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.chromosom

rzed pot wieku grupa lekarzy
z Paryza opublikowata wyniki
badari, wskazujacych, ze zmia-
ny w kariotypie prowadza do
zmian fenotypu cztowieka. Znane sg
one jako zespSt Downa. Od tego czasu
nastapit rozwdj cytogenetyki cztowie-
ka, w tym genetyki klinicznej.
Od 11 do 13 pazdziernika 2009 1.,
w Czestochowie, duchowe;j stolicy Pol-
ski, genetycy, pedagodzy, terapeuci,
dzieci z zespotem Downa i ich rodzi-
ny mieli okazj¢ razem $wigtowal to
odkrycie. Co roku spotykamy si¢ na
ogolnopolskich konferencjach z cyklu:
»2Mozliwosci wspomagania rozwoju
dzieci z zespotami uwarunkowanymi
genetycznie”. Kazde z tych spotkan
poswiecone jest innemu zespolowi
uwarunkowanemu genetycznie.

Dla Niego... w niebie

Na tegoroczne dziesigte sympozjum
wybralismy tematyke rocznicows —
zesp6t Downa. W swiat 0séb z zespo-
tem Downa wprowadzity nas ,Maty
Big Bend” i, Stoneczka” z Lodzi oraz
Teatr Tanca z Mikoszowa. Artysci z
»2Matego Big Bendu” zafascynowa-
li nas poczuciem rytmu i koordyna-
cja ruchu. Grali picknie! Az zapie-
ralo dech w piersi. Tylko dlaczego
tzy sptywaty po policzkach jednej z
dziewczat grajacych w ostatnim rze-
dzie? Co si¢ stato? — pytaliémy szep-
tem. Okazalo si¢, ze powodem byto
wspomnienie o koledze, ktéry jeszcze
niedawno razem z nimi wystgpowat.
Zachorowal przed miesigcem. Zmart
w ubiegltym tygodniu. Ten wystep,
pierwszy po jego $mierci, byt tez dla
Niego... tam w niebie. Zespét ,,Sto-
neczka” wprowadzit nas w zaczaro-
wany $wiat. Kierownik zespotu, dr
Ewa Grabowska, mogta by¢ dumna
ze swych podopiecznych.

Teatr Tarica z Mikoszowa
— Kamila jako Japonka.

Mielismy tez soliste Marcina, kt6-
ry zdecydowat si¢ recytowaé wiersz
Ryszarda Gronskiego ,Dorosli i kto-
poty”. Sposéb przekazu byt szczery i
empatyczny, a charakterystyczna ar-
tykulacja przy emisji gltosu odstonita
problemy, z ktérymi tez trzeba sobie
poradzi¢. Ach te stabosci z genetycz-
nej odmiennosci!!!

Niejednego jeszcze mozemy sig
nauczy¢ od 0séb z zespotem Downa.
Udowodnit to zespét teatru panto-
mimy z Mikoszowa, prowadzony
przez Malgorzate Staron i Krysty-
n¢ Gierori. Prezentowana na scenie
historia o mito$ci oszatamiata nas
prostota. Kamila przebrana za Ja-
ponke pokazywata proces przygo-
towywania poczestunku z herbata,
a Adrian, jako prawdziwy samuraj,
prezentowal swoja gotowo$¢ do wal-
ki. Potem sie spotkali i narodzito sie
uczucie. Kamila po mistrzowsku za-
grata stan zakochania. Sylwia, jako
komentator, z niezwykle filuternym
usmiechem pokazywata tabliczki z
rysunkami-symbolami, wyjasniaja-
cymi poszczegélne fragmenty sztuki.
Niezwykte widowisko! Nic dziwnego,
ze mlodzi aktorzy otrzymali w Tcze-
wie prestizowa nagrodeg.
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Sympozjum towarzyszyla nie-
zwykla wystawa fotograficzna , Listy
do syna”, przygotowana przez Stowa-
rzyszenie ,Bardziej Kochani”. Bedzie
ja mozna oglada¢ w Czestochowie
jeszcze przez miesiac.

Odrzuémy uprzedzenia

Osoby z zespotem Downa zyjg coraz
czesciej w naszym otoczeniu, czesciej
w rodzinach niz w osrodkach pomocy
spotecznej. Nareszcie zaczynamy je
lepiej poznawac i akceptowaé. Dzieki
temu odrzucamy obawy, uprzedzenia i
mity. To mniejszo$¢ genetyczna, kto-
ra moze obdarowywaé nas niezwy-
ktym cieptem swoich serc. Ufnos¢ i
rado$¢ sg darami, ktére powinnismy
od nich czerpaé, by nasze zycie byto
pelniejsze.

Mielismy ogromne szczecie, ze
obrady odbywaty sie w auli Akademii
im. J. Dlugosza. Uczelnia ma dlugg
i pickng tradycje ksztalcenia pedago-
g6w, socjologéw i psychologéw. Dzigki
goscinnoséci wladz uczelni duze grupy
studentow mogty uczestniczy¢ w sym-
pozjum. Mam nadzieje, Ze ta sytuacja
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pozwoli im z wigksza otwartoscig i
zrozumieniem odnosic si¢ do proble-
méw os6b z odmiennoscia genetyczng.
Akceptacja spoteczna tych oséb jest
procesem diugotrwalym.

Dodatkowy chromosom

Studentka medycyny — Marthe Gau-
tier, zainteresowana kardiologia, za-
mierzata hodowaé¢ komérki, pocho-
dzace ze §cian naczyn krwionosnych.
Poptyneta statkiem za ocean do USA,
by na Uniwersytecie Harvarda w Bo-
stonie zdoby¢ umiejetnosci prowa-
dzenia hodowli tkankowych. Po po-
wrocie do Paryza udato sie jej, pod
kierunkiem prof. dr. Turpina, w szpita-
lu Trousseau, zorganizowacé specjalne
laboratorium do hodowli tkankowe;.
W owym czasie, bez trypsyny, odpo-
wiednich pozywek i surowicy ciele-
cej, nie byto tatwe uzyskanie komoérek
w stadium metafazy i zrobienie pre-
paratéw chromosomowych. Marthe
Gautier, jak wspomina, do hodowli
fibroblastéw uzywata nawet swojej
wlasnej surowicy, by podtrzymac ho-
dowle komoérkowe w szkle i zmniejszy¢
koszty. W koricu, po uzgodnieniu z
rodzicami dziecka z zespotem Do-
wna, pozostajacego pod opieka prof.
dr. Turpina, pobrano niewielki wy-
cinek skéry do hodowli fibroblastéw.
W maju 1958 r. udalo si¢ jej wyko-
na¢ preparaty, wybarwi¢, zobaczy¢ i
policzy¢ chromosomy z fibroblastéw
dziecka z zespotem Downa. Bylo ich
zawsze 47. Dokumentacje fotograficz-
ng preparatu wykonat mtody kolega, dr
Jérome Lejeune z CNRS-u, od dawna
zainteresowany badaniem dzieciz tym
schorzeniem. Te zdjecia przedstawil na
Uniwersytecie McGilla w Montrealu,
w grudniu 1958 1., a w styczniu 1959 r.
udato si¢ wyniki opublikowaé w rocz-
nikach Francuskiej Akademii Nauk
(C.R. Acad. Sci. 1959; 248: 602-603).
Tym razem Francuzi wygrali ,wyscig”
z grupg szkockich naukowcéw z Edyn-
burga, ktérych doniesienie ukazalo si¢
pare miesiecy pézZniej.

W owym czasie, pomimo oglo-
szenia pracy Tijo i Levana w 1956 r.,
ze kariotyp cztowieka sktada si¢ z 46
chromosoméw, wielu uczonych uwa-
zalo, ze liczba 48 jest ta prawidlows.
Dopiero rozwéj metod hodowli lim-
focytéw i opracowanie metod praz-

g

kowych barwienia chromosoméw,
wprowadzonych do cytogenetyki przez
Szwedéw — Caspersona i Zecha — w
latach siedemdziesigtych, ostatecznie
zakoriczyly dyskusje o prawidiowej
liczbie chromosoméw u cztowieka.
Dzisiaj wiemy, ze w kariotypie pra-
widlowym u cztowieka jest 46 chro-
mosoméw, tj. 22 pary autosomow i
jedna para chromosoméw piciowych.
Dzisiaj tez przyjmujemy, Ze opisanie
obecnosci dodatkowego chromosomu
w kariotypie u dziecka z zespotem Do-
wna to jednocze$nie narodziny cyto-
genetyki, wyznaczajacej rozwdj nowej
dyscypliny medycznej, jaka jest dzisiaj
genetyka kliniczna.

Misja prof. Lejeune’a

Jednym z odkryweéw przyczyny ge-
netycznej zespotu Downa jest prof.
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Teatr Tarica z Mikoszowa — Kamila i Adrian.

Jérome Lejeune, ktéry cate zycie po-
$wiecil poszukiwaniu przyczyn nie-
pelnosprawnosci intelektualnej u czto-
wieka. Fakt ten potwierdza jego cérka
w wydanej po polsku ksigzce ,Zycie
jest szczesciem”. Czytamy tam mig-
dzy innymi:

Trudno jest ocenic zagrozenia czy-
hajgce na rodzaj ludzki ze strony obcig-
zeri genetycznych. Poszczegolne scho-
rzenia genetyczne wystgpujq bardzo
rzadko, ale katalog tych schorzeti jest
tak szeroki, Ze — jak sig okazuje — blisko
czworo dzieci na sto jest dotknigtych w
roznym stopniu jedng z nich. Wezmy pod
uwage tylko jeden objaw — niewgtpliwie
najbardziej dramatyczny, poniewaz je-
dynie czlowiek moze naii cierpiec, ale i
najbardziej dehumanizujgcy, gdyz nie
pozwata jemu by w petni sobg — jakim
Jest niepetnosprawnos¢ umystowa. To
studiowaniu przyczyn tego ogromnego



nieszczgscia poswigcitem calq swq dzia-
lalnos¢ badawczg.

Prof. Lejeune pisat:

Dla genetyka godny uwagi jest fakt,
Ze postugujemy sig tym samym stowem,
aby okreslic zardwno nowgq ideg, ktdra
praychodzi nam na mysl, jak i powota-
nie do Zycia nowej istoty ludzkiej. Jest
to stowo: koncepcja (...) Nie popetnimy
bledu, uzywajgc tego stowa w genetyce.
Bo czym wigc jest koncepcja, czyli za-
plodnienie? Tak naprawde wpisaniem
informacyi w materig, chociaZ ta nie jest
Juz weedy zwyklq materiq, tylko staje sig
nowym czlowiekiem (...).

Prof. Lejeune zmart w Niedzielg
Wielkanocna 3 kwietnia 1994 r. W
Internecie do dzisiaj jest dostepna in-
formacja o wypowiedzi Ojca Swietego
Jana Pawta I1: We find ourselves today
faced with the death of a great Chris-
tian of the twentieth century, a man
Jor whom the defense of life had become
an apostolate. It is clear that, in the si-
tuation of the world today, this form of
apostolate among the laity is particularly
necessary, co w ttumaczeniu na jezyk
polski brzmi: ,Stanelismy dzisiaj w
obliczu §mierci wielkiego chrzescija-
nina dwudziestego wieku, cztowieka,
dla ktérego obrona zycia ludzkiego
stata si¢ apostolatem. To jest jasne,
ze w sytuacji $wiata dzisiaj, ta forma
apostolatu wéréd $wieckich jest szcze-
gélnie potrzebna”.

Okoto dwa tygodnie pézniej w
Sali Kongresowej, w Warszawie od-
bywat si¢ Miedzynarodowy Kongres
Rodziny. Zona profesora Lejeune’a
przywiozta nagrany jego wyktad wraz
z informacja o $mierci meza. Tego
samego dnia przyszla na $wiat jego
wnuczka i przejeta pani Lejeune po-

dzielita si¢ od razu tg wiadomoscig z
uczestnikami kongresu. Ma szcze-
§cie nosi¢ imie Faustyna, ktére znaczy
yszczesliwa”,

Profesor Lejeune przemawiat do
nas wtedy z ekranu o tym, ze:

Kazde zycie ma swojg bezcenng
wartost. Kazde zycie, nawet uposledzone
w oczach swiata, zastuguje na to, aby je
przezyé (...) woczach zranionego dziec-
ka mozemy odnalezc wielkq mitose, jesli
odwazymy sig je pokochaé; (...) mimo
choroby dziecko jest zdolne do mitosci i
czutosti i — dlaczegoz by niel? — do od-
czuwania szczescia’.

Te stowa mogtam teraz zacyto-
waé w Czestochowie podczas wykta-
du inaugurujacego rocznicowe sym-
pozjum, jak tez wykorzysta¢ podczas
dyskusji z rodzicami.

Narodziny dziecka 2 kazdym zespo-
tem genetycznym, tak jak z zespotem Do~
wna, to naturalne Zjawisko biologiczne.
Nie jest temu winna rodzina ani mama,
ani tata — nauczal prof. Lejeune. 7o
bardzo wazne stwierdzenie w obliczu
stresu, jaki odczuwajg rodzice w zwigzku
z postawieniem diagnozy zespotu Downa
u ich dziecka. Szczegdlnie trudna jest ak-
ceptacja tej diagnozy u diecka z zespolem
Downa, stwierdzonym prenatalnie.

Jak podkreslat prof. Jean-Francois
Mathieu w dziesigta rocznice $mierci
prof. Lejeune’a:

Byt on wizjonerem i przewidzial,
Ze odkrycie dodatkowego chromosomu 21.
moze byc wykorzystywane do denuncja-
¢fi tej nieprawidfowostci w okresie pre-
natalnym. Podjgl wigc bezwarunkowq
walkg o uznanie godnosci cztowicka w
okresie prenatalnym, udowadniajgc, ze
Zycie czlowieka zaczyna sig od momentu

Jego poczgcia.
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Opowiadat si¢ przeciwko jego
brutalnej eliminacji w okresie pre-
natalnym, tylko z tego powodu, ze
dziecko ma dodatkowy chromosom
21. Poglady prof. Lejeune’a znajduja
odzwierciedlenie w misji kliniki jego
imienia w Paryzu, ktéra zajmuje si¢
opiekg nad cigzarnymi, noszacymi
dziecko ze zdiagnozowanym prena-
talnie zespotem Downa lub innymi
zespolami genetycznymi.

Doniesienia naukowe

Podczas sympozjum w Czgstocho-
wie przekonatam sie, ze i u nas jest
zapotrzebowanie na tego typu formy
opieki. Na konsultacjach byta kobieta,
ktéra przed paroma miesigcami uro-
dzita dziewczynke z zespotem Do-
wna, pomimo wczesniejszej diagnozy
prenatalnej, wskazujacej na obecnosé
dodatkowego chromosomu.

Z doniesient wynikéw badan epi-
demiologicznych dr Darinki Glamuzi-
ny z Mostaru wynikato, ze wigkszo$¢
rodzin w Bos$ni i Hercegowinie nie
akceptuje diagnostyki prenatalnej ze
wzgledéw religijnych. Najwiecej dzie-
ci z zespotem Downa urodzito si¢ w
1996 r., zaraz po wojnie, ktéra dopro-
wadzita do rozpadu Jugostawii.

W problemy dzisiejszej diagno-
styki cytogenetycznej zespotu Downa
i poradnictwa genetycznego wprowa-
dzita nas prof. Maria Sgsiadek z Wro-
clawia. Profesor Stanistaw Zajaczek z
Zaktadu Genetyki i Patomorfologii
PAM ze Szczecina z wielkim znaw-
stwem wskazywat na problemy wieku
dorostych. Doktor Jolanta Wierzba z
Gdarniska prezentowata wyniki ba-
dari nad wadami serca u dzieci z ze-
spotem Downa, a prof. Olga Haus z
Katedry i Zaktadu Genetyki AM z
Bydgoszczy przedstawita genetyczne
uwarunkowania predyspozycji os6b z
zespotem Downa do wrodzonej bia-
taczki szpikowej oraz zmniejszonej
podatnosci na zachorowania na inne
typy nowotworow.

Doktor Beata Balcerek-Bunio z
Lodzi uzmystowita nam jak niedo-
widzenie ogranicza nauke pisania, a
niedostuch czytania i co nalezy zro-
bi¢, aby poméc pacjentom w nabyciu
tych umiejetnosci. Docent Matgorza-
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Wystep ,Malego Big Bendu” z Lodzi.



<= cd. zestr. 27

ta Miynarska i dr Tomasz Smereka z
Wroctawia przedstawili wyktad pt.
»2Dyna—Lingua M.S w terapii 0séb z
zaburzeniami mowy”. Doktor Wanda
Wisniewska z Czg¢stochowy oméwita
wspomaganie rozwoju dziecka z ze-
spotem Downa metoda Thomatisa,
a dr Bozena Bartosik z Wroclawia
skupita si¢ na formach terapii peda-
gogicznej w rozwoju dzieci z zespo-
tem Downa.

Doktor Robert Smigiel z Wrocta-
wia wprowadzil nas w niezwykty $wiat
Arki, wygtaszajac referat ,Misja i toz-
samo$¢ Arki (IArche Jeana Vaniera)”.
Duzo emocji wzbudzito wystapienie
Jacka Karbownika, ojca 7-letniej Julki,
pt. ,Zespét Downa — zycie pomimo
etykiety”. Gtéwnym jego przestaniem
byta mysl: ,Na $wiat przychodzg dzieci
z niechcianymi zespolami genetyczny-
mi, ale nie muszg z tego powodu by¢
niechcianymi dzie¢mi”.

Duza nadziej¢ na poprawe losu
0s6b z zespotem Downa niosg wyniki
badan naukowych, przeprowadzone
na myszach modelowych, najczesciej
takich, ktére albo majg swéj potrojony
material genetyczny, odpowiadaja-
cy czesciowo regionowi krytyczne-
mu ludzkiego chromosomu 21. (my-
szy trisomiczne, np. myszy Ts65Dn),
albo majg zablokowany pojedynczy
gen (myszy transgeniczne). Temu za-
gadnieniu byta poswigcona prezentacja
dr Katarzyny Jarzabek z Biategosto-
ku. Wykazata, ze zmienionej ekspresji
podlega wiele réznych genéw, nieko-
niecznie genéw potozonych w obrebie
regionu krytycznego. Przedstawita
interesujace dane o tym, jak duze zna-
czenie ma tzw. wzbogacone $rodowi-
sko, w ktérym hodowane s myszy. To
wszystko, w przeniesieniu na naturalne
otoczenie, w jakim wzrastaja dzieci z
zespotem Downa, wskazuje, jak waz-

ne dla cztowieka jest korzystanie z
dobr kultury. Wzbogacone srodowisko
wplywa na proces rozwoju poznaw-
czego cztowieka i poprawia proces
zapamietywania i przechowywania
dos$wiadczen w pamieci.

Podczas swojego wyktadu tez od-
woltywatam sie do badari dotyczacych
zaburzen pamieci, przeprowadzonych
na myszach. Zachowanie zwierzat w
testach behawioralnych poprawiato
si¢ pod wplywem lekéw: picrotoxiny
(PTX), bilobalidu (BB) i pentyleno-
tetrazolu (PTZ). Badania zmierzaty
do wyjasnienia, czy uda si¢ przywré-
ci¢ réwnowage pomiedzy bodzcami
stymulujacymi i hamujacymi komoérki
hipokampa u myszy za pomocg lekéw
oraz, czy takie przywrécenie réwno-
wagi bedzie mialo istotny wptyw na
poprawe zdolnosci poznawczych. Ko-
lejnym lekiem, dziatajacym na hipo-
kamp myszy, okazala si¢ memantyna,
dziatajaca na receptor NMDA zwigza-
ny z kanatem jonowym. Badania nad
wptywem fluoksetyny na modelu my-
sim wykazaty bezposrednie i posrednie
dzialanie na serotoning, co w efekcie
poprawiato zdolnosci zapamietywania
u zwierzat. Ocena neurogenezy, po
wprowadzeniu neuronalnego czyn-
nika wzrostu NGF, takze pozwolita
wykry¢ jego korzystne dziatanie u my-
szy. Podobnie pozytywne jest dziatanie
antagonistéw przeciwko przedwcze-
snemu wystepowaniu ztogéw, zwigza-
nych z nadekspresja genu APP i przy-
spieszonym wystepowaniem choroby
Alzheimera w zespole Downa.

Zastosowane u myszy leki, ktére
wykazaly pozytywne efekty, powin-
ny teraz by¢ sprawdzone pod katem
bezpieczenstwa i skutecznosci u 0séb
z zespotem Downa. Na to czekajg z
niecierpliwoscia rodzice i opiekuno-
wie.

Autorka jest prof., kierownikiem Zaktadu
Genetyki Klinicznej UMB.

Dziekujemy

za udzielenie honorowego patronatu, obecnos¢ i wsparcie Tadeuszowi Wronie
- prezydentowi Czestochowy, Agnieszce Krzeminskiej - kierownikowi Centrum
Pomocy Dziecku i Jego Rodzinie w Czestochowie, ktdra wzieta na swoje barki
trud organizacyjny catego przedsiewziecia.

Dziekujemy wtadzom Akademiiim. J. Diugosza w Czestochowie, dyrekgji i pra-
cownikom: Miejskiego Osrodka Pomocy Spotecznej w Czestochowie, Okregowe;j
Izby Lekarskiej w Czestochowie, Zarzadu Polskiego Towarzystwa Genetyki Czto-
wieka oraz zespotowi Zaktadu Genetyki Klinicznej Uniwersytetu Medycznego w
Biatymstoku i rodzicom, ktérzy przybyli do nas z réznych stron Polski.

Prof. dr hab. Alina Midro
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ubileusz 500. urodzin Jana

Kalwina (1509 — 1564) skta-

nia do refleksji nad rola, jaka

w zyciu Polski odegrali
wyznawcy Kosciota ewangelic-
ko-reformowanego. Do statego
doskonalenia si¢ jego wyznaw-
céw sktaniato juz samo hasto tego
odtamu chrzescijaristwa: Ecclesia
Reformata et Semper Reformanda
(Kosciét reformowany i stale sig
reformujacy).

W czasach zaboréw i odro-
dzonej IT Rzeczpospolitej kalwini
wyrézniali si¢ w Zyciu spolecz-
nym. Wsréd nich byli bankie-
rzy i finansisci, tacy jak: Leopold
Kronenberg (1812 — 1878), ge-
neratowie w powstaniu listopa-
dowym — Samuel Rézycki (1781
—1834) i Zygmunt Stryjeniski (1784
— 1843) czy tez postaci tego for-
matu, co Stanistaw Sunderland
(1847 —1912) — prawnik i poset do
rosyjskiej Dumy, minister spraw
zagranicznych RP — J6zef Beck.
Sposéréd znanych literatéw kalwi-
nistg byt Stefan Zeromski (1864
-1925).

Nie zabrakto w tamtych cza-
sach réwniez lekarzy wyznania
ewangelicko-reformowanego.

Wiek XIX

Maurycy Bogustaw Woyde
(1791 - 1877), profesor Uniwer-
sytetu Warszawskiego, byt wybit-
nym lekarzem. Przez cale zycie
wyznawat kalwinizm. Po studiach
medycznych w Warszawie, uwien-
czonych doktoratem z medycyny
i chirurgii, ksztalcit si¢ jeszcze
dwa lata w Berlinie. Poniewaz
jego praktyka lekarska w War-
szawie cieszyla si¢ wielkim uzna-
niem, powotano go w roku 1817
na stanowisko profesora na Wy-
dziale Medycznym Krélewskiego
Aleksandryjskiego Uniwersytetu
Warszawskiego. Szes¢ lat pézniej,
w roku 1823, objat tam Katedre
Medycyny Sadowe;.

Profesor Woyde nalezal do
lozy ,,Swiqtynia Statosdci”, a w la-
tach 1828 — 1848 petnit funk-
cje radcy Konsystorza Wyznan
Ewangelickich w Krélestwie Pol-
skim. Uczestniczyl w powstaniu
listopadowym, jako lekarz Szpita-
la Gwardii Koronnej w koszarach



