Kornelkowy Świat - (VII Sympozjum Naukowe Możliwości wspomagania rozwoju dzieci z zespołami uwarunkowanymi genetycznie. Zespół Kornelii de Lange).
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Marysia ma 21 lat, 132 cm. wzrostu i waży niewiele, jak na dorosłą pannę. Chodzi ostrożnie kołysząc się na małych stopkach. Spod czarnych pędzelkowatych, jakby pociągniętych kreskówką, brwi spoglądają małe oczy. Brwi schodzą się na nosie, w tym miejscu siodełkowato zagiętym. Nos ma charakterystyczny tak, jak inne koleżanki z Kornelkowego Świata..., czyli zadarty, krótki i obowiązkowo z zaokrąglonym koniuszkiem. Krótkie paluszki często trafiają do buzi. Wyrażają tym nieśmiałość? Zawstydzenie? Może zagubienie w tłumie nieznanych osób w nowym otoczeniu? Na nasze spotkanie integrujące rodziny i środowisko naukowców lekarzy, polityków i działaczy społecznych Marysia przyjechała z mamą i ciocią. Jest swoistą bohaterką, bo właśnie to jej uporczywe kłopoty z refluksem żołądkowo-przełykowym wyleczono operacyjnie w Bydgoszczy. Tylko dwie spośród setki dotychczas zgłoszonych polskich dzieci z zespołem Kornelii de Lange doświadczyły dobrodziejstwa tej formy leczenia. Dokuczliwe drażnienie i ból w przełyku prawdopodobnie minęło, bo Marysia jest spokojna. Już nie musi wrzeszczeć wniebogłosy, nie musi „szaleć”, by o tym oznajmić światu. Przecież nie umie tak po prostu powiedzieć, że coś jej dokucza i boli. Kornelkowy świat nie jest powszechnie dostępny. Tajemnicze szmery, chrobotanie głosem, różne tempo oddechu nie jest zrozumiałe do końca nawet w najbliższym otoczeniu. Mama czy tato nie zawsze się domyślą, o co chodzi i w tej i w wielu innych równie poważnych sprawach. Pani doktor najwyżej powie, że rozwój mowy jest zahamowany, że mamy upośledzenie umysłowe i nic się już nie da zrobić. Komunikacja alternatywna czy wspomagana? Kto o tym słyszał?! Takie i inne pesymistyczne wyroki padają z ust wielu lekarzy. Nie zawsze uda im się postawić rozpoznanie wspólnej przyczyny różnorodnych problemów medycznych - niedosłuchu, częstych, nawracających zapaleń spojówki czy opadających nierzadko powiek. Można diagnozować najwyżej wady serca, ocenić EEG i leczyć napady drgawkowe, a czasem jak się lekarz domyśli, to również patologiczny refluks żołądkowy. U Marysi jest współwystępowanie szeregu cech klinicznych i morfologicznych nazywane w skrócie zespołem Kornelii de Lange. W nazwie upamiętnione jest nazwisko holenderskiej uczonej i lekarza z Amsterdamu, pani Kornelii de Lange (Cornelia de Lange), która podobnie jak niemiecki lekarz W. Brachmann opisała dzieci z podobnymi objawami. Zespół należy do rzadko występujących zmian klinicznych o charakterze dziedzicznym. Rzadkie zespoły genetyczne, których jest tysiące, powinny być konsultowane przez genetyków klinicznych posiadających kwalifikacje w zakresie praktycznego zastosowania wiedzy o fenotypie morfologicznym. Rozpoznanie często oparte jest na ocenie charakterystycznych rysów twarzy, czym zajmuje się dysmorfologia i w ten sposób postawione wymaga, jeśli to możliwe, weryfikacji molekularnej.
 
Jeśli jest już postawione i zweryfikowane molekularnie rozpoznanie, to powstaje pytanie, co dalej? Co dalej z dzieckiem? Z rodziną? 

VII Sympozjum Naukowe „Możliwości wspomagania rozwoju osób z zespołami uwarunkowanymi genetycznie” zostało poświęcone problemom dzieci z zespołem Brachmanna i Kornelii de Lange (Cornelia de Lange) (CdLS). Doktor Jolanta Wierzba z Akademii Medycznej w Gdańsku, opiekun medyczny stowarzyszenia oraz pan Wiesław Wnuk, ojciec dziewczynki z CdLS i jednocześnie założyciel i prezes Stowarzyszenia CdLS Polska, tym razem zaprosili nas do swego królestwa. Wenecja koło Żnina myli niektórych z włoską Wenecją nad Adriatykiem. Odnalezienie ośrodka nie zawsze jest też łatwe. Wielu będzie się błąkać - Wenecja Dolna, Wenecja i jezioro i … koniec drogi, a potem znów Wenecja Górna i droga do ośrodka – miejsca obrad. Pewnie sam diabeł zamieszał, którego zamek w ruinach, zwany zamkiem diabła (Stadnickiego), stoi przy stacji kolejki wąskotorowej. Mało kto wie, że jest tu jedyne w Polsce muzeum lokomotyw i parowozów kolei wąskotorowych. Sama kolejka funkcjonuje do dzisiaj łącząc z Wenecją Żnin, rodzinne miejsce wileńskich profesorów Jana i Jędrzeja Śniadeckich, Biskupin z drewniana osadą mieszkańców sprzed tysiąca lat oraz Gąsawę z pięknym barokowym kościółkiem. A wokół malownicze jeziora, przejrzysta woda i piękna przyroda. Teraz, choć zbliża się maj, zieleń jest jeszcze nieśmiała. Sytuację ratują kępki żółtych kwiatków rosnących na pagórku wokół ośrodka. Osobliwością na nasze powitanie jest koza z czarnymi pręgami i dużą brodą biegająca koło ośrodka. To ten gatunek z odległej historii, ponoć hodowany już przez pierwszych osadników Biskupina. Mieszkały tam ludy Słowiańskie? Łużyckie? Czy może Wandalowie? Trudno się sprzeczać z naukowcami, którzy na ten temat wciąż się inaczej wypowiadają. 
 
Naszą medyczną integracyjną konferencję w Wenecji otwierał pan Wiesław Wnuk – legenda Stowarzyszenia. Mówił ciepło o Monice - swojej dwudziestokilkuletniej córce i o swojej rodzinie. Wskazywał na poczucie bezradności, jaką odczuli z żoną, kiedy już w siódmym miesiącu życia Moniki padło w Krakowie i potem w Warszawie złowrogie, choć ładnie brzmiące, rozpoznanie Cornelia de Lange syndrom. Rozpoznanie postawiono niebawem po odejściu jej siostry bliźniaczki, po odejściu na zawsze wskutek infekcji szpitalnej. Opowiedział nam, jak przez 21 lat zmagań się z konsekwencjami tego zaburzenia dla rozwoju dziecka, doznał wielu rozczarowań, bo nikt z lekarzy i nikt z najbliższego otoczenia nie słyszał o zespole Kornelii de Lange i nie umiał pomóc. Stąd zrodził się pomysł odszukania innych dzieci w kraju, zebrania informacji o tym zespole i propagowanie wiedzy o dzieciach, takich jak ich córka Monika. Pan Wnuk ofiarował nam też swój trud przetłumaczenia na język polski licznych tekstów angielskojęzycznych znajdujących się na stronach internetowych publikowanych przez podobne stowarzyszenia rodziców z Anglii, Ameryki, Australii. Książka „Bez Tajemnic” to pierwszy, ale wielki protest rodziców wobec milczenia w Polsce o CdLs. Pojedziemy z nią teraz do swoich środowisk, studentów, do rodzin podobnych dzieci 
 
Od sześciu lat, co roku, rodzice i dzieci z CdLs spotykają się ze sobą w Żninie w pierwszych dniach maja. Dzięki opiece Akademii Medycznej w Gdańsku wiele z nich miało już szereg konsultacji medycznych; jakże ważną neurologiczną, laryngologiczną, okulistyczną czy gastroenterologiczną. Nasi polscy koledzy naukowcy pracujący w Stanach pomogli zweryfikować diagnozę zaraz po odkryciu przed 2 laty genu NIPBL na piątym chromosomie. Niedługo ukaże się publikacja będąca owocem tych badań. Pokazuje to, jak bycie razem pomaga zaspokoić niektóre potrzeby na dzisiaj i rozszerzyć horyzonty naukowe pomocne tym dzieciom na przyszłość a poprzez nie, nam wszystkim.


Konsultacje dzieci z tym rzadkim zespołem genetycznym w jednym ośrodku, w Akademii Medycznej w Gdańsku, pozwoliło na opracowanie niezwykle cennych doświadczeń klinicznych poszczególnych specjalistów. Zechcieli oni wszyscy przyjechać do Wenecji, by się z nami podzielić osobiście. Dowiedzieliśmy się, jak poważnym problemem u naszych polskich „Kornelek” jest niedosłuch, refluks żołądkowo-przełykowy, wady serca. Wiemy też, jak ważna jest konsultacja u okulisty i profilaktyka stanów zapalnych wynikających z wad rozwojowych narządu wzroku, a także opieka neurologa w związku z napadem padaczkowym u niektórych dzieci. Powinny być podejmowane ukierunkowane działania rehabilitacyjne już od wczesnych lat życia dziecka. Budowanie więzi z dzieckiem od najwcześniejszych dni życia po urodzeniu, a nawet w okresie prenatalnym rzutuje na dalszy jego rozwój umysłowy. Zachwianie tych relacji w związku z diagnozą zespołu genetycznego u dziecka może potęgować zaburzenia. Rodzice przeżywają smutek po stracie dziecka z marzeń i nie jest to łatwe do przezwyciężenia. Muszą być wspierani przez psychologów w tym okresie adaptacji do nowej sytuacji i nowych wyzwań losu. Ważne są też uwarunkowania psychologiczne pracy z dziećmi uczącymi się mówić. Odmienny rozwój mowy to przede wszystkim odmienne tempo osiągania poszczególnych etapów rozwojowych i inny czas ich trwania. Tylko w prawdziwym dialogu z dziećmi poprzez dokładną obserwację ich zachowania popartą ponowną obserwacją na zarejestrowanych na video obrazach pracy z dzieckiem można wychwycić i zinterpretować cechy zachowania dziecka i rozpoznać jego zachowanie. Przypominało mi to kierunek działań wytyczony przez wielką włoską uczoną Marię Montessori, która w swej teorii pedagogicznej zwracała uwagę na konieczność obserwacji tego, co dziecko realizuje w ramach swego spontanicznego rozwoju i potem jego wspomaganie. Chociaż dialog genetycznie uwarunkowanego organizmu ze środowiskiem przebiega nieco inaczej w Kornelkowym świecie w porównaniu do przeciętnego człowieka, to jednak pozostaje nadal dialogiem i jest uwarunkowany nie tylko zmianą genetyczną, ale także wpływami środowiska.

21-letnia Maria upodobała naszą białostocką grupę. Podchodziła do nas najpierw podczas występów młodych dziewcząt ze Żnina. W hali sportowej na spotkaniu integracyjnym z władzami miasta i z częścią zdrowej publiczności. „Dr Ania próbuje ją oswoić” żartowałam patrząc jak nasza koleżanka delikatnie głaskała przedramiona Marii. Patrzyła jej w oczy. Marysia będzie ją potem adorować przy każdej sposobności podczas imprezy, przy obiedzie, wspólnym śniadaniu. „Ona jest taka jak moja koleżanka z podwórka w moim rodzinnym mieście. Mówiono o niej „głupia Elka” - wyjaśniała nam dr Anna „Dopiero musiałam tutaj przyjechać, by po latach dowiedzieć się, że nasza Elka miała zespół Kornelii de Lange. Takie same rysy twarzy, zrośnięte brwi, charakterystyczny sterczący nos, wąskie wargi i podobnie zniekształcone zęby. Elka też nie mówiła. Wydawała takie same śmieszne dźwięki” - kontynuowała Anna. Nie miała szczęścia by być traktowana na równi z innymi. Nikt nie myślał o wspomaganiu rozwoju i sposobach terapii, jakie teraz mogą mieć dziewczynki z CdLs. Inna dziewczynka pochrząkiwała w podobny sposób, kiedy usiadła obok. Przecież Krysia potrafi mówić! - padła uwaga kogoś z kolegów. Dlaczego teraz chrząka? One obydwie chrząkały, bo tylko tak ze sobą mogą się porozumieć. Krysia zachowała swoje umiejętności mówienia na komunikację z innymi, z tymi spoza ich „Kornelkowego” świata!
 
Zawsze mówię studentom, rodzicom, młodszym kolegom, że należy podążać za dzieckiem, wnikliwie obserwować, co ono potrafi i na to reagować. Teraz w Żninie podczas niezwykłej Mszy Świętej zorganizowanej dla rodziców z dziećmi, władz lokalnych, naukowców i lekarzy mogliśmy się wspólnie pomodlić. W ciszy rozlegały się przedziwne dziecięce szemrania… Charakterystyczne zawołanie jednego dziecka wywoływało odpowiedź tym samym tonem przez inne dzieci. Za każdym razem inny ton i tak samo inny w odpowiedzi. Msza św. wymagała od dorosłych skupienia i mniejszej koncentracji na dziecku niż zwykle. Dzieci dawały radę tym razem, także bez nas dorosłych, aby się komunikować ze sobą w niezwykły dla nas a prawdziwy dla nich sposób. Właśnie wtedy nam pokazały, że ze sobą umiały się świetnie porozumiewać niezależnie od naszego przyzwolenia. To dr Beata Balcerek-Bunio, psycholog z Łodzi zwróciła uwagę na to zjawisko, jak na kolejny cud, który potwierdził nam jak bardzo ważna jest komunikacja u Kornelek. Co się kryje w główkach dzieci, którym natura odebrała możliwość zwykłej komunikacji, jeszcze nie wiemy, ale to nie oznacza, że te dzieci nie rozumieją, nie myślą, nic nie czują, jakby się wydawało. Cierpiące dzieci z powodu refluksu nie mogą tego wyrazić do końca w sposób dla nas zrozumiały. Wszystkie odruchy, przecież odruchy na ból fizyczny czy psychiczny demonstrujące agresję czy zachowania autystyczne składamy na karb genetyki. Dlatego, że jest rozpoznany zespół Cornelia de Lange liczymy częstość takich odruchów w stosunku do grupy i już mamy ponury obraz przyszłości każdego dziecka prognozowany na podstawie takich wyników badań. Należy to zmienić!

Dyskusje naukowe, wymiana wspólnych doświadczeń ma zawsze charakter inspirujący, ale kiedy to odbywa się w atmosferze spotkania z rodzicami na rzecz, których chcemy działać, jeśli uczestniczymy razem w tej samej przestrzeni zupełnie odmiennej niż cztery ściany gabinetu lekarskiego czy łóżeczka chorego dziecka, to wówczas spotkanie nabiera niezwykłego wymiaru. Doświadczyliśmy dużo nowych, dobrych emocji i poznaliśmy lepiej dzieci doświadczone przez naturę w wyniku, wydawałoby się drobnej zmiany genetycznej, przestawionej czy utraconej jednej cegiełki budującej pojedynczy gen. Drążymy ten temat w naszych pracowniach i umysłach. Wysiłek ten inaczej jednak wygląda, jeśli wiemy, że chodzi to o konkretną Monikę, Marysię czy Zbyszka. Patrząc na grupę kilkunastu dzieci z podobnymi rysami twarzy ukształtowanymi wskutek mutacji genu NIPBL uczymy się fenotypu czyli zespołu cech spinanych nazwą Cornelia de Lange. W tych rysach sama odnajduję twarze dawnych moich pacjentów, którzy odeszli z gabinetu bez rozpoznania. Pocieszeniem pozostaje nadzieja, że młodszym kolegom, którzy tu razem przyjechali ze mną będzie łatwiej w postawieniu diagnozy tego zespołu. To są nasze małe odkrycia w wyniku tego spotkania. Niezwykłego, poza gabinetem lekarskim, poza czterema ścianami znamiennie ograniczającym wejrzenie w drugiego człowieka.. Jedna z dziewczynek na wózku zademonstrowała napady padaczkowe. Nie uszło to uwadze naszej koleżanki neurologa. Możliwa była konsultacje zapisów EEG na miejscu i wytyczenie dalszego postępowania w kontakcie z neurologiem opiekującym się stale. Same konsultacje lekarskie, które zgodnie z nasza tradycją towarzyszyły naszym obradom naukowym tym razem przebiegały nieraz chwilami dość burzliwie. Pomysły na postawienie rozpoznania u dzieci, które dotychczas nie miały diagnozy przyczyn odmienności nie zawsze były zgodne. Konsultowali także koledzy z zagranicy: prof. Selicorni z Mediolanu, opiekun medyczny podobnego stowarzyszenia dzieci z z. Cornelia de Lange z Włoch oraz prof. Tamara Sarkisyan z Armenii. Okazuje się, że nieco inny jest plan postępowania diagnostycznego we Włoszech związany z innym zapleczem możliwości diagnostycznych niż w Polsce. Włosi są bardzo dobrze zorganizowani. Wiadomo, w którym ośrodku są specjaliści zajmujący się danym konkretnym zespołem. W Armenii w Erewaniu jest jedyny w tym kraju ośrodek diagnostyczny, ale Ormianie rozproszeni po świecie są i w USA i w Paryżu i też pomagają swoim przy rozpoznawaniu rzadkich zespołów, jak też w szkoleniu młodszych lekarzy i biologów w genetyce medycznej.
 
Nie sposób opisać wszystkich wzruszeń i niezwykłych przeżyć, jakich doznaliśmy podczas spotkania w Wenecji. Świat Kornelek, który nam udostępniła Jola i Wiesław wzbogacił nasz cały świat razem i świat każdego z osobna. Nie sposób ogarnąć wszystkich, którzy poprzez Kornelkowe dzieło inspirują nas do działania. Jesteśmy niezmiernie wdzięczni, że mogliśmy choć przez chwile zajrzeć do tego świata, by lepiej się zrozumieć nawzajem. 
 Opis rycin 
 1. Marysia nie wypuszcza ze swych rąk, ręki dr Anny.
 2. Z prof. Olga Haus z Bydgoszczy.
 3. Wspólna jazda z dziećmi CdLs kolejką wąskotorową do Biskupina.
 4. Spotkanie integracyjne (od lewej): dr Renata Posmyk, prof. Tamara Sarkisyan (Armenia), dr Marjorie Goodban (USA), dr Beata Balcerek-Bunio (Łódź).
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