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Przestrzenie medycyny

24. Stlowo wazniejsze niz lek

Dobre stowo, powiedziane choremu i jego rodzinie, ma
niekiedy wigkszg wartos¢ niz kosztowne lekarstwo. Zapo-
minaj3 o tym niektorzy lekarze.

Zastanawiam si¢, czy decydenci, ktorzy finansujg leczenie,

chetnie poprzestaliby na dobrym stowie.

25. Profesor z Cincinnati Children’s Hospital

Na spotkanie rodzin z dzie¢mi chorymi na stwardnienie
guzowate, zorganizowane w Domu Morena w Przyjezie-
rzu koto Strzelna, przyjechat profesor J.J.B. ze Stanow
Zjednoczonych, wybitny specjalista w zakresie leczenia
tej cigzkiej choroby. W swojskiej stotowce dla grupy oko-
to dziewigédziesigciu osob wygtosit wyktad na temat tej
choroby (ttumaczony na jezyk polski), a potem udzielat
konsultacji rodzinom chorych dzieci, ktorych wigkszosé
przyjechata z wiosek 1 matych miejscowosci. Jestem prze-
konany, ze J.J. B. nie przyjechatby tak tatwo na zaprosze-
nie uczelni medycznej. Zaproszenie od tych rodzin przy-
jat bez wahania.

Tacy sg lekarze z powotania — niezaleznie od miejsca ich

pracy i stawy.

26. Nosicielka genu choroby Huntingtona (HD)
,, Lak wiele rzeczy wptyneto na to, ze spojrzalam na swoje

zycie z innej perspektywy. Tak wiele musiato si¢ wydarzy¢,



abym dowiedziata si¢, czego na pewno nie chce. Kiedy ode-
bratam pozytywny wynik badania HD, miatam okazje po-
czu¢ czas — poczué, ze jest bezcenny, ze nie da si¢ go cof-
nac¢, ze nie ma dwoch takich samych zachodéw storica, ze
Wigilia za rok moze nie nastapic, ze problemy zawsze da
si¢ rozwigzad, ze zawsze jest jakieS okno uchylone. Moje

zycie — dzigki HD — stalo si¢ lepsze”.

27. Nosicielka genu choroby Huntingtona (HD)

,,— Nie ma mnie juz

— jestem swoim cieniem bez koloréw, dZzwigkéw, trojwy-
miarowosci

— szara

— bez emoc;ji

— zmeczona, zZrezygnowana

— bez poczucia bezpieczenstwa

— z silnym lekiem o jutro”

Mam coraz wiece] watpliwosci, czy wykonywaé genetycz-
ne badania przesiewowe u 0s6b z rodzin z HD, wykrywaja-
ce mutacje tego genu u nosicieli bezobjawowych, ktérzy do-

wiadujg si¢, ze wezesniej czy poZniej na pewno zachoruja.

28. Placz prawdziwie szczesliwych ludzi

Prawdziwy ptacz ludzi szczesliwych jest wtedy, gdy osoba
dowiaduje si¢, ze nie odziedziczyta genu HD od chorego
ojca lub matki, ktérzy, na oczach swoich dzieci, przez dtu-

gie lata ciezko chorujg 1 powoli umierajg.
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29. Tracone dusze

Komorki dendrytyczne mézgu Santiago Ramén y Cejal,
histolog hiszpanski, nazwal tajemnymi motylami
duszy. W chorobie Huntingtona wybidérczo umierajg te
wiasnie komorki.

Czy chorzy na nig stopniowo tracg dusze? Straszna choroba.

30. Motyle duszy

Obraz przekroju komér bocznych mézgu osoby zmartej na
chorobg Huntingtona patomorfolodzy okreslajg jako ,,skrzy-
dta motyla”.

Czy to tam wedruje tajemny motyl duszy?

31. Zrozpaczona matka po Smierci dziecka z wrodzong
wada

,,Pamietam do dzis, jak pachniata; jak smakowaly jej usta
malutkie; przy karmieniu piersig dotyk jej paluszkow tak

migkkich i delikatnych jak jedwab... wszystko to pamigtam”.

32. Rodzina z chorobg Huntingtona

Pierwszy wynik pozytywnego badania molekularnego wre-
czylem chorej matce, kilka miesiecy pdZniej najstarszej corce,
rok p6Zniej najmlodszej corce — pozostato jeszcze troje ro-
dzefistwa. Wczoraj otrzymalem pozytywny wynik trzeciej
siostry. Sposrod rodzenistwa trzy siostry sg nosicielkami mu-
tacji 1 kiedys zachoruja, dwaj bracia zas nie sg nosicielami.
Takie jest sedno genetyki klinicznej. By¢ genetykiem kli-

nicznym to by¢ bezsilnym swiadkiem tragedii catych rodzin.



