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W prowadzenie: o FOP
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Im wigkszy rosnie stos od/amkéw marmuru, tym bardzg
wyfania Si¢ z kamienia rzezba, pisat Michat Aniot,
podsumowujgc  dyskusie nad ,Jeacami”, jego
niedokonczona marmurowa rzezba przedstawigjaca ludzi
usitujgcych wydosta¢ sie z wieczng niewoli (1). Kazdy,
kto widziat zaréwno przykuwajace uwage postacie
»Jencow”, jak i koszmarng rzeczywistos¢ postepujacego
kostnienia miesni — fibrodysplasia ossificans progressiva
(FOP), od razu zauwazy uderzajace podobienstwo. Jednak
FOP nie jest wcale sztuka ani stylizacja. Przeciwnie — to
rzeczywistosé¢, tak przytomna, surowa i nieuchronna, ze
przechodzi wszelkie wyobrazenie.

Dzieci¢ce ofiary tego sabotazu na uktadzie migsniowo-
szkieletowym tuz po urodzeniu wydajg Si¢ pozornie
prawidtowe, z wyjatkiem sygnalizujagcych chorobe
charakterystycznych  znieksztalceh  paluchéw  obu
stép. Wkrétce dzieci ulegaja kolejnym falom postepujacej
ektopowej osteogenezy, stopniowo przeksztatcajacel
mi¢kka tkanke tgczng catego ciata w podobng do pancerza
okrywe Kostng. Pasma, arkusze i plyty heterotopowse
tkanki kostng blokujg stawy i skazuja ofiar¢ na trwate
unieruchomienie do konca zycia. Wszelkie proby
usuniecia tej heterotopowej kosci wywoluja gwattowne
narastanie nowych poktadéw kosci. W chwili obecng nie
ma skutecznego sposobu zapobiegania ani leczenia tg
choraby.

FOP, znana w historii pod wieloma nazwami, po raz
pierwszy stato si¢ przedmiotem zainteresowania |lekarzy
ponad ¢wierc tysigclecialat temu, za sprawg londynskiego
lekarza i okulisty, Johna Freke'a. W swoim liscie do
Krélewskiego Towarzystwa Medycznego z dnia 14
kwietnia 1736 r. (opublikowanym w 1740) pisat on, co
nastepuje:

Przyszed! do naszego szpitala wyglgdajgcy na
zdrowego ch/fopiec w wieku okofo 14 lat, proszgc o
porade, aby wyleczy¢ sie z licznych duzych guzéw na
plecach, ktére zaczety rosngc trzy lata wezesnigj i rosty
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nieprzerwanie, 0siggajgc w wielu  migjscach,
szczegblnie po lewg stronie, rozmiary sporg butki
drozdzowej. Wyrastaly one ze wszystkich kregow,
poczynajgc od szyjnych az do kosci krzyzows,
podobnie wychodzity z kazdego zebra i {gczyly sie ze
sobg wszedzie na grzbiecie, podobnie jak galgzki
koralowtca, tworzgc w istocie sztywny kostny gorset. (2)

Blisko 200 lat péznigj, w 1918 roku, Jules Rosenstirn
napisat:

Nic dziwnego, ze choroba tak zdumiewajgca w swym
przebiegu, od przyczyn po ostateczny stan pacjenta,
skfania do spekulacji oraz cierpliwg obserwacji i
badasi, by podnies¢ zasfone niewiedzy i rozwikiaé te
kfopotliwg zagadke. (3)

Jest to istotnie kitopotliwa zagadka Dla lekarzy i
naukowcow, ktorzy zajmuja si¢ badaniem FOP, stanowi
ono jedng z natrudnigiszych zagadek medycyny. Dla
pacjentow, ktorzy cierpig z powodu FOP, jest to bolesna
metamorfoza ku stopniowemu unieruchomieniu, na
zawsze ograniczajacemu fizyczna wolnosc.

Chociaz ostateczne leczenie nie jest jeszcze mozliwe,
cele badah nad FOP s jasne: ustali¢ genetyczne i
molekularne przyczyny FOP i wykorzysta¢ t¢ wiedze dla
znalezienia skutecznych sposobéw zapobiegania, leczenia
objawowego i przyczynowego.

W ciggu ostatnich niespetna 8 lat, jakie uptynety od
ostatniego sympozjum poswieconego FOP (4), dokonat sie
ogromny postgp w zrozumieniu patofizjologii tego
tgjemniczego procesu. Wiele jeszcze pozostaje jednak do
zrobienia. Pewnego dnia, kiedy urodzi si¢ kolene dziecko
z FOP, bedzie juz wiadomo wszystko na temat tej
ktopotliwej zagadki medycznej — jg podtoze genetyczne,
przyczyny molekularne, szlaki metaboliczne, rodza
receptorow komoérkowych i migsca uchwytu, leki
zapobiegajace rozwojowi choroby i prowadzace do
wyleczenia. Ten dzien nie jest jeszcze hliski, ale mozolna
wedréwka i wspinaczka na ten szczyt trwa nieprzerwanie i
bez zaktbcen.



Mimo wielu zniechecgjgcych przeszkod, postep
naukowy i kliniczny wecigz si¢ dokonuje, a sposoby
postepowania zgodne z obecnym stanem wiedzy, choé¢
jeszcze  prymitywne, zostaly udokumentowane i
przedstawione w ninigjszym wydaniu. Artykuty zebrane w
tym numerze dotykaja wielu dziedzin nauk podstawowych

i Klinicznych, w tym historii medycyny, biologii
molekularngj, biologii rozwoju, biologii komorki,
patologii, badan laboratoryjnych,  epidemiologii,
hematologii, immunologii, genetyki, onkologii, pediatrii,
medycyny ogolng, kardiologii, pulmonol ogii,
reumatologii, ortopedii, stomatologii, anestezjologii,

fizjoterapii i rehabilitacji, endokrynologii, statystyki i
farmakologii. Rzadko si¢ zdarza, ze jakas choroba uktadu
migsniowo-szkieletowego  wymaga lub  przyciaga
zai nteresowanie tak zréznicowanego kregu odbiorcéw.

Stowo orthopaedia, wymyslone ponad 300 lat temu
przez Nicholasa Andry’'ego i stanowigce tytut jego
przetomowsej ksigzki, znaczy , proste dziecko”. Ksigzka ta,
ktore podtytut brzmi , Sztuka korygowania i zapobiegania
deformacjom ciata u dzieci”, przewidywata przysztos¢, e
nieokreslata, w jaki sposdb ta sztuka miataby by¢
stosowana (5). Obecnie mocno wchodzimy w  epoke
ortopedii molekularng (6-9). Ostatecznym celem badan
nad FOP jest dokiadne zrozumienie jg podtoza
molekularnego, tak by mozna bylo zapobiec
paralizujagcym deformacjom, jakie pozostawia w swoim
przebiegu. Tak, jak 500 lat temu powiedziat Michat Aniot:
| ujrzafem aniofa w marmurze i rzezbifem, dopdki go nie
uwolniem (1). O ile narzedzia chirurgiczne nie rozwigza
probleméw FOP, to medycyna molekularna niesie
nadziej¢ na przysztos¢. Historia FOP daleko odbiegta od
budzacych zdumienie i strach opisdw, zmierzajac ku
laboratoriom, ktére daja nadzige. Na koncu praca
naukowcow bedzie musiata wréci¢ do kliniki, niosac
prawdziwie uzyteczne rozwigzania dla chorych dzieci (9).

Z tymi pracami wigze Si¢ nadzieja nie tylko dla osdb z
FOP, adei dla oséb z bardzigl popularnymi zaburzeniami
osteogenezy, takimi jak osteoporoza czy choroba
zwyrodnieniowa stawéw. FOP jest rzadka chorobg,
wyjagtkowo okrutnie obchodzacg si¢ z pacjentem.
Wyzwanie pozostaje wecigz aktualne:  zrozumied
mol ekularny wymiar koszmaru i przerwaé go.

Thomas Maeder napisat w artykule w The Atlantic
Monthly:

FOP i problemy z nig zwigzane lezg na
skrzyzowaniu kilku pozornie niezwigzanych ze sobg
dziedzin. Odpowiedzi na pytania, ktére nasuwa FOP,
dotyczg takze szerszych zagadnies: w jaki sposob ciafo
najpierw uzyskuje swoj ksztat, a nastepnie wie gdzie
Sie¢ zatrzymad; jak tkanki decydujg, czym majg Sie stac i
dlaczego nie przeksztaicajg Sie W cos ca‘kiem innego.
(20).

Miga odkrycia przyczyn i znalezienia lekarstwa na
FOP nie jest jedynie kwestig badan naukowych. Jest to ni
mnig, ni wiecgj, tylko deklaracja fizyczne niezaleznosci i
wolnosci osobiste.

Redaktorzy maja zaszczyt dedykowat to wydanie na
temat FOP naszym pacjentom na catym $wiecie, ktérzy
nadaja szlachetny wymiar walce o ich o0sobista
wolnos¢. Nasze z glebi serca plyngce podziekowania
kierujemy do dzieci, dorostych i ich rodzin, ktére zmagaja
sie z FOP w kazdg) chwili swojego zycia. Ich spokdj i
godnos¢ dostarczajg stalej inspiracji i uszlachetniajg naszg
prace oraz wszystkich, ktérzy maja ten przywilej, zew nig
uczestnicza. Przypomnijmy stowa pisarza Williama
Faulknera, ktére wypowiedziat odbierajgc Nagrode Nobla
w Sztokholmie w dniu 10 grudnia 1950 r.:

Wierze, ze cziowiek nie tylko przetrwa; on
2wyciezy. Jest niesmiertelny. Nie dlatego, ze jako jedyne
sposrdd wszystkich stworzeri ma niewyczerpany g/os,
ale dlatego, ze ma dusz, ducha zdolnego do
wspo/czucia, poswigcenia i wytrwafosci. (11)

Badania nad FOP sa wspdlnym przedsigwzi¢ciem i
jestesmy ogromnie wdzieczni wielu naszym znakomitym
wspotpracownikom i hojnym ofiarodawcom, ktérzy
popieraja te niezmiernie wazne starania.
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