Rozmowa z prof. Jackiem Zaremba z Instytutu Psychiatrii i Neurologii... http://www .polityka.pl/spoleczenstwo/artykuly/1503141,2,rozmowa-z-...

JTURTTICIN SPOLECIENSTWD

Barbara Pietkiewicz 28 lutego 2010

Rozmowa z prof. Jackiem Zaremba z Instytutu Psychiatrii i Neurologii w Warszawie

Trzy biate, jedna czarna

Barbara Pietkiewicz: — Kiedy poprositam w panskim zakladzie o badania, czy zachoruje na Alzheimera, a w mojej
rodzinie to czesta choroba, starat sie pan mnie odwie$¢ od tego zamiaru.

Jacek Zzaremba: - Kto$, komu robilismy takie badania i wynik byt niepomysiny, popadt w ciezka depresje, z innym byto
jeszcze gorzej. Wiele os6b woli nie wiedzieé¢, czy czeka je choroba degeneracyjna, nieuleczalna.

Odmawia wiec pan proszacym o badania?
Radze, zeby sie przez miesigc zastanowili, czy naprawde chca wiedziec.
A jesli sie upieraja?

Pobieramy krew do analizy na DNA. Wyniki wreczamy zainteresowanej osobie do rak. Nie moze przyjs¢ sama, lecz
w towarzystwie kogos innego, boimy sie, ze na przyktad na ulicy zemdleje; mieliSmy takie zdarzenia.

Dowiadujac sie, ze zachoruja, pewnie ptacza?
Czesciej ptacza, gdy informujemy, ze nie zachoruja.
Pewnie z ulgi.

Tych, ktérym musimy przekazac ztg wiadomos¢, przekonujemy, ze laboratoria na $wiecie szukajg lekarstwa na ich chorobe,
ze terapia genowa bedzie mogta zneutralizowaé¢ mutacje genetyczna. Ze moga zachorowa¢ dopiero w bardzo p6znym wieku.
Podnosimy na duchu, jak umiemy.

Odmawia pan komus kategorycznie?

Rodzicom chorym na jeszcze nieuleczalne choroby, ktérzy proszg o zbadanie ich juz urodzonych dzieci w obawie, ze one je
odziedzicza. Nie wida¢ na razie objawdw, ale rodzice bojg sie, ze moga sie one pojawic¢ pdzniej. Nie chcemy dzieci
stygmatyzowac. Jesli dowiadujq sie, ze odziedziczyty one ich chorobe, stajg sie nadopiekunczy, zdarza sie, ze na przykfad nie
puszczajq ich na studia. Zycie rodziny staje sie zaburzone. Po ukoficzeniu 18 lat dzieci same mogq podjaé decyzje: chcg

wiedzieé¢, czy wolg nie.
Choroba czeka do petnoletnosci?

W chorobie Huntingtona, w ktérej z powodu obumierania neuronéw w niektérych czesciach mézgu chorzy tracg mozliwosé
kontrolowania ruchéw i emocji, przypominania sobie ostatnich zdarzen i podejmowania decyzji, dziecko moze zachorowaé
wczesniej niz rodzice. Zachodzi mutacja dynamiczna, gen pochodzi wéwczas od ojca, chorowat pewnie takze dziadek. Choroba
nasila sie z pokolenia na pokolenie i wystepuje coraz wczesniej.

Nigdy nie odstapit pan od tej zasady?

Raz zrobitem wyjatek. Pewna lekarka bardzo nas prosita o zbadanie dziewczynki z domu dziecka, ktdrg chciata przysposobic.
Rodzice dziecka chorowali na Huntingtona. Pomyslatem, ze jesli odméwimy, dziewczynka straci pewnie szanse na adopcje.
Okazato sie, ze nie odziedziczyta wadliwego genu. Zostata adoptowana.

Czesciej przekazuje pan wiadomos¢ dobra czy zta?
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P6t na pot. Przed kilkoma dniami musiatem powiedzie¢ matce, ktora zgtosita sie na badanie prenatalne, ze dziecko
odziedziczyto Huntingtona i zachoruje wczesnie, przed ukorczeniem 18 lat.

Nie chca pobic lekarza, ktory to komunikuje?

W Grecji zabijano postaricow, ktorzy przynosili zte wiesci. Rodzice patrza na nas z zalem i wyrzutem, jakby to byfa nasza

wina.

A jesli wiadomos$é jest dobra, pewnie dziekuja jak szaleni?

Nie dziekujg. Matka zwykle méwi: czutam, ze tak bedzie.

Ile choréb dziedzicznych mozna wykry¢ w badaniach prenatalnych?

Kilkaset typéw chordb. W Polsce - 60. Ten stan rzeczy sie poprawia, ale czasem musimy zleci¢ niektére badania za granice.
Kiedy nie byliSmy w Unii, robiono je nam za darmo. Teraz jednak musimy ptaci¢. Trzeba przy tym wypetni¢ stosy papieréw

i czekac na decyzje ministerstwa. MusieliSmy pomdéc pewnemu matzenstwu. Ich pierwsze dziecko urodzito sie z chorobg,
Krabbego. Do $mierci lezato prawie bez przerwy w szpitalu, bo w domu nie mozna byto opanowaé wstrzasajacych nim
drgawek. Jego matka zgtosita sie, bedac w drugiej cigzy - czy dziecko jest tak samo obcigzone. Czas naglit. Nie czekaliSmy na
decyzje z ministerstwa. Zawsze potem zyjemy w niepewnosci: a co bedzie, jesli nie zaptacq za badania?

Bywa, ze jedno jest chore, a matka - nie badajac sie - rodzi nastepne chore?

Nieczesto, ale sie zdarza. Ostatnio miatem taki przypadek, ze jedno byto umierajace, a drugie nie mogto zy¢ dtuzej niz dwa
lata. To sa okropne historie.

Decyduja sie na urodzenie ze wzgledow religijnych?

Swiatopogladowych, powiedzmy. Czasem przychodzi na éwiat dziecko, ktére szybko umrze, na przyktad z rdzeniowym
zanikiem miesni. Z ostrg postacia tej choroby nie zaczyna nawet siadacd.

Cierpi, nim umrze?

Dusi sie w pewnej fazie choroby. Przy tym nie wystepuje w niej uposledzenie umystowe. Dziecko, cho¢ mate, jest wszystkiego
Swiadome.

Ofiara ztozona Bogu z wlasnego dziecka to okrutne.

Ale dzieki badaniom mozliwe jest tez urodzenie sie dzieci, ktére nigdy nie przysztyby na swiat. Rodzice chorego dziecka czesto
w ogéle rezygnuja z dalszego potomstwa. A istnieje 70 proc. szans, ze drugie dziecko bedzie zdrowe. Czasem mdéwimy matce:
ma pani w kieszeni ptaszcza cztery kulki, trzy biate i jedng czarna. Jesli wyciggnie je pani na Slepo, jest wieksza szansa, ze to
bedzie kulka biata. Ale mozliwe tez, ze nawet kilka razy z rzedu trafi pani na czarng kulke.

Pisatam kiedy$ o matce trojga dzieci z dystrofia Duchenne’a. Chltopcy, dozywajac 18-19 lat, kolejno umierali na
jej oczach. Zachodzac w ciaze za kazdym razem wierzyla, Zze tym razem sie uda. Trudno, méowita, cho¢ bezwiadni,
na woézku i z perspektywa krotkiego zycia, lecz przez kilkanascie lat moge sie nimi cieszy¢.

Znatem pieciu braci z tg dystrofiq. Wszyscy zyli w domu opieki spotecznej. Byli uposledzeni w stopniu lekkim. Ta choroba

moze sie rowniez wigzac z uposledzeniem.

Jak jest z kulkami w dystrofii Duchenne’a?
Chtopiec ma 50 proc. szans, ze urodzi sie zdrowy. Dziewczynki nie choruja, sq tylko nosicielkami wadliwego genu.
Wiele chorob genetycznych jest zapewne jeszcze niewykrywalnych?

Prawie wszystkie te, ktorych mutacja zostata zidentyfikowana, a jest ich coraz wiecej, mozna wykry¢ albo w Polsce, albo za
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granica. Sa takie, o ktérych wiemy, ze ryzyko urodzenia dziecka z wada wynosi np. 50 proc., ale nie umiemy okresli¢, ktory
zarodek jest zdrowy, ktéry chory. Wtedy trzeba liczy¢ na tut szczescia.

Albo zrezygnowac z dzieci w ogodle?

Jesli ktorys z rodzicow ma wadliwy gen, para moze skorzystac z plemnikéw anonimowego dawcy albo z komoérki jajowej innej

zdrowej kobiety.

Mial pan profesor przypadek, ze matzonkowie postanowili czekac z rodzicielstwem, az bedzie mozliwa ocena, czy
ciaza jest chora, czy zdrowa?

Rozpoznalismy u dziecka Sanfilippo-mukopolisacharydoze III. Dziedziczy sie jg woéwczas, gdy oboje rodzice sg nosicielami.
Dopiero po 10 latach, gdy wykryto defekt enzymatyczny, wystepujacy w tej chorobie, mozna byto zaproponowac rodzicom
chorego dziecka badania prenatalne drugiej ciqzy. Okazato sie, ze trafili w 75 proc. szans. I urodzito sie zdrowe.

A to pierwsze?

Nacierpiato sie strasznie, a oni z nim. Miato uposledzenie umystowe, maszkaronizm - znieksztatcone rysy twarzy, padaczke,
przewlekty niezyt drég oddechowych, biegunki, zaburzenia zachowania. Umarto na krotko przed urodzeniem drugiego,
zdrowego. Wéwczas dzieci z tg choroba nie potrafiono leczy¢. Teraz mozna uzyskac¢ pewng poprawe.

Zdarzaly sie pacjentki, ktore usitowatly doprowadzié¢ do zdrowej ciazy, probujac do skutku?

Pamietam rodzine, w ktérej wystepowata choroba Hurlera, mukopolisacharydoza I. Prowadzi ona do gtuchoty, Slepoty,
deformacji ciata, uszkodzenia serca. Pacjentka z tej rodziny zachodzita w cigze trzy razy i dopiero za czwartym ptéd byt
zdrowy. Urodzito sie zdrowe dziecko. Sprébowata po raz piaty i znéw - chory. W innej rodzinie urodzito sie dziecko

z gangliozydoza, chorobg Taya i Sachsa, czestg wéréd Zyddw aszkenazyjskich. Matka, pielegniarka, sama jq rozpoznata.
Bytem zdumiony, ale badania potwierdzity jej diagnoze. Po trzech latach od $Smierci pierwszego dziecka wynik badania
nastepnej cigzy byt negatywny, dwdch nastepnych - takze, ale potem kolejne cigze byty zdrowe. Ma dwoje zdrowych dzieci.

Czy dla kobiety, ktora nie chce kolejnej aborcji, nie ma nadziei na zdrowe dziecko?

Jest. Moze skorzystac z diagnostyki prenatalnej preinplantacyjnej. To potaczenie badania prenatalnego i techniki in vitro.
Wybiera sie zdrowy zarodek i implantuje w macicy.

Witedy to lekarz wyciaga z kieszeni kulki i biata oddziela od czarnych?

Przy wysokim ryzyku metoda ta jest najlepszym wyjsciem. Tymczasem w projektach sejmowych dotyczacych metody in vitro
nie jest uwzgledniana. Wychodzi sie z zatozenia, ze nie wolno dokonywac selekcji zarodkéw. Wolno natomiast - selekcji
ptodéw. Prawo zezwala przeciez na przerwanie cigzy, jesli ptdéd jest uszkodzony. Procedury preinplantacyjne dostepne sg tylko
w jednej prywatnej klinice w Polsce, a druga sie do nich przymierza. Nie sa, oczywiscie, refundowane przez panstwo.

Czy istnieja choroby, o ktorych wiadomo, ze dziecko odziedziczy je z - powiedzmy — 90-procentowa pewnoscia?

Istnieje ryzyko 100-procentowe. Na przykfad u jednej z naszych pacjentek wystgpito potgczenie dwoch chromosoméw
homologicznych 21 pary, co oznaczato, ze nigdy nie urodzi ona zdrowego dziecka przy normalnym zaptodnieniu. Zdecydowata
sie wiec na przyjecie komoérki jajowej od anonimowej dawczyni. Dawcg plemnika byt jej maz. Niedawno przyszta do mnie ze
swym zdrowym dzieckiem.

To piekne.

W naszej pracy bywajq wspaniate zdarzenia. Na przyktad przyszedt do nas chiopak urodzony po pierwszym przeprowadzonym
przez nas badaniu, w wyniku ktérego matka dowiedziata sie, ze jej syn bedzie zdrowy. I teraz ten dorosty syn chciat sie
dowiedzie¢, czy z kolei jego potomstwo bedzie zdrowe. Nie musieliSmy robi¢ badan. WyjeliSmy z archiwum dokumentacje

i powiedzieliSmy, Ze jego dzieci urodza sie zdrowe, bez wad.

Na Zachodzie rodzi sie mniej dzieci z chorobami genetycznymi.
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Co tam Zachod. W Czechach jest inaczej. Czesi nie musieli walczy¢ o te badania jak my. U nas ciggle byty préby, zeby
zakazac¢ przerwania kazdej cigzy, rowniez takiej, z ktérej urodzi sie dziecko ciezko i nieodwracalnie uszkodzone.

Podobno prawie nie ma u nich dzieci z Downem?

Dziecko z Downem rodzi sie na 700 cigz, w kazdym kraju mniej wiecej tyle samo. Poniewaz kobiety decyduja sie na
macierzynstwo coraz pdzniej, ta czestotliwo$¢ moze sie zwiekszyé. W Czechach rodzi sie ich co najmniej dziesie¢ razy mniej
niz u nas. 10 lat temu w 10-milionowych Czechach robiono 10 tys. badan rocznie, a w Polsce 2 tys. Teraz robimy ich 5 tys.
rocznie, a powinno sie, przymierzajgc do Czech, 40 tys.

To dlaczego tak mato?

Bo kobiety idg za wskazaniami niechetnego badaniom Kosciota. W Czechach nie ma tego problemu. Ale jest tez pewne $wiatto
w tunelu. Prowadzone sg teraz w Polsce badania przesiewowe kobiet w cigzy. Pobiera sie probki krwi i na podstawie analizy
surowicy okresla ryzyko urodzenia chorego dziecka. Jesli przekracza ono pewien poziom, a obraz USG réwniez nasuwa
watpliwosci, proponuje sie badania inwazyjne. Tylko one mogg odpowiedzieé¢ na pytanie: urodzi sie zdrowe czy z zespotem
Downa, Turnera, Edwarda, jeszcze z innym. Decyzja, czy urodzi¢ chore dziecko, nalezy juz wowczas tylko do kobiety.

Prof. Jacek Zaremba, genetyk, wiceprzewodniczacy Wydzialu Nauk Medycznych PAN, przez 5 lat przewodniczacy
miedzynarodowego Komitetu Bioetycznego UNESCO, kieruje zaktadem genetyki w Instytucie Psychiatrii i Neurochirurgii
w Warszawie. Zaktad ma najwieksze w Polsce zastugi w upowszechnianiu badan prenatalnych. Wykonuje takze badania
potwierdzajace lub wykluczajace powstanie choréb psychodegeneracyjnych u dorostych i u dzieci.
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