Choroba najzdolniejszych - fragmenty wywiadu prof. Ireny Hausmanowej-
Petrusewicz.

O dziedzicznych chorobach prowadzacych do zaniku miesni wiemy niewiele. A przeciez
nie sg one btahe, ani rzadkie. Prawdopodobienstwo spotkania sie chorych genéw, a tym
samym wystgpienia choroby u dziecka, jest bardzo duze - nosicielem takiego genu jest
co siedemdziesiaty cztowiek.

Dlaczego wiec tak mato mdwi sie o tych chorobach? - pytam prof. IreneHausmanowg -
Petrusewicz, Kierownika Zespotu Badawczego Choréb Nerwowo - Miesniowych Polskiej
Akademii Nauk w Warszawie.

Chyba dlatego, ze do niedawna byty stabo poznane. Zbadanie ich przyczyn to jedno
najnowszych osiggnie¢ genetyki molekularnej.. Dystrofie na przyktad, po raz pierwszy
opisano w potowie XIX wieku i przez przeszto sto lat medycyna nie poszerzyta swej
wiedzy na jej temat. Podobnie bylo z rdzeniowym zanikiem miesni. Juz w podrecznikach
dla studentow medycyny informacje o tych chorobach podawano drobnym drukiem, co
sugerowato, ze chodzi o materiat mniej wazny, o schorzenie, ktérego w praktyce
przecietny lekarz ani nie rozpozna, ani nie bedzie w stanie leczy¢. Dzi$ jest nadzieja, ze
to sie zmieni. W latach osiemdziesigtych odkryto gen odpowiedzialny za dystrofie, a w
1992 r. za rdzeniowy zanik mies$ni.

Jakie sg nastepstwa tych choroéb?

Dystrofia jest jedng z najciezszych. Dochodzi w niej do narastajgcego ostabienia miesni.
Bywa, ze dotkniete nig dziecko nie moze chodzi¢. Czasem atakuje rowniez miesnie
oddechowe.

Szczegodlnie ciezkg postacig tej choroby jest dystrofia Duchenne'a. W jej przypadku
dziedziczenie jest zwigzane z picig: chorujg tylko chiopcy, a przenoszg jg tylko kobiety.
Weditug danych miedzynarodowych dystrofia wystepuje u jednego dziecka na 3 tys.
urodzonych chtopcéw, czyli az u 30 na milion. Wedtug moich badan w Polsce obserwuje
sie u 150 na milion.

Rdzeniowy zanik mieséni ujawnia sie juz w wieku niemowlecym i moze przebiegac bardzo
ciezko. Czesto jednak choroba ma przebieg stosunkowo tagodny i chorzy zyja dtugo, cho¢
dotknieci sg trwatym kalectwem.

Czy rozwdj tych choréb mozna zahamowac?

Usitujemy to robi¢, lecz obecne mozliwosci sq ograniczone. Nasza pomoc polega przede
wszystkim na zapewnieniu sprzetu ortopedycznego utatwiajgcego chodzenie. Gdy dziecko
korzysta z odpowiedniego sprzetu, postep choroby jest wolniejszy. W dystrofii czasem
przeprowadza sie tez operacje, po ktérej dziecku jest tatwiej prosto siedzie¢. Duze
znaczenie ma réwniez uprawianie gimnastyki zapobiegajacej przykurczom.

Czy dystrofie mozna wykry¢ w badaniach prenatalnych?

Tak, takie badania sg wykonywane w kilku o$rodkach w Polsce - w Zaktadzie Genetyki
PAN w Poznaniu, Instytucie Psychiatrii i Neurologii w Warszawie, Instytucie Matki i
Dziecka w Warszawie oraz klinikach medycznych w todzi i Gdansku.

Kto powinien poddac sie tym badaniom?



Przede wszystkim kobiety, ktére juz urodzity dziecko z dystrofiag a chcg miec¢ drugie
zdrowe. Badania sg zalecane takze wowczas, gdy choroba wystgpita u dalszych krewnych
po stronie matki. Pewnym wskazaniem jest podwyzszenie we krwi poziomu jednego z
enzyméw - kinazy kreatyny. Nie znaczy to jednak, ze kazda kobieta, ktéora ma
podwyzszony poziom tego enzymu, jest nosicielkg dystrofii. Jego poziom wzrasta réwniez
przy innych chorobach, zwtaszcza przy zawale serca. Oznaczenie poziomu kinazy
kreatyny jest jednym z do$¢ czesto wykonywanych biochemicznych badan krwi. Bywa, ze
kobieta trafia do szpitala z innych przyczyn, a przy okazji stwierdza, ze w jej rodzinie
moze wystgpi¢ nosicielstwo dystrofii.

Niektorzy specjaliséci radza, aby kazda kobieta, ktéra po 35 roku zycia decyduje sie na
urodzenie dziecka, poddata sie badaniom prenatalnym. Czy w takich badaniach zostanie
wykryta rowniez dystrofia?

W tym przypadku chodzi na og6t o badania, ktére umozliwiajg wykrycie choroby Downa.
Dystrofie pozwalajg wykry¢ inne, wysoko specjalistyczne. Najogdlniej rzecz biorgc
sprawdza sie strukture genu odpowiedzialnego za chorobe. Najbardziej wiarygodne
wyniki uzyskuje sie wowczas, gdy dang mutacje genu mozna porownac z genem innego
chorego cztonka rodziny. Dzisiaj badania prenatalne pozwalajg tez wykry¢ rdzeniowy
zanik miesni.

Czy jakie$ okolicznosci moga sprzyjac pojawieniu sie tej choroby?

Szczegodlnie czesto wystepuje ona w krajach arabskich, poniewaz do$¢ powszechnym
zwyczajem jest tam zawieranie matzenstw w rodzinie. Niebezpieczenstwo wystgpienia
rdzeniowego zaniku miesni jest tez zwiekszone w matych miejscowosciach, gdzie ludzie
zyja od pokolen i czesto nawet nie wiedzg, ze sg ze sobg spokrewnieni przez pra-
pradziadkéow.

Dzieci dotkniete ta chorobg tym silniej ja przezywaja, ze sa wyjatkowo inteligentne.
Bywa, ze lezg gdzie$ w zapadtej wsi, w odosobnieniu, a jednak potrafig doskonale czytac,
zdobywajg bogatg wiedze. Zwykle matka moéwi: "zachorowato moje najzdolniejsze
dziecko".

I ta wysoka inteligencja jest zwigzana z chorobg?

Od wielu lat staram sie zgtebi¢ 6w problem, lecz dotgd mi sie nie udato. Niektérzy
twierdza, ze dzieci s po prostu oczytane, bo lezac w t6zku, majg duzo czasu na lekture.
Nie zgadzam sie z tg opinigq. Dzieci cierpigce na inne choroby tez bywajg niekiedy
przykute do tézka, a jednak nie wyrastajg tak wyraznie intelektem ponad swe otoczenie.

Czy przerwanie cigzy ciagle pozostaje najskuteczniejszq metodq zwalczania dziedzicznych
choréb miesni?

W Stanach Zjednoczonych podjeto pierwsze proby leczenia dystrofii. Zaczeto np.
przeszczepia¢ zdrowe witdkna miesniowe, ale dzieki tej metodzie poprawe udawato sie
osiagnac¢ na krotko. Poza tym dystrofia to przeciez choroba catego organizmu, dotyczaca
wielu miesni, a trudno do kazdego wszczepi¢ wtokna. Zaczeto rowniez podawac zdrowe
geny do uktadu krazenia z nadzieja, ze po dotarciu do miesni podejma produkcje
dystrofiny. Sa to jednak tylko eksperymenty. Ich wyniki stanowig jedynie podstawe
teoretyczng do wdrozenia dalszych badan. Gdy doktadnie znane bedg przyczyny choroby,
jest wysoce prawdopodobne, ze stanie sie mozliwe rowniez jej leczenie.



Kiedy to nastgpi?

Chyba jeszcze nie predko. Jednak genetyka molekularna rozwija sie niezwykle
dynamicznie. Jej odkrycia w ciggu 48 godzin mogg zrewolucjonizowaé leczenie.
Pocieszajgce jest rowniez to, ze choroby dziedziczne nie sg tak czeste, jak mozna by sie

spodziewac¢. Kazdy z nas ma jaki$ chory gen, a jednak wiekszos$¢ spoteczenstwa to ludzie
zdrowi. Przed tymi chorobami chroni nas zatem sama natura.

Dziekuje za rozmowe.
Rozmawiata: Ewa Terpitowska

(Przedruk z "kobiety i Zycia" z dn. 25.06.1994 za zgoda redakcji)



