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Rodzice wobec obcigzenia opieka nad dzieckiem
z chorobg rzadka — mukowiscydoza

Parents facing the burden of caring for a child
with a rare disease — cystic fibrosis

Abstrakt

Wprowadzenie: Mukowiscydoza (Cystic Fibrosis-CF), kwalifikowana jako choroba rzad-
ka, jest najczesciej wystepujaca genetyczna choroba rasy biatej. Powoduje uszkodzenie
funkcji wielu narzadow i uktadow, szczegolnie zas uktadu oddechowego i pokarmowego.
Leczenie mukowiscydozy wymaga wielospecjalistycznych oddziatywan i stanowi powaz-
ne obciazenie dla pacjentéw i ich rodzin oraz utrudnia codzienne funkcjonowanie.

Cel: Celem pracy jest analiza fizycznych, psychospotecznych i ekonomicznych obciazen
rodzicow wynikajacych z opieki nad dzieckiem z CF.

Material i metoda: Praca ma charakter przegladowy. Analiza literatury zostata dokonana
z odwotaniem sig do polsko- i anglojezycznych publikacji naukowych oraz aktow prawnych.
Wyniki: Wielowymiarowo uj¢te obciazenie rodzicow wynikajace ze sprawowania opieki
nad dzieckiem chorym na mukowiscydoz¢ obejmuje nastgpujace wskazniki: przestrzega-
nie leczenia objawowego, doswiadczanie stresu, depresji i Igku oraz ponoszenie kosztow
finansowych.

Whioski: Zainicjowane w Polsce wdrazanie europejskich wytycznych dotyczacych cho-
rob rzadkich oraz wprowadzenie refundacji leczenia przyczynowego w mukowiscydozie
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stwarzaja szansg¢ na wzrost wskaznika przezycia chorych z CF oraz korzystne zmiany
w psychospotecznym funkcjonowaniu ich rodzicow.

Stowa kluczowe: choroba rzadka, dzieci, mukowiscydoza, obciazenie opieka, rodzice.
Abstract

Introduction. Cystic Fibrosis (CF) classified as a rare disease, is the most common life-
-limiting genetic disorder of Caucasians. It impairs the functions of many organs with
its greatest effects on the lungs and digestion. Treatment of the disease involves a multi-
component regimen and it is a burden for patients and their families in the context of their
daily life tasks.

Aim. The aim of the paper is analysis of the physical, psychosocial, and economic burdens
for parents related to caregiving of children with cystic fibrosis.

Materials and methods. The paper is a review. Analysis of the literature on the subject
was based on Polish and English scientific publications and legal acts.

Results. The multidimensional burden on parents resulting from caregiving of children
with CF includes the following variables: adherence to symptomatic treatment, experien-
cing stress, depression and anxiety, and bearing financial costs.

Conclusion. The implementation of European guidelines for rare diseases initiated in Po-
land and the introduction of reimbursement of causal treatment in cystic fibrosis create an
opportunity for an increase in the survival rate of patients with CF and favourable changes
in the psychosocial functioning of their parents.

Keywords: rare disease, children, cystic fibrosis, caregiving burden, parents.

Wprowadzenie

Choroby rzadkie (ang. rare diseases-RD) sa schorzeniami o przewleklym i cigzkim
przebiegu, najcze¢sciej uwarunkowanymi genetycznie. Pierwszym w $wiecie formal-
nym aktem wprowadzajacym definicj¢ choroby rzadkiej byta Ustawa o lekach sie-
rocych (The Orphan Drug Act), ustanowiona w 1983 r. w Stanach Zjednoczonych
Ameryki (Bogdan, Kanecki, Tyszko, Nitsch-Osuch, 1 Gorynski, 2021). Leki sieroce
sa produktami leczniczymi, ktorych koszt opracowania i wprowadzenia na rynek nie
moglby ulec zwrotowi ze wzgledu na bardzo waski krag odbiorcow, zatem stworzono
system promujacy prace badawcze nad wspomnianymi produktami medycznymi oraz
procedury ich rejestracji (Zimmermann, Zimmermann, 2009).

Zgodnie z aktualnymi danymi Komisji Europejskiej choroba rzadka to taka, ktéra
dotyka nie wigcej niz jedna na dwa tysiace osob. Szacunkowe dane wskazuja na wy-
stegpowanie od 6000 do 8000 chorodb rzadkich, ktore stwierdza si¢ u ok. 30 milionéw
cztonkow Wspdlnoty. W Polsce choroby te wystepuja u ok. 2,3-3 miliondw osdb, tj.
u 6% populacji (Gralinski, 2013). Pacjenci cierpigcy na choroby rzadkie doswiadcza-
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ja szeregu trudnosci w zakresie diagnozy i leczenia spowodowanych m.in.: rozprosze-
niem wiedzy naukowej, brakiem jednolitej klasyfikacji RD i wypracowania procedur
ich leczenia. Aktualnie, spo$rod ponad 6 tys. choréb rzadkich mozliwos¢ leczenia ma
zaledwie 3-4% z nich (Skweres-Kuchta, 2019). Decyzje dotyczace procedur refunda-
cji wysokich kosztow terapii medycznej z udziatem lekow sierocych wpisanych do
rejestru Community Register for Orphan Medicinal Products podejmowane sg indy-
widualnie przez poszczegolne kraje europejskie, przy czym w wigkszosci z panstw
nie wyodrebnia si¢ naktadow finansowych na leczenie choréb rzadkich (Libura, Wia-
dusiuk, Matowicka, Grabowska, Gatazka-Sobotka, Gryglewicz, 2016).

Wraz ze wzrostem wiedzy medycznej w obszarze RD zwigksza si¢ zaintereso-
wanie problematyka psychospotecznego funkcjonowania zaréwno samych chorych,
bedacych w roznych okresach rozwojowych, jak i cztonkéw ich rodzin. W przypadku
dzieci sa to rodzice, ktorzy petnia odpowiedzialna rolg w procesie diagnostyczno-
-terapeutycznymi, wspolfinansuja leczenie i rehabilitacj¢ oraz zapewniaja chorym co-
dzienna opieke 1 wsparcie (Klajmon-Lech, 2018a, 2018b, 2018c; Kamyk-Wawryszuk,
2018, 2021).

Niniejsze opracowanie ma na celu ukazanie wielowymiarowo ujetego obciazenia
rodzicéw wynikajacego ze sprawowania opieki nad dzieckiem chorym na mukowi-
scydoze, ktora kwalifikowana jest jako najczgstsza z rzadkich chorob genetycznych.
Mukowiscydoza (ang. cystic fibrosis - CF) jest

wielouktadowa choroba charakteryzujaca si¢ klinicznie przewlektymi zmianami
obturacyjnymi oskrzeli i infekcjami drég oddechowych oraz proceséw trawienia
i ich konsekwencjami. W populacji kaukaskiej nalezy do najczegstszych scho-
rzen uwarunkowanych genetycznie, dziedziczonych jako cecha monogenowa,
autosomalnie recesywna (Sands, Pogorzelski, Skoczylas-Ligocka, 2018, s. 15).

Analiza liczebnosci polskich chorych z mukowiscydoza przeprowadzona na po-
czatku 2019 roku przez Ministerstwo Zdrowia w oparciu o raporty z lat 2010-2017
wskazata na dane epidemiologiczne zawierajace si¢ w przedziale od 2,8 tys. do 3,6 tys.
0s6b (Sands, 2019). Co roku w Polsce diagnozowanych jest 80 nowych przypadkoéw
mukowiscydozy — wigkszo$¢ na podstawie narodowego programu przesiewowego,
ktory wprowadzono w 2009 roku (Sands, Pogorzelski, Skoczylas-Ligocka, 2018).
Dla ukazania makrosystemowego kontekstu opieki nad dzie¢mi z CF, §cisle zwiaza-
nej z rehabilitacja, w opracowaniu uwzgledniono odwotanie si¢ do inicjatyw orga-
néw Komisji Europejskiej na rzecz pacjentéw z chorobami rzadkimi oraz efektow ich
aplikacji do polskiego prawodawstwa. Doswiadczenia opiekuncze rodzicow zostaty
zinterpretowane w kategoriach obciazen: fizycznego, psychicznego i ekonomiczne-
go. Podjecie powyzszej problematyki wydaje si¢ miec istotne znaczenie w kontek$cie
modyfikacji procedur finansowania nowoczesnej farmakoterapii mukowiscydozy,
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opartej o leki sieroce, ktéra w Polsce wprowadzono w lutym 2022 roku. Od wielu lat
zabiegaty o nig srodowiska polskich chorych z CF oraz leczacych ich specjalistow.

Choroby rzadkie w europejskich i polskich dokumentach dotyczacych zdrowia

Poczawszy od lat 90. dynamicznie rozwijaja si¢ europejskie inicjatywy na rzecz
tworzenia systemu diagnozy i kategoryzacji chordb rzadkich, a takze organy od-
powiedzialne za wdrazanie skutecznych form leczenia pacjentéw dotknigtych tymi
schorzeniami w panstwach Wspolnoty Europejskiej. Pierwszy w UE dokument
uznajacy choroby rzadkie za priorytetowy obszar dzialan w dziedzinie zdrowia
opublikowano 24 listopada 1993. Kilka lat p6zniej, 29 kwietnia 1999, zainicjowa-
no wspodlnotowy program dziatania w dziedzinie chordb rzadkich w ramach dzia-
tan w zakresie zdrowia publicznego projektowanych na lata 1999-2003 (dokument
nr 1295/1999/EC).

W rozporzadzeniu z 16 grudnia 1999 w sprawie sierocych produktéw leczni-
czych wskazano, Zze pacjenci cierpigcy na rzadkie stany chorobowe powinni by¢
uprawnieni do takiej samej jakoS$ci i dostgpnosci leczenia jak inni pacjenci (Rozpo-
rzadzenie nr 141/2000 Parlamentu Europejskiego i Rady z 16 grudnia 1999 roku,
za: NPCR). Powotana Grupa Zadaniowa ds. Choréb Rzadkich, przeksztatcona
z czasem w Komitet Ekspertow Unii Europejskiej ds. Chorob Rzadkich (7he Euro-
pean Union Committee of Experts on Rare Diseases - EUCERD), aktualnie funkcjo-
nuje jako Europejska Komisja EC Expert Group on Rare Diseases. Dwudziestego
trzeciego pazdziernika 2007 ogloszono drugi program dziatan w dziedzinie zdrowia
na lata 2008-2013, za$ 11 listopada 2008 Komisja Europejska przyjeta komunikat
,»Rzadkie choroby: wyzwania stojace przed Europa”, ktérego gtdwnym celem byta
poprawa rozpoznawania rzadkich chorob oraz spolecznej $wiadomosci ich istnie-
nia, a takze rozwijanie wspolpracy, koordynacji i regulacji w zakresie rzadkich cho-
rob na poziomie UE.

Kilka miesigcy pdzniej, 8 czerwca 2009 wprowadzono rekomendacje dla panstw
cztonkowskich Wspolnoty w zakresie ustanowienia i realizacji narodowych planow
dotyczacych rzadkich choréb (Dziennik Urzedowy Unii Europejskiej C 151 z dnia
3.07.2009). Mialy one obja¢ dziatania zapewniajace pacjentom dostgp do wysokiej
jakosci opieki zdrowotnej: diagnostyki, leczenia, rehabilitacji, a takze wsparcia gwa-
rantujacego maksimum niezalezno$ci 0s6b 1 dostgpu do lekow sierocych, nie pdzniej
niz do 2013 roku.

W Polsce prace nad opracowaniem Narodowego Planu Dla Chorob Rzadkich roz-
poczgto w 2008 roku, w zwiazku z powotaniem Zespotu ds. Choréb Rzadkich jako
organu doradczego Ministerstwa Zdrowia. Cenng inicjatywa wspierajaca dziatania na
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rzecz wdrazania wytycznych europejskich byto zorganizowanie 22 pazdziernika 2010
w Krakowie Konferencji EURODIS na temat chordb rzadkich. Konferencja zostata
przygotowana w oparciu o procedury oceny EUROPLAN-u przez Fundacje MATIO
oraz Krajowe Forum na rzecz Terapii Chorob Rzadkich ORPHAN. W 2011 roku
odbyty si¢ szerokie konsultacje spoteczne na temat opracowania dokumentu reko-
mendowanego przez przepisy europejskie. Niestety, brak wprowadzenia stosownych
aktow prawnych spowodowat, iz opinie Zespotu nie miaty realnego wplywu na decy-
zje ministerstwa i Narodowego Funduszu Zdrowia. Polski Plan dla Chorob Rzadkich
ostatecznie zostal przyjety po dekadzie Uchwata Rady Ministréw z dnia 24 sierpnia
2021 roku. Obejmuje on:

— kryteria powolywania i funkcjonowania Osrodkow Eksperckich Chordéb Rzad-
kich odpowiedzialnych za nadzoér nad diagnostyka, rozpoznaniem i leczeniem
pacjentéw z chorobami rzadkimi;

— okreslenie kierunkoéw poprawy diagnostyki chordb rzadkich, w tym dostgpnosci
do nowoczesnych metod diagnostycznych z wykorzystaniem technologii geno-
mowych;

— propozycje poprawy dostepu do lekéw, wyrobow medycznych i1 srodkéw spo-
zywcezych specjalnego przeznaczenia zywieniowego stosowanych w chorobach
rzadkich;

— uruchomienie systemu monitorowania choréb rzadkich przez utworzenie Pol-
skiego Rejestru Chorob Rzadkich;

— utworzenie dokumentu medycznego pacjenta z choroba rzadka, w ktérym beda
zawarte dane kliniczne — Paszport Pacjenta z Choroba Rzadka;

— utworzenie Platformy Informacyjnej ,,Choroby Rzadkie”, zawierajacej informa-
cje kliniczna, naukowa 1 organizacyjna dotyczaca choréb rzadkich (Monitor Pol-
ski, 2021, s.1).

Doswiadczenie rodzicielstwa w kontekscie obcigzenia sprawowaniem opieki
nad dzieckiem z mukowiscydoza. Mukowiscydoza — charakterystyka i leczenie
choroby

,»Klasyczny” fenotyp mukowiscydozy obejmuje przewlekta chorobg oskrzelowo-
-plucna, niewydolno$¢ zewnatrzwydzielnicza trzustki, podwyzszone stezenie chlo-
ru w pocie i nieptodnos¢ meska (Mazurek, 2009). Najwczesniejszym objawem jest
niedrozno$¢ smotkowa, pojawiajaca si¢ u 10-20% noworodkéw z mukowiscydoza.
Do innych objawdw ze strony uktadu pokarmowego zalicza si¢ m.in.: skret jelit, wy-
padanie odbytnicy, obfite, thuszczowe cuchnace stolce, nawracajace zapalenie trzustki
u dzieci, kamicg zotciowa oraz zespot uposledzonego wchtaniania. Objawy ze stro-
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ny uktadu oddechowego to m.in.: przewlekty kaszel, nawracajace zapalenia dolnych
drog oddechowych, bakteryjne zakazenia drég oddechowych, przewlekte zapale-
nia zatok, polipy nosa, rozstrzenia lub rozdgcia ptuc w obrazie RTG. Chorych z CF
charakteryzuja ponadto: niedobor masy ciata i wzrostu, nadpotliwo$¢, zmniejszona
ilo$¢ tkanki podskornej, objawy niedoboru witamin rozpuszczalnych w tluszczach,
nieptodno$¢ meska i zmniejszenie ptodnosci kobiet (Popielarz, 2008). Dla przezycia
chorych najwazniejsze sa zmiany w uktadzie oddechowym, poniewaz niewydolnosc¢
oddechowa jest przyczyna zgonu ok. 90 % chorych (Mazurek, 2009). W koncowe;j
fazie choroby pojawiaja si¢: dotkliwe cierpienie spowodowane dusznoscia, bdlem,
nudno$ciami i wymiotami oraz silny ek (Cofta, 2010).

Leczenie mukowiscydozy moze mie¢ dwojaki charakter: objawowy i przyczyno-
wy. Dostepne w Polsce (do niedawna jako wytaczne) leczenie objawowe obejmuje:
profilaktyke i leczenie choroby oskrzelowo-plucnej, leczenie zywieniowe i terapig
niewydolnos$ci zewnatrzwydzielniczej trzustki oraz leczenie chordb towarzyszacych
i powiktan mukowiscydozy, a takze opieke paliatywna (Walkowiak, Pogorzelski,
Sands i in., 2009).

Nowe strategie leczenia CF nazywane sa terapiami etiologicznymi, gdyz ich ce-
lem nie jest niwelowanie skutkow objawow choroby, ale naprawienie defektu bial-
ka CFTR, spowodowanego mutacja w obrgbie tego genu (Lipowicz, 2018). Jeden
z preparatdw leczenia przyczynowego — Ivacaftor (VX-770, Kalydeco) — dopuszczo-
ny do uzytkowania w Polsce w 2016 ., zostat aktualnie wprowadzony na liste lekow
refundowanych.

W zwiazku z wielouktadowym charakterem mukowiscydozy chorzy powinni by¢
objeci opieka zespotow wielodyscyplinarnych (MDT) w osrodkach specjalistycznych.
Rekomendowany sktad MDT obejmuje: pulmonologa/pulmonologa dziecigcego, die-
tetyka, fizjoterapeute, psychologa klinicznego, pielegniarki, pracownika socjalnego,
farmakologa klinicznego i mikrobiologa. Dodatkowe konsultacje dotycza takich
specjalistow jak: genetyk, chirurg, laryngolog, gastroenterolog, hepatolog i diabeto-
log. Niezbednym warunkiem efektywnego leczenia chorych z CF jest ich edukacja
i wspotpraca klinicystow z rodzing (Mielus, Walicka-Serzysko, Sands, 2019). Nalezy
podkresli¢ dlugofalowe konsekwencje jakosci wspotpracy cztonkéow zespotu MDT
z opiekunami w okresie okoto diagnostycznym dla przysztego stanu psychofizyczne-
go ich chorych dzieci (Bryon, 2020).

Obcigzenie fizyczne w doswiadczeniu rodzicéw dzieci z CF

Cztonkami rodziny w najwigkszym stopniu zaangazowanymi w rehabilitacje dzie-
ci z CF sa ich rodzice. To oni sa wspotodpowiedzialni za stan somatyczny dziecka,
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przestrzeganie wskazan medycznych dotyczacych codziennej, nieraz kilkugodzinnej
fizjoterapii uktadu oddechowego, farmakoterapii i przestrzegania stosownej diety,
niezbednej dla prawidtowego metabolizmu. W niektorych przypadkach rodzice odpo-
wiadaja takze za przebieg insulinoterapii, odzywianie pozajelitowe, czy tez leczenie
zatok. Obok zadan powiazanych z leczeniem, rodzice chorych dzieci wypetniaja za-
dania wychowawcze, dotyczace m.in. socjalizacji dziecka oraz opieki nad zdrowymi
dzie¢mi (Grossoehme, Filigno, Bishop, 2014).

Decyzje rodzicow dotyczace wychowania dzieci z CF powinny uwzgledniaé
zardwno ograniczenia zwigzane z choroba, jak i konieczno$é¢ stworzenia wa-
runkow do wypetniania zadan rozwojowych i nauki samodzielno$ci (Borawska-
-Kowalczyk, 2018). Warto podkresli¢, ze obowiazki rodzicielskie wynikajace
ze wspierania procesu leczniczego prowadzonego w obszarze wielu narzadow
i uktadéw dziecka z mukowiscydoza pochtaniajq energi¢ rodzicow oraz znaczaco
redukuja ich czas przeznaczony na niezbgdna regeneracjg sit. Progresywny i trud-
ny do przewidzenia przebieg choroby sprawia, ze swoistymi wyzwaniami, przed
ktorymi staja rodzice dzieci z CF sa konieczno$¢ reorganizacji zycia rodzinnego
w okresach hospitalizacji dzieci oraz niepewno$¢ w planowaniu dziatan w zwiaz-
ku ze zmianami w ich stanie zdrowia (Fitzgerald, George, Somerville, Linnane
i Fitzpatrick, 2018).

Brytyjskie badania dotyczace obciazajacego leczenia w mukowiscydozie (Davies,
Rowbotham, Smith, Elliot, Gathercole, Rayner, Leighton, Herbert, Duff, Chandran,
Daniels, Nash i Smyth, 2020), oparte o wywiady z 941 osobami (profesjonalistami
reprezentujacymi rozne dziedziny nauki i praktyki klinicznej, pacjentami, cztonkami
ich rodzin i przyjaciotmi) wskazaty, ze chorzy z CF podlegaja od 6 do 15 procedurom
medycznym. Do najbardziej obciazajacych i czasochtonnych zaliczono oczyszczanie
drog oddechowych i podawanie antybiotykow w nebulizacji. Aktywno$¢ powyzsza
pochtaniata 2-3 godziny dziennie. W toku analiz i interpretacji danych autorzy sfor-
mulowali postulatywne wnioski dotyczace m.in. indywidualizacji 1 personalizacji
planow leczenia, wspierania rezyliencji chorych, komunikacji interpersonalnej, roz-
poznawania potrzeb psychospotecznych w kontekscie zréznicowanych form lecze-
nia, wykorzystania telemedycyny w celu redukcji obciazen, uproszczenia procedur
i sprzetu do rehabilitacji, a takze poprawy strategii regulacji skutkow ubocznych oraz
usprawnienia formalnych aspektéw dedykowania i realizacji okreslonych form terapii
medycznych.

Najnowszy systematyczny przeglad literatury dotyczacy obciazenia opiekundéw
(caregiver burden) chorych z CF (Daly, Ruane O’Reilly, Longworth, Vega-Hernan-
dez, 2022) oparty o analiz¢ 72 publikacji empirycznych wskazuje na znaczaca prze-
wage badan dotyczacych opiekundéw pacjentdw pediatrycznych nad eksploracjami,
w ktorych respondentami sa cztonkowie rodzin 0sob dorostych. Najwigksze nasilenie
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obciazen wynikajacych z leczenia CF (zwlaszcza z tytutu nadzorowania fizjoterapii
uktadu oddechowego) stwierdzono w grupie rodzicéw najmtodszych dzieci (w wieku
0-9), pozostate badane grupy obejmowaty opiekundéw adolescentow (w wieku 10-19)
i 0so6b dorostych. Do czynnikow zwigkszajacych obciazenie respondentéw naleza:
dtuzszy staz choroby oraz zakazenie bakterig Pseudomonas aueroginoza.

Nasilenie obciazen wynikajacych z leczenia dziecka z mukowiscydoza pojawia
si¢ czesciej u matek niz u ojcéw (Neri, Lucidi Catastini, Colombo. the LINFA Study
Group, 2016), przy czym poziom omawianej zmiennej jest w znaczacym stopniu za-
lezny od braku wsparcia ze strony partnera oraz dostgpu do niedrogich ustug wsparcia
spotecznego, a takze stresu zwigzanego z praca zawodowa. Nie stwierdzono natomiast
wspotzaleznosci wielkosci obciazenia i parametrow biomedycznych chorego dziecka.

Obciazenie psychiczne w doSwiadczeniu rodzicéw dzieci z CF

W literaturze przedmiotu odnoszacej si¢ do analizy powigzan pomigdzy wystepo-
waniem mukowiscydozy u dziecka a psychospotecznym funkcjonowaniem jego
rodzicow, znaczacy nurt eksploracji odwotuje si¢ do koncepcji stresu. Interpreta-
cja doswiadczen rodziny z odwotaniem do tychze koncepcji ma liczna reprezen-
tacj¢ w badaniach rodzin dzieci z przewlektymi chorobami pulmonologicznymi,
kardiologicznymi czy neurologicznymi realizowanymi w ujeciu kategorialnym,
skoncentrowanym na analizie wybranej jednostki nozologicznej oraz niekatego-
rialnym, taczacym rézne diagnostyczne jednostki kliniczne. Metaanaliza Melissy
Cousino i Rebekki Hazen (2013) dotyczaca doswiadczenia stresu rodzicow dzieci
przewlekle chorych uwzglednita obydwa te nurty (tabela 1).

Tabela 1

Przeglgd badan dotyczgcych stresu rodzicow dzieci z mukowiscydozg.
Autorzy badan Grupa Wiek dziecka Kwestionariusz Wyniki
(Grupa badawcza) porownawcza (Liczba

badanych)

Baroniiin.,, 1997  rodzice dzieci  1- 10 (98) The Parenting Brak roznic migdzy
(CF) zdrowych Stress Index (PSI) grupami.
Crist i in., 1994 rodzice dzieci  1- 7 (44) PSI Wyzsze wyniki w grupie
(CF) zdrowych opiekunow dzieci z CF.
Czyzewski i in., 0-18(199)  PSI Stres rodzicielski nie
1994 wplywa na jakos¢
(CF) samopoczucia rodzicow

i mlodziezy.
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Autorzy badan Grupa Wiek dziecka Kwestionariusz Wyniki
(Grupa badawcza) poréwnawcza (Liczba
badanych)
Darke, Goldberg, =~ Choroba 0-2(78) PSI Wyzszy poziom stresu
1994 niedokrwienna rodzicielskiego w grupie
(CF) serca (CHD), matek dzieci chorych niz
rodzice dzieci W grupie pordwnawczej.
zdrowych Brak roznic u ojcow.
Negatywna korelacja migdzy

stresem rodzicielskim ojcow
a ich interakcjami z dzie¢mi.

Eddyiin.,1998 3-11 (49) PSI/SF Wyzszy poziom stresu
(CF) (skrocona rodzicielskiego koreluje
wersja) z gorszym wypelnianiem
wymogow fizjoterapii
i leczenia dietetycznego.
Goldbergi in.,1997 CHD, 4 (137) PSI Stres rodzicielski
(CF) rodzice dzieci wspolwystepuje
zdrowych z eksternalizacyjnymi

i internalizacyjnymi
zaburzeniami zachowania

u dzieci w obu grupach.
Goldberg, Morris ~ CHD, PSI Poziom stresu rodzicOw
iin., 1990 rodzice dzieci dzieci chorych wigkszy niz
(CF) zdrowych zdrowych (CF wigkszy niz
CHD).
Quittner, nie podano Parenting W poréwnaniu z wynikami
DiGirolamo, (64) Routines normatywnymi rodzice dzieci
Michel, Eigen, Inventory — z CF osiagaja wyzszy poziom
1992 Stress Scale stresu (matki bardziej. niz
(CF) ojcowie obciazone opieka

nad dzie¢mi - wyzszy
poziom stresu).

Quittner, 1998 rodzice dzieci  2- 6 (66) FSS Matki dzieci

(CF) zdrowych z CF bardziej obcigzone
stresem niz matki dzieci
zdrowych, za$ ojcowie mniej
obciazeni, niz ojcowie dzieci

zdrowych.
Solomon, Breton,  rodzice dzieci  1- 2 (49) PSI Wigkszy procent rodzicow
1999 zdrowych dzieci z CF osiaga poziom
(CF) stresu rodzicielskiego

powyzej punktu odcigcia.
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Autorzy badan Grupa Wiek dziecka Kwestionariusz Wyniki
(Grupa badawcza) poréwnawcza (Liczba
badanych)
Thompson 7-17 (68) 4-itemowa skala Wyzszy poziom stresu
iin., 1992 (CF) oceny rodzicielskiego, zwiazanego
z choroba dziecka koreluje
Z WyZSZym poziomem
psychologicznego distresu
matek.
Tluczek iin., 2011  nosiciele CF, <6 mies. PSI Wyzszy poziom stresu
(CF) wrodzona (136) rodzicielskiego
niedoczynnos¢ wspotwystepuje
tarczycy z bezradnoscia dzieci
W percepcji rodzicow.
Bordeau 8-18(200)  PSI/SF Wigkszy stres rodzicielski
1in.2007 koreluje z nizszym
(astma, CF, dochodem, nizszym
cukrzyca) wyksztatceniem matek,
mniejsza samodzielno$cia
chorych dzieci oraz wigksza
nadopiekunczo$cia rodzicow
i postrzegana przez nich
bezradnoscia dzieci.
Carpentier 8-18(231)  PSI/SF Stres rodzicielski dodatnio
iin. 2008 koreluje z postawa ochrony
(astma, CF, dziecka i postrzegana przez
cukrzyca) rodzicow bezradnoscia
dzieci chorych.
Driscoll i in., 2010 0-12(195) FSS Wyzszy poziom stresu
(CF, cukrzyca) zwiazanego z chorobg
wspotwystepuje z nasileniem
objawow depresji
u opiekunow
dzieci z cukrzyca
i mukowiscydoza.
Fedele, Grant, 0- 18 (457)  PSI/SF Wyniki potwierdzajace
Wolfe-Christensen, trafno$¢ zastosowania
Mullins, Ryan, narzedzia badawczego
2010 w populacji dzieci
(astma, nowotwor, przewlekle chorych.

cukrzyca, CF, SCD
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Autorzy badan Grupa Wiek dziecka Kwestionariusz Wyniki
(Grupa badawcza) porownawcza (Liczba

badanych)
Hullman 0- 18 (425)  PSI/SF Stres rodzicielski koreluje
iin., 2010 z niskim dochodem.
(astma, nowotwor, Wyzszy poziom stresu
cukrzyca, CF) u rodzicow dzieci z astma

i cukrzyca, niz z rakiem
i z mukowiscydoza.

Mullins i in., 2011 hemofilia 1-18(368)  PSI/SF Wyzszy poziom stresu,
(astma, nowotwor, zwiazanego z choroba
cukrzyca, CF, SCD) dziecka u samotnych matek

niz u matek zame¢znych
(dochéd jako zmienna
posredniczaca).

Zrédio: Cousino, Hazen, 2013, s. 813- 814, 817- 818, za: Zubrzycka, 2017, s.76-78.

Analiza danych zaprezentowanych w tabeli 1 ujawnia, iz w badaniach wskazu-
jacych na istnienie podwyzszonego poziomu stresu rodzicow, wspotwystepuje on:

— z ich zaburzeniami adaptacyjnymi (Driscoll, Johnson, Barker, Quittner, Deeb,
Geller, Gondor i Silverstein, 2010),

— zaburzeniami struktury rodziny (Mullins Wolfe-Christensen, Chaney, Elkin,
Wiener, Hullmann, Fedele, Junghans, 2011),

— oraz niskim dochodem (Bordeau, Mullins, Carpentier, Coletti i Wolfe-Christensen,
2007; Hullman, Christensen, Ryan, Fedele, Rambo, Chaney, Mullins, 2010).

Doceniajac warto$¢ poznawcza wspomnianych doniesien nalezy jednak zauwa-
zy¢, ze wigkszos$¢ z nich oparta jest o wykorzystanie narzedzi badawczych oceniaja-
cych ogolny, a nie specyficzny — zwiazany z choroba — rodzaj stresu (Cousino, Hazen,
2013), zatem nie mozna jednoznacznie wskaza¢ na chorobg dziecka lub aktywno$¢
rodzicow z nig powiazana, jako na zrodto stresu.

Liczne prace empiryczne wskazuja na pte¢ jako czynnik roznicujacy nasilenie
obciazenia stresem rodzicow dzieci z mukowiscydoza, przy czym matki dzieci z CF
ujawniaja wyzszy poziom stresu, niz matki dzieci zdrowych, podczas gdy nasilenie
stresu 0jcow jest istotnie wyzsze (Quittner, DiGirolamo Michel, Eigen, 1992), albo
nizsze (Quittner, DiGirolamo, 1998), niz u ojcow dzieci zdrowych, badz tez niewy-
kazujace istotnych réznic (Darke, Goldberg,1994, za: Cousino, Hazen, 2013). Istotny
kierunek badan nad stresem rodzicow dzieci z CF dotyczy jego powiazan ze zmienny-
mi biomedycznymi charakteryzujacymi dziecko, tj. jego stanem zdrowia i przestrze-
ganiem zasad leczenia. W toku eksploracji ujawniono wspotzalezno$é wysokiego
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nasilenia stresu u rodzicoOw i mniejszego zaangazowania dzieci przewlekle chorych
(w tym dzieci z mukowiscydoza) w czynnosci lecznicze oraz pogorszenia funkcji ptuc
1 ogb6lnego rozwoju matych pacjentow (Patterson i in., 1993, za: Hullmann, Christen-
sen i in., 2010). Nasilenie stresu u rodzicéw koreluje dodatnio ze stopniem cig¢zkos$ci
choroby u dzieci (Continisio, Serra, Guillari, Civitella, Sepe, Simeone, Gargiulo, To-
scano, Esposito, Raia, Rea, 2020).

Obciazajacy charakter mukowiscydozy w doswiadczeniu opiekunéw chorych
dzieci znajduje takze odzwierciedlenie w wynikach mi¢dzynarodowych badan nad
depresja i Igkiem, zrealizowanych jako projekt TIDES w ramach aktywno$ci Euro-
pean Cystic Fibrosis Society w o$miu panstwach Unii Europejskiej i USA (Quittner,
Goldbeck Abbott, Duff, Lambrecht, Solé, Tibosch, Brucefors, Yuksel, Catastini, Blac-
kwell, Barker, 2014). Raport z badan ujawnit trzykrotnie wyzsze wskazniki depresji
rodzicow dzieci i mtodziezy z CF, niz te osiagane w ogodlnej populacji dorostych
oraz dwu- trzykrotna warto$¢ wskaznika grupy normatywnej w badaniu lgku. Wyniki
polskich badan depresji rodzicéw dzieci z CF (Zubrzycka, 2017) sa zgodne z powyz-
szymi danymi. Nalezy jednak zaznaczy¢, ze w literaturze pojawia si¢ takze szereg
doniesien wskazujacych na brak réznic w zakresie dobrostanu psychicznego rodzi-
cow dzieci z CF i rodzicow dzieci zdrowych (Foster, Bryon 1998, Herzer, Godiwala,
Hommel, Driscoll, Mitchell, Crosby, Piazza-Waggoner, Zeller, Modi, 2010). Niespoj-
ne wyniki opublikowanych dotychczas badan moga mie¢ swoje zrédlo w ogranicze-
niach metodologicznych: wykorzystywaniu réznorodnych technik pomiaru: m.in.
kwestionariuszy typu self-report, technik obserwacyjnych badajacych rozne aspekty
funkcjonowania rodziny, nieuwzglednianiu grupy poréwnawczej, braku usytuowania
eksploracji w kontekscie teoretycznym oraz zréoznicowaniu jakosci $wiadczenia ustug
medycznych 1 dostgpnosci pomocy psychoterapeutycznej dla chorych i ich rodzin
w réznych regionach Europy i $wiata (Zubrzycka, 2017).

Warto zaznaczy¢, ze rdéwnolegle z powszechnie eksplorowanym obszarem badan
skoncentrowanym na psychopatologicznych aspektach realizacji przez rodzicéw funk-
cji opiekunczej wobec dziecka z mukowiscydoza, w ostatnich latach rozwija sig takze
nurt eksploracji zorientowany na pozytywne obszary funkcjonowania chorych i ich ro-
dzin, ktore ukazuja rodzicéw dzieci z CF jako potrafiacych przezwycigza¢ traumatycz-
ne doznania i ujawnia¢ wzrost pomimo traumy (Byra, Zubrzycka, Wéjtowicz, 2021).

Obciazenie ekonomiczne w doSwiadczeniu rodzicow dzieci z CF
Tomasz Ameljanczyk, Marcin Czech i Magdalena Bator (2012) — na podstawie badan

zrealizowanych w grupie 100 pacjentéow z CF (1-18 lat) objetych opieka Instytutu
Matki i Dziecka oraz Centrum Zdrowia Dziecka w Warszawie i ich opiekundw — usta-
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lili, ze $redni roczny koszt zwiazany z mukowiscydoza w ujeciu ogdlnym, w przeli-
czeniu na osobg chora, wynosit 108 984 PLN. Zdecydowana wigkszo$¢ wymienionej
kwoty dotyczy kosztow posrednich, zwigzanych z konieczno$cia sprawowania opieki
nad chorym dzieckiem. Wérdd kosztow bezposrednich najwigksza czg$¢ stanowia zas
wydatki przeznaczone na farmakoterapi¢ i leczenie dietetyczne. W badaniach statu-
su socjoekonomicznego (Zubrzycka, 2017) 130 rodzicow dzieci z CF (w wieku od
1 miesiaca do 21 r.z.), przeprowadzonych z wykorzystaniem kwestionariusza ankiety,
uzyskano deklaracje respondentow, iz $redni miesigczny dochod na osobg w rodzi-
nach dzieci z mukowiscydoza wynosi 1180, 27 PLN, podczas gdy wedtug danych
Gtownego Urzedu Statystycznego (2014) z okresu objgtego procedura gromadze-
nia danych przecietny miesieczny dochdd na osobg wynosit 1296 PLN. Sredni mie-
sigczny koszt wydatkow na rehabilitacje dziecka zostal okreslonych przez badanych
rodzicéw jako kwota o wartosci 1060,55 PLN. Sktadowe kosztow leczenia dzieci
z mukowiscydoza, ktore wskazali rodzice obejmuja takie koszty jak:

— zakup lekarstw i1 suplementdéw diety,

— zakup/uzytkowanie sprz¢tu do fizjoterapii uktadu oddechowego,

— transport do placoéwek medycznych,

— prywatne ushugi lekarza specjalisty, rehabilitanta, dietetyka, psychologa,

— oplaty za turnusy rehabilitacyjne, dodatkowe zajgcia sportowe, wyjazdy na le-

czenie klimatyczne,

— zalecane platne szczepienia,

— wysokokaloryczne produkty spozywcze dobrej jakosci,

— a takze noclegi i utrzymanie si¢ badanych rodzicow podczas leczenia dziecka

poza miejscem zamieszkania.

Kolejne badania obcigzen rodzicow oséb z CF (Dgbska, Milaniak, Domanska
i Tomaszek, 2019) przeprowadzone w stosunkowo licznej grupie (n=88) z wykorzy-
staniem Caregiver Burden Scale ujawnity wyst¢powanie przeci¢tnego poziomu ana-
lizowanej zmiennej. Co ciekawe, cho¢ wigkszos¢ badanych charakteryzowat niski
lub przecigtny status ekonomiczny, nie byt on skorelowany ze zmienna obciazenia.
Wigkszo$¢ badanych deklarowata, ze choroba dziecka wywiera wptyw na ich sytu-
acje zawodowa, a 1/3 przyznata, ze korzysta z pomocy socjalne;j.

Kwalifikacja CF jako rzadkiej choroby z ograniczonym dostgpem do przedtuza-
jacych zycie terapii 1 wysoce kosztownych procedur medycznych (w tym z obsza-
ru transplantologii narzadéw) oznacza dla wielu polskich rodzin chorych z CF ko-
nieczno$¢ mierzenia si¢ z niezwykle trudnymi wyzwaniami ekonomicznymi. Bardzo
istotne wsparcie w tym zakresie otrzymujq one ze strony bardzo pr¢znie dziatajacych
organizacji samopomocowych, ktore skonsolidowaty swoja aktywno$¢ w ramach
MukoKoalicji, utworzonej w celu skoordynowania dziatan na rzecz systemowych
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zmian poprawiajacych jakos¢ i dtugos¢ zycia chorych w Polsce, w tym realnego do-
stepu do lekoéw przyczynowych. Do cztonkéw MukoKoalicji naleza:

— Polskie Towarzystwo Walki z Mukowiscydoza,

— Fundacja Pomocy Rodzinom i Chorym na Mukowiscydoze MATIO,

— Fundacja Podaruj Oddech,

— Fundacja MUKOHELP,

— Polskie Towarzystwo Walki z Mukowiscydoza oddzial Gdansk.

Zaangazowana wieloletnia aktywno$¢ cztonkéw MukoKoalicji oraz wspiera-
jacych ich klinicystow zaowocowata sukcesem w postaci wprowadzenia w Polsce
1 marca 2022 roku refundacji leczenia przyczynowego mukowiscydozy, tj. tera-
pii personalizowanych wplywajacych bezposrednio na mutacj¢ biatka stanowiace-
go przyczyng choroby (Sands, 2019). Refundacja obejmie okoto tysiac pacjentow,
a jej roczny koszt wyniesie 500 mln zt, srodki zostana pokryte z Funduszu Medycz-
nego.

Zakonczenie

Nieuleczalno$¢ mukowiscydozy, jej wielonarzadowy charakter i relatywnie niska me-
diang przezycia polskich chorych (24,4) na tle zachodnioeuropejskich wskaznikoéw
(Sands, Pogorzelski, Skoczylas-Ligocka, 2018; UK CF Registry Annual Data Report,
2015) mozna uzna¢ za istotne czynniki traumatyzujace rodzicow wychowujacych
dzieci z CF. Psychiczne obciazenia opiekundéw chorych dzieci sa wzmacniane przez
konieczno$¢ wspotorganizacji skomplikowanego procesu leczenia zarowno podczas
okreséw hospitalizacji dziecka, jak i codziennej, zmudnej rehabilitacji domowe;.
Sprostanie obowiazkom opiekuniczym zwigzane jest z koniecznos$cia wprowadzenia
modyfikacji osobistego i zawodowego zycia rodzicow, wiaze si¢ takze z powaznymi
obciazeniami finansowymi.

Wspomniane konsekwencje, ktore dotykaja rodziny dzieci z mukowiscydoza wy-
nikaja w duzej mierze z faktu przynaleznosci CF do grupy choréb rzadkich. Wdra-
zany w Polsce od sierpnia 2021 roku narodowy Plan dla Choroéb Rzadkich budzi na-
dziej¢ na pozytywne zmiany w medycznej i psychospotecznej sytuacji rodzin dzieci
i mlodziezy z CF. Wymiernym wskaznikiem przeobrazenia jest — dlugo negocjowane
1 oczekiwane przez Srodowisko chorych — wprowadzenie refundacji leczenia przy-
czynowego w mukowiscydozie. Stanowi ono przetom w dotychczas funkcjonujacym
systemie opieki zdrowotnej, opartym glownie na leczeniu objawowym. Wspomniane
inicjatywy legislacyjne stwarzaja nie tylko realng szans¢ na wydtuzenie zycia pol-
skich chorych, ale moga tez by¢ inspiracja do podjecia weryfikacji — w toku przy-
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sztych interdyscyplinarnych badan — wiedzy na temat psychospotecznego funkcjono-
wania chorych i ich rodzicow w kontek$cie zaistnialych zmian.
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