"רומי היא הדבר הכי נפלא והכי כואב שקרה לי בחיים"
תינוקת נולדה. יפה, מתוקה, חמודה. היא גדלה קצת, ואז מתחילות תנועות ידיים משונות, והמבט מתנתק, והיא מפסיקה לזחול, ולדבר * ילדות תסמונת רט לא יכולות לעמוד, סובלות מעקמת ואפילפסיה ואינן מסוגלות לאחוז כלום בידיהן * סיפורם של שני אבות צעירים, אוהבים ועצובים מאוד

מאת: צפורה רומן        צילום: עדי אדר 
יום שני, 1 במרץ 2004, צפורה רומן, לאישה, גיליון 2968


נועה סדן נולדה לפני חמש שנים. באלבום שלה רואים תינוקת יפהפייה, מחייכת, והתמונות מחודשי חייה הראשונים מלוות בכיתובים רוויי הומור ואהבה. "אחר-כך הפסקנו לצלם", אומר אביה, תומר סדן, ודמעות עולות בעיניו, כפי שיקרה פעמים רבות בהמשך שיחתנו. "בגיל שמונה חודשים בערך התחיל הבלגן".
ה"בלגן", כפי שהוא מכנה זאת, הוא תסמונת רט. תסמונת קשה מאוד, שבנות הן הרוב המוחלט של הלוקים בה. "עד שזה קרה, היינו משפחה רגילה. זה בא פתאום למשפחה שלנו, והפך אותה, כמו פצצה אטומית", אומר תומר (34), כשאנחנו יושבים סמוך למחלקת היולדות במרכז הרפואי "שיבא", שם ילדה אשתו, בימים אלה, את בנם השני.
"תראי", הוא מצביע על התמונות באלבום: "הנה, נועה עומדת, נשענת, יושבת, מחזיקה ביד, זוחלת, מפעילה את הידיים". כל המיומנויות האלו נסוגו בהמשך. היום, נועה אינה יכולה לבצע את רוב הפעולות שביצעה בגיל מספר חודשים, שלא לדבר על פעולות רגילות של ילדות בגילה.
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תומר ואשתו נישאו לפני תשע שנים. לאחר שלוש שנים נכנסה אשתו להריון ראשון. "כזוג צעיר ומודע, עשינו את כל הבדיקות הגנטיות הדרושות וגם סריקת מערכות ובדיקת מי-שפיר, כי אשתי מאוד קפדנית והולכת תמיד על הצד הכי זהיר. בדיעבד, אנחנו יודעים, שאז עוד לא התגלתה המוטציה בגן, שגורמת לתסמונת רט".
נועה הביאה להוריה אושר גדול. "היא התפתחה רגיל, חייכה, ינקה עד גיל חצי שנה, הכל היה בסדר, כביכול", אומר תומר. "אבל בגיל שבעה-שמונה חודשים, אמא שלי התחילה לשים לב ל'טיקים' קטנים, שאנחנו כהורים הדחקנו, לא שמנו לב או לא רצינו לשים לב. הילדה התחילה להתמתח בצורה מוזרה, להיתקע עם המבט על נקודה בקיר בלי לזוז ממנה, לאבד קשר עין, כאילו להתעלם מקיומנו. במקביל, היא בכתה המון והתחילה לעשות תנועות של פכירת אצבעות. היום אנחנו יודעים, שבשלב מסוים, הגן הפגום הזה מתחיל להיות פעיל, וזה בא לידי ביטוי בכל מיני דברים, כולל אלה שהוזכרתי. אז, לא ידענו כלום".

ואז החל שלב החיפושים. חלק מהרופאים הרגיע אותם, שאולי זה שום דבר, נוירולוגית בכירה נקבה בשם PDD, שזה שם כולל לסימנים אוטיסטיים מגוונים. בגיל שנה ושבעה חודשים החלה נועה ללכת, "וזה היה נס". במקביל, גם החלו לבלוט תנועות של "רחיצת ידיים" מתמדת, שאופייניות לתסמונת רט. הוריה, ששמו לב שהיא שונה מילדים אוטיסטים שהכירו, המשיכו לחפש אחר הבעיה הייחודית לה. במרפאת האבחון של "וראייטי" בירושלים שמעו לראשונה את המונח "תסמונת רט". "המאבחנת אמרה לנו: 'יש דבר כזה שקוראים לו רט ואני מתפללת שזה לא זה'. למחרת נכנסתי לאינטרנט. לא הצטרכתי לקרוא הרבה. זה כל כך מובהק", אומר תומר. "לא יכולתי לישון כל הלילה, ורק בבוקר אמרתי לאשתי".
זמן קצר קודם לכן ( ראו מסגרת ( התגלה הגן הפגום המעורב בתסמונת רט ובני הזוג ביקשו בדיקה גנטית, כדי לאשש את החשד. "ואז", אומר תומר,"התחילו המלחמות עם הממסד הרפואי, על מימון הבדיקות - מלחמות שאינן פוסקות לרגע. אבל גילינו גם אנשים טובים, אכפתיים ומסורים, שבאים לקראתנו ומסייעים, כמו צוות המרכז להתפתויות הילד בקופת חולים מאוחדת ברחובות, והצוות הטיפולי ב"בית איזי שפירא'".

תוצאת הבדיקה הגנטית הייתה חיובית. "זה היה הלם, האדמה נפערה מתחת לרגלינו. הכל חרב. אבל עכשיו ידענו מה זה: משהו שאין לו תרופה, אבל יש מה לעשות וצריך - כדי לאפשר לבת שלנו איכות חיים הכי טובה שאפשר במצבה. אני לא יודע אם יש עוד תסמונת קשה כמו רט", הוא אומר. "הביטוי שלה הוא כל כך רב-מערכתי, שאין שום דבר לא פגוע. [image: image3.jpg]yaxny w7 ¥noN 13T AN
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נועה לא יכולה לדבר ואפילו לא להצביע על מה שהיא רוצה. התקשורת איתה נעשית דרך העיניים וצריך להיות מאוד בקשר אינטימי איתה, כדי להבין מה היא מתכוונת. אם הוא תרצה מים באמצע הלילה, היא לא יכולה לקרוא לנו. אם הנעל לוחצת, לא תוכל להסביר. רט משפיע גם על ההתפתחות המוטורית, על מערכת העיכול, על מערכת הנשימה, כמעט על כל המערכות. נורא קשה לה ללעוס, יש לה עצירויות קשות, היא מתקשה לנשום, לא יכולה ללכת או להחזיק דברים בידיה. היא לא הולכת הליכה פונקציונלית, לא מסוגלת להתגבר על מכשולים בדרך, ואי-אפשר להסיר ממנה את המבט לרגע, מחשש לנפילה שתסתיים בשבר. היא לא יכולה לקום בעצמה מישיבה או להתיישב לבד, היא גם מתעייפת מהר מאוד. לבנות רט יש עקמת, בריחת סידן קשה, הפרעות שינה... בעיני, זה יותר נורא משיתוק-מוחין , שהלוקים בו יכולים לגמור אוניברסיטה, גרוע יותר מילדי תסמונת-דאון, שיכולים לרוץ. הן לא יכולות כלום!"
כדי להתגורר קרוב ל"בית איזי שפירא", המטפל בילדים עם מוגבלויות שונות עברו מרחובות לרעננה. נועה נמצאת שם זו השנה השלישית, "זה די הרגיע לנו את החיים", אומר תומר. "שם מכירים את התסמונת, מרגישים את הילדה, נותנים לה מגוון טיפולים. הגן מסובסד, וזו הצלה, מעבר לזה, אנחנו כמובן ממשיכים להעניק לה טיפולים, כמו רכיבה על סוסים ופיזיותרפיה עם פיזיותרפיסט מומחה לרט. על כל ה'אקסטרות' אנחנו משלמים המון אבל אין ברירה. בשבילה זה הסיכוי היחיד לתפקד בעולם הזה".

מה נועה מבינה?

"הרבה אנשים לא מאמינים בנועה, לא חושבים שהיא מבינה, כי אינה מגיבה ולא תמיד יוצרת קשר-עין. אבל אני כאביה - כמו גם הגננת שלה, הצוות המטפל, הסבים והסבתות, וכל מי שעובד איתה - מאמין שהיא מבינה הכל. כשסיפרנו לה על הלידה, היא מאוד התרגשה. ראו שהילדה מאושרת".

היא הילדה הראשונה שלנו

גם רומי (3 וחצי), בתו של עורך-דין דודי זילברבוים, היא ילדה רצויה מאד, שנולדה מאהבה. גם הוריה נקטו את כל אמצעי הזהירות ועברו את כל הבדיקות הגנטיות והסריקות הדרושות, במהלך ההריון - לבד מדיקור מי שפיר, שלא נדרש, בשל גילה הצעיר (26, אז) של אמה. גם אצלם היו ההריון והלידה שגרתיים. "ברגע ששמו לי אותה בידיים, ראיתי שהיא מסתכלת למעלה במבט לא ממוקד" אומר דודי. "אמרו לי שזה קורה לפעמים. בהמשך, רומי פיתחה פזילה, ובגיל שנה בערך הוחלט שעליה להרכיב משקפיים. היא הייתה ילדה יפהפייה, עם עיניים כחולות וחיוך מקסים, והמשקפיים היו בעינינו הפגם היחיד בשלמותה. חשבתי אז, איזו מסכנה היא, שתצטרך להתמודד עם ילדים שיקראו לה 'משקפופרית'".
רומי, אומר אביה, התפתחה פחות או יותר תקין. "אולי קצת איחרה באבני-דרך על-פי הספרים אבל היא עשתה את זה. בשלב מסוים, החלו הסבתות לשאול מדי פעם אם הכל בסדר. לגבינו, לא הייתה סיבה לדאגה, היא הילדה הראשונה שלנו, ולא היה לנו למי להשוות. [image: image4.jpg]T o T
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מה גם, שמדי פעם הלכנו לרופא ילדים, שהרגיע ב'הכל בסדר', ומדי פעם - כדי להרגיע את עצמנו - הלכנו למומחים, מהטובים ביותר, האבחנה הייתה שיש לה - 'פריחה מאוחרת'".

לפני שיחתנו, הציע דודי זילברבוים שנקפוץ לגן השיקומי במרכז הרפואי "שיבא", שם נמצאת רומי זו השנה השנייה. בהתחלה התבוננו בה מבעד לזכוכית החד-צדדית. היא הייתה צמודה ל"עמידון", מחוזקת לסדים ברגליה, ונתמכת בעמידה. ילדה מתוקה וממושקפת, בעלת שפעת שיער ופנים מקסימות, מגיבה כתנועות לא רצוניות. בהמשך, החליט דודי להיכנס לחדר. פניה של רומי אורו כשהבחינה באביה, והיא חייכה חיוך גדול. בלי מילים, אפשר היה לראות את השמחה והאהבה שהיא מרגישה כלפיו.

בשלב מסוים, במהלך בדיקת עיניים שגרתית, נאמר לבני הזוג זילברבוים שמשהוא בכל-זאת לא בסדר עם הילדה. הם הופנו למכון להתפתחות הילד ושם נרמזו שאולי היא לוקה בפיגור שכלי. "זה היה הלם. לא היינו מוכנים כלל לאבחנה כזו ולא ידענו איך מתחילים משם, אתה יוצא מהחדר, וצריך להסתגל לכך שמאותה נקודה אתה מתחיל לחיות בעולם אחר".

באותו שלב, לא ידעו לקרוא בשמה של הבעיה. שבוע לאחר מכן, לאחר בדיקה קצרה, הזכיר הנוירולוג הבכיר אליו פנו את השם "תסמונת רט", והפנה אותם לנוירולוגית ד"ר ברוריה בן-זאב, לחוות דעת נוספת, והוסיף: "אני לא מציע לכם לקרוא חומר, בינתיים".
"באותו ערב", מספר דודי "פתחנו אינטרנט, הקשנו רט ומצאנו. ואז, חרב עלינו עולמנו, במלוא טיבן המילה. קראנו את התיאורים ואת רשימת הסימפטומים הנלווית, החל בפיגור שכלי, אפילפסיה, עקמת. זה היה לילה שלא יכולתי להירדם בו, והבוקר שיהיה הכי קשה לי להתעורר".
בבדיקה הגנטית שנערכה לרומי לא נמצאה מוטציה בגן בצורה ברורה. "לא קיבלנו אף פעם הוכחה מדעית חותכת שלרומי יש רט. תקופה ארוכה לא כל כך קיבלנו את קביעת הרופאים, מה גם שהיו ביניהם חוות דעת סותרות. אבל כבר יותר משנה אנחנו מבינים ומקבלים ומשלימים עם זה שזו התסמונת שיש לה.
בגיל שנה והצי בערך החלה אצל רומי תקופה "סוערת": התגברות תנועות אופייניות, של רחיצת ידיים", הכנסת הידיים לפה, חריקות שיניים, בכי, ואובדן יכולות שכבר היו לה קודם, "זה היה כמו בסרט איימים", אומר אביה. רומי, שאכלה, השתמשה בידיה ואמרה מילים כמו: "אבא", "אמא", "דג", השתתקה והפסיקה להשתמש בידיה לאחר שכבר זחלה, הפסיקה. היום אינה עומדת, לא הולכת, כשמושיבים אותה - היא, מסוגלת לשבת עם תמיכה, אך לא מסוגלת לעבור מעמידה לישיבה, ולמעשה - אינה זזה לבד. 
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"רומי היא הדבר הכי טוב שקרה לי בחיים וגם הדבר הכי כואב שקרה לי", אומר דודי זילברבוים. "יש, אולי, סתירה בין הדברים. ברור שאם במהלך ההריון היינו יודעים שלעובר יש תסמונת רט, היינו מפסיקים אותו, אבל האהבה הגדולה שלי לרומי והאהבה שהיא מעניקה לי בחזרה, בדרך המאוד מוגבלת שלה - זה דבר ענק. מצד אחר, ברור שלא הייתי רוצה להיות בסרט הזה, מצד שני - אני 'מת' עליה ומאוהב בה!".

סוד הגן הפגום

ביום שלישי (4.1.05) בשעה 21.00 יוקרן בערוץ 8 הסרט התיעודי "תסמונת רט", בהנחייתה של ג'וליה רוברטס. במהלך הצילומים התרחשה גם דרמה מדעית: 16 שנים התחקתה ד"ר הודא זוע'בי, חוקרת אמריקאית ממוצא לבנוני, אחר הגן הגורם לתסמונת רט. לפני כחמש שנים הגיעה למעבדתה, באוניברסיטת "ביילור", יוסטון, טקסס, מדענית ישראלית, ד"ר רותי אמיר. שיתוף הפעולה ביניהן הניב, שנה לאחר מכן, את מציאת הגן הפגום בתסמונת רט.

"גילוי הגן הפגום הוא הישג ענק", אומרת ד"ר ברוריה בן-זאב, נוירולוגית ילדים במרכז הרפואי "שיבא", תל השומר, ומנהלת רפואית של המרכז לתסמונת רט. "זה מאפשר לעשות אבחנה חד-משמעית של התסמונת, ואיתור טרום-לידתי של הגן הפגום".

האם היית ממליצה לערוך בדיקה גנטית לאיתור הגן לכלל הנשים בהריון?

"כיוון שתסמונת 'רט' היא הגורם השני בשכיחותו להפרעה התפתחותית קשה בבנות, על רקע גנטי (אחת מ-10,000 תינוקות בנות לוקה בתסמונת רט), יש מקום להכנסת הבדיקה הגנטית לסריקה של כלל אוכלוסיית הנשים במהלך ההריון. זאת, כמובן, במקרים בהם נעשית בדיקת מי-שפיר או סיסי שליה".

האם התסמונת מועברת על-ידי הורים נשאים?

"ברוב המקרים, אף אחד מההורים אינו נשא. ב-99 אחוז מדובר במוטציה חדשה, ראשונית, שנוצרת בביצית או בזרע. רק באחוז אחד מהמקרים התסמונת היא על רקע משפחתי".

המרכז לתסמונת רט בישראל

"בישראל אובחנו 80 בנות הלוקות בתסמונת רט, אבל על-פי הסטטיסטיקה העולמית, שמצביעה על לידה אחת מ-10,000 של בנות, יש בישראל כנראה 300 בנות, שחלקן הגדול לא אובחן", אומרת סיגל הרץ-תירוש, מנכ"לית "המרכז לתסמונת רט בישראל". המרכז, שהוקם ביוזמת משפחה שבתה לוקה בתסמונת, דואג להפצת ידע, מקיים קשר קבוע עם הורים, מממן ומפעיל צוותים להפצת המודעות בין אנשי מקצוע, ומוביל מאבקים להכרה בסל הטיפולים המיוחד של התסמונת.

בשני בתי חולים בארץ, "איכלוב" ו"שיבא" עורכים כיום את הבדיקה הגנטית לאיתור הגן הפגום. ב"שיבא" גם פועלת מרפאה רב-תחומית לתסמונת רט, בראשות ד"ר ברוריה בן-זאב, והכוללת צוות מקצועי מגוון ומיומן, לטיפול, הנחיה והדרכה להורים.

אחד המאבקים העיקריים כרגע מכוון למניעה. "בדיקה לגילוי רט אינה כלולה בבדיקות הגנטיות המוצעות לנשים בהריון, שלא לדבר על כך שאינה ממומנת על-ידי סל שירותי הבריאות", מדגישה הרץ-תירוש. "מאחר שזו תסמונת לא נדירה, לצערנו, דרישתנו - להרחיב את הבדיקה לכלל האוכלוסייה, או לפחות ליידע את הנשים על האפשרות לעבור בדיקה כזו. חשוב שיידעו על התסמונת, ועל העובדה, שכיום אפשר למנוע אותה בשלב הטרום-לידתי".

המרכז לתסמונת רט בישראל, טלפון: 03-7412575
אתר באינטרנט:   www.rett.org.il
e-mail: info@rett.org.il
