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Rdzeniowy zanik mięśni (spinal muscular atrophy, SMA) należy 

do chorób rzadkich – to znaczy takich, które diagnozowane są 
u mniej niż 5 na 10 000 osób w danej populacji [1]. W przypadku 

SMA częstotliwość zachorowań wynosi 1 na 6 000/10 000 ży-

wych urodzeń, co sprawia, że wśród chorób rzadkich SMA jest 

jedną z częstszych. Polska populacja pacjentów obciążonych 

rdzeniowym zanikiem mięśni może – jak się szacuje – obejmo-

wać 500–800 osób [2]. Do roku 2016 dla większości pacjentów – 

choroba znana w medycynie od końca XIX wieku – wiązała się 
z postępującym, nieuleczalnym osłabieniem mięśni, powodują-
cym znaczną niepełnosprawność ruchową i prowadziła do wcze-

snej śmierci. W grudniu 2016 roku pierwszy na świecie lek, wy-

produkowany przez amerykańsko-szwajcarski koncern farmaceu-

tyczny Biogen, nusinersen – pod nazwą handlową Spinraza – 

został przez amerykańską Agencję Żywności i Leków (Food and 

Drug Administration, FDA) dopuszczony do leczenia w USA. 

W czerwcu 2017 roku Komitet do Spraw Wyrobów Leczniczych 

Stosowanych u Ludzi Europejskiej Agencji do Spraw Leków 

(European Medicines Agency, EMA) zaaprobował leczenie Spin-

razą na obszarze Unii Europejskiej [3]. Polscy chorzy czekali do 

17 grudnia 2018 roku, by leczenie to było refundowane w ich kra-

ju. Ogłaszając decyzję refundacyjną, minister zdrowia Łukasz 

Szumowki przyznał, że SMA to: „straszna choroba, horror, po-

nieważ dziecko przestaje siedzieć, przestaje chodzić, przestaje ły-

kać, oddychać i w końcu umiera. Dodał, że rodzice patrzą, jak ich 
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dziecko umiera w ciągu roku, dwóch lat i są kompletnie bezradni” 

[4]. Powiedział też, że mimo „dramatycznie drogiej” ceny leku, 

wszyscy pacjenci – dzieci i dorośli – będą w Polsce leczeni
1
. 

Staliśmy się tym samym świadkami epokowego wydarzenia 

w medycynie. Mówiła o tym już w czasie VI konferencji Week-

end ze SMA-kiem prof. Anna Kostera-Pruszczyk, kierująca Klini-

ką Neurologii Warszawskiego Uniwersytetu Medycznego, która 

jest polską jednostką referencyjną dla tego schorzenia. Zdaniem 

badaczki w ciągu ostatniego trzydziestolecia nie zdarzyło się ani 

w neurologii, ani w medycynie w ogóle tak przełomowe odkrycie, 

jakim jest nusinersen – lek, który diametralnie zmienia historię 
naturalną nieuleczalnej, śmiertelnej dotychczas choroby o podło-

żu genetycznym. Należy podkreślić, że ze względu na to, że SMA 

nie występuje często, prace nad lekiem nie należały do prioryte-

tów przemysłu farmaceutycznego. Prowadzono je między innymi 

z inicjatywy organizacji pacjenckich, które samodzielnie fundo-

wały granty na badania nad innowacyjnymi terapiami na SMA – 

były to amerykańska organizacja Cure SMA oraz SMA Europe. 

Również polska społeczność, zrzeszona pod egidą Fundacji SMA, 

partycypowała w dotowaniu badań [6]. 

To, że chorzy i ich rodziny podjęli trud selekcjonowania 

zgłoszeń grantowych i gromadzenia funduszy na finansowanie 

działań naukowych, wynikało ze świadomości nieuchronnego lo-

su chorych oraz wiedzy o podłożu i mechanizmach prowadzących 

do rozwoju tej choroby. W skali mikro natomiast, czyli w odnie-

sieniu do jednostkowych pacjentów, wiedza o tej przewlekłej 

chorobie pozwala na odpowiedzialne dysponowanie zasobami fi-
                                                                 
1  Niedługo po tym, kiedy zakończyłyśmy prace nad tą publikacją, okazało 

się, że FDA podjęła decyzję o dopuszczeniu na rynek terapii genowej dla 

objawowych i nieobjawowych niemowląt z SMA w wieku do dwudziestu 

czterech miesięcy. Dotychczasowe badania pokazują, że jedna dawka leku 

Zolgensma odwraca proces chorobowy. Jednak cena leku zaproponowana 

przez jego producenta jest zawrotna – wynosi ona 2,1 mln dolarów lub 425 

tysięcy dolarów rocznie po rozłożeniu kosztów na pięć lat. Jest to więc 

najdroższy lek w dotychczasowej historii farmacji [5]. 



 

Wstęp 
 

 
 

11

zycznymi i psychicznymi w sposób dający szansę na osiągnięcie 

możliwie satysfakcjonującej jakości życia, która w przypadku 

chorób rzadkich w dużej mierze zależy od dostępności leczenia
2
. 

W tym duchu w opracowaniu Zintegrowana opieka nad pa-

cjentem chorym na chorobę rzadką i jego rodziną autorzy pod-

kreślali, że „Choroby rzadkie to wiele dramatów”, a „chorzy i ich 

rodziny przeżywają gehennę” [7], co wynika z tego, że o po-

szczególnych chorobach rzadkich widomo niewiele. To przekłada 

się na: szybkość diagnostyki i wdrożenia leczenia zachowawcze-

go, bo często o leczeniu przyczynowym nie może być mowy z te-

go względu, że nie jest znane podłoże schorzenia, a także na za-

kres wsparcia udzielnego chorym oraz ich bliskim. 

Książka ta poświęcona jest analizie wiedzy, która wielu cho-

rym oraz ich rodzicom, opiekunom i bliskim pozwala zarządzać 
chorobą. Jest to wiedza i merytoryczna, bo o chorobach rzadkich 

często zmagający się z nimi pacjenci wiedzą więcej niż staty-

styczni lekarze, i praktyczna, bo wynikająca z codziennych do-

świadczeń. Przestawiamy w tej pracy polską społeczność SMA 

oraz reprezentującą ją Fundację SMA. Piszmy o rdzeniowym za-

niku mięśni na tle chorób rzadkich oraz o istnieniu tych chorób 

w świadomości społecznej. To, że występują one tak rzadko 

sprawia, że stają się wyrazistym przykładem reguł konstruowania 

wiedzy na temat choroby przez obciążone nią osoby, ich rodzi-

ców i opiekunów. 

Podjęłyśmy temat chorób rzadkich także dlatego, że mało się 
o nich w literaturze socjologicznej pisze – w przeciwieństwie do, 

na przykład, chorób onkologicznych. Rak doczekał się swojej po-

pularnonaukowej biografii – mamy tu na myśli książkę Cesarz 

                                                                 
2  Przy jego braku można mówić o walce o przetrwanie do momentu, w któ-

rym lek będzie dostępny. Ze smutkiem należy stwierdzić, że nawet wtedy, 

kiedy wiadomo już było, że leczenie jest, a jego skuteczność jest klinicznie 

udowodniona, pacjenci z ciężkimi postaciami choroby tracili życie, ponie-

waż lek nie był dostępny w ich kraju. Inni z kolei codziennie podejmują 
walkę, by dotrwać do chwili, kiedy będą mogli być leczeni. 
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wszech chorób. Biografia raka Siddhartha Mukherjee [8], zali-

czoną przez „New York Timesa” do stu najlepszych książek non-

fiction wszech czasów. Nie możemy też pominąć stricte nauko-

wego ujęcia Huberta Wiercińskiego z pracy Rak. Antropologiczne 

studium praktyk i narracji [9]. Oczywiście choroba nowotworowa 

jest zupełnym przeciwieństwem choroby rzadkiej, choć zdarzają 
się także rzadkie nowotwory. Statystyki pokazują jednak, że cho-

roby nowotworowe są egalitarne – stanowią one w Polsce drugą 
przyczynę zgonów, obejmującą 25% ogółu zgonów. Co roku 

z powodu choroby nowotworowej, zgodnie z danymi z 2014 ro-

ku, w kraju umierało 96 tysięcy osób; szacowano wtedy, że 

w niedalekiej przyszłości nowotwory złośliwe staną się pierwszą 
przyczyną zgonów wśród kobiet i mężczyzn przed sześćdziesią-
tym piątym rokiem życia [10]. Specjaliści są zgodni, że liczba 

nowotworów rośnie i będzie rosła. W ujęciu liczbowym dwudzie-

stopierwszowieczne nowotwory prezentują się więc – czego trud-

no nie zauważyć – jak dziewiętnastowieczna gruźlica. Można 

więc śmiało powiedzieć, że dziś nie ma chyba nikogo, kto by nie 

znał pacjenta nowotworowego, tak jak w XIX stuleciu trudno by-

ło nie zetknąć się z gruźlikiem. Podobieństw między chorobami 

nowotworami i gruźlicą jest więcej i można by tu poprowadzić 
interesującą paralelę socjologiczno-kulturową – jak ta, którą dla 

gruźlicy i AIDS zaproponowała Susan Sontag w kanonicznej pra-

cy Choroba jako metafora [11]. Nie jest to jednak przedmiotem 

tej pracy. Wspominamy o tych kwestiach, by zarysować kompa-

ratystyczne tło dla chorób rzadkich, które w przestrzeni kulturo-

wej i medialnej istnieją marginalnie. 

Tymczasem choroby nowotworowe dotykają ludzi „wszyst-

kich stanów” – w tym sensie są egalitarne. Niektórzy chorzy de-

cydują się na opisanie swoich zmagań z rakiem. Część z nich to 

osoby znane, z czego wynika spory rezonans społeczny ich opo-

wieści. Świetnie znane są autobiografie tych, którzy „wygrali” 

z rakiem – dziennikarza Kamila Durczoka Wygrać życie [12], pi-
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sarki Krystyny Kofry Lewa, wspomnienie prawej [13]. Medialnie 

zaistniał także blog Joanny Sałygi Chustka [14], na podstawie 

którego powstała książka pod tym samym tytułem oraz wyreżyse-

rowany przez Anetę Kopacz w 2013 roku obraz Joanna, nomi-

nowany do Oscara w kategorii najlepszy krótkometrażowy film 

dokumentalny [15]. Powstało też wiele filmów pełnometrażo-

wych, których bohaterami byli pacjenci nowotworowi, by wy-

mienić tylko Dowcip (Wit) wyreżyserowany w 2001 roku przez 

Mike’a Nicholsa (odtwórczyni głównej roli, Emma Thomson, zo-

stała uhonorowana nagrodą Emmy dla najlepszej aktorki w filmie 

telewizyjnym) [16] Pół na pół (50/50) wyreżyserowany w 2011 

roku przez Jonathana Levin’a [17] czy z 2014 roku Gwiazd na-

szych wina (The Fault of Our Stars) Josha Boone’a [18]. 

W przestrzeni kinowej zaistniał także inny polski film o jed-

nej z rzadkich chorób – zespole wrodzonej ośrodkowej hipowen-

tylacji, zwanej także klątwą Ondyny. Film Nasza klątwa, wyreży-

serowany przez ojca chłopca zmagającego się z tym schorzeniem 

– którego historię rodzice opisują na blogu [19] – został również 
nominowany do Oscara w kategorii najlepszy krótkometrażowy 

film dokumentalny w roku 2015. Zainteresowanie wzbudziła też 
zekranizowana przez Annę Plutecką-Mesjasz biografia polskiej 

siatkarki, Agaty Mróz-Olszewskiej, Nad życie z 2012 roku [20]. 

W kinach w roku 2019 można także było obejrzeć popularną 
produkcję Trzy kroki od siebie [21], w której główna bohaterka 

choruje na mukowiscydozę – zwłóknienie torbielowate, będące 

najczęściej występującą u ludzi chorobą genetyczną zaliczaną do 

chorób rzadkich [22]. Najczęściej też prowadzącą do śmierci ma-

łych pacjentów. Zaraz po niej znajduje się SMA. 

Nie można też nie wspomnieć o filmie Teoria wszystkiego 

z 2014 roku [23], opowiadającym historię genialnego naukowca, 

Stephena Hawkinga – odtwórca głównej roli, Eddie Redmayne, 

w 2015 roku otrzymał Oscara dla najlepszego aktora pierwszo-

planowego. Hawking znany był nie tylko z powodu swoich od-
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krywczych teorii astrofizycznych i kosmologicznych, które z za-

cięciem popularyzował, ale także dlatego, że przez pięćdziesiąt 
pięć lat zmagał się z rzadką chorobą neurodegeneracyjną – 

stwardnieniem zanikowym bocznym (w skrócie: ALS od angiel-

skiego amyotrophic lateral sclerosis lub SLA od łacińskiego scle-

rosis lateralis amyotrophica), mimo że po zdiagnozowaniu 

przedstawiono mu rokowania dwóch, trzech lat życia. 

Rezonans, z jakim spotkały się te produkcje, pokazuje, jak 

ważna i nośna społecznie, ale też jak interesująca, jest tematyka 

związana z chorobami, także tymi rzadkim. 

Pisząc o SMA, chcemy – jak twórcy przywołanych wyżej ob-

razów – rzadkość tej choroby odczarować, przybliżyć ją społecz-

nie, tym bardziej, że sprzyjają temu medialne działania Fundacji 

SMA. Jej przedstawiciele oraz sami chorzy mówili o swoich do-

świadczeniach w tak popularnych programach telewizyjnych jak 

Dzień dobry TVN, którego oglądalność szacowano na początku 

2018 roku na 587 tysięcy osób [24]. 

Dyskurs – naukowy, popularnonaukowy, jak i literacki, a tak-

że kinowy – o chorobach rozwija się w ostatnich latach niezwykle 

dynamicznie, niejako w parze z medykalizacją zachowań spo-

łecznych skojarzoną ze wzrostem znaczenia edukacji zdrowotnej. 

Jednocześnie psychologowie, socjologowie i przedstawiciele na-

uk o zdrowiu chętnie podejmują kwestie dotyczące jakości życia 

i wiedzy na temat różnych chorób [25]. Świadomość kwestii 

związanych z danym schorzeniem ma ogromne znaczenie dla jej 

przebiegu – dzięki temu chory i jego opiekunowie mogą zarzą-
dzać – by po raz kolejny posłużyć się tym nośnym semantycznie 

określeniem – chorobą, a więc radzić sobie w wymiarze soma-

tycznym, emocjonalnym, psychologicznym, rodzinnym, społecz-

nym. Oczywiście wiedza – także wiedza o SMA – jest zawsze 

pewnym konstruktem i z tego powodu jest dla nas interesująca. 

Opisując ją, odkrywamy składające się nią elementy, ale też ich 

pochodzenie, sposób ich poszukiwania, tworzenia, przekazywa-
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nia, praktycznego wykorzystania; ich prywatne i publiczne zna-

czenie. 

Wyjaśnić tu w końcu trzeba, jak nieprzypadkowa jest zawar-

tość okładki. W zorganizowanej w mediach społecznościowych 

akcji promującej sierpień jako miesiąc poświęcony SMA wyko-

rzystano jako symbol błękitną wstążkę [26] – na podobieństwo 

innych wstążek skojarzonych ze wspieraniem chorych na AIDS 

(wstążka czerwona) czy raka piersi (wstążka różowa). Symbol 

wstążki ma w wypadku chorób rzadkich jeszcze jedną konotację 
– przestrzenny układ ludzkiego DNA przypomina bowiem sple-

cione nici, wstążki. Odbiło się to także w kształcie wyłonionego 

w drodze ankiety logo Fundacji SMA, którym jest zielony splot 

przypominający nić DNA zakończoną listkami. Semantyka ziele-

ni i liści wiąże się oczywiście z nadzieją, tym co pozytywne, 

oczekiwaniem czegoś nowego [27]. 

Obecność tematyki chorób w sferze innej niż biomedyczna 

czy kliniczna, pokazuje, że problemy pacjentów niejednokrotnie 

wykraczają poza kwestie medyczne. Wraz z upowszechnieniem 

powstałego w latach 70. XX wieku modelu Lalonde’a [28] jasne 

stało się, że na osobistą sytuację zdrowotną wpływ mają czynniki 

pozamedyczne, wśród których znaczące miejsce przypisać można 

wsparciu społecznemu, dzięki któremu możliwe jest też kształto-

wanie pozytywnego wizerunku osób chorych, zagrożonych wy-

kluczeniem oraz edukacji zdrowotnej. W wypadku wielu chorób 

znaczącym elementem poprawiającym jakość życia i usprawnia-

jącym radzenie sobie z chorobą są działania informacyjne, zapo-

znające i samych chorych, i społeczeństwo z problematyką doty-

czącą danej jednostki chorobowej oraz potrzebami osób dotknię-
tych tym schorzeniem – temu właśnie służą teksty kultury 

i działania medialne. 

Biorąc pod uwagę to szerokie spektrum reprezentacji, poka-

zujemy w tej książce to, co o SMA wiedzą chorzy oraz ich rodzi-

ce/opiekunowie. Opisujemy też to, co wiedzieć powinni. Staramy 
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się wskazać dostępne źródła wiedzy, które można uznać za rze-

telne. W tym sensie publikacja ta staje się narzędziem weryfikacji 

mechanizmów konstruowania wiedzy o SMA. 

 

* 

Dla badaczy reprezentujących tak dziedzinę zdrowia pu-

blicznego, jak i socjologię, choroby rzadkie jawią się abstrakcyj-

nie. Tym, co skłoniło nas do podjęcia tego tematu, są biograficzne 

doświadczenia uczestniczenia w świecie bliskiej osoby chorej na 

SMA, do których możemy przyznać się bez uszczerbku dla „na-

ukowości” wywodu, w ramach nowej humanistyki, zorientowanej 

afektywnie i etnograficznie, która eksploruje różne wymiary do-

świadczania człowieczeństwa [29]. 

Praca ta składa się z trzech części. W pierwszej przedsta-

wiamy świat SMA na tle chorób rzadkich. Znajdują się tu dane 

kliniczne, epidemiologiczne oraz omówienie społecznej świado-

mości na temat chorób rzadkich, a także prezentacja polityki 

zdrowotnej w odniesieniu na chorób rzadkich na szczeblu euro-

pejskim i lokalnym. W części II prezentujemy wyniki badań do-

tyczących wiedzy pacjentów z SMA o ich chorobie, a w części III 

– wiedzy ich rodziców/opiekunów. Zdecydowałyśmy się na 

wprowadzenie, nieczęstej w badaniach naukowych, formuły 

dwóch dyskusji, które kończą poszczególne części. Wynikało to 

ze względów, które określiłybyśmy jako praktyczne. Dyskusja in-

tegralnie wiąże się z omówieniem wyników, a ponieważ ma ono 

miejsce w dwóch miejscach, tak też stało się z dyskusją. Zacho-

wanie dwuczęściowego układu wydało nam się także korzystne 

dla zachowania przejrzystości wywodu tym bardziej, że książka 

ta ma trafić nie tylko do odbiorców z kręgów akademickich. Inte-

grujące znaczenie ma więc podsumowanie, w którym zawarłyśmy 

wnioski istotne dla obu – dodajmy spójnych i zaplanowanych ja-

ko komplementarne – badań. 
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Podstawą niniejszej publikacją były nasze prace magisterskie 

obronione na Wydziale Nauk o Zdrowiu Uniwersytetu Medycz-

nego w Białymstoku w roku 2018, napisane pod kierunkiem dr 

Agnieszki Genowskiej, której w tym miejscu dziękujemy za cen-

ne wskazówki. Podziękowania składanym także prof. Janowi Po-

leszczukowi za przychylne podejście do naszej pracy oraz prof. 

Walterowi Żelaznemu za wnikliwą lekturę i nieocenione uwagi 

towarzyszące recenzowaniu publikacji. Bez Państwa życzliwości 

książka ta nie mogłaby trafić w ręce Czytelników. Czytelników 

zaś zapraszamy do zapoznania się z trudnym światem chorób 

rzadkich. 

Pisząc tę pracę, wykorzystałyśmy niepublikowane i zakuli-

sowe informacje z Konferencji EUROPLAN II – Rzadkie Choro-

by – Polska, która odbyła się 27–28 września 2013 roku w War-

szawie [30] oraz z debaty publicznej Rzadkie Choroby w Polsce – 

dokąd zmierzamy? [31]. Cennych informacji dostarczył nam też 
udział w konferencjach Weekend ze SMA-kiem w latach 2014, 

2015, 2016, 2017, 2018 [32], gdzie miałyśmy okazję wysłuchać 
niepublikowanych później prelekcji specjalistów od SMA z Pol-

ski, USA, Francji, Włoch, a także rozmawiać z chorymi, ich 

opiekunami, bliskimi. To im dedykujemy tę książkę. 
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1.1. Obraz chorób rzadkich 

 

Definiowanie. Choroby rzadkie są jednym z wyzwań cywiliza-

cyjnych. Jeszcze nigdy nie zdiagnozowano takiej ich ilości, 

a można podejrzewać, że – wraz z nieuniknionym rozwojem me-

dycyny i metod diagnostycznych – ich rozpoznawalność będzie 

rosła. To, że dana choroba jest rzadka, ujawnia się na tle całej po-

pulacji. Statystycznie więc w odniesieniu do populacji świata 

mamy do czynienia z 230 000 przypadkami którychś z 5 000–

8 000 rzadkich chorób [33] – dlatego hasło edukacyjne kampanii 

społecznej Nadzieja – mamy ją w genach: Rzadkie choroby są 

częste nie brzmi aż tak przewrotnie, jak by się mogło zdawać1
. Na 

                                                                 
1  Kampania społeczna Nadzieja – mamy ją w genach jest częścią międzyna-

rodowej inicjatywy Global Jeans Project. Jej celem jest stworzenie pozy-

tywnego wizerunku osób z chorobami rzadkimi o podłożu genetycznym. 

Mirosław Zieliński, przedstawiciel organizatorów, zaznaczył, że: „Poprzez 

działania edukacyjne chcemy dać nadzieję chorym i ich rodzinom oraz 

zbudować tak ważną dla nich społeczną akceptację i zrozumienie”. Em-

blematem kampanii jest para dżinsów symbolizująca ludzki chromosom. 

Analogia ta opiera się także na wyrazowej kalce fonetycznej – w języku 

angielskim słowa „geny” i „dżinsy” brzmią niemal identycznie. Popular-

ność jeansów ma wpłynąć na poprawienie świadomości dotyczącej zjawi-

ska mało rozpoznawalnego, jakim są rzadkie choroby. Rok później kam-

panię uzupełniono projektem Bransoletki nadziei. Wykonywane były one 

przez uczniów warszawskich szkół, które przyłączyły się do akcji. Zostali 

nimi obdarowani uczestnicy obchodów Dnia Chorób Rzadkich. Sympaty-

cy, wyrażając swoje wsparcie dla tej idei, mogli zamówić bransoletki na 

stronie internetowej lub wykonać i przekazać organizatorom bransoletkę 
własnego projektu – w ten sposób swoje wsparcie wyraziły znane marki 
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ogół jednak zachorowalność na poszczególne choroby rzadkie nie 

jest tak wysoka, a populacja, u której diagnozuje się daną chorobę 
rzadką, zwykle nie przekracza 100 000 osób. Zdecydowanie czę-
ściej daną jednostkę chorobową rozpoznaje się u kilku tysięcy, 

kilku setek, kilku dziesiątków osób, co może oznaczać, że rozpo-

znanie takie będzie jedynym w kraju; bywa też tak, że w momen-

cie diagnozy nie ma ono jeszcze nazwy. 

W raporcie WHO, Priority Medicines for Europe and the 

World, opracowanym w roku 2004, sporadycznie diagnozowane 

schorzenia nazywa się chorobami sierocymi (orphan diseases) 

i uznaje za heterogeniczną mozaikę jednostek chorobowych o róż-
nej symptomatologii i etiologii. W Europie definiuje się je jako 

zagrażające życiu lub przewlekle wyniszczające choroby, na które 

zapada nie więcej niż 5 na 10 000 osób, co pozwala szacować, że 

niemal 30 mln osób w 27 krajach Unii Europejskiej cierpi z ich 

powodu [1]. 

Oczywiście choroby sieroce występują nie tylko w Europie. 

Ze względu na uwarunkowania środowiskowo-geograficzne Stany 

Zjednoczone Ameryki opracowały własną definicję, zgodnie z któ-

rą choroba uznawana jest tam za sierocą, kiedy dotyka niewielkich 

populacji pacjentów – mniejszych niż 200 000 osób, co oznacza, że 

na taką chorobę cierpieć może 25 mln Amerykanów [1]. 

Jeszcze w latach 80. i 90. XX w. synonimicznie stosowano 

określenia choroby sieroce (orphan diseases), choroby rzadkie 

(rare diseases) oraz choroby zaniedbane (neglected diseases). 

Ostatecznie jednak jeszcze w latach 90. pierwszy termin dość 
jednoznacznie przypisano chorobom, które diagnozowano u nie-

wielkiej ilości osób, co od strony praktycznej oznaczało, że nie 

                                                                 

biżuteryjne (Makobelle), jak i twórcy wyrobów biżuteryjnych handmade. 

Akcja obejmowała także wydarzenia pod hasłem Dni dżinsowe organizo-

wane w szkołach i na uczelniach wyższych (wydziały lekarskie, psycholo-

giczne, pedagogiczne oraz inne zainteresowane), mające na celu budowa-

nie i rozszerzanie społecznej świadomości o chorobach rzadkich oraz 

wspieranie postawy tolerancji wobec choroby i niepełnosprawności. 
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inwestuje się w ich diagnostykę, nie mówiąc już o leczeniu; na-

tomiast ostatnie określenie zarezerwowano dla tropikalnych cho-

rób zakaźnych, występujących powszechnie w krajach trzeciego 

świata, których leczenie było niedoinwestowanie, ponieważ kraje 

te były zbyt ubogie, by ponosić koszty diagnostyki i terapii. 

Obecnie w literaturze w odniesieniu do sporadycznie rozpozna-

wanych schorzeń stosuje się termin choroby rzadkie, choć w po-

tocznych praktykach językowych można się jeszcze spotkać z sy-

nonimicznym wykorzystaniem terminu choroby sieroce [35]. 

Określenie to – choroby rzadkie – opiera się na przesłankach 

ilościowych: atrybut, jakim jest rzadkość, stanowi sedno terminu. 

Odnosi się on do wszystkich schorzeń występujących poniżej 

pewnego progu częstotliwości, niezależnie od ich etiologii czy 

klasyfikacji. Jednak ze sformułowaniem tym, jak wykazują auto-

rzy przywołanego raportu, wiąże się kilka zastanawiających, na 

pierwszy rzut oka paradoksalnych, kwestii. 

Pierwszą z nich jest dość powszechne wśród znawców tema-

tyki stwierdzenie, że choroby są rzadkie, ale pacjentów z choro-

bami rzadkimi jest wielu. Jeśli jednak zauważymy, że taka choro-

ba występuje z częstotliwością 1 na 2 000 przypadków, a potra-

fimy rozpoznać 8 000 chorób rzadkich, okaże się, że nie jest 

niczym niezwykłym zapadnięcie na chorobę rzadką lub spotkanie 

osoby, u której takie rozpoznanie postawiono. Kolejnym paradok-

sem jest zmienność i różnorodność chorób rzadkich ujawniają-
ca się w ich klinicznym obrazie. Można powiedzieć, że nie ma 

dwóch takich samych przypadków tej samej choroby rzadkiej. 

Lekarze w obrębie tego samego rozpoznania będą mieli do czy-

nienia z najrozmaitszymi symptomami różniącymi się w zależno-

ści od pacjenta – objawy wszystkich znanych dziś chorób rzad-

kich obejmują zmiany fizycznych możliwości chorych, możliwo-

ści umysłowych i zmysłowych [35]. Choć więc określenie to 

wskazuje pewną grupę chorób, nie jest tak oczywiste jak na przy-



 

Cz. I: Rdzeniowy zanik mięśni (SMA) jako choroba rzadka 
 

 
 

24

kład określenie choroby neurodegeneracyjne, wskazujące jedno-

znacznie zakres patologii. 

Mimo wszystkich niespójności semantycznych i nieścisłości 

faktograficznych określenie choroby rzadkie jest powszechnie 

przyjęte w nozologii medycznej i prawodawstwie, choć można 

wskazać pewne różnice w zakresie definicyjnym. 

Definicję ilościową, podobną do tej propagowanej przez 

WHO, przyjmuje także Sekretariat Naukowy Komitetu Eksper-

tów Unii Europejskiej ds. Chorób Rzadkich – EUCERD – w Re-

port on the State of the Art of Rare Disease Activities in Europe 

z roku 2013 – uznając za choroby rzadkie takie schorzenia, które 

odnotowywane są z częstotliwością nie większą niż 5 przypad-

ków na 10 000 urodzeń oraz stanowią zagrożenie dla życia lub 

w znaczny sposób upośledzają jego jakość [35]. Również Euro-

pejska Organizacja ds. Chorób Rzadkich (European Organisation 

for Rare Disease) – EURORDIS
2
 – przyjmuje podobny wskaźnik 

ilościowy, ale ujmuje go w mniejszej skali, podając, że na choro-

by rzadkie zapada nie więcej niż 1 na 2 000 osób [36]. 

W dyskursie medycznym wśród chorób rzadkich zwykło się 
jeszcze wyróżniać choroby ultrarzadkie. Podstawą tej dyferen-

cjacji była częstotliwość rozpoznawania poszczególnych jedno-

stek chorobowych: choroby rzadkie diagnozowało się u 1 osoby 

na 2 000, natomiast choroby ultrarzadkie z częstotliwością, bę-
dącą 1/1000 chorób rzadkich, czyli u nie więcej niż 1 na 

2 000 000 osób [37]. Obecnie określenie choroby ultrarzadkie 

przestaje być rekomendowane przez EUCERD, jednak wciąż 
można się z nim spotkać – w Polsce w warszawskim Instytucie 

„Pomnik-Centrum Zdrowia Dziecka” funkcjonuje aprobowany 

przez Narodowy Fundusz Zdrowia Zespół Koordynacyjny ds. 

Chorób Ultrarzadkich [38]. Wydaje się, że w uzusie zawodowym 

środowiska medycznego i zdrowia publicznego określenie to jest 

dość mocno zakorzenione i wykorzystywane, by podkreślić „wy-

                                                                 
2  Zob. s. 38. 
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jątkowość” pewnej grupy chorób rzadkich, czemu służy przedro-

stek „ultra”, będący pierwszym członem wyrazów złożonych, 

oznaczającym najwyższy poziom lub skrajną postać tego, co wy-

raża drugi człon złożenia [39]. 

Z kolei określenie choroby sieroce nie odnosi się obecnie do 

wskaźników ilościowych, ale statusu pewnego typu chorób w do-

menie zdrowia publicznego. Ich charakterystyka wynika z same-

go określenia – są rzadkie i z tego powodu „pomijane”, można 

powiedzieć, że opuszczone, „osierocone” przez decydentów poli-

tyki zdrowotnej, firmy farmaceutyczne. Rodzaj społecznego 

„osierocenia” dotyczy również pacjentów, u których je zdiagno-

zowano. Można powiedzieć, że jest to pojęcie o najdłuższej tra-

dycji w nomenklaturze medycznej – pojawia się we wspomnia-

nym raporcie WHO z 2004 roku, odnosi się też do wytycznych 

z dyrektywy unijnej z roku 1999 dotyczącej „leków sierocych” 

(orphan drugs). Warto tu zaznaczyć, że w dyskursie farmaceu-

tycznym określenie leki sieroce nie podległo dyferencjacjom, któ-

re objęły sferę określeń nozologicznych – jest wciąż aktualne 

i niekwestionowane. 

Różnicując terminologię dotyczącą chorób rzadkich, należy 

wspomnieć jeszcze o syndromie SWAN [40]. Jego nazwa pocho-

dzi od anglojęzycznego wyrażenia Syndrome Without A Name, 

tłumaczonego jako zespół chorobowy bez nazwy. Oznacza to, że 

można zaobserwować u danego chorego pewne objawy lub ich 

zespoły (syndromy), na podstawie których można wnioskować 
o wystąpieniu stanu chorobowego, jednak jego przyczyna nie jest 

znana – możliwe też, że takie przypadki nie zostały wcześniej 

opisane i sklasyfikowane pod względem medycznym. Nieustanny 

rozwój medycyny i nauk pomocniczych sprawił, że dziś na świe-

cie żyje najwyżej kilka osób ze statusem SWAN, a opowieści 

o nich stają się medialnymi newsami [41]. 

W kwestii nazewnictwa trzeba też zauważyć to, że wielu 

spośród chorób rzadkich przypisano eponimy medyczne – najczę-
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ściej nazwisko lekarza, który jako pierwszy daną chorobę opisał 

bądź dokonał odkryć w zakresie jej terapii. Na przykład nazwa 

choroba Pompego pochodzi od nazwiska Joannesa Cassianusa 

Pompego, holenderskiego patologa, który opisał ją po raz pierw-

szy [42]. Inne choroby rzadkie funkcjonują pod enigmatycznymi 

nazwami wskazującymi mutacje genetyczne prowadzące do ich 

powstania, na przykład: delecja 7q11.23 lub mają wiele współist-

niejących nazw jak zespół Williamsa-Beurena – zespół Williamsa 

– zespół Beurena – zespół Fanconiego i Schlesingera – zespół 

Williamsa i Barratta – zespół twarzy efla [43]. Jeszcze inne na-

zwy są dość jasne semantycznie – jak rdzeniowy zanik mięśni. 

Z nazwy tej można w najogólniejszym sensie wywnioskować 
istotę choroby, choć poszczególne typy SMA, o czym mowa bę-
dzie dalej, miały także w historii nozologii medycznej nazwy 

eponimiczne. 

Z ilościowej charakterystyki chorób rzadkich wiemy, że ma-

my w ich przypadku do czynienia z małą populacją chorych. Po-

wiedziane już zostało, że tę grupę schorzeń określa się jako hete-

rogeniczną, czyli niejednorodną, zróżnicowaną. Przyjrzyjmy się 
bliżej temu, co decyduje o ich odrębności. 

 

Obraz kliniczny. Choroby rzadkie – co już podkreślono – stano-

wią „mozaikową” grupę chorób o rozmaitej symptomatologii. 

Ujawniają się one – w ponad połowie przypadków – w wieku 

dziecięcym, ale dotykają także osoby w wieku dorosłym. 

Wskaźnik długości życia osób obciążonych chorobami rzad-

kimi uzależniony jest od rodzaju schorzenia: niekiedy jest ono 

bezpośrednią przyczyną śmierci zaraz po urodzeniu, inne są przy-

czyną postępujących zmian fizjologicznych i anatomicznych za-

grażających życiu i prowadzących do jego przedwczesnej utraty 

lub niesprawności obniżającej jego jakość; jeszcze inne – odpo-

wiednio wcześnie zdiagnozowane i leczone – nie wyłączają cho-

rych z codziennego życia. Jednak określenie go mianem „normal-



 

1. W kręgu chorób rzadkich 
 

 
 

27

nego” byłoby nadużyciem. Uznaje się, że długość życia osoby 

cierpiącej na rzadką chorobę jest skrócona w stosunku do średniej 

długości życia danej populacji. Blisko 60% osób cierpiących na 

choroby rzadkie umiera przedwcześnie w porównaniu do aktual-

nych statystyk dotyczących długości życia w podobnej grupie 

wiekowej [35]. 

W 80% przypadków schorzeń rzadkich wskazuje się gene-

tyczną etiologię na tle mutacji jednego lub kilu genów albo muta-

cji chromosomowych. Mogą one być dziedziczne lub powstać ja-

ko nowe mutacje. Inne rzadkie choroby wywoływane są przez 

bakteryjne lub wirusowe infekcje, alergie, zmiany zwyrodnienio-

we, rozrostowe lub powstają na skutek działania czynników tera-

togennych, jak chemikalia, promieniowanie. Wyróżnić więc 

można rzadkie choroby: autoimmunologiczne, hematologiczne, 

metaboliczne, układu krążenia, układu nerwowego oraz rzadkie 

postaci nowotworów. Chorobotwórcze czynniki genetyczne i śro-

dowiskowe mogą współtworzyć etiologię schorzenia, jednak 

w zdecydowanej większości przypadków etiologie chorób rzad-

kich nie są znane, ponieważ – z oczywistych względów ilościo-

wych i ekonomicznych – nie były prowadzone badania w kierun-

ku ustalenia patofizjologii choroby [35]. 

Dużą zmienność obserwuje się w wieku wystąpienia obja-

wów. Wiele chorób rzadkich ujawnia się zaraz po urodzeniu lub 

w wieku dziecięcym (rdzeniowy zanik mięśni, wrodzona łamli-

wość kości, neurofibromatoza) – na ogół ich objawy nasilają się 
z wiekiem. Inne schorzenia rzadkiego typu, jak stwardnienie za-

nikowe boczne, choroba Huntingtona, choroba Charcot-Marie-

Tooth, diagnozuje się w wieku dorosłym. Część tego typu chorób 

daje pierwsze, najczęściej nieswoiste, objawy w wieku dziecię-
cym, ale jako choroba rzadka są one najczęściej rozpoznawane 

dopiero w dorosłości, co wynika z rozwlekłości procesu diagno-

stycznego [36] lub po śmierci pacjenta, kiedy bada się materiał 

autopsyjny. 
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Większość rzadkich schorzeń ma charakter chroniczny, co 

znaczy, że w sposób postępujący wyniszczają organizm, prowa-

dzą do – najczęściej ciężkiej – niepełnosprawności; inne – za-

strzeżmy: poprawnie zdiagnozowane i leczone, co ma miejsce na 

ogół w krajach rozwiniętych – pozwalają chorym prowadzić życie 

osobiste, rodzinne, zawodowe i społeczne, które w pewnym stop-

niu odbiega jednak od funkcjonowania ich zdrowych rówieśni-

ków [36]. 

Mimo dużego zróżnicowania chorób rzadkich, z „mozaiko-

wego” obrazu klinicznego można wyabstrahować cechy ponad-

jednostkowe, pozwalające uznać je za pewną grupę chorób. Scho-

rzenia tego typu: mają charakter przewlekły, degeneracyjny i za-

grażający życiu; są nieuleczalne; w większości przypadków 

wdraża się jedynie leczenie objawowe lub paliatywne; w połowie 

przypadków ujawniają się w wieku dziecięcym; prowadzą do 

znacznej niepełnosprawności obniżającej jakości życia; ponadto 

psychicznie oraz ekonomicznie obciążają chorych oraz ich rodzi-

ny [36]. 

 

Epidemiologia. Statystycznie każdy człowiek jest nosicielem od 

6 do 8 mutacji genetycznych, dziedziczonych w sposób autoso-

malny recesywny. Nie niesie to ze sobą konsekwencji zdrowot-

nych dla nosicieli ani dla ich potomstwa. Wyjątkiem jest sytuacja, 

w której dwoje nosicieli tej samej mutacji genetycznej, najczę-
ściej nieświadomych jej istnienia, decyduje się na posiadanie 

dziecka – wtedy właśnie może ono zachorować. 
Obecnie – według danych z raportów WHO – na liście cho-

rób rzadkich znajduje się od 5 000 do 8 000 jednostek chorobo-

wych [1]. Znaczące, że liczba ta wzrasta – literatura medyczna 

nieustannie odnotowuje opisy nowych przypadków [36]. Uważa 

się, że dotykają one 6–8% populacji [1], co w przełożeniu na po-

pulację świata daje 350 mln chorych. Wielkość populacji osób 

obciążonych rzadkimi schorzeniami można obrazowo porównać 
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do łącznej populacji krajów Beneluksu [36]. Statystycznie scho-

rzenie tego typu w którymś momencie życia może zostać rozpo-

znane u 1 na 2 000 lub – by zobrazować to inaczej – u 5 na 

10 000 osób, będzie to więc 500 pacjentów z chorobą rzadką na 

1 milion Europejczyków, w tym – około od 2,3 do 3 mln Pola- 

ków [33]. 

 

Klasyfikacja. Dane epidemiologiczne z Report on Priority Medi-

cines for Europe and the Word (2004), pokazują, że szacunki do-

tyczące liczby osób cierpiących na choroby rzadkie są niedokład-

ne – większość pacjentów z chorobami rzadkimi nie figuruje w 

żadnych rejestrach czy bazach danych. Zanikają one w statysty-

kach, ponieważ klasyfikuje się je jako na przykład: „inne endo-

krynologiczne i metaboliczne schorzenia”, czego konsekwencją 
jest brak możliwości prowadzenia nawet krajowych rejestrów [7]. 

Nie istnieje dziś powszechnie ujmująca istotę tego typu schorzeń 
klasyfikacja medyczna, choć podejmuje się inicjatywy jej stwo-

rzenia. 

 

Problemy pacjentów z rozpoznanymi chorobami rzadkimi. 

Pacjenci z chorobami rzadkimi oraz ich bliscy doświadczają wie-

lu problemów medycznych, wśród których wymienić trzeba: 

trudności diagnostyczne, a nawet brak diagnozy, brak wiedzy na-

ukowej, lekarzy specjalistów i placówek leczniczych, co oznacza 

w konsekwencji brak protokołu postępowania klinicznego, za 

czym idzie również brak odpowiedniej opieki medycznej. Ponad-

to utrudniony jest dostęp do wiedzy naukowej, która mogłaby zo-

stać przekazana bezpośrednio lub pozyskana w sposób i ze źródeł 

przystępnych dla środowiska nienaukowego. Ponieważ schorze-

nia te wyłączają z życia, chorzy i ich rodziny spotykają się z pro-

blemami społecznymi, jak wykluczenie i finansowymi, wiążący-

mi się z wysokimi kosztami leczenia (często poza krajem  
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Rycina 1. Infografika „Rzadkie choroby są częste!” (2017). 

Źródło: materiały prasowe, https://fakty.interia.pl/polska/news-ministerstwo-pracuje-
nad-narodowym-planem-chorob-rzadkich,nId,2360367 [dostęp: 1.02.2018 r.]. 
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zamieszkania) i farmakoterapii – najczęściej nierefundowanej. 

Wpływa to w znaczący sposób na wspomniane wielokrotnie 

w różnych kontekstach obniżenie jakości życia [7]. 

Obrazowo tematykę chorób rzadkich ujmuje infografika przy-

gotowana z okazji polskich obchodów Dnia Chorób Rzadkich (Ry-

cina 1). 

 

 

1.2. Świadomość społeczna 

dotycząca chorób rzadkich w Europie 

 

Badania statystyczne, dotyczące wiedzy o chorobach rzadkich, prze-

prowadzone na zlecenie Komisji Europejskiej w lutym i grudniu 

2010 roku opublikowane zostały – jako Special Euroberometer: 

Europeanawareness of Rare Diseases [45, 46] – 28 lutego 2011 

roku i towarzyszyć miały obchodom czwartego Światowego Dnia 

Chorób Rzadkich. Ich wyniki przedstawiają świadomość Euro-

pejczyków oraz ich wiedzę na temat chorób rzadkich, a także ich 

poparcie i zaangażowanie w politykę zdrowotną z tego zakresu na 

poziomie wspólnotowym. Konkluzja raportu jest następująca: Eu-

ropejczycy relatywnie dość dobrze wiedzą, czym są choroby 

rzadkie, ale szczegółowa wiedza na ich temat jest niewielka. 

Dane pokazują, że 63% ankietowanych mieszkańców UE 

poprawnie definiuje choroby rzadkie jako te, które dotykają ogra-

niczoną liczbę osób i wymagają specyficznej opieki. Natomiast 

14% pytanych żywi fałszywe przekonanie, że są to choroby, 

z którymi nic nie można zrobić i które nikogo nie obchodzą. Zna-

jomość przykładów chorób rzadkich jest zróżnicowana – 3 na 

5 respondentów uznaje za taką chorobę mukowiscydozę czy he-

mofilię, ale tylko 1 na 5 wie, że taką chorobą jest wrodzona łam-

liwość kości. Społeczeństwo europejskie uznaje choroby rzadkie 

za problem szerszy niż umiejętność definiowania i wskazania 

przykładu – 90% ankietowanych sądzi, że Europejczycy nie są 
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świadomi realnych problemów, z którymi mają do czynienia pa-

cjenci obciążeni chorobami rzadkimi. Z badania wynika ponadto, 

że 17% obywateli europejskich jest osobiście związanych z oma-

wianą tematyką, a 13% z nich zna kogoś, kto na tego typu scho-

rzenie cierpi; natomiast nigdy do czynienia z taką osobą nie miało 

40% ankietowanych. 

Europejska opinia publiczna wyraża silne poparcie dla inicja-

tyw związanych z chorobami rzadkimi na poziomie krajowym. 

Niemal wszyscy ankietowani – 96% – są zgodni, że organy 

ochrony zdrowia poszczególnych krajów członkowskich winny 

zapewnić szczególne wsparcie osobom dotkniętym chorobami 

rzadkimi i refundować w pełni ich leczenie, nawet – co popiera 

93% ankietowanych – jeśli jest bardzo kosztowne. Podobnie ba-

dani zapatrują się na udzielanie na poziomie europejskim wspar-

cia obejmującego zintensyfikowanie współpracy, umożliwianie 

pełnego dostępu do opieki medycznej pacjentom w innych kra-

jach członkowskich i wprowadzanie narodowych strategii doty-

czących chorób rzadkich. 

Kwestią, która dzieli społeczność UE, jest podejście do 

uczynienia z chorób rzadkich priorytetu krajowej polityki zdro-

wotnej w państwach stowarzyszonych – 56% ankietowanych 

uważa, że jest zbyt wiele problemów zdrowotnych, by choroby 

rzadkie stały się priorytetem; na to rozwiązanie przystawało na-

tomiast 39% pytanych. W wielu krajach członkowskich 90% re-

spondentów uważano, że konieczne są działania alokujące zaso-

by, by zacieśnić współpracę obejmującą ułatwienie dostępu do 

diagnostyki, leczenia i udzielania wsparcia pacjentom, rodzinom 

i reprezentującym ich organizacjom. 

Do podobnych konkluzji prowadzą badania przeprowadzone 

w Polsce wśród szczecinian [47], do których wrócimy w dalszej 

części. W tym miejscu przybliżymy natomiast zinstytucjonalizo-

wane międzynarodowe i krajowe działania na rzecz chorób rzad-

kich. 
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1.3. Międzynarodowa i polska polityka zdrowotna  

w zakresie chorób rzadkich 

 

Choroby rzadkie są dla europejskiej i światowej społeczności wy-

zwaniem nieporównywalnym do żadnego innego, powszedniego 

problemu medycznego czy farmaceutycznego, jak astma czy cho-

roby układu krążenia. 

Monitorowanie problemu chorób rzadkich należy – na po-

ziomie globalnym [48] – do kompetencji WHO. Kwestie te oma-

wiane są szczegółowo w dwóch raportach: Priority Medicines for 

Europe and the World z roku 2004 [1] oraz Priority Medicines for 

Europe and World 2013 Update z roku 2013 [35], dla którego 

tłem był publikowany w 2013 roku Background Paper on Orphan 

Diseases for the „WHO Report on Priority Medicines for Europe 

and the World” [33]. 

W pierwszym z raportów podkreślony został fakt, że w przy-

padku wielu chorób sierocych (przypomnijmy tylko, że wtedy 

jeszcze to określenie funkcjonowało równoznacznie z terminem 

choroby rzadkie) nie istnieją właściwe metody interwencji me-

dycznych o charakterze diagnostycznym i terapeutycznym, po-

nieważ koszty ich opracowania i wprowadzenia na rynek byłby 

zbyt wysokie w porównaniu do zapotrzebowania. WHO podkre-

śliła znacznie ram prawnych wprowadzonych przez UE w roku 

1999 w celu rozwijania inicjatyw mających na celu wprowadza-

nie do powszechnego obiegu leków na choroby rzadkie – leków 

sierocych. Podkreślono również to, że tego typu działania zostały 

dużo wcześniej i z wielkim powodzeniem wprowadzone w USA na 

mocy Orphan Drug Act z roku 1983 – od tego czasu zarejestrowa-

no tam 230 produktów medycznych przeznaczonych do leczenia 

chorób rzadkich – skorzystało z nich 11 mln Amerykanów [1]. 

Uwagi, według autorów raportu, wymaga fakt, że na poziomie 

europejskim istnieje potrzeba wypełnienia luki między intelektu-

alnym rozpoznaniem procesów chorobotwórczych, a rozwojem 
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skutecznych i bezpiecznych terapii, które będą dostępne na rynku 

usług medycznych i farmaceutycznych. 

Raport z roku 2014 pokazuje z kolei, że w ostatnich latach 

skupiano się na działaniach stymulujących rozwój badań oraz 

wprowadzanie na rynek produktów leczniczych dedykowanych 

pacjentom z rzadkimi chorobami na podstawie odgórnych regula-

cji UE i USA. Z aktualnych danych wynika, że w USA aprobatę 
uzyskało 400 produktów mających terapeutyczne zastosowanie 

w przypadku ponad 200 rzadkich chorób; natomiast w UE reko-

mendację do wprowadzenia do obrotu uzyskało 70 z 1 000 pro-

duktów odpowiadających 45 klinicznym wskazaniom. Dyspro-

porcja jest tu znaczna, ale wyróżnia się też tendencja do realizo-

wania odgórnych wytycznych. Mimo zauważalnych pozytywnych 

zmian, prowadzonych badań i tworzonych sieci współpracy, cho-

roby rzadkie nie przestały być problemem zdrowotnej polityki, 

któremu WHO poświęca baczną uwagę [35]. 

Niejako poniżej poziomu WHO, politykę zdrowotną w od-

niesieniu do chorób rzadkich prowadzi się na poziomie „lokal-

nym”. Pomijamy tu nieistotne dla dalszych rozważań regiony 

świata dysponujące własnymi politykami – Amerykę czy Chiny, 

a zatrzymujemy się w regionie europejskim. 

Koordynacja problemu tak złożonego jak choroby rzadkie 

z poziomu UE wydaje się rozwiązaniem najefektywniejszym 

[49]. Dlatego Komisja Europejska od lat wdraża podstawy polity-

ki europejskiej w tym zakresie. Podstawowe wytyczne, uprawnia-

jące działania dotyczące chorób rzadkich i leków sierocych we 

wszystkich krajach członkowskich, zawarte są w niżej omówio-

nych dokumentach. 

The Orphan Medicinal Product Regulation – Regulation 

(EC) No 141/2000 of the European Parliament and of the Council 

of 16 December 1999 on orphan medicinal products, czyli Roz-

porządzenie (WE) nr 141/2000 Parlamentu Europejskiego i Ko-

misji Europejskiej z dnia 16 grudnia 1999 r. w sprawie sierocych 
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produktów leczniczych [50] – ma dla europejskiej polityki z za-

kresu chorób rzadkich konstytucyjne znaczenie, ponieważ to ono 

przedstawiało kryteria definicyjne tego, czemu w odniesieniu do 

produktów medycznych i jednostek chorobowych można było 

przypisać określenie sieroce – leki, produkty, schorzenia. Zgod-

nie z zawartymi tam wytycznymi mianem sierocych produktów 

medycznych (orphan medicinal product) określano leki i produk-

ty, dzięki którym możliwe było diagnozowanie, zapobieganie 

i leczenie zagrażających życiu lub chronicznie uniesprawniają-
cych schorzeń, które dotykały mniej niż 5 na 10 000 osób miesz-

kających w UE. Dokument był też zachętą do prowadzenia badań 

i wprowadzania na rynek nowych produktów tego typu. Jego 

wprowadzanie powszechnie uważane było za ogromny sukces 

w zakresie polityki zdrowotnej na lata 1999–2003, która podkre-

ślała prawo pacjentów z chorobami rzadkimi do takiej samej ja-

kości leczenia, jaka odnosi się do innych chorób. 

Z kolei The Council Recommendation on an action in the 

field of rare diseases – 8 June 2009, czyli Zalecenie Rady UE 

z dnia 8 czerwca 2009 r. w sprawie działań w dziedzinie rzadkich 

chorób (2009/C 151/02) [51], ustanowiło program działań euro-

pejskich na lata 2008–2013, nakazujący krajom członkowskim 

opracowanie do końca roku 2013 narodowych planów i strategii 

postępowania z chorobami rzadkimi w ramach EUROPLANU. 

Rekomendacja wyznacza siedem podstawowych obszarów dzia-

łania: 1. Opracowanie i przyjęcie przed końcem roku 2013 w po-

szczególnych państwach członkowskich narodowych planów 

i strategii; 2. Zastosowanie wspólnej definicji choroby rzadkiej 

jako choroby dotykającej nie więcej niż 5 na 10 000 osób jako 

podstawy klasyfikowania i rozpoznawania chorób rzadkich w sys-

temach informacji medycznej np. ICD; 3. Podejmowanie i pro-

mowanie badań chorób rzadkich na wszystkich poziomach; 

4. Tworzenie ośrodków wiedzy i europejskich sieci referencyj-

nych w zakresie chorób rzadkich prowadzące do wypracowania 
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multidyscyplinarnego podejścia do tego zjawiska i rozpowszech-

nienia wiedzy; 5. Gromadzenie i popularyzowanie wiedzy o cho-

robach rzadkich na poziomie europejskim, obejmujące szklenie 

medyczne w tym zakresie, koordynowanie wytycznych europej-

skich, ułatwienie dostępu do prób klinicznych, leków; 6. Upodmio-

towienie organizacji pacjenckich jako przedstawicieli środowiska 

osób obciążonych chorobami rzadkimi, dzięki którym pacjenci 

uzyskują dostęp do aktualnej wiedzy na temat swoich schorzeń 
i mają wpływ na europejską politykę zdrowotną; 7. Zrównoważony 

rozwój inicjatywy, biorący pod uwagę skalę problemu i koniecz-

ność zapewnienia długoterminowej stabilizacji informacyjnej, in-

frastrukturalnej oraz dotyczącej opieki medycznej [52]. 

Zgodnie z zaleceniem Rady Unii Europejskiej, państwa 

członkowskie powinny były we własnym zakresie ustanowić 
i rozpocząć przed końcem roku 2013 realizację krajowych strate-

gii dotyczących chorób rzadkich, biorących pod uwagę wytyczne 

europejskie. Zgodnie z nimi, obejmować one powinny obszary 

takie jak: 1) profilaktyka, diagnostyka, badania przesiewowe
3
; 

2) opracowanie rejestru pacjentów; 3) wysokospecjalistyczna opie-

ka medyczna; 4) finansowanie terapii; 5) opieka społeczna; 6) in-

formacja i edukacja [53]. 

W Polsce, po szeroko zakrojonych konsultacjach pod egidą 
Krajowego Forum na Rzecz Terapii Chorób Rzadkich

4
 w roku 

                                                                 
3  Widoczne są pewne pozytywne zmiany w zakresie badań przesiewowych, 

które od kilku lat obejmują dwa programy. Pierwszy z nich to ogólnopolski 

program przesiewowy dla noworodków finansowany przez Ministerstwo 

Zdrowia, obejmujący schorzenia takie jak: fenyloketonuria, wrodzona nie-

doczynność tarczycy, wrodzona głuchota, mukowiscydoza, a także dwa-

dzieścia schorzeń metabolicznych, które mogą być diagnozowane metodą 
tandemowej spektometrii masowej. Jego koordynatorem jest Instytut Matki 

i Dziecka w Warszawie. Z kolei program screeningowy wrodzonej głucho-

ty prowadzony jest we współpracy z Wielką Orkiestrą Świątecznej Pomo-

cy i realizowany przez Uniwersytet Medyczny w Poznaniu [7]. Wiadomo, 

że można zaprojektować i przeprowadzić badania przesiewowe w kierunku 

SMA – od lutego prowadzone są one w USA, a od marca 2018 w Belgii. 
4  Oficjalnym przedstawicielem polskich organizacji pacjentów chorych na 

rzadkie schorzenia jest Krajowe Forum na Rzecz Terapii Chorób Rzadkich 
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2011, podjęto prace nad opracowaniem założeń polskiego planu. 

Zespół ds. Chorób Rzadkich
5
 opracował w grudniu 2012 projekt 

Narodowy Plan – Mapa Drogowa [56]. Przekazano go ministrowi 

przed końcem roku jako dokument strategiczny dla utworzenia 

Narodowego Planu dla Chorób Rzadkich. Na stronie internetowej 

Ministerstwa Zdrowia w drugim kwartale roku 2016 można było 

przeczytać, że „Narodowy Plan dla Chorób Rzadkich będzie na-

rzędziem pozwalającym zapewnić trwałą realizację polityki 

zdrowotnej ukierunkowanej na potrzeby pacjentów z chorobami 

rzadkimi, wprowadzi systemowe rozwiązania problemów zdro-

wotnych i socjalnych tej grupy chorych” [37]. Ta oficjalna infor-

macja, widniejąca na stornie ministerstwa do dziś, przekazana 

                                                                 

Orphan, które powstało w roku 2005. Jest ono organizacją o charakterze 

parasolowym, a więc taką, która skupia rozproszone w całym kraju, często 

niewielkie, a więc w społecznym krajobrazie niewidoczne, organizacje de-

dykowane tego typu chorym i ich bliskim. Jako organizacja o zasięgu ogól-

nopolskim reprezentuje interesy tego środowiska, prowadząc dialog z wła-

dzami, współpracuje ponadto z zagranicznymi organizacjami. Lista jego 

członków obejmuje aktualnie 30 stowarzyszeń i fundacji pacjenckich [53]. 
5  Historia powołania tego zespołu sięga roku 2006. Kwestię ujednolicenia 

działań na rzecz osób obciążonych chorobami rzadkimi w Polsce z wy-

tycznymi unijnymi z tego zakresu podniesiono w czasie odbywającej się 
21-23 lipca 2006 roku VI Krajowej Konferencji Rodzin MPS Leczenie, 

opieka medyczna i pomoc chorym na MPS i choroby pokrewne, zorgani-

zowanej przez Stowarzyszenie Chorych na Mukopolisacharydozę i Choro-

by Pokrewne. Uczestnicy spotkania w konkluzji zainicjowali powołanie 

w Polsce Komitetu Sterującego ds. Chorób Rzadkich. Pięćdziesięciu sy-

gnatariuszy zaznaczyło, że decyzja o powołaniu komitetu wpisuje się w za-

lecenia unijne mające na celu wyrównanie dostępu do diagnostyki i lecze-

nia – niezależnie od częstotliwości występowania poszczególnych scho-

rzeń. Jednak dopiero Ewa Kopacz podpisała Zarządzenie Ministra Zdrowia 

z dnia 21 lipca 2008 r. w sprawie powołania Zespołu do spraw Chorób 

Rzadkich [54]. 

Ponadto powołany został Parlamentarny Zespół ds. Chorób Rzadkich, two-

rzony przez posłów i senatorów RP, którzy „wyrazili akces do pracy w Ze-

spole i stanowią niepolityczną grupę, zainteresowaną wdrożeniem w Pol-

sce Narodowego Planu dla Chorób Rzadkich”. Celem jego działania jest – 

jak stanowi regulamin – wspieranie i doradzanie ministerialnemu Zespo-

łowi ds. Chorób Rzadkich w realizowaniu jego statutowych zadań, wiążą-
cych się z opracowaniem Narodowego Planu dla Chorób Rzadkich [55]. 
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w formie czasu przyszłego, poświadcza, że w Polsce dotychczas 

Narodowego Planu nie przyjęto, aczkolwiek poczyniono pewne, 

wydaje się znaczące, kroki w tym kierunku, czego odzwierciedle-

niem jest struktura Narodowego Planu – Mapy Drogowej. 

Stan implementacji europejskich zaleceń dotyczących chorób 

rzadkich w Polsce przedstawia piąta część raportu EUCERD 

z czerwca 2014 roku Report on the State of the Art of Rare Dis-

eases Activities in Europe – Part V: Activities of European Mem-

ber States and Rother European countries in the field of rare dis-

eases [57]. Wynika z niego, że Polska nie sprostała zaleceniem 

Komisji Europejskiej. Autorzy stwierdzają, że w chwili powstania 

raportu w Polsce nie istniała oficjalna, „lokalna” definicja chorób 

rzadkich, ale do ich wyodrębnienia stosowano definicję pocho-

dzącą z europejskiej regulacji 141/2000 z grudnia 1999 roku, 

zgodnie z którą rzadka choroba dotyka nie więcej niż 5 na 10 000 

osób. W odniesieniu do polskiego systemu opieki zdrowotnej ko-

nieczne okazało się utrzymanie określenia choroby ultrarzadkiej, 

obejmującej przypadki chorób dotykających nie więcej niż 1 na 

50 000 mieszkańców kraju. Na popularność tego terminu w Pol-

sce wpływ mieć może fakt, że odnotowano tu niewielką – w po-

równaniu do wszystkich znanych chorób rzadkich – liczbę chorób 

ultrarzadkich obejmującą 20 schorzeń, co pozwala je dodatkowo 

wyróżnić [40]. 

W interesujących nas kontekstach należy zwrócić uwagę na 

kwestie dotyczące funkcjonowania organizacji pacjenckich oraz 

związane z tym działania edukacyjne oraz informacyjne. 

Komisja Europejska sukcesywnie wyłaniała specjalne jed-

nostki wspierające merytorycznie europejską politykę zdrowia 

publicznego w zakresie chorób rzadkich, ostatecznie zwrócono 

jednak uwagę na działania „oddolne” i wspieranie zinstytucjona-

lizowanych inicjatyw ekspertów i pacjentów. 

Jedną z nich jest ORPHANET – The portal for rare diseases 

and orphan drugs – portal internetowy, na łamach którego archi-
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wizowane są i udostępnianie europejskie informacje dotyczące 

chorób rzadkich i leków sierocych. Pomysłodawcami i fundato-

rami jego działań zainicjowanych w roku 1997 byli francuski mi-

nister zdrowia oraz INSERM (Institut National de la Santé et de 

la Recherche Médicale). Obecnie Komisja Europejska sponsoruje 

tworzone przez Orphanet: wykaz i encyklopedię chorób rzadkich 

oraz gromadzenie danych zbieranych oddzielenie dla każdego 

z państw członkowskich. Na stronie znajdują się informacje 

o podmiotach świadczących profesjonalną pomoc tego typu cho-

rym w 35 krajach. Ponadto portal dysponuje własnym, udostęp-

nianym online, czasopismem naukowym „Orphanet Journal of 

Rare Disease”. 

Od roku 2006 działa w Polsce zespół Orphanet prowadzony 

przy Centrum Zdrowia Dziecka w Warszawie. Od roku 2010, de-

cyzją Ministerstwa Zdrowia, jest to oficjalny partner działań Or-

phanet Europe. Od roku 2011 zespół prowadzi krajową stronę in-

ternetową Orphanet Polska [44]. Do jego zadań należy zbieranie 

i zamieszczanie w bazie Orphanet danych dotyczących usług do-

stępnych dla osób z chorobami rzadkimi: kliniki, badania, rejestry, 

programy kliniczne, lekowe, laboratoria, organizacje pacjenckie. 

Aby udostępniać i rozpowszechniać te informacje Orphanet Pol-

ska przygotował tłumaczenie opisu działalności organizacji w po-

staci ulotek, opracował listę polskich ośrodków klinicznych 

świadczących pomoc diagnostyczną i terapeutyczną osobom cier-

piącym na choroby rzadkie. 

Ponieważ środowisko ekspertów i pacjentów jest rozproszo-

ne, funkcjonujący w Internecie Orphanet został zaprojektowany 

jako powszechnie dostępna baza, co stanowi o jego sukcesie. Jest 

to aktualnie jedyne autoryzowane źródło wiedzy o rzadkich scho-

rzeniach oraz organizacjach wspierających chorych – Orphanet 

zawiera także bazę takich organizacji na świecie. W roku 2014 

było w niej zarejestrowanych 2 565 organizacji pacjentów obar-

czonych chorobami rzadkimi. Na szczeblu krajowym działało 



 

Cz. I: Rdzeniowy zanik mięśni (SMA) jako choroba rzadka 
 

 
 

40

2 146 z nich, na regionalnym – 276, na europejskim – 73, działa-

nie 69 miało zasięg światowy [58]. 

Jeśli chodzi o szczebel unijny, nie można nie wspomnieć 
o pacjenckiej organizacji EURORDIS – Rare Diseases Europe – 

działającej od 1997 roku jako parasolowa organizacja non-profit 

utworzona, by zrzeszać i dbać o jakość życia wszystkich osób ży-

jących z chorobą rzadką na terenie Wspólnoty. EURORDIS re-

prezentuje obecnie ponad 600 organizacji dedykowanych 4 000 

różnym rzadkim chorobom z 58 krajów, z których 26 należy do 

UE. To czyni z EURORDIS oficjalny głos 30 mln pacjentów ob-

ciążonych chorobami rzadkimi z całego kontynentu. Celem orga-

nizacji jest konsolidacja silnej europejskiej społeczności osób ży-

jących ze schorzeniami rzadkimi oraz reprezentowanie ich intere-

sów na poziomie europejskim, a także zwalczanie negatywnego 

wpływu, który tego typu schorzenia wywierają na życie zmagają-
cych się z nimi osób [59]. Polskę pod „parasolem” EURORDIS 

reprezentuje Krajowe Forum na Rzecz Terapii Chorób Rzadkich 

Orphan [60]. Lista członków Forum obejmuje aktualnie 30 stowa-

rzyszeń i fundacji pacjenckich. Do grupy tej należy Fundacja 

SMA, o której więcej piszemy w kolejnym rozdziale. 

EURORDIS promuje zorganizowane, medialne inicjatywy 

społeczne. Od 29 lutego 2008 roku z inicjatywy tej organizacji 

obchodzony jest Dzień Chorób Rzadkich [61] (Rare Disease Day 

[62]). Data ta nie jest przypadkowa – 29 lutego to rzadko poja-

wiający się w kalendarzu dzień, co symbolicznie odnosi się do 

częstotliwości występowania chorób określanych jako rzadkie. 

Obchody tego dnia mają na celu podniesienie świadomości Euro-

pejczyków na temat chorób rzadkich i spotykają się z pozytyw-

nym społecznym odzewem. Inicjatywę postanowiono kontynu-

ować również w latach nieprzestępnych – zawsze w ostatni dzień 

lutego. Już rok później kampania przybrała wymiar międzynaro-

dowy – do udziału włączyły się Stany Zjednoczone Ameryki. Dla 

zobrazowania: w roku 2008 inicjatywę podjęło 18 państw, a w roku 
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2013 Dzień Chorób Rzadkich obchodzono już w 73 krajach, 

w roku 2014 – w 84, a obecnie w ponad 100 państwach całego 

globu – Polska od sześciu lat jest należy do tego grona. 

Pierwszy Dzień Chorób Rzadkich obchodzono w Polsce 

w roku 2011. Obchody zorganizowano – jak wszystkie późniejsze 

– w warszawskim Pałacu na Wodzie w Łazienkach. Towarzyszy-

ła im konferencja oraz spotkanie integracyjne. 

Drugie obchody w Polsce i na świecie miały szczególny cha-

rakter – w roku tym luty miał 29 dni. Jako wydarzenia towarzy-

szące zorganizowano wystawę zdjęć Fotogeniczni i pokaz filmu 

Witajcie w rzadkim świecie. Ukoronowaniem dnia był happening 

Nadzieja przed Pałacem w Łazienkach – w jego ramach uczestni-

cy obchodów utworzyli żywe hasło zainicjowanej w tym roku 

kampanii Nadzieja – mamy ją w genach. Z tej okazji przygotowa-

no i przeprowadzono akcje informacyjne na uczelniach medycz-

nych w: Warszawie (wydziały lekarskie i psychologiczne), Kra-

kowie, Poznaniu i we Wrocławiu oraz w warszawskich szpitalach 

(Instytut Matki i Dziecka, Centrum Zdrowia Dziecka, Instytut 

Neurologii i Psychiatrii, Instytut Gruźlicy i Chorób Płuc). 

Trzecim obchodom Dnia Chorób Rzadkich towarzyszyła akcja 

wyrażająca społeczne poparcie dla osób cierpiących na rzadkie 

schorzenia, zatytułowana Widzę, Słyszę, Działam, w ramach której 

odbył się happening (Po)koloruj: Improwizacja w farbie. Powstał 

w ten sposób obraz przedstawiający setki podpisów pod odbitymi 

kolorowymi farbami dłońmi, co nawiązywało do logo międzynaro-

dowych obchodów. W ramach trwającej kampanii Nadzieja – ma-

my ją w genach rozpoczęto projekt Bransoletki Nadziei. 

W roku 2014 Dzień Chorób Rzadkich rozpoczęła konferencja 

w Pałacu Kultury i Nauki, której towarzyszyło otwarcie multime-

dialnej wystawy, mającej na celu pomoc w zrozumieniu codzien-

nego życia osób obciążonych rzadkimi schorzeniami. Tego dnia 

rozpoczął się także kolejny projekt edukacyjny, w którego ramach 
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powstała wystawa Rzadkie choroby są częste, przedstawiająca hi-

storie chorych. 

W roku 2015 obchody Dnia Chorób Rzadkich odbywały się 
pod hasłem Życie z rzadką chorobą – Wspólnie, dzień po dniu. 

Pokazywało ono, że w tym roku zwrócono także baczniejszą 
uwagę na udział rodziny, opiekunów i bliskich w trudach co-

dziennego życia osób chorujących na rzadkie schorzenia. Obcho-

dom towarzyszyła akcja w mediach społecznościowych #Raise 

Your Hand Dla Chorób Rzadkich, czyli Dłonie wsparcia dla osób 

z chorobami rzadkimi. W jej ramach w dwunastu miastach w kra-

ju wolontariusze, reprezentowani między innymi przez Między-

narodowe Stowarzyszenie Studentów Medycyny IFMSA, opo-

wiadali o obchodach tego szczególnego dnia i mobilizowali do 

udziału w akcji. 

W roku 2016 akcji patronowało hasło Dołącz do nas, aby 

głos osób z chorobami rzadkimi został usłyszany. Organizatorzy 

po raz kolejny docenili potencjał mediów społecznościowych, 

przygotowując akcję #MojaChwila, w której mogli wziąć udział 

wszyscy zainteresowani tematyką. Obejmowała ona przygotowa-

nie mapy marzeń, wykonanie zdjęcia i opublikowanie go na por-

talu społecznościowym z logotypem akcji. Ponadto przesłane do 

organizatorów zdjęcia zostały wyświetlone w czasie konferencji. 

Rok później w inicjatywie tej pod hasłem With research, possibili-

tiesare limit less uczestniczyło 94 państw, w tym: Mauritius, Bot-

swana, Sudan. W kolejnym roku akcji towarzyszyło hasło Show 

your rare. Show you care oraz kampania online #Show You Rare. 

W latach 2017–2018 tematyka akcji zdominowana była przez te-

mat badań nad rzadkimi jednostkami chorobowymi. W roku 2019 

Dzień Chorób Rzadkich obchodzono w 101 krajach, czemu towa-

rzyszył slogan promujący Join together for bettercare. Dzień ten 

był szczególnym świętem dla chorych na SMA, których leczenie 

niedawno zostało objęte refundacją – o całym procesie refundo-

wania, dostępności leczenia i wprowadzania programu lekowego 
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w sekcji konferencyjnej Referaty Liderów Organizacji Pacjenc-

kich i Lekarzy mówili prezes Fundacji SMA, Kacper Ruciński, 

i prof. Anna Kostera-Pruszczyk, reprezentująca środowisko neu-

rologów prowadzących pacjentów z rdzeniowym zanikiem mię-
śni. 

Na stronach następnych przedstawiamy zbiór posterów pro-

mujących obchody Dnia Chorób Rzadkich w latach 2008–2019. 

Są to barwne, ekspresyjne prezentacje, świetnie przygotowane 

pod względem merytorycznym, marketingowym i technicznymi. 

Ich omówienie wykracza poza ramy tej pracy, wpisuje się bo-

wiem między innymi w zakres lingwistyki obrazu. Uważamy jed-

nak, że warto o nich wspomnieć i je zaprezentować, ponieważ 
pokazują, na jakim poziomie organizowane są akcje EURORDIS. 
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Kolaż: źródło https://www.rarediseaseday.org. [dostęp: 1.02.2018 r.]. 
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Kolaż: źródło https://www.rarediseaseday.org. [dostęp: 1.02.2018 r.]. 

 



 
 

 

 

2. W świecie rdzeniowego zaniku mięśni  
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2.1. Obraz SMA 

 

Definiowanie. SMA jest – zgodnie z Międzynarodową Klasyfi-

kacją Chorób i Problemów Zdrowotnych ICD-10 – chorobą neu-

rologiczną, opisaną kodem G12 [63]. Dokładniej rzecz ujmując, 

jest to choroba progresywna, zaliczana do degeneracyjnych cho-

rób nerwowo-mięśniowych, a więc takich, w których patologia 

dotyczy funkcjonowania mięśni i nerwów. 

Objawy SMA po raz pierwszy pod koniec XIX wieku niemal 

równocześnie, ale niezależnie od siebie, opisali dwaj neurolodzy: 

G. Werdnig (Wiedeń) w 1891 roku oraz J. Hoffman (Heidelberg) 

w 1893 roku, który schorzenie to nazwał w swoim języku, a więc 

po niemiecku, Spinale Muskelatrophie, czyli rdzeniowy zanik 

mięśni. Za nazwą tą przemawiały wyniki autopsji dziecięcych pa-

cjentów. Podobne przypadki, ale o ciężkim przebiegu, opisał 

M. Sevestre (Paryż) w 1899 roku. Natomiast w roku 1956 E. Ku-

gelberg i L. Welender na podstawie badań elektrofizjologicznych 

opisali postać łagodną schorzenia [64]. 

Już na wstępie należy zauważyć pewne problemy nazewni-

cze. Obecnie odchodzi się od stosowania nazw eponimicznych, 

o czym była już mowa, choć znajdują się one w podręcznikach 

akademickich. Najpowszechniej w środowisku SMA (chorych, 

rodzin, specjalistów zajmujących się tą chorobą) używa się anglo-
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języcznego akronimu SMA, co zgodne jest z zasadami ekonomii 

językowej, jeśli weźmie się pod uwagę pełną, nieporęczną nazwę 
rdzeniowy zanik mięśni. Nazwa SMA jest uznawanym i rozpo-

znawalnym międzynarodowym skrótem. Okazuje się jednak, że 

na płaszczyźnie ogólnego języka polskiego jest ona problema-

tyczna. Chodzi o jej skojarzenie w warstwie brzmieniowej z akro-

nimem innej neurologicznej choroby – SM, pochodzącym od ła-

cińskiego sclerosis multiplex, czyli stwardnienie rozsiane. Odno-

towujemy ten fakt językowy, ponieważ wielokrotnie w czasie 

prowadzenia badań spotkałyśmy się – poza środowiskiem SMA – 

ale wśród lekarzy – z utożsamieniem skrótu SMA ze skrótem SM. 

Powszechność skrótu SM wynika po pierwsze z dramatyzmu za-

chorowalności na to schorzenie – rozpoznawane jest ono na ogół 

w wieku produkcyjnym, a jego przebieg ogranicza egzystencję 
w wielu wymiarach, co sprawia, że jest to choroba rozpoznawal-

na, w wyniku czego i ze skrótową nazwą jesteśmy oswojeni. Po 

drugie – wiąże się z częstotliwością występowania stwardnienia 

rozsianego. Ze statystyk Polskiego Towarzystwa Stwardnienia 

Rozsianego [65] wynika, że choroba ta może dotykać 45 000 Po-

laków. Zachorowalność na SM plasuje się na poziomie więcej niż 
1 osoba na 1 000, co sprawia, że jest to choroba nie rzadka, a – 

powiedziałybyśmy – dość powszechna. Dla zobrazowania: w Eu-

ropie choruje na nią ok. 700 000 osób, a na świecie – 2 300 000. 

Wobec rzadkiego występowania SMA (przypomnijmy, że w Pol-

sce mamy do 800 chorych) ta „pomyłka” może wydawać się uza-

sadniona. 

Kolejną kwestią, na którą zwracano nam uwagę w czasie ba-

dań, jest brak polskojęzycznego skrótu nazwy choroby, czyli RZM 

utworzonego od pełnej nazwy rdzeniowy zanik mięśni, analogicz-

nie do skrótu RZS od nazwy reumatoidalne zapalenie stawów. 

RZS, nazywane niegdyś artretyzmem czy gośćcem przewlekle 

postępującym, jest schorzeniem w Polsce na tyle gremialnym, że 

w uzusie medyczno-społecznym sprawdza się polskojęzyczny 
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akronim, co wynika też z tego, że łacińska nazwa, polyarthritis 

reumatoidea, nie jest ani rozpoznawalna, ani używana. W przy-

padku SMA wprowadzenie polskojęzycznego skrótu zamiast 

uznanego skrótu międzynarodowego jest jednak chybione, dlate-

go konsekwentnie posługujemy się literowcem SMA. 

Wróćmy do samej choroby. 

 

Obraz kliniczny. W obrazie klinicznym SMA charakterystyczny 

jest zanik neuronów ruchowych w rogach przednich komórek 

rdzenia kręgowego. Neurony ruchowe są odpowiedzialne za 

funkcjonowanie mięśni szkieletowych. Kiedy obumierają, tracą 
możliwość przesłania impulsów nerwowych do mięśni, które 

w konsekwencji ulegają atrofii, czyli zanikają [66], co objawia się 
zróżnicowaną symptomatologią. 

Objawy w SMA są zależne od typu choroby. Należy wśród 

nich wymienić postępujące osłabienie mięśni (w pierwszej kolej-

ności ksobnych, a następnie dosiebnych), prowadzące do zaniku 

funkcji ruchowych. Nasilające się z czasem objawy powodują 
wystąpienie u chorych następujących problemów [67]: 

• osłabienie mięśni oddechowych – jego konsekwencją może 

być niewydolność oddechowa, która jest najczęstszą przy-

czyną zgonów pacjentów z cięższym i typami choroby; 

• osłabienie mięśni gardła i przełyku – powoduje kłopoty 

z przyjmowaniem pokarmu (dysfagia), może doprowadzić 
do zakrztuszenia, a w jego konsekwencji do śmierci; z tego 

powodu niektórzy pacjenci wymagają alternatywnych metod 

karmienia i żywienia; 

• osłabienie mięśni tułowia – prowadzi do znacznego stopnia 

skrzywienia kręgosłupa, które upośledza funkcje oddechowe 

i obniża komfort życia, wymaga często interwencji specjali-

stycznej ortopedów polegającej na stabilizacji kręgosłupa; 

• przykurcze mięśniowe – wpływają na mobilność i obniżają 
komfort życia, będąc przyczyną bólu; 
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• drżenie mięśni – pojawia się jako sutek postępującego od-

nerwienia, często uniemożliwia efektywne posługiwanie się 
ręką, na przykład pisanie; 

• osteoporoza – jest efektem bezruchu lub ograniczonych moż-
liwości ruchowych, braku stymulacji układu kostnego przez 

układ mięśniowy, w jej wyniku zwiększa się ryzyko złamań. 
Uważa się, że im wcześniej ujawnią się symptomy choroby, 

tym będą silniejsze, a choroba będzie miała drastyczniejszy prze-

bieg. Można uogólnić, że SMA prowadzi do unieruchomienia 

i niepełnosprawności, a w cięższych przypadkach do śmierci już 
w wieku dziecięcym [67]. 

 

Etiologia. Schorzenie ma charakter genetyczny – za rozwinięcie 

się objawów odpowiada mutacja genetyczna zlokalizowana na 

piątym chromosomie w lokus 5q13.1 – q13.3 [66]. W 1995 roku 

zidentyfikowano gen odpowiedzialny za SMA, potwierdzono 

z całą pewnością, że niedobór białka SMN – survival motor neu-

ron gene – wywołuje rdzeniowy zanik mięśni [68]. Białko to jest 

produkowane przez gen SMN1, który u osób z rdzeniowym zani-

kiem mięśni jest uszkodzony. Istnieje jednak gen niemal iden-

tyczny – SMN2, który produkuje białko SMN ilościowo i jako-

ściowo niewystarczające do zapewniania prawidłowego funkcjo-

nowania mięśniom, ale wystarczające – w stopniu zależnym od 

ilości kopii danego genu – do złagodzenia u chorych objawów 

SMA [69]. Im większa jest ilość białka SMN2 w organizmie cho-

rego, tym łagodniej przebiega choroba. 

 

Diagnoza. Neurolog dziecięcy, podejrzewający rdzeniowy zanik 

mięśni, po przeprowadzeniu badania neurologicznego, zleca wy-

konanie testu genetycznego. Zanim genetyka pozwoliła na po-

wszechne wykorzystywanie tego typu diagnostyki, potwierdze-

niem rozpoznania było badanie EMG (elektromiografia) lub/i 

biopsja mięśnia (najczęściej czworogłowego uda). 
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Klasyfikacja. Pierwszą klasyfikację różnych typów rdzeniowego 

zaniku mięśni zaproponowali w latach 60. XX wieku Bers and 

Banker. Opierała się ona na kryterium wieku wystąpienia obja-

wów oraz ich zaawansowania. Stała się ona podstawą najpow-

szechniejszej do dziś, zwracającej uwagę na aspekty funkcjonal-

ne, klasyfikacji opracowanej w 1992 roku przez International 

SMA Consortium – ISMAC [70]. 

Obecnie w obrębie rdzeniowego zaniki mięśni, który traktuje 

się jako tę samą jednostkę chorobową, wyróżnia się następujące 

postaci schorzenia [67]: 

• SMA 0 – postać noworodkowa, 

• typ 1: SMA 1 – postać niemowlęca, dawniej nazywana cho-

robą Werdinga-Hoffmana, 

• typ 2: SMA 2 – postać pośrednia lub późnoniemowlęca, 

• typ 3: SMA 3 – postać dziecięca lub młodzieńcza, wcześniej 

określana chorobą Kugelberga-Welender, 

• SMA 3a, 

• SMA 3b, 

• typ 4: SMA 4 – postać dorosła. 

W aktualnych klasyfikacjach typ choroby określa się w od-

niesieniu do stanu klinicznego pacjenta, z uwagą na możliwości 

ruchowe i czas pojawienia się objawów. Najczęściej, co zgadza 

się z zasadami ekonomii językowej, stosuje się anglojęzyczny 

skrót i oznaczenie cyfrowe, będące odnośnikiem jakościowym 

(1 – najbardziej zaawansowana postać, 3 – postać o łagodniej-

szym przebiegu). 

Należy także podkreślić, że nie we wszystkich klasyfikacjach 

wyodrębniane są SMA 0 oraz SMA 4. Wynika to z traktowania 

przez niektórych badaczy SMA 0 jako ciężkiej postaci SMA1, 

a SMA 4 jako bardzo łagodnej postaci SMA 3. 

Zgodnie z obowiązującymi klasyfikacjami, można było 

przewidywać, przed udostępnieniem leczenia Spinrazą, że chorzy 
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z rozpoznanym SMA 1 nie dożyją drugich urodzin. Z kolei cho-

rym z SMA 2 „wróżono” osiągnięcie wieku dorosłego, jednak 

długość ich życia zależy – poza indywidualnymi predyspozycjami 

organizmu – od jakości opieki. Natomiast długość życia chorych 

z SMA 3 i SMA 4 miała nie różnić się od przeciętnej w danej po-

pulacji [67]. Oznacza to, że u dorosłej dziś osoby chorej na SMA 

w pewnym momencie jej życia, najczęściej w dzieciństwie, został 

zdiagnozowany któryś typ rdzeniowego zaniku mięśni – pokrótce 

charakteryzujemy je poniżej. Podkreślamy jednak, że są to opisy 

nieuwzględniające leczenia Spinrazą. 
SMA 1, nazywany chorobą Werdniga-Hoffmanna lub posta-

cią wczesnoniemowlęcą, jest najczęściej diagnozowany u małych 

pacjentów – w 50 % przypadków [67], a zgodnie z polskimi da-

nymi – w 65% [71]. Objawy ujawniają się od pierwszych tygodni 

do szóstego miesiąca życia i szybko się nasilają. Dziecko jest hi-

potoniczne, nie trzyma samo główki, nie siedzi samodzielnie, nie 

zaczyna chodzić; czynności prymarne (ssanie, żucie, połykanie) 

są zaburzone, więc dziecko wymaga sztucznego dożywiania. 

Śmiertelność w tym typie choroby jest bardzo wysoka. Zauważo-

no jednak, że odpowiednia opieka medyczna i pielęgnacja są 
w stanie znacząco wydłużyć długość życia i jego jakość [72]. 

W niektórych przypadkach rodzice musieli/mogli jednak podjąć 
decyzję dotyczącą podejmowania bądź zaprzestania uporczywej 

terapii [73]. Obecnie, po podaniu nusinersenu przedobjawowym 

niemowlętom (takim, u których stwierdzono w badaniu genetycz-

nym mutację odpowiadającą za pojawienie się SMA, a objawy 

jeszcze się nie pojawiły) wystąpienie choroby jest co najmniej 

opóźnione, co oznacza złagodzony przebieg. Dzieci te zaczynają 
chodzić jak ich zdrowi rówieśnicy czy rodzeństwo [67]. 

SMA 2 – diagnozowane jest między 6 a 18 miesiącem życia 

dziecka, którego rozwój ruchowy jest zaburzony – chore dziecko 

będzie jednak przez pewien czas mogło samodzielnie siedzieć. 
Rozwój choroby prowadzi do upośledzenia funkcji mięśni odde-
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chowych, co wiąże się niekiedy z koniecznością stosowania 

wsparcia oddechu – w zależności od wskazań klinicznych: inwa-

zyjnego lub nieinwazyjnego. Z kolei osłabienie mięśni przykrę-
gosłupowych prowadzi do znacznych skrzywień kręgosłupa, które 

oddziałują na funkcje oddechowe i lokomocyjne chorego i wyma-

gają operacyjnej stabilizacji. Osoby z rdzeniowym zanikiem mię-
śni typu 2 poruszają się na wózkach inwalidzkich, najczęściej 

elektrycznych – z uwagi na osłabione mięśnie rąk nie są w stanie 

samodzielnie korzystać z wózka manualnego, w którym też nie 

mogłyby samodzielnie przez dłuższy czas utrzymywać pozycji 

siedzącej [67]. Wózki elektryczne są indywidualizowane, przy-

stosowywane do problemów danej osoby. Pozwalają nie tylko na 

samodzielne poruszanie się w domu i w terenie, ale także na ko-

rzystanie na przykład z komunikacji miejskiej, a więc na spo-

łeczną mobilność. 
SMA 3 – diagnozuje się, jeśli objawy pojawiły się po 18 mie-

siącu życia. Chory z tym rozpoznaniem w pewnym momencie ży-

cia mógł samodzielnie stać lub wykonać kilka kroków. Jeśli zdol-

ność ta została utracona, mówi się wtedy o podtypie 3a, natomiast 

jeśli chory może samodzielnie, choć na krótkich dystansach, cho-

dzić, oznacza to, że mamy do czynienia z podtypem 3b. Najwięk-

szym zagrożeniem w SMA 3 są deformacje kręgosłupa i osłabie-

nie mięśni oddechowych. Ta grupa chorych wymaga wsparcia ru-

chowego w postaci laski, kuli lub wózka inwalidzkiego, z którego 

korzysta w zależności od potrzeb, głównie na dłuższych dystan-

sach [67]. Chorzy z SMA 3 dość długo zachowują samodzielność 
ruchową i zdolność do samoobsługi, mogą prowadzić aktywne 

życie społeczne. 

SMA 4 – rozpoznaje się, jeśli obawy ujawniły się w wieku 

dorosłym, zwykle po 40 roku życia. Choroba ma łagodny prze-

bieg, dotknięte nią osoby doświadczają najczęściej tylko dyskret-

nych problemów z chodzeniem [67]. 
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Ponadto, podobne objawy, wynikające z obumierania neuro-

nów w rdzeniu kręgowym, ale o etiologii związanej z mutacją 
w innych genach, diagnozuje się w innych jednostkach chorobo-

wych – dlatego niektórzy badacze mówią nie o zaniku mięśni, ale 

o zanikach mięśni. U dzieci diagnozuje się także: przeponową po-

stać rdzeniowego zaniku mięśni (skróty: SMARD 1 lub DSMA 

1), opuszkowo-rdzeniowy zanik mięśni nazywany chorobą Ken-

nedy’ego (skróty: SBMA, SMAX 1 lub KD), rdzeniowy zanik 

mięśni z artrogrypozą (skrót: SMAX 2), wrodzony dystalny zanik 

mięśni typu rdzeniowego (skrót: CDSMA) [67]. 

Podkreśla się, zwłaszcza w anglojęzycznych pracach, że od-

powiednia opieka medyczna – między innymi właściwie prowa-

dzone wsparcie oddechu – może wydłużyć życie chorego z ciężką 
postacią SMA. W literaturze opisane są przypadki pacjentów 

z pierwszym typem rdzeniowego zaniku mięśni, którzy, mimo 

głębokiej niepełnosprawności ruchowej i mimo letalnych prognoz 

lekarzy wiążących się z koniecznością stałego podłączenia do re-

spiratora, osiągnęli wiek dorosły [74]. Co więcej, są wśród nich 

pacjenci, którzy opisują swoje życie jako satysfakcjonujące, a je-

go jakość jako nieodbiegającą od jakości życia ich rówieśników. 

Ich historie w czasie Konferencji SMA przedstawił dr n. med. 

Miguel R. Gonçalves z Porto [75]. Wszyscy ci pacjenci wymaga-

ją stałej, kompleksowej rehabilitacji ruchowej prowadzonej zgod-

nie z metodami kinezyterapii neurologicznej i funkcjonalnej [76] 

oraz opieki lekarzy wielu specjalności, koordynowanej przez neu-

rologia prowadzącego. Standardy tej opieki zawarte są w wytycz-

nych Consensus Statement for Standard of Care in Spinal Muscu-

lar Atrophy [77] z 2007 roku i uaktualnionych w roku 2016. 

 

Dziedziczenie. SMA jest chorobą genetyczną, przekazywaną 
w sposób autosomalny recesywny. Oznacza to, że by doszło do 

zachorowania, chory musi mieć dwie kopie uszkodzonego genu. 

Każda z nich podchodzi od jednego z rodziców, którzy jako nosi-
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ciele mutacji, posiadali po jednym uszkodzonym genie (recesyw-

nym). Druga kopia genu SMN (dominująca) była u rodziców nie-

uszkodzona, dlatego u nich choroba się nie rozwinęła. Istnieje 

więc ryzyko rzędu 1:4, że każde z rodzeństwa będzie chore na 

rdzeniowy zanik mięśni [66]. Oznacza to, że możliwa jest sytu-

acja, w której w rodzinie jest tylko jedno chore dziecko, a reszta 

rodzeństwa jest zdrowa, ale często jest tak, że choruje kilkoro ro-

dzeństwa, a także inni krewni z różnych pokoleń. 
Jeśli w historii chorób rodziny pojawiło się rozpoznanie 

SMA, możliwe jest wykonanie testów genetycznych wykazują-
cych nosicielstwo mutacji genetycznej u osób, które planują ro-

dzicielstwo [66]. Obecnie nie jest znana inna forma „profilaktyki” 

SMA. 

 

Epidemiologia. Choroba występuje na całym świecie i w rów-

nym stopniu dotyka obie płcie niezależnie od identyfikacji et-

nicznej [78]. Badania pokazują, że bezobjawowym nosicielem 

mutacji genu SMN1, predysponującej do wystąpienia rdzeniowe-

go zaniku mięśni, jest 1 na 25–50 osób. Choroba ujawni się na-

tomiast u 1 na 6 000 – 1 na 10 000 żywych urodzeń [66] z różną 
częstotliwością w różnych rejonach geograficznych. Na przykład 

w Polsce nosicielem mutacji genu SMN jest 1 na 35 osób, co 

oznacza, że rdzeniowy zanik mięśni ujawni się u 1 na 6 000 no-

worodków. Dla porównania – w Stanach Zjednoczonych nosicie-

lem jest 1 na 54 osoby, w wyniku czego zachoruje 1 na 11 000 

noworodków [69], a na Bliskim Wschodzie jest to 1 na 20 osób. 

Z najnowszych badań wynika jednak, że w Polsce częstotliwość 
występowania tego schorzenia może być wyższa niż przewidy-

wano ze względu na to, że część przypadków pozostaje niezdia-

gnozowana [71]. 

Ze statystyk wynika – o czym już wspomniano, ale przywo-

łajmy tu te dane dla porządku – że rdzeniowy zanik mięśni jest 

drugą wśród schorzeń genetycznych dziedziczonych autosomal-
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nie recesywnie (po mukowiscydozie), najczęstszą przyczyną zgo-

nów wśród dzieci [66]. 

Leczenie. SMA, jak większość rzadkich chorób genetycznych, 

jest nieuleczalne – to znaczy, że aktualnie medycyna nie potrafi 

usunąć mutacji genetycznej powodującej tę chorobę [79]. Trwają 
jednak badania nad opracowaniem terapii genowej – od kiedy 

w roku 2005 zidentyfikowano sekwencję nukleotydów w genie 

SMN2, których modyfikacja pozwoliłaby zmienić gen SMN2 na 

podobieństwo genu SMN1 tak, by produkował on większą ilość 
białka SMN [68]. 

W ramach podejścia genetycznego w terapii SMA opracowu-

je się sposoby przywrócenia funkcji genowi SMN1 lub jego za-

stąpienia, aktywowania lub przemodelowania splicingu genu 

SMN2. W grudniu roku 2016 w USA i w maju 2017 roku w UE 

dopuszczono do użytku rynkowego lek wykorzystujący tę ostat-

nią metodę. Nusinersen, którego handlowa nazwa brzmi Spinraza, 

jest to oligonukleotyd antysensowy, którego działanie polega na 

modyfikowaniu genu SMN2 tak, by produkował większą ilość 
białka SMN, w wyniku czego – jeśli poda się go odpowiednio 

wcześnie, a więc w wieku dziecięcym przed ujawnieniem się ob-

jawów – ciężka postać SMA nie ujawni się. Jeśli natomiast lek 

podany zostanie po wystąpieniu pierwszych objawów, łagodzi je. 

Oficjalnie Spinraza uważana jest za pierwszy lek na SMA, choć, 
jak wyjaśnia prof. Katarzyna Kotulska-Jóźwiak, neurolog z Kli-

niki Neurologii i Epileptologii Instytutu „Pomnik-Centrum Zdro-

wia Dziecka” w Warszawie, „Preparat nie leczy SMA, to nie jest 

naprawa uszkodzonego genu. Powodując jednak wzrost produkcji 

białka SMN, umożliwia zatrzymanie się choroby, a w niektórych 

przypadkach poprawę, polepszając komfort życia chorych i ogra-

niczając ich niepełnosprawność. Jest to pierwszy i obecnie jedyny 

dostępny lek dla chorych na SMA” [80]. Jego dostępność jest 

jednak ograniczona, co wynika z ceny. Z oficjalnej informacji 

firmy Biogen, producenta preparatu, wynika, że cena katalogowa 
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dawki leku w UE wynosi około 90 000 euro. W pierwszym roku 

terapia kosztuje więc 540 000 euro (6 dawek), a w kolejnych la-

tach 270 000 euro (dawka podtrzymująca co 4 miesiące). Podkre-

ślić należy, że chorzy muszą przyjmować lek przez całe życie 

[81]. 

W Polsce w sierpniu 2017 roku Biogen Polska wystosował 

wniosek o wpisanie Spinrazy na listę reków refundowanych. 

W grudniu tego roku Prezes Agencji Oceny Technologii Me-

dycznych i Taryfikacji (AOTMiT) pozytywnie zaopiniował re-

fundację leczenia pacjentów z najcięższą postacią SMA, czyli 

SMA 1, w ramach ratunkowego dostępu do technologii lekowych 

(RDTL) [82]. W grudnia 2018 roku Minister Zdrowia zatwierdził 

refundację dla wszystkich chorych. W styczniu 2019 roku, jako 

załącznik do obwieszczenia Ministra Zdrowia w sprawie wykazu 

refundowanych leków, środków spożywczych specjalnego prze-

znaczenia żywieniowego oraz wyrobów medycznych, opubliko-

wano Program leczenia rdzeniowego zaniku mięśni (ICD-10: 

G.12.0, G12.1). 

W innych podejściach terapeutycznych próbuje się opraco-

wać kolejny lek, którego działanie ma polegać na ochronie i sty-

mulowaniu neuronów ruchowych. Próbuje się także poprawiać 
funkcjonowanie samych komórek mięśniowych [83]. Na świecie 

trwają badania kliniczne; w niektórych z nich uczestniczą także 

polscy chorzy. 

Wcześniej naukowcy próbowali wykorzystać w leczeniu 

SMA komórki macierzyste, jednak obecnie terapia tego typu nie 

jest rekomendowana – tak też brzmi oficjalne stanowisko Funda-

cji SMA [84], choć są pacjenci, którzy korzystali z niej w pla-

cówkach spoza euro-amerykańskiego kręgu medycznego – na 

przykład w Better Being Hospital (BBH) w Bangkoku, gdzie te-

rapię komórkami macierzystymi dla pacjentów z SMA oraz in-

nymi schorzeniami, między innymi neurologicznymi, prowadzi 

chińska firma Beike Biotechnology [85]. 
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Postępy w realizacji programów lekowych i prac nad nowy-

mi podejściami terapeutycznymi monitoruje i udostępnia polskiej 

społeczności Fundacja SMA na swojej stronie internetowej. 

Aktualnie trwają badania nad trzema potencjalnymi substan-

cjami leczniczymi: 

• branaplamem – preparatem eksperymentalnym modyfikują-
cym składanie genu SMN2, rozwijanym przez firmę Novartis, 

• risdiplamem – preparatem eksperymentalnym modyfikują-
cym składanie genu SMN2, rozwijanym przez firmę Roche, 

• reldesemtivem – preparatem eksperymentalnym mającym 

zwiększać reaktywność mięśni szkieletowych, rozwijanym 

przez firmę Cytokinetics. 

Ogromne nadzieje budzi AVXS-101, terapia genowa polega-

jąca na eksperymentalnym wprowadzaniu komórek trans genu 

SMN1, rozwijana przez firmę Avexis. Terapia genowa ma charak-

ter jednorazowego podania leku, który usuwa genetyczne podłoże 

choroby. Badania kliniczne pokazały, że preparat ten był skutecz-

ny w ratowaniu życia piętnaściorga dzieci, którym został podany 

[86]. Jednocześnie terapia genowa wiąże się intensywnymi emo-

cjami wiążącymi się z dostępnością tej metody terapii [87]. 

Zróżnicowane leczenie SMA jest istotne z tego względu, że 

nie wszyscy chorzy mogą tak samo pozytywnie reagować na ten 

sam preparat. Wiadomo też, że mogą wystąpić trudności w poda-

waniu Spinrazy nielicznym chorym, u których wykonano korek-

cję kręgosłupa – lek podaje się przez wkłucie dokanałowe (do ka-

nału rdzenia kręgowego), co może być niemożliwe, kiedy kręgi są 
zrośnięte. 

Poniże zestawienie prezentuje stan badań i zaawansowanie 

procesu wprowadzania poszczególnych preparatów do obrotu 

rynkowego. 
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Rycina 2. Terapia SMA wprowadzona do obrotu rynkowego.  

Źródło: https://www.fsma.pl/leki/ [dostęp: 12.03.2019 r.]. 
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Wiedząc już, czym jest SMA, przyjrzyjmy się chorym – 

dzieciom i dorosłym – ich rodzicom i opiekunom, a także ich eg-

zystencjalnej sytuacji. 

 

 

2.2. Profil dziecka chorego na SMA 

 

Dzieci są najliczniejszą grupą w populacji chorych na SMA. Są 
wśród nich pacjenci leżący – podłączeni do respiratorów, całko-

wicie uzależnieni od swoich opiekunów, ale też maluchy wyposa-

żone w niewielkie wózki elektryczne, które dają swoim użytkow-

nikom samodzielność i pewnego stopnia niezależność od opieku-

nów. Zawsze jednak dziecko, u którego zdiagnozowano SMA, 

wymaga kompleksowej opieki medycznej, świadczonej przez le-

karzy specjalistów: neurologii dziecięcej, rehabilitacji, ortopedii, 

pulmonologii [77]. Wskazane są także kontrole pod kątem oste-

oporozy. Konieczna jest systematyczna fizjoterapia w warunkach 

domowych i szpitalnych, hydroterapia oraz masaż [73]. W razie 

konieczności dziecko powinno być pod kontrolą także innych 

specjalistów – terapeuty zajęciowego, logopedy, pedagoga czy te-

rapeuty pedagogicznego. 

Mali pacjenci z bardziej zaawansowanymi postaciami choro-

by są często hospitalizowani z powodu zagrażających życiu pro-

blemów oddechowych, pojawiających się w wyniku powikłań in-

fekcji dróg oddechowych, które są zwykle nieszkodliwe dla ich 

zdrowych rówieśników. Dziecko korzystające ze wsparcia odde-

chu wymaga opieki specjalistycznego ośrodka wentylacji domo-

wej (anestezjologa i pielęgniarki). Także pacjent żywiony/doży- 

wiany dojelitowo powinien znajdować się pod opieką poradni 

żywieniowej i lekarza dietetyka [73]. Konieczna jest również po-

moc ortotyka oraz zindywidualizowane zaopatrzenie ortopedycz-

ne. W najcięższych przypadkach chory wymaga opieki paliatyw-

nej, ukierunkowanej na poprawę jakości życia oraz przeciwdzia-
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łanie cierpieniu fizycznemu i psychicznemu w warunkach domo-

wych, hospicyjnych lub w poradni czy na szpitalnym oddziale 

medycyny paliatywnej. 

Należy zauważyć, że wiele z wymienionych sfer opieki jest 

objętych refundacją NFZ – powszechnie jednak uważa się, że za-

kres refundacji jest niewystarczający [67]. Często też nie mają 
praktycznego zastosowania wytyczne dotyczące multidyscypli-

narnego podejścia do opieki nad chorymi z SMA, które zostały 

zawarte w międzynarodowym, opracowanym w latach 2005–

2007 przez ponad sześćdziesięciu specjalistów, którym przewo-

dził profesor Thomas Sejersen, dokumencie opublikowanym jako 

Consensus Statement for Standard of Care in Spinal Muscular 

Atrophy [77]. 

Widać więc, że SMA odbija się na codziennych, niemedycz-

nych, potrzebach dziecka. Choroba ta nie obejmuje funkcji po-

znawczych, psychicznych, emocjonalnych, jednak dziecko prze-

wlekle chore z dysfunkcjami ruchowymi wymaga często wsparcia 

[88] w procesie edukacji (przedmioty dostosowane do ograniczo-

nych możliwości ruchu rąk), nabywania umiejętności komunika-

cyjnych (alternatywne metody komunikacji u dzieci po trache-

otomii) oraz ćwiczenia aparatu artykulacyjnego w asyście wy-

kwalifikowanego logopedy, który będzie mógł pomóc także 

wtedy, kiedy u dziecka występuje dysfagia (zaburzenia połyka-

nia) [89]. Ważne, że dziecko chore na SMA może być uczniem 

szkoły publicznej, jeśli jego stan i samopoczucie na to pozwalają, 
nie musi korzystać z systemu edukacji domowej, przy odpowied-

nim wsparciu przeszkolonego personelu pedagogicznego poradzi 

sobie w szkole. Niektórzy uważają, że „Chorzy na SMA to często 

osoby bardzo inteligentne (…) W SMA oszczędzone są funkcje 

wyższe układu nerwowego – to choroba, w której rozwój psy-

chiczny i intelektualny jest prawidłowy, a często nawet powyżej 

normy. (…) Dziecko z rdzeniowym zanikiem mięśni to zwykle 
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najlepszy uczeń w szkole, który wygrywa olimpiady przedmio-

towe” [90]. 

Sposób spędzania przez dziecko wolnego czasu (zabawa, 

oglądanie telewizji, korzystanie z komputera) muszą zostać do-

stosowane do jego mobilności. Do stanu fizycznego dziecka naj-

częściej trzeba także przystosować dom: pokój dziecka, pomiesz-

czenia, w których się ono porusza, łazienkę. 
Specyficzne potrzeby małego chorego z SMA wpływają na 

funkcjonowanie całej rodziny, która musi nauczyć się żyć w no-

wej, wymagającej i obciążającej psychicznie, społecznie i eko-

nomicznie sytuacji [91]. Badania przeprowadzone wśród rodzin, 

których członkami są niepełnosprawne dzieci, pokazują, że spo-

sób jego przystosowania do życia pomimo choroby, zależny jest 

od psychicznego klimatu, który panuje w rodzinie. Jako elementy 

budujące tę atmosferę wskazywane są: wsparcie psychologiczne 

udzielone poszczególnym członkom rodziny (także rodzeństwu, 

które może czuć się pomijane przez rodziców, którzy całą uwagę 
kierują na chore dziecko), instruktaż pielęgnacyjno-rehabilita- 

cyjny, dzięki któremu wszyscy członkowie rodziny, a nie wy-

łącznie matka czy ojciec, mogą uczestniczyć w opiece nad cho-

rym. Uważa się, że taka pomoc udzielona rodzinie odpowiednio 

wcześnie może ograniczyć negatywny wpływ choroby na małego 

pacjenta, jego rodziców i rodzeństwo [92]. 

 

 

2.3. Profil dorosłego chorego na SMA 

 

Powtórzmy: SMA nie ma wpływu na funkcje poznawcze osób 

dotkniętych tym schorzeniem. Z badań wynika, że chorzy ci dys-

ponują inteligencją porównywalną do średniej dla danej popula-

cji, choć wcześniej postulowano, że jest ona wyższa. Zauważa się 
jednak, że młodzież z SMA uzyskuje wyższe wyniki w testach 

dotyczących umiejętności werbalnych, co pozwala „spekulować, 
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że rozwój umiejętności poznawczych i wiedzy jest twórczym 

sposobem na zrekompensowanie wielu ograniczeń wynikających 

z ich fizycznego upośledzenia” [93]. 

U dorosłych chorych z rdzeniowym zanikiem mięśni orzeka 

się na ogół znaczny stopień niepełnosprawności. Mogą oni jednak 

uczyć się, studiować, pracować, osiągać znaczne sukcesy zawo-

dowe, zakładać rodziny. Część z nich, mimo poważnych dys-

funkcji ruchowych, aktywnie spędza czas, czego przykładem są 
działania Podniebnej Drużyny SMA, współpracującej z Fundacją 
SMA. Wymienić tu należy akcje umożliwiające osobom, które 

samodzielnie się nie poruszają, skoki ze spadochronem czy szu-

sowanie na urządzeniach wyposażonych w narty [94]. 

W tym kontekście ujawnia się znaczenie w środowisku osób 

chorych i niepełnosprawnych formalnych bądź nieformalnych 

grup, działających na zasadzie samopomocy [95]. Nie do przece-

nienia jest także znaczenie Internetu – często dla osób o ograni-

czonej mobilności jest on ważnym medium kontaktu z osobami 

bliskimi oraz nawiązywania i utrzymywania kontaktów ze znajo-

mymi, co przeciwdziała izolacji psychicznej, a także zawodowej. 

Powszechne dziś formy pracy zdalnej umożliwiają osobom z pro-

blemami ruchowymi, do których zaliczają się dorośli chorzy 

z SMA 1, 2 i 3, na podejmowanie zatrudnienia zgodnie ze swoimi 

możliwościami, predyspozycjami i wykształceniem. To również 
istotny czynnik powstrzymujący wykluczenie społeczne z jednej 

strony, a z drugiej – pozwalający na uzyskanie płynności finan-

sowej [96]. 

Z badań wynika, że osoby z SMA nie deklarują, by jakość 
ich życia związana była ze stopniem niesprawności ruchowej 

[97], choć bez wątpienia doświadczają one stresu i ekstremalnych 

obciążeń psychicznych [98], co wymaga – z uwagi na przewlekły 

i postępujący charakter schorzenia – wypracowania indywidual-

nego stylu adaptacji do zachodzących w organizmie zmian oraz 

sposobu radzenia sobie z chorobą [99]. 
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Inne z kolei badania o międzynarodowym zasięgu pokazują, 
że najważniejszym oczekiwaniem chorych z SMA jest zatrzyma-

nie postępu choroby [100] – dzięki Spinrazie jest to możliwe. 

 

 

2.4. Profil rodzica osoby chorej na SMA 

 

Chore przewlekle, niepełnosprawne dziecko, często – niezależnie 

od wieku – wymaga stałej pomocy i opieki drugiej osoby, rodzica 

bądź innego opiekuna, który najczęściej rezygnuje z pracy zawo-

dowej, by zajmować się małym, a często także starszym, doro-

słym, pacjentem [91]. 

Anglojęzyczne badania nad stresem i sposobami radzenia so-

bie z nim przez rodziców dzieci i dorosłych pacjentów z SMA 

pokazują, że choroba ta jest dla rodziny źródłem dużego obciąże-

nia psychicznego, wynikającego z braku wsparcia społecznego, 

stopnia niepełnosprawności chorego oraz problemów z zachowa-

niem dziecka. Stres ten nasila się w przypadku, kiedy w rodzinie 

jest więcej niż jedna osoba z rdzeniowym zanikiem mięśni [101]. 

Inne badania pokazały natomiast, że rodzice dzieci z prze-

wlekłymi chorobami zagrażającymi życiu doświadczają ostrej re-

akcji na stres – stwierdzono ją u 63% matek i 60% ojców [92], 

a także stresu pourazowego [102]. 

W literaturze psychologicznej zwykło się wyróżniać fazy 

przystosowania do choroby [103], która dotyka najbliższych. Ich 

obraz w przypadku SMA przedstawiła pierwsza prezes Fundacji 

SMA, Kamila Górniak, w przedmowie do pierwszej polskiej pu-

blikacji przeznaczonej dla rodzin nowo zdiagnozowanych dzieci. 

Kolejno wyróżnia się następujące fazy, które matka dziecka 

z SMA zobrazowała swoimi słowami [67]: 

• szok – „Zdiagnozowanie u dziecka ciężkiej, nieuleczalnej 

choroby jest zwykle bardzo trudnym przeżyciem dla rodzi-

ców i dalszej rodziny”; 



 

Cz. I: Rdzeniowy zanik mięśni (SMA) jako choroba rzadka 
 

 
 

64

• kryzys emocjonalny – „doświadczają [rodzice] silnych emo-

cji”; 

• zaprzeczenie –„Zaczynają [rodzice] gorączkowo szukać po-

twierdzenia, że diagnoza jest pomyłką”; towarzyszą temu 

bezradność i poczucie krzywdy, wiążące się z „żałobą po 

dziecku zdrowym” – „Trudno im [rodzicom] pogodzić się 
z myślą, że ich dziecko nie będzie zdrowe, silne, doskonałe”; 

• faza pozornego przystosowania – wiąże się z podejmowa-

niem prób zaadaptowania się do nowej sytuacji oraz z szuka-

niem kolejnych możliwości leczenia, także alternatywnych – 

rodzice zaczynają „szukać potwierdzenia, że… dziecko da 

się wyleczyć, na przykład niekonwencjonalnymi metodami”; 

• faza konstruktywnej adaptacji – pogodzenie z sytuacją i po-

szukiwanie realnych rozwiązań, które pomogą dziecku żyć 
z chorobą. 
Jak zauważono, wielu rodziców przeżywa „żałobę po dziec-

ku zdrowym” [67], godząc się powoli z niepełnosprawnością 
swojej pociechy. Należy podkreślić, że nie każdy rodzic będzie 

przechodził wszystkie fazy, u różnych osób nie będą też one trwa-

ły tak samo długo. Warto też zwrócić uwagę i na to, że część ro-

dziców będzie musiała zmierzyć się nie tylko z chorobą dziecka, 

ale też z jego śmiercią, z czym również wiążą się procesualne do-

świadczanie oraz wypracowanie różnych mechanizmów radzenia 

sobie [104]. 

Kamila Górniak zwróciła też uwagę na aspekty podejmowa-

ne w naukowych opracowaniach, między innymi na to, że na spo-

sób, w jaki rodzice poradzą sobie z informacją o chorobie ich dziec-

ka, wpływ mają: forma poinformowania ich o diagnozie [67], ich 

własna siła, co należy wiązać z predyspozycjami osobowościo-

wymi [67], wsparcie bliskich. Matka dziecka z SMA jednoznacz-

nie wskazuje, jak istotna dla odnalezienia się rodzica w nowej sy-

tuacji jest wiedza o chorobie: „Kluczowe znaczenia ma jednak 

dostęp do wiarygodnych informacji o chorobie i o tym, czego 
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można i powinno się spodziewać”, ponieważ „Wiedza taka uła-

twia konstruktywne przystosowanie się do nowej sytuacji” [67]. 

Naturalnie, wiedza ta musi być przystępna już od inicjujące-

go momentu poznania diagnozy. Tymczasem rodzice i opieku-

nowie dzieci z SMA – a także chorzy, którym informacja ta jest 

w którymś momencie przykazywana – po usłyszeniu rozpoznania 

klinicznego znajdują się w sytuacji chaosu: z jednej strony stykają 
się z ogromem fachowych, medycznych informacji, do odbioru 

których nie są przygotowani. Jest to przyczyną swoistej aporii 

komunikacyjnej – można nawet odnieść wrażenie, że lekarz i pa-

cjent czy jego rodzic/opiekun posługują się różnymi językami. 

Ponadto, bardzo często lekarz nie ma czasu czy nawet odpowied-

nich umiejętności interpersonalnych i komunikacyjnych, by spro-

stać oczekiwaniom po drugiej stornie biurka czy łóżka. Chorzy 

i ich bliscy w konsekwencji zmuszeni są do poszukiwania wiedzy 

na własną rękę. 
 

 

2.5. Wiedza pacjentów o swojej chorobie 

 

Powszechnie zwraca się uwagę na to, że dostęp do wiedzy na te-

mat chorób rzadkich jest niewystarczający [7]. Z badań wynika, 

że chorzy oraz ich rodziny, po usłyszeniu rozpoznania i uzyska-

niu informacji od lekarza diagnozującego, w pierwszej kolejności 

poszukują wiedzy w popularnych portalach internetowych, a do-

piero w dalszej kolejności w publikacjach naukowych [91], naj-

pierw wirtualnych, później w tradycyjnej papierowej formie. 

Zgadza się to z powszechnymi w Polsce praktykami społecznymi. 

Badania pokazują, że Polacy najczęściej w Internecie poszukują 
informacji o chorobach i sposobach leczenia [105]. W odniesieniu 

do danych światowych na podkreślenie zasługuje fakt, że 60% 

użytkowników Internetu do poszukiwań wykorzystuje dwie wy-

szukiwarki: Google oraz Yahoo, w których wpisywane są słowa 
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kluczowe, będące opisem danego schorzenia. Taki zautomatyzo-

wany sposób pozyskiwania informacji powinien być jednak trak-

towany krytycznie, co wynika z tego, że wyszukiwarki nie filtrują 
informacji pod kątem ich wiarygodności [106]. 

Za rzetelne, ale przystępne źródło wiedzy o danej jednostce 

chorobowej, uchodzą informacje opracowywane i publikowane 

przez stowarzyszenia i fundacje, których działalność związana 

jest z publicznym reprezentowaniem interesów danej grupy cho-

rych. Udzielają one informacji na temat choroby, sposobu lecze-

nia, wskazują specjalistów i specjalistyczne ośrodki terapeutycz-

ne, a także możliwość wzięcia udziału w badaniach klinicznych. 

W przypadku rdzeniowego zaniku mięśni takimi ogólnodostęp-

nymi dla chorych na całym świecie publikacjami są te z cyklu 

profesjonalnie opracowanych broszur wydawanych w wersji tra-

dycyjnej oraz online przez amerykańską organizację Cure SMA 

[107]. Są to wydania kompetentnie przygotowane pod względem 

graficznym, napisane przystępnym dla laików językiem, ale zwe-

ryfikowane pod względem merytorycznym przez specjalistów 

zajmujących się leczeniem i problemami osób z SMA. Każda 

broszura poświęcona jest różnym problemem, z którymi stykają 
się chorzy oraz ich bliscy – są to kwestie związane z efektywnym 

oddychaniem [108], żywieniem [109], układem mięśniowym 

[110], aspektami genetycznymi schorzenia [111], możliwościami 

uczestniczenia w próbach klinicznych [112], a także rodzajami 

wsparcia dla rodzin [113], decyzjom i wyborom, przed którymi 

stają rodziny zmagające się z SMA [114]. 

W Polsce natomiast w podobny sposób informacje propaguje 

Fundacja SMA. Zgodnie ze statutem, Fundacja prowadzi działa-

nia obejmujące „zwiększanie świadomości społecznej na temat 

rdzeniowego zaniku mięśni, w szczególności upowszechnianie 

wiedzy w zakresie genetyki, diagnostyki, standardów opieki oraz 

metod terapeutycznych” [115]. Przykładem tak zarysowanych ce-

lów jest wydanie w 2015 roku pierwszego w Polsce poradnika dla 
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rodzin z nowo zdiagnozowanym dzieckiem Rdzeniowy Zanik 

Mięśni (SMA). Podstawowe informacje [67] oraz dostosowanie 

w 2016 roku do polskich realiów poradnika włoskiego Z SMA 1 

na co dzień. Vademecum opieki nad dzieckiem z najcięższą posta-

cią rdzeniowego zaniku mięśni [73]. Ponadto, wiedza i doświad-

czenia związane z SMA przedstawiane są i wymieniane w czasie 

odbywających się co roku od 2013 roku konferencji Weekend ze 

SMA-kiem. Jest to największe w Europie i drugie na świecie wy-

darzenie skupiające chorych, ich rodziny oraz międzynarodowych 

specjalistów (z Włoch, Belgii, Francji, USA). 

Należy podkreślić, że chorzy oraz wszyscy zainteresowani 

tematyką SMA mogą zdobywać informacje także w czasie specja-

listycznych sympozjów dedykowanych tej właśnie jednostce cho-

robowej. Wyjątkowo pod tym względem prezentuje się współor-

ganizowany przez polską Fundację SMA oraz organizację pa-

cjentką SMA Europe pierwszy Międzynarodowy Kongres SMA, 

który odbywał się 25–27 stycznia 2018 roku w Krakowie. W cza-

sie tego wydarzenia wiedzą i doświadczeniami naukowymi oraz 

osobistymi dzieliło się ponad 450 uczestników, wśród których 

znaleźli się lekarze, fizjoterapeuci, przedstawiciele świata nauki 

i koncernów farmaceutycznych, a także przedstawiciele organiza-

cji pacjenckich z Europy, USA i Kanady [116]. 

Ważnym źródłem wiedzy o chorobie są blogi dorosłych osób 

chorych na SMA oraz rodziców chorych dzieci, które prezentują 
nie tylko fakty (wiedzę merytoryczną), ale pozwalają także na in-

teraktywną wymianę informacji (wiedza praktyczna), tworząc 

swego rodzaju system wsparcia [117]. Przykładem jest tu Prec-

lowa Storna – blog o codziennym życiu i problemach chłopca 

chorego na SMA 1, prowadzony przez jego mamę. Strona ta spo-

tkała się z dużym entuzjazmem czytelniczym, o czym świadczy 

to, że po pierwszym roku prowadzenia uzyskała tytuł Blog Roku 

2007, Najlepszy Blog Roku 2007 [118]. 
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Należy także wspomnieć o znaczeniu publikacji typu auto-

biograficznego, które pokazują codzienne zmagania z chorobą. 
Życie dorosłego chorego z SMA – w sposób powiedziałybyśmy 

„klasyczny” – przedstawiła Joanna Czapla w książce Aczkolwiek 

kocham życie [119]. Więcej biografii chorych na SMA dostęp-

nych jest na anglojęzycznym rynku wydawniczym i są one pole-

cane przez organizacje związane z SMA. Najnowsze pozycje 

znajdują się na stronie SMA News Today. Warto przywołać kilka 

z nich, ponieważ pokazują różne aspekty życia z rdzeniowym za-

nikiem mięśni. I tak Miracle boy grows up: how the disability ri-

ghts resolution saved my sanity Bena Mattlina (2012) to książka 

pokazująca drogę intelektualnego rozwoju mimo niesprawności, 

wywołanej przez SMA. Autor ukończył prestiżową uczelnię wyż-
szą, Uniwersytet Harvarda, i publikował w tak znanych czasopi-

smach jak „New York Times” czy „Washington Post”, a także 

spełnił się w roli męża i ojca. Z kolei Laughingat my nightmare 

autorstwa Shane’a Burcawa (2014) przedstawia okres młodości 

chorego na SMA – od ukończenia szkoły średniej przez college 

i życie w studenckim kampusie, a także emocje wynikające ze 

zmagania się z tak ograniczającą chorobą. Natomiast My online 

angel, napisana przez Jonathana Greesona (2010), chorego na 

SMA doradcę finansowego z małego miasteczka, porusza temat 

zawieranych online znajomości i romantycznych uczuć oraz za-

wodów, które one generują w życiu osób z tak poważnymi nie-

pełnosprawnościami jak te, które cechują osoby z rdzeniowym 

zanikiem mięśni [120]. 

Publikacje tego typu bez wątpienia mają znaczenie terapeu-

tyczne dla spisującego je chorego [121] oraz nieocenioną wartość 
społeczną, ponieważ, pozwalają na „oswojenie” tej rzadkiej – 

a więc mało znanej – choroby, na „odczarowanie” przesądów 

związanych z daną chorobą i niepełnosprawnością. Mają więc 

wartość społecznie edukacyjną. 
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Nie można tu też nie wspomnieć o książkach, które poruszają 
społeczne tabu. Przykładem jest autobiografia Luzak na kólkach 

Łukasza Kazana [122]. Autor „zdradza” w niej szczegóły życia 

intymnego niepełnosprawnego chłopaka z SMA, który cierpi na 

niedowład czterokończynowy, będący skutkiem zaniku mięśni, 

w konsekwencji którego nie może się samodzielnie poruszać, 
a we wszystkich czynnościach dnia codziennego wymaga pomo-

cy – nie może się samodzielnie ubrać czy umyć choćby zębów. 

Niewykonalne dla niego są tak trywialne z punktu widzenia 

zdrowego człowieka czynności jak napicie się wody czy podrapa-

nie swędzącego ucha. Mimo tych potężnych ograniczeń, Kazan, 

jako młody mężczyzna, podjął decyzję o świadomym realizowa-

niu się w sferze seksualnej, do czego ma – jak sam podkreśla – 

prawo jak każdy człowiek. Nie pozostaje on jednak w związku 

z żadną osobą, toteż korzysta z płatnych usług seksualnych. Ka-

zan ukończył studia dziennikarskie, co jak się wydaje, mogło 

wpłynąć na jego życiową postawę. Pokazuje on bowiem i w auto-

biografii, i w publikacjach online na blogach ze środowiska SMA, 

a także w telewizyjnych reportażach, których był bohaterem, że 

świadomość swoich potrzeb, także tych fizycznych, w połączeniu 

ze świadomością swoich praw jako człowieka, pozwala na ich eg-

zekwowanie „od życia”. Nie bez znaczenia pozostaje tu postawa 

najbliższego środowiska: rodziców oraz znajomych liberalnie, ale 

też z dyskrecją, podchodzących do intymnej sfery życia. 

Seksualność osób niepełnosprawnych jest społecznie tabu-

izowana, przemilczana. Niewiele też dostępnych jest naukowych 

opracowań na ten temat, a te, które są, dotyczą głównie osób z nie-

pełnosprawnością intelektualną. Pewną inicjatywę wykazała w 2019 

roku Fundacja AVALON, organizując Seks ON – konferencję o se- 

ksualności i rodzicielstwie osób z niepełnosprawnością ruchową 
[123, 124]. O przekraczaniu pewnego tabu w tej sferze traktuje 

też film Sesje (The sessions) wyreżyserowany przez Bena Lewina 

w 2012 roku. Online można znaleźć taki opis: „Dotknięty parali-
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żem mężczyzna postanawia poznać smak seksu. W tym celu opłaca 

terapeutkę, której specjalnością jest leczenie zahamowań seksual-

nych” [125]. O potrzebie powołania instytucji nie tyle terapeuty, 

co asystenta seksualnego dla osób z niepełno sprawnościami ru-

chowymi mówiło się w psychologii rehabilitacji już od dawna [126] 

i wiadomo, że w niektórych państwach tacy asystenci pracują. 
W obrazach kinowych znajdziemy jednak zdecydowanie 

więcej romantycznych ujęć relacji między osobą zdrową i niepeł-

nosprawną, z tym że najczęściej będzie to niepełnosprawność na-

byta, by przywołać tylko pojawiający się w tle wątek miłosny 

z głośnego filmu Nietykalni (Intouchables) z 2011 roku [127] czy 

komediowo-romantycznie rozegraną historię z Kręcisz mnie (Tout 

le monde debiut) Franca Dubosca z 20118 roku [128]. Realizacje 

takie, choć oswajają społeczeństwo z tematem związków emocjo-

nalnych, pomijają ich wymiar fizyczny, seksualny. W tym sensie, 

można powiedzieć, nie są w pełni autentyczne. Tymczasem pro-

blem jest niezwykle głęboki i wykracza poza niniejsze opracowa-

nie, dlatego jedynie go zarysowujemy, mając świadomość tego, 

jak ważne miejsce przypisuje się realizacji w sferze seksualności 

w badaniach nad jakością życia [129]. 

Walory edukacyjne mają także case study – na przykład histo-

ria pacjentki J.R. Bacha i B. Valencii Eighteenyears with spinal 

muscular atrophy (SMA) type 1 [130] – publikowane w czasopi-

smach specjalistycznych. Są one jednak mniej dostępne i trudniej-

sze w obiorze; ich odbiorcami są przede wszystkim przedstawi-

ciele nauk medycznych, chociaż nie jest wykluczone to, że mogą 
stać się źródłem wiedzy dla wszystkich zainteresowanych. Publi-

kacje profesora Bacha pokazują, że rozpoznanie SMA typu 1 nie 

musiało być „wyrokiem śmierci” – jego pacjentka z letalną posta-

cią choroby „dożyła” wieku dorosłego, co zakrawało jeszcze 

w latach 90. XX wieku na medyczne nieprawdopodobieństwo 

[131]. Publikacja ta – gdyby była szeroko dostępna – pokazywa-

łaby, jak właściwie prowadzone postępowanie terapeutyczne 
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i opiekuńcze może przyczynić się do wydłużenia życia. Proble-

matyczny okazał się jednak dostęp do artykułu umieszczonego 

w anglojęzycznych materiałach czasopiśmienniczych oraz bariera 

językowa. Dzisiaj, kiedy funkcjonują powszechnie dostępne bazy 

prac naukowych – jak PubMed [132] – a znajomość języka an-

gielskiego jest w środowisku nauk medycznych zestandaryzowa-

na, te bariery w dostępie do wiedzy zacierają się. 
Nieco inaczej wiedza o własnej chorobie wygląda w wypad-

ku dzieci. Z ich perspektywy choroba i związane z nią przewlekłe 

leczenie, przebywanie w placówkach terapeutycznych są trauma-

tycznymi doświadczeniami, prowadzącymi do deprywacji potrzeb 

psychospołecznych, czego konsekwencją jest wytworzenie blo-

kady emocjonalnej, co z kolei nie pozostaje bez wpływu na pro-

cesy typu poznawczego [133]. W tym kontekście należy uznać 
wiedzę o chorobie ujętą w formuły adekwatne do wieku dziecka – 

obejmującą rozpoznawanie symptomów, sposób radzenia sobie 

z objawami, rozwój choroby, przebieg procesu diagnostyczno-

terapeutycznego – za czynnik stabilizujący, dający realne poczu-

cie odniesienia i realizujący jedną z podstawowych i niezależnych 

od wieku, a wiec wymagających realizacji także u dorosłych cho-

rych, potrzeb, jaką jest poczucie bezpieczeństwa [134]. 

Istotną kwestią jest także sposób myślenia o chorobie/byciu 

chorym i możliwości percepcji informacji o zdrowiu i swojej cho-

robie w odniesieniu do wieku chorego. Badania pokazują, że 

dzieci kojarzą zdrowie najczęściej z dobrym samopoczuciem, 

a ich wyobrażenie i koncepcja choroby ewoluują wraz z rozwo-

jem zdolności poznawczych. Najmłodsze dzieci uważają, że są 
chore, kiedy taka informacja zostanie im przekazana przez doro-

słych lub gdy ich zdrowie fizyczne jest upośledzone na tyle, że 

nie pozwala na podejmowanie aktywności, które dziecko zna 

i chciałoby podejmować. Starsze dzieci tworzą koncepcje choro-

by odnoszące się do różnych wymiarów ich życia, które potrafią 
dość precyzyjnie określać, ponieważ ich czynny słownik i wiedza 
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stają się z wiekiem coraz bogatsze. Dzięki temu, im dziecko star-

sze, tym bardziej potrafi abstrahować od dolegliwości, których 

samo doświadcza, do zdrowia jako teoretycznego pojęcia. W końcu 

– dorosły człowiek posługuje się wiedzą abstrakcyjną i taką, którą 
potrafi racjonalizować [135]. Natomiast niezależnie od wieku, lu-

dzie wartościują zdrowie pozytywnie, a chorobę negatywnie. 

I dorośli, i starsze dzieci dysponują złożonymi wyobrażeniami 

o chorobie, na które składają się: sprawność fizyczna, czyli zdol-

ność do podejmowania aktywności życiowych, sfera psychiczna 

związana z samopoczuciem, kwestie społecznej partycypacji, 

obejmujące kontakty interpersonalne, aspekty kulturowe, a wraz 

z nimi styl życia, światopogląd [133]. 

W przypadku SMA należy wziąć pod uwagę to, że choroba, 

która w większości przypadków ujawnia się w wieku dziecięcym 

i młodzieńczym, poprzez doświadczenia z pierwszego okresu ży-

cia staje się nieodłączną częścią biografii. W praktyce w tym 

pierwszym okresie młody człowiek wiedzę o swojej chorobie po-

zyskuje najprawdopodobniej od rodziców i opiekunów, co zna-

czy, że jest ona w jakiś sposób dostosowywana do jego wieku 

i osobniczych cech percepcyjnych. Interesującym przykładem ta-

kich działań rodziców jest określenie, którym posługuje się mama 

chłopca z SMA 1, nazywająca chorobę „potworem zwanym 

SMA” [118]. Taka metafora łagodzi abstrakcyjny wymiar nazwy 

choroby, a jednocześnie czyni ją bardziej konkretną i umieszcza 

w kategoriach znanych dziecku: choroba to coś, z czym trzeba 

walczyć, jak z potworem. Mechanizm taki, co pokazują badania 

lingwistyczne, pozwala na „rozumienie i doświadczanie pewnego 

stanu rzeczy w terminach innych rzeczy” [118]. Ta inna rzecz ma 

na ogół charakter bardziej konkretny niż pierwsza. 

W wypadku przekazywania wiedzy o chorobie przez pra-

cowników ochrony zdrowia zwraca się z kolei uwagę na stopień 

merytoryczności wypowiedzi, jej profesjonalizacji na poziomie 

słownictwa, ponieważ „zdolność do zapamiętywania informacji 
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u (…) pacjentów jest niewielka, bardzo wielu z nich nie rozumie 

najprostszych wyrażeń medycznych”, co wynika nie tyle z wieku 

czy wykształcenia, ale po prostu z tego, że – by ująć to najpro-

ściej – nie wszyscy są lekarzami [136]. 

 

 

2.6. Wiedza rodziców o chorobie 

 

Z uwagi na to, że wiedza o chorobach rzadkich, do których zali-

cza się SMA, jest niedostateczna, a dostęp do niej ograniczony, 

pierwszym jej źródłem jest najczęściej Internet, stający się też ro-

dzajem wsparcia, dzięki mediom społecznościowym, jak blogi 

i portal Facebook, które stają się platformą wymiany doświadczeń 

między rodzicami chorych dzieci. 

Poszukiwanie wiedzy o chorobie dziecka, podejmowanie 

działań zaradczych na zasadzie poznawczego przekształcenia, 

a nie myślenia życzeniowego, a także sięganie po wsparcie i po-

moc z zewnątrz są charakterystyczne dla zadaniowego – a więc 

najbardziej efektywnego, „najzdrowszego” z psychologicznego 

punktu widzenia – stylu radzenia sobie ze stresem, jakim jest cho-

roba [137]. Taka postawa zapobiega syndromowi wypalenia 

w pełnieniu roli rodzinnej [138], a także korzystnie wpływa na 

psychospołeczne funkcjonowanie. 

Wiedza o chorobie może być przez rodziców i opiekunów 

pozyskiwana samodzielnie na drodze intencjonalnych poszuki-

wań, ale może również być im „podawana” w ramach edukacji 

zdrowotnej prowadzonej przez wyspecjalizowane organizacje pa-

cjenckie. W Polsce taką działalność prowadzi Fundacja SMA, 

która dzięki konferencjom Weekend ze SMA-kiem, które swoim 

integracyjnym charakterem przypominają zjazdy dla rodzin, któ-

rych członkowie cierpią na rdzeniowy zanik mięśni, edukuje śro-

dowisko związane z SMA poprzez przekazywanie pewnego zaso-

bu wiedzy teoretycznej i praktycznych umiejętności. 
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Wiedza rodziców dzieci z SMA, co należy podkreślić, nie 

może obejmować tylko teorii. Przeciwnie – musi być uzupełniana 

wiedzą praktyczną. Stan kliniczny pacjenta chorego na SMA po-

garsza się wraz z upływem jego życia, a więc ogromne znaczenie 

ma dynamiczna organizacja opieki nad pacjentem w domu. O ile 

wiedzę teoretyczną o chorobie (diagnoza, terapia, statystyki) 

można pozyskać online, o tyle kluczowe w nabywaniu wiedzy 

praktycznej są bezpośrednie interakcje z wykwalifikowanymi 

specjalistami, a także z innymi rodzinami/opiekunami, a nawet 

innymi chorymi. 

We Włoszech rodzice i rodziny dzieci, u których zdiagnozo-

wano SMA mają możliwość wzięcia udziału w zajęciach prak-

tycznych, w czasie których pod okiem instruktorów na co dzień 

pracujących z dziećmi chorymi na SMA, uczą się, jak opiekować 
się, pielęgnować i ułatwiać codzienne funkcjonowanie małemu 

pacjentowi. Im szybciej rodzice nauczą się pewnych zachowań 
opiekuńczo-pielęgnacyjnych, tym wyższa będzie jakość życia ich 

pociechy. Informacje te, po dostosowaniu do polskich realiów, 

zostały zebrane w przetłumaczone z włoskiego w poradniku 

Z SMA 1 na co dzień: Vademecum opieki nad dzieckiem z najcięż-

szą postacią rdzeniowego zaniku mięśni [73], który stał się swo-

istym podręcznikiem dla rodziców wchodzących w świat SMA. 

Książka ta jest istotna dlatego, że nie ma w Polsce instytucji, któ-

ra potrafiłaby przygotować rodziców do opieki nad dzieckiem 

z ciężką postacią SMA; najczęściej uczą się oni metodą prób 

i błędów, własnym doświadczeniem wypracowując sobie zindy-

widualizowane systemy radzenia sobie z problemami somatycz-

nymi i psychologicznymi. 

Współautorką wspomnianej publikacji jest fizjoterapeutka 

z polikliniki w Mediolanie, Chiara Mastella, która brała także 

udział w opracowywaniu włoskiego Programu wczesnego przy-

gotowania rodziców (Programma Abilitazione Precoce Genitori, 

PAPAG), o którym jego twórcy piszą: „Program wczesnego przy-
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gotowania rodziców jest według nas najlepszą bronią w codzien-

nej walce z SMA 1” [73]. Fundacja SMA od trzech lat organizuje 

w Polsce warsztaty i konsultacje z tą specjalistką dla rodzin 

z dziećmi obciążonymi SMA 1 (2016, 2017, 2018). Uczestniczą 
w nich także polscy fizjoterapeuci. 

Włoskie doświadczenia pokazują, że rodzicie, którzy posiedli 

praktyczną wiedzę, są w stanie skutecznie pomóc choremu dziec-

ku w sytuacjach kryzysowych, do których dochodzi w domu, ob-

sługiwać sprzęt potrzebny ich dzieciom (ssak, asystor kaszlu – 

o którym nigdy wcześniej, jak większość społeczeństwa, nie sły-

szeli), a także przeciwdziałać powikłaniom. 

Przewlekle postępująca choroba jest czynnikiem, który może 

zagrażać „integralności rodziny i zakłócać jej procesy rozwojowe, 

a więc dwie najistotniejsze cechy rodziny jako systemu” [91], ge-

nerując w jej obrębie problemy socjo-psychologiczne [139], które 

z czasem ulegają nawarstwieniu i obarczają przede wszystkim ro-

dziców. Matki i ojcowie dzieci z chorobami progresywnymi do-

świadczają negatywnych odczuć emocjonalnych – poczucia winy, 

samooskarżania, co wpływa na ich wzajemne relacje, prowadząc 

do rozpadu więzi między nimi, a w konsekwencji do rozwodów. 

Nie bez znaczenia są tu kwestie związane z możliwościami samo-

realizacji – opieka nad chorym dzieckiem wymaga często ograni-

czenia zawodowych aspiracji, a nawet rezygnacji z pracy przy-

najmniej jednego z rodziców. Często w rodzinach, w których jest 

chore dziecko, aktywny zawodowo jest tylko jeden rodzic, drugi 

natomiast opiekuje się dzieckiem, unikając zostawiania go pod 

opieką innych osób, co wynika poniekąd z braku profesjonalnego, 

zinstytucjonalizowanego wsparcia w codziennym życiu – trudno 

bowiem wyobrazić sobie – by zobrazować to dość kolokwialnie – 

ażeby „zwykła” niania z ogłoszenia zajmowała się dzieckiem 

podłączonym do respiratora, kiedy nawet większość pielęgniarek 

nie miała styczności z takim pacjentem. To, wraz z koniecznością 
ponoszenia kosztów leczenia, jest przyczyną problemów finan-
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sowych. W wyniku splotu tych czynników dochodzi do społecz-

nej izolacji, wykluczenia [7]. Rodziny z przewlekle chorym dziec-

kiem stają się społecznie niewidoczne. Niewiele z nich uzyskuje 

takie wsparcie emocjonalne, jak na przykład rodziny z dziećmi 

chorymi onkologicznie, które adaptując się do sytuacji życia 

z chorym dzieckiem, uczą się o taką pomoc zabiegać [140]. 

Bycie rodzicem/opiekunem dziecka z SMA nie jest więc za-

daniem łatwym. W Polsce nie opracowano skodyfikowanego 

programu wsparcia dla rodziców i rodzin nowo zdiagnozowanych 

dzieci z SMA. Pomoc świadczona jest przez odrębne instytucje: 

Państwowy Fundusz Rehabilitacji Osób Niepełnosprawnych – 

PFRON (likwidacja barier architektonicznych, w komunikowaniu 

się, dostęp do edukacji); Powiatowe Centra Pomocy Rodzinie – 

PCPR (świadczenie pielęgnacyjne, zasiłek pielęgnacyjny, zasiłek 

dla opiekuna). Dostępne są także ulgi podatkowe, zniżki komuni-

kacyjne, karta parkingowa. Do korzystania z tych „formalnych” 

form pomocy upoważnia orzeczenie o stopniu niepełnosprawno-

ści wydawane przez miejskie lub powiatowe zespoły do spraw 

orzekania o niepełnosprawności [73]. To wszystko rodzice muszą 
jednak „ogarnąć” samodzielnie. 

Podobnie z poradzeniem sobie z fizjologicznym wymiarem 

choroby, rodzice – o czym już wspomniano – pozostawieni są 
sami. Sytuacji tej stara się zaradzić Fundacja SMA, upowszech-

niając wspomniany poradnik [67]. Dzięki niemu rodzice, którzy 

nie uczestniczyli w warsztatach, mogą poznać sposoby takiego 

postępowania z dzieckiem, które pozytywnie wpływają na jego 

kondycję psychofizyczną. Postępowanie to zostało sklasyfikowa-

ne na siedmiu poziomach teoretycznych i praktycznych: 0) rozpo-

znanie; 1) propozycja PAPAG (relacja z jednostkami opieki 

zdrowotnej, dostęp do podstawowego sprzętu przeznaczonego do 

korzystania w domu, nauka korzystania z tego sprzętu, pielęgna-

cja dziecka, karmienie, postępowanie w sytuacjach nagłych i sta-

nach zagrożenia życia); 2) wspomaganie kaszlu; 3) rozpoczęcie 

stosowania nieinwazyjnego wsparcia oddechu; 4) żywienie doje-



 

2. W świecie rdzeniowego zaniku mięśni (SMA) 
 

 
 

77

litowe; 5) zintegrowana pomoc domowa; 6) problemy ortope-

dyczne i propozycje korekcyjne; 7) myślenie i mowa dziecka 

z rdzeniowym zanikiem mięśni [73]. Program ten przedstawiony 

jest w formie czytelnie opracowanego poradnika w wersji druko-

wanej oraz online na stornie Fundacji SMA. 

Tematyka dotycząca rdzeniowego zaniku mięśni, ani w ogóle 

tematyka dotycząca chorób rzadkich – co pokazują badania ankie-

towe – nie jest w Polsce szeroko znana społecznie. Podobnie 

świadomość na temat chorób rzadkich, o czym była już mowa, 

także w całej Unii Europejskiej nie jest wystarczającą [45, 46]. 

Również środowiska lekarskie nie mogą poszczycić się wystar-

czającą wiedzą w tym zakresie. Wielu lekarzy nie ma świadomo-

ści istnienia standardów opieki w SMA [77], co oznacza, że nie 

jest powszechnie prowadzona kompleksowa opieka nad pacjen-

tami. Oczywiste jest, że w takiej sytuacji rodzice, sami chorzy, 

urzędy mające teoretycznie wpierać osoby chore przewlekle 

i niepełnosprawne również nie mają dostępu do wiarygodnych in-

formacji, chociaż takie istnieją i są dostępne za pośrednictwem 

Internetu – medium najszerszego odbioru i największej recepcji. 

Trzeba tu przede wszystkim wspomnieć o anglojęzycznej serii 

broszur informacyjnych Support and care publications, w których 

przedstawione zostały zagadnienia opieki w rdzeniowym zaniku 

mięśni [108–114] oraz Facts about spinal muscular atrophy 

[141]. Książeczki te nie zostały dotychczas przetłumaczone na ję-
zyk polski, a właśnie na nich wzorowana była polska broszura 

wydana przez Fundację SMA. 

 

 

2.7. Znaczenie wiedzy o chorobie 

 

Wiedza o chorobie jest na ogół wynikiem edukacja pacjenta, ro-

zumianej jako zespół działań, w wyniku których osoba chora zy-

skuje narzędzia, dzięki którym jest zdolna do życia z chorobą po-
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za warunkami szpitalnymi [142]. Bez wątpienia wiedza o swojej 

chorobie ma niebagatelny wpływ na jakość życia, na jego długość 
i kwestie zdrowotne związane także z problemami innymi niż 
główne schorzenie. 

Dzięki wiedzy, pacjent, a także jego rodzic czy opiekun, stają 
się podmiotem w relacji terapeutycznej z lekarzami i innymi 

przedstawicielami opieki medycznej, co ma olbrzymie znaczenie 

psychologiczne. Badania pokazują, że im wyższa samowiedza 

chorego, tym bardziej odpowiedzialny jest on za decyzje dotyczą-
ce swojego zdrowia, w mniejszym stopniu ceduje zadania zwią-
zane z dbałością o swój stan na personel medyczny [143]. Suge-

ruje to, że edukacja zdrowotna jest obustronnie korzystna. 

Działania podejmowane w zakresie edukacji zdrowotnej wo-

bec osób obciążonych rzadką chorobą są dużo bardziej specyficz-

ne i selektywne niż w przypadku powszechnych chorób przewle-

kłych. Dzięki nim chorzy poznają możliwości ograniczenia na-

stępstw schorzenia tak, by zachować względnie dobry poziom 

zdrowia, nauczyć się unikania czynników powodujących nasile-

nie objawów, co może obniżyć ilość zaostrzeń choroby, a także 

hospitalizacji [144]. Wiadomo też, że w przypadku niektórych 

chorób sama edukacja zdrowotna staje się elementem terapii 

[144]. Pozwala to chorym przyjąć taki styl życia, który ma dla 

nich prozdrowotne korzyści i jest zgodny z wytycznymi terapeu-

tycznymi [145]. W przypadku osób z SMA ważnym elementem 

edukacji, za sprawą której chorzy mogą „zarządzać” swoją cho-

robą, jest udział w prelekcjach w ramach konferencji Weekend ze 

SMA-kiem, o której piszemy dalej. 

Z punktu widzenia rodziców wiedza o chorobie, którą zdia-

gnozowano u ich dziecka, wpływa na to, jak w sytuacji choroby 

będą funkcjonować oni i cała rodzina. Kamila Górniak ujęła to 

tak: „Wiedza taka ułatwia konstruktywne przystosowanie się do 

nowej sytuacji, pełne zaakceptowanie dziecka takim, jakie jest, 

a także umożliwia skorzystanie z bogatego doświadczenia innych 
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osób” [67]. W wyniku uświadomienia sobie tych potrzeb i dyle-

matów powstała inicjatywna powołania w roku 2013 roku Funda-

cji SMA – organizacji reprezentującej interesy polskich chorych 

na rdzeniowy zanik mięśni oraz ich rodzin. Jednym z inicjalnych 

działań organizacji było przygotowanie pierwszego w Polsce po-

radnika zawierającego najaktualniejszą wiedzę medyczną przed-

stawioną w przystępny sposób [67]. Bowiem misją Fundacji jest 

„zapełnienie pustki informacyjnej dotyczącej tej ciężkiej choro-

by” [146]. 
 

 

2.8. Fundacja SMA jako źródło wiedzy 

 

Fundacja SMA, zgodnie z informacjami zawartymi na jej stronie 

internetowej [147], została powołana w 2013 roku przez rodziców 

dzieci chorych na rdzeniowy zaniki mięśni, „którzy zdecydowali 

się połączyć siły, aby zbudować sieć wsparcia dla osób w podob-

nej sytuacji”. Do Krajowego Rejestru Sądowego została wpisana 

8 sierpnia 2013 roku z numerem KRS 00004730323, uzyskując 

tym samym osobowość prawną. Jej siedziba mieści się w War-

szawie, ul. Przy Forcie 10/99, 02-495 Warszawa. Założycielami 

wchodzącymi obecnie w skład zarządu Fundacji są: Kamila Gór-

niak – pierwsza prezes; Kacper Ruciński – obecny prezes. 

Aktualnie zespół Fundacji składa się z ponad dziesięciu osób, 

którymi są rodzice dzieci chorujących na SMA lub sami chorzy. 

Pierwsza prezes Fundacji jest matką Sebastiana z SMA 2; prowa-

dzi ona biuro, pełni pieczę nad sprawami organizacyjnymi i czę-
ścią projektów, odpowiada za kontakty z urzędami i mediami. 

Obecny prezes, Kacper Ruciński, jest ojcem Lii, dziewczynki 

chorującej na SMA 3, zajmuje się częścią projektów zewnętrz-

nych, sprawami naukowymi i współpracą międzynarodową. Ma-

ma Leona z SMA 2 – Iwona Szafran, pełni pieczę nad organizacją 
konferencji i szkoleń. Ojciec bliźniaczek z SMA III, Patryk Mar-
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czuk, koordynuje udostępnianie na stronie internetowej informa-

cji naukowych. Matka Gabrysi z SMA 1, Urszula Pawlik, pełni 

funkcję dyrektora ds. rozwoju, odpowiada za fundraising i działa-

nia promocyjne. Trzeba tu zauważyć ważną cechę języka organi-

zacji – jej członkowie rozpoznawani są poprzez stopień pokre-

wieństwa z chorym dzieckiem (mama Gabrysi, mama Szymona). 

Dalej – Bank Sprzętu, będący swoistą wypożyczalnią pozy-

skanego przez Fundację sprzętu medycznego potrzebnego w opiece 

nad chorym, prowadzi Dominika Osowska, fizjoterapeutka z Cen-

trum Zdrowia Dziecka (jako pierwszy stanowisko to zajmował 

Tomasz Krawczyk z SMA 3). Michał Skoczylas prowadzi porad-

nictwo prawne oraz sekcję W gąszczu przepisów. Chorych na 

rdzeniowy zanik mięśni reprezentują: Ela Jelonek (SMA 3), zaj-

mująca się pracami administracyjnymi; Łukasz Kufta (SMA 3), 

odpowiadający za administrację IT. Organizację wspierają w róż-
nych kwestiach inni chorzy oraz ich rodziny i przyjaciele. 

Wszystkie osoby związane z fundacją działają społecznie. 

Fundacja SMA od początku działalności brała aktywny 

udział w międzynarodowych działaniach dotyczących problema-

tyki SMA, prowadzonych przez światowe organizacje. Od marca 

2014 roku Fundacja jest członkiem zrzeszenia SMA Europe 

[148], którego działalność ukierunkowana jest na finansowanie 

badań nad lekami. Od roku 2015 polska fundacja przekazuje fun-

dusze na ten cel, które pozyskiwane są w ramach omawianej niżej 

akcji Hanmade for Hope – w roku 2015 Fundacja przekazała 

SMA Europe 4 tys. euro. Jako pełnoprawny członek, Fundacja 

bierze udział w zebraniach zarządu, jak też współdecyduje o kie-

runkach działania. W roku 2015 wiceprezesi Fundacji SMA 

uczestniczyli w obradach Zarządu SMA Europe, które odbywały 

się 27 i 28 lutego w Rzymie. Prowadzono tam dyskusje dotyczące 

kompleksowego podejścia do podnoszenia świadomości o SMA 

w Europie i sposobach najefektywniejszego wymieniania się ini-
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cjatywami prowadzącymi do poprawy jakości życia chorych i do-

stępności informacji. 

Fundacja SMA jest też członkiem Europejskiej Organizacji 

Chorób Rzadkich (EURORDIS) [59], która koordynuje współ-

pracę między organizacjami pacjentów, przedstawicielami prze-

mysłu farmaceutycznego oraz instytucji związanych z ochroną 
zdrowia w Europie. Członkostwo to umożliwiło członkom Fun-

dacji udział w odbywającej się co dwa lata Europejskiej Konfe-

rencji na temat Chorób Rzadkich ECRD. W czasie ich trwania 

omawiano miedzy innymi projekty współpracy z przedstawicie-

lami firm farmaceutycznych w odniesieniu do prowadzonych 

przez nie badań klinicznych. 

Ponadto Fundacja SMA należy do ogólnoeuropejskiej sieci 

naukowo-badawczej TREAT-NMD [150]: Translational Rese-

arch in Europe – Assessment of NeuromuscularDiseases; Euro-

pejska Sieć Badawcza – Diagnostyka i Leczenie Chorób Nerwo-

wo-Mięśniowych, której działanie zainicjowane zostało w roku 

2007 przez – zajmujących się problematyką chorób nerowowo-

mięśniowych – przedstawicieli z 11 europejskich państw. Jednym 

z jej celów jest stworzenie globalnego rejestru pacjentów z cho-

robami nerwowo-mięśniowymi, opartego na danych z poszcze-

gólnych krajów. Taki rejestr w Polsce prowadzony jest przez 

Warszawski Uniwersytet Medyczny od stycznia 2010 roku. Jego 

zadaniem jest umożliwienie szybszego wdrażania badań klinicz-

nych. Ponadto działania te mają przyspieszyć i ułatwić koordyna-

cję badań mających na celu wprowadzenie leczenia osób z SMA 

oraz poprawę standardów opieki nad nimi. Zgłoszenie do rejestru 

jest dobrowolne [151]. 

Działania Fundacji prowadzone są w zgodzie ze Statutem do-

stępnym w siedzibie oraz na stronie internetowej. W myśl jego 

zapisów celami organizacji są (II, § 7): „prowadzenie wszech-

stronnej działalności na rzecz osób chorych na rdzeniowy zanik 

mięśni i ich bliskich, w tym szczególnie mającej na celu przeciw-

działanie wykluczeniu, zwiększenie niezależności oraz poprawę 
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szeroko pojętej jakości życia; zwiększanie dostępności metod 

i technik diagnostycznych, leczniczych, rehabilitacyjnych oraz 

produktów i rozwiązań technologicznych dla osób dotkniętych 

rdzeniowym zanikiem mięśni; wspieranie rozwiązań systemo-

wych, w szczególności w zakresie opieki zdrowotnej i zabezpie-

czenia społecznego, uwzględniających potrzeby osób chorych na 

rdzeniowy zanik mięśni i ich bliskich”. 

Cele te realizowane są przez różne formy działania podpo-

rządkowane zasadzie transparentności, której służy strona interne-

towa oraz media społecznościowe. Trzeba zatem podkreślić, że 

strona internetowa, profil w portalu społecznościowym Facebook, 

a także blogi o tematyce SMA prowadzone przez rodziców dzieci 

z SMA oraz samych chorych, mają ogromne znaczenie w budowa-

niu pozytywnego wizerunku Fundacji, który wpływa na kontakty 

z innymi chorymi, ich rodzinami, czyli potencjalnymi członkami, 

współpracownikami, aktualnymi sympatykami, ewentualnymi 

sponsorami, jak również osobami, które stykają się z prezentowaną 
przez te media tematyką po raz pierwszy. W ten sposób budowana 

jest kultura zaufania wokół organizacji, będąca domeną public re-

lations. Wśród metod i technik PR, stosowanych przez Fundację, 
wskazać można: konferencje, wykłady, ulotki, foldery firmowe, 

broszury informacyjne, sprawozdania, opracowania z elementami 

historii organizacji. Fundacja SMA wykorzystuje własne media 

(Facebook, strona internetowa), posługuje się także mediami głów-

nego nurtu – m.in. koordynator informacji naukowej z ramienia 

Fundacji opowiadał o jej działaniach w programie Raport z Polski 

w stacji TVN Info. Fundacja medialnie bardzo wyraźnie zaznaczy-

ła swoją obecność w okresie „walki” o refundację leczenia SMA 

w Polsce. Środowisko SMA oraz sympatycy okazali się skonsoli-

dowaną grupą społeczną, organizującą różnego typu akcje społecz-

ne, za sprawą których SMA stało się „widzialne” [152]. 

Interesująco w tym kontekście przedstawiają się działania 

Fundacji ukierunkowane na pozyskiwanie funduszy. Pierwszą 
z nich jest Akcja Handmade for Hope, zainicjowana latem 2014 
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roku przez mamę Gabrysi. W jej ramach na stronie akcji wysta-

wiane są na licytację własnoręcznie wykonane przedmioty. Wpłaty 

zasilają konto Fundacji, która przeznacza je na dofinansowywanie 

prac zmierzających do opracowania leku na SMA. Poszczególne 

edycje akcji wiążą się najczęściej z okresowymi świętami (Wielka-

noc, Boże Narodzenie), a także z okresem wakacyjnym. 

Druga inicjatywna fundraisingowa to akcja Mięśnie dla Mię-
śni (MDM). Głównym celem tego przedsięwzięcia było „propa-

gowanie wiedzy na temat rdzeniowego zaniku mięśni oraz finan-

sowanie Banku Sprzętu w trakcie trwania imprez sportowych”. 

W jej ramach nawiązywana jest współpraca z drużynami i spor-

towcami, którzy podzielają ideę wsparcia osób chorych na SMA. 

Podobna akcja Muskeln für Muskeln prowadzona jest od lat 

w Niemczech. Pierwszymi partnerami polskiej akcji MDM, co 

ogłoszono w maju 2014 roku, była warszawska drużyna futbolu 

amerykańskiego Warsaw Sharks. Na koszulkach drużyny pojawi-

ło się logo akcji, ponadto sportowcy wzięli udział w sesji zdję-
ciowej z podopiecznymi Fundacji SMA. Współpraca ta zaowo-

cowała publiczną zbiórką funduszy, zorganizowaną na podstawie 

decyzji nr 153/2014 wydanej przez Ministra Administracji i Cy-

fryzacji w dniu 12 marca 2014 roku. Pierwsza odsłona akcji miała 

miejsce w czasie meczu ósmej kolejki Ligi Futbolu Amerykań-
skiego 31 maja 21014 roku w Warszawie, gdzie spotkały się dru-

żyny Warsaw Sharks i Kozły Poznań. Do kwestujących wolonta-

riuszy w koszulkach z logo akcji spontanicznie dołączyły aktorki 

znane z telewizyjnego serialu Wawa Non Stop. Druga zbiórka 

obyła się 6 lipca 2014 w Warszawie, ponownie w czasie meczu 

futbolu amerykańskiego TOPLIGA: Warsaw Sharks – Panthers 

z Wrocławia. Jako gość specjalny pojawił się zawodnik MMA 

Grzegorz Białas oraz, ponownie, aktorka wcielająca się w postać 
Dobrusi z serialu Wawa Non Stop. Zebrane środki przeznaczono 

na zakup pulsoksymertu, czyli urządzenia, które służy do niein-

wazyjnego kontrolowania poziomu nasycenia krwi tlenem, nie-
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zbędnego do monitorowania oddechu dzieci i dorosłych chorych 

na SMA m.in. podczas infekcji dróg oddechowych. 

Fundacja intensywnie uczestniczy w życiu online, prowadząc 

działania z kręgu marketingu społecznego, którego celem jest 

„sprzedawanie” idei, z którymi utożsamia się Fundacja. Chodzi 

więc o takie promowanie działań organizacji, które zyska najszer-

szy rezonans społeczny. Wymienić tu trzeba uczestnictwo w ini-

cjatywnie Sierpień – miesiąc SMA i organizację akcji towarzyszą-
cej w mediach społecznościowych. Od lat sierpień jest miesiącem 

poświęconym rdzeniowemu zanikowi mięśni, kiedy prowadzone 

są działania mające na celu podnoszenie wiedzy o tej chorobie 

oraz zintensyfikowanie jej społecznej rozpoznawalności. W sierp-

niu roku 2015 w portalu społecznościowym Facebook przygoto-

wane zostało wydarzenie Tacy sami, dzięki któremu uczestnicy 

mogli „podzielić się swoimi pasjami i pokazać, że Wasze życie to 

dużo więcej niż SMA”. W tym celu należało umieścić na stronie 

akcji fotografię ukazującą swoje hobby oraz zaprosić znajomych 

do uczestnictwa. 

W tym samym czasie prowadzona była akcja MamSMAka na 

lizaka. W zadaniu wyznaczonym przez Fundację SMA wystar-

czyło zrobić zdjęcie z lizakiem i umieścić na swoim profilu spo-

łecznościowym z odpowiednim opisem i hasztagiem #Mam-

SMAkanalizaka oraz nominować do jego wykonania co najmniej 

trzy inne osoby. Ta z nich, która nie podejmie wyzwania, powin-

na przekazać darowiznę na rzecz Fundacji
1
. 

                                                                 
1  Formuła tych akcji wzorowana jest na rozpowszechnionym w 2014 roku 

projekcie Ice Bucket Challenge, który polegał na propagowaniu wiedzy 

o ALS, jednej z rzadkich chorób – o której już wspomniałyśmy. Utrzyma-

na w formie zabawy akacja polegała na wylewaniu na siebie kubła zimnej 

wody i nominowaniu do podjęcia wyzwania kolejnych osób, często zna-

nych celebrytów, czemu towarzyszyło zbieranie funduszy na wspieranie 

badań nad leczeniem stwardnienia zanikowego bocznego. W ten sposób 

zebrano 115 mln dolarów, ale jednocześnie akcję krytykowano, ponieważ 
„pokazała, na jakie niskie i mało intelektualne bodźce reaguje większość 
użytkowników mediów społecznościowych” [153]. 
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Ponieważ kampanie społeczne często budowane są na postaci 

„bohatera” – osoby publicznej, której pojawienie się podniesie 

prestiż wydarzenia i je uwiarygodni, Fundacja zadbała o to, by 

taka osoba się w niej pojawiła. Był to Łukasz Jakubiak reprezen-

tujący znany w Internecie program 20m2. Brał on także udział 

w III Weekendzie ze SMA-kiem jako prowadzący motywacyjny 

wykład Znajdź siłę. 

W sierpniu 2014 roku została zorganizowana, jako kolejne 

wydarzenie na portalu społecznościowym Facebook, akcja Na-

dzieja jest w nas. Umożliwiła ona podzielnie się doświadczeniami 

związanymi z chorobą i zmobilizowanie znajomych do zapozna-

nia się z tą tematyką. Na znak solidarności z chorymi oraz ich bli-

skimi twórcy wydarzenia zaproponowali, by uczestnicy wydarze-

nia umieszczali specjalnie przygotowaną grafikę – błękitną 
wstążkę – jako zdjęcie profilowe na swoim portalu społeczno-

ściowym. 

Niebywałe znaczenie konsolidujące społeczność SMA mają 
wielokrotnie już wspominane doroczne konferencje Weekend ze 

SMA-kiem. Są to cykliczne, można powiedzieć, że dla Fundacji 

SMA flagowe, wydarzenia o charakterze szkoleniowo-edukacyj- 

nym z wyraźnie podkreśloną inicjatywą, mającą na celu integro-

wanie społeczności ludzi związanych prywatnie bądź zawodowo 

z SMA. 

Zjazdy organizowane są od początku istnienia organizacji. 

Pierwszy odbył się 26–27 maja 2013 r. w hotelu Sobienie Kró-

lewskie pod Warszawą i wzięło w nim udział blisko 60 rodzin 

z SMA. W następnych latach konferencje odbywały się w więk-

szym i bardziej przystosowanym dla osób poruszających się na 

wózkach hotelu Boss w Wawrze. Jak twierdzą organizatorzy 

zjazdy te „są dla wielu rodzin dotkniętych przez rdzeniowy zanik 

mięśni (SMA) jedyną możliwością poznania innych rodzin bory-

kających się z tą ciężką chorobą”. Należy nadmienić, że to pol-

skie wydarzenie jest jednym z największych tego typu na świecie 
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i co istotne – jego symboliczne płatny charakter nie wyklucza 

z udziału tych rodzin z SMA, które borykają się z problemami fi-

nansowymi. W związku z tym co roku poszukiwani i znajdowani 

są sponsorzy. 

W ramach działalności edukacyjnej i szkoleniowej Fundacja 

udostępniła online nagrania wystąpień prelegentów z drugiej kon-

ferencji: dr Anny Łusakowskiej Rdzeniowy zanik mięśni: fakty, 

perspektywy, nadzieje oraz dr Agnieszki Stępień Znaczenie kształ-

towania prawidłowych funkcji kręgosłupa u dzieci i dorosłych 

z SMA. W latach późniejszych obrady konferencyjne były trans-

mitowane na żywo i udostępniane poprzez portal internetowy Fa-

cebook. 

Relacje interpersonalne społeczności SMA utrzymywane są 
także online w ramach grup wsparcia. Obecnie funkcjonują w por-

talu Facebook grupy dyskusyjne dla rodzin borykających się 
z SMA: Dzieci SMA, SMARD – grupa dla rodziców, Kobiety 

SMA, ZANIKOWCY – grupa dla dorosłych z SMA [154]. Mniej 

formalne grupy tworzą się wokół blogów prowadzonych przez 

chorych czy ich rodziców. Obecnie funkcjonowanie w Internecie 

jest podstawą społecznego istnienia organizacji pacjenckich, dla 

członków których social media stają się niekiedy – na przykład 

z powodu ograniczeń ruchowych czy konieczności długotrwałych 

hospitalizacji – jedyną formą uczestniczenia w życiu społecznym. 

Pokazują też, jak ważne są spotkania z drugim człowiekiem. Jak 

wyjaśnia Małgorzata Laskowska „Tematyczne fora internetowe, 

grona, telewspólnoty świadczą o tym, że społeczeństwo nasze nie 

przeżywa jeszcze całkowitego kryzysu spotkania. Ludzie groma-

dzą się, łączą na podstawie wspólnych zainteresowań. Są one jed-

nak wyrazem tęsknoty za tradycyjną formą spotkań. Widać to 

wyraźnie na przykładzie ludzi, zmagających się z różnego rodzaju 

cierpieniem: chorobą nieuleczalną, bądź też z samotnością itp. 

Nie mają oni często możliwości komunikacji bezpośredniej, nie 
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tylko ze względu na brak towarzystwa, osób zainteresowanych re-

lacją, lecz często z powodu niedomagania fizycznego” [155]. 

W ten „nowoczesny” sposób nawiązywane są więzi społecz-

ne, pogłębiane później w czasie konferencji Weekend ze SMA-

kiem. Blogi, na fali ich rosnącej popularności, stały się platformą 
komunikacji z szerszymi kręgami społeczeństwa, a także pozy-

skiwania środków w ramach 1% podatku przekazywanego pod-

opiecznym różnych fundacji oraz organizacji pożytku publiczne-

go. Tym samym osoby prowadzące blogi związane z problematy-

ką SMA, skupione wokół Fundacji, tworzą wirtualną sieć, która 

staje się siecią społeczną – współpracownicy organizacji tworzą 
„pomost” między organizacją a swoim otoczeniem społecznym. 

W ten sposób ta swego rodzaju wspólnota doświadczeń dysponu-

je nie tylko kapitałem finansowym, ale również społecznym, co 

przekłada się na możliwości realizacji działań statutowych. 

Zaznaczmy tu, że rozdział ten nie pretenduje do monogra-

ficznego opisu działań Fundacji. Wybrałyśmy tu przykładowe, 

reprezentatywne działania, natomiast zakres aktywności człon-

ków Fundacji jest w rzeczywistości dużo szerszy. Pisałyśmy o tym 

w pracy Opieka nad pacjentem z rdzeniowym zanikiem mięśni 

z uwzględnieniem działań organizacji pozarządowych, do lektury 

której odsyłamy zainteresowanych [152]. 

 

 

Podsumowanie 

 

Z powyższej charakterystyki rdzeniowego zaniku mięśni wy-

nika, że jest to rzadka choroba będąca ogromnym wyzwaniem dla 

polityki zdrowotnej na szczeblu międzynarodowym i lokalnym 

w Polsce oraz w wymiarze społecznym, rodzinnym i osobistym. 

SMA wywiera ogromny wpływ na życie chorego i jego ro-

dziny. Choroba, niezależnie od typu, przewlekle postępuje, wy-

muszając niejako nieustanną konieczność przystosowywania się 
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do pogarszającego się z wiekiem stanu chorego, który doświadcza 

coraz większych trudności ruchowych i traci coraz więcej funkcji 

życiowych, często umiera przed osiągnięciem pełnoletniości. 

Opieka nad dzieckiem obciążonym chorobą tak rzadką, jak SMA, 

wymaga od rodziców poświęcenia czasu, niejednokrotnie także 

zawodowych ambicji. Ponadto obciąża rodzinne finanse, ponie-

waż piecza medyczna i rehabilitacja jest refundowana w ograni-

czonym zakresie. 

By efektywnie zarządzać chorobą, trzeba ją znać, posiadać 
wiedzę o różnych jej aspektach, by organizować życie chorego 

i rodziny w sposób, który będzie najkorzystniejszy dla ich zdro-

wia fizycznego i psychicznego. Dotyczy to możliwości aranżo-

wania w codziennym życiu rehabilitacji, farmakoterapii, udziału 

w próbach klinicznych, a także innych ważnych z punktu widze-

nia chorego kwestii (specjalistyczna opieka lekarska, pielęgna-

cyjna, dietetyczna). Głównym źródłem tej wiedzy są specjaliści 

(lekarze i fizjoterapeuci) oraz zasoby internetowe (publikacje or-

ganizacji pacjenckich, specjalistyczne czasopisma), a także infor-

macje o charakterze biograficznym, dostępne w publikacjach tra-

dycyjnych i blogach chorych oraz ich rodzin. Ważną rolę w prze-

kazywaniu informacji na temat choroby pełni Fundacja SMA, 

organizująca coroczne konferencje Weekend ze SMA-kiem oraz 

udostępniająca informacje na swojej witrynie internetowej. Ta 

merytoryczna i praktyczna baza pozwala ponadto na stworzenie 

sieci wsparcia psychospołecznego. 





 



 
 

 

 

1. Przebieg badań 

 

 

 

 

 

 

Celem tej części pracy była analiza i opis wiedzy osób cier-

piących na rdzeniowy zanik mięśni w zakresie obciążenia choro-

bą, rokowania, leczenia, charakterystyki klinicznej schorzenia. 

Podstawą badań była hipoteza dotycząca tego, że osoby cho-

re na SMA posiadają merytoryczną wiedzę na temat schorzenia, 

które ich dotknęło. 

W toku badań postawiono następujące pytania badawcze: 

• Jakie czynniki warunkują wiedzę o chorobie? 

• Jakie są źródła wiedzy o chorobie? 

• Jaki jest zakres wiedzy na temat przyczyn schorzenia, je-

go rozpoznawania, możliwości terapeutycznych, sposobów prze-

ciwdziałania chorobie? 

W badaniu udział wzięło 100 dorosłych chorych obciążonych 

rdzeniowym zanikiem mięśni – 44% z nich to były kobiety, 56% 

– mężczyźni. Respondenci reprezentowali dwie grupy wiekowe – 

większość stanowiły osoby w wieku 26–30 lat; druga grupa to 

osoby w wieku 20–25 lat (rycina 3). 

Wszyscy badani to mieszkańcy Polski (100%). 

Jako narzędzie diagnostyczne wykorzystano formularz ankie-

towy
1
. Składał się on z trzech modułów: część I – Metryczka, 

część II – Własna wiedza o chorobie, poruszająca dziesięć ogól-

nych aspektów związanych z rdzeniowym zanikiem mięśni, część 

                                                                 
1  Został on zatwierdzony przez Komisję Bioetyczną Uniwersytetu Medycz-

nego w Białymstoku; zgoda nr R – I – 002/322/2017. 
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III – Ile wiesz o swojej chorobie, zawierająca trzynaście pytań, 
spośród których część miała charakter otwarty, a inne dopuszcza-

ły możliwość wielokrotnego wyboru (ankieta znajduje się w za-

łączniku). 
 

 
 

Rycina 3. Grupy wiekowe respondentów. 

Źródło: opracowanie własne 

 

Uczestnikami badania byli członkowie funkcjonującej w me-

diach społecznościowych (na portalu Facebook) grupy Zanikowcy 

[154], która zrzesza osoby chore na rdzeniowy zanik mięśni oraz 

ich sympatyków. Zostali oni poproszeni o uzupełnienie ankiety 

w okresie od października do końca grudnia 2017 roku. Opraco-

wanie statystyczne oparto na średniej arytmetycznej. 

Prowadzenie badań za pośrednictwem Internetu było uzasad-

nione niewielką liczbą chorych (SMA jest chorobą rzadką) roz-

proszonych w kraju, a także ich ograniczoną mobilnością, spra-

wiającą, że Internet był dla wielu z nich podstawowym medium 

komunikacji. 

W części testowej ankiety respondenci, odpowiadając na py-

tania, mogli uzyskać 31 punktów. Zastosowano punktację, zgod-

nie z którą każdej poprawnej odpowiedzi odpowiadał 1 punkt. 

Uzyskanie wyniku powyżej 50% pozwalało uznać wiedzę re-

spondentów za dostateczną. Tabela 1 obejmuje odsetek prawi-
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dłowo udzielonych odpowiedzi ogółem oraz z podziałem na ko-

biety i mężczyzn
2
. 

 

Tabela 1. Zestawienie prawidłowych odpowiedzi na pytania w części III 

ankiety – testowej. 
 

Pytanie 
Prawidłowa  

odpowiedź 

Kobiety 

(56) 

Mężczyźni 

(44) 

Łącznie 

(100) 

Czy potrafisz 

wyjaśnić skrót 

SMA? 

SpinalMuscularAtrophy 

Rdzeniowy Zanik Mię-

śni 

91,1% 90,9% 98% 

Co obejmuje 

Twoje 

leczenie? 

Rehabilitacja 44,64% 40,9% 99% 

Na podstawie 

czego  

stwierdzono, 

że jesteś  

chory? 

Badanie neurologiczne 
 

Wycinek mięśnia 

(biopsja) 
 

Badanie genetyczne 

krwi 
 

Badanie elektromio-

graficzne 

73,21% 
 

64,29% 

 
 

44,64% 

 
 

28,57% 

86,36% 
 

54,55% 

 
 

2,27% 

 
 

27,27% 

81% 
 

60% 

 
 

26% 

 
 

29% 

Nad jakimi  

terapiami 

pracują aktu-

alnie naukow-

cy zajmujący 

się SMA? 

Naprawa uszkodzone-

go genu SMN1 
 

Przywrócenie spraw-

ności osłabionym mię-

śniom 

 

 

80,36% 

 
 

17,86% 

 

 

 

 

61,36% 

 
 

18,18% 

 

 

 

 

74% 

 
 

17% 

 

 

 

 

                                                                 
2  Zasadność wprowadzenia tego podziału wyjaśniamy w Podsumowaniu. 
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Pytanie 
Prawidłowa  

odpowiedź 

Kobiety 

(56) 

Mężczyźni 

(44) 

Łącznie 

(100) 

Zastąpienie uszkodzo-

nego białka SMN in-

nym związkiem 
 

Modyfikacja zapaso-

wego genu SMN2 

16,07% 

 

 
 

17,86% 

18,18% 

 

 
 

31,82% 

17% 

 

 
 

26% 

Jak nazywa się 

pierwszy na 

świecie lek na 

SMA? 

Spinraza 
 

Nusinersen 

60,71% 
 

3,57% 

79,55% 
 

15,91% 

72% 

Czy choroba 

jest  

dziedziczna? 

Tak 

Nie 

Nie wiem 

89,29% 

3,57% 

5,36% 

77,27% 

11,36% 

9,09% 

86% 

Co wywołuje 

SMA? 

Zmiany w DNA 
 

Niedobór białka SMN1 
 

Obumieranie neuro-

nów ruchowych w 

rdzeniu kręgowym 

62,5% 
 

62,5% 
 

32,14% 

68,18% 
 

47,73% 
 

15,91% 

66% 
 

58% 
 

24% 

Czy choroba 

może pojawić 

się w wieku 

dorosłym? 

Tak 

 

92,86% 

 

90,91% 

 

93% 

Która płeć 

choruje  

częściej? 

Obie tak samo często 60,71% 31,82% 48% 
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Pytanie 
Prawidłowa  

odpowiedź 

Kobiety 

(56) 

Mężczyźni 

(44) 

Łącznie 

(100) 

Jaki jest  

najczęstszy 

typ choroby? 

SMA1 62,5% 25% 47% 

Jaki jest  

przebieg  

choroby? 

Przewlekły 

Postępujący 

73,21% 

96,43% 

43,18% 

90,91% 

60% 

98% 

Jakie są  

największe 

problemy 

zdrowotne  

w SMA? 

Otyłość 

Zbyt niska waga 

Osłabienie mięśni od-

dechowych 

Przykurcze stawów i 

mięśni 

Drżenie mięśni 

Osteoporoza 

Trudności w połykaniu 

Trudności w samo-

dzielnym siedzeniu 

Skolioza 

1,79% 

5,36% 

85,71% 

 

35,71% 

 

50% 

21,43% 

73,21% 

78,57% 

 

67,86% 

2,27% 

52,27% 

86,36% 

 

61,36% 

 

50% 

6,82% 

50% 

65,91% 

 

77,27% 

2% 

27% 

85% 

 

47% 

 

51% 

13% 

61% 

72% 

 

Co można 

zrobić, by 

przeciwdziałać 

zachorowaniu 

na SMA? 

Nie ma sposobu prze-

ciwdziałania 

28,57% 36,36% 31% 

 

Źródło: opracowanie własne.  
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Zdecydowaną większość badanych stanowili mieszkańcy 

miast (82%). Spośród nich po 14% mieszkało w miastach powia-

towych, gminnych i małych, 12% w miastach wojewódzkich, 

a 27% w stolicy. Natomiast 18% stanowili mieszkańcy wsi. 

Ankietowani reprezentowali różne poziomy wykształcenia: 

od podstawowego (2%), gimnazjalnego (1%), przez średnie 

(36%), zawodowe związane z medycyną (2%), inne zawodowe 

(7%), wyższe związane z medycyną (11%) oraz inne wyższe 

(41%). 

Ponad połowa respondentów (52%) to renciści. Drugą pod 

względem liczebności grupę stanowili pracujący (42%). Kolejne 

grupy to: studiujący (22%) oraz bezrobotni (10%). 

Większość ankietowanych deklarowała, że chciałaby wie-

dzieć więcej o swojej chorobie (42%). Nieco ponad jedna trzecia 

(33%) uważała, że posiada wiedzę ogólną, krytycznie do tej kwe-

stii podchodzili ci, którzy sądzili, że wiedzą zbyt mało – stanowili 

oni 14% badanych. Najmniejszą grupą byli ci, którzy uważali, że 

wiedzą dużo (12%) (rycina 4). 
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Rycina 4. Ocena swojej wiedzy o chorobie. 

Źródło: opracowanie własne. 

 

Dla większości ankietowanych chorych źródłem wiedzy 

o SMA był Internet (94%). To medium pozwalało na pozyskiwa-

nie informacji ze strony internetowej Fundacji SMA (26%) i jej 

facebooka (27%). Z tradycyjnych mediów, takich jak telewizja 

czy radio, wiedzę czerpało 8% respondentów. Jeszcze innym źró-

dłem wiedzy byli: inni chorzy (45%) oraz ich rodziny (20%), 

a także Fundacja SMA (37%). Duża część ankietowanych uzy-

skiwała informacje od lekarza (51%) i fizjoterapeuty (29%), czyli 

specjalistów bezpośrednio zaangażowanych w działania terapeu-

tyczne. Specjalistyczną wiedzę ankietowani zdobywali również 
z czasopism (9%) i książek (5%) o profilu medycznym (rycina 5). 

Wśród pracowników służby zdrowia, jako ci, którzy przeka-

zywali chorym największą wiedzę odnośnie do ich choroby, 

wskazywani byli: neurolog (81%), fizjoterapeuta (33%), lekarz 

rehabilitacji (15%), pediatra, lekarz rodzinny, ortopeda (po 4%), 

pulmonolog (3%). Żadnej wiedzy o swojej chorobie ankietowani 

nie uzyskali od pielęgniarek. 
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Rycina 5. Źródła wiedzy o swojej chorobie. 

Źródło: opracowanie własne. 

 

Oceniając wiedzę tych specjalistów w skali 1–5, respondenci 

najwyższe kompetencje przyznali neurologowi (70% ocen 5) i fi-

zjoterapeucie (62% ocen 5), a w dalszej kolejności: lekarzowi re-

habilitacji (34% ocen 4), pediatrze (41% ocen 2), lekarzowi ro-

dzinnemu (41% ocen 2), ortopedzie (30% ocen 4), pulmonologo-

wi (25% ocen 3), pielęgniarce (42% ocen 1) (rycina 6). 

 

 
 

Rycina 6. Pracownicy służby zdrowia, którzy przekazali respondentom najwięcej informa-

cji o chorobie. 

Źródło: opracowanie własne. 
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Niemal wszyscy respondenci czytali informacje o SMA w ję-
zyku polskim (98%), 12% czytało po angielsku, a 2% po nie-

miecku (rycina 7). 

 

 
 

Rycina 7. Język, w jakim respondencie czytają o SMA. 

Źródło: opracowanie własne. 

 

Większość respondentów zdiagnozowanych po okresie dzie-

ciństwa (69%) nie słyszała o takiej jednostce chorobowej jak 

SMA, zanim nie dowiedzieli się, że są chorzy. Ci, którym SMA 

nie było obce, słyszeli o tym schorzeniu dzięki działaniom Fun-

dacji SMA (12%), znajomym (9%), facebookowi (4%), telewizji 

(2%), a także w szkole lub na studiach (2%). Natmiast 5% miało 

do czynienia z SMA, ponieważ mają chorych w rodzinie (rycina 8). 
 

 
 

Rycina 8. Wiedza o SMA przed zdiagnozowaniem. 

Źródło: opracowanie własne. 
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Wśród ankietowanych 93% brało udział w Weekendach ze 

SMA-kiem. W roku 2013 w pierwszym spotkaniu udział wzięło 

28% badanych, w 2014 roku – 41%, w 2015 i 2016 roku – 55% 

(rycina 9). 

 

 
 

Rycina 9. Udział w Weekendach ze SMA-kiem. 

Źródło: opracowanie własne. 

 

Największa część osób biorących udział w badaniu została 

zdiagnozowana w Warszawie (69%), niewielki odsetek wskazał 

inne miasta w Polsce – Lublin, Gliwice, Łódź (po 1%), Gdańsk, 

Poznań (po 2%). Jeden ankietowany wskazał Niemcy (1%). 

Część respondentów wskazała poradnię neurologiczną (16%). In-

na grupa odpowiedziała, że dowiedziała się od rodziców (4%) 

(rycina 10).  

Jako miejsce leczenia część ankietowanych podawała ogólnie 

jednostki służby zdrowia: poradnię neurologiczną (47%) lub po-

radnię neurologiczną i rehabilitacyjną (6%), lekarza rodzinnego 

(1%) lub konkretne podmioty lecznicze: Klinikę Neurologii  

w Samodzielnym Publicznym Centralnym Szpitalu Klinicznym 

przy ulicy Banacha w Warszawie (27%), Wojskowy Instytut Me-

dyczny przy ulicy Saszerów w Warszawie (1%). Wskazywane 

były także miasta, w których odbywa się leczenie: Warszawa 

(9%), Kościerzyna (3%), Gliwice, Lublin, Poznań (po 1%). Jeden 
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ankietowany zaznaczył, że był leczony prywatnie w domu (1%) 

(rycina 11). 

 

 
 

Rycina 10. Placówka, w której przeprowadzono diagnostykę respondenta. 

Źródło: opracowanie własne. 

 

 
Rycina 11. Miejsce leczenia w związku z SMA. 

Źródło: opracowanie własne. 

 

Niemal wszyscy spośród respondentów (98%) potrafili wyja-

śnić skrót SMA: 52% podało anglojęzyczne rozwinięcie nazwy 

choroby, 46% jej polski odpowiednik, a 1% nazwę anglojęzyczną 
i polską (rycina 12). 
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Rycina 12. Umiejętność wyjaśnienia skrótu SMA. 

Źródło: opracowanie własne. 

 

Świadomość tego, jak byli leczeni, posiadało 97% uczestni-

ków ankiety. Jako element swojego leczenia 99% z nich wymie-

niało rehabilitację, 28% – leki, po 20% – dietę i operacje, 3% – 

zioła. Z kolei według 6% choroby nie leczy się. Natomiast 3% re-

spondentów nie wiedziało, co obejmuje ich leczenie (rycina 13). 
 

 
Rycina 13. Co obejmuje leczenie chorego na SMA. 

Źródło: opracowanie własne. 

 

Jako metodę wykorzystaną do zdiagnozowania u nich SMA, 

respondenci wskazywali: badanie neurologiczne (81%), pobranie  
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wycinka mięśnia (biopsję) (60%), badanie genetyczne (26%), ba-

danie elektromiograficzne (29%), badanie moczu (1%). Nato-

miast 3% badanych nie wiedziało, na podstawie jakich badań 

rozpoznano u nich chorobę (rycina 14). 

 

 
Rycina 14. Metoda, którą zdiagnozowano SMA. 

Źródło: opracowanie własne. 

 

Wśród uczestników badania 93% potrafiło odpowiedzieć, 
nad jakimi terapiami trwają obecnie prace naukowców. Jako po-

dejścia terapeutyczne wskazywali oni: naprawę uszkodzonego 

genu SMN1 (74%), komórki macierzyste (52%), modyfikację za-

pasowego genu SMN2 (26%) i przywrócenie sprawności osłabio-

nym mięśniom (17%), kwas walproinowy (6%), przeszczep (1%) 

(rycina 15). 

Nazwę pierwszego na świecie leku na SMA wymieniło 96% 

respondentów. Według 63% jest to Spinraza, według 8% nusiner-

sen, 1% podawał obie nazwy łącznie. Z kolei 5% wskazywało nu-

sinersen wraz z komórkami macierzystymi, a 1% wyłącznie ko-

mórki macierzyste. Pozostałe 4% nie potrafiło wskazać leku (ry-

cina 16). 
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Rycina 15. Znajomość aktualnie prowadzonych badań nad terapiami na SMA. 

Źródło: opracowanie własne. 

 

 
 

Rycina 16. Znajomość nazwy pierwszego na świecie leku na SMA. 

Źródło: opracowanie własne. 

 

Rdzeniowy zanik mięśni uznawany był za chorobę dzie-

dziczną przez 86% respondentów, przeciwnie sądziło 6%, nato-

miast 8% nie znało odpowiedzi na to pytanie (rycina 17). 
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Rycina 17. Wiedza o dziedziczeniu choroby. 

Źródło: opracowanie własne. 

 

Jako podłoże choroby największy odsetek respondentów 

wskazywał: zmiany w DNA (66%), niedobór białka SMN1 

(58%), obumieranie neuronów ruchowych w rdzeniu kręgowym 

(24%). Niewielka grupa podawała inne przyczyny, takie jak: bak-

terie i wirusy, obumieranie neuronów w mózgu (po 2%), nie-

zdrowy tryb życia matki w czasie ciąży (1%) (rycina 18). 
 

 
Rycina 18. Wiedza o przyczynach SMA. 

Źródło: opracowanie własne. 
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Według 93% respondentów choroba może ujawnić się w wie-

ku dorosłym; pozostałe 7% nie znało odpowiedzi na to pytanie 

(rycina 19). 
 

 
 

Rycina 19. Wiedza o wieku ujawniania się SMA. 

Źródło: opracowanie własne. 

 

Zdaniem 48% uczestników badania, przedstawiciele obu płci 

tak samo często chorują na SMA. Natomiast 1% ankietowanych 

twierdził, że częściej chorują kobiety, a 6%, że mężczyźni. We-

dług 17% respondentów nie ustalono, u której z płci częściej roz-

poznaje się rdzeniowy zanik mięśni. Z kolei 28% nie wiedziało, 

jaka jest odpowiedź na to pytanie (rycina 20). 

 

 
 

Rycina 20. Wiedza o zależności między płcią a zachorowaniem na SMA. 

Źródło: opracowanie własne. 
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Dla 61% respondentów możliwe było wskazanie najczęściej 

diagnozowanej postaci choroby: dla 47% było to SMA1, dla 11% 

– SMA2, a dla 3% – SMA3, zaś 39% nie wiedziało, który typ 

SMA jest diagnozowany częściej niż inne (rycina 21). 

 

 
 

Rycina 21. Znajomość najczęstszej postaci choroby. 

Źródło: opracowanie własne. 

 

W opinii niemal wszystkich respondentów (98%) rdzeniowy 

zanik mięśni to choroba, której przebieg jest postępujący; ponad 

połowa (60%) uważała go za przewlekły (rycina 22). 

 

 
Rycina 22. Wiedza o przebiegu choroby. 

Źródło: opracowanie własne. 
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Prawie wszyscy respondenci (99%) potrafili wskazać naj-

większe problemy zdrowotne pacjentów z SMA. Ich zdaniem by-

ły to: osłabienie mięśni oddechowych (85%), skolioza (75%), 

trudności w samodzielnym siedzeniu (72%), trudności w połyka-

niu (61%), drżenie mięśni (51%), przykurcze stawów i mięśni 

(47%), zbyt niska waga (27%), osłabienie mięśni oczu (18%), in-

fekcje uszu (3%), otyłość (2%). Nic o tych problemach nie wie-

dział 1% ankietowanych (rycina 23). 

 

 
 

Rycina 23. Znajomość największych zagrożeń zdrowotnych w SMA. 

Źródło: opracowanie własne. 

 

W zakresie profilaktyki największa grupa badanych wskazała 

przeprowadzenie badania genetycznego przed podjęciem decyzji 

o rodzicielstwie (43%). Mniejszy odsetek odpowiedzi obejmował: 

przyjmowanie witamin o okresie ciąży (2%), urodzenie dziecka 

przed 30 rokiem życia (1%), prowadzenie przez rodziców zdro-

wego trybu życia przed podjęciem decyzji o rodzicielstwie (3%). 

O profilaktyce SMA nie wiedziało nic 31% respondentów (ryci- 

na 24). 
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Rycina 24. Wiedza o profilaktyce SMA. 

Źródło: opracowanie własne. 

 

Średnia punktów uzyskanych przez ankietowanych w części 

testowej to 16,45 pkt. Maksymalny wynik – 30 na 31 pkt. Najniż-
szy wynik – 0 na 31 pkt. 
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Uczestnicy opisywanego badania uzyskiwali średni wynik 

16,45 punktów na 31 możliwych, czyli 53,04%, co pozwalało 

ocenić ich wiedzą jako dostateczną (rycina 25). 

 

 
 

Rycina 25. Średnia punktów uzyskiwana przez respondentów. 

Źródło: opracowanie własne. 

 

Wyższe wyniki uzyskiwały kobiety – 17,09 pkt., czyli 

55,13% niż mężczyźni – 15,63 pkt., czyli 50,42% (rycina 26 i 27). 

Badanie sugeruje, że kobiety większą uwagę przykładają do kwe-

stii związanych z własnym zdrowiem, co zgadza się z ogólnie ob-

serwowanym trendem. Z zamieszczonego w „Gazecie Ubezpie-

czeniowej” omówienia raportu przygotowanego w 2019 roku 

przez Nationale-Nederlanden wynika jasno, że kobiety wykazują 
większą dbałość o zdrowie, a zachowania profilaktyczne cieszą 
się wśród nich większą popularnością [156]. 
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Rycina 26. Średnia liczba punktów z podziałem na płeć. 

Źródło: opracowanie własne. 

 

 
 

Rycina 27. Średnia liczba punktów z podziałem na płeć w procentach. 

Źródło: opracowanie własne. 

 

Nieco więcej punktów w pytaniach ankietowych zdobywali 

respondenci mieszkający na wsi – 55,05%, podczas gdy miesz-

kańcy miast – 52,23% (rycina 28). 

 
Rycina 28. Średnia liczba punktów według miejsca zamieszkania. 

Źródło: opracowanie własne. 
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W grupie kobiet porównywalne wyniki uzyskiwały respon-

dentki mieszkające w miastach i na wsi, z niedużą przewagą dla 

tych drugich – odpowiednio 17,1 oraz 18 pkt. (55% i 58%) (ryci-

na 29). 
 

 
 

Rycina 29. Średnia liczba punktów uzyskana przez kobiety a miejsce zamieszkania. 

Źródło: opracowanie własne. 

 

W grupie mężczyzn także wyższe noty uzyskiwali ankieto-

wani mieszkający na wsi – 16,13 pkt. (52%) niż mieszkańcy 

miast – 15,37 (50%) (rycina 30). 

 

 
 

Rycina 30. Średnia liczba punktów uzyskanych przez mężczyzn a miejsce ich zamieszkania. 

Źródło: opracowanie własne. 

 

Biorąc pod uwagę wykształcenie respondentów, należy 

stwierdzić, że największą liczbę punktów zdobywały osoby z wy-

kształceniem wyższym – były to wyniki na poziomie 56,48% 
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oraz osoby z wykształceniem średnim – 51,76%. Najniższe noty 

osiągali respondenci z wykształceniem podstawowym – 25% (ry-

cina 31). 

 

 
 

Rycina 31. Średnia punktów a wykształcenie respondentów. 

Źródło: opracowanie własne. 

 

Mężczyźni z wykształceniem wyższym uzyskiwali średnio 

56% poprawnych odpowiedzi, a kobiety – 57%. W grupie kobiet 

jeszcze więcej punktów zdobywały respondentki z wykształce-

niem gimnazjalnym – 58% (rycina 32, 33). 
 

 
 

Rycina 32. Średnia liczba punktów uzyskanych przez mężczyzn a ich wykształcenie. 

Źródło: opracowanie własne. 
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Rycina 33. Średnia liczba punktów uzyskanych przez kobiety a ich wykształcenie. 

Źródło: opracowanie własne. 

 

Wykształcenie związane z medycyną nie wpłynęło na uzy-

skanie wyników wyższych niż przeciętne (rycina 34). 

 

 
 

Rycina 34. Średnia punktów uzyskanych przez respondentów z wykształceniem związa-

nym z medycyną. 

Źródło: opracowanie własne. 

 

Ogólnie najwięcej punktów zdobywały osoby w grupie wie-

kowej powyżej 30 roku życia – 67, 74%, a najmniej w przedziale 

20–25 lat – 50,15% (rycina 35). 
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Rycina 35. Średnia punktów uzyskanych przez respondentów w poszczególnych przedzia-

łach wiekowych. 

Źródło: opracowanie własne. 

 

Wyższe noty zdobywały kobiety w wieku powyżej 30 lat, 

podczas gdy u mężczyzn najwyższe wyniki odnotowano w prze-

dziale wiekowym 26–30 lat (rycina 36, 37). 
 

 
 

Rycina 36. Średnia punktów uzyskiwanych przez respondentki w poszczególnych prze-

działach wiekowych. 

Źródło: opracowanie własne. 

 

Uzyskanie średniej ilości punktów na poziomie 50% po-

prawnych odpowiedzi odzwierciedlało realną wiedzę responden-

tów, spośród których 42% twierdziło, że chciałoby o swojej cho-

robie wiedzieć więcej, a 33%, że ma wiedzę ogólną. Na podsta-

wie wyników można uznać, że badana grupa dysponuje wiedzą 
wystarczającą. 
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Rycina 37. Średnia punktów uzyskiwanych przez respondentów w poszczególnych prze-

działach wiekowych. 

Źródło: opracowanie własne. 

 

Jako źródło wiedzy prawie wszyscy ankietowani (94%) 

wskazali Internet.  

Przeprowadzona analiza pokazała, że 85,7% kobiet czerpało 

informacje na temat swojej choroby z Internetu w języku pol-

skim, zaś zaledwie 1,8% kobiet dowiadywało się o swojej choro-

bie z Internetu w innym języku. Kobiety, które nie korzystały 

z Internetu w celu pogłębienia informacji stanowiły 12,5%. Z ko-

lei mężczyźni korzystający z Internetu w języku polskim w celu 

pogłębienia wiedzy o chorobie stanowili 95,46%. Internet czytany 

w innym języku był źródłem wiedzy o chorobie dla 2,27% męż-
czyzn, natomiast 2,27% nie korzystało z tego medium w tym celu. 

Ogółem – dla 90% respondentów polskojęzyczny Internet 

stanowił źródło wiedzy, z treści obcojęzycznych korzystało 2% 

z nich, ze źródła tego nie korzystało 8% ankietowanych (rycina 38). 

Do internetowych źródeł wiedzy można zaliczyć także inne 

wskazane przez respondentów – stronę i facebook Fundacji SMA. 

Aktywne funkcjonowanie organizacji pacjenckich w Internecie 

stało się wsparciem nie tylko merytorycznym, ale też interperso-

nalnym w sferze psychoemocjonalnej. 
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Rycina 38. Korzystanie z Internetu z podziałem na język, w którym czytają respondenci. 

Źródło: opracowanie własne. 

 

Ponadto, należy zauważyć, że pozostałe źródła wiedzy obecnie 

odbiegają od swoich prototypowych form – telewizję i radio rów-

nież można odbierać za pośrednictwem łączy internetowych,  

a z innymi chorymi oraz ich rodzinami można się komunikować 
poprzez media społecznościowe funkcjonujące na platformach in-

ternetowych, a nawet książki i czasopisma medyczne, udostęp-

niane są na serwerach wydawców w ramach otwartego dostępu 

do publikacji naukowych. 

W bezpośrednim kontakcie interpersonalnym respondenci 

pozyskiwali wiedzę od przedstawicieli służby zdrowia – lekarzy 

i fizjoterapeutów. Zdaniem ankietowanych, wśród specjalistów, 

uczestniczących w terapii osoby chorej na SMA, największą wie-

dzę o tej chorobie przekazał im neurolog (wskazało go 81%), ni-

kłą – lekarz rodzinny (wskazało go 4%), a żadną – pielęgniarka. 

Należy w tym kontekście zaznaczyć, że z badań wynika, że pa-

cjenci pozostający pod opieką lekarza specjalisty mają wyższą 
wiedzę niż ci leczeni przez lekarzy rodzinnych [145] – to w pe-

wien sposób świadczy też o wiedzy tych specjalistów, którą mogą 
przekazać swoim pacjentom. 

Duże znaczenie należy, w zakresie edukacji zbiorowej, przy-

pisać Weekendom ze SMA-kiem. Liczba ich uczestników z roku na 

rok wzrasta, pozwalając na integrację społeczną tej grupy chorych 
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– w ten sposób Fundacja SMA realizuje zadanie, które WHO 

przypisało edukacji zdrowotnej [154]. 

Należy podkreślić, że w przypadku pacjentów z SMA po-

ziom wiedzy o chorobie wzrasta wraz z wiekiem, co jest sprzecz-

ne z wynikami uzyskiwanymi w odniesieniu do chorób takich jak 

cukrzyca, w przypadku których z wiekiem poziom wiedzy obniża 

się (rycina 33) [145]. Wynika to, jak można sądzić, z dynamiki 

obu tych chorób – SMA rozpoznaje się głównie u dzieci, które 

z czasem „uczą się” o swojej chorobie, cukrzyca natomiast często 

diagnozowana jest u osób dorosłych, których kompetencje po-

znawcze z wiekiem maleją, co utrudnia przyswajanie wiedzy 

z tak specyficznej, dynamicznej oraz intelektualnie wymagające 

dziedziny, jaką jest medyna. 

Zakres pytań ankietowych pozwolił na ocenienie trzech 

aspektów – obciążenia chorobą (objawy), rokowania, leczenia. 

Procentowy rozkład poprawnie udzielonych odpowiedzi został 

przedstawiony w tabeli 2. 

 

Tabela 2. Średnie wyniki osiągnięte w odniesieniu do badanych aspek-

tów wiedzy o chorobie. 
 

Aspekt wiedzy Osiągnięty wynik 

Obciążenie chorobą 44,75% 

Rokowanie 79% 

Leczenie 33,5% 

 

Źródło: opracowanie własne. 

 

Badania pokazały, że 44,75% respondentów orientuje się 
w stopniu, w jakim choroba obciąża ich organizm, wskazując 

największe problemy zdrowotne charakterystyczne dla tej jed-

nostki chorobowej. Problemy te są bezpośrednim następstwem 

zaniku mięśni (osłabienie mięśni oddechowych, trudności w po-

łykaniu, trudności w samodzielnym siedzeniu, skolioza, zbyt ni-
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ska waga, drżenie mięśni), a także unieruchomienia (otyłość, 
przykurcze stawów i mięśni, osteoporoza). Z tego względu cho-

rzy z SMA wymagają stałej opieki lekarzy różnych specjalności 

oraz fizjoterapeutów. 

Jako aktualnie dostępny sposób terapii w SMA 99% respon-

dentów wskazało rehabilitację (44,64% kobiet i 40,9% męż-
czyzn). Bardzo nieliczni badani (3%) jako formę leczenia podali 

zioła uchodzące za alternatywną formę leczenia o tradycyjnych 

korzeniach. Zdecydowanie wyraźniejszy był zwrot w stronę le-

czenia „nowoczesnego”, choć o nieudowodnionej w odniesieniu 

do SMA skuteczności – chodzi tu o komórki macierzyste, które 

wskazywane były przez ponad połowę ankietowanych (52%) jako 

lek na SMA, skojarzony z faktycznie zaaprobowanym klinicznie 

farmaceutykiem (5%). 

Wiedzę o tym, nad jakimi podejściami terapeutycznymi pra-

cują obecnie koncerny farmaceutyczne, opracowujące terapie 

rdzeniowego zaniku mięśni, posiadało średnio 33,5% uczestni-

ków badania (33,03% kobiet i 32,38% mężczyzn). Najczęściej 

wskazywano genetyczne podejście w leczeniu. 

Nazwę pierwszego na świecie leku na SMA wskazało 72% 

badanych, posługując się nazwą preparatu – nusinersen lub nazwą 
handlową leku – Spinraza. Obie odpowiedzi uznawane były za 

poprawne. Jedną bądź drugą wskazywało średnio 32,14% kobiet 

i 47,73% mężczyzn. 

Świadomość etiologii choroby w zakresie dziedziczenia mia-

ło 86% ankietowanych, przyczynę choroby poprawnie określiło 

49,33% z nich. Średnia wiedza o etiologii SMA oscylowała na 

poziomie 67,66%. Z kolei w pytaniach dotyczących epidemiolo-

gii rdzeniowego zaniku mięśni badani uzyskiwali średnio 66,75% 

poprawnych odpowiedzi. Rokowanie w przebiegu SMA popraw-

nie wskazywało 79% respondentów. Wśród kobiet średnia wła-

ściwych odpowiedzi wynosiła 84,82%, a wśród mężczyzn – 

67,04%. 
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Aktualnie w literaturze nie ma badań poświęconych tematyce 

wiedzy o SMA wśród osób chorych. Prowadzono natomiast ana-

lizę wiedzy pacjentów z rozpoznanymi chorobami występującymi 

częściej niż SMA, które należy, jak zostało już wyjaśnione, do 

chorób rzadkich. Badania te dotyczyły wiedzy pacjentów o scho-

rzeniu i powikłaniach na przykład: cukrzycy – u dzieci [145] i do-

rosłych [144], kamicy żółciowej [157], nadciśnienia tętniczego 

[158], nowotworów [159]. Badaniom tym towarzyszyła, a w nie-

których opracowaniach występowała jako samodzielny przedmiot 

zainteresowania, analiza psychologicznego funkcjonowania cho-

rych, której podstawą była ocena poczucia koherencji i opis sty-

lów radzenia sobie z chorobą (emocjonalnego, skoncentrowanego 

na problemie, unikowego). 

W przypadku pacjentów z SMA zweryfikowano jedynie ich 

oczekiwania względem leczenia oraz wpływ choroby na jakość 
życia. Analiza wypowiedzi respondentów pokazała, że większość 
z nich uznałaby za sukces zatrzymanie postępu choroby. Pokazało 

to realistyczne nastawienie tej grupy chorych względem dzisiej-

szych możliwości terapeutycznych – zmiany, które zaszły w or-

ganizmach dorosłych dziś chorych z SMA są nieodwracalne, dla-

tego nawet mimo świadomości istnienia pierwszego na świecie 

leku na SMA, nie oczekują oni cofnięcia degeneracji w obrębie 

układu mięśniowo-szkieletowego. Możliwe jest natomiast zaha-

mowanie ich progresji. Jeśli więc Spinraza zostanie podana od-

powiednio wcześnie, czyli w wieku dziecięcym, objawy choroby 
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będą dyskretniejsze lub nie ujawnią się. Publikacja ta jest wyjąt-
kowa o tyle, że respondentami byli pacjenci z różnych krajów, 

także z Polski, a nad jej opracowaniem pracował międzynarodo-

wy zespół, wśród członków którego był również reprezentant 

Polski z ramienia Fundacji SMA [100]. 

Badania prowadzone w odniesieniu do różnych jednostek 

chorobowych pokazują, że wiedza pacjenta o dotykającym go 

schorzeniu jest ważnym czynnikiem wpływającym na przebieg 

historii choroby. Specjaliści są zgodni, że to, jak wysoką wiedzę 
o swojej chorobie mają pacjenci, przekłada się na powstawanie 

powikłań [160]. W praktyce oznacza to, że „najlepsze wyniki le-

czenia osiąga się, gdy pacjent ma odpowiednią wiedzę, chce i po-

trafi być aktywnym partnerem procesu leczenia” [143]. Zgodna 

z tymi danymi teza J.P. Joslina, głosząca, że „pacjenci, którzy 

wiedzą najwięcej, żyją najdłużej” [145] – stała się podstawą do 

edukowania pacjentów w zakresie obejmującym wiedzę o choro-

bie, która ich dotyka, w taki sposób, by powodować „zmianę na-

wyków behawioralnych i prowadzenie systematycznej samokon-

troli” [145]. Tak rozumiane edukowanie chorego staje się pod-

stawowym elementem leczenia przewlekłych chorób, które 

dotykają układu mięśniowo-szkieletowego [160] oraz układu 

nerwowego [161], a więc podobnie tak jak SMA. 

Z drugiej strony popularność Internetu jako źródła wiedzy 

wiąże się z jego dostępnością i udziałem w życiu codziennym, 

czyli zjawiskiem nazywanym mediatyzacją życia społecznego. 

Polscy użytkownicy tego medium cenią je ze względu na możli-
wości uzyskania wiedzy bez wychodzenia z domu oraz w dowol-

nej, wygodnej dla nich porze [162], podobne podejście prezentują 
internauci ankietowani w badaniach zagranicznych [163]. W przy-

padku poszukiwania informacji o charakterze medycznym, re-

spondenci zwrócili uwagę na anonimowy charakter pozyskiwania 

wiedzy online, co znaczy, że Internet znosi barierę wstydu, która 
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może się pojawić w relacji z lekarzem, w chwili omawiania kło-

potliwych kwestii [163]. 

Polskie badania pokazały ponadto, że internauci cenią moż-
liwość skonfrontowania się z dotyczącymi działania farmaceuty-

ków czy wyrobów medycznych opiniami innych pacjentów, a tak-

że z opiniami na temat poszczególnych specjalistów, co możliwe 

jest dzięki grupom tematycznym i formom internetowym oraz 

serwisom informacyjnym, takim jak Znany Lekarz [154]. W ser-

wisie tym dostępne są profile zawodowe lekarzy, fizjoterapeutów 

oraz pacjentów, którzy leczyli się u tych specjalistów, co staje się 
podstawą wyboru, szczególnie w sektorze usług prywatnych. 

Dostępne online informacje związane ze zdrowiem, choro-

bami, profilaktyką i leczeniem są zróżnicowane, przeznaczone dla 

ogółu odbiorców – TVN Med, jak też dla specjalistów – dedyko-

wane są lekarzom, jak Rynek Zdrowia czy Medycyna Praktyczna 

oraz naukowcom – na przykład wirtualne katalogi wydawnictw 

o międzynarodowym zasięgu: Pub Med, Springer, Embase, Rese-

archGate, internetowe wersje czasopism – „The Lancet”, „Scien-

ce” czy „Nature”, a także periodyki o wąskich specjalizacjach 

i mniejszym zasięgu, jak choćby „Neuromuscular Disorder”. Źró-

dła tego typu, wyróżniające się tematyką związaną z medycyną, 
określane są „Internetem medycznym” [165]. 

Fakt ich popularności nie może dziwić w kontekście badań 
Centrum Badania Opinii Publicznej (CBOS), z których wynika, 

że 94% Polaków w wieku od 25 do 34 lat i 83% w wieku od 35 

do 44 lat regularnie korzysta z Internetu [166] – do tych grup 

wiekowych zaliczają się wszyscy uczestnicy badania dotyczącego 

wiedzy o SMA. Z opracowania A. Maksymowicz wynika, że „In-

ternet może być doskonałym narzędziem umożliwiającym sku-

teczne działania na rzecz poprawy stanu zdrowia w przypadku 

osób chorych” [117], ponieważ „dostarcza wiedzy o najnowszych 

sposobach postępowania medycznego na świecie” [117]. 



 

4. Dyskusja 
 

 
 

123 

Udostępnienie pacjentom tak szerokiej, specjalistycznej wie-

dzy, a także rozwój telemedycyny [167], na co zwracają uwagę 
badacze, wpływa na przemiany relacji między pacjentami i leka-

rzami [168]. W praktyce znajduje to odzwierciedlenie w szybko-

ści procesu diagnostycznego, zaangażowania w terapię i korzy-

stania z działań profilaktycznych. Podstawą obserwowanych 

obecnie zmian w tym zakresie jest odejście od znanego z tradycji 

hipokratejskiej modelu relacji paternalistycznych w stronę mode-

lu zwiększającego zakres autonomii pacjenta, a nawet czyniącego 

zeń partnera w relacji klinicznej i komunikacyjnej. Obecnie kon-

cepcja odzwierciedlająca ten stan rzeczy jest trójskładnikowa: pa-

cjent – Internet – lekarz [169]. W takim układzie Internet niejako 

pośredniczy w relacji pacjenta z lekarzem, wpływając na oczeki-

wania pacjenta względem specjalisty. Dotyczą one konfrontacji 

z wiedzą pozyskaną online, wskazania przez lekarza wiarygod-

nych zasobów internetowych, między innymi tych opracowywa-

nych przez samych lekarzy. 

W tym kontekście oczywiste staje się, że osoby korzystające 

z Internetu jako źródła wiedzy dysponują szerszymi informacjami 

o chorobie niż kiedyś oraz niż ci, którzy do tych zasobów nie ma-

ją dostępu. Jednak wiążą się z tym także pewne zagrożenia, wy-

nikające z braku możliwości zweryfikowania jakości udostępnia-

nych online informacji, ich aktualności – dobrym przykładem bę-
dą tu uaktualniane co pewien czas standardy resuscytacyjne 

[170]. Wiadomo, że takie wytyczne istnieją, wiadomo, że można 

je znaleźć w różnych miejscach w sieci, ale często nie wiadomo, 

czy są one właściwe, czy tylko powielone z innych, wcześniej 

opracowanych stron – nie jest bowiem powszechne sprawdzanie 

daty opublikowania danej informacji. Dla przykładu – wytyczne 

z 2002 w roku 2019 są nieaktualne, ale taka adnotacja się przy 

nich najprawdopodobniej nie pojawi. Kolejnym przykładem jest 

wpływ Internetu na rozprzestrzenienie zjawisk negatywnych 

z punktu widzenia medycznego i społecznego, czego przykład 
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opisany został w artykule autorstwa T. Cuber i J. Grygiel Wpływ 

internetu na występowanie zjawiska anoreksji [171], gdzie opisa-

no modę i sposób rozprzestrzeniania szkodliwych zachowań onli-

ne. Choć Maksymowicz zauważyła, że dziś Internet to miejsce, 

gdzie chorzy „mogą zdobyć wiedzę na temat samej choroby, do-

wiedzieć się o skutecznych lekach i możliwościach otrzymania 

ich, o dobrych specjalistach i miejscach leczenia, wreszcie – 

gdzie mają możliwość spotkania innych ludzi znajdujących się 
w podobnej traumatycznej sytuacji” [117], może on też nieść 
pewne zagrożenia, szczególnie dla niewyrobionych odbiorców. 

Warto jeszcze podkreślić, że medium to pełni nie tylko funk-

cję poznawczą, ale także psychoterapeutyczną – z ukierunkowa-

nych antropologicznie analiz wynika, że narzędzia internetowe 

pozwalają oswoić traumę choroby i śmierci, szczególnie w odnie-

sieniu do rodziców chorych dzieci, którzy do ekspresji swoich 

przeżyć wykorzystują nie tylko blogi, ale także serwisy bardziej 

multimedialne, pozwalające na wykorzystanie przekazu słowne-

go, obrazowego i dźwiękowego, jak Youtube [104]. 

Z amerykańskich badań wynika także, że z Internetu jako 

źródła wiedzy korzystają głównie właśnie młodzi rodzice, którzy 

po zetknięciu z ogromem nowej wiedzy, dotyczącej choroby 

dziecka, nie są w stanie jej efektywnie selekcjonować, co powo-

duje u nich stres i złość, a ostatecznie jest powodem sięgnięcia po 

specjalistyczne publikacje medyczne, w których profesjonalizm 

jest gwarantem rzetelności [91]. Najczęściej wyszukiwane tematy 

związane z chorobami rzadkimi to: powszechność występowania 

choroby, dotkliwość objawów, dostępne leczenie, efekty wcze-

snego wdrożenia terapii, rozwój choroby, diagnostyka, placówki 

opieki zdrowotnej związane z daną chorobą, leki oraz ich skutki 

uboczne [91]. Należy podkreślić, że istnieje serwis publikujący 

rzetelne, merytoryczne informacje na temat chorób rzadkich – jest 

to Orphanet, posiadający także polski odpowiednik. Nie jest on 

jednak powszechnie znany ani w środowisku medycznym, ani 

wśród pacjentów. 
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W omawianych kontekstach, nie może dziwić brak wiedzy 

pielęgniarek na temat SMA, chociaż w przypadku jednostek cho-

robowych rozpoznawanych powszechnie udział pielęgniarki w pro-

cesie edukacji pacjenta (podstawowe leki, sposób ich przyjmowa-

nia, dieta, postępowanie pielęgnacyjne, a także edukacja rodziny 

chorego) jest oceniany jako znaczący [143]. Co więcej, z badań 

wynika, że w roli edukatora aż 60% badanych widzi właśnie pie-

lęgniarkę, która przekazuje informacje w ramach edukacji indy-

widualnej i grupowej, podnosząc poziom wiedzy o chorobie, mo-

tywując do zmiany zachowań i obniżając napięcie emocjonalne, 

towarzyszące sytuacji bycia chorym, a przez to przygotowując 

chorego do samoopieki ukierunkowanej na zapobieganie powi-

kłaniom [136]. 

Znaczenie Internetu w szerzeniu wiedzy na temat chorób 

rzadkich podkreślane było na szczeblu europejskim, między in-

nymi w wytycznych związanych z Narodowymi Planami dla 

Chorób Rzadkich. Oczywiście Polska nie była jedynym krajem, 

w którym nie udało się tej inicjatywy przeprowadzić, w związku 

z czym termin implementacji przesunięto na lata 2012–2015. 

Wiemy jednak, że i to się w Polsce nie powiodło. Obecnie naro-

dowe plany wprowadzono w: Portugalii, Hiszpanii, Francji, Wło-

szech, Irlandii, Wielkiej Brytanii, Szwajcarii, Belgii, Holandii, 

Niemczech, Danii, Chorwacji, Cyprze, Słowenii, Austrii, Cze-

chach, Słowacji, Węgrzech, Rumunii, Bułgarii, Grecji, Norwegii, 

Finlandii [57] (zob. dalej, ryc. 75). 

W części krajów, w których wdrożony został Narodowy Plan 

dla Chorób Rzadkich, leczenie SMA jedynym na świecie lekiem, 

jakim jest Spinraza, stało się refundowane już w ciągu roku po 

dopuszczeniu go do obrotu rynkowego w Unii Europejskiej (we 

Włoszech, Szwajcarii, Portugalii, Hiszpanii). Ponadto leczenie to 

finansowane jest ze środków publicznych w krajach takich jak: 

Macedonia, Węgry, Australia. W Polsce, zanim podjęto decyzję 
o refundowaniu leczenia Spinrazą zgodnie z Ustawą z dnia 25 

maja 2017 r. o zmianie ustawy o świadczeniach opieki zdrowotnej 
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finansowanych ze środków publicznych oraz niektórych innych 

ustaw, każdorazowa decyzja o refundowaniu leku podejmowana 

była przez Ministra Zdrowia po indywidualnym rozpatrzeniu 

zgłoszonego wniosku. Z doniesień prasowych wiadomo, jak pro-

cedura ta była nieefektywnana – w czasie oczekiwania na decyzję 
o refundacji w Gdańsku zmarło dziecko z SMA, o czym pisały 

media lokalne [172] i tabloidowe [173]. 

W dyskutowanych tu badaniach pojawiła się kwestia wyko-

rzystania metod leczenia innych niż klinicznie udowodnione. 

Chodzi tu przede wszystkim o komórki macierzyste, w których 

przed laty pokładano olbrzymie nadzieje. Potencjał ich wykorzy-

stania jest z pewnością ogromny i nie może być dyskredytowany, 

ale przy obecnym stanie wiedzy nie potrafimy go wykorzystać dla 

dobra chorych na SMA, choć wiadomo, że wielu z nich z takiej 

terapii korzysta bądź byłoby gotowych skorzystać. Na przeszko-

dzie temu stają przeważnie koszty takiego leczenia, choć co naj-

mniej rezerwę wzbudzić powinny informacje z autorytatywnych 

źródeł – międzynarodowa organizacja zajmująca się problematy-

ką chorób nerwowo-mięśniowych – TREAT-NMD. Neuromuscu-

lar Network – przedstawiła w swoim oficjalnym stanowisku wy-

powiedź Casimira Knighta, prezesa SMA Europe, który wyraża 

obawy związane z wykorzystaniem komórek macierzystych w le-

czeniu dzieci z rozpoznanym SMA. Podkreślił on jednak, że ba-

dania nad komórkami macierzystymi są dynamicznie rozwijającą 
się dziedziną, dlatego nie jest wykluczone, że w przyszłości tera-

pia ta będzie dla pacjentów z SMA pomocna [174]. 

W związku z tym, że w ostatnich latach intensyfikują się 
działania koncernów farmaceutycznych zmierzających do opra-

cowania leku na rdzeniowy zanik mięśni – aktualnie dwa z szes-

nastu terapeutyków są w III fazie badań klinicznych (zob. wcze-

śniej ryc. 2) – można sądzić, że dyskusja o SMA będzie ożywiona 

w środowisku chorych, rodzin, specjalistów, pacjentów i decy-

dentów. 
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Celem tej części pracy było poznanie i opisanie wiedzy ro-

dziców dzieci z chorobą rzadką, jaką jest rdzeniowy zanikiem 

mięśni, na temat schorzenia, na które cierpi ich dziecko. 

Dla celów badawczych przyjęto hipotezę, zgodnie z którą ro-

dzice dzieci chorych na SMA dysponują pewną wiedzą o scho-

rzeniu, które dotknęło ich potomstwo. 

Postawiono następujące pytania badawcze: 

• Co wpływa na wiedzę rodziców o SMA? 

• Skąd rodzice czerpią wiedzę o chorobie swojego dziecka? 

• Co rodzice wiedzą o epidemiologii, etiologii, diagnozowaniu, 

leczeniu i profilaktyce SMA? 

W badaniu wzięło udział 100 rodziców dzieci chorych na 

SMA – 60% z nich to kobiety, 40% – mężczyźni. Wiek respon-

dentów był zróżnicowany, reprezentowali oni siedem przedziałów 

wiekowych, z których najliczniejsze były grupy osób w wieku 

produkcyjnym: 35–40 lat (22%), 41–50 oraz 26–30 lat (po 18%) 

(rycina 39). 

Do przeprowadzenia badań typu sondażowego wykorzystano 

narzędzie diagnostyczne, jakim był formularz ankiety
1
. 

Ankieta składała się z trzech części. Część pierwsza, me-

tryczka, obejmowała pytania pozwalające scharakteryzować 
uczestnika badania; część druga zawierała pytania dotyczące źró-

                                                                 
1  Została ona zatwierdzona przez Komisję Bioetyczną Uniwersytetu Me-

dycznego w Białymstoku – zgoda nr R – I – 002/323/2017. 
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deł wiedzy na temat choroby dziecka, a część trzecia – pozwalała 

zrekonstruować zakres wiedzy na podstawie odpowiedzi na 12 

pytań zamkniętych; część z nich zakładała możliwość wielokrot-

nego wyboru. 
 

 
 

Rycina 39. Wiek respondentów. 

Źródło: opracowanie własne.  

 

Za każdą prawidłową odpowiedź ankietowany otrzymywał 

1 punkt; możliwe było uzyskanie maksymalnie 31 punktów. Przy-

jęto, że osiągnięcie progu 50% prawidłowych odpowiedzi pozwa-

la na uznanie poziomu wiedzy za dostateczny. Odsetek prawi-

dłowo udzielonych odpowiedzi obrazuje tabela 3. 

Materiał do analizy pozyskano za pomocą mediów społecz-

nościowych. Ankieta była dostępna w okresie od października do 

grudnia 2017 roku na platformie Facebook w grupie Zanikowcy 

[154], zrzeszającej osoby chore na SMA, ich rodziny, opiekunów, 

bliskich, a także osoby zainteresowane pomocą. Wykorzystanie 

mediów społecznościowych do zbierania danych podyktowane 

było specyfiką badanej grupy, używającej często Internetu jako 

głównego sposobu komunikacji. 

Materiał badawczy poddano analizie, a następnie opracowa-

no z wykorzystaniem metody statystycznej. Podstawą obliczeń 

była średnia arytmetyczna. 
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Tabela 3. Odpowiedzi na pytania ankietowe wraz z odsetkiem popraw-

nych odpowiedzi. 
 

Pytanie Odpowiedź Kobiety Mężczyźni Łącznie 

1. Czy potrafią Pań-

stwo wyjaśnić skrót 

SMA? 

Tak 
Rdzeniowy Zanik 
Mięśni, 

Spinal Muscular 
Atrophy 

70% 82,5% 75% 

2. Jakie postępo-

wanie terapeutycz-

ne jest obecnie 

POWSZECHNIE do-

stępne? 

Objawowe 

Rehabilitacja 

22% 

93% 

10% 

97,5% 

17% 

95% 

3. Jak diagnozuje 

się chorobę? 

Badanie neurolo-
giczne 

Badanie genetyczne 
z krwi 

Biopsja mięśnia 
Elektromiografia 

68% 
 

75% 
 

25% 
20% 

75% 
 

77,5% 
 

20% 
12,5% 

71% 
 

76% 
 

22% 
17% 

4. O wprowadzeniu 

jakich terapii mówi 

się w przyszłości? 

Naprawa uszkodzo-
nego genu SMA1 
Przywrócenie 
sprawności osłabio-
nym mięśniom 
Zastąpienie wadli-
wego białka SMN 
innym związkiem 
Modyfikacja zapa-
sowego genu SMA2 

68% 
 
22% 
 
 
18% 
 
 
22% 

52,5% 
 
12,5% 
 
 
17,5% 
 
 
10% 

63% 
 
18% 
 
 
18% 
 
 
17% 

5. Jak się nazywa 

leki/leki wykorzy-

stywane w leczeniu 

SMA? 

Spinraza 
Nusinersen 

65% 
10% 

87,5% 75% 



 

Cz. III: Wiedza opiekunów osób chorych na SMA na temat choroby 
 

 
 

132

Pytanie Odpowiedź Kobiety Mężczyźni Łącznie 

6. Czy choroba jest 

dziedziczna? 

Tak 78% 72,5% 79% 

7. Co wywołuje 

SMA? 

Niedobór białka 

SMA 1 

Obumieranie neu-

ronów ruchowych  

w rdzeniu kręgo-

wym 

Mutacja genetyczna 

33% 

 

13% 

 

 

 

82% 

32,5% 

 

0% 

 

 

 

87,5% 

31% 

 

9% 

 

 

 

84% 

8. Czy choroba mo-

że występować u 

dorosłych? 

Tak 88% 80% 84% 

9. Która płeć  

choruje częściej? 

Obie płcie z taką 

samą częstotliwo-

ścią 

32% 25% 29% 

10. Jaki jest  

najczęstszy typ 

choroby? 

SMA1 55% 45% 50% 

11. Jaki jest  

przebieg choroby? 

Przewlekły 

Progresywny 

48% 

80% 

47,5% 

90% 

47% 

86% 

12. Jakie są  

największe 

problemy  

zdrowotne  

dzieci z SMA? 

Otyłość 

Zbyt niska waga 

Osłabienie mięśni 

oddechowych 

Osłabienie mięśni 

oczu 

Przykurcze 

Drżenia mięśniowe 

Osteoporoza 

Osłabienie mięśni 

5% 

22% 

77% 

 

17% 

 

30% 

33% 

28% 

63% 

2,5% 

27,5% 

60% 

 

17,5% 

 

37,5% 

52,5% 

22,5% 

47,5% 

4% 

23% 

69% 

 

18% 

 

33% 

38% 

25% 

57% 
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Pytanie Odpowiedź Kobiety Mężczyźni Łącznie 

odpowiadających za 

połykanie 

 

Osłabienie mięśni  

tułowia 

Skolioza 

 

 

 

48% 

 

50% 

 

 

 

75% 

 

65% 

 

 

 

59% 

 

55% 

13. Co można zro-

bić, by przeciwdzia-

łać zachorowaniu 

dziecka na SMA? 

Nie ma sposobu 

przeciwdziałania 

28% 15% 23% 

 

Źródło: opracowanie własne. 

 

 



 
 

 

 

2. Wyniki badań 

 

 

 

 

 

 

Wszyscy respondenci z badanej grupy pochodzili z Polski 

(100%). Większość z nich była mieszkańcami miast: wojewódz-

kich (27%), powiatowych (22%), gminnych (16%) lub małych 

(11%); niemal jedna czwarta ankietowanych (18%) jako miejsce 

zamieszkania wskazała Warszawę, natomiast 7% mieszkało na 

wsi. 

Wśród ankietowanych wszyscy uzyskali wykształcenie wyż-
sze niż podstawowe. Najliczniejsze grupy stanowiły osoby z wy-

kształceniem wyższym (38%) i zawodowym (28%). Dodatkowo 

wyróżniono respondentów, których wykształcenie (zawsze wyż-
sze) związane było z medycyną – grupa ta stanowiła 8% bada-

nych. 

Sytuacja zawodowa badanych była zróżnicowana. Ponad po-

łowa z nich (55%) to osoby pracujące, 32% nie pracowało i opie-

kowało się dzieckiem, 5% studiowało. Pozostała grupa to emeryci 

i renciści (8%). 

Ankietowani dysponowali niejednolitą wiedzą o chorobie 

swoich dzieci. Wiedzę tę w kategoriach pozytywnych ujmowało 

30% uczestników badania – jako bardzo dobrą oceniało ją 10%, 

jako dobrą – 20%. Posiadane informacje jako dostateczne szaco-

wało 21%, jako ogólne – 21%. Natomiast największa grupa an-

kietowanych sądziła, że ich wiedza o SMA jest niewystarczająca 

(28%) (rycina 40). 
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Rycina 40. Własna ocena wiedzy rodziców na temat choroby dziecka. 

Źródło: opracowanie własne. 

 

Należy podkreślić, że niemal wszyscy (96%) respondenci by-

li zainteresowani poszerzaniem wiedzy o chorobie dziecka. 

Rodzice dzieci chorych na SMA, biorący udział w badaniu, 

jako źródła wiedzy o chorobie wskazywali dziewięć wymienio-

nych w formularzu kategorii, nikt z ankietowanych nie wybrał 

opcji „inne”. Najpowszechniejszym źródłem wiedzy okazał się 
Internet – wskazało go 79% respondentów. Pozostałe źródła 

można podzielić na: 

1) pracowników medycznych: lekarzy (66%) i fizjoterapeutów 

(38%); 

2) publikacje medyczne: książki (10%), czasopisma (13%); do 

tej kategorii zaliczały się także informacje pochodzące z Fun-

dacji SMA, która opracowała i wydała broszurę informacyjną 
dla nowo zdiagnozowanych rodzin i poradnik postępowania 

z pacjentami z najcięższą postacią choroby; 

3) osoby związane z SMA: inni rodzice chorych dzieci (25%), 

sami chorzy (20%). 

Informacji, które byłyby zadowalające z żadnego z tych źró-

deł nie otrzymało 3% ankietowanych (rycina 41). 
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Rycina 41. Źródła wiedzy o chorobie. 

Źródło: opracowanie własne. 

 

Jako pracownicy służby zdrowia, którzy przykazywali rodzi-

com najwięcej informacji, wskazywani byli: lekarz neurolog 

(87%) i fizjoterapeuta (37%). Pewnych informacji udzielali leka-

rze pulmonolodzy (2%), pediatrzy (9%), lekarze rodzinni (12%), 

lekarze rehabilitacji (13%). Żadnych informacji badani nie uzy-

skiwali od ortopedów. Niewiele mogli się też dowiedzieć od pie-

lęgniarek (rycina 42). 

 

 
 

Rycina 42. Pracownicy służby zdrowia, którzy przekazali najwięcej informacji o SMA. 

Źródło: opracowanie własne. 

 

Wiedzę specjalistów, z którymi rodzice mieli do czynienia 

w związku z chorobą swoich dzieci, oceniali oni w pięciostop-

niowej skali, w której „1” było oceną najniższą, a „5” najwyższą. 
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Najwięcej ocen „1” otrzymali: lekarz rodzinny (64%), pediatra 

(50%), lekarz ortopeda (36%), pielęgniarka (65%); najwięcej 

ocen „2” uzyskał pulmonolog (33%); najwięcej ocen „3” odno-

towano przy odpowiedzi lekarz rehabilitacji (32%). Z kolei naj-

więcej ocen „5” otrzymali: neurolog (80%), fizjoterapeuta (58%). 

Ponadto, wiedza pracowników przedszkoli i szkół, do których 

uczęszczały dzieci z SMA, została przez rodziców oceniona na 

„1” (rycina 43). 

 

 

Rycina 43. Ocena wiedzy o SMA wśród specjalistów, z którymi mieli do czynienia rodzice. 

Źródło: opracowanie własne. 

 

Rodzice czytali o SMA przede wszystkim w języku polskim 

(99%), niektórzy z nich pozyskiwali także informacje w języku 

angielskim (21%) (rycina 44). 

Zanim zdiagnozowano ich dziecko, 48% rodziców nie sły-

szało o chorobie takiej jak rdzeniowy zanik mięśni. Pozostali ze-

tknęli się z informacjami o tym schorzeniu za sprawą działań 

Fundacji SMA (19%), dzięki telewizji i prasie (19%) lub przez 

znajomych (12%), a także przez facebook (9%). Dla 5% bada-

nych wiedza ta dostępna była za pośrednictwem szkoły czy 

uczelni, do których uczęszczali (5%). Z kolei 7% ankietowanych 

miało do czynienia z SMA, ponieważ w ich rodzinach są chorzy 

z takim rozpoznaniem (7%) (rycina 45). 
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Rycina 44. Język, w jakim czytano o SMA. 
Źródło: opracowanie własne. 

 

 
 

Rycina 45. Wiedza o SMA przed zdiagnozowaniem. 
Źródło: opracowanie własne. 

 

Spośród ankietowanych 41% nie uczestniczyło w żadnym 

z Weekendów ze SMA-kiem. Pozostali uczestniczyli w którymś 
z czterech spotkań: w pierwszym (2013 r.) – 19%, w drugim 

(2014 r.) – 28%; w trzecim (2015 r.) – 29%; w czwartym (2016 r.) 

– 33% (rycina 46). 
 



 

2. Wyniki badań 
 

 
 

139 

 
 

Rycina 46. Uczestnictwo w Weekendach ze SMA-kiem. 
Źródło: opracowanie własne. 

 

Zdecydowaną większość dzieci zdiagnozowano w Warsza-

wie (86%). Pozostałe rozpoznania postawiono w: Szczecinie, Ka-

towicach, Lublinie, Poznaniu, Gdańsku, Wrocławiu. Jako polską 
placówkę referencyjną zajmującą się SMA wskazywano – stosu-

jąc różne, ale pozwalające zidentyfikować to miejsce, określenia 

– Samodzielny Publiczny Centralny Szpital Kliniczny w War-

szawie przy ulicy Banacha (49%) lub Centrum Zdrowia Dziecka 

w Warszawie (6%). Takiej placówki nie potrafiło wskazać 44% 

ankietowanych (rycina 47). 
 

 
 

Rycina 47. Miejsce zdiagnozowania SMA. 
Źródło: Opracowanie własne. 
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Wśród ankietowanych 75% twierdziło, że potrafi wyjaśnić 
skrót SMA, co też czynili następująco: ponad połowa podawała 

polską nazwę rdzeniowy zanik mięśni (52%), nieco ponad jedna 

piata rozwijała anglojęzyczną nazwę Spinal Muscular Atrophy 

(21%), a 2% z nich podawało natomiast oba rozwinięcia (rycina 48). 

 

 
 

Rycina 48. Umiejętność wyjaśnienia skrótu SMA. 

Źródło: opracowanie własne. 

 

Jako powszechne postępowanie terapeutyczne dla dzieci 

z SMA rodzice wskazywali: rehabilitację (95%), farmakoterpaię 
(30%), dietę (22%), leczenie objawowe (17%), leczenie operacyj-

ne (5%). Natomiast 1% respondentów uważał, że obecnie choro-

by nie leczy się. Nic o dostępnym postępowaniu terapeutycznym 

nie wiedział także 1% ankietowanych (rycina 49). 

W zakresie wykonywanej w kierunku SMA diagnostyki an-

kietowani wskazywali: badanie genetyczne z krwi (76%), badanie 

neurologiczne (71%), biopsję mięśnia (22%), elektromiografię 
(17%), badanie ortopedyczne (7%), badanie moczu (2%). Nic 

o diagnostyce nie wiedział 1% respondentów (rycina 50). 
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Rycina 49. Znajomość powszechnie dostępnego obecnie postępowania terapeutyczne. 

Źródło: opracowanie własne. 

 

 
 

Rycina 50. Znajomość sposobu diagnozowania SMA. 

Źródło: opracowanie własne. 

 

Ankietowani byli zdania, że w przyszłości wprowadzone zo-

staną terapie takie jak: naprawa uszkodzonego genu SMN1 (63%), 

komórki macierzyste (58%), przywrócenie sprawności osłabio-

nym mięśniom (18%), zastąpienie wadliwego białka SMN innym 

związkiem (18%), modyfikacja zapasowego genu SMN2 (17%), 

terapia dietetyczna (3%), przeszczep (2%). Natomiast 7% respon-

dentów nie wiedziało o planowanych terapiach (rycina 51). 
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Rycina 51. Znajomość terapii, które zostaną wprowadzone w przyszłości. 

Źródło: opracowanie własne. 

 

Z badań wynika, że 75% ankietowanych potrafiło wskazać 
nazwę leku stosowanego w leczeniu SMA – 68% z nich posługi-

wało się nazwą Spinraza, 1% – nusinersen, a 3% podawało obie 

nazwy. Spinrazę wraz z innymi lekami z prób klinicznych wska-

zywało 3% ankietowanych (rycina 52). 

 

 
 

Rycina 52. Znajomość nazwy pierwszego leku na SMA. 

Źródło: opracowanie własne. 

 

Według 79% respondentów choroba nie jest dziedziczna, po-

zostali nie znali odpowiedzi na to pytanie (rycina 53). 
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Rycina 53. Znajomość sposobu dziedziczenia SMA. 

Źródło: opracowanie własne. 

 

Zdaniem uczestników badania, SMA wywoływane jest 

przez: mutację genetyczną (84%), niedobór białka SMN1 (31%), 

obumieranie neuronów w rdzeniu kręgowym (9%). Nieliczni 

wskazywali jako przyczynę choroby: przeciwciała zwane SMA1 

(7%), bakterie i wirusy (3%), palenie tytoniu przez matkę w okre-

sie ciąży (2%). Czynników prowadzących do rozwinięcia choroby 

nie znało 3% ankietowanych (rycina 54). 

 

 
 

Rycina 54. Znajomość przyczyn SMA. 

Źródło: opracowanie własne. 
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Badania pokazały, że 84% respondentów uważało, że choro-

ba może występować u dorosłych, 1% twierdziło przeciwnie, po-

zostali nie znali odpowiedzi na to pytanie (15%) (rycina 55). 

 

 
 

Rycina 55. Znajomość wieku wystąpienia objawów choroby. 
Źródło: opracowanie własne. 

 

Jako płeć bardziej narażoną na zachorowanie ankietowani 

wskazywali kobiety (25%). Zdaniem 29% badanych obie płcie 

chorują z taką samą częstotliwością, a według 11% dotychczas 

nie udało się tego ustalić. Największy odsetek badanych (35%) 

nie wiedział, jaka jest odpowiedź (rycina 56). 

 

 
 

Rycina 56. Znajomość zależności między płcią a częstością zachorowań. 
Źródło: opracowanie własne. 
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Połowa ankietowanych jako najczęstszą postać choroby po-

dawała SMA 1; w dalszej kolejności wskazywane były: SMA 2 

(17%), SMA 3 (6%). Nieco ponad jedna trzecia uczestników ba-

dania nie wiedziała, którą postać wskazać jako występującą naj-

częściej (33%) (rycina 57). 

 

 
 

Rycina 57. Znajomość najpowszechniejszego typu choroby. 

Źródło: opracowanie własne. 

 

Przebieg choroby większość ankietowanych uważała za pro-

gresywny (86%) i przewlekły (47%) (rycina 58). 

 

 
 

Rycina 58. Znajomość tempa rozwoju choroby. 

Źródło: opracowanie własne. 
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Do największych problemów zdrowotnych dzieci z SMA po-

nad połowa ankietowanych zaliczyła: osłabienie mięśni – odde-

chowych (69%), tułowia (59%), odpowiadających za połykanie 

(57%), a także skoliozę (55%). Na dalszych pozycjach wymie-

niono: drżenia mięśniowe (38%), przykurcze (33%), osteoporozę 
(25%), zbyt niską wagę (23%), otyłość (4%) (rycina 59). 

 

 
 

Rycina 59. Największe problemy zdrowotne dzieci z SMA. 

Źródło: opracowanie własne. 

 

Prawie połowa ankietowanych (48%) uważała, że by zapo-

biec zachorowaniu dziecka na SMA należy wykonać testy gene-

tyczne w tym kierunku przed podjęciem decyzji o rodzicielstwie. 

Z kolei 23% sądziło, że nie ma sposobu przeciwdziałania zacho-

rowaniu. Natomiast 14% ankietowanych było przekonanych, że 

profilaktycznie będzie działało prowadzenie zdrowego trybu ży-

cia przez osoby planujące powiększenie rodziny, dla 5% działanie 

takie miałoby przyjmowanie kwasu foliowego w czasie ciąży, 

a dla 4% – macierzyństwo przed 30 rokiem życia (rycina 60). 
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Rycina 60. Znajomość profilaktyki SMA. 

Źródło: opracowanie własne. 

 

W punktowanej części ankiety respondenci uzyskiwali śred-

nio 13,87 punktów na 31 możliwych (44,7%). Najwyższy uzy-

skany wynik to 28 punktów (90,32%), a najniższy – 5 punktów 

(16,13%). 

 

 



 
 

 

 

3. Omówienie wyników 

 

 

 

 

 

 

By określić wiedzę rodziców o SMA jako chorobie ich dzie-

ci, należy porównać ich deklaratywne odpowiedzi z wynikami 

uzyskanymi w testowej części ankiety. Prawie jedna trzecia bada-

nych swoją wiedzę uznała za „bardzo dobrą” i niemal tyle samo 

sądziło, że jest ona „niewystarczająca”. Ankietowani średnio uzy-

skiwali w części testowej 13,87 na 31 punktów, a więc mniej niż 
50%, co sugeruje, że ogólna wiedza jest jednak „niewystarczająca”. 

 

 
 

Rycina 61. Średnia punktów uzyskiwanych przez respondentów. 

Źródło: opracowanie własne. 

 

Najwyższe wyniki – 49% poprawnych odpowiedzi uzyskiwa-

li ankietowani w grupie wiekowej 36–40 lat (rycina 62). 
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Rycina 62. Średnia punktów uzyskiwanych przez poszczególne grupy wiekowe. 

Źródło: opracowanie własne. 

 

 
 

Rycina 63. Średnia punktów w grupie kobiet z podziałem na grupy wiekowe. 

Źródło: opracowanie własne. 

 

Wyższe wyniki uzyskały kobiety – 44,69%, mężczyźni – 

42,84%. W grupie kobiet wynik powyżej średniej odnotowano 

w przedziale wiekowym 36–40 lat (52,32%), a w grupie męż-
czyzn – w przedziale 51–55 lat (50,97%) (rycina 63, rycina 64). 
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Rycina 64. Średnia punktów w grupie mężczyzn z podziałem na grupy wiekowe. 

Źródło: opracowanie własne. 

 

Wśród respondentów najwyższe wyniki, powyżej średniej, 

uzyskiwały osoby aktywne zawodowo (58,5%). Z kolei najniższe 

wyniki osiągały osoby emerytowane (3%) (rycina 65). 

 

 
 

Rycina 65. Średnia punktów a sytuacja zawodowa respondentów. 
Źródło: opracowanie własne. 

 

Więcej poprawnych odpowiedzi udzielali aktywni zawodowo 

mężczyźni (70%), podczas gdy odsetek ten wśród kobiet wynosił 

ponad dwadzieścia punktów procentowych mniej (47%) (rycina 

66, rycina 67). 
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Rycina 66. Średni poziom wiedzy wśród kobiet a ich sytuacja zawodowa. 

Źródło: opracowanie własne. 

 

Wśród osób z wykształceniem związanym z medycyną lepiej 

wypadali mężczyźni, którzy osiągnęli wynik na poziomie 77,42%, 

kobiety zaś 75%. Respondenci z tej grupy wykształceniowej mają 
więc porównywalną wiedzę, ale zdecydowanie wyższą niż wiedza 

ogółu badanych. 

 

 
 

Rycina 67. Średni poziom wiedzy wśród mężczyzn a ich sytuacja zawodowa. 

Źródło: opracowanie własne 

 

Rdzeniowy zanik mięśni jako rzadka jednostka chorobowa 

nie był znany prawie połowie rodziców (48%), zanim schorzenia 

tego nie rozpoznano u ich dziecka; chorobę tę ze względów ro-

dzinnych znało 7% ankietowanych. 
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Dla rodziców głównym źródłem wiedzy o SMA był Internet 

(79%) oraz lekarze (66%) (rycina 68). 

 

 
 

Rycina 68. Główne źródła wiedzy o SMA. 

Źródło: opracowanie własne. 

 

Z pozyskanych danych wynika, że Internet był głównym źró-

dłem wiedzy o chorobie dla 81,08% mężczyzn mieszkających 

w mieście (rycina 69). 
 

 
 

Rycina 69. Korzystanie z Internetu jako źródła wiedzy przez mężczyzn mieszkających 

w mieście. 

Źródło: opracowanie własne. 

 

Wśród tych ankietowanych 76,67% czytało o SMA w języku 

polskim, a 23,33% po polsku i po angielsku (rycina 70). 
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Rycina 70. Pozyskiwanie wiedzy o SMA z Internetu wśród mężczyzn mieszkających w mie-

ście a język, w jakim czytają. 

Źródło: opracowanie własne. 

 

Natomiast źródła inne niż internetowe były przez 71,43% 

mężczyzn mieszających w miastach czytane w języku polskim, 

przez 14,29% w języku polskim i angielskim. 

Z kolei 100% mężczyzn mieszkających na wsi czytało wy-

łącznie w języku polskim. Dla niecałych 40% z nich Internet był 

głównym źródłem wiedzy o SMA (rycina 71). 
 

 
 

Rycina 71. Pozyskiwanie wiedzy o SMA z Internetu wśród mężczyzn mieszkających na wsi 

a język, w jakim czytają. 

Źródło: opracowanie własne. 

 

W grupie kobiet 82,14% ankietowanych korzystało z Interne-

tu jako źródła wiedzy o chorobie dziecka. Wśród respondentek 
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wskazujących to źródło informacji, 71,74% czytało po polsku, 

23,91% po polsku i po angielsku, a 4,35% po angielsku (rycina 72). 
 

 
 

Rycina 72. Internet jako źródło wiedzy w grupie kobiet. 

Źródło: opracowanie własne. 

 

Wszystkie uczestniczki badania, które nie wskazywały Inter-

netu jako źródła wiedzy o SMA, czytały o chorobie wyłącznie 

w języku polskim. 

Spośród mieszkanek wsi 50% korzystało z Internetu w celu 

pozyskania wiedzy o chorobie dziecka, dla wszystkich językiem 

pozyskiwania informacji jest język polski (rycina 73). 
 

 
 

Rycina 73. Pozyskiwanie wiedzy o SMA z Internetu wśród kobiet mieszkających na wsi  

a język, w jakim czytają. 

Źródło: opracowanie własne. 
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Korzystanie z zagranicznych serwisów dostępnych online 

wiąże się często z barierą języka – niemal wszyscy badani dekla-

rowali, że czytają o SMA w języku polskim (99%), ale tylko nie-

co ponad jedna piąta w języku angielskim (21%). Wiąże się to 

z wykształceniem – w obcym języku czyta 43,9% osób posiada-

jących wyższe wykształcenie. 

Kwestie językowe wiążą się także z umiejętnością wyjaśnia-

nia powszechnie przyjętego w nomenklaturze medycznej angloję-
zycznego skrótu SMA. Trzy czwarte uczestników badania dekla-

rowało, że potrafi ten skrót rozwinąć, ale tylko jedna piąta (21%) 

podawała pełną anglojęzyczną nazwę, podczas gdy nieco ponad 

połowa (52%) zapisywała polskojęzyczny odpowiednik. 

Zdaniem ankietowanych rodziców, najbardziej kompetentni 

w zakresie wiedzy o SMA są neurolodzy – 87% respondentów 

uważało, że uzyskało od nich najwięcej informacji. Najwyższą 
w pięciostopniowej skali wiedzę przypisało im 80% badanych. 

Nisko ocenione zostały kompetencje pediatrów w tym zakresie – 

merytoryczną wiedzę uzyskało od nich tylko 9% respondentów. 

Ankietowani rodzice jako niską ocenili także wiedzę pielęgniarek. 

Ważnym źródłem wiedzy o SMA są z kolei dla dwóch trze-

cich ankietowanych działania Fundacji SMA. Można je podzielić 
na te prowadzone za pośrednictwem Internetu, jak akcje społecz-

nościowe czy dostępne w sieci publikacje, a także działania „na 

żywo”, czyli konferencje Weekend ze SMA-kiem. To naukowo-

szkoleniowe spotkanie cieszy się coraz większą popularnością 
w społeczności osób związanych z SMA – w roku 2016 uczestni-

czyła w nim ponad jedna trzecia respondentów. 

Jako najpowszechniej wdrażane postępowanie terapeutyczne 

wskazywana była rehabilitacja (95%). Drugim w kolejności po-

stępowaniem terapeutycznym była, według 30% respondentów, 

farmakoterapia. W świadomości ankietowanych najbardziej obie-

cujące w przyszłości terapie opierać się będą na usunięciu przy-

czyny choroby. Ich zdaniem mutację genetyczną powinna zniwe-
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lować naprawa uszkodzonego genu lub modyfikacja zapasowego 

genu SMN2, niedobór białka SMN1 – zastąpienie białka SMN in-

nym związkiem, a skutek obumierania neuronów w rdzeniu krę-
gowym znieść powinno przywrócenie mięśniom utraconej spraw-

ności. Te kierunki terapeutyczne zna odpowiednio: 68% kobiet 

i 52,5% mężczyzn; 22% kobiet i 10% mężczyzn; 18% kobiet 

i 17,5% mężczyzn; 22% kobiet i 12,5% mężczyzn. 

W wyniku tego typu oddziaływań leczniczych, ograniczone 

zostaną największe problemy zdrowotne chorych z SMA – osła-

bienie mięśni, skolioza, drżenia mięśniowe, przykurcze, osteopo-

roza, niewłaściwa waga. Właściwą wiedzą na temat wymienia-

nych wyżej, istotnych zagrożeń zdrowotnych dla chorych z SMA 

dysponowało nie więcej niż 69% respondentów. 

Należy zaznaczyć, że ponad połowa ankietowanych (58%) 

uważała terapię komórkami macierzystymi o niepotwierdzonych 

naukowo efektach w przypadku pacjentów z SMA za istotną na 

tyle, by z niej skorzystać. 
Jeśli chodzi o SMA, w Polsce funkcjonuje tylko jeden ośro-

dek referencyjny, którym jest Samodzielny Publiczny Centralny 

Szpital Kliniczny przy ulicy Banacha w Warszawie – taki status 

placówce tej przypisała prawie połowa respondentów (49%). To 

tam zdiagnozowano ponad cztery piąte (86%) dzieci ankietowa-

nych osób. Którąś z wiodących metod diagnostycznych (badanie 

genetyczne, badanie neurologiczne) wskazywało odpowiednio 

67% i 71%. Zdecydowanie mniejszy odsetek badanych wskazał 

biopsję mięśnia (22%) oraz elektromiografię (17%), co – jak 

można przypuszczać – wynika z tego, że obecnie odchodzi się od 

wykonywania tych badań na rzecz badania genetycznego. Ogól-

nie wiedzę o diagnostyce SMA posiadało 46,5% badanych. 

Rdzeniowy zanik mięśni jest chorobą genetyczną, o czym 

wiedziało 79% ankietowanych. Świadomość tego, że nie można 

przeciwdziałać zachorowaniu miało 23% ankietowanych. Jednak 

48% sądziło, że przeprowadzenie badania genetycznego przed 
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podjęciem decyzji o planowaniu rodziny jest formą profilaktyki 

(rycina 74), co nie jest zgodne z prawdą – przeprowadzenie takie-

go badania nie zapobiega zachorowaniu, a wyeliminowaniu moż-
liwości poczęcia dziecka, w którego puli genetycznej mogłaby 

wystąpić mutacja genetyczna odpowiedzialna za wystąpienie cho-

roby. Należy dodać, że można także wykonać badania prenatalne 

w kierunku rdzeniowego zaniku mięśni, kiedy matka już spo-

dziewa się potomka. 

Choroba może ujawnić się w różnym wieku, także dorosłym, 

choć najczęściej występuje postać dziecięca, SMA1, u obu płci 

z porównywalną częstotliwością, co jest oczywiste odpowiednio 

dla 84%, 50% i 29% uczestników badania. 

 

 
 

Rycina 74. Przeciwdziałanie zachorowaniu na SMA. 

Źródło: opracowanie własne. 

 

Średnie wyniki uzyskiwane w odniesieniu do poszczegól-

nych obszarów badanej wiedzy dotyczącej SMA zebrano w po-

niższej tabeli. 
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Tabela 4. Średnie wyniki w procentach, uzyskiwane w odniesieniu do 

poszczególnych obszarów wiedzy o SMA. 
 

Obszar wiedzy Uzyskany wynik 

Diagnostyka 46,5% 

Leczenie 53% 

Epidemiologia 57,37% 

Etiologia 41,33%; 

Profilaktyka 23% 
 

Źródło: opracowanie własne. 

 

Analiza wyników uzyskanych przez respondentów pokazała, 

że najwięcej wiedzą oni o epidemiologii SMA oraz o leczeniu 

choroby (średnie wyniki powyżej 50% punktów możliwych do 

uzyskania), nieco mniej o diagnostyce i etiologii, a najmniej 

o profilaktyce (średnio 23% punktów). 

Podsumowując, należy stwierdzić, że wiedza rodziców dzieci 

chorych na SMA o tej jednostce chorobowej jest niedostateczna – 

uzyskują oni średnio poniżej 50% poprawnych odpowiedzi. 
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Dotychczas prowadzono wiele badań poświęconych wiedzy 

rodziców o chorobie swoich dzieci, dotyczyły one jednak scho-

rzeń, które można określić jako powszechne, jak astma oskrzelo-

wa [175], alergie pokarmowe [176], wady serca [177] czy kwestii 

związanych z aspektami zdrowotnymi szczepienia [178]. W pra-

cach tego typu poza poziomem wiedzy rodziców, opisywane były 

często także ich postawy, sposoby radzenia sobie z dystresem 

powodowanym przez przewlekłą chorobę członka rodziny, mię-
dzy innymi chorobę psychiczną [179]. 

Jeśli chodzi o choroby rzadkie, badano wiedzę na ich temat 

wśród studentów kierunków związanych z ochroną zdrowia 

[180], pediatrów [181]; analizowano także europejską świado-

mość społeczną w tym zakresie [45, 46]. 

Ze względu na to, że na ogół niewielu jest chorych z daną 
chorobą rzadką, badania wiedzy na temat poszczególnych scho-

rzeń wśród rodziców chorych dzieci są niemiarodajne – niekiedy 

bywa tak, że daną jednostkę chorobową rozpoznaje się u jednego 

pacjenta w kraju bądź u kilku na świecie. Jednak częstotliwość 
występowania SMA pozwoliła na przeprowadzenie badania oce-

niającego poziom stresu i działania, jakie rodzice dzieci i mło-

dzieży z SMA podejmują, by mu sprostać [100], a także na opisa-

nie opieki nad takimi pacjentami w Polsce z uwzględnieniem 

działań dedykowanej im organizacji pacjenckiej [152]. 
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Ujmując rzecz ogólnie, można stwierdzić, że społeczna wie-

dza o rzadkich chorobach jest nieznaczna – nie słyszało o nich 

bowiem 43% Polaków i 40% pytanych mieszkańców UE, a do 

czynienia z nią miało w rodzinach i wśród znajomych odpowied-

nio 30% respondentów z UE i 22% z Polski [46]. Z innych badań 
wynika, że Polacy znają (potrafią wymienić) najczęściej diagno-

zowane spośród chorób rzadkich – zespół Turnera, fenyloketonu-

rię czy mukowiscydozę [47]. 

Podnoszenie świadomości społecznej w zakresie chorób 

rzadkich jest jednym z zadań ujętych w dokumencie Narodowy 

Plan dla Chorób Rzadkich – mapa drogowa, ponieważ to jej niski 

poziom prowadzi do wyobcowania chorych i społecznego wyklu-

czenia ich rodzin, a także do braku zrozumienia ze strony lekarzy 

[56]. Opracowanie Narodowych Planów dla Chorób Rzadkich 

jest w krajach Unii Europejskiej obligatoryjne, choć nie jest pro-

cesem zakończonym. Dotychczas programy tego typu opracowało 

dwadzieścia sześć państw europejskich (rycina 75) – nie ma 

wśród nich Polski, choć prace nad dokumentem trwają od roku 

2008 – zostały one opisane w poświęconej Polsce części Raportu 

Komitetu Ekspertów Unii Europejskiej ds. Chorób Rzadkich [57]. 

Raport zwraca uwagę na rolę Internetu jako skarbnicy wie-

dzy o chorobach rzadkich, także dlatego, że obecnie medium to 

inkluduje materiały piśmiennicze – większość renomowanych, 

szczególnie anglojęzycznych zasobów czasopiśmienniczych i książ-
kowych, dostępna jest online, a także pozostałe media (jak telewi-

zja) swoje materiały również udostępnią za pośrednictwem stron 

internetowych. Oznacza to, że odpowiedzi wskazujące takie źró-

dła wiedzy jak publikacje medyczne (23%), mogłyby być włą-
czone do tej kategorii. Podobnie jak odpowiedzi wskazujące ro-

dziców innych chorych i samych chorych (45%), jeśli weźmie się 
pod uwagę media społecznościowe jako sposób przekazu wiedzy 

i zawierania znajomości w kręgach osób związanych z chorobami 

rzadkimi [57]. 
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Rycina 75. Stan implementacji Narodowych Planów dla Chorób Rzadkich w państwach 

europejskich. 

Źródło: http://www.europlanproject.eu/NationalPlans?idMap=2 [dostęp: 12.01.2019 r.]. 

 

Z badań wynika, że w przypadku chorób rzadkich, do któ-

rych zalicza się SMA, to właśnie media dostarczają wiedzy ponad 

jednej trzeciej osób, chcących dowiedzieć się czegoś na ich temat 

– odnosi się to do 37% mieszkańców Polski i 35% mieszkańców 

UE [45, 46]. Znaczenie Internetu w pozyskiwaniu wiedzy przez 

rodziców pokazały także badania poświęcone innym chorobom 

[176]. 

Wiąże się to z powszechnym zjawiskiem, określanym jako 

„fenomen dr Google” [91]. Specjaliści wyjaśniają zjawisko to ja-

ko zwrot opinii publicznej w stronę Internetu jako dostarczyciela 

informacji na tematy związane ze zdrowiem. Analizy przeprowa-

dzone w Stanach Zjednoczonych pokazują, że 59% dorosłych 

Amerykanów poszukiwało online informacji o chorobach i lecze-

niu, 18% za pośrednictwem Internetu odbierało i konsultowało 
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wyniki swoich badań czy swoje objawy, a 29% poszukiwało in-

formacji o dolegliwościach znanych im osób [91]. Warto dodać, 
że 75% osób bez wykształcenia medycznego poszukiwało infor-

macji w profesjonalnych serwisach medycznych, opisując je póź-
niej jako kompletne i kompleksowe (80%). Oczywiste jest, że ja-

kość, wartość merytoryczna i zakres informacji znajdowanych on-

line są różne, tak jak ich percepcja, zależna między innymi od 

wykształcenia, co sprawia, że statystyczni użytkownicy Internetu 

określają znajdowane tam informacje pod względem merytorycz-

nym jako: sprzeczne (76%), mylące (27%), a pod względem ilo-

ściowym jako przytłaczające (31%) [91]. 

W tym kontekście istotne jest to, że rekomendacje dotyczące 

kształtu Narodowego Planu dla Chorób Rzadkich zawierają po-

stulat stworzenia przy współudziale specjalistów oraz organizacji 

pozarządowych ogólnopolskiej internetowej platformy wiedzy 

o chorobach rzadkich. Aktualnie rekomendowanym źródłem wie-

dzy o chorobach rzadkich jest baza Orphanet zawierającą: rejestr 

chorób rzadkich [182], będący encyklopedyczną klasyfikacją cho-

rób rzadkich wraz ze wskazaniem genów odpowiedzialnych za 

powstanie schorzenia, spis dostępnych leków sierocych, spis zare-

jestrowanych organizacji pacjenckich, spis specjalistów, placó-

wek leczniczych i jednostek referencyjnych, a także laboratoriów 

zapewniających diagnostykę genetyczną i molekularną, dane 

trwających badań klinicznych, projektów naukowych, jak rów-

nież zbiór tematycznych raportów Orphanet Report Series. 

Wśród polskich badaczy panuje przekonanie głoszące, że po 

zdiagnozowaniu choroby rzadkiej „Rodziny szukają rozpaczliwie 

jakichkolwiek możliwości pozyskania wiedzy i wsparcia po 

omacku” [7]. Jednak sam proces – co pokazały badania poświę-
cone rodzicom dzieci z chorobami onkologicznymi – poszukiwa-

nia wiedzy o chorobie dziecka oraz, niejako przy okazji, o towa-

rzyszących jej stanach emocjonalnych, działa terapeutycznie na 

podwyższony poziom lęku, będący reakcją na chorobę, ponieważ 
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poszukując wiedzy o chorobie, rodzice trafiają także na informa-

cje o wykorzystaniu technik obniżających lęk [140]. 

Autorzy polskiego opracowania Zintegrowana opieka nad 

pacjentem chorym na chorobę rzadką i jego rodziną zwracają 
uwagę, że „największe dramaty mają miejsce w małych miejsco-

wościach, w rodzinach nie mających dostępu do Internetu, mniej 

wyedukowanych” [7]. Za wielki plus Internetu należy więc uznać 
możliwość przekroczenia geograficznych granic i poszukiwania 

wiedzy poza własnym krajem, a nawet kontynentem. Staje się on 

także szansą poszerzenia wiedzy dla specjalistów różnych dzie-

dzin, mających kontakt z osobami obciążonymi chorobami rzad-

kimi. Należy zauważyć, że ich wiedza nie jest jednak porówny-

walna, co wynika z tego, jak skonstruowany jest system edukacji 

medycznej. Z badań wynika, że wiedza o chorobach rzadkich nie 

jest też powszechna wśród studentów wydziałów lekarskich – 

87,8% z nich deklaruje co prawda, że zna termin „choroby rzad-

kie”, ale tylko 20% z nich potrafi go właściwie wyjaśnić [180]. 

Na konieczność edukacyjnego przygotowania przedstawicieli 

różnych specjalności lekarskich zwraca uwagę opracowany przez 

ponad trzydziestu krakowskich specjalistów Program szkolenia 

z zakresu chorób rzadkich dla studentów wydziałów lekarskich 

uczelni medycznych. Jest to jedyna dotycząca tej tematyki polsko-

języczna publikacja o charakterze podręcznikowym dedykowana 

lekarzom [183]. 

We wspomnianym opracowaniu poświęconym zintegrowanej 

opiece autorzy stwierdzają, że „dostęp do informacji o chorobach 

rzadkich dla profesjonalistów, w tym lekarzy różnych specjalno-

ści, psychologów, dietetyków innych osób zaangażowanych 

w kompleksową opiekę nie jest równomierny” [7], co wynika 

z tego, że obieg informacji jest niedostateczny. W związku z czym 

„konieczne są zmiany w ustawicznym kształceniu lekarzy po-

przez poszerzanie nauczanych treści o gruntowną wiedzę o cho-

robach rzadkich obejmującą oprócz biomedycznych także psy-
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chologiczne, społeczne i etyczne aspekty życia z chorobą rzadką” 

[7]. Oznacza to, że Narodowy Plan dla Chorób Rzadkich powi-

nien uwzględnić: edukację przeddyplomową na poziomie dwóch 

ostatnich lat studiów odbywanych przez lekarzy, pielęgniarki, 

psychologów, fizjoterapeutów, dietetyków, pedagogów; edukację 
podyplomową prowadzoną przez Centrum Medyczne Kształcenia 

Podyplomowego w formie obowiązkowych bloków będących 

częścią programów specjalizacyjnych, a także w formie kursów 

doskonalących; edukację ustawiczną personelu medycznego 

[184]. 

Należy jeszcze wspomnieć, że w Polsce od roku 2013 funk-

cjonuje nowa specjalność medyczna – pediatryczna medycyna 

metaboliczna, dzięki której wzrastają nadzieje na poprawę dostę-
pu pacjentów z wrodzonymi nieprawidłowościami metabolicz-

nymi, które są głównie schorzeniami rzadkimi, do doskonale 

przygotowanych lekarzy [57]. 

Podobnie sytuacja edukacyjna kadr medycznych wygląda 

w innych miejscach na świecie. Bułgarskie badania pokazały, że 

pediatrzy z systemu podstawowej opieki zdrowotnej nie są przy-

gotowani do tego, by zapewnić pacjentom z chorobami rzadkimi 

aktualną wiedzę na ich temat [181]. W prezentowanych tu bada-

niach w pięciostopniowej skali pediatrzy zostali ocenieni najniżej 

przez 50% rodziców. Z polskich danych wynika ponadto, że 

„wielu lekarzy pierwszego kontaktu nie ma wiedzy na temat cho-

rób rzadkich” [7]. Potwierdza to założenia zawarte w standardach 

postępowania dla SMA, zgodnie z którymi to neurolog dziecięcy 

lub genetyk, ze względu na swoje przygotowanie merytoryczne, 

powinien być lekarzem nadzorującym multidyscyplinarną terapię 
chorego na SMA [77]. 

Wiedza o chorobie nie może jednak dotyczyć tylko kwestii 

epidemiologicznych, ale powinna wychodzić także naprzeciw po-

trzebom emocjonalno-psychologiczno-społecznym, a zatem, jak 

postulują autorzy założeń Narodowego Planu dla Chorób Rzad-
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kich – mapa drogowa, powinna „obejmować także zagadnienia 

psychologiczne, społeczne i etyczne związane z informowaniem 

pacjentów i/lub ich rodzin o diagnozie, a także zapewnieniem 

psychologicznego wsparcia pacjentom i ich rodzinom lub opieku-

nom” [185]. Jest to istotne dlatego, że większość chorób rzadkich 

jest nieuleczalna, co w znaczący sposób wpływa na charakter re-

lacji pacjent – lekarz, rodzina pacjenta – lekarz. Biorąc pod uwa-

gę chroniczny charakter chorób rzadkich, ważne jest również 
zwrócenie uwagi na to, by personel medyczny i socjalny nabywał 

„umiejętność oceny zróżnicowanych i zmieniających się z wie-

kiem potrzeb pacjentów” [7]. Z kolei ze względu na złożony cha-

rakter chorób rzadkich konieczne jest zdobywanie przez środowi-

sko medyczne i okołomedyczne kompetencji pozwalających na 

„planowanie zakresu udziału innych specjalistów w procesie zin-

tegrowanej opieki zgodnie z obowiązującymi standardami” [7]. 

Drugim ważnym źródłem wiedzy o chorobach rzadkich są 
organizacje pozarządowe, zrzeszające pacjentów z różnymi cho-

robami rzadkimi oraz ich rodziny i bliskich – stąd czerpać można 

informacje o przebiegu choroby, rokowaniach, terapiach. W Pol-

sce zarejestrowanych jest ponad pięćdziesiąt organizacji tego typu 

oraz organizacja parasolowa dla dwudziestu dwóch fundacji, sto-

warzyszeń i towarzystw, którą jest Krajowe Forum na Rzecz Te-

rapii Chorób Rzadkich Orphan. Prowadzą one działalność szko-

leniową oraz integracyjną. Z zebranych danych wynika, że zjazdy 

rodzin, w czasie których prezentowane są wystąpienia specjali-

stów, stają się coraz popularniejsze w środowisku SMA. 

Popularność konferencji połączonych z edukacją oraz inte-

gracją środowiska wpisuje się w promowany przez Unię Europej-

ską trend udziału organizacji pacjenckich w przepływie wiedzy 

specjalistycznej i praktycznej między chorymi, ich rodzinami 

a specjalistami. Na znaczenie organizacji pacjenckich w szerzeniu 

wiedzy, udzielaniu wsparcia bezpośrednio po diagnozie zwrócili 

uwagę autorzy Consensus Statement for Standard of Care in Spi-
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nal Muscular Atrophy [77]. Uwagi na ten temat zawarte zostały 

również w dokumencie Narodowy Plan dla Chorób Rzadkich – 

mapa drogowa. Prowadzenie edukacji społecznej jest – zgodnie 

z założeniami planu – zadaniem przypisanym właśnie organiza-

cjom pacjenckim [186]. Ich rolą jest „opracowanie informacji do-

tyczących chorób rzadkich dostosowanych do określonych insty-

tucji publicznych, nauczycieli, pracowników poradni psychologicz- 

no-pedagogicznych, pracowników opieki społecznej. Opracowanie 

i udostępnienie poradników/przewodników o sposobie postępo-

wania w określonej chorobie/grupie chorób oraz dokumentów in-

formacyjnych” [7]. Ponadto organizacje tego typu powinny brać 
udział w tworzeniu „serwisów informacyjnych dostępnych dla 

profesjonalistów, pacjentów oraz członków ich rodzin, dotyczą-
cych m.in. uzyskania pomocy w postępowaniu administracyjnym, 

edukacji, zawodowej integracji, pomocy finansowej i innych 

w celu wykorzystania dla wsparcia jakości życia pacjentów” [7]. 

Analiza strony interentowej Fundacji SMA sugeruje, że realizuje 

ona tego typu działania, skierowane do różnych grup odbiorców 

i prowadzone różnymi kanałami [152]. 

Efektem szerokiego dostępu do informacji online są: zdecen-

tralizowanie autorytatywności przedstawicieli środowiska me-

dycznego, podważanie wiedzy lokalnych specjalistów, a nawet 

spadek wiary w tradycyjną medycynę. W Internecie można zna-

leźć organizacje, które proponują chorym na SMA terapie odby-

wające się poza biomedycznym paradygmatem zachodniej nauki 

– w Chinach czy Indiach, gdzie nie prowadzi się stosownej do-

kumentacji klinicznej, przez co działania terapeutyczne stają się 
nieweryfikowalne, a nawet sprzeczne ze stanowiskiem akademic-

kiej medycyny euroamerykańskiej. Odzwierciedleniem tego jest 

przekonanie ponad połowy respondentów (52%) o terapeutycz-

nym działaniu komórek macierzystych. Leczenie oparte na ich 

podawaniu jest stosowane w niektórych schorzeniach neurolo-
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gicznych, ale wiadomo, że obecny stan wiedzy medycznej nie 

umożliwia ich efektywnego podawania chorym z SMA
1
. 

Zwrot ku takim niestandardowym metodom terapii wiązać 
można z tym, że dostęp do jedynej formy leczenia SMA, jaką jest 

rehabilitacja, która pozwala opóźnić rozwój choroby i ograniczyć 
jej zasięg, jest w Polsce ograniczony. Jej wymiar, zapewniany 

przez Narodowy Fundusz Zdrowia, nie jest wystarczający, co zo-

stało dobitnie podkreślone w pracy Zintegrowana opieka nad pa-

cjentem chorym na chorobę rzadką i jego rodziną: „tam, gdzie nie 

ma szans na prywatną rehabilitację, chorzy i ich rodziny przeży-

wają horror” [7]. 

W związku z tym, że w ostatnim roku do użytku rynkowego 

został dopuszczony pierwszy na świecie lek na SMA, jakim jest 

Spinraza z nusinersenem jako substancją aktywną, przed chorymi 

otworzyły się nowe perspektywy – w chwili, kiedy publikacja ta 

oddawana jest do druku, nie są one jeszcze jasne, ale już samo to, 

że pojawiły się na horyzoncie terapeutycznym, przywróciło wielu 

rodzinom nadzieję. 
Kończąc tę część dyskusyjną, warto dopowiedzieć jeszcze, że 

badania dotyczące wiedzy rodziców/opiekunów prowadzone w od-

niesieniu do innych jednostek chorobowych również pokazują, że 

weryfikowana metodami ankietowymi wiedza rodziców/opieku- 

nów na temat choroby, na którą cierpi ich dziecko, jest często 

określana jako niesatysfakcjonująca [175], niska [176], niewy-

starczająca [177] mimo tego, że sami oceniają ją pozytywnie 

i wysoko. Poczynione analizy sugerują także, że właściwa wiedza 

rodziców o chorobie ich dziecka jest czynnikiem minimalizują-
cym ryzyko wystąpienia zaostrzeń i powikłań. 

 

                                                                 
1  Patrz, s. 55–58. 
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Przeprowadzone badania wraz z analizą dyskutowanych tre-

ści pozwoliły na wysunięcie syntetyzujących wniosków. 

W grupie osób chorych na SMA uczestnicy badania dyspo-

nowali dostateczną wiedzą o swojej chorobie – uzyskiwali śred-

nio 16,45 punktów na 30 możliwych, co odpowiada 53,04%. 

Czynnikami decydującymi o wyższym poziomie wiedzy o choro-

bie były: płeć żeńska, wykształcenie wyższe, a przede wszystkim 

związane z medycyną, wiek powyżej 30 roku życia, zamieszki-

wanie na wsi
1
. Głównym źródłem wiedzy o chorobie był Internet, 

a w dalszej kolejności specjaliści: lekarz neurolog i fizjoterapeuta. 

Największą wiedzę chorzy mieli odnośnie do rokowania (prawi-

dłowo opisuje je 79%). Świadomość rodzaju obciążenia chorobą 
miało średnio 44,75%, a w zakresie możliwości leczenia – 33,5%. 

Na tej podstawie można postulować stworzenie programu 

edukacji zdrowotnej dla pacjentów obciążonych rdzeniowym za-

nikiem mięśni. 

W grupie opiekunów pacjentów z SMA na poziom wiedzy 

wpływały: wykształcenie, sytuacja zawodowa, płeć i wiek. Naj-

                                                                 
1  Wynik ten jest co najmniej zastanawiający, na ogół bowiem większą wie-

dzę o zdrowiu, chorobach i profilaktyce posiadają osoby zamieszkujące 

duże i średnie miasta, co może wynikać z większej dostępności do opieki 

medycznej. Można wysnuć hipotezę, że do zmiany tego porządku przyczy-

nił się Internet, tak samo dostępny na terenach miejskich, jak i wiejskich. 

Miasto jednak oferuje zdecydowanie więcej zajęć innych niż zgłębianie 

wiedzy o chorobie, toteż mieszkańcy wsi, pozbawieni takich dystraktorów, 

mogą tę widzę efektywniej rozwijać. Kwestia ta wymaga jednak dalszych 

badań. 
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więcej wiedzą rodzice z wyższym wykształceniem, związanym 

z medycyną, aktywni zawodowo, w wieku 36–55 lat. Wyższe 

wyniki uzyskały kobiety. Najważniejszym źródłem wiedzy dla 

rodziców są polskojęzyczne zasoby internetowe. Wiedza rodzi-

ców dzieci obciążonych SMA o chorobie jest niedostateczna, 

uzyskiwali oni średnio 13,87 punktów na 31 możliwych, co sta-

nowi 44,74%. Obrazowo można to przedstawić następująco: ele-

menty epidemiologii rdzeniowego zaniku mięśni zna 57,37%; 

etiologię choroby prawidłowo wskazuje w zakresie dziedziczenia 

79%, w odniesieniu do przyczyny 41,33%; podstawowe postępo-

wanie terapeutyczne wskazuje 56% z nich, któreś z podejść tera-

peutycznych, będących obecnie w fazie badań klinicznych, wy-

mienia 29% ankietowanych, nazwę jedynego na świecie leku na 

SMA podaje 75% uczestników badania; którąś z metod diagno-

stycznych służących rozpoznaniu SMA wymienia 46,5% respon-

dentów; właściwe informacje o profilaktyce posiada 23% ankie-

towanych. 

Na tej podstawie można wnioskować, że rodzice dzieci cho-

rych na SMA powinni być objęci edukacją zdrowotną, co pozwoli 

im efektywniej zarządzać chorobą dziecka oraz ograniczać jej 

wpływ na funkcjonowanie całej rodziny. 

Wyraźnie widać, że większej edukacji wymagają rodzice 

i opiekunowie niż sami chorzy, choć ich wiedza jest „tylko” wy-

starczająca, co nie jest wnioskiem negatywnym, ale też nie naj-

bardziej optymistycznym. 

W roku 2016 zmieniła się diametralnie historia naturalna 

rdzeniowego zaniku mięśni. Dzięki skoordynowaniu najnow-

szych terapii z wprowadzeniem badań przesiewowych – jak 

stwierdziła w wywiadzie dla Rynku Zdrowia prof. Maria Mazur-

kiewicz-Bełdzińska z Uniwersyteckiego Centrum Klinicznego 

w Gdańsku – „za trzydzieści, czterdzieści lat SMA może stać się 
chorobą historyczną”, ponieważ „Z danych, które już dziś mamy, 

wynika, że leczenie tej choroby lepiej rokuje w porównaniu do 
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innych schorzeń, takich jak np. SM czy cukrzyca, które mają je-

dynie szanse być zaleczalne, a SMA podąża w kierunku choroby 

wyleczalnej” [187]. W tej sytuacji podnoszenie poziomu wiedzy 

chorych oraz ich opiekunów wydaje się koniecznością, ponieważ 
to wiedza daje możliwości zarządzania chorobą – począwszy od 

wybrania ośrodka prowadzącego farmakoterapię, przez dobór sto-

sownej rehabilitacji, weryfikację specjalistów, przez zapoznanie 

z codziennymi „sztuczkami” ułatwiającymi wykonywanie pod-

stawowych czynności, po terapeutyczne w wymiarze psychoemo-

cjonalnym dzielenie się doświadczeniami osobistymi, rodzinnymi 

czy zawodowymi. 

O wiedzy na temat choroby należy naszym zdaniem myśleć 
jak o pewnym zestawie narzędzi, które pozwalają funkcjonować 
w świecie i minimalizować różnice wynikające z bycia chorym, 

choć nie pozwalają za zniesienie nierówności społecznych, któ-

rych doświadcza ta specyficzna grupa chorych. Mamy nadzieję, 
że publikacja ta będzie jednym z takich narzędzi – że pokaże, nie 

tylko to, co społeczność SMA wie, ale też podpowie, co wiedzieć 
może, wskazując także obszary, które wymagają uzupełnienia, 

dopowiedzenia, zweryfikowania, by pełnię wiedzy o SMA wyko-

rzystać dla poprawy jakości życia tak chorego, jak i jego najbliż-
szych. 
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Praca ta nie potrzebuje przedmowy. Narracja jest prowadzo-

na w mistrzowski sposób, Autorki wprawnie wprowadzają czy-

telnika w świat osób chorujących na rdzeniowy zanik mięśni 

(SMA). Rozpoczynają zwięzłym, klarownym podsumowaniem 

obecnego stanu wiedzy medycznej, aby na tej osnowie w dal-

szych rozdziałach zaprezentować prowadzone przez siebie bada-

nia nad światem osób chorych na SMA w Polsce. 

Studium dotyczy w szczególności percepcji tego ciężkiego 

genetycznego schorzenia przez osoby bezpośrednio nim dotknię-
te: chorych oraz ich rodziców i opiekunów. Percepcji, dodajmy, 

potraktowanej dynamicznie – ewoluującej, zależnej od zmian 

w otaczającym świecie, zróżnicowanej w zależności od wykształ-

cenia, pozycji zawodowej, wieku. W tej pierwszej tego typu pu-

blikacji w Polsce, Autorki starają się skwantyfikować to, co skwan-

tyfikować nie jest łatwo: rozumienie własnego zdrowia. Pomaga 

im w tym ogromna wiedza wyniesiona z wieloletniego towarzy-

szenia osobie zmagającej się z rdzeniowym zanikiem mięśni. 

Jako współzałożyciel Fundacji SMA całym sercem podpisuję 
się pod konkluzją tej pracy: że wobec dużego zróżnicowania 

w poziomie wiedzy konieczny jest systematyczny program edu-

kacji zdrowotnej dla osób żyjących z rdzeniowym zanikiem mię-
śni, ich rodziców i opiekunów. Mam nadzieję, że ta publikacja 

wydatnie przyczyni się do powstania takiego programu. 

 

Kacper Ruciński 

Prezes Fundacji SMA 
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