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Przedmowa

Ksigzka jest zaproszeniem do $wiata ludzi, jakich mato znamy, ktérzy zostali
dos$wiadczeni przez los z powodu zmian w materiale genetycznym. Dzieci z zespo-
tami genetycznymi poprzez swoje stabosci sa na swéj sposéb wyjatkowe, ale tez —
tak jak inne — cechuja sie wieloma umiejetnosciami i talentami, pod warunkiem
ze zechcemy je odkry¢. Moga by¢ szczesliwe, jesli sa odpowiednio traktowane.
Moga nie$¢ w sobie bdl i dreczacy niepokdj, ktérych nie rozpoznamy, jesli ich nie
zrozumiemy. One chca nie tylko istnie¢, ale przede wszystkim zy¢ i by¢ kochane.

Publikacja sktada sie z dwdch czesci. W pierwszej znajduja sie opowiada-
nia o poznanych przeze mnie dzieciach i ich rodzinach, a w drugiej — relacje ze
spotkan integrujacych srodowisko naukowcéw, lekarzy i terapeutéw z rodzicami
i podejmowanych przez nich préb poszukiwania rozwiagzan istotnych probleméw
pojawiajacych si¢ w codziennych zmaganiach z losem. Rodzice wychowujacy
dzieci z zespolem Downa, zespotem Lejeune’a (zwanym zespotem krzyku kocie-
go), zespolem Wolfa—Hirschhorna (okre$lanym tez mianem zespotu greckiego
wojownika) lub zespotem Retta czy innym, mniej znanym zespotem wspélnych
cech wywolanych taka sama zmiang w genomie musza nieustannie borykac¢ sie
z wieloma trudno$ciami.

Genetyka kliniczna rozpoznaje dzisiaj juz ponad dziesie¢ tysiecy réznych od-
mienno$ci uwarunkowanych genetycznie. Uszkodzenia gendéw, zwane mutacjami,
ksztaltuja odmienno$¢ danego cztowieka i moga mie¢ wplyw na jego zdolnosci
poznawcze w wyniku zaburzen zachodzacych w naturalnym dialogu, jaki dokonu-
je sie u kazdej osoby pomiedzy poszczegélnymi genami a Srodowiskiem.

Ksiazka, ktéra oddaje do rak Czytelnikéw, jest zbiorem osobistych refleksji
o dzieciach i osobach dorostych, ktére spotykalam w swojej poradni genetycz-
nej, na konferencjach naukowych organizowanych miedzy innymi przez rodzi-
céw zrzeszonych w Stowarzyszeniach: ,Bardziej Kochani”, Swietego Celestyna
w Mikoszowie badZz Oséb z Rzadkimi Chorobami Genetycznymi GEN, a takze
na turnusach rehabilitacyjnych, na ktére zapraszato mnie Stowarzyszenie Pomocy
Osobom z Zespotem Retta. Odwiedzatam domy pomocy spofecznej, o$rodki tera-
pii zajeciowej i szkoly z klasami integracyjnymi. Powstale dzieki tym do$wiadcze-
niom pierwsze opowiadania byly drukowane w czasopismach, takich jak ,Bardziej
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Kochani”, ,Autyzm”, ,Swiatto i Cienie”, ,Medyk Biatostocki” i innych. Wiele z nich
zostato przeredagowanych i uzupelnionych do celé6w niniejszej publikacji.

Rodziny najczesciej chca wiedzied, ,dlaczego my?”, ,dlaczego w naszej rodzi-
nie wystapily mutacje genéw wywolujacych niezawinione cierpienie dziecka?”.
Odpowiedzi na te pytania wymagaja zrozumienia gtéwnych elementéw genetyki.
Z uwagi na to podjetam prébe w miare przystepnego wyjasnienia rodzicom pod-
staw genetyki w poszczegélnych opowiadaniach w zaleznosci od danej sytuacii,
tak jak ttumaczylam to dotad rodzinom bezposrednio w gabinecie lekarskim po-
radni genetyczne;j.

0d 1999 roku organizowali$my (co roku w innym miejscu w Polsce) naukowe
spotkania integrujace lekarzy réznych specjalnosci, nie tylko genetykéw klinicz-
nych, lecz takze psychologéw i terapeutéw, logopedéw i pedagogéw, studentéw
medycyny, pielegniarstwa czy fizjoterapii, z uczestniczacymi w nich rodzinami
dzieci dotknietych réznymi zespotami uwarunkowanymi genetycznie. Ich celem
byto wspdlne debatowanie o tym, jak mozna wspoméc rozwdj dzieci z poszczegdl-
nymi zespolami uwarunkowanymi genetycznie i jak walczy¢ o ich godnos¢.

Dzielenie si¢ moimi refleksjami ma stuzy¢ poszukiwaniu rozwiazan, ktére
beda przekresla¢ negatywny odbidér obnizonych zdolnosci poznawczych u oséb
z zespolami genetycznymi i zastepowac je wiedza o réznorodnosci genetycznych
norm rozwojowych, tak aby rodzice mniej skupiali sie na defekcie genetycznym,
a bardziej na umiejetnosciach, ktére nalezatoby wydoby¢ i pozna¢ u swych po-
ciech. Wymagaja one madrego zainteresowania ich potrzebami przez najblizsze
otoczenie: w domu, na podworku, w szkole i gabinecie lekarskim. Niezbedna jest
dyskusja o tym, jak zmienia¢ spoteczne uprzedzenia do odmiennoéci oraz w jaki
spos6b unikaé napietnowania tych dzieci i pomaga¢ im w budowaniu przez nich
poczucia pewnosci siebie i samoakceptacji.

Do ponownego opracowania moich opowiadan w formie ksiazki sktonili mnie
moi przyjaciele, koledzy i rodzice dzieci skupionych w Ogélnopolskim Stowarzy-
szeniu Os6b z Zespolem Retta. Podziekowania za to wyrazam prof. Oldze Haus,
prof. Stanistawowi Zajaczkowi, dr. Frankowi Brunsmanowi, dr Annie Klonowskiej,
dr Krystynie Kobel-Buys, dr Alicji Rybatko, dr Jolancie Wierzbie, Annie Rézal-
skiej, Malgorzacie Szczepanskiej, Teresie Czupajlo, Krystynie Koneckiej i Janowi
Leonczukowi. Szczegdlne podziekowania wyrazam mojemu mezowi dr. Henryko-
wi Midro za uwagi merytoryczne i korekte tekstu. Dziekuje wszystkim rodzicom,
ktérzy zgodzili sig, aby ich losy mogly by¢ upublicznione. Imiona dzieci zostaly
zmienione. Wyrazy podziekowania skfadam tez nieocenionej Annie Pitaszewicz
z Zaktadu Genetyki Klinicznej Uniwersytetu Medycznego w Biatymstoku za po-
moc w pierwotnej redakeji opowiadan. Dziekuje osobom z Oficyny Wydawniczej
»lmpuls”, ktére dokonaty korekty, za wnikliwo$¢ i zyczliwosc.
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Dzieci odgrodzone ptotem’

Odwiedzitam niedawno jeden z doméw pomocy spolecznej. Zostatam do
niego zaproszona przez Terese, moja kolezanke ze studiéw, teraz lekarza pediatre.
Przebywajace tam dzieci mialy czyste pizamki, mieszkaty w jasnych, fadnie poma-
lowanych pokojach. W kazdym stato po cztery lub piec¢ tézeczek. Duzo dzieci byto
wrecz przykutych do t6zka. Pielegniarki opiekunki robity, co tylko mogty. Karmity,
przewijaly, zagadywaly, czasem poglaskaly po gléwce.

Dusze przejmujace

Kiedy spojrzatam na rozpoznania lekarskie w ich dokumentacji — ,zamartam”.
W grupie piecdziesigciorga dzieci byly tylko trzy bardzo ogdlnikowe propozycje
diagnozy: encefalopatia, mdzgowe porazenie dzieciece oraz idiopatyczne, czyli
wywolane nieznang przyczyna uposledzenie umystowe. Z 16zeczek natomiast spo-
gladaty na mnie smutne oczy dzieci z zespolami: Angelmana, tamliwego chromo-
somu X, Ehlersa—Danlosa, Menkesa, a nawet Downa. Wszystkie na swéj sposéb
byty przejmujace.

Anna z nieproporcjonalnie duzg glowa, niesymetryczna twarzg i z jedna
zarosnieta powieka bifa rekordy swojej witalnosci. Od dwudziestu czterech lat
unieruchomiona w 16zku. Maty tors z powykrecanymi w przykurczach kornczyna-
mi. Nigdy nawet nie siedziata. Kiedy sie nad nig pochylitam, mialam wrazenie, ze
wyczuta mojg obecnos$é. Oddech Anny stat sie szybszy. Zadrzata nieco.

Sylwia lezata z wykreconym kregostupem, zastyglym w bezruchu jak ska-
mielina. Podnoszona byla bez Zadnego drgnigcia czy odchylenia ktéregokolwiek
kregu. Jej duze, pieknie obramowane czarnymi rzesami oczy patrzyly na mnie
z ciekawoscia. Jak wiele mozna powiedziec o sobie spojrzeniem?

Natalia ze starczymi bruzdami na twarzy i rysami charakterystycznymi dla
zespotu Downa siedziata na 16zku, kiwajac sie raz w tyl, raz w przéd. Zawotana
po imieniu — nieruchomiata, by po chwili znowu odda¢ sie swoim rytualom. Co
pewien czas wysuwala jezyk i demonstrowala klasyczne objawy wiotkosci mig$nia

* Pierwodruk: Dzieci odgrodzone plotem, ,Bardziej Kochani” 2003, 3, 18—21.
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okreznego ust. Miata tez wyjatkowo rzadkie, jasnoszare wlosy. Nalezata do piecio-
procentowej grupy z zespotem Downa, ktére wykazuja zaburzenia skérne.

Czarne oczy Moniki sie $mialy. Byl to jej jedyny zrozumialy sposéb komu-
nikacji z otoczeniem. Przez 11 lat Zycia nie wymdwila ani jednego stowa. Jej ciato
znieksztalcone przez skolioze domagalo si¢ masazy i ¢wiczen, a dusza kontaktéw
i rozméw z ludZmi.

Szymon za$ przymykatl na méj widok powieki. Byt bladym blondynem z wy-
jatkowo szarymi, cienkimi wlosami, jak w zespole Menkesa.

Wszystkie one to ,moje genetyczne dzieci”. Smutne jest to, ze zespoty gene-
tyczne nie zostaly u nich rozpoznane. Kazde z nich nalezy do swojej mniejszosci
genetycznej, ktéra rzadzi sie odmiennymi prawami rozwojowymi. Znajomos¢ tych
praw ma niezwykte znaczenie w terapii i edukowaniu tych dzieci.

Przechowalnia

Miatam $wiadomos¢, ze w blizszych i dalszych rodzinach spotkanych tu dzie-
ci sq osoby z podobnymi problemami, nadal nierozpoznanymi. Nikt tam nie mysli
o podobienistwie schorzen i profilaktyce. Nigdy im nie zasugerowano genetycz-
nego tfa schorzenia. Kogo obchodzi los dzieci oddanych do ,przechowalni? Kogo
obchodzi, co czuja dzieci pokrzywdzone przez los? Przeciez nie mamy pieniedzy
na badania! — Pada usprawiedliwienie, i potem mysl: Bo i po co takiemu?

Bylo stonecznie, wiec na podwdrku bawity sie tylko te dzieci, ktére moga sa-
modzielnie sie porusza¢ — mniej wiecej dwadzie$cioro. Na nasz widok przybiegly
zaciekawione. Prawie kazdy chlopiec chcial si¢ przywitaé, uscisnac reke, zagadac
lub chociaz zaczepi¢ wzrokiem. Dziewczynki byly bardziej nieSmiate. Wizyty ta-
kich gosci jak ja, czy w ogdle jakiekolwiek wizyty, nie sq tam czeste. Podeszty$Smy
zrobic¢ kilka fotografii. Dzieci, jak to dzieci, lubia sie fotografowa¢. Elzunia chwa-
lita sie¢ nowymi sandalami, ktére dostala wtasnie od siostry, a Krzysio przytulat
Ewelinke, aby razem z nig by¢ na zdjeciu. Norbert chcial zajrze¢ do $rodka apara-
tu — z trudem mu to uniemozliwitam. Udato si¢ nam w koricu poustawiaé dzieci
i pstrykna¢ pare zdjeé.

Kiedy opuszczaty$my ,ich” dom, odgrodzone ptotem dzieci dtugo machaty
raczkami na pozegnanie. Kilku chtopakéw wspieto sie po ogrodzeniu. Zapraszali
na ponowne odwiedziny. Patrzac na nich, widziatam podwdjny plot — ten realny
i ten niewidoczny, symbol spotecznej izolacji.
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Wina i wstyd

Translokacje chromosomowe to przegrupowania strukturalne chromoso-
méw polegajace na zmianie miejsca potozenia odcinkéw chromosomowych, ktére
ulegaja wymianie pomiedzy chromosomami niehomologicznymi, czyli nalezacy-
mi do innej pary chromosoméw. Kazdy z nas moze by¢ nosicielem translokacji
chromosomowej, poniewaz najczesciej sama wymiana odcinkéw chromosomo-
wych nie wywoluje zmian fenotypowych. Dowiadujemy si¢ o tym dopiero po
wykonaniu badania cytogenetycznego, inaczej zwanego badaniem kariotypu,
czyli okresleniem liczby i struktury chromosoméw w hodowanych poza ustrojem
komoérkach krwi obwodowej. Takie badania przeprowadzane sg zazwyczaj wtedy,
gdy urodzi sie dziecko z wadami rozwojowymi, wystepuja nawracajace poronienia
samoistne albo cigze obumarte jako skutek odmiennej segregacji chromosoméw
z translokacja rodzinnie wystepujaca.

Kiedys zdiagnozowalismy w poradni w Bialymstoku dziewczynke z zespotem
cze$ciowej trisomii 9p i monosomia innego chromosomu w wyniku powstatych
translokacji chromosomowej wzajemnej u ojca. Dzigki pomocy kolegéw ustalili-
$my, ze wsrdéd dzieci przebywajacych w domu opieki spofecznej w okolicach Kra-
kowa sa ich krewni z tym samym zespotem, cho¢ nikt wcze$niej nie podejrzewat
u nich genetycznego tfa schorzenia.

Innym razem, podczas turnusu rehabilitacyjnego poproszono mnie o kon-
sultacje dziewczynki z rzadka aberracja chromosomowa. Okazalo sie, ze znam jej
dalsza rodzine zarejestrowana w naszej poradni i chlopca z tymi samymi zabu-
rzeniami. Wiktoria i Krystian byli do siebie podobni jak dwie krople wody. Nikt
w rodzinie nie méwil o tym matce Wiktorii, ktéra sie do mnie zgtosila. Zatajono
to przed nig, moze w poczuciu winy za nosicielstwo rodzinnej translokacji chro-
mosomowej u jej meza, moze z poczucia wstydu, jaki czesto towarzyszy rodzinom
posiadajacym odmienne dzieci. Nie ustalitam, dlaczego ostatecznie nie doszto do
spotkania obu spokrewnionych, czy raczej spowinowaconych matek, cho¢ obie
zglaszaly taka chec i ciekawo$¢ poznania krewnego z tym samym zaburzeniem.

Znam inng sytuacje, w ktdrej babcia blokowata wszelkie kontakty rodzinne.
Nie pozwolita sobie zbada¢ kariotypu. Moze nie chciala mie¢ poczucia winy?
Psychologiczne uwarunkowania decydujace o mozliwoséci zdiagnozowania zmian
genetycznych w rodzinie sa bardzo ztozone.

Kiedys, wiedziona ciekawoscig, jak wyglada osoba dorosta z nadmiarem
materiatu genetycznego w krétkim ramieniu chromosomu 9. (9p), udatam sie na
przeciwlegly kraniec Polski. Z powodu zbieznosci nazwisk trafitam do innej ro-
dziny i odkrytam tam dwie dziewczynki z odmiennym rozwojem, zamiast pary
rodzenistwa, ktéra poszukiwatam. Dziewczynki byty spokrewnione z rodzing, kt6-
ra rzeczywiscie mialam odwiedzi¢. Wykazanie genetycznego charakteru zmian
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u dzieci na skutek nosicielstwa translokacji chromosomowej u ojca niczego nie
zmienito w tej rodzinie, wrecz przeciwnie — pojawily sie pretensje, ze je odkrylam.
Sadzono, ze narodzenia dzieci z niepelnosprawnoscia genetyczng w tych rodzi-
nach byly spowodowane alkoholizmem ojcéw.

Po latach otrzymatam alarmujace listy od mlodej kobiety. Najpierw o ciazy,
a potem o kolejnym poronieniu samoistnym. Maz tej kobiety byt nosicielem iden-
tycznej translokacji chromosomowej, ktéra badatam przed laty, i mieszkat w po-
blizu odwiedzanej kiedy$ miejscowosci, Zadne informacje nie zostaty przekazane
w rodzinie.

Nasi partnerzy

Wiadomo, ze doswiadczenia rodzicéw dzieci z okre$lona odmienno$cia
genetyczna sa waznym zrédtem informacji o mozliwosciach rozwojowych i co-
dziennych problemach tych dzieci. Kazda rodzina, moim zdaniem, jest ekspertem
w sprawie wlasnego dziecka — zyje z nim przez wiele lat. Jak bardzo istotna jest
wymiana informacji, przekonuja sie rodzice tworzacy stowarzyszenia wzajemnego
wsparcia. Specjali$ci genetyki klinicznej znaja problem z zupelnie innej strony,
czesto na podstawie zdobytej wiedzy teoretycznej. Z uwagi na wielo$¢ zespotéw
genetycznych i rzadko$¢ wystepowania poszczegélnych zespoléw w danej popula-
¢ji informacje zdobywamy gtéwnie z opiséw w pismiennictwie $wiatowym, foto-
grafii umieszczonych w atlasach i bazach danych w Internecie.

W skomplikowanych przypadkach rzadko korzysta si¢ z nabytego wcze$niej
doswiadczenia klinicznego. Ostatnio, dzigki wspanialym rodzinom, mozemy tak-
ze zdobywa¢ doswiadczenie, spotykajac si¢ z nimi na turnusach rehabilitacyjnych
organizowanych dla waskich grup dzieci, z okre$lonymi zespolami genetycznymi,
a nierzadko w ich domach, w bardziej naturalnym otoczeniu niz szpital czy po-
radnia. Rodzice i fachowcy zajmujacy sie dzie¢mi z zespotami uwarunkowanymi
genetycznie mogg by¢ naszymi partnerami w zdobywaniu i wzajemnym przeka-
zywaniu wiedzy. Tylko w ten sposéb mozna zrozumie¢ wiele probleméw i zadbaé
o poprawienie jakosci zycia rodzin wychowujacych odmienne dzieci.

Wyrzut sumienia

Jesli rodzicom nie wystarczy sit i mozliwoéci finansowych do sprawowania
opieki nad dzieckiem z zaburzeniami genetycznymi, pozostaja im do dyspozycji
domy opieki spolecznej. Domy z ich smutkiem, nienaturalnym $rodowiskiem
spotecznym, bezmiarem dziecigcej niedoli i osamotnienia, pomimo kolorowych
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zaslonek i uémiechu pan pielegniarek cierpliwie wymieniajacych panienkom pam-
persy, poprawiajacych poduszki, przescietajacych 16zka.

Dom opieki spotecznej, ktéry odwiedzitam, jest moim wyrzutem sumienia
jako czlonka spotecznosci lekarskiej. W szerokich kregach medycznych powszech-
nie uwaza sie, ze wiekszos$c¢ tego typu zaburzen to idiopatyczne uposledzenia umy-
stowe. Pozbawia si¢ takie dzieci dalszej diagnostyki dysmorfologicznej i klinicznej
wykonywanej obecnie przez lekarzy specjalistéw z dziedziny genetyki klinicznej.
Z drugiej strony, poszukujac deficytéw i defektéw, zawsze je odnajdziemy, nie ba-
czac na to, co w umystowosci dziecka zostato nietkniete. Ponadto zwraca uwage
fakt, ze nie zawsze lekarze hamuja swoje negatywne emocje w zetknieciu z dzie¢-
mi inaczej rozwinietymi umystowo. Matki donosza mi potem o irytacji, a nawet
krzyku lekarzy, kiedy domagaja sie dalszych badan i konsultacji dla swych ,niepet-
nosprawnych” dzieci.

Zawsze przy takiej okazji wyczuwam, ze jest to wynik luki edukacyjnej, jaka
nam zafundowatl wieloletni brak genetyki klinicznej w przeddyplomowym szkole-
niu przysztych medykéw. Lekarze nie sg szkoleni, jak powinni sobie radzi¢ ze stre-
sem w takich okolicznosciach, i czesto nieSwiadomie powoduja sytuacje doprowa-
dzajace do wtdrnego uposledzenia umystowego u dzieci. Genetyka do niedawna
sprowadzata sie u nas do wykonywania w laboratorium badari chromosomowych
w placéwkach klinicznych zaktadanych gléwnie na uczelniach przez entuzjastow
nowej galezi medycyny. Dzi§ wiadomo, ze wiele odmiennoéci rozwojowych ma
podloze genetyczne. Przy kilku tysiacach istniejacych zespotéw diagnostyka moze
by¢ trudna, co nie oznacza, zZe niemozliwa.

Marze, aby lekarzowi stawiajacemu to traumatyczne rozpoznanie — idiopa-
tyczne uposledzenie umystowe czy mézgowe porazenie dziecigce — towarzyszyla
pelna nadziei refleksja na temat realnej przysztosci dziecka i jego rodziny funkcjo-
nujacych z taka etykieta.

°MD C‘(\/a'
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Chromosomy zawieraja ludzki materiat genetyczny. Pod mikroskopem wy-
gladaja jak pateczki z przewezeniem w jednym miejscu dzielacym ja na ramie gor-
ne (krétkie) i dolne (dtugie). Moga mie¢ urwane lub rozbudowane ramiona i by¢
tez w swoich fragmentach przemieszane. Ten nieporzadek ma swoje implikacje
kliniczne i spoteczne. Dodatkowy chromosom 21. prowadzi do zespotu Downa.
Kiedy brakuje fragmentu krétkiego ramienia chromosomu 4., powstaje zesp6t
Wolfa—Hirschhorna. Natomiast utrata cze$ci krétkiego ramienia chromosomu 5.
odpowiada za zespét kociego krzyku, nazywanego tez po francusku zespotem cri
du chat (CDC). Poznaliémy dotad blisko czterysta zespoléw uwarunkowanych
zmianami chromosoméw nalezacych do rzadkich choréb genetycznych, ktérych
jest od szesciu do dziesieciu tysiecy. Ostatnio Amerykanie obliczyli, Ze jest u nich
dwadziescia pie¢ milionéw obywateli z rozpoznang rzadka choroba genetyczna.
Dzieki temu wptyneli na decyzje Bialego Domu (listopad 2002 r.) o wprowadzeniu
odpowiednich zapiséw legislacyjnych, ktére wychodza naprzeciw ich potrzebom.
A w Polsce?

Zespot CDC

Dzieci z zespotem CDC jest w Polsce niewiele. Babcia Filipa, szescioletniego
chlopca z CDC, z trudem zdotala dotrze¢ do pietnastu rodzin z tym zespotem.
Chciata w 2000 roku utworzy¢ stowarzyszenie, podobnie jak to ma miejsce w in-
nych krajach, dowiedzie¢ sie, jak inni opiekunowie rozwiazuja problemy wycho-
wawcze, szkolne, rehabilitacyjne. Wiekszo$¢ rodzicéw poczatkowo nie widziata
potrzeby wspélnego dzialania w takim stowarzyszeniu, cho¢ zgodnie stwierdzali,
ze znajomos¢ tego zespotu wérdd lekarzy jest nikta.

Zespol kociego krzyku rozpoznaje sie juz w okresie noworodkowym po
charakterystycznym placzu, przypominajagcym miauczenie kota. Ton placzu jest
zmieniony wskutek nieco innej budowy krtani. Gtowa dziecka jest zwykle mniejsza
(maloglowie pierwotne), twarz asymetryczna, oczy ze zmarszczka nakatna rozsta-

* Pierwodruk: Genetyczne pietno, ,Bardziej Kochani” 2002, 4, 28—30.
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wione szeroko, a male uszy nie zdazyly podczas rozwoju ptodowego ulokowac sie
dostatecznie wysoko. Umiejetno$¢ méwienia dzieci z CDC moga zdoby¢ w innym
wieku rozwojowym niz dzieci z prawidlowym kariotypem, jezeli damy im taka
szanse przez odpowiednie postepowanie edukacyjne. Korzystne jest wprowadze-
nie komunikacji alternatywnej — zmniejsza si¢ wowczas czesto$¢ negatywnych
zachowan i poprawiaja relacje emocjonalne z otoczeniem.

Dzi$ jeszcze nie wszystkie dzieci maja mozliwo$¢ wczesnej stymulacji. Sa
wérdd nich te, ktérych rodzicom odebrano nadzieje na mozliwo$¢ stymulacji roz-
woju, i te, ktére zostaly poddane czynnikom prowadzacym do rozwoju wtérnego
uposledzenia umystowego czy zachowan autystycznych, czyli dzieci odrzucone
jako odmienne i malo warto$ciowe, odizolowane od zycia spoteczenstwa.

Tego dziecka nie ma

Mama sze$ciomiesiecznej Marysi zacytowala mi wypowiedz specjalisty: —
Tego dziecka juz pani nie ma, to rodlinka, prosze zrobi¢ sobie drugie.

Rodzice sze$cioletniej Patrycji opowiadali z rozgoryczeniem:

— Wiedzielismy, Ze co$ jest nie tak. Domagali$my sie badan genetycznych,
aby niczego nie przegapi¢. W koricu zdobyli$my skierowanie i zrobili§my badania.
Zapis cytogenetyczny méwil, Ze jest delecja na chromosomie 5., ale nikt nam nie
wyjasnit, co to oznacza dla nas i dla dziecka. Nikt z miejscowych lekarzy nie styszat
o tym zespole, wiec nic sie nie da zrobic.

Mamie dziewiecioletniego Krzysia powiedziano, ze dziecko bedzie rozwijato
sie tylko do 6.-7. roku zycia.

— Pokazano nam biate i czarne paski. Nie rozumieli$my niczego poza tym, ze
nasz synek ma by¢ ,stracony”.

Kiedy ich odwiedzitam, Krzysio samodzielnie harcowat w ogrédku na dwu-
kolowym rowerze. Jego ojciec z duma wspominat, ze latem pokonywali trasy do
pietnastu kilometréw. Widziatam, jak §wietnie sobie radzit z trudnymi grami na
komputerze. Byl przy mnie grzeczny, ale potrafit z uporem upominac si¢ o swo-
je. Wspaniale zachowywat sie podczas obiadu, a wcze$niej pomagal mamie przy
nakrywaniu do stolu. Styszatam, jak pieknie méwil: prosze, dziekuje... Krzys
uczeszcza do szkoty integracyjnej. Wydzielono w niej grupe dzieci ,odmiennych”,
odwiedzana przez dzieci z grupy ,normalne;j”.

Rozne losy

Sporo szcze$cia miala Krystynka, bo w przedszkolu, do ktérego chodzi od
dwdch lat, razem z nig w grupie sg tzw. dzieci normalne. Wszyscy bylismy zachwy-
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ceni jej mowa i bogatym stownictwem. Mama Krysi, romanistka z wyksztalcenia,
zadbata o wszelkie dostepne materiaty z Internetu, nawigzala kontakty zagranicz-
ne, aby madrze stumulowac¢ jej rozwd;.

O$mioletnia Marzenka chodzi na zajecia do przedszkola specjalnego. Duzo
rozumie, mato méwi. USmiecha sie do mnie fobuzersko i zanurza rece w wodzie
w akwarium. Tak bardzo podobaja si¢ jej rybki. Lubi mamie pomaga¢ w kuchni,
zwlaszcza przy mieszaniu ciasta i ubijaniu piany. Samodzielnie sie ubiera i rozbie-
ra. Uwielbia sie stroi¢. Ma tylko ktopot z oddawaniem moczu — nadal s potrzebne
pampersy. Nikt matce Marzenki nie powiedzial, ze duzo mlodsze dzieci z CDC
juz tego nie robia.

A Ignas, stodki psotnik? Mama dowiedziata sie, ze nie powinien i§¢ do nor-
malnych dzieci, bo skrzywdza go ze wzgledu na odmiennos¢. Jest w domu z kocha-
jaca mamg, ale gdyby zobaczyt réwiesnika, to zadusitby go.

Staszek tez stale siedzi w domu. Mama boi si¢ go wysyta¢ do dzieci. Méwi, ze
ma stabg odpornos¢. Ciagle infekcje sprawiajg, ze przebywa w domu wiele dni —
tylko z mama i telewizorem.

Mateusz jest duzym chlopcem. Nie méwi i nie chodzi. Rodzina oddata go do
domu opieki. Nie odwiedzitam go jeszcze.

Zeby nie przegrywac

Dzieci z réznymi zespotami genetycznymi poréwnywane z dzie¢mi sprawny-
mi zawsze przegrywaja. Sa mniejszo$ciami genetycznymi rzadzacymi sie swoimi
prawami rozwojowymi, ktérych nie mozna nazywac opéznieniem. Jest to ich bio-
logiczna norma, ktéra chcemy jak najlepiej poznawac. Pomagaja w tym gléwnie
rodziny skupione w réznych organizacjach, takich jak Stowarzyszenie na Rzecz
Dzieci z Zaburzeniami Genetycznymi ,GEN”.

Zaczelo sie w 1999 roku na I Sympozjum ,Mozliwosci wspomagania rozwoju
dzieci z rzadkimi zespolami uwarunkowanymi genetycznie” w Bialymstoku, gdzie
przyjechali rodzice z dzie¢mi z ré6znymi zespotami genetycznymi. Tam zrodzita sie
my$l powolania stowarzyszenia. Potem, dzieki inicjatywie Hanny Maciejewskiej
z Poznania i duzej pomocy paristwa Lisiakéw, udalo sie zorganizowaé we wrzeéniu
2001 roku w Bolestawcu pierwsze spotkanie rodzicéw dzieci z CDC.

Bardzo chciatam zobaczy¢ sie z nimi, bo juz byly pierwsze wyniki naszych
badan fenotypu zachowania dzieci z CDC, wskazujace na obecno$¢ licznych
umiejetnos$ci u zbadanych dzieci. Podatam wtedy rezultaty badan jeszcze nieopu-
blikowane.

Moi studenci pracowicie analizowali tasmy z nagraniami wideo. Materiat
powstal podczas sesji terapeutycznej metoda Montessori. Ogladali$my filmy klat-
ka po klatce — siedemset badz tysiac fotografii, w zaleznosci od dlugoéci dialogu
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dziecka z terapeuty. WyjezdzaliSmy tez do Monachium na konsultacje z autorami
metody badania fenotypu behawioralnego.

Stowarzyszenie na Rzecz Dzieci z Zaburzeniami Genetycznymi ,GEN”
najpierw staralo sie skupi¢ wszystkie polskie rodziny dzieci z zespotem kocie-
go krzyku. Brytyjskie stowarzyszenie rodzin dzieci z tym zespotem obchodzito
w 2001 roku swoje dziesigciolecie. Ich dziatalno$¢ doprowadzita do przeprowadze-
nia odpowiednich badai naukowych, na podstawie ktérych mozna dzi§ bardziej
optymistycznie spojrze¢ na rozwdj dzieci z CDC. Grupa rodzicéw z Australii zrea-
lizowata film, dostepny w polskim stowarzyszeniu, o dzieciach uczeszczajacych do
gimnazjum. Wlosi skupiajacy 80 rodzin uzyskali fundusze z telekomunikacji, aby
prowadzi¢ dalsze badania naukowe. Trzeba sprawy bra¢ w swoje rece.

e— =D C o —o-

9



A. T. Midro, Istniec, zy¢ i by¢ kochanym, Krakéw 2011
ISBN: 978-83-7587-695-6, © by Oficyna Wydawnicza,, Impuls’ 2011

Historia panny Kasi®

Kasia jest mtoda kobietg o zyczliwym spojrzeniu. Odwiedzitam ja w domu,
w jednym z mieszkann warszawskiego blokowiska, gdzie mieszka z rodzicami od
trzydziestu lat. Ojciec pracuje, matka opiekuje sie nia przez cale zycie.

Niepelnosprawnosc¢ intelektualna moze w wielu przypadkach wiazac sie z ze-
spolem genetycznym, ale rozpoznawanie jego rodzaju w wieku dorostym nie jest
tatwe. Kontakt z poradnia genetyczna, o ile w ogéle ktos o tym pomyslal, kon-
czy sie zazwyczaj w dziecifistwie. Istnieje bowiem przekonanie, ze jesli cos jest
uwarunkowane genetycznie, to niczego juz nie mozna zrobi¢. Tymczasem przed
genetykami staja nowe wyzwania — ustysze¢ problemy rodzin i oséb z odmiennos-
cig genetyczng, zorganizowad¢ poradnictwo medyczne i psychologiczne oparte na
znajomosci psychologicznych uwarunkowan poszczegélnych odmiennosci.

Biate sznurowadta

Kiedy ja odwiedzitam, wyciagajac do niej reke, powiedzialam na powitanie:

— Dzient dobry, pani Katarzyno. — Nie odpowiedziata tym samym gestem,
cho¢ wydawato mi sig, ze Swietnie go odczytata. Matka nie kryfa zaskoczenia for-
ma przywitania.

— Alez pani doktor, to przeciez Kasia! Trzeba do niej jak do dziecka, bo inaczej
nie zrozumie.

Moje ciche pytanie: — Dlaczego? — pozostalo bez odpowiedzi. Pani Kata-
rzyna przyniosta pusta butelke po wodzie mineralnej. Patrzac mi w oczy i zywo
gestykulujac, usitowata co$ wyjasnié. Uparcie dopominata sie o co$, do czego jest
przyzwyczajona.

— Ona prosi o sznurowadla, i to najlepiej biate — dowiedziatam si¢ od zebra-
nych par, a ja przyniostam tylko bufeczki jagodzianki. Okazalo sie jednak, ze bar-
dzo je lubi i, co nie uszto mojej uwagi, potrafi samodzielnie zjes¢.

Kiedy rozmawiaty$my, zwijata sznurowadta w kulki i wsuwala je przez szyjke
butelki do $rodka. To byta jej praca i zabawa. Na koniec dostata brawa od zgroma-

" Pierwodruk: Historia panny Kasi, ,Bardziej Kochani” 2003, 3, 15-17.
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dzonych — to byl jedyny dostepny jej sukces podczas naszego spotkania. Chwi-
lami podchodzita do mnie z zaptakanymi oczami, wéwczas mama uspokajata
ja, tlumaczac, ze ta pani przyszta tylko porozmawiaé i nigdzie nie zamierza jej
zabraé. Dowiedziatam sig, ze lubi muzyke popularng, szczegdlnie przeboje zespotu
Ich Troje. Znakomicie odréznia muzyke klasyczna od popularnej. Kiedy$ byta na
sztuce dziecigcej w operetce, ktéra, ku zaskoczeniu mamy, $wietnie zrozumiata.
Wyrazala swoj gniew, strach i rozbawienie adekwatnie do tego, co $§piewano badz
mowiono ze sceny.

Wszyscy sie odwracali

Gdy na starannie nakrytym obrusem stole pojawily si¢ domowe wypieki,
szarlotka w kilku wersjach i pyszny kompot z czarnych porzeczek, mama Katarzy-
ny zaczela opowiadac:

— Kiedy Kasia sie urodzita, byta malutka, mniejsza niz inne noworodki. Gtos-
no i dziwnie ptakata. Nie mogta polykac. Byla taka wiotka, ze balam sie¢ o jej zycie.
Najpierw méwiono mi, ze nie przezyje tygodnia, potem miesiaca, a potem, ze do
pieciu lat tylko bedzie zyla. To straszne, ustysze¢ taka informacje juz na poczatku
zycia dziecka! Kiedy méwiono mi potem o dziesieciu lub nawet dwudziestu latach,
juz w to nie wierzylam. Myslatam sobie: skad biorg takie informacje lekarze? Nikt
tego na czole nie ma wypisanego. Czy taka pani albo pan doktor wiedzg, ile sami
przezyja? Bzdura. Kasia skoriczyta 30 lat i ma sie dobrze. Dowiedzialam sie potem,
ze takie dzieci pojawiaja sie z czestoscia 1:50 000 urodzen, ale nigdy nie spotkatam
podobnego dziecka, cho¢ bardzo bym chciata porozmawiaé z kobietami majacymi
poréwnywalne problemy.

Prosze sobie wyobrazi¢, ze kiedy zachodzitam do sasiadki, to ona szybko za-
mykata swoje dzieci w pokoju, aby nie mialy z Kasiag kontaktu. Nigdy nie dowie-
dzialam sie, czego si¢ obawiala. Céz ona mogla zrozumiec¢? A czasem pragnetam
z kim§ porozmawiaé, poprosi¢ o popilnowanie Kasi. Na podwdrku dzieci sie wy-
$miewaly, ze glupia, Ze inna, ze brzydka. Kuzynka Kasi, jej réwiesniczka, chetnie
przebywajaca z nia w domu, przybiegala z pretensja w glosie:

— Dlaczego dzieci dokuczaja naszej Kasiefice? Ona taka $liczna! To co, ze nic
nie méwi. Zrébcie cos. A my nie mogli$my tego znie$¢ i Kasia najcze$ciej zostawa-
ta w domu. Bylo bardzo ciezko. Wszyscy sie od niej odwracali. Kiedy Kasia miata
pie¢ lat, umarfa moja mama. Umierajac, prosita:

— Obiecaj mi, dziecko, Ze jej nigdy nie oddasz, ze sama ja wychowasz — Obie-
calam. Z czasem urodzit sie jeden syn, potem drugi. Wszystko bylo na mojej glo-
wie. Z tamtego okresu pozostalo troche zdjec.

— Dlaczego jest pani smutna na tym zdjeciu z psem Pluto? — zapytalam. —
Widze, ze twarz Kasi jest pogodna, jej brat $mieje sie z tatg, a pani?



