ALINA T. MIDRO

Wyrzucone,
jak szmaciane lalki

iemdwigce, niedostyszace,

niedowidzace dzieci z rézny-

mi zespotami uwarunkowa-

nymi genetycznie sg wsréd
nas. Mieszkaja w domach pomocy spo-
tecznej, samotnie wéréd zagubionych
rodzicéw. Zagubionych, bo nie tatwo
jest unie$¢ ciezar urodzenia dziecka
odmiennego.

Ola

Na spotkanie z Olg czekatam od za-
wsze, czyli od momentu, kiedy na ta-
mach ,Neurologii Dziecigcej” opubli-
kowano pierwszg prace pogladows o
zespole Retta. Naukowiec z rodziny
dziewczynki, biochemik z wyksztal-
cenia, zadat sobie wiele trudu, by prze-
§ledzi to, co na ten temat napisano w
literaturze obcojezycznej. W efekcie,
w polskim pismiennictwie naukowym
doczekali$émy sie pigknej publikacji.
Przyblizyta ona polskim lekarzom
wiedze o tym tajemniczym wéwczas
schorzeniu.

Ja, doswiadczenie nabywatam,
wspélpracujac z Ogdlnopolskim
Stowarzyszeniem Pomocy Osobom
z zespotem Retta. Chciatam poznaé
dziewczynke, ktérej schorzenie byto
pretekstem do tak wazkich spotecznie
dziatan rodziny. Pomogta mi jedna z
mam ze stowarzyszenia.

Rodzice z Ola przyjechali do
mnie, gdy bytam na wyktadach w Biel-
sku-Biatej. Jej mama opowiadata:

— Zaczglo sig od napadow drgaw-
kowych po szczepieniu, gdy Ola mia-
fa 5 miesigcy. Zastosowane leczenie nie
skutkowato. Choroba Westa, wiotkosc,
mozgowe porazenie dziecigce — padaly
kolejne sformutowania lekarzy.

Ola nie mowita. Dreczylam sig, ze
moze nie styszy? Sprawdzono — styszy.
Obawialam sig, moje dziecko nie widzi.
Przebadano Ole — stwierdzono niedowi-
dzenie. Moja corka, wiotka jak szma-
ciana lalka, lezata i catymi godzinami
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Greetings from Poland.

with frome

krzyczata. Kiedy trafita do osrodka re-
habilitacyjnego, byta najgorsza w grupie.
Rebabilitanci zgdni sukcesow, akcepto-
wali pracg % osobami niepetnosprawny-
mi fizycznie, ale nie 2 umystowo. Kiedy
Ola miata 2,5 roku po raz pierwszy z ust
psychologa padio stwierdzenie: , 1o jest
uposledzenie umystowe. Nie ma sensu
czegokolwiek robic. Gdy dziecko jest nie-
widome albo gluche, moznaje leczyc .. .,
ale gy jest uposledzone?”.

Zalamatam sig. Te stowa odebra-
ty mi naped do dziatania. W tamtym
czasie juz zaczynatam wierzyd w Ol
w jej mozliwosci, w fto, e cos potrafi i
te wiarg brutalnie mi odebrano. W ten
sposdb stracitam 10 lat, w ciggu ktdrych
nie bytam w stanie wypowiedziec na gtos
stow, ze mam dziecko uposledzone umy-
stowo. Potem jeden % lekarzy neurologéw
postawil u Ol rozpoznanie choroby ge-
netycznej, zwanej zespolem Retta. Przy
tej okazji dowiedziatam sig, Ze jestem
odpowiedzialna za chorobg OL, ponie-
waz jestem nosicielkq tego genu. Dziwne
to, poniewaz wowczas jeszcze niewiele
0 nim wiedziano.

Ola miata napady padaczkowe za-
zwyczaj nad ranem. 1e ranne mozna byto
upilnowac, ale zdarzaty si¢ napady takze
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podczas spaceru. Zdarzylo sig, ze miata
wybite z¢by, ztamang reke w lfokciu i
dlugotrwaty pobyt w szpitalu za sobg.
Obawialam sig, Ze moze nie dobrano
Jej odpowiednich lekow. Ola regularnie
prazyjmowata: Tegretol, Lamictal i Ni-
trazepam. Badanie EEG miata wykona-
ne tylko raz w dzieciristwie. Postanowi-
tam szukac pomocy w czeskim Cieszynie.
Tam chciatam wykonac Oli konieczne
badania, a potem zamierzatam poszukac
kolejnego specjalisty.

Kiedy poznatam Ole, odkryto juz
genetyczng przyczyne zespotu Retta.
Miatam mozliwos¢ wykonywania ba-
dan we wspétpracy naukowej z o$rod-
kiem Leuven w Belgii. Zaprositam
mame z Olg na konsultacje do belgij-
skiego lekarza neurologa i genetyka
klinicznego, ktéry byt na naszym co-
rocznym sympozjum w Mikoszowie,
poswieconym mozliwo$ciom wspo-
magania rozwoju dzieci z zespotami
uwarunkowanymi genetycznie.

— Jeszcze nikt nigdy przez 16 lat tak
doktadnie nie badat Oli! - relacjonowata
mi pézniej zachwycona mama.

Doktor Smeets ocenit, ze nie jest
to ani klasyczny zesp6t Retta, ani ze-
sp6t Angelmana. Na szcze$cie zakwa-
lifikkowat do badari prébke¢ DNA Olj,
by sprawdzié, czy przyczyng nie jest
mutacja w nowo odkrytym izofor-
mie genu MECP2. Wynik byt pra-
widlowy.

Ola potrafita chodzi¢, $mia¢ sie,
wyczuwalo si¢ jej bliski kontakt z
rodzicami. Objawy, takie jak: brak
mowy, asymetria twarzy, brachycefa-
lia, spowodowaty, ze bytam sklonna
zdiagnozowaé u niej zesp6t Angelma-
na. Taka propozycje¢ diagnozy zapro-
ponowatam kolegom.

Minety dwa lata i okazalo sie,
ze nie ma najczestszej formy mole-
kularnej tego zespotu. Poszukiwanie
przyczyny molekularnej niewatpliwie
genetycznego tla schorzenia jest na-
dal otwarte.
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Prof. A. Midro wsrdd pacjentow i ich rodzin.

Monika

Monike poznatam na turnusie w Cie-
chocinku. Poczatkowo nie akcepto-
walam postawionej u niej diagnozy:
zespot Retta. Brakowato mi wtedy
jeszcze doswiadczenia, a poza tym
nie spotkatam wezes$niej tak fagodne;j
formy tego schorzenia. Monika nie
moéwilta, ale jej wzrok, mimika i gesty
moéwily to, czego usta nie potrafily.
Dziewczynka $wietnie chodzita, nie
miata napadéw padaczkowych, nie
zgrzytata zebami. Opaska na przed-
ramieniu hamowata skutecznie ste-
reotypie rak, ale jej $ciagniecie powo-
dowato, ze raczki pracowaty tak, jak
u innych milczacych aniotéw. Kiedy
nogi Moniki odmawiaty postuszeri-
stwa, jej mama natychmiast podjez-
dzata z wézkiem inwalidzkim.

— Dystonia — pomyélatam.

Styszatam, jak mama czule szep-
tata do ucha cérki: ,Jeste$ bardzo ko-
chana. Jeste§ moim skarbem”. Nie
mam watpliwosci, ze Monika ro-
zumiata te stowa i czuta ich ciepto.
Zainteresowana postgpami rozwoju
Moniki trafitam do wiejskiej szkoty

w Kiczorze, do klasy, gdzie z trojka
podobnych dzieci z etykietka ,niepet-
nosprawno$¢ intelektualna sprzezona”
Monika zdobywata wiedz¢ na miare
swoich mozliwo$ci. Bytam petna po-
dziwu, ze w polskiej rzeczywistosci
mozna zrobié tez co§ sensownego, co
do tej pory udawalo sie tylko we Wto-
szech czy w Holandii.

W szkole utworzono klase specjal-
na, w ktérej realizowano odpowied-
nio dostosowany program nauczania.
Edukacjg zajmowali si¢ nauczyciele z
wyksztalceniem w zakresie pedagogiki
specjalnej. Dzieci w szkole miaty kon-
takt z innymi réwiesnikami, wspdl-
nie spedzaty przerwy mig¢dzylekceyjne,
braly udzial w uroczystosciach szkol-
nych. Rodzice chwalili si¢, Ze podczas
Pierwszej Komunii Swigtej zachowa-
nie ich dzieci byto dostosowane do
charakteru i powagi uroczystosci. Na
dowdd pokazali nagranie video.

Jak to dobrze, ze dzieci podobne
do Moniki nie sg dzisiaj izolowane
i napietnowane, jak bywato kiedys.
Szkoda tylko, ze wciaz oceniane sg
przez pryzmat zaburzen, a nie umie-
jetnosci.
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Dominika

Jest noc. Za $ciang stychad przerazliwe
krzyki dziecka.

— Jak go bijg — myslisz. Co to za lu-
dzie ci nasi sqsiedzi?

A to dziewczynka z zespotem Ret-
ta, z zaburzeniami snu, wykrzykuje
swéj bél. Brak porozumienia z najbliz-
szymi i towarzyszaca temu bezradnos¢
powoduja ataki paniki dziecka. Tylko
ze my, sasiedzi, najczesciej niewiele na
ten temat wiemy. Irytujemy sie, kry-
tycznie oceniamy rodzicéw i sytuacje.
Zamykamy drzwi i serce na sgsiedzka
wrzawe.

— Pani profesor, oni myslg, ze my
krzywdzimy matg, a ona tylko tak bie-
ga i krzyczy... Nie umiem jej uspokoic —
skarzyta si¢ mama Dominiki.

Rzeczywiscie, zdenerwowana
Dominika wyprawiata niesamowite
harce. Nogami kopata $ciane, a wygi-
basy ciata godne byty mistrzyn cyrko-
wych. Co chwile spogladata kontro-
lujaco, czy jej zachowanie wywotuje
efekt, czy kto$ z nas zainteresuje si¢ jej
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obecnoscig. Zastanawiatam sig, co
jest przyczyng takiego zachowania:
wymuszenie reakcji od otoczenia,
spos6b na okazywanie bezradnosci,
gwaltowne pobudzenie jako reakcja
na stres?

Brak mowy jest znacznym utrud-
nieniem w nawigzaniu kontaktu z
dzieckiem. Ta sytuacja powoduje cz¢-
sto brak zrozumienia jego potrzeb.
Odpowiedzig ze strony dziecka sg
zachowania, wymuszajace na oto-
czeniu zainteresowanie.

— Weale nie jest taka uposledzo-
na, cho¢ nie méwi — powiedzial tato
dziewczynki.

Jak dojs¢ do porozumienia? Jak
poznaé mozliwosci dziecka? Jak pra-
cowaé nad rozwinieciem jego umie-
jetnoéci? Gdzie jest droga, po ktérej
nalezy i$¢, aby w skuteczny i odpo-
wiedzialny sposéb pomagaé dzieciom
z zaburzeniem genetycznym, tak by
nie okaleczy¢ ich przez nieumiejetne
postepowanie?

Na co dzieri spotykamy sie z nie-
wiedza, spoleczng nietolerancja na
odmiennos¢, moze nawet ze zwykla
glupota. Dzieci z niepetnosprawno-
$cia, zwlaszcza intelektualna, na-
lezg do oséb szczegdlnych, bo naj-
bardziej bezbronnych. Aby oswoié
przysztych lekarzy z osobami z od-
miennoscig rozwoju umystowego,
najczesciej wywolang zmianami w
zapisie informacji genetycznej, po-
moéc postawi¢ diagnoze, jezdzimy
od kilku lat z naszymi studentami
do o$rodkéw terapii zajeciowej, do
doméw pomocy spotecznej, na tur-
nusy rehabilitacyjne.

Perspektywy

Genetyka kliniczna jest stosunkowo
nowg dziedzing dziatalnosci lekar-
skiej, ktéra wymaga, oprécz wiedzy
genetycznej, medycznej, znajomosci
elementéw antropologii i statystyki,
psychologii, pedagogiki i socjologii.
Dotychczasowa wiedza o zespotach
uwarunkowanych genetycznie — kt6-
rych sa tysiace — precyzuje, w jaki
sposdb je diagnozowaé, podaje ogra-
niczenia dzieci w stosunku do ich r6-
wie$nikéw. Brakuje nam informaciji
o ich umiejetnosciach, ktére mozna
by wykorzysta¢ w stymulowaniu ich
roZWoju.

Cigzar opieki specjalistycznej
spoczywa dzisiaj gléwnie na barkach
pedagogéw specjalnych, terapeutéw
i psychologéw klinicznych, uzbrojo-
nych w narze¢dzia diagnozowania za-
burzeri w réznych sferach sprawnosci
umystowych. Oczywiscie, konieczna
jest wspétpraca z rodzing lub opieku-
nami doméw i zakladéw specjalnych.
Wspomaganie rozwoju w zakresie
uktadu ruchowego i zaburzen fizy-
kalnych lezy w rekach rehabilitacji
medycznej. Diagnozowanie i pro-
wadzenie terapii odbywa sie czesto
bez wnikania w biologiczne podstawy
powstalych zaburzen. Z lekarskiego
punktu widzenia jest to forma tera-
pii objawowej. Jej skutecznos¢ badz
niepowodzenie moze mie¢ zwigzek z
odmiennoscia dziecka, ktérego roz-
wdj jest zaburzony poprzez okreslona
zmiang genetyczng. Ta sfera dziatal-
noéci, bedaca przedmiotem zainte-
resowan i dziatani diagnostycznych
genetyka klinicznego, pozostaje biatg
plama w relacjach pacjent — lekarz
(genetyk kliniczny) — rodzina — te-
rapeuta. Rodzice, ktérym udato si¢
pokocha¢ swoje dziecko, mimo jego
odmiennosci, poszukuja wsparcia,
tworzac stowarzyszenia na rzecz oséb
z okreslonymi zespotami genetyczny-
mi. Wymieniajac si¢ do$wiadczenia-
mi z innymi rodzicami — ekspertami,
kontaktujac si¢ ze specjalistami, zdo-
bywaja niezbedng wiedze na temat
schorzenia swojego dziecka.

Nasuwa si¢ pytanie, ilu jest ta-
kich rodzicéw?

Droga do odnalezienia si¢ w wa-
runkach trwalej, nieznanej odmien-
noéci dziecka jest zwykle cierniowa.
Nasze dziatania lekarskie w zakresie
formy i okolicznosci przekazywania
informacji o diagnozie pozostawiaja
wiele do Zyczenia, a na domiar zle-
g0 czgsto sg nieprawidtowe. Smiem
twierdzi¢, ze ten ponury obraz lekar-
skiej rzeczywistosci, przedstawiony w
ksigzce Elzbiety Zakrzewskiej-Man-
terys ,Down i zesp6t watpliwosci”,
jest aktualny w doswiadczeniach wie-
lu matek dzieci z zespotami uwarun-
kowanymi genetycznie.

Przypominam, ze na kazdym z
nas ciazy odpowiedzialno$¢ za jakos¢
zycia kazdego dziecka, a nalekarzach
w sposéb szczegélny. Jak sobie z tym
poradzimy?

Autorka jest prof., kierownikiem Zaktadu
Genetyki Klinicznej UMB.
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Zapraszamy

ortrety Andrzeja Filipowicza,

artysty malarza, bedziemy mo-

gli ogladac od 19 stycznia 2010

roku w Sali Multimedialnej
Biblioteki Gtéwnej Uniwersytetu Me-
dycznego w Bialymstoku.

To juz byto. ..

byto jesiennie i melancholij-

nie za sprawg Zdzistawa Par-

czynskiego, malarza grafika.

Jego akwarele pejzaze wysta-
wiono w Bibliotece Giéwnej Uniwer-
sytetu Medycznego w Biatymstoku,
w dniach od 3 do 20 grudnia 2009
roku.

Artysta jest absolwentem Aka-
demii Sztuk Pigknych w Warszawie.
Uczy historii sztuki, rysunku i malar-
stwa. Jego prace $wiadcza o subtelnym
i precyzyjnym widzeniu przyrody.

Jest takze autorem rzeZzby poswig-
conej prof. Witoldowi Stawinskiemu,
bytemu kierownikowi Katedry Biologii
na AMB. Przez dtuzszy czas rzezba
stata na cmentarzu w Supraslu. A gdzie
jest obecnie? Bég raczy wiedzie¢.

bj.

e

‘ Autor przy pomniku
prof. W. Stawiriskiego.



