Glynov dar

»,Sadnite si, prosim.” To nie su slova, ktoré rodi¢ rad pocuje, ked ocakava informacie o svojom
dietati. Tentoraz vSak nasledovali vynimoc¢né spravy: ,,Nasli sme vas gén.”

Toto ozndmenie ukoncilo 23-rokov dlhé hladanie, ktoré zacdalo vtedy, ked Glyn, nase tretie
nadherné dieta, dostal prvé epileptické zachvaty (infantilné spazmy), ked mal este len dva dni.
KedZe Glyn nemal Ziadne iné symptomy, pokusali sme sa ignorovat rychle zintenzivriovanie
tychto kféov ako koliku, o com nas opakovane uistoval Glynov detsky lekar. Napokon vo veku 9
tyzdriov musel byt Glyn hospitalizovany s tonickymi/klonickymi spazmami. N4s syn 16 rokov
bojoval s kazdodennymi ki¢mi a nekone¢nym podavanim liekov, ktoré tak rozhadzali jeho maly
organizmus, Ze vzniknuté respiracné, zazZivacie a skeletdlne problémy sa natolko zintenzivnili, az
im bolo nakoniec treba venovat vacSiu pozornost ako Usiliu zastavit samotné kice, ktoré sa
teraz popisuju ako Lennox-Gastautov syndrom.

Za tie roky sme sa s Glynom v mysli uz tolkokrat
rozlGdili, ale on nam opat aopat ukazoval, Ze sa
nemieni vzdat bez dalsieho boja a vymotal sa z krizy,
ktora ho ohrozovala.

Ked mal Glyn 2 roky, narodili sa nam jednovajecné
dvojicky, dievéatkd. UZasné, ruzovucké krehké
drobceky. Tesili sme sa, Ze sa nam do Zivota vratila
radost. Ale ked' pocas dojcenia 9-tyZdriov stara Asha
dostala epilepticky zachvat, bola to chvila, ked ma
striaslo od Soku.

Daldich niekolko rokov sa opakovalo to, €o sme
prezili s Glynom, ale uz aj s obavami navyse. KedZe
Asha a Bree boli jednovajecné dvojicky, bude aj Bree
mat zachvaty? Roky sme ju nespustali z oci, az kym
strach nezatienili nekoneéné hospitalizacie, terapie,
zachvatové denniky, lieky a Specidlne diéty pre Glyna
a Ashu.

Bree nedostdvala kfCe, ale nevyviazla bez ujmy. Jej vyvin bol ‘jedinec¢ny' — bola to zmes
zvlastnych prejavov repetitivneho sprdvania, vyrazného zhor3enia stavu, precitlivelost,
oneskorend re¢, vyhybanie sa spoloc¢enskému kontaktu. Trvalo 9 rokov, kym ju konec¢ne niekto
diagnostikoval ako autistku. S diagndzou prisla velkd dlava. Roky mi hovorili, Ze spravanie Bree
suvisi s jej domacim prostredim, kde je potrebna starostlivost o deti s krehkym zdravotnym
stavom. Ulavilo sa nam, ked sme sa dozvedeli, Ze pric¢inou boli medicinske zaleZitosti.



Co sa stalo mojim babidtkdm? Chcela som to vediet. Skimala som $tudie, vyhladala lekarov,
ktori sa nejakym spdsobom venovali problémom mojich deti. Medzi nimi bola $anca narazit na
odpoved. Zacula som ako lekar spomenul Rettov syndrom (RTT), ked so skupinou medikov
prechadzal okolo Glynovej nemocnicnej izby. Rychlo som sa predstavila genetikovi prof. Johnovi
Christodoulou.

Z toho prvého stretnutia ni¢ nevzislo, ale neskor sa ukazalo, Ze bolo velmi déleZitou sucastou
nasej skladacky. Moje deti som prihlasila do dvoch samostatnych studii, ktoré po niekolkych
rokoch vyrazne zavazili pri objaveni ‘nasho génu'. Jedna Studia sa venovala surodencom s
epilepsiou, druhd surodencom s autizmom. VSetkym mojim detom bola odobratd krv na
preskimanie DNA a porovnanie s dalSimi pacientmi, ktori mali poruchu skf¢mi. DNA sa
uskladnila pre dalsie skimanie v buduicnosti.

Lekarka zapojend do autistickej Studie po kratkom pohlade na Ashu, ktora sedela v invalidnom
vozicku vo svojej zvyCajnej poze — jedna noha prekrizena a vyloZzend na druhej a ruky v ustach —
vyhlasila: ,M3a Rettov syndrém®“. Namietla som, Ze to bolo opakovane spochybnené, ale ona
tvrdosijne trvala na svojom: ,Pracovala som s Andreasom Rettom a uZ som videla dost dievcat
s RTT, aby som tento syndrém vedela rozpoznat.“

Toto konstatovanie ma priviedlo spat k prof. Johnovi Christodoulou, ktory sa vo velkej miere
venoval aj vyskumu Rettovho syndromu a spojil ma s velkou komunitou Rettovho syndromu.
Prvykrat som mala pocit akoby som niekam patrila. Stretnutia s dalSimi rodinami a zaclenenie
sa do on-line podpornej skupiny rodin, ktoré mali dieta s Rettovym syndrémom a presne vedeli
o ¢om hovorim, ked som popisovala ako mi Asha dala silu nadalej sa starat o deti. V hlave mi
viak neustale vrtali pochybnosti o naSom spojeni s Rettovym syndrémom. Nik iny nehovoril
o detskych kf¢och alebo surodencoch s podobnymi problémami — bolo tam v3ak niekolko rodin,
ktoré spomenuli, Ze maju dalsie dieta s autizmom.

V r. 1999 bol objaveny RTT gén MeCP2 a Ashin test bol negativny, no ja som opat mala pocit, Ze
sme ponechani sami na seba. MeCP2 sa zistil u 80% pripadov sRettovym syndrémom
a vyskumnici teraz hladali dalSi gén alebo gény zodpovedné za tych zostavajucich 20%
s negativnym testom.

Ked' v roku 1997 Glyn umrel, pytala som sa, na ¢o jeho Zivot vlastne bol dobry. Aky zmysel malo
jeho utrpenie? Nemohla som uverit, Ze tu bol len tak, bez hlbsieho dévodu. Pochopila som az
potom, v r. 2004, ked' prof. John Christodoulou viedol vyskumny tim, ktory skimal DNA mojich
deti a nasiel abnormality, ktoré boli spolo¢né s génom zvanym STK9 (neskor sa stal zndmym pod
nazvom CDKL5).

V tom istom ¢ase nemecki vyskumnici zistili, Ze CDKL5 je ten dalSi gén zodpovedny za infantilné
spazmy a diskutovali o vdazbe medzi tymto génom a atypickym Rettovym syndromom. Tieto dve
skupiny vyskumnikov nezavisle od seba objavili ten druhy gén zodpovedny za RTT aich ¢lanky
boli publikované zaroven avtom istom Cisle prestizneho ¢asopisu The American Journal of
Human Genetics 2004.



Glynova uloZzena DNA bola dar pre vSetkych, ktorym od tych cias urcili diagnézu znamu ako
porucha suvisiaca s CDKL5. Bez tejto dblezitej udalosti by mnohé rodiny na celom svete, ktoré
maju dieta s mutaciou CDKL5 este stdle hladali pri¢inu preco ich nadherné dieta ma taku
devastacnu poruchu. Boli by tam, kde som bola ja po vSetky tie roky — nikam sme nepatrili
a donekonecéna sme hladali odpoved.

Glyn nam daroval kusok seba, a tym umoznil objavenie CDKL5, ktoré nas teraz povedie na ceste
hladania liecby pre deti trpiace poruchou CDKLS5.

Nedavno mi mamicka, ktorej dieta ma poruchu CDKL5 povedala, Ze som UZasn4, lebo som tolko
urobila a esSte stale robim pre moje deti. Odpovedala som, Ze robim to, ¢o treba, ale mala som
to hlbsie rozdiskutovat. Mala som jej povedat: ,Aj vy to budete robit, lebo dieta vdm to
mnohondsobne oplati takym cistym a laskyplnym Usmevom, aZ sa vam zacne topit srdce.
Mozno to nebude Casto, ale nikdy to nebudete povaZovat za samozrejmost.

Naucite sa, Ze kazda chvila, ktoru stravite so svojim dietatom je vzacna a kazdy malinky Uspech
sa bude oslavovat akoby ste vyhrali zlatd medailu na olympidde. Objavite v sebe silu, o ktorej
ste netusili, ked ste mysleli Ze uz nevladzete.

Najdete priatefov, sktorymi budete mat spolo¢né puto — také, ktoré maju len ti, Co
maju ‘Specidlne dieta'. Ich priatelstvo vdm doda oporu a povzbudi vas, lebo viete, Ze naozaj
chapu. Casto budete klast otazku ‘preco ja?' a asi na fiu nikdy nedostanete odpoved, kym vam
niekto nepovie, Ze ste Uuzasna ked' robite to, ¢o robite a vy im poviete, Ze oni by robili to isté,
keby mali také nadherné dieta ako to vase.

Zdroj: www.cdkl5.com



