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STRESZCZENIE

Choroba dziecka, a zwlaszcza choroba wrodzona i przewlekla, stanowi wyzwanie dla rodzicéw i ma wptyw na
jako$¢ zycia wszystkich czlonkéw rodziny. W pracy przedstawiono badania dotyczace postaw wobec diagnozy
i terapii w rodzinach dzieci z wrodzonymi wadami metabolizmu. Oméwiono takze problemy i emocje wpisane
w codzienne zycie rodzicéw i pacjentéw oraz wskazano priorytety i potrzeby rodziny na poszczegdlnych etapach
rozwoju dziecka. Analiza postaw wobec diagnozy i terapii umozliwia opracowanie metod skutecznych interwencji
ulatwiajacych realizacje zalecen terapeutycznych. Identyfikacja czynnikéw wplywajacych na jako$¢ zycia w ro-
dzinach dzieci z rzadkimi wrodzonymi wadami metabolizmu moze si¢ przyczyni¢ do tworzenia programéw na
rzecz poprawy jakosci zycia opiekunéw i pacjentéw z wrodzonymi chorobami wymagajacymi przewleklej terapii.
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ABSTRACT

A child’s disease, especially inborn and chronic disease, is a challenge for parents and it affects the quality
of life of all family members. The paper presents research on attitudes towards the diagnosis and therapy in
families of children with inborn errors of metabolism. The paper also describes problems and emotions that
parents and patients have in their everyday life, as well as the priorities and needs of the family at particular
stages of the child’s development. The analysis of attitudes towards the diagnosis and therapy makes it possible
to develop methods of effective interventions that facilitate the implementation of therapeutic recommenda-
tions. The identification of factors affecting the quality of life in families of children with rare inborn errors of
metabolism may contribute towards the development of programs to improve the quality of life of care-givers
and patients with inborn diseases requiring chronic therapy.
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WSTEP

Choroba dziecka, a zwlaszcza choroba wrodzona
i przewlekta, stanowi wyzwanie dla rodzicow i opieku-
noéw, wplywajac na jako$¢ zycia wszystkich cztonkow
rodziny. Dlatego postawa rodzicéw i pacjentéw wobec
choroby i przewleklej terapii, szczegdlnie w rodzinach
dzieci z rzadkimi wrodzonymi wadami metabolizmu
(inborn errors of metabolism — IEM), stanowi przedmiot
interdyscyplinarnych zainteresowan zaréwno lekarzy,
jak i psychologéw oraz humanistéow. Celem pracy jest
przedstawienie doswiadczen, priorytetéw i potrzeb ro-
dzicéw oraz pacjentéw z IEM, a takze identyfikacja czyn-
nikéw wplywajacych na jako$¢ zycia chorych i ich rodzin
(health related quality of life - HRQoL). Badania doty-
czgce postaw wobec diagnozy i terapii w rodzinach dzie-
ci z chorobami przewlektymi umozliwiaja opracowanie
metod skutecznych interwencji utatwiajacych realizacje
zalecen terapeutycznych i ocene efektéw wieloletniego
leczenia.

Choroby rzadkie, zgodnie z definicjg przyjeta przez
Unie Europejska, to cigzkie, zagrazajace zyciu lub po-
wodujace przewlekla niepelnosprawnos¢ schorzenia,
ktére dotyczg nie wigcej niz 5 0sob na 10 tys. mieszkan-
cOw [1]. Obecnie znanych jest ok. 8 tys. rzadkich cho-
roéb, ktore wedtug Komisji Europejskiej dotycza 6-8%
populacji [2]. Szacuje si¢, ze w Polsce ok. 2,3 mln do
3 mln oséb dotknietych jest chorobami rzadkimi [3],
z ktérych ponad 80% ma podtoze genetyczne, a 50% no-
wych rozpoznan dotyczy dzieci [4]. Choroby rzadkie nie
stanowig odrebnego katalogu w obowiazujacym aktualnie
systemie klasyfikacji choréb i probleméw zdrowotnych, co
powoduje, ze ocena HRQoL pacjentéw jest utrudniona.
Badania dotyczace jako$ci zycia (quality of life — QoL) sa
cennym zrédtem informacji medycznych i stanowia waz-
ne uzupelnienie danych pochodzacych z obserwacji kli-
nicznych oraz badan diagnostycznych i laboratoryjnych.
Jako$¢ zycia zwigzana ze zdrowiem jest definiowana jako
wielowymiarowa koncepcja opisujaca subiektywne po-
strzeganie przez pacjenta wpltywu choroby i jej leczenia
na jego codzienne zycie fizyczne, psychiczne i funkcjono-
wanie spofeczne oraz dobre samopoczucie [5].

Do grupy choréb rzadkich nalezg takze wrodzone
wady metabolizmu. W$réd nich wyrdznia si¢ ok. 1 tys.
rzadkich chordb, ktérych skumulowana czesto$¢ wyste-
powania wynosi 1 na 800 urodzen [6]. Szacuje sig, ze
w Polsce rocznie rodzi sie blisko 400 dzieci z wrodzo-
nymi wadami metabolizmu [7]. Wady te stanowig ge-
netycznie i fenotypowo niejednorodng grupe zaburzen
spowodowanych bledem w szlaku przemian biochemicz-
nych, co prowadzi do nieprawidlowego metabolizmu
i/lub akumulacji toksycznych produktéw posrednich [8].
Pierwsze objawy choroby stwierdzane sg na ogdt w okre-
sie dziecinstwa, niekiedy jednak rozpoznanie i terapia
sg znacznie opdznione z uwagi na réznorodny i czesto
niespecyficzny obraz kliniczny. Nalezy podkresli¢, ze

cze¢$¢ chorob nierozpoznanych w okresie noworodko-
wo-niemowlecym jest stanem zagrozenia zycia i konczy
sie zgonem.

W ostatnich dziesi¢cioleciach dokonano znacznego
postepu w diagnostyce i leczeniu IEM. Uzyskano takze
poprawe w przezywalnosci chorych, dlatego IEM defi-
niowane sg jako rzadkie wrodzone choroby przewlekle
[9]. W tej grupie choréb pacjenci w stabilnym stanie
klinicznym s3 zobowigzani do codziennego, starannego
przestrzegania specjalistycznych zalecen oraz wymagaja
szybkiej interwencji terapeutycznej w przypadku dekom-
pensacji metabolicznej. Osoby chorujace na rzadkie wro-
dzone choroby przewlekle juz od okresu niemowlecego
potrzebuja szczegolnej troski i zaangazowania calej rodzi-
ny oraz intensywnego nadzoru specjalistycznego trwaja-
cego przez cate zycie chorego. Taka sytuacja powoduje, ze
w terapii 0s6b z IEM aspekty psychologiczne i spoteczne
stawiane s3 na réwni z medycznymi.

W pi$miennictwie szczegdlnie czesto podkresla sie
znaczenie czynnikéw majacych wplyw na postrzeganie
choroby i przestrzeganie terapii w rodzinach oséb cho-
rych na choroby przewlekte. Zachowania i postawy ro-
dzicéw wobec choroby w istotny sposéb wplywaja na pro-
ces leczenia oraz postawe ich dzieci wobec terapii. Malo
jest jednak badan przedstawiajacych problemy i emocje
wpisane w codzienne zycie rodzicdw i dzieci z IEM oraz
prac identyfikujacych priorytety i potrzeby rodziny na
poszczegdlnych etapach rozwoju dziecka. Poznanie samo-
oceny QoL rodzicéw i pacjentéw z IEM oraz identyfikacja
czynnikéw majacych wplyw na jej poprawe przyczynia
si¢ do podejmowania dziatan utatwiajacych skuteczna
realizacje obowiazujacych standardéw terapeutycznych.

JAKOSC ZYCIA RODZICOW DZIECI
PRZEWLEKLE CHORYCH

Dane literaturowe i obserwacje kliniczne potwierdza-
ja, ze dla opiekunéw chorych dzieci priorytetem jest roz-
poznanie choroby i mozliwos¢ skutecznego postepowa-
nia terapeutycznego. Rodzice dzieci z IEM wskazujg na
znaczenie precyzyjnej diagnozy, ktora znacznie ogranicza
stres zwigzany z ,nieznanym” [10]. Rozpoznanie choro-
by, a szczegdlnie wczesna diagnoza, zmniejsza poczucie
niepewnoéci i niepokoju, oraz jest podstawowym czynni-
kiem warunkujacym dalsza wtasciwg opieke nad pacjen-
tem i jego rodzina [11-13]. Jak wynika z badan rodzicéw
dzieci, u ktérych wczesna diagnoze i skuteczng terapie
wprowadzono juz w okresie noworodkowym, rozpozna-
nie IEM nadal pozostaje silnym i dlugotrwalym czynni-
kiem traumatyzujacym [14-16]. Badania potwierdzaja,
ze emocjonalne reakcje rodzicéw na diagnoze maja ten-
dencje do tego, by pozostawa¢ staltymi w czasie [14-17].
Nalezy podkresli¢, ze brak akceptacji choroby dziecka
przez opiekunoéw czesto utrzymuje si¢ przez wiele lat
od postawienia diagnozy i moze nasila¢ si¢ u rodzicow
nastoletnich pacjentéw nawet w przypadku skutecznej
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terapii, np. dietetycznej, oraz braku objawéw klinicznych
[16, 17]. Badania przeprowadzone na duzej grupie rodzi-
cow dzieci chorych na fenyloketonurie (phenylketonuria
- PKU) wykazaly, ze akceptacja choroby ma zasadniczy
wplyw na integracje spoleczng i postrzeganie mozliwosci
edukacyjnych dzieci oraz ich przysztej sytuacji zawodo-
wej [17]. Wérdéd czynnikéw zdefiniowanych jako zré-
dla przezy¢ traumatycznych wymienia si¢ koniecznosé
podporzadkowania zycia regutom narzuconym przez
chorobe. Badania rodzicéw wskazujg na tendencje do
nadopiekunczosci i na zachowania, ktore powstrzymuja
dziecko przed rozwinigciem poczucia niezaleznosci oraz
pozyskaniem umiejetnosci realizacji zalecen dietetycz-
nych poza domem [18-21]. Nabiera to znaczenia w okre-
sie dojrzewania, szczeg6lnie gdy dopiero wtedy nastepuje
poczatek nauki niezalezno$ci i samodzielnosci. Jezeli ten
proces rozpoczyna si¢ zbyt pdzno, obarczony jest znacz-
nym ryzykiem niepowodzen.

W rodzinach dzieci przewlekle chorych, m.in. na cho-
roby metaboliczne, cukrzyce, zespdt Downa, dystrofie
mie$niowag Duchennea, wykazano, ze zaréwno sami pa-
cjenci, jak i rodzenstwo s obarczeni wiekszym ryzykiem
wystapienia dodatkowych probleméw zdrowotnych i wy-
chowawczych. Stwierdzono u nich gorsze wyniki w skalach
dla czynnosci codziennych, funkcjonowania spotecznego,
snu, pozytywnych i negatywnych emocji. Szczegélnie ni-
ska HRQoL na niemal wszystkich skalach odnotowano
u rodzicoéw dzieci z lizosomalnymi chorobami spichrze-
niowymi, kwasicami organicznymi, cytopatiami mito-
chondrialnymi [22]. Potwierdzono, ze w rodzinach tych
dzieci gléwne czynniki wplywajace na jako$¢ zycia to po-
stepujacy charakter i ograniczona przewidywalnos¢ prze-
biegu choroby oraz niepomyslne rokowanie co do dtugosci
zycia. Natomiast w rodzinach dzieci chorych na PKU lub
galaktozemie wykazano znacznie lepsza HRQoL niz u ro-
dzicéw dzieci z innymi wadami metabolicznymi [23]. Na-
wet w przypadku braku objawéw IEM u dzieci konieczno$¢
statej kontroli diety negatywnie wplywala jednak na zdro-
wie psychiczne opiekunéw [24]. Stwierdzono takze nizsza
QoL u rodzicéw dzieci z IEM, ktére wymagajg restrykeyj-
nej diety, w poréwnaniu z rodzicami dzieci z anemig sier-
powatg lub zespotem Downa [22, 23, 25, 26].

Nalezy podkresli¢, ze badania rodzicéw dzieci z IEM
jednoznacznie potwierdzaja nizsze $rednie wyniki
HRQoL w skalach ogdlnego stanu zdrowia oraz witalno-
$ci [22, 26-28].

JAKOSC ZYCIA W RODZINACH DZIECI
PRZEWLEKLE CHORYCH

Nizszy poziom jakosci Zycia w pordwnaniu z norma
wykazano zaréwno u rodzicdw, jak i u dzieci z IEM [29].
W wielu pracach potwierdzono réwniez $cisly zwigzek
miedzy HRQoL rodzicéw i dzieci. Stwierdzono, ze ro-
dzice doswiadczaja obnizenia wlasnej HRQoL w sytuacji
pogorszenia HRQoL dziecka [30]. Nalezy podkredli¢, ze

rodzice czgéciej zglaszaja obnizenie HRQoL dzieci w po-
réwnaniu z pacjentami dokonujacymi samodzielnej oce-
ny HRQoL. Fakt, ze HRQoL dzieci z przewlektymi cho-
robami jest nizej oceniana przez rodzicéw niz przez same
dzieci, jest dobrze znany w literaturze [26, 31].

Jednocze$nie wielokrotnie podkreéla sie, ze emo-
cje rodzicdw zwigzane z chorobg dziecka czegsto trwa-
le ksztaltuja postawy dzieci wobec diagnozy i terapii.
Badania przeprowadzone na duzej grupie opiekunow
i chorych na PKU wykazaly, ze brak akceptacji diagno-
zy obserwowany u rodzicéw wplywal na brak akceptacji
choroby przez dzieci. Wykazano takze, ze brak akceptacji
choroby w rodzinie negatywnie wplywa na postrzeganie
pacjentow na tle grupy rowiesniczej oraz na otwarte re-
lacje interpersonalne. Potwierdzono jednoczesnie, ze pa-
cjenci, ktorzy nie akceptujg choroby, nie chcg réwniez,
aby inni o niej wiedzieli, i czujg sie inni/gorsi od zdro-
wych réwiesnikow [17].

Zwiazek akceptacji choroby z codziennym samopo-
czuciem wykazano réwniez u nastolatkéw z cukrzyca
i mukowiscydozg [32]. Z badan wynika, zZe ogranicze-
nia do$wiadczane w rodzinie w istotny sposéb zaburzaja
sfere poznawcza oraz motywacyjng pacjentow [33, 34].
Rodzinne problemy i negatywne emocje zwigzane z lecze-
niem powodowaly brak zintegrowania terapii z codzien-
nym zyciem [35]. Zwraca uwage fakt, ze u dzieci chorych
na PKU, w ktdrych rodzinach terapia dietetyczna postrze-
gana byla jako wyzwanie, wystepowaly wyzsze poziomy
fenyloalaniny w surowicy [35]. Gorsza kontrole poziomu
glukozy oraz depresje i obnizenie QoL dzieci z cukrzyca
obserwowano w przypadku wystepowania u matek za-
burzen emocjonalnych, takich jak stany depresyjne czy
lekowe [36, 37].

W IEM, w ktérych niezbedna jest rodzicielska kontro-
la terapii, obserwowano narastanie poczucia bezradnosci
oraz ograniczanie samodzielno$ci dzieci [18]. Zwracano
réwniez uwage na nadopiekunczos$¢ rodzicéw oraz na
zachowania, ktére opdzniaja autonomi¢ dorastajacych
pacjentow [18, 38, 39]. Wsrdd nastoletnich pacjentéw
z cukrzycy oraz dorastajacych pacjentéw z IEM ujawnio-
no podwyzszone wyniki izolacji spolecznej, depresyjnego
nastroju oraz leku [40-42]. Badania wykazaly, ze obser-
wowane w rodzinach nieprawidfowe postawy wobec tera-
pii moga stanowi¢ jedna z przyczyn rezygnacji z leczenia
przez dorastajacych i dorostych pacjentow [43].

PODSUMOWANIE

Wrodzone wady metabolizmu niosg szczegdlne wy-
zwania z uwagi na wciaz niska czestos¢ rozpoznawania
zaburzen oraz konieczng systematyczna, wielospecja-
listyczna opieke, czesto przez cale zycie chorego. Na
obecnym etapie wiedzy nie budzi zadnych zastrzezen
stwierdzenie, Ze dla osiggniecia optymalnej terapii wazne
jest wezesne rozpoznanie i leczenie wprowadzone przed
wystapieniem nieodwracalnych zmian w organizmie.

150

Pediatria Polska — Polish Journal of Paediatrics 2018; 93 (2)



Jakos¢ zycia 0s6b z rzadkimi wrodzonymi wadami metabolizmu i ich opiekundw

W grupie IEM wzorem medycyny predykcyjnej pozostaje
PKU. Od ponad 50 lat w Polsce dzieki wykrywaniu u no-
worodkdow zaburzen metabolizmu fenyloalaniny ciezkie
uposledzenie umystowe bedgce skutkiem braku leczenia
stato sie przeszlo$cig [44, 45]. Terapia prowadzona od
okresu noworodkowego umozliwia pacjentom chorym na
PKU prawidlowy rozwdj intelektualny i spoleczny, trzeba
jednak zawsze pamieta¢ o pacjentach z ciezkimi deficy-
tami intelektualnymi urodzonymi przed wprowadzeniem
badan przesiewowych.

Aktualnie wigkszo$¢ badan sugeruje, ze HRQoL pa-
cjentow z PKU jest poréwnywalna z populacja ogdlna,
a rodzice, pomimo odczuwania emocjonalnych i spo-
tecznych skutkéw choroby dziecka, postrzegaja wlasna
HRQoL pozytywnie [23, 39, 46-50]. Nalezy podkresli¢, ze
obecnie w Polsce wykonuje si¢ obowigzkowe powszechne
badania przesiewowe noworodkéw w kierunku 23 choréb
rzadkich, a Program Badan Przesiewowych Noworodkéw
na lata 2015-2018 przewiduje wykrywanie kolejnych
wrodzonych wad metabolizmu [7, 51]. Wczesna dia-
gnostyka i terapia odgrywaja zasadniczg role w kondycji
zdrowotnej pacjenta i jego rodziny. Analiza do§wiadczen
i potrzeb 0séb chorych na IEM ulatwia przewidywanie
efektow leczenia, a takze podejmowanie interwencji ma-
jacych wplyw na poprawe HRQoL pacjentéw i rodzicow
dzieci z wrodzonymi chorobami wymagajacymi przewle-
kiej terapii.
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