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DRTAZ Hiperglicynemia nieketotyczna

Pierwszy miesigc
Macius urodzit sie zdro-

wy. W domu przywitalo

go dwoch starszych braci

— Dominik i Mateusz. Mie
mogli sie doczekad nowego
czlonka rodziny. Cheieli sie

z nim pobawié, opowiedzied
mu bajke. Macius rzadko
reagowat, gdy prébowali
nawiazac z nim kontakt. Byt
bardzo spokojny. Duzo spat.
Mial staby apetyt. Bogusie na
poczgtku niepokoito, 2e nie
miat odruchu ssania. Lekarze
uspokajali ja, ze to przyjdzie
z czasem. Coraz czedciel sen
chtopeca przenywaly drgawki.
Maciek trzast sie przez chwile,
po czym spal dalej spokoj-
nym snem. Bogusia zapytala
pediatre o przyczyne drga-
wek, Potwierdzil jgj preypusz-
czenia; — To koszmary nocne.
Ming — zaznaczyt.

Co u miesiecznego dziecka
wywoluje koszmary? — za-
stanawiala sie.

e il }‘.|"_." miesiac

Maciek nadal wigkszosc cza-
su spedzal w lozeczku. Byt

apatyczny. Nie chciat jesc.
Prawie cala dobe przesypiat.
Bogusia czuwata przy nim.
Kiedy sie obudzi, popatrzy
na nig swoimi niebieski-
mi cczami. Brakowato jej
tego spojrzenia. Tesknita za
kontaktem z synkiem. Chlo-
piec byl chorowity. Musiaf
preyjmowac leki, rowniez
antybiotyki. Dominik i Ma-
teusz czekali, az beda mogli
pobawié sie z Mackiem,
cheieli mu pokazad swaje
zabawki. Bogusia w gtebi
duszy czuta niepokdj.

Dziewigty miesiac
Zdrowe dzieci staraja sie
siadad. Chwytaja zabawki.
Gaworza.

Maciek spal. Misie | grze-
chotki czekaly, kiedy sig
nimi zajmie, kiedy wycia-
gnie do nich raczki. Na za-
gadywanie ze strony mamy,
taty czy braci nie odpowia-
dat nawet usmiechem. Nie
ruszat nozkami ani raczka-
mi. Po prostu spat.

Lekarze mowili, Ze nie ma
reguly. Jedne dzied rozwija-

jg sie szybcigj, inne wolnigj.
Macius rozwijal sig wolniej.
W trakcie kolejnego
napadu drgawek stra-

cit przytomnosé. Dostal
wysokie] goraczki, Gdy
Bogusia wezwata karetke,
trzast sie juz co pietnascie
minut. Z taszewa, gdzie
mieszkali, do szpitala

w Zurominie jest 40 kilo-
metrow. Matka patrzyta,
jak lekarze walczg o Zycie
syna. Plakala. Nie odzyskat
przytomnosci.

W szpitalu chlopiec dostal
leki przeciwko padacz-

ce. Wszystkie, ktdre byly.
Zaden nie przywrocit mu
przytomnosc. Zaden nie
powstrzymal drgawek.
Bogusia i Pawel po trzech
dobach zazadali przenie-
sienia chiopca do innego
szpitala. Lepszego. Takiego,
ktary pomoze ich synkowi.
W Centrum Zdrowia Dziec-
ka w Miedzylesiu dowie-
dzieli sie, co bylo przyczy-
na ,koszmardw"” Macka.
Padaczka, zapalenie pluc

i wirusowe zapalenie
mozgu. Spedzil miesigc

na oddziale intensywne]
opieki. Byt intubowany,
przeszedt zabieg trache-
ostomii, lezal podigczony
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do respiratora. Zamiast
cieptej, domowej pierzynki
owijaty go przewody urzg-
dzen, bez ktdrych nie magf
oddychac. Bez ktarych juz
by nie zyl.

Bogusia byla przy nim
dzien i noc. Czekala, az
otworzy oczy. Obudzi sie

i usmiechnie. Dominik i
Mateusz wyczekiwali w do-
mu. Grzechotki zastaty

w fézeczku.

— Patrzylam na Macka

- wspomina Bogusia - i my-
slatam o tym, co mowili le-
karze. Uszkodzenia mozgu
s3 bardzo duze. Prawdopo-
dobnie to wynik nieleczonegj
padaczki. Obawiali sig, ze
Macius nie przezyje.

Roczek

Macius lezal w klinice juz
trzeci miesigc. Mama nie
odstepowala go ani na
chwile. — To byt bardzo
trudny okres — wspomina,

- Przez wiekszosc czasu

byt jak roslina. Nie dawat
znaku Zycia. Byt nieprzy-
tomny. Wszystkie aparatury
pokazywaty, ze zyje. Wciaz
nastuchiwatam jego odde-
chu. Wypatrywatam ruchu
klatki piersiowej. Pamietam
ten upiorny sygnal i prosta
linie na menitorze, gdy
jego serce przestawato bic.
Widziatam, jak umiera moje
roczne dziecko. Lekarze re-
animowali go wiele razy. Za
kazdym razem batam sie,
#e im sie nie uda. Macius
walczyt bardzo dzielnie. Po-
tem znow obserwowatam
jego spokojny sen. Czasem
nawet otwierat oczy. Patrzyl
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na mnie przez chwile i zno-
wi tracif przytomnosc,
Bogusia cdmierzala czas
spojrzeniami synka. One
dodawaty jej otuchy.
Wyczekiwala, kiedy znow
Otworzy oczy.

- Ktoregos dnia scisngl
mnie za palec — wspomina.
- Nigdy weczesnigj sie to nie
zdarzylo. Zacisnat swoja
malenka raczke i trzymal
mnie przez chwile. Po raz
pierwszy poczutam z nim
kontakt. Wiedzialam juz,
ze wszystko bedzie dobrze.
Whrew temu, co mdwili
inmi.

Lekarze stwierdzili, ze
skoro Maciek nie rozwija
sig normalnie, to ma za-
burzenia w metabolizmie.
Wykryli bardzo rzadka
chorobe - hiperglicynemie
nieketotyczng (w ptynie
mazgowym i surowicy wy-
stepuje nadmiar jednego

z aminokwasdw — glicyny).
Macius trafit pod opieke
hospicjum dla dzieci. - Tam
nauczono mnie, jak mam
sie nim zajmowac, jak
podawac leki, jak go odélu-

zowywad — mowi Bogusia.
- Byl pod stala kentrola
lekarzy.

Gdy wracili do domu, stan
Macka byt stabilny. Bogusia
przeniosia go z l6zeczka do
swojego lozka. Byla przy
nim przez caty czas. Wsiu-
chiwata sie w jego oddech,
wypatrywala jakiejs reakeji.
Chiopiec spal.

Dwa latka

W tym wieku dzieci chore
na hiperglicynemie nieketo-
tyczng zazwyczaj umierajg.
Jedli majg szczeicie zyd tak
diugo.

Trzy latka

Macius oddycha bez respi-
ratora. Mama nauczyla go
odruchu ssania. Chiopiec
mowi ,ma-ma”, gaworzy.
Smieje sie, placze. Patrzy na
wszystkich swoimi duzymi
oczami. Nauczyl sie zabawy
Lkosi, kosi tapki” i sam

juz sklada raczki, aby sie
bawié. Zabawki i grzechotki
doczekaty sie na swojg ko-
lej. Maciek czesto sie nimi
bawi. W fézeczku obraca

sie wokot wiasnej osi. Jesz-
cze nie chodzi | nie siedzi,
ale Bogusia wie, Ze to
kwestia czasu. Nie choruje
na zapalenie pluc. Nie ma
napaddéw padaczki. Wyniki
badan z kwietnia 2005
roku wskazuja, ze hiper-
glicynemia ma juz postac
tagodna. Poziom glicyny
spad! o potowe. Chiopiec
przytyt dwa kilogramy.
MNabrat masy miesniowej.

Ma bardziej sprezyste cialo.

Rehabilitacja przynosi szyb-
sze rezultaty.

Gdy Beata Ruszczyk po-
wiedziala Bogusi i Pawlo-
wi o Alveo pomysleli, ze

to Zart. Nie wierzyli, ze
mogloby poméc Madkowi.
Po spotkaniu w listopadzie
2004 roku z Aleksandra
Koztowska wzieli jednak
jedna butelke dla synka.
Podawali mu preparat bez
przekonania.

W grudniu Bogusia po-
jechata do Warszawy na
spotkanie z dr. Khoshbi-
nem. — Opowiedziatam mu
przebieg choroby synka.
Stwierdzil, ze padaczka mi-
nie. Zalecit podawanie 5 mi
preparatu co dwie godziny
— Wspomina.

Maciek pije Alveo, w daw-
kach zalecanych przez dr.
Khoshbina, juz prawie rok.
Efekty dzialania preparatu
przeszty najsmielsze ocze-
kiwania lekarzy. Bogusia

w glebi duszy czuta, ze
wszystko bedzie dobrze,
odkad po raz pierwszy
ustyszala ,ma-ma”.

B Katarzyna Mazur
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