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

Pediatr Pol 2018; 93 (2): 148–152

DOI: https://doi.org/10.5114/polp.2018.76245

Nadesłano: 11.09.2017, Zaakceptowano: 20.11.2017, Opublikowano: 7.06.2018

ARTYKUŁ PRZEGLĄDOWY
REVIEW PAPER

Jakość życia osób z rzadkimi wrodzonymi wadami 
metabolizmu i ich opiekunów
The quality of life of people with rare inborn errors of metabolism  
and their caregivers

Ewa Witalis1, Bożena Mikołuć2, Halina Car3, Jolanta Sawicka-Powierza4, Ewa Starostecka5,  
Maria Giżewska6

1Centrum Medyczno-Rehabilitacyjne Revimed w Gdańsku, Polska 
2Klinika Pediatrii, Reumatologii, Immunologii i Chorób Metabolicznych Kości, Uniwersytet Medyczny w Białymstoku, Polska 
3Zakład Farmakologii Doświadczalnej, Zakład Farmakologii Klinicznej, Uniwersytet Medyczny w Białymstoku, Polska 
4Zakład Medycyny Rodzinnej, Uniwersytet Medyczny w Białymstoku, Polska 
5Klinika Endokrynologii i Chorób Metabolicznych, Instytut Centrum Zdrowia Matki Polki w Łodzi, Polska 
6Klinika Pediatrii, Endokrynologii, Diabetologii, Chorób Metabolicznych i Kardiologii Wieku Rozwojowego,  
 Pomorski Uniwersytet Medyczny w Szczecinie, Polska

STRESZCZENIE

Choroba dziecka, a zwłaszcza choroba wrodzona i przewlekła, stanowi wyzwanie dla rodziców i ma wpływ na 
jakość życia wszystkich członków rodziny. W pracy przedstawiono badania dotyczące postaw wobec diagnozy 
i terapii w rodzinach dzieci z wrodzonymi wadami metabolizmu. Omówiono także problemy i emocje wpisane 
w codzienne życie rodziców i pacjentów oraz wskazano priorytety i potrzeby rodziny na poszczególnych etapach 
rozwoju dziecka. Analiza postaw wobec diagnozy i terapii umożliwia opracowanie metod skutecznych interwencji 
ułatwiających realizację zaleceń terapeutycznych. Identyfikacja czynników wpływających na jakość życia w ro-
dzinach dzieci z rzadkimi wrodzonymi wadami metabolizmu może się przyczynić do tworzenia programów na 
rzecz poprawy jakości życia opiekunów i pacjentów z wrodzonymi chorobami wymagającymi przewlekłej 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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Jakość życia osób z rzadkimi wrodzonymi wadami metabolizmu i ich opiekunów

WSTĘP

Choroba dziecka, a zwłaszcza choroba wrodzona 
i przewlekła, stanowi wyzwanie dla rodziców i opieku-
nów, wpływając na jakość życia wszystkich członków 
rodziny. Dlatego postawa rodziców i pacjentów wobec 
choroby i przewlekłej terapii, szczególnie w rodzinach 
dzieci z rzadkimi wrodzonymi wadami metabolizmu 
(inborn errors of metabolism – IEM), stanowi przedmiot 
interdyscyplinarnych zainteresowań zarówno lekarzy, 
jak i psychologów oraz humanistów. Celem pracy jest 
przedstawienie doświadczeń, priorytetów i potrzeb ro-
dziców oraz pacjentów z IEM, a także identyfikacja czyn-
ników wpływających na jakość życia chorych i ich rodzin  
(health related quality of life – HRQoL). Badania doty-
czące postaw wobec diagnozy i terapii w rodzinach dzie-
ci z chorobami przewlekłymi umożliwiają opracowanie 
metod skutecznych interwencji ułatwiających realizację 
zaleceń terapeutycznych i ocenę efektów wieloletniego 
leczenia.

Choroby rzadkie, zgodnie z definicją przyjętą przez 
Unię Europejską, to ciężkie, zagrażające życiu lub po-
wodujące przewlekłą niepełnosprawność schorzenia, 
które dotyczą nie więcej niż 5 osób na 10 tys. mieszkań-
ców [1]. Obecnie znanych jest ok. 8 tys. rzadkich cho-
rób, które według Komisji Europejskiej dotyczą 6–8% 
populacji [2]. Szacuje się, że w Polsce ok. 2,3 mln do  
3 mln osób dotkniętych jest chorobami rzadkimi [3], 
z których ponad 80% ma podłoże genetyczne, a 50% no-
wych rozpoznań dotyczy dzieci [4]. Choroby rzadkie nie 
stanowią odrębnego katalogu w obowiązującym aktualnie 
systemie klasyfikacji chorób i problemów zdrowotnych, co 
powoduje, że ocena HRQoL pacjentów jest utrudniona. 
Badania dotyczące jakości życia (quality of life – QoL) są 
cennym źródłem informacji medycznych i stanowią waż-
ne uzupełnienie danych pochodzących z obserwacji kli-
nicznych oraz badań diagnostycznych i laboratoryjnych. 
Jakość życia związana ze zdrowiem jest definiowana jako 
wielowymiarowa koncepcja opisująca subiektywne po-
strzeganie przez pacjenta wpływu choroby i jej leczenia 
na jego codzienne życie fizyczne, psychiczne i funkcjono-
wanie społeczne oraz dobre samopoczucie [5].

Do grupy chorób rzadkich należą także wrodzone 
wady metabolizmu. Wśród nich wyróżnia się ok. 1 tys. 
rzadkich chorób, których skumulowana częstość wystę-
powania wynosi 1 na 800 urodzeń [6]. Szacuje się, że 
w Polsce rocznie rodzi się blisko 400 dzieci z wrodzo-
nymi wadami metabolizmu [7]. Wady te stanowią ge-
netycznie i fenotypowo niejednorodną grupę zaburzeń 
spowodowanych błędem w szlaku przemian biochemicz-
nych, co prowadzi do nieprawidłowego metabolizmu  
i/lub akumulacji toksycznych produktów pośrednich [8]. 
Pierwsze objawy choroby stwierdzane są na ogół w okre-
sie dzieciństwa, niekiedy jednak rozpoznanie i terapia 
są znacznie opóźnione z uwagi na różnorodny i często 
niespecyficzny obraz kliniczny. Należy podkreślić, że 

część chorób nierozpoznanych w okresie noworodko-
wo-niemowlęcym jest stanem zagrożenia życia i kończy 
się zgonem.

W ostatnich dziesięcioleciach dokonano znacznego 
postępu w diagnostyce i leczeniu IEM. Uzyskano także 
poprawę w przeżywalności chorych, dlatego IEM defi-
niowane są jako rzadkie wrodzone choroby przewlekłe 
[9]. W tej grupie chorób pacjenci w stabilnym stanie 
klinicznym są zobowiązani do codziennego, starannego 
przestrzegania specjalistycznych zaleceń oraz wymagają 
szybkiej interwencji terapeutycznej w przypadku dekom-
pensacji metabolicznej. Osoby chorujące na rzadkie wro-
dzone choroby przewlekłe już od okresu niemowlęcego 
potrzebują szczególnej troski i zaangażowania całej rodzi-
ny oraz intensywnego nadzoru specjalistycznego trwają-
cego przez całe życie chorego. Taka sytuacja powoduje, że 
w terapii osób z IEM aspekty psychologiczne i społeczne 
stawiane są na równi z medycznymi.

W piśmiennictwie szczególnie często podkreśla się 
znaczenie czynników mających wpływ na postrzeganie 
choroby i przestrzeganie terapii w rodzinach osób cho-
rych na choroby przewlekłe. Zachowania i postawy ro-
dziców wobec choroby w istotny sposób wpływają na pro-
ces leczenia oraz postawę ich dzieci wobec terapii. Mało 
jest jednak badań przedstawiających problemy i emocje 
wpisane w codzienne życie rodziców i dzieci z IEM oraz 
prac identyfikujących priorytety i potrzeby rodziny na 
poszczególnych etapach rozwoju dziecka. Poznanie samo-
oceny QoL rodziców i pacjentów z IEM oraz identyfikacja 
czynników mających wpływ na jej poprawę przyczynia 
się do podejmowania działań ułatwiających skuteczną 
realizację obowiązujących standardów terapeutycznych.

JAKOŚĆ ŻYCIA RODZICÓW DZIECI 
PRZEWLEKLE CHORYCH

Dane literaturowe i obserwacje kliniczne potwierdza-
ją, że dla opiekunów chorych dzieci priorytetem jest roz-
poznanie choroby i możliwość skutecznego postępowa-
nia terapeutycznego. Rodzice dzieci z IEM wskazują na 
znaczenie precyzyjnej diagnozy, która znacznie ogranicza 
stres związany z „nieznanym” [10]. Rozpoznanie choro-
by, a szczególnie wczesna diagnoza, zmniejsza poczucie 
niepewności i niepokoju, oraz jest podstawowym czynni-
kiem warunkującym dalszą właściwą opiekę nad pacjen-
tem i jego rodziną [11–13]. Jak wynika z badań rodziców 
dzieci, u których wczesną diagnozę i skuteczną terapię 
wprowadzono już w okresie noworodkowym, rozpozna-
nie IEM nadal pozostaje silnym i długotrwałym czynni-
kiem traumatyzującym [14–16]. Badania potwierdzają, 
że emocjonalne reakcje rodziców na diagnozę mają ten-
dencję do tego, by pozostawać stałymi w czasie [14–17]. 
Należy podkreślić, że brak akceptacji choroby dziecka 
przez opiekunów często utrzymuje się przez wiele lat 
od postawienia diagnozy i może nasilać się u rodziców 
nastoletnich pacjentów nawet w przypadku skutecznej 
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terapii, np. dietetycznej, oraz braku objawów klinicznych 
[16, 17]. Badania przeprowadzone na dużej grupie rodzi-
ców dzieci chorych na fenyloketonurię (phenylketonuria 
– PKU) wykazały, że akceptacja choroby ma zasadniczy 
wpływ na integrację społeczną i postrzeganie możliwości 
edukacyjnych dzieci oraz ich przyszłej sytuacji zawodo-
wej [17]. Wśród czynników zdefiniowanych jako źró-
dła przeżyć traumatycznych wymienia się konieczność 
podporządkowania życia regułom narzuconym przez 
chorobę. Badania rodziców wskazują na tendencję do 
nadopiekuńczości i na zachowania, które powstrzymują 
dziecko przed rozwinięciem poczucia niezależności oraz 
pozyskaniem umiejętności realizacji zaleceń dietetycz-
nych poza domem [18–21]. Nabiera to znaczenia w okre-
sie dojrzewania, szczególnie gdy dopiero wtedy następuje 
początek nauki niezależności i samodzielności. Jeżeli ten 
proces rozpoczyna się zbyt późno, obarczony jest znacz-
nym ryzykiem niepowodzeń.

W rodzinach dzieci przewlekle chorych, m.in. na cho-
roby metaboliczne, cukrzycę, zespół Downa, dystrofię 
mięśniową Duchenne’a, wykazano, że zarówno sami pa-
cjenci, jak i rodzeństwo są obarczeni większym ryzykiem 
wystąpienia dodatkowych problemów zdrowotnych i wy-
chowawczych. Stwierdzono u nich gorsze wyniki w skalach 
dla czynności codziennych, funkcjonowania społecznego, 
snu, pozytywnych i negatywnych emocji. Szczególnie ni-
ską HRQoL na niemal wszystkich skalach odnotowano 
u rodziców dzieci z lizosomalnymi chorobami spichrze-
niowymi, kwasicami organicznymi, cytopatiami mito-
chondrialnymi [22]. Potwierdzono, że w rodzinach tych 
dzieci główne czynniki wpływające na jakość życia to po-
stępujący charakter i ograniczona przewidywalność prze-
biegu choroby oraz niepomyślne rokowanie co do długości 
życia. Natomiast w rodzinach dzieci chorych na PKU lub 
galaktozemię wykazano znacznie lepszą HRQoL niż u ro-
dziców dzieci z innymi wadami metabolicznymi [23]. Na-
wet w przypadku braku objawów IEM u dzieci konieczność 
stałej kontroli diety negatywnie wpływała jednak na zdro-
wie psychiczne opiekunów [24]. Stwierdzono także niższą 
QoL u rodziców dzieci z IEM, które wymagają restrykcyj-
nej diety, w porównaniu z rodzicami dzieci z anemią sier-
powatą lub zespołem Downa [22, 23, 25, 26].

Należy podkreślić, że badania rodziców dzieci z IEM 
jednoznacznie potwierdzają niższe średnie wyniki 
HRQoL w skalach ogólnego stanu zdrowia oraz witalno-
ści [22, 26–28].

JAKOŚĆ ŻYCIA W RODZINACH DZIECI 
PRZEWLEKLE CHORYCH

Niższy poziom jakości życia w porównaniu z normą 
wykazano zarówno u rodziców, jak i u dzieci z IEM [29]. 
W wielu pracach potwierdzono również ścisły związek 
między HRQoL rodziców i dzieci. Stwierdzono, że ro-
dzice doświadczają obniżenia własnej HRQoL w sytuacji 
pogorszenia HRQoL dziecka [30]. Należy podkreślić, że 

rodzice częściej zgłaszają obniżenie HRQoL dzieci w po-
równaniu z pacjentami dokonującymi samodzielnej oce-
ny HRQoL. Fakt, że HRQoL dzieci z przewlekłymi cho-
robami jest niżej oceniana przez rodziców niż przez same 
dzieci, jest dobrze znany w literaturze [26, 31].

Jednocześnie wielokrotnie podkreśla się, że emo-
cje rodziców związane z chorobą dziecka często trwa-
le kształtują postawy dzieci wobec diagnozy i terapii. 
Badania przeprowadzone na dużej grupie opiekunów 
i chorych na PKU wykazały, że brak akceptacji diagno-
zy obserwowany u rodziców wpływał na brak akceptacji 
choroby przez dzieci. Wykazano także, że brak akceptacji 
choroby w rodzinie negatywnie wpływa na postrzeganie 
pacjentów na tle grupy rówieśniczej oraz na otwarte re-
lacje interpersonalne. Potwierdzono jednocześnie, że pa-
cjenci, którzy nie akceptują choroby, nie chcą również, 
aby inni o niej wiedzieli, i czują się inni/gorsi od zdro-
wych rówieśników [17].

Związek akceptacji choroby z codziennym samopo-
czuciem wykazano również u nastolatków z cukrzycą 
i mukowiscydozą [32]. Z badań wynika, że ogranicze-
nia doświadczane w rodzinie w istotny sposób zaburzają 
sferę poznawczą oraz motywacyjną pacjentów [33, 34]. 
Rodzinne problemy i negatywne emocje związane z lecze-
niem powodowały brak zintegrowania terapii z codzien-
nym życiem [35]. Zwraca uwagę fakt, że u dzieci chorych 
na PKU, w których rodzinach terapia dietetyczna postrze-
gana była jako wyzwanie, występowały wyższe poziomy 
fenyloalaniny w surowicy [35]. Gorszą kontrolę poziomu 
glukozy oraz depresję i obniżenie QoL dzieci z cukrzycą 
obserwowano w przypadku występowania u matek za-
burzeń emocjonalnych, takich jak stany depresyjne czy 
lękowe [36, 37].

W IEM, w których niezbędna jest rodzicielska kontro-
la terapii, obserwowano narastanie poczucia bezradności 
oraz ograniczanie samodzielności dzieci [18]. Zwracano 
również uwagę na nadopiekuńczość rodziców oraz na 
zachowania, które opóźniają autonomię dorastających 
pacjentów [18, 38, 39]. Wśród nastoletnich pacjentów 
z cukrzycą oraz dorastających pacjentów z IEM ujawnio-
no podwyższone wyniki izolacji społecznej, depresyjnego 
nastroju oraz lęku [40–42]. Badania wykazały, że obser-
wowane w rodzinach nieprawidłowe postawy wobec tera-
pii mogą stanowić jedną z przyczyn rezygnacji z leczenia 
przez dorastających i dorosłych pacjentów [43].

PODSUMOWANIE

Wrodzone wady metabolizmu niosą szczególne wy-
zwania z uwagi na wciąż niską częstość rozpoznawania 
zaburzeń oraz konieczną systematyczną, wielospecja-
listyczna opiekę, często przez całe życie chorego. Na 
obecnym etapie wiedzy nie budzi żadnych zastrzeżeń 
stwierdzenie, że dla osiągnięcia optymalnej terapii ważne 
jest wczesne rozpoznanie i leczenie wprowadzone przed 
wystąpieniem nieodwracalnych zmian w organizmie. 
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W grupie IEM wzorem medycyny predykcyjnej pozostaje 
PKU. Od ponad 50 lat w Polsce dzięki wykrywaniu u no-
worodków zaburzeń metabolizmu fenyloalaniny ciężkie 
upośledzenie umysłowe będące skutkiem braku leczenia 
stało się przeszłością [44, 45]. Terapia prowadzona od 
okresu noworodkowego umożliwia pacjentom chorym na 
PKU prawidłowy rozwój intelektualny i społeczny, trzeba 
jednak zawsze pamiętać o pacjentach z ciężkimi deficy-
tami intelektualnymi urodzonymi przed wprowadzeniem 
badań przesiewowych.

Aktualnie większość badań sugeruje, że HRQoL pa-
cjentów z PKU jest porównywalna z populacją ogólną, 
a rodzice, pomimo odczuwania emocjonalnych i spo-
łecznych skutków choroby dziecka, postrzegają własną 
HRQoL pozytywnie [23, 39, 46–50]. Należy podkreślić, że 
obecnie w Polsce wykonuje się obowiązkowe powszechne 
badania przesiewowe noworodków w kierunku 23 chorób 
rzadkich, a Program Badań Przesiewowych Noworodków 
na lata 2015–2018 przewiduje wykrywanie kolejnych 
wrodzonych wad metabolizmu [7, 51]. Wczesna dia-
gnostyka i terapia odgrywają zasadniczą rolę w kondycji 
zdrowotnej pacjenta i jego rodziny. Analiza doświadczeń 
i potrzeb osób chorych na IEM ułatwia przewidywanie 
efektów leczenia, a także podejmowanie interwencji ma-
jących wpływ na poprawę HRQoL pacjentów i rodziców 
dzieci z wrodzonymi chorobami wymagającymi przewle-
kłej terapii. 
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