W Medycznym Centrum

iedawno, bo w dniach 3 — 7
pazdziernika 2010 roku, go-
§citam w Kuwejcie. Zapro-
szono mnie tam na trzecia,
mig¢dzynarodows konferencje gene-
tyczng. Powszechnie wiadomo, jak
wielka w §wiecie arabskim jest do-
minacja mezczyzn, totez zaproszenie
mnie, kobiety, jako ,invited speaker”,
przyjetam z zaskoczeniem i niepoko-
jem. Nie znatam wczesniej ani tego
srodowiska, ani naukowcéw go repre-
zentujacych. Kiedy jednak w progra-
mie zobaczytam, ze jestem jedyng ko-
bietg wsréd dziesigciu zaproszonych
profesoréw, podjetam wyzwanie.

Nowe geny, nowe badania

Poproszono mnie o dwa 45-minutowe
wyktady plenarne — jeden w zwigzku
z miniong 50. rocznicg odkrycia do-
datkowego chromosomu 21. w zespo-
le Downa, a drugi na temat Polskiej
Kolekeji Translokacji Chromosomo-
wych, prowadzonej przez nasz zesp6t.
W czasie konferencji miatam tez oka-
zje do oméwienia problematyki zespo-
tu Retta i form wspotpracy lekarzy ge-
netykéw ze stowarzyszeniem rodzicéw
i opiekunéw w kraju i za granica.

Wyktady moich kolegéw z Eu-
ropy dotyczyty wspélnych badari nad
nowymi genami, miedzy innymi nad
genem zdolnosci rozpoznawania ry-
séw twarzy. Nader ciekawie oméwit
je prof. Ingo Kennerknecht z Minster
z Niemiec. Profesor J. Andoni Urtizbe-
rea z Paryza przedstawil wyniki badan
nad poszukiwaniem sposobéw lecze-
nia dystrofii mig$niowych. W swoim
wystapieniu podkreslit udziat w tych
badaniach polskiej grupy badawczej
pod kierunkiem prof. Ireny Hausma-
nowej z Warszawy.

Duzo emocji wzbudzaty wyktady
prof. Marka Noble’az USA, dotycza-
ce nowych sposobéw — polegajacych
na wykorzystaniu komdérek macierzy-
stych —leczenia nowotworéw. Propo-
zycja wlaczenia do rejestracji przypad-
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kéw, zwigzanych z ogélnoswiatowym
projektem variotomu ludzkiego, przed-
stawiona kolegom z krajéw arabskich
przez prof. Richarda Cottona z Uni-
wersytetu w Melbourne z Australii,
warta jest rozpatrzenia i na naszym
podwérku.

Trzeba umied
prayznac sie do wlasnej
niewiedzy, gdyz wigkszq
szkodq jest postawienie

bt¢dnej diagnozy

Tradycja arabska

Konferencj¢ zorganizowano w luk-
susowym hotelu Marina, przepigk-
nie potozonym nad morzem w Za-
toce Perskiej. Przyjechalo tu okoto
200 uczestnikéw z pobliskich kra-
jow arabskich: z Iranu, Iraku, Syrii,
Arabii Saudyjskiej, Omanu, Kataru,
Egiptu, ze Zjednoczonych Emira-
téw Arabskich i z Cypru. Najwiecej
uczestnikéw byto z samego Kuwejtu,
cho¢ jest to paristwo posiadajace tyl-
ko 3 mln mieszkancéw. Zamieszkuja
go przedstawiciele wielu innych na-

rodowosci, m.in. z Indii, Chin, Fi-
lipin, Bangladeszu, Tajlandii. Jeden
z moich nowych kolegéw z Kuwejtu
scharakteryzowat swéj niewielki kraj
w taki sposéb:

— Jak pojedziesz samochodem w lewo,
to za godzing bedziesz w Iraku, jak poje-
dziesz w prawo, to za godzing bedziesz
w Arabii Saudyjskiej,a jak poptyniesz
wprost jacbz‘em przex morze, to za go-
dzing dotrzesz do Iranu.

W Kuwejcie genetyka cieszy sie
wielkim zainteresowaniem. Liczba za-
burzen genetycznych jest tu bowiem
wyzsza niz w Europie, co wynika
zwielodzietnosci rodzin i zbyt bliskie-
go pokrewienstwa matzonkéw. Thu-
maczono mi, ze tradycja arabska wy-
musza zwigzki pomig¢dzy krewnymi,
aby zachowaé bogactwo w obrebie da-
nej rodziny. Jesli nie realizuje si¢ tych
zaleceni, wzbudza to zdziwienie i nie-
pokéj. Bardzo liczne s3 matzenstwa
kuzynéw pierwszego stopnia, czyli
migdzy dzie¢mi rodzeristwa. Z uwa-
gi na takg sytuacje, w krajach arabskich
poradnictwo genetyczne i programy
badan przesiewowych noworodkéw
w kierunku fenyloktonurii, niedo-
czynnosci tarczycy, mukowiscydozy,
wad stuchu i innych sg objete szcze-
g6lng troska przez rzadowa ochrong
zdrowia.

Podczas konferencji przedstawia-
no wyniki tych dziatan w Kuwejcie,
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Arabii Saudyjskiej oraz w Iranie. Wy-
gloszono wyktady o stosowaniu spe-
cjalnych diet w poszczegélnych zabu-
rzeniach genetycznych, w tym takze
W autyzmie.

Przyznac sie do niewiedzy

Z uwagg stuchatam prof. Ghaziego O.
Tadmouri’ego z Dubaju, ktéry przed-
stawit analiz¢ publikacji naukowych
ostatnich lat pod katem wspdtpracy
mie¢dzynarodowej. Podat m.in. liste
0s6b, ktére wydaty najwiecej publika-
cji, oraz tematyke ich badan. Okazuje
sie, ze $wiat arabski $cisle wspétpracuje
z krajami sgsiednimi oraz z USA, An-
glig i Niemcami. Na tej li§cie nie za-
brakto tez Polski, choé¢ jej reprezenta-
cja, w poréwnaniu z kolegami z Litwy
czy Estonii, nie byta tak liczna.

Wsréd bioetycznych wystapien
na uwage zastugiwat wyktad prof. Ka-
mala K. Naguiba pt. ,Patient’s safe-
ty: A clinic-genetic approach”. Prele-
gent znakomicie przedstawil proces
diagnostyki klinicznej, laboratoryj-
nej, znaczenie badania rodowodéw
i interpretacje sposobu dziedziczenia
poszczegdlnych zaburzen. Podkreslit
role rzetelnego informowania. Stwier-
dzit, ze:

— Nie nalezy si¢ wstydzic, gdy nie
mozna postawic diagnozy, poniewaz ist-
niejq tysigce schorzeri genetycznych i ich
wariantdw. Trzeba byc jednak uczciwym
i umiec sig przyznac do niewiedzy, gdyz
wigkszq szkodg jest postawienie blednej
diagnozy.

Do weryfikacji kazdego schorze-
nia w zaburzeniach genetycznych jest
kilka testéw laboratoryjnych. Najwigk-
szg sztuka jest ich wybér i znalezienie
wykonawcy. Wiele testéw oferuje si¢
tylko do badari naukowych, gdyz pod-
toze wielu schorzeri jest jeszcze nie-
odkryte. Réznorodnosé genetyczna,
zmienna dla naszego gatunku, wyma-
gaw tej sferze budowania sieci wspét-
pracy na $wiecie.

Ambasadorzy genetyki

Podczas konferencji oméwiono dzia-
talnos¢ Medycznego Centrum Gene-

Konsultacja w sprawie kariotypu.

tyki w Kuwejcie (Kuwait Medical Ge-
netic Center, KMGC). Funkcjonuje
ono juz od wielu lat i, wraz z rozwo-
jem genetyki na $wiecie, przechodzito
metamorfoze. Aktualng dziatalnosé
placéwki oméwita dr Lalila Bastaki,
kierujaca pracg grupy lekarzy genety-
kéw. Dyrektorem KMGC jest obecnie
dr Sadika Al. Awadi— matka pigciorga
dzieci, z ktérych jedno ma zesp6t Do-
wna. To spowodowalo, ze cala uwaga
dr Awadi skupita si¢ na poszukiwaniu
sposobéw pomocy dla syna i innych
dzieci z tym zespotem. Zostata ona
ambasadorem genetyki i stymulowata
jej rozwdéj. Zorganizowata poradnic-
two genetyczne, dzialajace od 1 lutego
1979 roku w wielu szpitalach, w tzw.
klinikach dziennego pobytu. Pierw-
sza jej publikacja z 1973 r. dotyczyta
zespotu Leopard. Od tego czasu lista
jej prac wcigz wzrasta — obecnie pisze
od kilku do kilkunastu tekstéw rocz-
nie, co wskazuje na ogromna aktyw-
no$¢ naukows. Podczas prezentacji jej
danych epidemiologicznych o zespole
Downa okazalo sie, ze w trzymilio-
nowym Kuwejcie jest zarejestrowa-
nych ponad 2 tysiace oséb z zespo-
tem Downa.

Kiedy po konferencji odwiedzitam
centrum, bytam zdumiona jego wiel-
koscig i zakresem dziatan. Zajmuje
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on caly trzypietrowy budynek, w kt6-
rym znajduje si¢ wiele laboratoriéw
zaréwno cytogenetycznych —z wyko-
nywaniem ponad 1000 kariotypéw
rocznie, jak i molekularnych z kilku-
set badaniami miesiecznie. Wszyst-
kie ustugi i procedury sa finansowa-
ne przez rzad Kuwejtu. Imponujaca
jest czes¢ kliniczna, w ktérej s pokoje
do badan klinicznych i dysmorfolo-
gicznych, prowadzonych przez grupe
lekarzy, ksztatconych w Szkocji, An-
glii i Niemczech. Wida¢ tu ogromna
dbatos¢ o przysztos¢ mtodych lekarzy.
Dyrektor centrum chetnie wystataby
miodych lekarzy do naszego osrod-
ka, optacajac im nawet pétroczny kurs
nauki jezyka polskiego. Jest zaintere-
sowana nasza baza danych o translo-
kacjach chromosomowych, o ktérej
si¢ dowiedziata z ksigzki prof. Maca
Gardnera z Australii.

Rozpoznania prof. Faraga

Duze zastugi w rozwoju genetyki
w Kuwejcie ma prof. Talaat I Farag,
ktéry na te konferencje przyjechat az
z Kanady. Pomimo nadchodzacych
80 urodzin, jeszcze aktywnie dziala
zawodowo. Utrzymuje dobre relacje
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z innymi naukowcami, co pozwala mu
nadal kierowa¢ zespotem badawczym
w Ontario. Spotkali$my go pierwsze-
go dnia, tuz przed rozpoczgciem kon-
ferencji w hotelu Marina. Opowiadat
mi o sytuacji dzieci z zespotem Do-
wna w Kuwejcie i o swoich badaniach
nad tym zespotem. Prof. Farag przy-
znal mi si¢, ze pochodzi z Egiptu, ale
w Kuwejcie spedzit 20 lat swego zy-
cia zawodowego. Méwit o osobistych
kontaktach ze znamienitymi profeso-
rami w Europie i Ameryce, o historii
genetyki, ktérg tez tworzyt. Wspomi-
nat takze o dr Patrycji Jacobs, ktéra
nie zdazyta przed Francuzami opu-
blikowaé¢ swojego odkrycia prawdzi-
wej liczby chromosoméw w zespole
Downa. Sadzono wtedy, ze prawidto-
wy kariotyp u czlowieka zawiera 48
chromosoméw.

Nastepnie prof. Talaat I Farag,
na jednym ze swych wyktadéw, po-
kazal niezwykle interesujace badania
na temat zespoléw genetycznych, wy-
stepujacych w Starozytnym Egipcie.
Zostaly one rozpoznane na podstawie
analizy pozostawionych dziet sztuki
przez éwezesnych artystéw. To zro-
zumiale, ze profesor, z pochodzenia
Egipcjanin, zwrécit uwage na postaé
karta Seneba z szostej dynastii, przed-
stawionego na rzezbie ze swojg zona
i dwdjka dzieci. Zostat on pochowany
w piramidzie, ale nie znaleziono jesz-
cze jego mumii, by za pomocg badan
radiologicznych czy DNA potwierdzi¢
proponowang diagnoze¢ hypochondro-
plazji, czyli zespotu Temtamy. Na po-
dobne badania zastugiwatoby dwéch
innych karléw z tej dynastii i z tym
schorzeniem. Druga osoba, ktérej roz-
poznanie zaproponowal prof. Talaat,
byta posta¢ krélowej Puntu z uwa-
runkowang genetycznie lipodystro-
fig. Cechowata ja nieréwnomiernie
rozmieszczona tkanka tluszczowa,
manifestujaca si¢ nadmierng otyloscia
w okolicy ledZzwiowej i czesci twarzy.
Na zaburzenie to cierpialy réwniez jej
cérki. Rozpoznanie wzbudzito wiele
kontrowersji i jego wiarygodnos¢ po-
zostaje otwarta.

Bolande pije za Kuwejt
Konferencj¢ uswietnily wystepy gru-

py dzieci z zespotem Downa. Spie-
waly one piesni narodowe Kuwej-

Trochg przyjemnosci. Na starym, zabytkowym targu.

tu i powiewaly flagg narodows przy
akompaniamencie muzyki z keyboar-
du, na ktérym pigknie grat syn same;j
pani dyrektor dr Sadika Al Awadi.
Podczas drugiego wystepu, dotycza-
cego zmian dymorficznych zespotu
Downa, na scenie pojawity sie dzieci
z dekoracjami na ten temat. Nie rozu-
miem arabskiego, wiec ogladajac ten
wystep, moglam poczud si¢ na chwile
niepetnosprawna. Potem dziewczyny,
przepieknie ubrane w kolorowe diu-
gie suknie ze ztotymi wylogami, z uf-
nym downowskim u$miechem, roz-
nosity gosciom stodycze, ksigzeczki
i napoje. Robity to w picknej formie,
symbolizujacej potrzebe integracji.
Na jednym ze stoisk zaprezentowano
wyroby ludowe, produkowane przez
dzieci i rodziny 0séb z zespotem Do-
wna. Byly to pickne torby ze skéry,
dzbany, suknie, ozdoby i nawet lokal-
ne perfumy, cieszqce si¢ tutaj duzg po-
pularnoscia.

Na sali obrad bylo duzo panéw,
ubranych na biato w tradycyjne stroje
arabskie, oraz kobiet, o dziwo, ubra-
nych na kolorowo. Zachwycaty ich
réznobarwne chusty, suknie, pelery-
ny i spodnie. Tylko niewiele z nich no-
sito si¢ z europejska. Kobiety podczas
uroczystosci, Swigt i wakacji powinmny byc
powabne dla swiata — wtajemniczata
mnie w sekrety orientu nowa arabska
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kolezanka. Zaprosita mnie wieczorem
na niezwykla wycieczke po starym, za-
bytkowym targu (,suku”). Ubrata si¢
w czarny, jedwabny strdj, ,by nie draz-
ni¢ mezezyzn”. Pokazywata mi skle-
py z pachnidtami, lekami z domowej
apteki czy innymi, naturalnymi ko-
smetykami. Byta tam nawet chna —
ruda farba do malowania wloséw, ale
i dloni, by picknie odbijaty misternie
na nich rysowane wzory. Razem oce-
niaty$my kolorystyke i styl niezwy-
ktych jedwabnych szlafrokéw i fasony
kolorowych sukienek oraz wzory wy-
szywanych cekinami szali, naklada-
nych na biodra podczas wykonywania
tarica brzucha. Pozwolono nam przy-
mierzy¢ przepiekne naszyjniki ze ztota
i z prawdziwych diamentéw. Podzi-
wiatam czarodziejskie w barwach ko-
bierce i dywaniki, a na zewnatrz w re-
stauracji urzadzenia doprowadzajace
pare wodna, by zapewni¢ wokét odpo-
wiednig wilgotnos¢ powietrza.

Na hasto Polska, czyli Bolande,
otwieraly si¢ goscinne serca sprze-
dawcéw, pamigtajacych nasz udziat
w walce przeciwko agresorom z Iraku
sprzed 20 laty. Na tg cze$¢ wypitam
niejedng szklanke specjalnej arabskiej
mocnej herbaty.

Alina Midro
Prof. dr hab., kierownik Zaktadu Genetyki Klinicznej UMB.



