Cornelia de Lange  Syndrom (CdLS)

                                                Człowiek jest wielki nie poprzez to co ma, nie poprzez to kim  jest,

                                                                                          lecz poprzez to czym dzieli się z innymi.

                                                                                                                                      Jan Paweł II

      Słyszałam że istnieje   „coś takiego jak CdLS” czyli Cornelia de Lange Syndrom, ale nigdy wcześniej się tym problemem zbytnio nie interesowałam, nawet nie chciałam na ten temat nic więcej wiedzieć. Nie zdawałam sobie sprawy czym się charakteryzują osoby z CdLS,  jakie są ich możliwości, z jakimi problemami borykają się  rodzinny tych osób. Było to dla  mnie, mówiąc szczerze coś zupełnie obcego. Aż do dnia kiedy przeczytałam artykuł w „Gazecie Pomorskiej”  z dnia  28 października 2005 roku pt. „Nasz mały wielki człowiek”. Tak mnie poruszył  ten artykuł, że zaczęłam szukać materiałów na temat tego syndromu  i ku mojemu wielkiemu zdziwieniu, nic w bibliotekach nie znalazłam, żadnej książki, żadnego artykułu               w języku polskim tylko szczątkowe informacje w języku angielskim i to mnie jeszcze bardziej zachęciło  do szukania materiałów,  aby   dowiedzieć się czegoś więcej  o   CdLS.  Zadałam sobie pytanie  z czego czerpią informacje o CdLS rodzice dzieci które przychodzą na świat z tym syndromem? Jak  zdobyć wiedzę  na temat  tego syndromu, aby w sposób właściwy  umieć pomóc osobą z CdLS, skoro nie ma materiałów na ten temat? Aż dotarłam do Prezesa  Stowarzyszenia CdLS- Polska pana Wiesława Wnuka, ojca 21- letniej Moniki  z syndromem Cornelii de Lange, bohaterki artykułu  o którym wspomniałam wcześniej. Pan Wiesław Wnuk jest autorem jedynej pozycji   w Polsce o CdLS  pt. „ Cornelia de Lange Syndrom bez tajemnic”, która jest efektem jego wieloletniej pracy nad poznawaniem CdLS. Dzięki uprzejmości Prezesa CdLS- Polska otrzymałam tę pozycje książkową, mogłam więc zapoznać się z syndromem CdLS. Książkę przeczytała z wielkim zaciekawieniem kilka razy, prześledziłam też wiele stron internetowych na temat CdLS aby zaspokoić  pragnienie swojej niewiedzy na ten temat i moc przekazać to innym w szczególności  studentom którzy w przyszłości będą pedagogami- rewalidatorami i z pewnością nie raz w swojej pracy zawodowej przyjdzie im pracować                   z osobami cierpiącymi na CdLS.

      Zanim pokrótce przybliże CdLS, postaram się wyjaśnić co oznacza  „syndrom”, ponieważ jest to niezbędne do pełnego i właściwego zrozumienia poruszanego prze ze mnie problemu. 

Wielu lekarzy określa syndrom zespołem szczególnych cech jednocześnie zebranych                         

i widzianych u kilku jednostek.  Inaczej można powiedzieć, że  jest to zespół  objawów, cech charakterystycznych  dla obrazu klinicznego określonej  choroby, które stanowią podstawę jej rozpoznania.  Wiele osób , uważa, że słowo syndrom oznacza opóźniony umysłowo, ale nie jest to prawdą. W literaturze medycznej można znaleźć opis ponad tysiąca różnych syndromów, wiele z nich jest bardzo rzadkich tak jak syndrom CdLS i z pewnością wielu lekarzy, pedagogów, psychologów nigdy nie słyszało o Cornelia de Lange Syndrom.

      Po raz pierwszy osoby  z CdLS  zostały opisane przez  panią profesor pediatrii Cornelia Catharina de Lange w 1933 roku w Amsterdamie, dlatego też nazwa  tego syndromu pochodzi od jej nazwiska. W niektórych jednak  publikacjach  medycznych zwłaszcza wcześniejszych zespół nosi nazwę   Brachmann de Lange (BdLS). Dr Brachmann opisał w 1916 roku jeden pojedynczy przypadek  pacjenta  z tym syndromem a więc wcześniej niż  Cornelia Catherina de Lange. Jednak  profesjonaliści  stawiający diagnozy po 1933 roku posługiwali się tylko  synonimem CdLS, dlatego też do dnia dzisiejszego go używamy
.  Dziś już gen który jest odpowiedzialny za  CdLS został zidentyfikowany i zlokalizowany w 5 chromosomie przez grupę badawczą dr Iana Kranza z Dziecięcego Szpitala w Filadelfii (CHOP) i dr Toma Strachana                z Newcastle Uniwersytet Instytutu Genetyki Człowieka. Wyniki ich badań zostały  opublikowane w „Nature Genetics”    w niedziele 16 maja 2004 roku o godz. 17 ((
. 

·       Wbrew ogólnie przyjętemu stwierdzeniu, że osoby z CdLS żyją krótko, dr Laird Jackson 

· uważa że CdLS jest syndromem z poważnymi problemami fizycznymi i rozwojowymi, ale większość z nich nie powinna prowadzić do skrócenia  długości życia
. Najstarsza odnaleziona „kornelka” w Polsce w 2005 roku miała 33 lata. 

      Pomimo syndromu czyli pewnych cech wspólnych dla wszystkich osób z CdLS, każdy jest  indywidualnością  i wszystkie decyzje  dotyczące opieki nad nim muszą być  podejmowane                 w oparciu o dobro, danej jednostki.  Z uwagi na to, że niektóre dzieci są bardziej  niż inne porażone  przez ten Syndrom, z różną zmiennością od ciężkiej do łagodnej. W chwili obecnej wielu lekarze  tę  cięższa formę CdLS określa dopiero jako „klasyczną”
. W zależności od stopnia zawansowania  choroby  niektóre śmieją się, mówią, biegają a nawet jeden chłopiec-Adrian z Gdańska  chodzi do normalnej szkoły, a niektóre potrafią tylko, a może aż tyle otworzyć buzie, uśmiechnąć się i wyciągnąć rączki do kogoś bliskiego. Można w syndromie CdLS wymienić  cztery główne  objawy, a mianowicie:

· dzieci z CdLS rodzą się małe w stosunku do dzieci o przeciętnej wadze urodzeniowej. Średnia masa ciała to 2 500 g, a wzrost około 48 cm.  W późniejszych okresach rozwoju charakteryzuje ich niski wzrost.

· wszystkie te dzieci uczą się bardzo powoli. Większość dzieci z CdLS jest opóźniona                  w  rozwoju psychomotorycznym, zaś iloraz inteligencji waha się między 3 085 (średnio 53) oznacza to, umiarkowany  stopień upośledzenia a nie głęboki  jak  określano wcześniej. Niezwykle rzadko ale zdarzają się  przypadki  osób z CdLS z prawidłowym ilorazem inteligencji a nawet wyższym. Ciekawostką jest  fakt, że dzieci urodzone z CdLS po 1980 roku wykazują wyższy iloraz inteligencji.  Wynika to zapewne z faktu, iż wczesna diagnoza pozwala na szybkie i właściwe podjecie działań edukacyjnych. 

· u większości występują anomalie kończyn, wiąże się to z bardzo małymi dłońmi do całkowitego braku  przedramion. 

· najbardziej uderzającym, występującym u wszystkich dzieci, objawem tego syndromu jest podobieństwo do siebie, sprawiają wrażenie jakby wszyscy byli braćmi i siostrami
. 

Nie można  tak do końca  określić powszechności tego Syndromu, ale prawdopodobnie może on występować raz na 30 tys. urodzeń  do 50 tys. urodzeń. W amerykańskiej Bazie Danych CdLS World zarejestrowanych jest ponad 3 500 osób cierpiących na  ten rzadki zespół
.

W Polsce odnalezionych i zarejestrowanych w Stowarzyszeniu CdLS- Polska  są 103 osoby, ale z pewnością ich jest znacznie więcej
. Rodzice, czy opiekunowie osób z CdLS często nie ujawniają się z uwagi na to iż problem osób z tym Syndromem jest mało prezentowany              w literaturze przedmiotu, środkach masowego przekazu, jest  mało popularny. 

 Jak już wspomniałam wcześniej osoby z CdLS mają bardzo charakterystyczne twarze, można powiedzieć że ich twarz jest podobna do „twarzy klauna”, ponieważ charakteryzuje się najczęściej następującymi cechami takimi jak:

· łukowate brwi sprawiające wrażenie narysowanych kredką świecową , zwykle schodzące się po środku twarzy (synophrys).

· długie , gęste i podkręcone rzęsy

· mała głowa

· uwydatniona warga górna

·  nisko osadzone uszy

· wąskie usta

· niskie czoło i tylnia  linia  włosów

· szeroki i zadarty w górę nos
.

Dodatkowymi objawami  tego rzadkiego zespołu chorobowego mogą być np.:

· problemu oczu i krótkowzroczność

· refluks  żołądkowo- przełykowy ( w 2005 roku w Polsce po raz pierwszy dokonano laparoskopowej  operacji refluksu u dziecka z CdLS i nie będzie ono już cierpieć na zachłystowe zapalenie płuc
) 

· niedosłuch 

· wady serca

· chroniczne zapalenie oskrzeli i płuc

· małe ręce i stopy (niektóre dzieci mają dwupalczaste dłonie przypominające szczypce kraba)

· słaba, opóźniona mowa lub jej brak
.

      Trzeba też podkreślić, iż u dzieci z CdLS wykazują agresje  i autoagresję jak również miewają niepokoje senne, niekiedy towarzyszy im bezsenność dochodząca do nawet do kilku dni. U  niektórych dzieci  występuje nadpobudliwość i zespoły  napadowe ADHD,  wraz                   z huśtawką nastrojów.

      W XXI wieku kiedy następuje ogromny postęp medycyny  oraz podniósł się w znaczący sposób poziom prawidłowej opieki nad osobami z  niepełnosprawnością, dzieci z CdLS niekiedy przeżywają własnych rodziców dlatego też koniecznością staje się  zapoznanie opiekunów osób niepełnosprawnych, pedagogów z tym zespołem. Należy w tym miejscu zaznaczyć, iż po śmierci rodziców  nie zawsze najbliższa rodziny, czy rodzeństwo chce  zająć się osobą z CdLS dlatego też trafiają one najczęściej do różnego rodzaju placówek i tam powinny znaleźć właściwą                      i profesjonalną pomoc ze strony personelu. 

      Najwyraźniej upośledzenie u osób z CdLS  zaznacza się w sferze mowy, za to dobrze rozwinięta jest pamięć wzrokowo-przestrzenna. Dlatego  też obecnie w terapii i edukacji tych osób używa się  obrazu z komputera zamiast instrukcji słownej i jest to jak najbardziej uzasadnione z uwagi na predyspozycje. Najważniejsze jest jednak to, że osoby z CdLS uczą się przez całe życie poprawnego komunikowania i na tym polu osiągają postępy, chociaż w bardzo wolnym tempie
. 

      Osoby z CdLS są bardzo czułe dlatego też ulegają  nastrojom. Potrafią śmiać się histerycznie z rzeczy, które nie są zabawne  dla innych lub mogą być drażliwi, kapryśni, niekiedy można powiedzieć że są uparci. Mają problemy ze snem dlatego też miewają napady złości. Ich nastroje zmieniają się bardzo szybko. Zachowanie w stosunku do innych zwłaszcza obcych może być  prowokujące lub starające się przyciągnąć uwagę.  Zachowanie dzieci z CdLS  jest wynikiem  rozwojowej niedojrzałości zachowań, które są spowodowane normalnym zróżnicowaniem  rozwojowym, tak jak np. ssanie kciuka, uderzanie głową, wkładanie rąk lub innych przedmiotów 

do ust, zwisanie głowy w dół, szczypanie się, celowe upadanie-przewracanie się. Część z tych form zachowań znika gdy dziecko dorasta ale niektóre zostają a nawet przybierają inną bardziej „dojrzałą” formę
. Takie zachowania dzieci z Syndromem  wymagają odpowiedniego pokierowania, polegającego na  łagodnym wyhamowaniu  niewłaściwych działań                           i przekierowanie ich w kierunku bardziej akceptowanych społecznie zachowań i przyjętych ogólnych norm.  

      W okresie dojrzewania u dzieci z CdLS napady paniki, niepokoje, huśtawki nastroju, agresja, samo okaleczanie  przeplata się z  normalnym życiem w domu i w szkole. Najtrudniejszym  zachowaniem pojawiającym się u osób z CdLS jest samookaleczanie się.  Powszechnie jest ono znane jako SIB (self injurious behavior), zachowanie to może przejawiać się od obgryzania paznokci, wyrywania włosów  do przegryzania skóry i uderzania głową aż do zranienia. Część lekarzy  wśród nich dr Stockwell uważa że jest to powiązane z chronicznym bólem, może być ono sposobem kontrolowania bólu
.

      Nabywanie nowych umiejętności u dzieci z CdLS trwa przez całe życia o czym wspomniałam wcześniej ale należałoby zaznaczyć, iż umiejętności nabyte nie ulegają regresji.  Mocne strony rozwojowe  obejmują  pamięć wzrokową i organizację percepcyjną, dlatego używanie pamięci wzrokowej w edukacji dzieci z CdLS jest jak najbardziej wskazane.                    W edukacji  należy położyć  nacisk na zajęcia z małej motoryki, szczególnie należy zwrócić uwagę na naukę czynności  związanych z wykonywaniem czynności dnia codziennego. 

      Dr Odom uważa, że  korzyści rozwojowe  dzieci z CdLS mogą osiągać poprzez przebywanie, współdziałanie w zabawie, czynnościach dnia codziennego z dziećmi zdrowymi. Niejednokrotnie dochodzi do nawiązania głębszych znajomości między dziećmi a nawet przyjaźni
.  Wszelkie niezbędne materiały do nauki dzieci z omawianym zespołem powinny być łatwo dostępne i znajdować się  na stałym miejscu,  zapewni to stabilność, poczucie bezpieczeństwa i nie będzie powodować dodatkowych frustracji i niepożądanych emocji. Edukacje należy rozpocząć od zajęć które dziecko zna i lubi a następnie włączać stopniowo coraz więcej nowości. Również jeżeli chodzi o pomoce dydaktyczne na początku znane                   a następnie dodawać nowe, które są niezbędne do rozwiązania postawionego przed dzieckiem zadania. Wszelkie materiały które wykorzystywane są podczas prowadzenia zajęć muszą być dostosowane do  możliwości i zdolności motorycznych dziecka a przede wszystkim muszą być bezpieczne.  Z uwagi na to , iż większość osób z CdLS ma problem z mową i słuchem należy zadania formułować w sposób jasny i zrozumiały przedstawiając je wizualnie i w miarę możliwości używając języka migowego
. Zajęcia z dzieckiem CdLS zarówno rodzice w domu jak i nauczyciel w szkole powinien wykonywać w pewnej ustalonej kolejności. Wynika to                  z tego, iż dzieci z omawianym syndromem łączą  wykonywanie pewnych czynności z miejscem. 
      W Stanach Zjednoczonych dąży się do tego aby dzieci z CdLS uczestniczyły w  zajęciach edukacyjnych w klasach integracyjnych. Nauczyciele ci otrzymują odpowiednie wsparcie                    i odpowiednie  przeszkolenie. Pracują się na zmodyfikowanym programie nauczania. Takim działaniom jeżeli chodzi o dzieci z CdLS  przyświeca myśl i doświadczenie dr Lou Browna że „najbardziej inteligentni, najbardziej efektywni ludzie w naszej społeczności wyrosną dotykając ludzi niepełnosprawnych”
.

      Dużą pomocą w komunikowaniu się z osoba z CdLS odgrywa prowadzenie tzw. „dzienników”
. Mogą one obejmować przedmioty, części przedmiotów, słowa pisane, rysunki lub jakiekolwiek wspomnienia które mają znaczący związek z czynnością lub zdarzeniem                   z życia dziecka. Dzięki prowadzonym dziennikom wielu rodziców i specjalistów uważa że dzieci z CdLS mają poczucie  przeszłości, teraźniejszości i przyszłości, oraz łatwiej im wyjaśnić wydarzenia, które się w ich życiu powtarzają jak np. w dzienniki może  znaleźć się zasuszony kwiat, bilet lotniczy czy piasek w woreczku z plaży będzie to dziecku przypominać o wakacjach i ułatwi przekazanie dziecku faktu że dane zdarzenie znów będzie miało miejsce. 

      Opiekunowie, rodzice, terapeuci uważają że muzykoterapia  jest idealna dla dzieci CdLS.  Wielu terapeutów uważa nawet częste ataki samookaleczeń u osób z symptomem  mogą być redukowane dzięki terapii muzycznej poprzez  odsyłanie agresji do muzyki. 
      W Polsce  na rzecz osób z Syndromem „korneli” działa Stowarzyszenie CdLS-Polska jego siedzibą jest miasto Żnin w którym odbywają się od  2002 roku nie przerwanie do dnia dzisiejszego zjazdy społeczności  związanej z osobami cierpiącymi na CdLS. Ostanie spotkanie miało miejsce w maju 2006 roku. Stowarzyszenie CdLS- Polska osiąga  wielkie sukcesy nie tylko  w Polsce , ale również na całym świecie, gdyż należy od trzech lat do Federacji Świata CdLS - WORLD z 1 głosem CdLS - Polska. Stowarzyszenie CdLS-Polska jest  przedstawicielem  amerykańskiej  Fundacji CdLS-USA na całą wschodnią Europe. Pomaga  rodzinom np. z Czech, Słowacji, Bułgarii, Jugosławii. Polskie rodziny z dziećmi z CdLS dzięki działalności Stowarzyszeniu mają  takie same uprawnienia jak amerykańskie i europejskie rodziny posiadające dzieci z CdLS. Pani dr Jolanta Wierzba z Akademii Medycznej w Gdańsku zasiada w światowej organizacji lekarzy SAC zajmujących się problematyką medyczną dzieci z CdLS
. Po odkryciu genu CdLS (NIPBL) w czerwcu 2004 materiał genetyczny pochodzący od  dzieci polskich z CdLS  badany jest bezpłatnie w laboratorium genetycznym Huston w Texasie (USA), a obecnie również w laboratorium genetycznym w Mediolanie (Włochy). Oczywiście jednym           z ważniejszych krajowych sukcesów działalności Stowarzyszenia  jest utworzenie własnego ośrodka diagnostyczno - konsultacyjnego dla wszystkich polskich dzieci z CdLS w AM Gdańsku, gdzie zespół specjalistów od wszelkich problemów medycznych występujących                 u dzieci z CdLS konsultował dotychczas 60 dzieci na 103 odnalezionych na terenie całej Polski. Obecnie jako Zarząd Stowarzyszenia CdLS - Polska czyni starania aby w 2011 roku Polska była gospodarzem Światowego Kongresu CdLS - World i mama bardzo duże szanse to osiągnąć. Wkrótce również wydane zostanie dzięki staraniom stowarzyszenia  książka o samookaleczaniu przedstawiającej obraz agresji i autoagresji wśród dzieci z CdLS, która jest dorobkiem 18 lat badań nad tym tematem w angielskich klinikach neurologiczno - psychiatrycznych. 
      W ogromnym skrócie  przybliżyłam osoby z syndromem CdLS nazywane w swoim środowisku” kornelkami” mając nadzieje,  na to iż skrót CdLS nie będzie czymś obcym, nieznanym, budzącym zdziwienie i nieuzasadnione obawy. Uważam, że  pedagodzy -rewalidatorzy powinni znać czym charakteryzują dzieci z CdLS  i jak z nimi pracować. Bo jak wspomniałam wcześniej osoby z CdLS coraz częściej będą trafiały do różnego rodzaju ośrodków opieki  z uwagi na przedłużający się okres ich życia, a pedagodzy tam pracujące muszą umieć       w sposób właściwy im pomóc. Problemy tych osób, dla niektórych są mało istotne, dla innych nieważne, dla jeszcze innych nie warte poświęcenia czasu bo przecież  w Polsce odnaleziono tylko 103 osoby, ale musimy zadać sobie pytanie ile  jeszcze takich osób, w Polsce których  nie odnaleziono, lub niewłaściwie zdiagnozowano, a które czekają na właściwą, profesjonalną pomoc. 
                                                                                                            dr Barbara Moraczewska
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