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Le parcours de Marwa, 10mois, Bruxelles

La maman de Marwa, lhlam, 2 contacté I'ASK ¢n mai demier pour recevoir un souticn dans les
moments difticiles de la premidre année de vie d"un enfant Kobuki.
Flle a ensuite pris contact avee |"AKABE ¢t en ¢st devenue membre ot augourd hui elie nous propose
de découvnir son parcours avec sa petite fille Marwa, 1 an e 26 décembre, atiginte du syndrome

Kabuki. Béeis:

1 S
A1l semaines de grodsesse, on
disgrostique une clarté nocale
épaisse,
A0 semsines de grossesse. on
sspecte une aromalie candia-
guee, [t mombreuses &ehogrs-
phics de contrile som prévues,
beaucoup  d'intermogalions o
d mquiftudes planent au=dessus
de mon bibé.
A 24 somaines, oo fut o déban
des premidres contractions et de
Paupmentation du liquide am-
nivtigus (hvdminnios) peedéréc
au début mais aupmentde de
voluma en queldques jours
Vi Ia menace daccouchement
prématend, j'a fd hospilalizée
ofin de priparer les poumons de
meon bébd 51 jamais elle venmt &
HAIRES 1o L
Ve 7 iz e grosscsss, le
volumd de lquide ammiotique
devenant insupgoatable, 1 ¢prou-
ve des difficulids respiratoines,
o ponctionne environ 3L de
quide on excéds. L'hydmmnpios
¢ stabiline 2 somaines mais né-
aupmente of je suis & BoUVeIu
ponclionnés,
Les échographics oml mis en
dvidence une veing ombilicale
droite, une suspicion d'anoma-
lie cardingue de type aurculo-
ventriculaire,
Om nie propose une TRM pos
exclure des anomalics digesti-
ves évidenies. Le résultal de
Pexamen st négatif, un o Oul »
de soulapement |

Dres analyses géndlques sent ¢n
cours pour exelure un symdroms
de I Georges, «uf » ndsulta
négatil’!

A 36 gemaines e grossesse,
une dchocardiographic ost pré-
v et 13, toul semble rentrer
dans Mondre : plus rop d"inguid-

e avour pour son pelit coour, 1
faudra tout de mdnie bion contndler
& la naissande,

Un débur de grossesss s éprou-
vant avee une fin pluldt mssurante

car tous les tests wéalists wom néga-
1ifs, j'avais donc la confirmation
quil ne s'agisszin pas d anomalics
chromasomiques maiz on ma dil
quand méme qu'il pourmit s'agir
Wune maladie géedtique, Au mo-
ment de cette annonee, J'éais loin
dfimaginer la complexitd des mal-
formations dordse généiioue. ..

Lo déelenchement de [Maccouche-
ment est programnsé vu hydmme
mioE et on se doutain que cela n'i-
raif pas sans mal !

MNifanan « Marva
Finalernens Marwa o8t viénue au
monds  spomandément gquelgues
jours avant la dae, Elle e née
eyanosde, ot transfirde on néonalo-
logie paam e Mase 3048 GXYEERE,
aves une bonne évolution par la
Lutle.

A la paissanee, on el ch dvidence
une fente palatine | scoompagnds
d'anomalics ophtalmiques,

Mkz la mzissance Maraa est gaviée
par sonde nasale avee du lan ma-
pewmee] dhurand win mois. Ma fatigue,
mes - dmodions o Mincompethens
sion prennent ke dessus, 11 me de-
vicnt impossible de trer momn Ligt

Frers | moix

Premaer essal de lait ertificiel] Mar-
wa commence & néguargiter, clle
devient de plis en plus grincheose
Loz des gavages, sos plowss sin-
tensifient, clle  semble tnés in-
conforzble. Méme dans [es bros
Marwa ne se calme pas. Les gava-
ges dovienment des mnenis de
couleurs et finissent par des épiso-
des de vomissements on jel asseE

impressionnants | Certains: dpa-
sides g accompagtent d Etoul
fements, Marva vire i rougs
an bleu et ensuite, elle pdliy
épuisée par son systéme digestf
o pleine agikion,

Je ng peux contenir nxcs larmes,
free & o6 désarmd, un seatiment
dimpuissance me  pisc  jour
aprés jour, devant la douleur de
Eriinr Bt

Le 190072012 Marwa ¢il opd-
e des sinux. Mouws fentons de
Ialimenter par voie orale aves
ian biberon . Habeurman adapté
pour les fentes palatines, minis
Marwn hurle 4 chaque  fos
qu'ehle avale, ¢lit se désorganise
et & épaise 1 Aprés 2 jours, elle
eot malade : bronchiolite ¢t otite,
on doit & pouverw In sonder,

Fers 2 imiaix

Enfin Je retour & ln maison |
Mais aves e syvstéme de gavage,
les waiemonis: anti-refiux ¢t la
surveillance  monilonng = car
Marwa ¢t ujente d des apnées
obstimctivves,

Grice 4 'Egquipe 'Interface
Pédiatrique des eliniques Saim-
Luwc, qui m'a Soowise, solmenue,
eduguée & remetine colie. sonde
naso-gastrgue que Mg anm-
che fréguemment, jai pu alier
de Pavans, s mbont beaucoup
one c bs mbont aidéc &
surmsonter les  prernodees diffi-
cultés rencontrbes su domieile.

voumi 1 Chaque gavage devient une sanclion pour clle. Marwa soulifie, elle ¢st triste, inconsplable, des moments boulever-
sz, pénibles pour towse 1z fumille

Nous avons bestéd tous bes laits hypoallergéniques peesibles of imaginables qui se sont tous soldés par des dchecs.

Lo plus temible expérizues fur eolle du lait anti-régurgicaion Man AR, co lait bui restait blogud & mi-chemin de 'asopha-
ge s elle s"&ouffait ob i1 Fallnit 1o retoumer pour IPaider & vomir, Les gavages sont des moments de combat pour Marwa 91
La plupart du temps som cou o3t on extersion vers armidre | tellement son reflux 1a brule, ses larmes ne cessent de couler.

arwa plevre toa e temps, ne dort jamais une heurd compléte, Lés seuls moments odf elle 5o repose, et aprﬁm

Marwn est hospitalisée pour évaluer le degre de son reflux gastmo-aophagien. Une intervention chinmrgicale de type Mis-
seni gl gastrostomie sont prograrmmibes & cause des énorows difficulnds alimentaires, La pose do draing trans -tymponiques
sera fuite be méme jour. Des infections pulmonaires et des otites ont dd décaler 1"intervention au 14/05/2012.

P::ur pm;ﬂﬂﬂ' & Muran de patser ko cop de ootie fitervention, une surveillnned fespiratoire joumalibee par la Kind a &
WikC O Paifc.

Vers 3 mais

Aprts quelques semaines, Marwa cominence enfin & vivee des moments de dpit, elle dort un pew, ne vomit plus en jo1,
commenee 3 prendre um peu de poids mais elle reste inconfonable. B fin de gavage, clic est nadsdouse, ¢lle pleurs mais ne
vomit phis grice au Missen, La pression ¢st si forte quiil Gl bicn que o sorle par un endroft e &'est Jo ddbas des darrhées
chroniques, son sitge est constamment ireitd, elle y attrape des petites iésions wu la fréquence des selles.

Marwa s¢ porte mieux mais il faut rester trds pradent, elle e tolére que des lonts Gébits @ B0mUH. Un gavage en 2 heures §
fois par jour soit 10 heures de gavage par jour et =i Marws est un peu encombede, il lui armive de régurgiter & nouvesaw, de
s'eneombrer o elle reste sujeite & dos ofifes & répdritian,

Dagrant 'élé

Marva grandit el grossit, elle profite enfin des sortics, lle communique enfin, épargnde par [a douleur, elle sourit ef fait
dog mimigues. C'est une petite fille ik expressive el résctive. Marwa prend enfin s¢ repdres 3 [n maison, la fréquence
des consuitations dimioue un peu, Sur le plan moteur, elle tpus lex jours wn peu aves Vaide de la Kind, Sur 12
plan alimentaire, juste gquelques stimulatzons aves 5 & [0ce d'eau afin de préserver Uoralité, Rien que cf petit exercice ¢f
Marwa est d¢ja Epuisde ¢f il ne Mt surtout pas insister pour le¢ d'cau en plus oar alors tout es1 perdu ! Marwa entre dans
un a1 second of qu provogque und crise, elle s"encombre de sa zalive of " Epuise; Quand Marwa dit Stop, i1 ne Faut sumoir
pas insister!

Fers 9 mais

Marwa est opdrde de & fente palatine, Pévolotion postopdratoire 5'est bien passde. Mi —septembne Marws est hospitahisds,
elle régurgite & nouvesn, clle et prise en charge pour une survelllance d'un enconsbrement des voies respiratoires. Marwa
& um mowveal paluis et doit s"adapter 3 tous ces changements : 68 séoritions, ses glaires cyeliques ne la ménagent pas car
elle dodt apprendse & pérer un paquet plus impartant of sex troubles de la déglutition ne lui Gsetlitent pas e travail,

Fers 10 maix ' }

WVoilh mon premicr diatomne et avee I'hiver qui amive, cela ne via &re une mines affaire pour gérer mon petit kabuoki !
Marwa multiplic Jes infiections respiratoires of gactroentérites jusqua la déshydramtion, elle est haspitalisde 4 nouvean le
1910, Depuiz fin septembre, Marwa comptabilise déjd 6 oliles, Iraildes par antibiotiques, ses fameuses peredes dentaires
wccentuent ¢ probiéme, de plus clie présente uag déviation de la choison nasale du oobé deooit.

Grice su dingnostic du syndrome Kabuki posé 4 2 12maods par Ic facks ol [a confirmation génétique, 4 8 1/Zmois, nous
€tions avertis dos nombreuscs difficultés que nous allions rencontrer avee notre enfant of malgré a, il est difficile & gérer
au guotidicn, '

Ouf un nom & la maladic, des Wmoignages, des conscils delainds, j"ai pris contsct avee Mr Poncin en lui faisant pant de
mon désamod, de mes incomprdhencions, Il m'a fout d¢ =uite comprise, J'avais troeued une dooate, de méme j"ai contogté
P'associntion frangaise of j"ai ey le sentiment qu'elle €iait tellemient proche de oo fille quielle la connaigeast déjh si hien!
Teus bea conseils de cos familles, des péndticiens, thérapeutes miont guidée vers le chemin que je dois empranter aves
man b,

Un chemin vers les appréntissages beaveoup plus difficiles, plus leats mais ke principal ¢est de garder I"Espoir qu'un jour
elle v arrivers !

Marwa est une petite fille couragouse en dépit de tout ce quelle a déjd supportd comme doulcurs. D5 qu'elle est confona-
e, elle sourit, ¢lle nous montre quelle est partic prenante pour des activités, la mosique 1'apaise beaucoup.

Marwa nécessite une trég grande présence & sed obtés, elle a besoin constamment d*gre rassurée,

Héursusement, nous avons 1a chanee davoir trouvd ung place en criche spleialisée | une petite structure qui accucille 4
enfants polvhandicapds avee 3 &ducatrices spleialisdes - ine logopdde trés branchde sur les problémes alimeniaines - une
erpothérapeute « une kind « upe infirmddre = un ngure pédinre,

Cirace & ¢e diagrostic précoce nous avons pu preadre les dispositions pour une partic dé 1a prise én charge thérapeutiqoe de
notee Maraa,

Le combat joumalier ¢t iniense, je suis mémne impressionnde du coursges de Marwa Boe A loutes ¢os dpreaves,

Bravo Marwa aves fon Kabuks; tu nous as appeis fant de Is Vie ¢t de sa Valeur, on cspére gue tu poeras bientdt mu.n.,;:r/

car ¢'est vreiment le plus dur & supporter comme handicap pour Mous ! »
Fdilinte llkam, maman de Marva {Bruxelles)




