posebej profesor Rajko Kenda
s koristnimi nasveti o krmarjenju med nestevilnimi birokratskimi ovirami. Se danes se
spominjam seje Zdravstvenega sveta, ko je pokojni magister Toth po nasi predstavitvi zavzel
jasno stalisce: »Ce je zdravljenje dokazano u¢inkovito, potem je nasa dol#nost, da zagotovimo
financna sredstva«. S to izjavo je bilo sestanka konec. Dobljena je bila bitka, vojna pa Se ne.

Nikoli ne bom pozabil stevilnih razgovorov z nasim bolnikom Metodom, pri katerem je
zaradi Fabryjeve bolezni prislo do odpovedi ledvic. Vsak drugi dan je prihajal k nam na
dializo. Ta pogumni in srcni clovek je bil od prvega dne preprican, da nam bo uspelo. Vsi smo
cakali na trenutek, ko se bo zgodil ta »Cudez«, a se je vedno le Se dodatno zapletalo.

Potem pa se je zgodilo ... Nenadoma je umrl Stefan. Bili smo pretreseni, a ni minil dober mesec,
ko je umrl $e njegov brat Simon. Se vedno smo ¢akali na odlo¢itev odgovornih in dovoljenje za
zaCetek zdravljenja. »Bodo morali prej umreti vsi bratje?« smo se sprasevali. Morda je bila sreca
v nesreci, da so za zalostno druzinsko zgodbo izvedeli novinarji in posneli televizijsko oddajo;
lahko le ugibamo, ali je to pospesilo, da so se kon¢no in dokon¢no odprla vrata novemu zdrav-
ljenju. Tri mesece kasneje, septembra 2003, je Metod dobil prvo infuzijo nadomestnega encima.
A kot da ze ne bi bilo dovolj nesrece, je tri dni po prejemu utrpel mozgansko kap in kasneje za
posledicami Fabryjeve bolezni umrl.
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Zdravljenje naslednjih bolnikov je k sreci potekalo brez vecjih zapletov, a se je v naslednjih letih
pokazalo, da zdravilo, zal, ni cudezno. V naslednjih letih so nas za posledicami bolezni zapustili
Branko, Elizabeta, Tone in Marjan. Danes vemo, da je potrebno zaceti z zdravljenjem Cimprej.

Z dokoncno odobritvijo prejemanja nadomestnega encima smo omogocili zdravljenje vsem
slovenskim bolnikom, ki so tako zdravljenje potrebovali, in ta pomembna odlocitev Se velja.
Medtem smo spoznali, da je predpisovanje oziroma dajanje zdravila le ena od nasih nalog.
Postavili smo povsem nove organizacijske okvire. Oktobra 2004 smo ustanovili Center za
zdravljenje Fabryjeve bolezni. Po desetih letih delovanja lahko recemo, daje Center dobil svoje
mesto in vlogo tako v nasi domovini kot tudi v sirSem mednarodnem prostoru. Z nacinom dela
in rezultati smo uspeli prepricati odgovorne, da je bolnike z redkimi boleznimi potrebno obrav-
navati drugace — s posebnim pristopom, kjer je v srediscu obravnave bolnik. Zdravljenje naj
se prilagaja njegovim potrebam.

Pripravljeni smo na nove pomembne naloge in izzive. Nekoc¢ so me vprasali, kako nam je uspelo.
»Vera,« je bil moj odgovor in tudi v prihodnje bomo verjeli v to, kar delamo, in delali to, v kar
verjamemo.

Prim. Bojan Vujkovac, dr. med.
Predstojnik Centra za zdravljenje Fabryjeve bolezni Splosne bolnisnice Slovenj Gradec
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Veliki ljudje

Pred devetimi leti sem kot Se precej neizkusena medicinska sestra nastopila delo v Splosni
bolnisnici Slovenj Gradec na Oddelku za interno medicino, sprva Se ne na stalnem oddelku,
ampak kot t.i. »kroZzeca medicinska sestra«. Le obcasno sem kaj slisala o Fabryjevi bolezni,
ki mi je predstavljala nekaj nepoznanega in nenavadnega. V ¢asu krozenja po razlicnih oddelkih
sem pogosto delala tudi na oddelku F, kjer je bil tedaj Center za zdravljenje Fabryjeve bolezni.
Spominjam se, da si nikakor nisem upala odpreti vrat sobe st. 119 in pogledati, kaj se za njimi
sploh dogaja, cemur je najbrz botrovala moja zacetniska sramezljivost in neizkusenost. Ker pa
sem cutila, da potrebujem vecje izzive, sem se prijavila na razpis za tamkajsnje prosto delovno
mesto medicinske sestre. Ko sem bila izbrana, sem imela mesane obcutke, od strahu, saj mije
bilo to podrocje dela neznano, do veselja, da bom pocela nekaj novega. Nekaj teoreticnega
znanja o Fabryjevi bolezni sem na zacetku pridobila na internetnih straneh in iz raznih ¢lankov,
a sem hitro ugotovila, da bo za uspesno delo potrebno se veliko vec. Sodelavka, ki je v Centru
delala pred menoj, me je seznanila z organizacijo in vsebino dela, nato pa se je zacelo.

Prisli so prvi pacienti. Potrebno si je bilo pridobiti njihovo zaupanje, saj so se nekateri zdravili
ze nekaj let in so bili navajeni prej$njih medicinskih sester. Nasi odnosi so kmalu postali
prijetni in domaci, temeljili so na spostovanju in zaupanju. Zdravljenje Fabryjeve bolezni je
dozivljenjsko, in ker se s pacienti sre¢ujem vsakih 14 dni, se nanje tudi navezem. Bolezen je
kompleksna, zato imajo pacienti veliko razlicnih tezav. Vesela sem, da se lahko z njimi pogo-
vorim o tem, kar jih teZi. V ¢asu nasih srec¢evanj (terapij) smo se drug od drugega mnogo naucili.
Kljub tej izjemno tezki bolezni pogumno hodijo po svojih zivljenjskih poteh; njihove zgodbe
se me vedno znova dotaknejo. Tako bolj cenim stvari, ki so se mi zdele poprej samoumevne.
Ker je bolezen genetska, se v obravnavo pacientov vkljuCujejo tudi njihovi druzinski clani,
ki pogosto potrebujejo naso podporo. Leta nasih sre¢evanj so stkala prijetne, ne zgolj profesion-
alne, pac pa tudi prijateljske odnose. Tako se Se posebej veselim letnih srecanj Drustva bolnikov
s Fabryjevo boleznijo Slovenije, ko pokramljamo tudi o Cisto vsakdanjih receh, se sprostimo,
posalimo in poglabljamo odnose.

Delo na Centru za zdravljenje Fabryjeve bolezni se zaradi svoje specificne organizacije precej
razlikuje od klasi¢nega zdravstvenega sistema, saj poteka koordiniranje v multidisciplinarnem
timu, ki je v veliki meri samostojno. Razgibanost sistema, ki se pogosto posodablja, zahteva
prilagodljivost; medicinski sestri, ki se sreca s taksnim nacinom dela, na zacetku nikakor ni
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lahko. Kot v vsakem poklicu izkusnje in vecletna izobrazevanja opravijo svoje, a brez tima, ki
me je ves ¢as moc¢no podpiral, brez zdravnika Bojana Vujkovca in zdravnice Andreje Cokan
Vujkovac ne bi slo.

Zato sem hvalezna za vse podano znanje in podporo. Hvala tudi sodelavkam, medicinskim
sestram, ki so se in se vkljucujejo v nase delo. Predvsem pa hvala pacientom, ki so izredno
prilagodljivi in potrpezljivi pri razporedu zdravljenja. Hvala, da Se vedno pogumno prenasajo
obcasne »falitise« pri nastavljanju i. v. kanalov. Menim, da je obravnava pacientov v Centru
za zdravljenje Fabryjeve bolezni strokovna, prijazna do pacientov, predvsem pa jim nudi
domace okolje. S to zadnjo trditvijo mislim na to, da se pacienti in njihovi svojci ter seveda
sodelujoci zdravstveni tim po¢utimo dobro, sprosceno in zadovoljno.

Vesela sem, da sem lahko del te obravnave in da sem spoznala mnogo »velikih« ljudi, od katerih
sem se ogromno naucila in se bom gotovo se tudi v prihodnosti.

Vesna Korat, dipl. m. s.
Medicinska sestrav Centru za zdravljenje Fabryjeve bolezni Splosne bolnisnice Slovenj Gradec
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Drustvo Stori, kar mores — s tem, kar imas, in tam, kjer si.

bolnikov Theodore Roosevelt
s Fabryjevo

boleznijo

e
Slovem]e DRUSTVO BOLNIKOV

S FABRYEVO BOLEZNIJO

Dobja vas 153, 2390 Ravne na Korotkem

Predstavitev drustva

Drustvo bolnikov s Fabryjevo boleznijo Slovenije je bilo ustanovljeno leta 2003.
Vanj so se v¢lanili bolniki, njihovi druzinski ¢lani, prijatelji in tudi zdravnisko osebje.

V tem letu so se priceli zdraviti tudi prvi bolniki — priceli so sprejemati nadomestni encim,
in sicer v Splo$ni bolni$nici Sloven;j Gradec.

Drustvo se je vkljucilo v Evropsko zdruzenje FIN in Eurordis.

Nekateri ¢lani so se v teh letih udeleZili razliénih konferenc, in sicer v VarSavi, Amsterdamu,
Sarajevu, Dubrovniku ..., kjer so si izmenjali razlicne strokovne in osebne izkusnje o redkih

boleznih (status bolnika, oskrba z zdravili, organizacija v zdravstvu, ozave$¢enost ljudi o redkih
boleznih ...).

Pomemben dogodek za nase ¢lane je tudi dan redkih bolezni — 28. februarja, ki vsako leto poteka
v Ljubljani. Imeti tak dan je izjemnega pomena, saj ozavesca javnost in postavi pravo mesto
tudi redkim boleznim. Zal pa ne za dolgo, kot lahko sklepamo iz izkusen;.

Kot aktivni ¢lan dveh delovnih skupin je na Ministrstvu za zdravje za podrocje redkih bolezni
sodeloval in Se sodeluje prim. dr. Bojan Vujkovac, dr. med., srce Centra za zdravljenje Fabryjeve

bolezni in tudi idejni vodja nasega drustva.

Kot ¢lan Drustva bolnikov s Fabryjevo boleznijo Slovenije je tudi predlagal:
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- da se ustanovi krovna organizacija pacientov z redkimi boleznimi (smo edina drzava v EU,
ki nima krovne organizacije za to podrocje). Tako bi se lahko bolj celovito povezali bolniki vseh
redkih bolezni.

- da se organizira nacionalni kongres, na katerega bi povabili vse, ki so pomembni za resevanje
tegapodrocja (bolnike, clane drustev bolnikov, predstavnike Ministrstva za zdravje, predstavnike
Z7Z78S, predstavnike stroke), in da poskusamo dolo¢iti konkretne naloge in ukrepe v prihodnosti.
- da se organizira delovna skupina pri Ministrstvu za zdravje za podrocje redkih bolezni,
ki bi v svojem mandatnem casu izdelala akcijski nacrt.

- da se ustanovi pisarna za podrocje redkih bolezni, kjer bi se zbirale informacije. Te informacije
bi sluzile kot osnova za izdelavo nacionalnega registra (Center za zdravljenje Fabryjeve bolezni
ze ima svoj register bolnikov s Fabryjevo boleznijo in podatke lahko Ze sedaj takoj posreduje v
skupni register). Z registrom bi dobili posnetek stanja na tem podro¢ju v nasi drzavi. Pisarna
bi imela tudi podatke o izvajalcih, ki bi jih lahko posredovala bolnikom.

V Drustvu bolnikov s Fabryjevo boleznijo Slovenije vsako leto poskrbimo tudi za druzenje
bolnikov in njihovih druzinskih ¢lanov s celodnevnim izletom, kjer gospod zdravnik Bojan

Vujkovac predstavi tekoce informacije, povezane s Fabryjevo boleznijo.

Ena od nalog drustva paje bila tudi izdaja tega zbornika ob 10. obletnici Drustva bolnikov s Fabry-

jevo boleznijo Slovenije. Iskreno se zahvaljujem vsem ¢lanom ter zdravniskemu osebju, ki so
prispevali svoje misli, obCutja, svoje delcke zivljenjskih zgodb, da je nastala ta nasa knjizica.

Marija Pintari¢
Predsednica Drustva bolnikov s Fabryjevo boleznijo Slovenije
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Zivim(o) s Veliko v Zivljenju pretrpel

Fabryievo dusevrnh, telesnih sem jaz bolecin,

bol e a nisem telesno ne dusno otrpel,
IS Zivvedno sem, stari, cuteci trpin!

Oce s Fabryjevim srcem

Tako se je potem zgodilo, daje moz, kije bil prej vedno naghitrejsi, postal najpocasnejsi.

Saj ne, da clovek ne bi Zelel cesa napisati o bolezni, le tako prekleto tezko je. Tezko je priklicati
vse lepe in zalostne spomine, in ob tem ostati hladen, tezko brskati po mozganih ter pustiti srce
pri miru. Tako je nastala, ne brez solz in glavobola, Se ena Fabryjeva zgodba.

Nekoc je zivel moz. Bil je mocan, spreten in trpezen, poln energije. Fizicno delo zanj nikoli ni
bilo pretezko, v sluzbi je bil vedno »ta glaven«; pokositi ves travnik ro¢no, zjutraj ali ob opol-
danski vro¢ini — opravljeno skoraj za Salo, hoja v gore in smucanje pa sta bila zanj Cisti uzitek.
Neko¢ je pripovedoval, kako je kot mlad fant s prijateljem odsel na vec¢dnevno turo po gorah;
v tistih casih to ni bilo tako enostavno kot danes, ko se zapeljemo z avtom do izhodisca ali z
zi¢nico kar na sam vrh. Ne, takrat je bilo drugace. Z vlakom si se zapeljal, kolikor se je dalo blizu
vznozja, in potem hodil in hodil ve¢ ur; prespal si v koci, nadaljeval turo in se po drugi smeri
vrnil v dolino do prve postaje. In e si zamudil zadnji vlak? No, ni¢ hudega, si pa¢ pesacil dalje,
vse do doma. Ja — vse to je ta moz zmogel.

Potem je nekoc med opravljanjem njemu obicajnega poletnega opravila obstal. Ko$nja travnika
je takrat postala prenaporna, povzrocila mu je hudo slabost, moral se je odpociti in se ohladiti.
Star je bil skoraj 50 let in srce mu ni dovolilo, da bi delo dokoncal. Njegovo telo je sicer svezino
prave energije in moci izgubilo ze kaksnih 10 let prej. Tezave so bile najprej neizrazite, kasneje
jih je bilo vse vec, a ker je bil moc¢nega znacaja, so bile mozeve tezave za ostale, razen seveda
za njegovo zeno, bolj ali manj neopazne. A zdaj se je njegovo zdravstveno stanje tako poslabsalo,
da je tudi zunanjemu svetu postalo jasno, da mora biti nekaj narobe.
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Fizitnega napora ni predstavljala vec le kosnja, temvec ze Cisto obicajna hoja po stopnicah. Mraz
invroCina sta postajala vse tezje premagljiva in tezave s prebavo vsakodnevni problem. Sluzba
je postala celo tako naporna, da je bil potreben resen ukrep — prehod na polovicni delovni Cas.
To je bilo tudi obdobje, v katerem so v druzini diagnosticirali Fabryjeve bolnike — moz, zal, ni
bil edini. A tako je, to je narava in mi smo del nje. »V njej pa ni nicesar nekoristnega, niti same
nekoristnosti« (Eseji, Montaigne, Michel Eyquem de, 1533—1592).

Pri 53.-ih letih je koronarna arterijska bolezen tako napredovala, da je bil nujen operativni
poseg; za moza je bila to neverjetno tezka preizkusnja, operacija na srcu je ze sama po sebi
izredno naporna in dolgotrajna, Se posebej, kadar je potrebno opraviti ve¢ bypass-ov. Po
operaciji nisi mogel tocno reci, kako je znjim ... bled in tih; miren, a ne spokojen; ozracje v sobi
na Oddelku za intenzivno nego pa napeto kot v sobi duhov. Sicer pa, le kako naj operirani po
tako tezkem posegu sploh izgleda? Verjetno ne ravno sijoce. Videl si tudi njegovo zeno, kako ji po
obrazu lijejo solze, in takrat ti res ni bilo ni¢ ve¢ jasno, dokler ni moz nekaj dni kasneje povedal:
»Dan po operaciji sem se pocutil izjemno dobro (tako nasmejanega ga je videla tudi Zena).
Res je, da se ni bilo enostavno prebuditi iz narkoze in priceti samostojno dihati — to je hudo,
vendar ne najtezje. Potem pa ... potem se je drugi dan nekaj zgodilo, zaplet ... in Se vedno
slisim zvok »likalnikov« (0.p. defibrilatorja) «. Moralo je biti resni¢no hudo — sajje dejal, dana
tovrstno operacijo ne gre nikoli ve¢. Razumeli smo, da je krizo komajda prezivel.

Potem je pocasi okreval. In nikoli ve¢ ni bil tak kot pre;j.

Moz, prej vedno najhitrejsi, je postal najpocasnejsi. V gore je odhajal le $e kot spremljevalec do
izhodisca, opazovalec pri vzponu ali kot Sofer pri kroznih turah. Le kadar je stopil na smucke,
se je preobrazil v svojo staro mocno podobo. Joj, kako ga je bilo veselje gledati! Ne samo, da je
progo odpeljal tako hitro kot ostali, ne, Se tako, rahlo po otrocje, je moral pokazati, kako je dober,
se med voznjo zavrteti ali se denimo spustiti po najbolj ledenem delu! Hvala materi naravi, da
mu je bilo dano to poceti vsaj to in v zelo omejeni meri, a vendarle skoraj do konca zivljenja.Bila
je ena redkih aktivnostih, pri kateri je resni¢no uzival. Njegovo sreco je lahko opazil prav vsak.

Medtem je bil ustanovljen Center za zdravljenje Fabryjeve bolezni, kjer so ga v programu
zdravljenja od njegovega 52. leta sedem let redno spremljali. Sprva je po vsakem odmerku
opazil vsaj trenutno izboljsanje, zadnje leto, ko je zaradi popuscanja srca dobil tudi sréni
spodbujevalnik, pa je veckrat potozil, da mu zdravilo ne pomaga vec¢ in da se po prejetju
pocuti celo slabse. Ves cas zdravljenja mu je pozornost Centra izredno prijala, saj se je tako
pocutil varneje. Center mu je omogocal druzenje z ostalimi bolniki s to redko boleznijo ter pogo-
vore z zdravniskim osebjem, ki mu je ob vsakem ¢asu po svojih najboljsih moceh tudi pomagalo.
Tako moz, ceprav je Clovek v bolezni vedno sam, vseeno ni bil sam.
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Bolezen spremeni cloveka. Ko nima ve¢ moci in energije, se zal poslabsa tudi njegovo psihi¢no
stanje. A presenetljivo, pri tem mozu ni bilo obcutiti, da bi ga mucili depresija ali tesnoba.
Morda je bilo ponoci drugace, vendar podnevi ni bilo opaziti, da bi mu bolezen nacela voljo.
Lahko napisem, da tudi sicer ni bil ravno vesele narave, pogosteje mrk kot nasmejan, a zdelo
se je, da mu vsakodnevne drobne stvari, kot so branje, gledanje televizije, poslusanje glasbe
in sprehodi, zadostujejo. Ta njegova moc je bila prav zavidanja vredna, saj bi se bilo vendar tako
enostavno prepustiti usodi in popustiti pod bremeni sveta. Zelo pozitivna spodbuda za njegovo
razpolozenje je bil nenehen stik z naravo. Bog ve, kaj se mu je podilo po glavi, ko se je takole
vsak dan sprehajal okrog svojega doma....

Poleg vseh drugih zdravstvenih tezav se je nekega dne pri mozu, 57-letnem bolniku s Fabryjevo
boleznijo, zaradi slabega ozilja in prekrvavitve infekcija, ki zdravemu ¢loveku ne bi povzrocila
nobenih posebnih preglavic, tako poslabsala, daje rana postala trdovratna, dolgotrajna in nazadnje
nepremagljiva. Operativni poseg bi bil nujen, a je Zze sama priprava nanj pomenila prevelik
napor za opesano srce. Na dan priprave je bil moz zadnjic s svojimi najdrazjimi. Kot da bi slutil
prihajajoci konec, se od obiskov kar ni in ni hotel posloviti. Od vseh nas se je kmalu zatem za
vedno poslovilo njegovo Fabryjevo srce.

Marija (52 let)
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Optimizem

Sedaj Ze deveto leto prejemam nadomestni encim. Spremembe so opazne, ne tako kot
bi si Zelela, vendar so.

Odkar pomnim, je bila sopotnica v mojem zivljenju bolezen, ki mi je v mladih letih vzela tudi
mamo. Najvedji ok za vso mojo druzino (moza, otroke, starse, brate in sestre) je bil, ko so
v Splosni bolnisnici Slovenj Gradec ugotovili, da imam dedno neozdravljivo bolezen. Tako
hudih obcutkov se z besedami ne da opisati.

Po temeljitih pregledih so me »oznacili« kot bolnico s Fabryjevo boleznijo, s ¢cimer sem se
pocasi sprijaznila in s pozitivnim misljenjem zivela naprej. Hujsih tezav z zdravjem razen utru-
jenosti ter prebavnih motenj nisem imela. V druzini smo Zziveli po ustaljenih tirih — sluzba,
dom, dopusti, prosti vikendi, preZiveti v naravi, prijateljska druzenja ... skratka, vse, kar si clovek
lahko Zeli — polno zivljenje, nabito s pozitivno energijo in dobro voljo.

Toda napocil je Cas, ko so mi zdravniki predlagali, da bi zacela prejemati nadomestni encim.
Nov $ok, vendar sem brez pomisleka pristala na zdravljenje in zivljenje dokoncno prilagodila
»svoji novi prijateljici Fabry«.

Veliko mi pomenijo druzina in prijatelji, ki mi stojijo ob strani, saj v danasnjem zivljenjskem
tempu ljudje hodijo drug mimo drugega in nimajo ¢asa za socutje, blizino in pogovor. Vem, da
jih lahko poklicem v vsakem trenutku, ¢e jih bom potrebovala.

Sedaj ze deveto leto prejemam nadomestni encim. Spremembe so opazne, ne tako kot bi si
zelela, vendar so. Kvaliteta mojega zivljenja se je izboljsala, a Zelim si, da bi medicina izumila

zdravilo, ki bi ga lahko popil ali pa pojedel, saj moje zilice nimajo rade pikanja in tudi nimam
moznosti, da bi se lahko s terapijo zdravila sama.

Marina (52 let)
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Objem gora

Odkar se je v naso druzino prikradla in tudi postala nujni (Ceprav nezazeleni) del nas
gospa z imenom Fabry, vem, kaj pomeni videti bolecino in z njo tudi dozZivljati hudo
trpljenje. Ne samo kot Fabryjeva bolnica, temvec kot mama sina, sedaj cudovitega
najstnika, ki potrpezljivo Zivi in mora dihati s svojo bolecino.

Ce bi Zeleli, da naj najprej izpostavim le klju¢no besedo, ki jo povezujem s Fabryjevo boleznijo,
bi zlahka takoj ne le odgovorila, temvec izstrelila — neobvladljiva nevropatska bolecina.

Odkar se je v naso druzino prikradla in tudi postala nujni (Ceprav nezazeleni) del nas gospa
z imenom Fabry, vem, kaj pomeni videti bolecino in z njo tudi videti hudo trpljenje. Ne samo
kot Fabryjeva bolnica, temve¢ kot mama sina, sedaj cudovitega najstnika, ki potrpezljivo zivi
in mora dihati s svojo bolecino.

Storzi¢ — gorska tura, ki jo je moz nacrtoval z 9-letnim sinom. Gora, s katere sta se moz in sin
vrnila drugacna. Nanjo sta prisla Se zanosna, z nje pa ze tako, da je moz nosil sina na hrbtu, saj
so ga tako zdelovale bole¢ine v nogah. Se danes je StorZi¢ simbol njune vztrajnosti in upanja,
da se nanjo in na druge nase vrsace Se povzpneta. Tudi slika s Storzica, ki stoji na sinovi mizi,
kaze neizmeren ponos osvojitve. Vendar pa je ravno ta gorski izlet v nas pustil majhen dvom,
zakaj je do tega zapleta sploh prislo. Ze zelo kmalu smo dobili tudi pojasnilo.

Na vratih nase druzine se je razlaga za sinovo slabse stanje in tudi tezje gorske izlete pojavila,
ko sem v petem mesecu nosec¢nosti pricakovala Cetrtega otroka. Sinova nenadna visoka vrocina,
ki nikakor ni hotela popustiti deset dni, nam je v telo pognala smrtni strah. Odpeljali smo ga
naurgenco s hudimi bole¢inami, preiskave na Kliniki za infekcijske bolezni in vro¢inska stanja
pa niso pokazale nic¢ oprijemljivega. Zaradi nenavadnih rdecih pikic na stegnu leve noge so nas
vseeno napotili Se k dermatologu. Vrocina se je po nekaj dneh pocasi zacela umirjati, bole¢ine
tudi, pregled pri dermatologinji Dragosevi, pa je vzbudil sum, da gre za Fabryjevo bolezen.

Od tu naprej nam je vso in zelo mocno podporo nudil Center za zdravljenje Fabryjeve bolezni
v Slovenj Gradcu. Sok, ki smo ga dozivljali ob dojemanju in sprejemanju bolezni, sta nam s svojo
strokovno pomocjo in clovesko blizino blazila zdravnika Bojan Vujkovac in Andreja Cokan Vujkovac,
za kar smo jima $e danes izjemno hvalezni. Sta iskreni, CuteCi in izjemno strokovni osebnosti.
Bila sta nam mocan steber, na katerega smo ob seznanitvi z boleznijo z olajanjem naslonili. Takrat se
nisem zavedala, s kaksnimi dogodki se bo nasa druzina ob sinovi bolezni v prihodnosti Se soocala.
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Desetletni sin je ze v jeseni zacel s prejemanjem nadomestnega encima, kar nas je navdalo
zvelikim upanjem na ublazitev tezav. A zal so bile nevropatske bolecine kljub temu hujse iz leta
vleto in zacelo se je nenehno spopadanje z njimi.

Meni, kot bolnici s Fabryjevo boleznijo, so bile znane le pekoce bolecine v stopalih in dlaneh,
bolecine ob sneznem kepanju v ¢asu adolescence ter tu in tam mo¢ni »migrenski« glavoboli,
ki pa v resnici niso bili vzrok migrene, temve¢ Fabryjeve bolezni. Kljub tem tezavam se je moje
zivljenje odvijalo normalno: intenzivno sem se ukvarjala s Sportom, zelo rada sem se ucila, brala,
pretekla sem mali maraton, uzivala v studiju jezikov, z veseljem opravljala poklic, v katerem
Se danes ne Cutim nobenih omejitev. Tudi zakonsko in druzinsko Zivljenje me neizmerno
osrecujeta.

Bolecine, s katero sem se sreCevala ob sinu, sama nisem nikoli poznala in je sprva nikakor
nisem mogla razumeti. Zdelo se mi je, da ni tako huda, da je ne bi obvladal najprej on sam, in
nato skupaj z naso pomocjo. Priznati moram, da sem jo zelo tezko sprejemala in dolgo verjela,
da bo enkrat Ze popustila, da se bo ustavila v tem svojem strahovitem pohodu. Vendar, zal,
ni bilo tako. Zaceli smo z iskanjem: najrazlicnejsa protibolecinska sredstva, akupunktura,
alternativna medicina ... Odgovor: nespremenjeno stanje ali celo napredujoce slabse. Bili smo
popolnoma nemocni. Vedno je zmagala bolecina, ki je pribijala in dolocala vsak nas vsakdan.

Ker je bil sin zaradi bolecinskih stanj veliko odsoten v osnovni Soli, sem morala dosti ¢asa
nameniti prepriCevanju uciteljev, da sin s svojimi tezavami ni simulant, saj mi priblizno tri
leta niso verjeli oz. so se na njegovo stanje odzivali zelo skepticno. Enako je bilo s sosolci, ki
mnenja niso spremenili oz. so sinekateri celo Zeleli, da bi bili toliko doma kot moj sin, da bi bili
oprosceni telesne vzgoje, saj se jim ne ljubi gibati, uciti ... Sin mi je velikokrat povedal, kako mu
sosolci zavidajo njegove prilagoditve, izostanke, celo bivanje v bolnici! Skratka, v¢asih se zdi,
da bolezen sama ni toliko huda, kolikor kruto je lahko okolje, ki se nanjo odziva. Toda z vztraj-
nostjo, z mnogimi pogovori, dokazi in resnicoljubnostjo ter s clovesko ranljivostjo sem prihajala
v sinovo okolje — odprta za vsa sumnicenja, pa tudi za clovesko pomoc in podporo nekaterih
uciteljev ter ravnateljice, ki so razumeli naso stisko. Sin je imel kljub bole¢inam, ki jih je
prestajal, nacrte za svojo prihodnost in je zanje naredil mnogo vec kot njegovi zdravi sovrstniki.

Spominjam se zmag, ki so postale njegov osebnostni gradnik: pisanja raziskovalne naloge
(kasneje nagrajene) sredi no¢i do ranega jutra kljub bole¢inam — z mozem sva ga seveda ob tem
tudi ves Cas spremljala, vseh opravljenih bralnih znack (slovenska, angleska, nemska), vsaleta je
bil odli¢njak in tudi edini pohvaljen ucenec, ki je kljub velikemu stevilu izostankov odgovorno in
nadpovprecno opravil vse naloge. Sin se je brez strahu in dvoma vpisal v gimnazijo, ki sijo je izbral.
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Ob zacetku gimnazije se je dvom sicer pojavil, saj sin ni vedel, ali bo lahko ob nevropatski
bolecini, ki je bila ves ¢as prisotna, zmogel zahtevani tempo. ZaCetne dvome je zelo zanesljivo
odpravljala psihologinja gimnazije, gospa Maja Tursic, s katero smo imeli pred zacetkom
Solskega leta nekaj pogovorov in kasneje stalen stik med Solskim letom. Prilagoditve, ki so
jih sinu pripravili na gimnaziji, so bile za vse nas dale¢ nad pricakovanji. Sin je z zaupanjem
pricel gimnazijsko obdobje. Podrobno strokovno predstavitev bolezni na sinovi gimnaziji je
pozrtvovalno opravil tudi zdravnik primarij Bojan Vujkovac, saj je vedel, kako tezko je laikom
razumeti Fabryjevo bolezen.

Prvi dve uspesni gimnazijski leti sta za sinom — kljub velikokrat opozorilni nevropatski bolecini
juje opravil odli¢no, kar je zanj nova dobljena zmaga. Se naprej i$¢e, raziskuje in poskusa ukaniti
bolecino, saj zanjo skupaj z zdravnisko strokovno pomocjo e niso iznasli dokon¢nega recepta.

Potrpezljivo upa, dela nacrte in verjame, da ga v zivljenju caka Se veliko lepega, tudi objem gora.

Cabi (45let)
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Zivljenjska optika je bolj ostra in pogledi bolj relativni

Ze prvisstiki z ekipo iz Slovenj Gradca so mi dali slutiti, da smo prisli v stik z zelo plemeni-
timiin s pozrtvovalnimi ljudmi, brez katerih poti do zdravila verjetno sploh ne bi bilo.

Moje srecanje s Fabryjevo boleznijo je bilo kruto. V goste je prisla pred osmimi leti, zadela pa
je mojega ljubljenega 9-letnega sina, s katerim sva veliko sanjarila o vsemogocih aktivnostih,
ki sejih bovavzivljenjulotila ... Namesto plezanja in smucanja po gorah pa sva se morala kmalu
zaCeti spopadati s hudimi bole¢inami ze ob minimalnem naporu in sprejemanjem zivljenja z
vsemi omejitvami, ki jih je bolezen postopno, a vztrajno prinasala.

Zacelo se je z domnevo dermatologinje Dragoseve, ki so nam jo priporocili, da bi preucila
nepojasnjen izpuscaj na sinovem stegnu, namre¢ da bi pri njem lahko $lo za Fabryjevo bolezen.
Ker za bolezen Se nisem slisal, sem se takoj lotil iskanja relevantnih vsebin na svetovnem spletu
in boleca resnica je z vsakim opisanim simptomom bolezni globlje rezala vame. Najhuje je
bilo dejstvo, da je bolezen progresivna in da pocasi ter zahrbtno zajame skoraj vse telo. Postalo
je tudi jasno, da je edino upanje, da bo sin lahko zivel kolikor mogoc¢e normalno zivljenje, v
CimprejSnjem zacetku zdravljenja z nadomestnim encimom. Vendar je bila za to potrebna
uradna potrditev diagnoze. Zdravnica Dragoseva je takoj navezala stike z zdravnikom
Vujkovcem, primarijem Centra za zdravljenje Fabryjeve bolezni v Slovenj Gradcu, da bi izpeljali
gensko analizo krvi in analizo encimske aktivnosti prek specializiranih laboratorijev v tujini.
Zahvaljujo¢ odli¢nim povezavam, ki jih je imel zdravnik Bojan Vujkovac s kolegi iz Hamburga,
je postala resnica v priblizno enem mesecu dokon¢na: sin in zena imata Fabryjevo bolezen.

Ze prvi stiki z ekipo iz Slovenj Gradca so mi dali slutiti, da smo prisli v stik z zelo plemenitimi
in s pozrtvovalnimi ljudmi, brez katerih poti do zdravila verjetno sploh ne bi bilo. Tako
pa je trajalo le Se kaksen dober mesec in na nas urnik so prisli redni dvotedenski obiski na
Pediatri¢ni kliniki, kjer je sin prejema infuzijske terapije. Na Klinicnem oddelku za endo-
krinologijo, diabetes in presnovne bolezni smo spoznali izjemno zdravnico Mojco Zerjav
Tansek, vedno pripravljeno prisluhniti nasim tezavam in ugoditi nasim zeljam.

V tem prvem navajanju na bolezen nam je bila v veliko pomo¢ in uteho vsa razpolozljivost
tako zdravnika Bojan Vujkovca kot zdravnice Mojce Zerjav Tansek, oblutek, da nam ti ljudje
iskreno zelijo pomagati. Oba sta nesebi¢no ponudila stevilki osebnih telefonov in veckrat smo
se zapletli v dolge razgovore izven njunega delovnega Casa.
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Kljub pric¢akovanju, da bo zdravilo hitro opravilo z boleznijo, ker smo jo pac zalotili ze na zacetku
njenega pohoda, vse tezave niso izginile. Predvsem bolecine v nogah in rokah kar nocejo prene-
hati, s sinovim vstopom v puberteto so se pravzaprav $e pomnozile. Sele v zadnjem obdobju

se kazejo obratni trendi.

Ko sem se pred kratkim srecal na mednarodni konferenci s pacienti iz drugih drzav, sem
prisel do zakljucka, da imamo pri nas pravzaprav veliko sreco. Slovenski pacienti s Fabry-
jevo boleznijo imajo moznost zdravljenja z nadomestno encimsko terapijo, kar pa je zaradi
visokih stroskov v mnogih drugih drzavah prakti¢no nemogoce. Zato smo hvalezni in srecni,
da sin lahko prejema terapijo, da je njegovo zdravstveno stanje stabilno, da je kos Solskim
izzivom in predvsem — da ostaja optimist ...

Vesel sem, da nas zivljenje pusca na »glavni cesti« kljub pogostemu »bo¢nemu vetru«. Zaradi
zivljenja s Fabryjevo boleznijo je postala moja zivljenjska optika bolj ostra in pogledi bol; relativni.

Franci (46 let)
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Zaznamovan

Star sem bil g let, ko sem hudo zbolel — teh dni ne bom nikoli pozabil. Kar cez noc se
je nenadoma pojavila visoka telesna vrocina brez kakrsnihkoli prehladnih znakov, le
posastna bolecina, ki je spremljala narascanje vrocine. Jokal sem od bolecine, v hudih
napadih celo tulil.

Hvalezen sem za to, kar sem — Fabryjeva bolezen, ki me je pri mojih sedemnajstih letih Ze mocno
zaznamovala, pri tem ni izjema. Ne, nisem nor in nisem pozabil nestetih ur, prezivetih
v hudih bolec¢inah, nisem pozabil solz, prelitih na zacetku svoje zivljenjske poti zaradi te
»preklete« bolezni, in to pisem kljub temu, da tudi prav sedaj cutim nevropatsko bolecino.

Od majhnega sem hodil na treninge karateja. Na zacetku bolecini, ki me je spremljala
prakticno ves Cas vadbe, nisem posvecal pretirane pozornosti, ko pa se je z leti stopnjevala,
sem vendarle zacel sprasevati kolege karateiste, ali tudi oni cutijo tako pekoce bolecine v nogah.
Nekateri so pritrdili, verjetno misle¢ na misicne, zato sem dokaj mirno nadaljeval s svojim
nacinom zivljenja in tudi poznejsi boleci spomini mi niso spremenili misljenja, da bi bilo lahko
z menoj karkoli narobe..

Pogled nazaj mi seze v ¢as, ko smo z razredom konec Solskega leta odsli v bazen Atlantis.
Razdalja od Sole do bazena je bila dokaj kratka, zato smo odsli pes. Ce s potjo do tja nisem imel
tezav, pa je bila zgodba ob vrnitvi v Solo povsem drugacna. Niti v sanjah si nisem predstavljal,
da bo tako hudo: bilo je namre¢ posastno vroce in nekje na sredini poti sem zacutil grozno
bolecino, ki se je z vsakim korakom stopnjevala. Malce sem se oddaljil od skupine prijateljev,
ker sem v glavi bojeval pravo vojno ... a ¢e sem med potjo bitke Se dobival, je boleCina
ob vstopu v $olo zmagala. Od moc¢nih bolecin so se pojavili celo kr¢i in ves zakrknjen sem zacel
jokati in tuliti. Uciteljica me je vsa zmedena sprasevala, kaj mi je, jaz pa sem se le krical: »Tako
niti dotakniti, zato me je mami morala domov odnesti. Bolecina se je s stabiliziranjem telesne
temperature po nekaj urah umaknila. Tudi tega dogodka na zalost nismo resno vzeli in na pripetljaj
sem skusal pozabiti. Nekaj mesecev pozneje pa se je zgodilo nekaj, cesar nisem mogel kar
potlaciti v sebi ... Star sem bil g let, ko sem hudo zbolel — teh dni ne bom nikoli pozabil.
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Cezno¢ se je pojavila visoka telesna temperatura brez kakrsnih koli prehladnih znakov. Posastna
bolecina je spremljala naras¢anje vrocine. Jokal sem, v hudih napadih celo tulil. Nobeden od
mojih druzinskih clanov ni vedel, kaj mi je in kako naj mi pomaga. Najprej smo odsli k splosni
zdravnici, ki je bila zelo zaskrbljena in nas je napotila na Kliniko za infekcijske bolezni in
vrocinska stanja v Ljubljani, ker vzroka za moje hudo vrocinsko stanje niso nasli. Tudi tam
niso nasli vzroka za moje hudo bolecinsko stanje. Hvala Bogu pa je zdravnica med pregle-
dom opazila moje angiokeratome (rdece pikice) na desnem stegnu. Svetovala nam je pregled
pri dermatologinji Vlasti Dragos, ki je prepoznala moje stanje kot Fabryjevo bolezen ter mi s
postavljeno diagnozo mocno olajsala zivljenje. Napotila me je v Center za zdravljenje Fabry-
jeve bolezni, kjer me je v strokovno obravnavo sprejel internist nefrolog Bojan Vujkovac
in mi bolezen natan¢no predstavil. Dnevi so minevali, zacel sem tudi z encimsko terapijo,
abolecina ni popuscala. Ob vsaki telesni obremenitvi, ob vsakem prehladu, vsak dan sem ¢u-
til bolecine. Ker se je bolecina stopnjevala od jutra do popoldneva, sem po pouku, Ceprav je
bila sola oddaljena le nekaj deset metrov, komaj prihajal domov. Tej trnovi poti je vedno sledil
pocitek, bolecina je padla in dokaj normalno sem lahko prezivljal ostanke popoldnevov. Tako
je bilo skoraj vsak dan z le redkimi izjemami.

Ob zavedanju, da tovrstna bolecina le ni tako obicajna, kot sem si sprva prigovarjal, sem se
tezavi resneje posvetil. Posledicno se je povprecje bolecin Cez dan zvisalo. Kljub vsemu svojo
bolezen vedno bolj spoznavam in se mi skoraj nikoli ve¢ ne zgodijo taki napadi, kot sem jih
opisoval. Tudi na to, da bolecCino ¢utim prakti¢no ves dan, sem se ze navadil, edino, kar me
Se moti, je to, da me bolezen mocno ovira pri $portu, ki ga imam sicer zelo rad. Vendar tudi
tukaj vidim Se rezerve — v zadnjem ¢asu namrec ob vecerih, ko bolecina prakti¢no vsak dan
izzveni, krepim misicje ter skusam pridobivati kondicijo. Z izboljsanjem le-te bi se bole¢ine po
mojem mnenju ob resnem naporu pojavile kasneje, saj bi bilo telo Ze vajeno fizicne aktivnosti.

V (predvsem) zadnjem letu ni vse tako ¢rno. Bolecine, kot sem Ze omenil, prenasam lazje,
bolezen spoznavam in jo vedno veckrat speljem na led. Pocasi prihajam iz pubertete in lahko
cutim staranje svoje zveste »nezazelene prijateljice«. Uspesno sem opravil prva dva letnika
gimnazije in mirno lahko napisem, da me bolezen ne omejuje preved. Zivim v druzini, ki me
razume in podpira, hkrati pa me spodbuja, da si odpiram in iS¢em nove poti. Zadovoljen sem,
ker so tudi v gimnaziji sprejeli mojo posebnost glede obiska pouka ter pisanja testov. Z vsakim
profesorjem se dogovarjam individualno.
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Ce bi me nekdo, ki je izvedel, da imam Fabryjevo bolezen vprasal za nasvet, bi mu svetoval, naj
nanjo ne gleda kot na nekaj najbolj groznega, kar se mu je zgodilo, temvec zgolj kot na oviro
v zivljenju. Ce jo bo preskodil ali celo podrl, pa se bo odlo¢il izkljuéno sam. Vsekakor je ta
ovira z mocno voljo premostljiva. Kljub mnogim strahovom in omejitvam me je bolezen
zaznamovala predvsem v pozitivnem smislu. Ko se znajdem na tleh iz drugacnega razloga, kot je
bolezen, mi prav ta izkusnja pomaga, da se Se lazje dvignem. In prav zaradi tega sem hvalezen.

Franc (17 let)
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Najino otrostvo z bratom je bilo polnoiger ...

V nasprotju z mano je moj brat popolnoma sprejel svojo bolezen in se je zavedal vseh
tezav in omejitev, kijih ta prinasa. Zato je veckrat raje rekel, da ne gre nikamor, kot da bi
obremenjeval starse in okolico. Poleg tega je postal tenkocutno pazljiv, kar se tice
bolecin. Ugotovil je, kaksno stanje mu jih povzroca (ko se pregreje, ko je utrujen, ko je
neprespan ...) in se jim skusa kar se da izogibati. Brat mi predstavlja izjemen zgled
moci, volje, optimizma.

Fabryjeva bolezen se je moji druzini predstavila leta 2006, ko je skupek simptomov, ki jih je
moj mlajsi brat opazal, dobil nadpomenko — Fabryjeva bolezen. Kljub temu, da je postavljena
diagnoza vnesla kar precej nemira v nase druzinsko zivljenje, sama brata nisem nikoli dojemala
kot bolnika. Se danes mi ni ¢isto jasno, ali je §lo pri tem za obrambni mehanizem — da nisem
dopustila, da bi mi njegova bolezen prisla do zivega in bi tako spremenila moje dojemanje njega,
ali paje slo za kaj drugega.

Najino otrostvo je bilo polno iger, Zivahnosti, Sportnih aktivnosti, veselja. Bratje bil sicer od nekdaj
bolj mirne narave, a je kljub temu vedno prisostvoval norcijam in idejam starejse sestre —
mene. Ko pa je bil star priblizno Sest let, je zacel zelo slabo prenasati visoke temperature.
Posebno hudo je bilo vsako leto na morju, ko se je iz nasega apartmaja slisalo vpitje in se je
cutil obup mojih starsev, ki svojemu otroku nikakor nista mogla pomagati pri lajsanju neznos-
nih bolecin. Le-te so se pojavile, ko se je njegovo telo pregrelo. Pogoste so bile tudi vrocine,
ob katerih je zelo trpel. Tako sem bila veckrat prica obupanim pogledom mojega oceta, ki
je sicer izreden optimist, solzam mame, ki je od nekdaj Zelela svojim otrokom le najboljse,
vzdihom in solzam babice, ki naju je vse otrostvo ljubece pazila. Sama sem sicer razumela njihovo
zalost in trpljenje, a nikakor nisem mogla dojeti, da je moj brat bolan. Tudi ko je prislo poletje
in z njim druzenje s prijatelji, sem brata veckrat spodbujala, naj gre kam s prijatelji, a so bili
vsakokrat vsi v druzini ogorceni nad mojimi predlogi, ¢es, »kako naj pa bo kje nekaj ur, ¢e se mu
pojavijo bolecine« ali »kako naj pa pride pes od kina do picerije po soncu in v tej vrocini ... «.
Nikakor nisem mogla ozavestiti, da je pri bratu potrebno mnogo ve¢ nacrtovanja vnaprej in
da zaradi Cisto banalnih razlogov vecina mojih predlogov ni izvedljivih. V nasprotju z mano
je moj brat popolnoma sprejel svojo bolezen in se je zavedal vseh tezav in omejitev, ki jih ta
prinasa. Zato je veckrat raje rekel, da ne gre nikamor, kot da bi obremenjeval starse in okolico.
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Poleg tega je postal tenkocCutno pazljiv, kar se ti¢e bolec¢in. Ugotovil je, kaksno stanje mu jih
povzroca (ko se pregreje, ko je utrujen ...) in se jim skusa kar se da izogibati. Brat mi
predstavlja izjemen zgled moci, volje, optimizma. Obcudujem ga, da ne obupuje nad zivljen-
jem, kako si postavlja cilje, kako si najde hobije, v katerih lahko uziva. Se najbolj pa cenim pri
njem to, kako mocno si prizadeva, da nase druzine ne obremenjuje s svojo boleznijo.

Jasna (22 let)

Ponosna na svojega starejsega brata

Svojega starejsega brata vedno sodim po razpoloZenju. Vsakokrat, ko je siten ali
ostaja dolgo casa sam v svoji sobi, vem, da se trenutno ne pocuti najbolje. Ko paje moj
brat razpoloZen in razposajen, je v nasi druzini se dodatno veselje.

Nikoli nisem zares pomislila na njegovo bolezen. V¢asih sem mu celo zavidala, da je lahko
zaradi nje ostal doma in ni odsel v Solo. Tako tezko sem verjela, da je moj brat bolan, saj se je
vedno vedel kot ostali: kadar se dobro pocuti, igra z mlajsim bratom nogomet, zelo rad se $ali,
pelje psa na sprehod, se pogovarja, opravi kaksno domace opravilo in se zelo uspesno uci.

Mislim, da je moj brat junak, saj je do sedaj toliko pretrpel, kot sama Se nisem, in tudi upam,
dane bom nikoli. Vedno pa ob vsej tej borbi z bolecino ostaja optimisticen. Zato sem na svojega
brata zelo ponosna in je moj vzor, kako resevati tezave in ovire v zivljenju.

Dora (12 let)

Moj starejsi brat je ze od rojstva bolan. Vcasih je kar te¢en do naju s sestro Doro, v¢asih pa
zelo rad z mano igra nogomet. Takrat uzivam. Redko gre z nami na izlete. Ima zelo rad Sport:
nogomet, tenis, kosarko in ga tudi redno spremlja. VSe¢ mu je plavanje. Lani je preplaval po
Sirini Bohinjsko jezero. Jezera ima rajsi kot morje. Vcasih me tudi strasi. Mamica ga krega, kadar
pije gazirano pijaco ter kadar je nezdravo hrano. Nimi vSec, kadar se ne zeli igrati z mano. Vse¢

pami je, kadar je z mano prijazen.
Pavel (8let)
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Babica, mama, Zena se kako drugace ...

Sedaj je Ze osem let, odkar se moj vnuk zdravi z encimsko terapijo. Pomagam mu,
kolikor sam Zeli: s prevozom, pripravo obrokov ...

Ziveti kot ena in mama in ne vedeti, da sta tako mo¥ kot héerka bolna, je breme, ki si ga nalozis
na rame in globoko v srce takoj, ko zves zanj. Sence dedne bolezni so dobile konkretne obrise
$ele, ko so jo dolo¢ili mojemu devetletnemu vnuku. Sele takrat je bila bolezen opredeljena tudi
prihcerki — prenasalki, in pri mojem sedaj ze pokojnem mozu. Kar zgrozila sem se ob dejstvu,
daje v nasi 0zji druzini toliko oseb s tako hudo boleznijo.

Nikoli ne bom pozabila dne odkritja te hude bolezni — bole¢ spomin, za katerega bi si neskonc¢no
zelela, da ga nikoli ne bi bilo. Odkritje vnukove bolezni je bilo tudi iskanje opravicil za vse,
Cesar nismo ne zdravniki ne jaz mogli ugotoviti, diagnosticirati pri mojem mozu in hcerki:
glavoboli, neznosne bolecine po vsem telesu proti koncu zivljenja, mozeva depresija, hcerkine
pekoce bolecine v stopalih in v dlaneh v casu adolescence. Vse to je dobilo svoj odgovor v obliki
diagnoze Fabryjeve bolezni.

Pa vendar sta tako moz kot hcerka tezave odli¢no premagovala. Redno sta se ukvarjala s spor-
tom, pretekla sta veliki in mali maraton, hodila v visokogorje, tako da ju sama pravzaprav

nikoli nisem dozivljala kot bolnika. Ziveli smo kot vsaka zdrava druzina, morda celo bolje.

Sedaj je ze osem let, odkar se moj vnuk zdravi z encimsko terapijo. Pomagam mu, kolikor sam
zeli: s prevozom, pripravo obrokov ...

Predvsem pa mu pomagam s tem, da v njem vidim osebo, ki bo zmogla v zivljenju premagovati
svoje tezave.

Mila (69 let)
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Veter, ki nam »kustra« zivljenje ...

Zivljenje se nam je obrnilo na glavo. V nas sta se prikradla e strah in bolecina, ki sta
bilavsak dan se vecja in sta se zdela nepremagljiva.

Na prvi pogled smo popolnoma vsakdanja druzina z vsakdanjimi tezavami, a vseeno to nismo.
Vsak dan se soocamo z resnico in vsak dan posebej je zanjo nova borba, ki pomeni tudi upanje.

Se pred $estimi leti smo z mozem in deklicama Ziveli kot vse obi¢ajne druzine, z zeljami in
potrebami kot vecina drugih, dokler ... se med nas ni vselila bolezen. Izvedeli smo, da ima moz
redko genetsko bolezen, zaenkrat Se neozdravljivo. Tej novici so sledile ostale, nic kaj prijetne
in brezupne. Nas svet se je porusil na tisoce kosckov. Pobiram jih, da bi sestavila nov manjsi in
drugacen svet, a vedno znova mi komaj postavljene temelje podre Se kaksna novica o bolezni
in zdravstvenem stanju moza.

Zivljenje se nam je obrnilo na glavo. V nas sta se prikradla Se strah in bole¢ina, vsak dan vedja in
na videz nepremagljiva. Od takrat se poCutimo, kot bi se znasli sredi temnega predora in ne bi
vedeli, v katero smer naj gremo in kako naj nadaljujemo pot. Vrtimo se v krogu tega skrivnost-
nega tunela, izgubljeni in prestraseni. Ne predstavljate si, kaj vse se spremeni, ko se v druzini
pojavi bolezen. Poleg tega, da je druzinski ¢lan bolan in se sooca z boleznijo, se spremenijo Se
socialni status, druzbeni polozaj, pride lahko do izgube ali spremembe delovnega mesta in
financ¢nih tezav ... Vsi ti stresi in napetosti spremenijo ¢loveka, zamajejo se tako trdno druzino
in skrhajo odnose. Vsak po svoje se sooca s situacijo in se bori, eden z zalostjo, drugi zjezo, tretji
s strahom ... ob spremljavi nenehne bolecine.

A se danes nismo obupali! Borimo se naprej vsak na svoj nacin. Trudimo se ziveti kot vse
povprecne druzine, le s to razliko, da drugi izbirajo kraje, kjer bodo letovali, mi pa iS¢emo najprej
dializne centre in blizino bolnisnic, Sele nato se odlo¢imo za kraj letovanja. »Last minute«
moznosti za nas ni, saj moramo pripraviti vso dokumentacijo in jo poslati ze nekaj mesecev
vnaprej. Vsakokrat, ko grem na dopust, gre z mano tudi strah, zato se Se najbolj varno pocutim
doma, v Sloveniji. Zaradi moza in otrok svoj strah skrivam in se pretvarjam, da je vse v redu,
saj vem, da si moramo privosciti oddih tudi izven meja domovine. Dobro vem, da me strah ne
sme obvladovati.

Najini deklici vesta vse, kar se dogaja v nasi druzini. Zdelo se mi je, da bosta lazje sprejeli
oceta takega, kot je. Z mozem sva menila, da bomo lazje zaziveli normalno zivljenje, Ce se
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bova z njima pogovarjala in ne bova skrivala bolezni, ki je tako ali tako del nasega vsakdana.
Na zacetku je bilo nekaj Casa tezko, saj sva z mozem veliko Casa prezivela po bolnisnicah in
ambulantah, kar je pomenilo, da sta bili deklici v varstvu vsakic pri nekom drugem, pri prijateljih,
sorodnikih in sosedih, ki se jim ob tej priloznosti vsem zahvaljujem za skrb, pomo¢ in podporo.
Vsak od njih je pustil svoj pecat in na svoj nacin pripomogel, da smo se pobrali in da sta punci
to drugacnost sprejeli kot obic¢ajen nacin zivljenja. Vcasih gresta z oCetom na dializo in se brez
strahu ulezeta poleg njega. V Soli piseta spise o ocetu, ki je bolan, a juima neizmerno rad. Rad se
igra z njima in zaradi svoje bolezni ni prav ni¢ drugacen ocka od ostalih. Seveda so dogodki, ob
katerih sta deklici Se kdaj prestraseni in prizadeti, a takrat nam na pomoc priskoci otroska psiho-
loginja dr. Ah¢inova. Neko¢ me je v sluzbo v nocni izmeni poklical moz, ki je doZivel mozgansko
kap — tezko je govoril in ni se mogel premikati. Takratje starejsa h¢i, Ceprav prestrasena invjoku,
odigrala pomembno vlogo: nadomestila me je, ko me ni bilo doma. Pomagala je ocetu, odklenila
in poc¢akala zdravnisko ekipo, pri tem pa poskrbela, da je sestrica dogodek prespala. Tako jo je
obvarovalabolecinein strahu, cepravje bila samazelo prestrasenain zalostna. Tudi to smo preziveli.

In kako je z menoj? Nase sem morala prevzeti veliko breme, tako, kakrsnega si ga navadno delita
dva. Bila sem potrta, obupana, zalostna, jezna in prestrasena, a tega nisem smela pokazati, saj
so se vsi okrog mene Ze zlomili. Nekdo je pa¢ moral poskrbeti, da se je druzina vrnila na prave
tire Zivljenja. Pet let je minilo, kot da bi spala, kot da ne bi zivela svojega zivljenja, z zaklenjenimi
Custvi, s skrito bolecino in potisnjenim strahom. Bala sem se prihodnosti. Ponoci sem gledala
spetega moza in jokala. Se zdaj se prebujam v strahu, da ga ne bi bilo ve¢ z nami. Bojim se, da
bi najini deklici ostali brez oceta, ko ga bosta najbolj potrebovali. Strah me je pomisliti, da ga
ne bi bilo ve¢ domov s tremi roZicami ali cokoladnimi srcki — za vsako njegovo punco.

A 7Zivljenje v strahu je le pol zivljenja, zato sem se zbudila iz sveta boleCine in strahu ter se
odlocila narediti nekaj zase in za druge. Prilagodila sem se, se naucila ziveti s tem, kar imam,
in s tem dobila svoje zivljenje nazaj — svoje skrite Zelje, svoje veselje ... Nisem se ustavila,
trudim se ustvarjati sanje in pri tem me podpira druzina. Se vedno sem v¢asih zalostna, jezna
in prestrasena, obenem pa srecna in hvalezna. Ostajam trdna in moc¢na — vedno. Naposled
smo se obrnili v smer, ki vodi iz tunela. Zaceli smo novo zivljenje, Ceprav ne vemo, kako
dolgo bo trajalo. Moz dobiva zdravilo, ki mu bo mogoce lahko pomagalo upocasniti razvoj
bolezni. Medtem ko drugi zajemajo zivljenje s polno zlico, pobiramo drobtinice zivljenja ter iz njih
gradimo samosvoj, nas vsakodnevni svet. Cas, ki ga preZivimo skupaj, tisti drobni trenutki nam
pomenijo zivljenje v radosti, sreci in veselju, vsako jutro pa novo upanje. Ne moremo proti vetru,
ki nam »kustra« zivljenje, lahko pa obracamo smer vetra in kodrcki bodo manjsi. Pripravljeni
tudi na najhujse, pogumno korakamo usodi naproti in dokazujemo, da ni vse tako ¢rno, kot se zdi.

Kier je volia, i o]
Kjer je volja, je tudi pot Zvezdana (361et)
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Moj ocka

Dobil je tako bolezen, da so mu odpovedale ledvice in zato mora v ponedeljek, sredo
in petek hoditi na dializo.

Ko sem bila Se majhna, je moj ocka zbolel. Dobil je tako bolezen, da so mu odpovedale ledvice in
zato mora v ponedeljek, sredo in petek hoditi na dializo. Zdaj ne sme jesti vse hrane. V¢asih, ko
mamice ni, na skrivaj popije kaksno pijaco, ki je ne sme. Ko to mamica izve, se za¢ne jezitiin ga
krega. V¢asih je ocka kar malo jezen in Zalosten, ker ne sme jesti vse te hrane, kijo je jedel pre;j.
Ceprav ima to bolezen, se mi zdi ¢isto isti kot prej. Se kar se igra z mano.

Lara (8let)
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Kmetija me drzi pokonci ...

V osnovni soli sem imel pekoce bolecine v rokah in nogah. Od rojstva sem sicer imel
rdece pikice po kozi, ki me niso motile.

Moja mama je bila Fabryjeva bolnica. Do Sestdesetega leta je bila zdrava, nato jo je trikrat
dozivela mozgansko kap ter umrla. Fabryjevo bolezen ima tudi moj brat Vinko. Doma imamo
kmetijo, kjer dela nikoli ne zmanjka. Skrbim za $tirinajst glav Zivine, imamo tudi prasice, kure,
tri pse in $tiri macke. Zdaj sem upokojen, saj sem invalid tretje kategorije.

Spomini na Solska leta so lepi, saj sem bil v njej uspesen. Tudi hujsih problemov z zdravjem
nisem imel. V osnovni Soli sem imel pekoce bolecine v rokah in nogah. Od rojstva sem sicer
imel rdece pikice po kozi, ki pa me niso motile. Spomnim se, da sem, ko sem hodil po soncu,
moral veckrat pocivati. Po naporu sem se usedel in se nato pricel potiti le v glavo.

Sport sem imel zelo rad, zato sem treniral fulkontakt in nogomet, ki sem ga igral do svojega
dvanistiridesetega leta. Izucil sem se za tesarja. Ko sem bil star 19 let, sem zacel opravljati tezko
fizicno delo za teko¢im trakom v rudniku Trbovlje. Veckrat sem moral tudi tezko kopati pod
bunkerjem. Po petnajstih letih dela v rudniku sem postal tehnoloski visek in se nato zaposlil
pri gradbenem podjetju. Tudi tu sem opravljal tezko fizi¢no delo. Po stiriindvajsetem letu so
bolecine v rokah in nogah izginile.

Pred desetimi leti pa so se tezave poslabsale. Peljal sem se s tovornjakom po cesti in izgubil
zavest. Za nekaj ¢asa se mi je ustavilo srce. Takrat sem dobil sr¢ni spodbujevalec. Letos maja
pa so se zacele omotice, ki so vedno hujse. Leta 2009 sem dozivel rahlo mozgansko kap in od
takrat je nekoliko slabsa desna roka. Zaradi tega ne igram ve¢ nogometa. Ko hodim, me zelo
zanasa. To je zelo moteCe in me ovira. BoleCine v misicah imam le pri hoji navzdol. Rad se vozim
s svojim Stirikolesnikom po zagorskih hribih.

Zivim s partnerko, s katero imava zdravega dvanajstletnega sina.

Marjan (48 let)
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Rdece pike

TezZave imam z oZiljem. Redno hodim na dializo, ker so mi zaradi Fabryjeve bolezni
odpovedale ledvice. Zaradi teZav s srcem so mi vstavili sréni spodbujevalec. Veckrat
sem imel elektrosoke zaradi motenj srcnega ritma. Prebolel sem tudi srcni infarkt.

Kot sedemletnik sem dobil hude bolecine v rokah in nogah, mocne in pekoce. Vcasih so bile
tako hude, da sem se nekaj ¢asa lahko premikal le s pomoc¢jo vozicka. Trajale so priblizno deset
ye, = let. Zaradi njih so me hospitalizirali v bolnisnico Petra Drzaja v Ljubljani, kjer so bolecine opre-
delili kot revmatske. Ze od otro$tva so se mi po kozi pojavljale rdede pike in nisem prenasal ne
vrocCine ne mraza. Na mrazu so mi mocno pobledeli prsti, in ko so se ogreli, me je zelo bolelo.

V Soli sem se dobro ucil. Nisem se mogel ukvarjati s Sportom. Brat mi je umrl pri petintridesetih
letih — menda zaradi multiple skleroze. Tudi mati je imela Fabryjevo bolezen in prav tako jo ima
i brat Marjan. Dvaindvajsetletni sin je zdrav, h¢erka pa je umrla pri porodu. Z bratom se zdraviva

v Centru za zdravljenje Fabryjeve bolezni v Slovenj Gradcu. Konc¢al sem osnovno $olo, nato
S ' . pa sem delal kot postar. Vozil sem se z motorjem v vseh vremenskih razmerah. Veckrat so me
L bolele roke in noge, pa sem pocival. Dobil sem tudi ozebline. Poskodovan sem bil v prometni
1k nesreci in imam vstavljene vijake v nogi. Nato sem petnajst let opravljal tezko fizicno delo na
: separaciji v rudniku Trbovlje. Od takrat sem nekoliko naglusen. Odkar se spomnim, se potim
manj kot ostali.

Tezave imam z oziljem. Redno hodim na dializo, ker so mi zaradi Fabryjeve bolezni odpovedale
ledvice. Zaradi tezav s srcem so mi vstavili sr¢ni spodbujevalec. Veckrat sem imel elektrosoke
zaradi motenj sr¢nega ritma. Prebolel sem tudi srcni infarkt.

1 Sem srecno porocen in zivim na kmetiji. Dela mi ne zmanjka. Imamo Stiriindvajset hektarjev
:f & obdelovalnih povrsin, stiri goveda, kure in dva kuzka. Zelo uzivam v prelepi naravi zagorskih
!?. U hribov.

g Vinko (1957 - 2013) )
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Ko sineprestano bolan ...

V stanjih hudih bolecin sem si na noge in roke polagal kisove obkladke ter se tusiral
s hladno vodo, da sem blazil svoje vrocinsko telo.

Ze zgodaj v otrostvu — pri svojih petih, Sestih letih — sem zacel ¢utiti grozne bolec¢ine po vsem
telesu. Z mamo sva veckrat obiskovala zdravnike. Zavedam se, da je mamo moje stanje tako
izCrpavalo, da je bila vsa napeta ter zivcna. BoleCine oziroma vrocina sta bili tako hudi, kot bi
doma vklopil stedilnik.

Kasneje se je pojavila tudi nespecnost. Preiskave zdravnikov zal niso pokazale, da bi §lo za
kaksno bolezen, zato so mislili, da sem simulant.

Spominjam se, kako sem velikokrat iskal senco, se skrival ter se mocil z mrzlo vodo, saj sem
fizicne napore ter vrocino tako slabo prenasal. Pekli so me koza, noge, roke, zatekal sem v obraz.
Ze majhen napor me je mo¢no izérpal, zato sem se premnogokrat izgovarjal in se umikal v
stranisce. Zelo tezko sem sodeloval na Sportnih dnevih, Solskih izletih, pohodih in tudi pri
Solski telovadbi.

Najhuje je bilo, ko bi moral odsluziti vojaski rok, ki ga seveda nisem mogel. Velikokrat sem
prisel domov objokan v misli, da bom storil samomor. Bilo je tako tezko Ziveti z ob¢utkom, da bi
skakal do neba, Ce bi le lahko. Mojih bolecin in obcutkov nihce ni razumel, saj sem na videz
zdrav ¢lovek. V stanjih hudih bolecin sem si na noge in roke pogosto polagal kisove obkladke

in se tusiral s hladno vodo, da sem blazil svoje vrocinsko telo.

Z leti sem opazil, da se razlikujem od svojega brata ter vrstnikov ...

Igor (451et)
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Bolezen pagloda, gloda ...

Po stiridesetem letu so se mu na obrazu zarisali znaki neusahljivih tezav, utrujenosti.

Iz sluzbe je prihajal vedno bolj utrujen in slabe volje. Priceli so mu otekati gleznji.

Oteklina se je razsirila proti kolenu. Bolj ko se je blizal petdesetim, teZje je prenasal
svojo bolezen z vse izrazitejsimi in vse vec tezavami.

Tezko sem se pripravila k temu, da sem pricela brskati po spominu, prezetim z bole¢ino in
zalostjo, ki se sCasoma res umakne v globine in na povrsje pridejo tudi lepi spomini. V ¢asu,
preZivetim z mozem, je bilo veliko prevec bolecine in zalosti.

Spoznala sva se vsa polna mladosti ter se odlocila za skupno zivljenjsko pot in si ustvarila
druzino. Moj ljubljeni moz je bil psihi¢cno moc¢na in trdna osebnost ter neusahljivi vir energije.
O tezavah ni nikoli veliko govoril — le da se ne poti in da tezko prenasa vrocino ter ima prebavne
tezave. Zdelo se je, da te tezave niso bile povezane z njegovim nacinom zivljenja, saj mu je
veliko pomenilo zdravo in zmerno prehranjevanje. Z zdravstvenimi tezavami, ki so se z
leti stopnjevale in se pojavljale Se nove, se je moc¢no in trmasto spopadal, dokler bolezen
ni toliko napredovala, da je svoje stanje vedno tezje prenasal brez zdravniske pomocdi. Po $ti-
ridesetem letu so se mu na obrazu zarisali znaki neusahljivih tezav, utrujenosti. Iz sluzbe je
prihajal vedno bolj utrujen in slabe volje. Priceli so mu otekati gleznji. Oteklina se je razsirila
proti kolenu. Bolj ko se je blizal petdesetim, tezje je prenasal svojo bolezen z vse izrazitejSimi
in vse vec tezavami. Vse pogosteje je tozil o pekoci bolecini v prsih, tezave z dihanjem je imel
tudi ponoci, v nogah pa pogoste mocne krce. Tako tezko je ze prenasal napor, da je zaprosil za
skrajsan delovni cas. Kljub jemanju zdravil sta postali hoja po stopnicah ali Ze samo obhod okrog
hise hudi bremeni. Pricel je tudi z zdravljenjem z nadomestnim encimom in upal, da se bodo
tezave zmanjsale. Res so bile nekatere trenutno manj izrazite, a je veckrat omenil, da je »zdaj pa ze
Cas za drugo dozo«. Kljub jemanju razli¢nih vrst zdravil so tezave s srcem tako napredovale, da so
mu zoperacijo morali naredili stiri obvode. Okrevanje je bilo pocasno, aje imel trileta karumirjeno
zdravstveno stanje. Ko mu je srce pricelo popuscati, so mu vstavili spodbujevalnik, a ni prav
za dolgo pomagalo. Zadnje leto pred smrtjo je pogosto tozil, da se po zdravljenju pocuti slabse.
O dogodkih njegovih zadnjih let sploh tezko izlus¢im bistvo, saj se je bolezen moje ljubljene osebe
tako zasidrala v druzinsko zivljenje, da je doloc¢ala vse najino bitje in zitje. Pet let po operaciji
je mozevo srce za vedno prenehalo biti.
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Tako sem dozivljala njegov boj, o katerem ni nikoli rad govoril; pogovor je vedno preusmeril
proc od bolezni, ki ga je pricela pocasi glodati v notranjosti. Na visku svoje moci in ustvarjalnosti
s Se toliko cilji in zeljami, ki bi jih zelel uresniciti in bi moral pozeti sadove svojega dela, je
bolezen kljub zdravilom in operaciji udarila najhuje. Zdi se, kot da bi po svoje neovirano koncala
njegovo pot, meni pa zapustila boleco izkusnjo in neizmerno zalost.

Valentina (54 let)
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Strahvmeni...

Zaradi bolecin sem bila veliko na bolniskem dopustu. Obiskovala sem veliko zdrav-
nikov in vsi so mi govorili, da imam revmo, da to ni nic takega in da se bom morala
navaditi na bolecine.

Dolgo sem premisljevala, ali naj napisem nekaj vrstic o svoji zivljenjski zgodbi in o svoji bolezni.
V druzini nas je bilo Sest. Ata, mama in stirje otroci. Nase otrostvo ni bilo lepo, saj je bil ata
alkoholik. Spomnim se, da sem bila kot otrok zelo bolna, enako moj brat. Za poklic se nisem
zmogla usposobiti, saj sem se tezko ucila, pa tudi denarja ni bilo, zato sem sla po osnovni Soli
kar delat. Zaposlila sem se v tovarni Gorenje v Velenju, nato sem dobila sluzbo vistem podjetju
v Nazarjah, kar je bilo blizje. Tu delam se sedaj.

Zaradi bolecin sem bila veliko na bolniskem dopustu. Obiskovala sem zdravnike, a vsi so mi
govorili, da imam revmo, da to ni nic takega in da se bom morala navaditi na bolecine.

Predpisovali so mi protibolecinska zdravila, jaz pa sem jih zaradi res moc¢nih bolecin jedla kot
bonbone; tako sem lahko vsaj delala, saj sem bolniski dopust tezko dobila. Spomnim se za-
cudenja invalidske komisije, ki je menila, da komaj Sestintridestletna nimam kaj zaprosati za
invalidsko upokojitev. A jaz sem tako mlada Ze tako tezko delala! Zdrzala sem le z ogromnimi
koli¢inami protibolecinskih tablet. Po sluzbi sem bila vedno tako utrujena, da sem kar padla v
posteljo. Malo sem si Ze odpocila, a kaj, ko je bilo treba poskrbeti Se za vso druzino. Imela sem
moza in sina. Tezave so bile toliko hujse, ker je bil tudi moz alkoholik in sem morala vse postoriti
sama. Najvecji strah mojega zgodnjega otrostva je bil, da ne bi dobila moza alkoholika, saj sem
ze zaradi svojega zasvojenega oceta prevec pretrpela. A zgodilo se je ravno to.

Moj najlepsi dogodek v zZivljenju je bil zagotovo rojstvo sina. Dal mi je dodatno moc¢ za napre;j.
Nad otrokom je bilo treba bedeti no¢ in dan — Se zdaj ne vem, kako sem pri vzgoji zdrzala.
Iz dneva v dan sem se borila z bole¢inami, delala in sina tudi spravila do poklica.

Sele ko je brat zelo hudo zbolel in so mu odpovedale ledvice, so ugotovili, da ima Fabryjevo
bolezen. S sestro so naju povabili na testiranje. Ves ¢as sem tiho upala, da sama diagnoze ne
bom dobila, ampak glede na vse moje tezave je bilo pravzaprav vnaprej jasno, da bo bolezen
potrjena. Sprva sem bila Sokirana, a pocasi sem se sprijaznila in se borila naprej. Hvala bogu
obstaja vsaj zdravilo. Zelim se zahvaliti Splo$ni bolni$nici Slovenj Gradec, kjer je tudi Center za
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zdravljenje te bolezni. Posebno zahvalo zelim izre¢i zdravnikoma Bojanu Vujkovcu in Andreji
Cokan Vujkovac ter medicinskim sestram za vso prijaznost in potrpeZzljivost, ki nam, bolnikom
s to boleznijo, veliko pomenita.

Sedaj na $tirinajst dni prejemam zdravilo (nadomestni encim). Delam le $e $tiri ure dnevno,
kar je zame velika razbremenitev. V sluzbi razumejo, da sem bolna in delam, kolikor pac¢ zmo-
rem. A zal moram napisati tudi to, da me doma $e vedno ne jemljejo kot bolnico in moram
vsa gospodinjska dela opravljati sama; vCasih jih prav s tezavo. Vendar sem potrpeZljiva in
trmasta ter se borim, Ceprav bi se v¢asih lahko kar zrusila. Ce nebibila taka, me danes zagotovo
ne bi bilo vec, tako kot brata.

Se to zelim zapisati — ¢e ne bi bilo slovenjegraskih zdravnikov, ki so nam pomagali, in nam
Se danes, z zdravljenjem, nasveti, pogovori ... in seveda, Ce sama ne bi bila tako trmasta, ne
bi bilo tako, kot je. Najlepsa hvala se enkrat zdravstvenemu osebju v Slovenj Gradcu. Vsem
bolnikom, mojim sotrpinom, zelim potrpezljivosti in uspeha pri zdravljenju.

Terezija (54 let)
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Nismo drugorazredni drzavljani ...

Kadarkoli sem prisel k zdravniku, sem bil oznacen za simulanta, ki se mu ne ljubi
hoditi v solo, kasneje tudi delati. Cutil sem veliko stisko, ker mi celo domaci (mama)
niso verjeli, kaksne bolecine prestajam.

Od otrostva sem imel veliko problemov z zdravjem: pogoste vroCine, gripe, boleCine po vsem telesu,
vrocinske napade, ki sem jih dozivljal, kot bi imel Zerjavico v rokah in nogah. Kadarkoli sem prisel
k zdravniku, sem bil oznac¢en za simulanta, ki se mu ne ljubi hoditi v $olo, kasneje tudi delati. Cutil
sem veliko stisko, ker mi celo domaci (mama) niso verjeli, kaksne bolecine prestajam.

Zdravstveni izvidi krvi in urina so bili vedno zadovoljivi, zato mojim tezavam tudi zdravniki niso
verjeli. Na Dermatoloskem oddelku Splosne bolnisnice Celje so mi s teko¢im dusikom zgali po
vsem telesu angiokeratome. Poseg je bil zelo bole¢ in neprijeten, da sem se pred novimi posegi
mami skrival. Bolecinsko stanje, ki mu nihce ni verjel, je vplivalo name tako, da sem prenehal
hoditi k zdravnikom, se zaprl vase in mami skrivaj jemal protibolecinske tablete. Eno najvecjih
tezav mi je v osnovni Soli predstavljala Sportna vzgoja. Ucitelj mi nikakor ni verjel, kako hudo
je zame biti telesno aktiven; celo pot do le petsto metrov oddaljene Sole je zame predstavljala
izjemen napor — moral sem pocivati tudi do petnajstkrat.

Prisel je cas odhoda v srednjo Solo, ki je bila odddaljena kar pet kilometov. Vkljucevala je zopet
telesno vzgojo in prakti¢ni pouk. Zgodba se je ponovila: nihce ni verjel mojim hudim bole¢in-
skim stanjem, ki se jim je tedaj pridruzilo Se slabo psihofizi¢no stanje. Srednjo tehni¢no Solo
— smer finomehanik —mi je vsemu navkljub uspelo zakljuciti. Tezavo s pripravnistvom je resil
prijateljev oce s finomehanic¢no delavnico, kjer sem »opravil« prakso, nato pa bi moral oditi
na sluzenje vojaskega roka. Zaradi hudih bole¢in sem se sluzenju izogibal kar se je dalo dolgo,
dokler niso nastopile tezave s sodnikom za prekrske, ki mi je prisodil denarno kazen.

V naslednjih letih se nikakor nisem znasel — bil sem brez volje do Zivljenja. Mama je umrla,
ne da bi vedela za svojo in seveda tudi mojo bolezen. Imela je veliko tezkih zdravstvenih tezav:
po infarktu in Sest meseCni nepokretnosti je sledila vsaditev sr¢nega vzpodbujevalca. Leta
2004 sem po mamini smrti ostal sam. Tezko mi je bilo, saj sem bil navajen Ziveti z mamo. Oce
mi je umrl Ze pri dveh letih.
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Leta 2005 sem spoznal zdajsnjo partnerko, ki mi je v moc¢no oporo. Prisilila me je, da sem
ponovno obiskal zdravnika. Na sreco sem naletel na odlicno dermatologinjo v Splosni
bolnisnici Celje, ki se je zelo zavzela zame; pred tem so me namrec pregledovali specialisti
razli¢nih strok in niso nicesar ugotovili. Celjska dermatologinja me je napotila na nadaljnji
pregled v Splosno bolnisnico Slovenj Gradec k zdravniku Vujkovcu. Po pregledu mi je dejal, da
je prepric¢an, da imam Fabryjevo bolezen in me napotil na nadaljnje testiranje, ki je potrdilo
njegovo mnenje.

Preden so mi postavili diagnozo, sem obiskal najmanj petindvajset zdravnikov v kar petin-
dvajsetih letih.

Informacije o Fabryjevi bolezni sem iskal na spletnih straneh. Spoznanje o naravi bolezni me
je pahnilo na rob Zivljenja, saj sem bil preplasen, zgrozen in prepoln negativnih obcutkov ...
V Splosni bolnisnici Slovenj Gradec sem dobil vso potrebno psihicno podporo, s katero sem
lazje premagoval tezave in vem, da so marsikdaj pomagali odkriti pogovori z zdravnikoma
Bojanom Vujkovcem in Andrejo Cokan Vujkovac ter ostalimi zdravniki in zdravstvenim
osebjem. Seveda mi je sedaj v najvecjo oporo pri nastajajocih tezavah moja partnerka.

Moc¢no me boli, da smo bolniki s Fabryjevo boleznijo obravnavani kot drugorazredni drzavljani;
celo odvisniki imajo ve¢ prednosti. Za vse nas bi bilo potrebno urediti status in popolno
socialno podporo.

Lahko bi napisal Se ve¢, saj imam mnogo tezav, ki se jih v tem sestavku nisem niti dotaknil.
Upam, da sem vsaj malo pripomogel k ozavescanju ljudi o tej redki in tezki kronicni bolezni.
Zelim si, da nam bodo ljudje vsaj za trenutek prisluhnili ter predvsem verjeli, kaksne tezave,
hude bolecine in nepredvidljive zaplete prezivljamo bolniki s Fabryjevo boleznijo.

Matjaz (41let)
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Kako bom to zdrzala?

Obupno slabega pocutja na soncu, vrocini nikoli nismo povezovali z boleznijo, tudi
moja zdravnica ni slutila kaj taksnega. Povezava je prisla, ko so na pregledu sina od-
krili njegovo odpoved ledvic.

Imam 60 let in pred petimi leti so mi odkrili Fabryjevo bolezen. Zanjo nismo niti vedeli, dokler
ni za to boleznijo zbolel moj sin.

Zevrani mladosti so se mi zaleli pojavljati glavoboli, pravzaprav ni minil dan brez njih. Zdravniki
so mi vedno postavili diagnozo migrene. Velikokrat sem se pocutila brezvoljno, nemocno,
premnogokrat bi najraje prelezala vse dni. Mojega malodusnega stanja niso razumeli ne v Soli
ne kasneje v sluzbi, $e celo v druzini ne. Da sem preprosto lena, so dejali.

Kadar je prisel cas, da z mozem peljeva otroka na morje, me je skrbelo le eno: »Kako bom to
zdrzala? Kako bom zdrzala vrocino, sonce, polezavanje na plazi?« Jasno mi je bilo le, da moramo
oditi, saj bi se drugace morala boriti Se z ocitki druzine, da jih ne zelim peljati na morje.
Obupno slabega pocutja na soncu, v vrocini nismo nikoli povezovali z boleznijo, tudi moja
zdravnica ni slutila kaj taksnega.

Povezava se je zgodila, ko so na pregledu pri sinu odkrili odpoved ledvic. Po najrazli¢nejsih
preiskavah so mu diagnosticirali Fabryjevo bolezen. Po potrditvi sinove diagnoze smo se
testirali Se hcerka, moje tri sestre in njihovi sinovi ter sama. Ugotovili so, da sva Fabryjeva
bolnika le moj sininjaz.

Odkar se zdravim v slovenjegraski bolnisnici, se pocutim veliko bolje, vendar Se vedno ne tako,
da bi lahko rekla, da sem popolnoma zdrava.

Lenka (60 let)
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Zaupam druzini

Po biopsiji srcne misice in dodatnih pregledih v Centru za zdravljenje Fabryjeve
bolezniv Splosni bolnisnici Slovenj Gradec sem leta 2012 izvedel, da imam Fabryjevo
bolezen.

Ob tem dejstvu nisem bil preve¢ preseneCen. Zacel sem iskati po spletnih straneh za vec¢
informacij o bolezni in kako oz. Ce se sploh lahko zdravi. Zaupal sem druzini, prijateljem,
sodelavcem.

Sprejemanje bolezni mi ni delalo posebnih tezav, saj sem imel ze kar nekaj let zdravstvene
tezave, ki pa si jih nisem znal razloziti. Bolezen me je najbolj obremenjevala pri fizicnih naporih,
saj sem zelo hitro postal utrujen.

V mladosti sem rekreativno igral nogomet. Po opravljeni vojaski obveznosti sem se porocil.
Prisle so druzinske obveznosti, zato sem $port opustil.

Vesel sem, da druzina in okolje, v katerem zivim, mojo bolezen dozivljata povsem normalno.
Trudim se, da ljudje niso pretirano pozorni do mene. Doma in v sluzbi svoje delo opravljam
naprej. Bliznji in sodelavci so mi pripravljeni pomagati, kolikor je to potrebno.

O temnih trenutkih svoje bolezni ne razmisljam, bolj o svetlih. Tece sedemintrideseto leto
delovne dobe in sem skoraj pred upokojitvijo. Z zeno ziviva skupaj triintrideset let. Imava sina
in héerko. Oba sta Ze preskrbljena. Najbolj sem vesel svojih dveh vinuckov. Ce je ¢as, grem rad

s prijatelji na kavo.

Edini nasvet, ki ga zZelim deliti z bolniki s Fabryjevo boleznijo, je — razmisljati pozitivno.

Novo (56 let)
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Izkusnje s terapijo na domu pri Fabryjevi bolezni

Kmalu bodo minila stiri leta, odkar izvajava terapijo na domu, in vse prednosti, kijih
prinasa, vsekakor odtehtajo kaksno obcasno nevsecnost. Dan infuzije lahko v okviru
dopustnega okvirja stirih dni prilagodiva najinemu delu in drugim dejavnostim.

Zaredke dedne bolezni sva slisala Ze prej, prav za Fabryjevo pa Se ne. Tudi za izvajanje terapij na
domu sva ze slisala. Oboje, Fabryjeva bolezen in terapija na domu, sta za naju postali realnost
vletu20009.

Moj moz Tomi je imel tezave, ki jih z zdajsnjim vedenjem lahko pojasnimo kot znake Fabryeve
bolezni, ze od otrostva. Od leta 2004 je imel resne tezave s srcem. Kljub zdravljenju mu je srce
vsakih nekaj mesecev preskocilo v atrijsko fibrilacijo z zelo visokim srénim utripom. Vsakic
je bila potrebna defibrilacija z elektrokonverzijo. Po $e eni taksni epizodi je glede na njegove
izvide takrat specializant interne medicine zdravnik David ZiZek v pogovoru s svojim ocetom
zdravnikom Bogomirjem Zizkom, kardiologom, posumil na Fabryevo bolezen. Diagnoza je bila
postavljena marca 2009 in oktobra je zacel prejemati nadomestno encimsko terapijo.

V Splosni bolnisnici Slovenj Gradec, kjer je Center za zdravljenje Fabryeve bolezni, sva ze v ¢asu
pregledov pred zacetkom encimske terapije spoznala strokovno ter izjemno pozrtvovalno in
zagnano ekipo, ki jo vodi zdravnik Bojan Vujkovac. Kar kmalu so nama predstavili, da je mogoce
encimsko terapijo izvajati tudi doma. Ker je Tomi encim prenasal brez vsakih zapletov, se nama
je to zdela odli¢na moznost. Tomija sem vsakih stirinajst dni spremljala v Slovenj Gradec, kjer mi
je diplomirana medicinska sestra Vesna Korat, ki koordinira delo Centra za zdravljenje Fabryjeve
bolezni, natan¢no predstavila ves postopek. S pripravo raztopine encima za infuzijo in s steril-
nim delom nisem imela tezav, saj delam v mikrobioloskem laboratoriju. Nekoliko tezje pa je
bilo osvojiti nastavljanje intravenskega kanala. Ne toliko zaradi tezavnosti tehnike, kot zaradi
strahu, da bom cloveku, Se posebej bliznjemu, povzrocila bolecino ali poskodbo. Za dodatno
pomoc sem se obrnila na Zdravstveno fakulteto v Ljubljani, kjer so mi prijazno namenili
debelo uro vaj na modelu roke z zilami. Prvi »Ziv model«, ki sem mu nastavila intravenski kanal,
je bila sestra Vesna, ki je mirno in pogumno gledala moje tresoce se roke. Vse je $lo dobro in 24.
decembra sem, prav tako pod Vesninim nadzorom, Tomiju prvi¢ sama nastavila zilni kateter
in infuzijo. Takrat sva prejela tudi vse potrebscine za dajanje infuzije na domu za tri mesece in
tudi telefonske stevilke za nasvet, Ce bi se kaj zataknilo.
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Doma sva ugotovila, da bo najboljsi prostor za pripravo infuzije ter nastavljanje intravenskega
kanala kuhinja, saj je kuhinjsko mizo najlazje ocistiti in razkuziti, pa tudi prostora je veliko.
Potem sva pripravila Se kaveljcka za obesanje infuzije (taksne, kot jih imamo za npr. obesanje
kosare navejo, ko obiramo ¢esnje, le malo manjsi); enega na sen¢nik luéi v kuhinji za ¢as nastav-
ljanja in enega na knjizno polico nad kavéem v dnevni sobi za Cas poteka infuzije. Odlocilasvase,
da prvo infuzijo izpeljeva v jutranjem ¢asu med delavnikom, saj so takrat na voljo vse zdrav-
stvene sluzbe, ce bi bilo kaj narobe. Vse je slo gladko, a sva kljub temu jutranji ritem ohranila
Se kar nekaj mesecev in enkrat nama je to prislo prav.

Marca 2010 nikakor nisem mogla poiskati in zadeti ustrezne vene, da bi lahko nastavila kanal.
Po nekaj poskusih sva bila Ze oba s Tomijem nekoliko zivcna. Tresle so se mi roke, zile pa so
se Se bolj »potuhnile«, zato sva se odloc¢ila, da greva raje po pomoc v bliznji zdravstveni dom,
kot da Se poskusam sama. V torbo sem zlozila potreben material, dokumentacijo in tudi ze
pripravljeno infuzijsko raztopino. V zdravstvenem domu sem potrkala kar na vrata laboratorija
za odvzem krvi in razlozila, za kaj gre. Medicinski sestri sicer nista imeli izkusenj z nastavljanjem
intravenskega kanala, a sta z veseljem pomagali, nasli ustrezno veno in lahko smo nastavili
infuzijo. Za vsak slucaj sva kar z nastavljeno infuzijo odsla domov.

Ob razmisljanju, kako najbolje resiti situacijo, Ce se bo Se kdaj zapletlo, sva ugotovila, da imava
med prijatelji in znanci diplomirano medicinsko sestro in diplomiranega zdravstvega delavca,
ki imata izku$nje z nastavljanjem intravenskih kanalov. Oba sta pristala, da nama priskocita na
pomoc v takih primerih, ¢e bosta seveda doma. Do sedaj sva njuno pomoc potrebovala dvakrat.

Scasoma sva pridobivala izkusnje in se naucila razli¢nih trikov. Ugotovila sva, da na primer
nekoliko dalj$a (okoli 30 minut) aktivnost celega telesalepse napolni Zile in jih napravi bolj vidne,
kakor nekajminutno stiskanje zogice. Pomagajo vse fizicne aktivnosti od kolesarjenja, dela na
vrtu, kidanja snega ... do sesanja stanovanja pred dajanjem infuzije, ki je pri naju postalo ze rutina.
Za ogretostin dobro prekrvljenost je poleg telesne aktivnosti pomembno, da je topel tudi prostor.
Tudi pitje nekaj vec tekocine pred dajanjem infuzije pripomore k vidnejsim in bolj polnim zilam.
Ob misli, da vam v bolnis$nici obicajno brez tezav v prvem poskusu nastavijo venski kanal, se
morda zdijo opisane »priprave« pretirane, vendar je doma le nekoliko drugace. Zdravstveno
osebje v bolnisnici je izurjeno, postopek izvedejo vsak dan veckrat, Ce se zaplete, je na voljo
pomoc. Sama to po¢nem enkrat na Stirinajst dni, vaje je manj in vse, kar pripomore k uspesni
nastavitvi intravenskega kanala, je dobrodoslo. S Tomijem skrbiva tudi, da menjava mesto vboda
med rokama in tudi na roki. Izogibava se komol¢nemu pregibu, saj ga kot mesto vboda radi
uporabljajo ob pregledih, ko je potreben odvzem krvi, in izkoristiva dostop do Zil nizje na podlahti.
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Kmalu bodo minila stiri leta, odkar izvajava terapijo na domu, in vse prednosti, ki jih prinasa,
vsekakor odtehtajo kaksno obCasno nevsecnost. Dan infuzije lahko v okviru dopustnega okvirja
stirih dni prilagodiva najinemu delu in drugim dejavnostim. Prilagodiva lahko ¢as v dnevu;
zdaj zacenjava obicajno okoli petih popoldne. Ni potreben obisk zdravstvene ustanove in Tomi
lahko med infuzijo dela na racunalniku, bere, gleda televizijo, poje vecerjo, sprejme kaksen
obisk ali odspi »eno kitico ali dve«. Dvakrat sva dajala infuzijo na enotedenskih smucarskih
pocitnicah v Italiji in enkrat na pocitnicah na hrvaskem morju. Seveda sva veliko pozornost
posvetila transportu encima in poskrbela, da je bil ves cas na ustrezni temperaturi. Doma sem
tudi natancno pripravila komplet potrebsé¢in za infuzijo z nekaj rezerve, ki sva ga vzela s sabo.

Ljudje smo si seveda razlicni, vsak ima drugacne strahove, zadrzke, spretnosti, a kljub temu
bi zelela spodbuditi tiste, ki razmisljajo o terapiji na domu, naj se ne ustrasijo. Zelo dobro je,
Ce sta oba, tisti, ki bo izvajal terapijo in bolnik, aktivno soudelezena, si pomagata, se o tezavah
pogovarjata in sodelujeta. Velika vecina nas je sposobnih, da se terapije na domu naucimo,
prebrodimo zacetne tezave in se znajdemo tudi, kadar ne gre vse gladko. Manj vezanosti na
zdravstvene ustanove, udobnost, ki jo nudi bivanje doma med terapijo, casovna prilagodljivost
in Se kaj pa so velike prednosti, ki jih pridobimo s terapijo na domu.

Katarina

Infuzija na smucanju v Italiji marca 2011
pod budnim strokovnim nadzorom.




Bolezen najne Nikoli, nikoli, nikoli ne obupajte!

postane edini W, Churchill
fokus druzine!

0d ¢udeza vojstva do sence bolezni

Tako kot pretrese vsako mamo Cudez rojstva otroka, pretrese tudi vsako mamo dejstvo, da njen
otrok lahko tudi hudo zboli. Prav neverjetno je, kako tanka crta je med cudezem rojstva, ki ra-
dostno zaobjame druzino, in moznim »prekletstvom« bolezni, ki kot senca lebdi nad druzino.
Sama si v pricakovanju stirih cudezev niti slucajno nisem mislila, da bomo v druzino ob rojstvu
dobili se eno spremljevalko — redko kronic¢no bolezen. Ko je to dejstvo butnilo v stene nase dru-
Zino, smo se mnoge noci obupano sprasevali ali prejokali: skupaj, velikokrat pa tudi na samem.
Valovi obupa so bili v¢asih zelo intenzivni, potem pa smo se zopet pobrali in se znova zagnali v
nove moznosti, kako bi sinovo bolezen ublazili, zdravili z najmanjsimi dozami protibolecinskih
tablet, kako bi prilagodili zivljenje, da nihce ne bi obcutil toliksne teze bolezni z menjajo¢imi
obrazi — obrazi pekocih bolecin v stopalih, rokah, po celem telesu, crevesnih motenj in hudih
glavobolov ... Ves ¢as smo se trudili, da bi prelisicili bolezen in seveda tudi sebe, da bi zmogli
iti naprej, optimisti¢no in aktivno.

Srca se ne da prelisiciti

Toda srca, ki ljubi, se ne da prelisiciti. Srca, ki bi vse naredilo za svoje ljubljene, ne moremo
zatajiti, potlaciti. Obcutki strahu in negotovosti, v¢asih tudi tesnobe so postajali vse mocnejsi
in glasnejsi. Nasa druzina je vedno redkeje odhajala na izlete, opustila naporna potovanja ...
Pocasi pa smo bili tudi ze kar malo siti neprestanih vprasanj sorodnikov, prijateljev, znancev:
»Ali vasega sina pa ni? Kaj se spet slabo pocuti?«

Odkrit pogovor o bolezni

Ceprav smo po $oku seznanitve z boleznijo s prijatelji, sorodniki in znanci zelo iskreno in odprto
govorili o bolezni, so bila velikokrat vprasanja o sinovi bolezni ze kar nadlezna. Menili smo,
da je to tudi najboljsa terapija za nas, ce o bolezni odkrito govorimo in se pocasi sprijaznimo
z njo. Vem, ljudje smo, kadar se pogovarjamo o bolezni, smrti, drugih tabujih, vcasih precej
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nespretni. Potrebna je zares velika mera tenkocutnosti in subtilnosti, da sploh zaznamo drugega
in njegovo doZivljanje. Sele po nekaj letih smo kot druzina spoznali, da nam ni potrebno tako
izCrpno razlagati o sinovem pocutju ter njegovem zdravstvenem stanju. Takrat nam je bilo bolje.

Stiske, strahovi, crne misli se ob vsaki bolezni kopicijo

Vse stiske in strahovi, skrbi in ¢rne misli, ki so se podile v moji glavi, pa so se vseeno vztrajno in
pocasi kopicile, dokler se ni omajalo tudi moje zdravstveno stanje. Potrebovala sem neko nujno
»streznitev« o svojem precej izCrpanem zdravstvenem stanju — hvalabogu sta mijo je v pravem
trenutku nudila moj moz ter prijateljica fizioterapevtka, ki sta me postavila na trdna realna. Na
bolniskem dopustu sem spet zacela razmisljati o sebi, o svojem zivljenju, o potrebah celotne
druzine, o srcu, ki zagotovo ne bo nikoli povsem osvobojeno okovov sinove bolezni, vendar pa
bo moralo ubrati taksno pot, da bo te moje strahove otrok ¢im manj obcutil.

Ob bolezni druzinskega ¢lana mora vsak ¢lan druzine nujno skrbeti tudi sam
zase. Bolezen ne sme biti fokus druzine.

Spoznala sem, da se moram za nekaj ¢asa nacrtno oddaljiti od sinove bolezni in poiskati nov vir
energije in zaupanja, da se bo vse uredilo. Spoznala sem tudi, da moram nacrtno poiskati svoj
Cas zase, za moza in za druge clane druZine, saj Se kako nujno spet potrebujem lastno notranje
ravnovesje. Le tako sem lahko bolnemu sinu kar najbolje pokazala svoje popolno zaupanje
v njegovo samostojno in odgovorno zivljenjsko pot, ki bo zmogla premagovati »nesramne«
trenutke bolezni. Edino v trdnem notranjem ravnovesju lahko najdemo moc za skupnost, bli-
zino, spontanost, tenkocutnost ter odkritost. Ohranjati ravnovesje med boleznijo in boljsimi,
lepimi trenutki zivljenja je izjemno pomembno, saj bolezen ves cas deluje in vpliva na druzinsko
razpolozenje, na odnose, spreminja kompas, ki ga zeli postaviti druzina. Bolezen ne sme biti
fokus nase druzine.

Notranja, osebna odgovornost bolnega druzinskega ¢lana

V tem boju spopadanja z lastnimi strahovi in iskanja svojega notranjega ravnovesja pa mi je
prisel naproti tudi sin sam. S svojo izjemno tenkocutnostjo je zaznal moje prestraseno obcutje in
se navidezno odmaknil s stavkom: »Od sedaj naprej bom nadzor nad svojo boleznijo in svojim
zivljenjem prevzel sam. Povedal vama bom, ko bom potreboval starsevsko pomoc.« To se je zgo-
dilo, ko smo imeli za sabo Ze precej nocnih ur pogovora, v katerih smo se karseda odkrito pogo-
varjali o svojih mislih, obc¢utkih, razmisljanjih, strahovih. Dozivljati taksne trenutke z otrokom
in mozem je milost in blagoslov. So redki, vendar nadvse dragoceni. Z mozem nisva vedela,
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kaj bo to pomenilo v prihodnosti, vendar sva mu popolnoma zaupala. Kasneje se je izkazalo, da
je bil to prelomni trenutek v njegovem zivljenju, saj je dokazal, da odgovorno ravna, s tem, kar
mu je druzina predala: z obcasno telesno vadbo, uc¢enjem, s samodisciplino, potrpezljivostjo
je potrdil osebno odgovornost.

»Vsi otroci se v Custvenem, intelektualnem in filozofskem pogledu z Zivljenjem svojih starsev
ukvarjajo bistveno vec, kot si veCina odraslih sploh lahko predstavlja. In vas otrok toliko svoje
energije porablja tudi za to, ker je popolnoma preprican, da je on vzrok vasih skrbi, strahov in
zalosti in da poleg tega obremenjuje vase zZivljenje. Zato je dobro in nujno, da se v druzini odkrito
in kar najbolj iskreno pogovarja o obcutkih, da pokazemo starsi pristno in stalno zanimanje za
to, kar nas bolni otrok razmislja in kaj cuti,« pravi znani danski druzinski terapevt Jesper Juul.

Socialna vkljucenost ali izkljucenost

Eden vedjih stalnih strahov, ki sem jih dozivljala ob sinovi bolezni, je bil zagotovo strah, da bo
sin zaradi bolezni izgubil intenzivne socialne stike z vrstniki, ki so pomembni v odrascanju. To
me je preganjalo ves cas in nikakor se nisem mogla pomiriti ali potolaziti. Vedela sem, da stike z
vrstniki, z okoljem nujno potrebuje, toda le-ti so bili zaradi same narave bolezni precej okrnjeni.
Proces razumevanja vrstnikov je Sel nekako v tem zapovrstju: najprej zacudenje oz. presene-
Cenje nad tem, da je sin bolan, nato delno razumevanje oz. povrsinska toleranca, nato pa spet
nerazumevanje ter egoizem. Vrstniki so bili sicer do neke mere do njegove bolezni tolerantni,
veckrat pa se jim je dozdevalo, da sin svoj polozaj izkorisca. Ko smo kot druzina zacutili, da je
okolje postalo do njegove bolezni dokaj nestrpno oz. je pricakovalo, da naj bi sin imel enak po-
lozaj kot ostali vrstniki, se je sin odlocil, da bo v razredu predstavil svojo bolezen in o njej odkrito
spregovoril. Pri odlocitvi, da bolni otrok spregovori o svoji bolezni, je potrebno tudi zacutiti, kdaj
je okolje zrelo za to oz. predhodno zares dobro pripraviti okolje na taksen pogovor. Tako je sin
v 1. letniku gimnazije pred sosolci spregovoril o svoji bolezni in bil s to odlocitvijo zadovoljen.
Od takrat naprej je bilo sinu in okolju malo lazje. Pri bolezni, kot je Fabryjeva, je ravno tenko-
Cutnost tista, ki lahko nekaj negativnega rahlo spreminja v pozitivno: okolje namrec zelo tezko
sprejemabolezen, ki se navidezno kaze kot popolnoma neproblematicna. »Pa vsaj vsakogar boli
malo glava, pa saj ima vsak kdaj taksne bolecine kot bolnik s Fabryjevo boleznijo ... pa saj, pa
s3j ...,« sem veckrat sliSala. Spomnim se, kako tezko je bilo celo bliznjim sorodnikom razloziti
sinove bolecCine. »Pa saj izgleda popolnoma zdrav fant!« so velikokrat govorili. Zato je potrebno
v okolje, kamor bolnik zahaja, ves Cas zelo subtilno ozavescati, znamenom preprecevanja skodl-
jivih posledic nerazumevanja. Nikoli ne bom pozabila pobude dr. Vujkovca, ki je bil pripravljen
predstaviti Fabryjevo bolezen tudi sinovim profesorjem. Vecina profesorjev je bolezen sprejela
zelo socutno. Prepricana sem, da je res tezko najti pravo mero razumevanja ter tudi pomoci.
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Nujni socialni stiki

Sin je svojo nevpetost v socialno okolje kompenziral z rednimi telefonskimi stiki s prijateljem iz
zgodnje mladosti ter starejso sestro. Ta se je kot prijateljica, zanimiva sogovornica in kot zenska
prinasalka informacij iz okolja veliko pogovarjali z njim v noc¢nih urah. Hcerka je sinu dala ob-
cutek, daje ob njej popolnoma enakovreden sogovorec, dajije njegovo mnenje zelo pomembno
ter da ga ne obravnava kot bolnika. Z mozem sva vesela, da imata najina otroka tako lep in trden
odnos. Mislim, da pocasi zapuscam strah pred sinovo socialno izkljucenostjo. V sebi utrjujem
zaupanje, da sin v svoje odrascanje in zorenje lahko sam vnasa potrebne socialne stike.

Otrok je osebnost in ne le bolnik

Zaupanje v trdnost odnosov, ki naj bi jih v nasi druzini obcutil vsak clan, je za naju z mozem
tisti pomemben vir energije, iz katerega crpamo, kadar se nam zdi, da je breme bolezni tezko.
Druzina je res kraj, kjer je vse povezano — kar se zgodi enemu od ¢lanov — dobro ali slabo, vpliva
navse. Prav kvaliteta te druzinske interakcije vpliva oz. doloc¢a, kako bodo napredovali vsi dru-
zinski ¢lani in kako bodo razvijali individualne potenciale kakor tudi skupno moc¢. Vsak dan si
je potrebno priklicati zavedanje, da je otrokova bolezen samo manjsi del njegove osebnosti in
tudi obstoja. Otrok ni le bolnik, je predvsem osebnost, ki je zal nakljucno tudi bolna. Bolezen
pa nikakor ne sme biti fokus druzine, saj je njeno obzorje mnogo Sirse in globlje.

Karmen
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Ce pogum ti brani — presezi svoj Pogum.
Emily Dickinson

Za vse napisane zgodbe, objavljene v tem jubilejnem zborniku,
je bil potreben pogum.

Pogum, da smo se ustavili v tem noro hitrem svetu in zrli svoji bolecini ter trpljenju v obraz.

Pogum, da smo se odkrito pogovorili s svojo boleznijo in to tudi zapisali. Pogum, da gremo s
svojo zgodovino naprej in jo Zelimo podarjati tudi drugim, tistim, ki se morda Sele soocajo s
svojimi prvimi bolezenskimi znaki.

Zagotovo je Se mnogo nezapisanih besed na papirju in v srcu neizgovorljivih, vendar verja-
memo, da bomo znali v pravem trenutku spet prekiniti modri molk ter ubesediti tisto tezko in
skrivnostno.

Za ta podarjeni pogum zapisov osebnih zgodb sem hvalezna. Z njimi sem jokala, v¢asih tudi
celo odlozila urednisko pero, da sem zdrzala vso to napisano bolec¢ino. Danes, ko zakljucujem
misel, Cutim neizmerno bogastvo skupne moci, ki smo jo zmogli podariti drug drugemu za nove
korake duhovne moci, modrosti ter umetnosti zivljenja.

Kot je v zadnjem poglavju Esejev pojasnil Nietzschejev obcudovani Montaigne, je umetnost
zivljenja v tem, da znamo zasukati tezave v svoj prid:

»Nauciti se moramo, kako prenasati tisto, Cemur se ne moremo izogniti. Nase zivljenje je tako
kakor vsa harmonija sveta sestavljeno iz razglasenih not in najrazli¢nejsih tonov, milih in ostrih,
v duru in molu, tihih in glasnih. Ko bi bili glasbeniku vse¢ samo nekateri od njih, kako naj bi pel?
Nauciti se mora, kako uporabiti vse in kako jih povezati med seboj. Tako moramo storiti tudi mi
zdobrim in slabim, ki sta iz iste snovi kot vse nase zivljenje.« Alain de Botton, Uteha filozofije, str. 231-232

Karmen Bizjak Merzel
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