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WSTEP

Rdzeniowy zanik mie$ni (spinal muscular atrophy, SMA) nalezy
do choréb rzadkich — to znaczy takich, ktére diagnozowane sg
u mniej niz 5 na 10 000 os6b w danej populacji [1]. W przypadku
SMA czestotliwo$¢ zachorowan wynosi 1 na 6 000/10 000 zy-
wych urodzen, co sprawia, ze wsréd choréb rzadkich SMA jest
jedna z czestszych. Polska populacja pacjentéw obcigzonych
rdzeniowym zanikiem mig¢$ni moze — jak si¢ szacuje — obejmo-
wac 500-800 oséb [2]. Do roku 2016 dla wigkszosci pacjentéw —
choroba znana w medycynie od konca XIX wieku — wigzata si¢
7z postepujacym, nieuleczalnym ostabieniem mig$ni, powoduja-
cym znaczng niepetnosprawno$¢ ruchowa i prowadzita do wcze-
snej $mierci. W grudniu 2016 roku pierwszy na §wiecie lek, wy-
produkowany przez amerykansko-szwajcarski koncern farmaceu-
tyczny Biogen, nusinersen — pod nazwa handlowa Spinraza —
zostal przez amerykanska Agencje Zywnosci i Lekéw (Food and
Drug Administration, FDA) dopuszczony do leczenia w USA.
W czerwcu 2017 roku Komitet do Spraw Wyrobéw Leczniczych
Stosowanych u Ludzi Europejskiej Agencji do Spraw Lekéw
(European Medicines Agency, EMA) zaaprobowat leczenie Spin-
razg na obszarze Unii Europejskiej [3]. Polscy chorzy czekali do
17 grudnia 2018 roku, by leczenie to byto refundowane w ich kra-
ju. Ogtaszajac decyzje refundacyjna, minister zdrowia bukasz
Szumowki przyznal, ze SMA to: ,,straszna choroba, horror, po-
niewaz dziecko przestaje siedzie¢, przestaje chodzié, przestaje ty-
ka¢, oddychac i w koricu umiera. Dodal, Ze rodzice patrza, jak ich
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dziecko umiera w ciggu roku, dwdch lat i s3 kompletnie bezradni”
[4]. Powiedzial tez, ze mimo ,,dramatycznie drogiej” ceny leku,
wszyscy pacjenci — dzieci i dorosli — beda w Polsce leczeni'.

StaliSmy sie tym samym $wiadkami epokowego wydarzenia
w medycynie. Méwita o tym juz w czasie VI konferencji Week-
end ze SMA-kiem prof. Anna Kostera-Pruszczyk, kierujgca Klini-
ka Neurologii Warszawskiego Uniwersytetu Medycznego, ktéra
jest polska jednostkg referencyjng dla tego schorzenia. Zdaniem
badaczki w ciggu ostatniego trzydziestolecia nie zdarzyto si¢ ani
w neurologii, ani w medycynie w ogéle tak przelomowe odkrycie,
jakim jest nusinersen — lek, ktéry diametralnie zmienia histori¢
naturalng nieuleczalnej, $§miertelnej dotychczas choroby o podto-
zu genetycznym. Nalezy podkresli¢, ze ze wzgledu na to, ze SMA
nie wystepuje czesto, prace nad lekiem nie nalezaty do prioryte-
tow przemystu farmaceutycznego. Prowadzono je migdzy innymi
z inicjatywy organizacji pacjenckich, ktére samodzielnie fundo-
waly granty na badania nad innowacyjnymi terapiami na SMA —
byly to amerykanska organizacja Cure SMA oraz SMA Europe.
Réwniez polska spoteczno$¢, zrzeszona pod egida Fundacji SMA,
partycypowata w dotowaniu badan [6].

To, ze chorzy i ich rodziny podjeli trud selekcjonowania
zgloszen grantowych i gromadzenia funduszy na finansowanie
dziatan naukowych, wynikato ze $wiadomo$ci nieuchronnego lo-
su chorych oraz wiedzy o podtozu i mechanizmach prowadzacych
do rozwoju tej choroby. W skali mikro natomiast, czyli w odnie-
sieniu do jednostkowych pacjentéw, wiedza o tej przewleklej
chorobie pozwala na odpowiedzialne dysponowanie zasobami fi-

! Niedlugo po tym, kiedy zakonczylySmy prace nad ta publikacja, okazato

si¢, ze FDA podjeta decyzje o dopuszczeniu na rynek terapii genowej dla
objawowych i nieobjawowych niemowlat z SMA w wieku do dwudziestu
czterech miesi¢cy. Dotychczasowe badania pokazuja, ze jedna dawka leku
Zolgensma odwraca proces chorobowy. Jednak cena leku zaproponowana
przez jego producenta jest zawrotna — wynosi ona 2,1 mln dolaréw lub 425
tysigcy dolaréw rocznie po roziozeniu kosztéw na pigé lat. Jest to wigc
najdrozszy lek w dotychczasowej historii farmacji [5].



Wstep 11

zycznymi i psychicznymi w sposéb dajacy szanse na osiggnigcie
mozliwie satysfakcjonujacej jako$ci zycia, ktéra w przypadku
choréb rzadkich w duzej mierze zalezy od dostgpnosci leczenia®.

W tym duchu w opracowaniu Zintegrowana opieka nad pa-
cjentem chorym na chorobe rzadkq i jego rodzing autorzy pod-
kreslali, ze ,,Choroby rzadkie to wiele dramatéw”, a ,,chorzy i ich
rodziny przezywaja gehenne” [7], co wynika z tego, ze o po-
szczegblnych chorobach rzadkich widomo niewiele. To przektada
si¢ na: szybko$¢ diagnostyki i wdrozenia leczenia zachowawcze-
g0, bo czesto o leczeniu przyczynowym nie moze by¢ mowy z te-
go wzgledu, Ze nie jest znane podtoze schorzenia, a takze na za-
kres wsparcia udzielnego chorym oraz ich bliskim.

Ksiazka ta po$wiecona jest analizie wiedzy, ktéra wielu cho-
rym oraz ich rodzicom, opiekunom i bliskim pozwala zarzadzac¢
choroba. Jest to wiedza i merytoryczna, bo o chorobach rzadkich
czgsto zmagajacy si¢ z nimi pacjenci wiedzg wigcej niz staty-
styczni lekarze, i praktyczna, bo wynikajaca z codziennych do-
$wiadczen. Przestawiamy w tej pracy polska spotecznos¢ SMA
oraz reprezentujaca ja Fundacje SMA. Piszmy o rdzeniowym za-
niku miegsni na tle choréb rzadkich oraz o istnieniu tych choréb
w $wiadomos$ci spotecznej. To, ze wystepuja one tak rzadko
sprawia, ze staja si¢ wyrazistym przykladem regut konstruowania
wiedzy na temat choroby przez obcigzone nig osoby, ich rodzi-
cOw 1 opiekunéw.

Podjetysmy temat choréb rzadkich takze dlatego, ze mato sie
o nich w literaturze socjologicznej pisze — w przeciwienstwie do,
na przyklad, choréb onkologicznych. Rak doczekat si¢ swojej po-
pularnonaukowej biografii — mamy tu na mysli ksigzke Cesarz

Przy jego braku mozna méwi¢ o walce o przetrwanie do momentu, w kt6-
rym lek bedzie dostgpny. Ze smutkiem nalezy stwierdzié, ze nawet wtedy,
kiedy wiadomo juz bylo, Ze leczenie jest, a jego skutecznos¢ jest klinicznie
udowodniona, pacjenci z ci¢zkimi postaciami choroby tracili zycie, ponie-
waz lek nie byt dostgpny w ich kraju. Inni z kolei codziennie podejmuja
walke, by dotrwa¢ do chwili, kiedy beda mogli by¢ leczeni.
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wszech chordb. Biografia raka Siddhartha Mukherjee [8], zali-
czong przez ,,New York Timesa” do stu najlepszych ksiazek non-
fiction wszech czaséw. Nie mozemy tez pominaC stricte nauko-
wego ujecia Huberta Wiercinskiego z pracy Rak. Antropologiczne
studium praktyk i narracji [9]. Oczywiscie choroba nowotworowa
jest zupelnym przeciwienstwem choroby rzadkiej, cho¢ zdarzaja
si¢ takze rzadkie nowotwory. Statystyki pokazuja jednak, ze cho-
roby nowotworowe s3 egalitarne — stanowia one w Polsce druga
przyczyne zgondéw, obejmujacg 25% ogoétu zgondéw. Co roku
z powodu choroby nowotworowej, zgodnie z danymi z 2014 ro-
ku, w kraju umieralo 96 tysiecy oséb; szacowano wtedy, ze
w niedalekiej przysztosci nowotwory ztosliwe stang si¢ pierwsza
przyczyna zgondw wsréd kobiet 1 me¢zczyzn przed sze$édziesia-
tym piagtym rokiem zycia [10]. Specjalisci sg zgodni, ze liczba
nowotwordéw rosnie i bedzie rosta. W ujeciu liczbowym dwudzie-
stopierwszowieczne nowotwory prezentujg si¢ wigc — czego trud-
no nie zauwazy¢ — jak dziewigtnastowieczna gruzlica. Mozna
wiec Smiato powiedzie¢, ze dzi$ nie ma chyba nikogo, kto by nie
znal pacjenta nowotworowego, tak jak w XIX stuleciu trudno by-
to nie zetkna¢ si¢ z gruzlikiem. Podobienstw mig¢dzy chorobami
nowotworami i gruzlica jest wiecej i mozna by tu poprowadzié
interesujacg paralele socjologiczno-kulturowg — jak ta, ktérg dla
gruzlicy i AIDS zaproponowata Susan Sontag w kanonicznej pra-
cy Choroba jako metafora [11]. Nie jest to jednak przedmiotem
tej pracy. Wspominamy o tych kwestiach, by zarysowa¢ kompa-
ratystyczne tto dla choréb rzadkich, ktére w przestrzeni kulturo-
wej 1 medialnej istnieja marginalnie.

Tymczasem choroby nowotworowe dotykaja ludzi ,,wszyst-
kich stanéw” — w tym sensie sg egalitarne. Niektérzy chorzy de-
cyduja si¢ na opisanie swoich zmagan z rakiem. Cz¢$¢ z nich to
osoby znane, z czego wynika spory rezonans spoteczny ich opo-
wieéci. Swietnie znane s3 autobiografie tych, ktérzy ,,wygrali”
z rakiem — dziennikarza Kamila Durczoka Wygrac zycie [12], pi-
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sarki Krystyny Kofry Lewa, wspomnienie prawej [13]. Medialnie
zaistnial takze blog Joanny Saltygi Chustka [14], na podstawie
ktoérego powstala ksigzka pod tym samym tytulem oraz wyrezyse-
rowany przez Anet¢ Kopacz w 2013 roku obraz Joanna, nomi-
nowany do Oscara w kategorii najlepszy krotkometrazowy film
dokumentalny [15]. Powstalo tez wiele filméw petnometrazo-
wych, ktérych bohaterami byli pacjenci nowotworowi, by wy-
mieni¢ tylko Dowcip (Wit) wyrezyserowany w 2001 roku przez
Mike’a Nicholsa (odtwérczyni gtéwnej roli, Emma Thomson, zo-
stata uhonorowana nagroda Emmy dla najlepszej aktorki w filmie
telewizyjnym) [16] Pét na pét (50/50) wyrezyserowany 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 zaistniat takze inny polski film o jed-
nej z rzadkich choréb — zespole wrodzonej osrodkowej hipowen-
tylacji, zwanej takze klatwa Ondyny. Film Nasza klgtwa, wyrezy-
serowany przez ojca chlopca zmagajacego si¢ z tym schorzeniem
— ktérego histori¢ rodzice opisuja na blogu [19] — zostal réwniez
nominowany do Oscara w kategorii najlepszy krétkometrazowy
film dokumentalny w roku 2015. Zainteresowanie wzbudzita tez
zekranizowana przez Ann¢ Plutecka-Mesjasz biografia polskiej
siatkarki, Agaty Mréz-Olszewskiej, Nad zycie z 2012 roku [20].

W kinach w roku 2019 mozna takze byto obejrze¢ popularng
produkcje Trzy kroki od siebie [21], w ktérej gtéwna bohaterka
choruje na mukowiscydozg — zwldknienie torbielowate, bedace
najczesciej wystgpujacg u ludzi chorobg genetyczng zaliczang do
choréb rzadkich [22]. Najczesciej tez prowadzaca do $mierci ma-
tych pacjentéw. Zaraz po niej znajduje si¢ SMA.

Nie mozna tez nie wspomnie¢ o filmie Teoria wszystkiego
z 2014 roku [23], opowiadajacym histori¢ genialnego naukowca,
Stephena Hawkinga — odtworca gtéwnej roli, Eddie Redmayne,
w 2015 roku otrzymal Oscara dla najlepszego aktora pierwszo-
planowego. Hawking znany byt nie tylko z powodu swoich od-
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krywczych teorii astrofizycznych i kosmologicznych, ktére z za-
cieciem popularyzowal, ale takze dlatego, ze przez pigcdziesiat
pie¢ lat zmagat si¢ z rzadka choroba neurodegeneracyjng —
stwardnieniem zanikowym bocznym (w skrécie: ALS od angiel-
skiego amyotrophic lateral sclerosis lub SLA od tacifnskiego scle-
rosis lateralis amyotrophica), mimo ze po zdiagnozowaniu
przedstawiono mu rokowania dwdch, trzech lat zycia.

Rezonans, z jakim spotkaty si¢ te produkcje, pokazuje, jak
wazna i no$na spotecznie, ale tez jak interesujaca, jest tematyka
zwigzana z chorobami, takze tymi rzadkim.

Piszac 0 SMA, chcemy — jak tworcy przywotanych wyzej ob-
razow — rzadkos$¢ tej choroby odczarowacé, przyblizy¢ ja spotecz-
nie, tym bardziej, Zze sprzyjaja temu medialne dziatania Fundacji
SMA. Jej przedstawiciele oraz sami chorzy méwili o swoich do-
$wiadczeniach w tak popularnych programach telewizyjnych jak
Dzien dobry TVN, ktérego ogladalno$¢ szacowano na poczatku
2018 roku na 587 tysiecy oséb [24].

Dyskurs — naukowy, popularnonaukowy, jak i literacki, a tak-
ze kinowy — o chorobach rozwija si¢ w ostatnich latach niezwykle
dynamicznie, niejako w parze z medykalizacja zachowan spo-
tecznych skojarzona ze wzrostem znaczenia edukacji zdrowotne;.
Jednoczes$nie psychologowie, socjologowie i przedstawiciele na-
uk o zdrowiu chetnie podejmujg kwestie dotyczace jakoSci zycia
i wiedzy na temat réznych choréb [25]. Swiadomos¢ kwestii
zwigzanych z danym schorzeniem ma ogromne znaczenie dla jej
przebiegu — dzigki temu chory i jego opiekunowie moga zarza-
dza¢ — by po raz kolejny postuzy¢ si¢ tym noSnym semantycznie
okresleniem — choroba, a wigc radzi¢ sobie w wymiarze soma-
tycznym, emocjonalnym, psychologicznym, rodzinnym, spotecz-
nym. Oczywiscie wiedza — takze wiedza o SMA — jest zawsze
pewnym konstruktem i z tego powodu jest dla nas interesujaca.
Opisujac ja, odkrywamy skladajace si¢ nig elementy, ale tez ich
pochodzenie, sposéb ich poszukiwania, tworzenia, przekazywa-
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nia, praktycznego wykorzystania; ich prywatne i publiczne zna-
czenie.

Wyjasni¢ tu w koncu trzeba, jak nieprzypadkowa jest zawar-
to$¢ oktadki. W zorganizowanej w mediach spotecznosciowych
akcji promujacej sierpien jako miesigc po§wiecony SMA wyko-
rzystano jako symbol biekitng wstazke [26] — na podobienstwo
innych wstazek skojarzonych ze wspieraniem chorych na AIDS
(wstazka czerwona) czy raka piersi (wstgzka rézowa). Symbol
wstazki ma w wypadku choréb rzadkich jeszcze jedng konotacje
— przestrzenny uktad ludzkiego DNA przypomina bowiem sple-
cione nici, wstazki. Odbilo si¢ to takze w ksztalcie wylonionego
w drodze ankiety logo Fundacji SMA, ktérym jest zielony splot
przypominajacy ni¢ DNA zakonczong listkami. Semantyka ziele-
ni i liSci wigze si¢ oczywiscie z nadziejg, tym co pozytywne,
oczekiwaniem czego$ nowego [27].

Obecno$¢ tematyki choréb w sferze innej niz biomedyczna
czy kliniczna, pokazuje, ze problemy pacjentéw niejednokrotnie
wykraczaja poza kwestie medyczne. Wraz z upowszechnieniem
powstatego w latach 70. XX wieku modelu Lalonde’a [28] jasne
stato sig, ze na osobista sytuacje zdrowotna wptyw maja czynniki
pozamedyczne, wsrdd ktérych znaczace miejsce przypisa¢ mozna
wsparciu spotecznemu, dzigki ktéremu mozliwe jest tez ksztalto-
wanie pozytywnego wizerunku oséb chorych, zagrozonych wy-
kluczeniem oraz edukacji zdrowotnej. W wypadku wielu choréb
znaczacym elementem poprawiajacym jako$¢ zycia i usprawnia-
jacym radzenie sobie z chorobg sg dziatania informacyjne, zapo-
znajgce i samych chorych, i spoteczefistwo z problematykg doty-
czaca danej jednostki chorobowej oraz potrzebami oséb dotknie-
tych tym schorzeniem - temu wiladnie stuzg teksty kultury
i dziatania medialne.

Biorgc pod uwage to szerokie spektrum reprezentacji, poka-
zujemy w tej ksiazce to, co o SMA wiedzg chorzy oraz ich rodzi-
ce/opiekunowie. Opisujemy tez to, co wiedzie¢ powinni. Staramy
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si¢ wskaza¢ dostgpne zrédla wiedzy, ktére mozna uznac za rze-
telne. W tym sensie publikacja ta staje si¢ narzedziem weryfikacji
mechanizméw konstruowania wiedzy o SMA.

*

Dla badaczy reprezentujacych tak dziedzing zdrowia pu-
blicznego, jak i socjologie, choroby rzadkie jawia si¢ abstrakcyj-
nie. Tym, co sktonilo nas do podjecia tego tematu, sg biograficzne
doswiadczenia uczestniczenia w $wiecie bliskiej osoby chorej na
SMA, do ktérych mozemy przyzna¢ si¢ bez uszczerbku dla ,,na-
ukowos$ci” wywodu, w ramach nowej humanistyki, zorientowanej
afektywnie i etnograficznie, ktora eksploruje rézne wymiary do-
swiadczania czlowieczenstwa [29].

Praca ta sklada si¢ z trzech cze$ci. W pierwszej przedsta-
wiamy $wiat SMA na tle choréb rzadkich. Znajduja si¢ tu dane
kliniczne, epidemiologiczne oraz omdéwienie spotecznej §wiado-
mosci na temat choréb rzadkich, a takze prezentacja polityki
zdrowotnej w odniesieniu na choréb rzadkich na szczeblu euro-
pejskim i lokalnym. W czesci Il prezentujemy wyniki badan do-
tyczacych wiedzy pacjentéw z SMA o ich chorobie, a w cze¢sci 111
— wiedzy ich rodzicow/opiekunéw. ZdecydowalySmy si¢ na
wprowadzenie, nieczgstej w badaniach naukowych, formutly
dwoéch dyskus;ji, ktére konczg poszczegdlne czesci. Wynikato to
ze wzgledéw, ktore okreslityby$my jako praktyczne. Dyskusja in-
tegralnie wigze si¢ z omowieniem wynikOw, a poniewaz ma ono
miejsce w dwoch miejscach, tak tez stato si¢ z dyskusja. Zacho-
wanie dwucze$ciowego ukladu wydato nam si¢ takze korzystne
dla zachowania przejrzysto$ci wywodu tym bardziej, ze ksigzka
ta ma trafi¢ nie tylko do odbiorcéw z krgegéw akademickich. Inte-
grujace znaczenie ma wigc podsumowanie, w ktérym zawarty$my
whnioski istotne dla obu — dodajmy spdjnych i zaplanowanych ja-
ko komplementarne — badan.
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Podstawg niniejszej publikacja byty nasze prace magisterskie
obronione na Wydziale Nauk o Zdrowiu Uniwersytetu Medycz-
nego w Bialymstoku w roku 2018, napisane pod kierunkiem dr
Agnieszki Genowskiej, ktorej w tym miejscu dzigkujemy za cen-
ne wskazowki. Podzickowania sktadanym takze prof. Janowi Po-
leszczukowi za przychylne podejscie do naszej pracy oraz prof.
Walterowi Zelaznemu za wnikliwg lekture i nieocenione uwagi
towarzyszace recenzowaniu publikacji. Bez Panstwa zyczliwosci
ksigzka ta nie mogtaby trafi¢ w rgce Czytelnikéw. Czytelnikow
za$ zapraszamy do zapoznania si¢ z trudnym $wiatem choréb
rzadkich.

Piszac te prace, wykorzystalySmy niepublikowane i zakuli-
sowe informacje z Konferencji EUROPLAN II — Rzadkie Choro-
by — Polska, ktéra odbyta si¢ 27-28 wrze$nia 2013 roku w War-
szawie [30] oraz z debaty publicznej Rzadkie Choroby w Polsce —
dokgd zmierzamy? [31]. Cennych informacji dostarczyt nam tez
udziat w konferencjach Weekend ze SMA-kiem w latach 2014,
2015, 2016, 2017, 2018 [32], gdzie miatysSmy okazj¢ wystuchaé
niepublikowanych pézniej prelekcji specjalistéw od SMA z Pol-
ski, USA, Francji, Witoch, a takze rozmawia¢ z chorymi, ich
opiekunami, bliskimi. To im dedykujemy te¢ ksiazke.
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Rdzeniowy zanik miesni (SMA)
jako choroba rzadka







1. W kregu chorob rzadkich

1.1. Obraz chordb rzadkich

Definiowanie. Choroby rzadkie sg jednym z wyzwan cywiliza-
cyjnych. Jeszcze nigdy nie zdiagnozowano takiej ich ilosci,
a mozna podejrzewaé, ze — wraz z nieuniknionym rozwojem me-
dycyny i metod diagnostycznych — ich rozpoznawalno$¢ bedzie
rosta. To, ze dana choroba jest rzadka, ujawnia si¢ na tle catej po-
pulacji. Statystycznie wigc w odniesieniu do populacji Swiata
mamy do czynienia z 230 000 przypadkami ktérychs z 5 000-
8 000 rzadkich choréb [33] — dlatego hasto edukacyjne kampanii
spolecznej Nadzieja — mamy jg w genach: Rzadkie choroby sq
czeste nie brzmi az tak przewrotnie, jak by si¢ mogto zdawa¢'. Na

Kampania spoteczna Nadzieja — mamy jg w genach jest czgScia migdzyna-
rodowej inicjatywy Global Jeans Project. Jej celem jest stworzenie pozy-
tywnego wizerunku oséb z chorobami rzadkimi o podlozu genetycznym.
Mirostaw Zielinski, przedstawiciel organizatoréw, zaznaczyl, ze: ,,Poprzez
dziatania edukacyjne chcemy da¢ nadziej¢ chorym i ich rodzinom oraz
zbudowa¢ tak wazng dla nich spoteczng akceptacje i zrozumienie”. Em-
blematem kampanii jest para dzinséw symbolizujaca ludzki chromosom.
Analogia ta opiera si¢ takze na wyrazowej kalce fonetycznej — w jezyku
angielskim stowa ,,geny” i ,,dzinsy” brzmig niemal identycznie. Popular-
nos$¢ jeanséw ma wptyna¢ na poprawienie §wiadomosci dotyczacej zjawi-
ska mato rozpoznawalnego, jakim sa rzadkie choroby. Rok péZniej kam-
pani¢ uzupetniono projektem Bransoletki nadziei. Wykonywane byly one
przez uczniéw warszawskich szkot, ktére przyltaczyly si¢ do akcji. Zostali
nimi obdarowani uczestnicy obchodéw Dnia Choréb Rzadkich. Sympaty-
cy, wyrazajac swoje wsparcie dla tej idei, mogli zaméwi¢ bransoletki na
stronie internetowej lub wykona¢ i przekaza¢ organizatorom bransoletke
wlasnego projektu — w ten sposéb swoje wsparcie wyrazity znane marki
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ogo6t jednak zachorowalnos$¢ na poszczegdlne choroby rzadkie nie
jest tak wysoka, a populacja, u ktérej diagnozuje si¢ dana chorobe
rzadka, zwykle nie przekracza 100 000 oséb. Zdecydowanie cze-
$ciej dang jednostke chorobowg rozpoznaje si¢ u kilku tysiecy,
kilku setek, kilku dziesigtkéw oséb, co moze oznaczac, ze rozpo-
znanie takie bedzie jedynym w kraju; bywa tez tak, ze 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 si¢ chorobami sierocymi (orphan diseases)
i uznaje za heterogeniczng mozaike jednostek chorobowych o réz-
nej symptomatologii i etiologii. W Europie definiuje si¢ je jako
zagrazajace zyciu lub przewlekle wyniszczajace choroby, na ktére
zapada nie wiecej niz 5 na 10 000 oséb, co pozwala szacowac, ze
niemal 30 mln oséb w 27 krajach Unii Europejskiej cierpi z ich
powodu [1].

Oczywiscie choroby sieroce wystepuja nie tylko w Europie.
Ze wzgledu na uwarunkowania srodowiskowo-geograficzne Stany
Zjednoczone Ameryki opracowaly wtasng definicje, zgodnie z ktd-
ra choroba uznawana jest tam za sierocg, kiedy dotyka niewielkich
populacji pacjentéw — mniejszych niz 200 000 osdb, co oznacza, ze
na takg chorobg cierpie¢ moze 25 mln Amerykanéw [1].

Jeszcze w latach 80. i 90. XX w. synonimicznie stosowano
okreslenia choroby sieroce (orphan diseases), choroby rzadkie
(rare diseases) oraz choroby zaniedbane (neglected diseases).
Ostatecznie jednak jeszcze w latach 90. pierwszy termin dos¢
jednoznacznie przypisano chorobom, ktére diagnozowano u nie-
wielkiej iloSci oséb, co od strony praktycznej oznaczato, ze nie

bizuteryjne (Makobelle), jak i twdrcy wyrobéw bizuteryjnych handmade.
Akcja obejmowala takze wydarzenia pod hastem Dni dzZinsowe organizo-
wane w szkolach i na uczelniach wyzszych (wydzialy lekarskie, psycholo-
giczne, pedagogiczne oraz inne zainteresowane), majace na celu budowa-
nie i rozszerzanie spotecznej $§wiadomos$ci o chorobach rzadkich oraz
wspieranie postawy tolerancji wobec choroby i niepetnosprawnosci.
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inwestuje si¢ w ich diagnostyke, nie méwigc juz o leczeniu; na-
tomiast ostatnie okreslenie zarezerwowano dla tropikalnych cho-
réb zakaznych, wystepujacych powszechnie w krajach trzeciego
$wiata, ktérych leczenie bylo niedoinwestowanie, poniewaz kraje
te byly zbyt ubogie, by ponosi¢ koszty diagnostyki i terapii.
Obecnie w literaturze w odniesieniu do sporadycznie rozpozna-
wanych schorzen stosuje si¢ termin choroby rzadkie, cho¢ w po-
tocznych praktykach jezykowych mozna si¢ jeszcze spotka¢ z sy-
nonimicznym wykorzystaniem terminu choroby sieroce [35].

Okreslenie to — choroby rzadkie — opiera si¢ na przestankach
iloSciowych: atrybut, jakim jest rzadko$¢, stanowi sedno terminu.
Odnosi si¢ on do wszystkich schorzen wystepujacych ponizej
pewnego progu czestotliwosci, niezaleznie od ich etiologii czy
klasyfikacji. Jednak ze sformutowaniem tym, jak wykazuja auto-
rzy przywolanego raportu, wigze si¢ kilka zastanawiajacych, na
pierwszy rzut oka paradoksalnych, kwestii.

Pierwsza z nich jest do$¢ powszechne wsréd znawcow tema-
tyki stwierdzenie, ze choroby sa rzadkie, ale pacjentéw z choro-
bami rzadkimi jest wielu. Jesli jednak zauwazymy, ze taka choro-
ba wystepuje z czestotliwoscig 1 na 2 000 przypadkéw, a potra-
fimy rozpozna¢ 8 000 choréb rzadkich, okaze si¢, Zze nie jest
niczym niezwyklym zapadnigcie na chorobe rzadka lub spotkanie
osoby, u ktérej takie rozpoznanie postawiono. Kolejnym paradok-
sem jest zmienno$¢ i ré6znorodno$¢ choréb rzadkich ujawniaja-
casi¢ w ich klinicznym obrazie. Mozna powiedzie¢, Ze nie ma
dwéch takich samych przypadkéw tej samej choroby rzadkie;.
Lekarze w obrgbie tego samego rozpoznania bedag mieli do czy-
nienia z najrozmaitszymi symptomami réznigcymi si¢ w zalezno-
$ci od pacjenta — objawy wszystkich znanych dzi$§ choréb rzad-
kich obejmujg zmiany fizycznych mozliwosci chorych, mozliwo-
sci umystowych i zmystowych [35]. Cho¢ wigc okreSlenie to
wskazuje pewng grupe choréb, nie jest tak oczywiste jak na przy-
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ktad okreslenie choroby neurodegeneracyjne, wskazujace jedno-
znacznie zakres patologii.

Mimo wszystkich niespdjnosci semantycznych i niescistosci
faktograficznych okreslenie choroby rzadkie jest powszechnie
przyjete w nozologii medycznej i prawodawstwie, cho¢ mozna
wskaza¢ pewne réznice w zakresie definicyjnym.

Definicj¢ ilo$ciowa, podobng do tej propagowanej przez
WHO, przyjmuje takze Sekretariat Naukowy Komitetu Eksper-
tow Unii Europejskiej ds. Choréb Rzadkich — EUCERD — w Re-
port on the State of the Art of Rare Disease Activities in Europe
z roku 2013 — uznajac za choroby rzadkie takie schorzenia, ktére
odnotowywane sg z czgstotliwoscig nie wigkszg niz 5 przypad-
kéw na 10 000 urodzen oraz stanowig zagrozenie dla zycia lub
w znaczny sposéb uposledzaja jego jakos$¢ [35]. Réwniez Euro-
pejska Organizacja ds. Choréb Rzadkich (European Organisation
for Rare Disease) — EURORDIS? — przyjmuje podobny wskaznik
iloSciowy, ale ujmuje go w mniejszej skali, podajac, ze na choro-
by rzadkie zapada nie wiecej niz 1 na 2 000 osé6b [36].

W dyskursie medycznym wsréd choréb rzadkich zwyklo sie
jeszcze wyréznia¢ choroby ultrarzadkie. Podstawg tej dyferen-
cjacji byta czestotliwo$¢ rozpoznawania poszczeg6lnych jedno-
stek chorobowych: choroby rzadkie diagnozowato si¢ u 1 osoby
na 2 000, natomiast choroby ultrarzadkie z czgstotliwos$cia, be-
dacg 1/1000 choréb rzadkich, czyli u nie wigcej niz 1 na
2 000 000 os6b [37]. Obecnie okreSlenie choroby ultrarzadkie
przestaje by¢ rekomendowane przez EUCERD, jednak wciaz
mozna si¢ z nim spotka¢ — w Polsce w warszawskim Instytucie
,2Pomnik-Centrum Zdrowia Dziecka” funkcjonuje aprobowany
przez Narodowy Fundusz Zdrowia Zespdét Koordynacyjny ds.
Choréb Ultrarzadkich [38]. Wydaje si¢, ze w uzusie zawodowym
srodowiska medycznego i zdrowia publicznego okreslenie to jest
do$¢ mocno zakorzenione i wykorzystywane, by podkresli¢ ,,wy-

2 Zob.s. 38.
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jatkowo$¢” pewnej grupy choréb rzadkich, czemu stuzy przedro-
stek ,,ultra”, bedacy pierwszym cztonem wyrazéw ztozonych,
oznaczajacym najwyzszy poziom lub skrajng postaé tego, co wy-
raza drugi czlon ztozenia [39].

Z kolei okreslenie choroby sieroce nie odnosi si¢ obecnie do
wskaznikéw ilosciowych, ale statusu pewnego typu choréb w do-
menie zdrowia publicznego. Ich charakterystyka wynika z same-
go okre$lenia — sg rzadkie i z tego powodu ,,pomijane”, mozna
powiedzie¢, ze opuszczone, ,,0sierocone’” przez decydentéw poli-
tyki zdrowotnej, firmy farmaceutyczne. Rodzaj spotecznego
,osierocenia” dotyczy réwniez pacjentéw, u ktérych je zdiagno-
zowano. Mozna powiedzie¢, Ze jest to pojecie o najdtuzszej tra-
dycji w nomenklaturze medycznej — pojawia si¢ we wspomnia-
nym raporcie WHO z 2004 roku, odnosi si¢ tez do wytycznych
z dyrektywy unijnej z roku 1999 dotyczacej ,,lekdw sierocych”
(orphan drugs). Warto tu zaznaczy¢, ze w dyskursie farmaceu-
tycznym okreslenie leki sieroce nie podlegto dyferencjacjom, kt6-
re objely sfere¢ okreslen nozologicznych — jest wcigz aktualne
i niekwestionowane.

Réznicujac terminologie dotyczaca choréb rzadkich, nalezy
wspomnie¢ jeszcze o syndromie SWAN [40]. Jego nazwa pocho-
dzi od anglojezycznego wyrazenia Syndrome Without A Name,
thumaczonego jako zespdt chorobowy bez nazwy. Oznacza to, ze
mozna zaobserwowa¢ u danego chorego pewne objawy lub ich
zespoty (syndromy), na podstawie ktérych mozna wnioskowac
0 wystagpieniu stanu chorobowego, jednak jego przyczyna nie jest
znana — mozliwe tez, ze takie przypadki nie zostaly wczesniej
opisane i sklasyfikowane pod wzgledem medycznym. Nieustanny
rozwdj medycyny i nauk pomocniczych sprawil, ze dzi$§ na §wie-
cie zyje najwyzej kilka os6b ze statusem SWAN, a opowiesci
o nich staja si¢ medialnymi newsami [41].

W kwestii nazewnictwa trzeba tez zauwazy¢ to, ze wielu
sposrdd choréb rzadkich przypisano eponimy medyczne — najcze-
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sciej nazwisko lekarza, ktéry jako pierwszy dang chorobe opisat
badZz dokonal odkry¢ w zakresie jej terapii. Na przykiad nazwa
choroba Pompego pochodzi od nazwiska Joannesa Cassianusa
Pompego, holenderskiego patologa, ktéry opisat ja po raz pierw-
szy [42]. Inne choroby rzadkie funkcjonujg pod enigmatycznymi
nazwami wskazujacymi mutacje genetyczne prowadzace do ich
powstania, na przyktad: delecja 7q11.23 lub maja wiele wspdtist-
niejacych nazw jak zesp6t Williamsa-Beurena — zespdét Williamsa
— zesp6t Beurena — zespdt Fanconiego i Schlesingera — zespot
Williamsa i Barratta — zespot twarzy efla [43]. Jeszcze inne na-
zwy sg do$¢ jasne semantycznie — jak rdzeniowy zanik miesni.
Z nazwy tej mozna w najogollniejszym sensie wywnioskowaé
istote choroby, cho¢ poszczegdlne typy SMA, o czym mowa be-
dzie dalej, miaty takze w historii nozologii medycznej nazwy
eponimiczne.

Z ilosciowej charakterystyki chor6b rzadkich wiemy, ze ma-
my w ich przypadku do czynienia z matg populacja chorych. Po-
wiedziane juz zostalo, ze te grupe schorzen okresla sie jako hete-
rogeniczng, czyli niejednorodna, zréznicowang. Przyjrzyjmy si¢
blizej temu, co decyduje o ich odrgbnosci.

Obraz kliniczny. Choroby rzadkie — co juz podkre§lono — stano-
wig ,,mozaikowg” grup¢ choréb o rozmaitej symptomatologii.
Ujawniajg si¢ one — w ponad potowie przypadkéw — w wieku
dziecigcym, ale dotykajg takze osoby w wieku dorostym.
Wskaznik dlugosci zycia oséb obciazonych chorobami rzad-
kimi uzalezniony jest od rodzaju schorzenia: niekiedy jest ono
bezposrednia przyczyng $mierci zaraz po urodzeniu, inne sg przy-
czyna postepujacych zmian fizjologicznych i anatomicznych za-
grazajacych zyciu i prowadzacych do jego przedwczesnej utraty
lub niesprawnosci obnizajacej jego jakosc¢; jeszcze inne — odpo-
wiednio wczesnie zdiagnozowane i leczone — nie wylaczaja cho-
rych z codziennego zycia. Jednak okreslenie go mianem ,,normal-
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nego” byloby naduzyciem. Uznaje si¢, ze dlugo$¢ zycia osoby
cierpiacej na rzadka chorobg jest skrocona w stosunku do $redniej
dtugosci zycia danej populacji. Blisko 60% 0s6b cierpigcych na
choroby rzadkie umiera przedwcze$nie w poréwnaniu do aktual-
nych statystyk dotyczacych dlugosci zycia w podobnej grupie
wiekowej [35].

W 80% przypadkéw schorzen rzadkich wskazuje si¢ gene-
tyczna etiologie na tle mutacji jednego lub kilu genéw albo muta-
cji chromosomowych. Moga one by¢ dziedziczne lub powstaé ja-
ko nowe mutacje. Inne rzadkie choroby wywotywane sa przez
bakteryjne lub wirusowe infekcje, alergie, zmiany zwyrodnienio-
we, rozrostowe lub powstaja na skutek dziatania czynnikéw tera-
togennych, jak chemikalia, promieniowanie. Wyrdézni¢ wiec
mozna rzadkie choroby: autoimmunologiczne, hematologiczne,
metaboliczne, uktadu krazenia, uktadu nerwowego oraz rzadkie
postaci nowotworédw. Chorobotworcze czynniki genetyczne i §ro-
dowiskowe moga wspoéttworzy¢ etiologi¢ schorzenia, jednak
w zdecydowanej wigkszosci przypadkow etiologie choréb rzad-
kich nie sg znane, poniewaz — z oczywistych wzgledéw iloscio-
wych i ekonomicznych — nie byty prowadzone badania w kierun-
ku ustalenia patofizjologii choroby [35].

Duza zmienno$¢ obserwuje si¢ w wieku wystapienia obja-
wow. Wiele chordb rzadkich ujawnia si¢ zaraz po urodzeniu lub
w wieku dzieciegcym (rdzeniowy zanik mig¢éni, wrodzona tamli-
wos¢ kosci, neurofibromatoza) — na ogét ich objawy nasilajg sie
z wiekiem. Inne schorzenia rzadkiego typu, jak stwardnienie za-
nikowe boczne, choroba Huntingtona, choroba Charcot-Marie-
Tooth, diagnozuje si¢ w wieku dorostym. Czg$¢ tego typu choréb
daje pierwsze, najczesciej nieswoiste, objawy w wieku dziecig-
cym, ale jako choroba rzadka sa one najczgéciej rozpoznawane
dopiero w dorosto$ci, co wynika z rozwlekto$ci procesu diagno-
stycznego [36] lub po $mierci pacjenta, kiedy bada si¢ materiat
autopsyjny.
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Wigkszos¢ rzadkich schorzen ma charakter chroniczny, co
znaczy, ze w sposOb postepujacy wyniszczaja organizm, prowa-
dza do — najczesciej ciezkiej — niepetnosprawnosci; inne — za-
strzezmy: poprawnie zdiagnozowane i leczone, co ma miejsce na
og6t w krajach rozwinigtych — pozwalaja chorym prowadzi¢ zycie
osobiste, rodzinne, zawodowe i spoleczne, ktére w pewnym stop-
niu odbiega jednak od funkcjonowania ich zdrowych réwiesni-
kéw [36].

Mimo duzego zréznicowania choréb rzadkich, z ,,mozaiko-
wego” obrazu klinicznego mozna wyabstrahowa¢ cechy ponad-
jednostkowe, pozwalajace uzna¢ je za pewng grupe choréb. Scho-
rzenia tego typu: majg charakter przewlekly, degeneracyjny i za-
grazajacy zyciu; s3 nieuleczalne; w wigkszosci przypadkéw
wdraza si¢ jedynie leczenie objawowe lub paliatywne; w potowie
przypadkéw ujawniaja si¢ w wieku dziecigcym; prowadza do
znacznej niepelnosprawnosci obnizajacej jakosci zycia; ponadto
psychicznie oraz ekonomicznie obcigzaja chorych oraz ich rodzi-
ny [36].

Epidemiologia. Statystycznie kazdy czlowiek jest nosicielem od
6 do 8 mutacji genetycznych, dziedziczonych w sposéb autoso-
malny recesywny. Nie niesie to ze soba konsekwencji zdrowot-
nych dla nosicieli ani dla ich potomstwa. Wyjatkiem jest sytuacja,
w ktorej dwoje nosicieli tej samej mutacji genetycznej, najcze-
$ciej nie§wiadomych jej istnienia, decyduje si¢ na posiadanie
dziecka — wtedy wtasnie moze ono zachorowac.

Obecnie — wedtug danych z raportéw WHO — na liscie cho-
réb rzadkich znajduje si¢ od 5 000 do 8 000 jednostek chorobo-
wych [1]. Znaczace, Ze liczba ta wzrasta — literatura medyczna
nieustannie odnotowuje opisy nowych przypadkéw [36]. Uwaza
si¢, ze dotykaja one 6—8% populacji [1], co w przetozeniu na po-
pulacje $wiata daje 350 mln chorych. Wielkos¢ populacji oséb
obcigzonych rzadkimi schorzeniami mozna obrazowo poréwnaé
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do tacznej populacji krajéw Beneluksu [36]. Statystycznie scho-
rzenie tego typu w ktéorym$§ momencie zycia moze zosta¢ rozpo-
znane u 1 na 2000 lub — by zobrazowaé to inaczej — u 5 na
10 000 os6b, bedzie to wiec 500 pacjentéw z choroba rzadka na
1 milion Europejczykéw, w tym — okoto od 2,3 do 3 min Pola-
kéw [33].

Klasyfikacja. Dane epidemiologiczne z Report on Priority Medi-
cines for Europe and the Word (2004), pokazuja, ze szacunki do-
tyczace liczby o0s6b cierpiacych na choroby rzadkie sa niedoktad-
ne — wigkszos$¢ pacjentéw z chorobami rzadkimi nie figuruje w
zadnych rejestrach czy bazach danych. Zanikaja one w statysty-
kach, poniewaz klasyfikuje si¢ je jako na przyktad: ,,inne endo-
krynologiczne i metaboliczne schorzenia”, czego konsekwencja
jest brak mozliwo$ci prowadzenia nawet krajowych rejestrow [7].
Nie istnieje dzi§ powszechnie ujmujaca istote tego typu schorzen
klasyfikacja medyczna, cho¢ podejmuje si¢ inicjatywy jej stwo-
rzenia.

Problemy pacjentéw z rozpoznanymi chorobami rzadkimi.
Pacjenci z chorobami rzadkimi oraz ich bliscy doswiadczajg wie-
lu probleméw medycznych, wsérdéd ktérych wymieni¢ trzeba:
trudnosci diagnostyczne, a nawet brak diagnozy, brak wiedzy na-
ukowej, lekarzy specjalistéw i placéwek leczniczych, co oznacza
w konsekwencji brak protokotu postgpowania klinicznego, za
czym idzie réwniez brak odpowiedniej opieki medycznej. Ponad-
to utrudniony jest dostep do wiedzy naukowej, ktéra mogtaby zo-
sta¢ przekazana bezposrednio lub pozyskana w sposéb i ze zrédet
przystepnych dla srodowiska nienaukowego. Poniewaz schorze-
nia te wylaczaja z zycia, chorzy i ich rodziny spotykaja sie z pro-
blemami spotecznymi, jak wykluczenie i finansowymi, wigzacy-
mi si¢ z wysokimi kosztami leczenia (czgsto poza krajem
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zamieszkania) 1 farmakoterapii — najczg¢$ciej nierefundowane;.
Wplywa to w znaczacy sposéb na wspomniane wielokrotnie
w réznych kontekstach obnizenie jakos$ci zycia [7].

Obrazowo tematyke choréb rzadkich ujmuje infografika przy-
gotowana z okazji polskich obchodéw Dnia Choréb Rzadkich (Ry-
cina 1).

1.2. Swiadomosé spoteczna
dotyczaca choréb rzadkich w Europie

Badania statystyczne, dotyczace wiedzy o chorobach rzadkich, prze-
prowadzone na zlecenie Komisji Europejskiej w lutym i grudniu
2010 roku opublikowane zostalty — jako Special Euroberometer:
Europeanawareness of Rare Diseases [45, 46] — 28 lutego 2011
roku i towarzyszy¢ miaty obchodom czwartego Swiatowego Dnia
Chor6éb Rzadkich. Ich wyniki przedstawiaja §wiadomo$¢ Euro-
pejczykéw oraz ich wiedz¢ na temat choréb rzadkich, a takze ich
poparcie i zaangazowanie w polityke zdrowotng z tego zakresu na
poziomie wspdélnotowym. Konkluzja raportu jest nastepujaca: Eu-
ropejczycy relatywnie do$¢ dobrze wiedza, czym sa choroby
rzadkie, ale szczeg6towa wiedza na ich temat jest niewielka.

Dane pokazuja, ze 63% ankietowanych mieszkancéw UE
poprawnie definiuje choroby rzadkie jako te, ktére dotykaja ogra-
niczong liczbe oséb i wymagaja specyficznej opieki. Natomiast
14% pytanych zywi falszywe przekonanie, Zze sa to choroby,
z ktérymi nic nie mozna zrobi¢ i ktére nikogo nie obchodza. Zna-
jomos$¢ przyktadéw choréb rzadkich jest zréznicowana — 3 na
5 respondentéw uznaje za taka chorob¢ mukowiscydoze czy he-
mofilig, ale tylko 1 na 5 wie, ze takg chorobg jest wrodzona tam-
liwos¢ kosci. Spoteczenstwo europejskie uznaje choroby rzadkie
za problem szerszy niz umiejetno$¢ definiowania i wskazania
przyktadu — 90% ankietowanych sadzi, ze Europejczycy nie sg
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swiadomi realnych probleméw, z ktérymi majg do czynienia pa-
cjenci obciagzeni chorobami rzadkimi. Z badania wynika ponadto,
ze 17% obywateli europejskich jest osobiscie zwigzanych z oma-
wiang tematykg, a 13% z nich zna kogo$, kto na tego typu scho-
rzenie cierpi; natomiast nigdy do czynienia z taka osobg nie miato
40% ankietowanych.

Europejska opinia publiczna wyraza silne poparcie dla inicja-
tyw zwiazanych z chorobami rzadkimi na poziomie krajowym.
Niemal wszyscy ankietowani — 96% — sa zgodni, Ze organy
ochrony zdrowia poszczegdlnych krajow cztonkowskich winny
zapewni¢ szczegblne wsparcie osobom dotknigtym chorobami
rzadkimi i refundowa¢ w petni ich leczenie, nawet — co popiera
93% ankietowanych — jesli jest bardzo kosztowne. Podobnie ba-
dani zapatrujg si¢ na udzielanie na poziomie europejskim wspar-
cia obejmujgcego zintensyfikowanie wspotpracy, umozliwianie
petnego dostgpu do opieki medycznej pacjentom w innych kra-
jach czlonkowskich i wprowadzanie narodowych strategii doty-
czacych choréb rzadkich.

Kwestig, ktéra dzieli spolecznos¢ UE, jest podejscie do
uczynienia z choréb rzadkich priorytetu krajowej polityki zdro-
wotnej w panstwach stowarzyszonych — 56% ankietowanych
uwaza, ze jest zbyt wiele probleméw zdrowotnych, by choroby
rzadkie staly si¢ priorytetem; na to rozwigzanie przystawato na-
tomiast 39% pytanych. W wielu krajach cztonkowskich 90% re-
spondentéw uwazano, ze konieczne sg dziatania alokujace zaso-
by, by zacie$ni¢ wspotprace obejmujacg utatwienie dostepu do
diagnostyki, leczenia i udzielania wsparcia pacjentom, rodzinom
i reprezentujacym ich organizacjom.

Do podobnych konkluzji prowadzg badania przeprowadzone
w Polsce wsrdd szczecinian [47], do ktérych wrécimy w dalszej
czgsci. W tym miejscu przyblizymy natomiast zinstytucjonalizo-
wane mie¢dzynarodowe i krajowe dziatania na rzecz choréb rzad-
kich.
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1.3. Miedzynarodowa i polska polityka zdrowotna
w zakresie chordéb rzadkich

Choroby rzadkie sa dla europejskiej i §wiatowej spotecznosci wy-
zwaniem nieporéwnywalnym do zadnego innego, powszedniego
problemu medycznego czy farmaceutycznego, jak astma czy cho-
roby uktadu krazenia.

Monitorowanie problemu choréb rzadkich nalezy — na po-
ziomie globalnym [48] — do kompetencji WHO. Kwestie te oma-
wiane sg szczegétowo w dwoéch 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 ktérego
tlem byt 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 raportéw podkres$lony zostat fakt, ze w przy-
padku wielu chorob sierocych (przypomnijmy tylko, ze wtedy
jeszcze to okres$lenie funkcjonowalo réwnoznacznie z terminem
choroby rzadkie) nie istniejg wlasciwe metody interwencji me-
dycznych o charakterze diagnostycznym i terapeutycznym, po-
niewaz koszty ich opracowania i wprowadzenia na rynek byiby
zbyt wysokie w poréwnaniu do zapotrzebowania. WHO podkre-
slita znacznie ram prawnych wprowadzonych przez UE w roku
1999 w celu rozwijania inicjatyw majacych na celu wprowadza-
nie do powszechnego obiegu lekdw na choroby rzadkie — lekéw
sierocych. Podkres§lono réwniez to, ze tego typu dziatania zostaty
duzo wczesniej i z wielkim powodzeniem wprowadzone w USA na
mocy Orphan Drug Act z roku 1983 — od tego czasu zarejestrowa-
no tam 230 produktéw medycznych przeznaczonych do leczenia
choréb rzadkich — skorzystato z nich 11 mln Amerykanéw [1].
Uwagi, wedlug autoréw raportu, wymaga fakt, ze na poziomie
europejskim istnieje potrzeba wypetnienia luki miedzy intelektu-
alnym rozpoznaniem procesOw chorobotwérczych, a rozwojem
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skutecznych i bezpiecznych terapii, ktére beda dostepne na rynku
ustlug medycznych i farmaceutycznych.

Raport z roku 2014 pokazuje z kolei, ze w ostatnich latach
skupiano si¢ na dziataniach stymulujacych rozwdj badan oraz
wprowadzanie na rynek produktéw leczniczych dedykowanych
pacjentom z rzadkimi chorobami na podstawie odgérnych regula-
cji UE i USA. Z aktualnych danych wynika, ze w USA aprobate
uzyskato 400 produktéw majacych terapeutyczne zastosowanie
w przypadku ponad 200 rzadkich choréb; natomiast w UE reko-
mendacj¢ do wprowadzenia do obrotu uzyskato 70 z 1 000 pro-
duktéw odpowiadajacych 45 klinicznym wskazaniom. Dyspro-
porcja jest tu znaczna, ale wyrdznia si¢ tez tendencja do realizo-
wania odgérnych wytycznych. Mimo zauwazalnych pozytywnych
zmian, prowadzonych badan i tworzonych sieci wspétpracy, cho-
roby rzadkie nie przestaly by¢ problemem zdrowotnej polityki,
ktéremu WHO poswigca baczng uwage [35].

Niejako ponizej poziomu WHO, polityke zdrowotng w od-
niesieniu do choréb rzadkich prowadzi si¢ na poziomie ,,lokal-
nym”. Pomijamy tu nieistotne dla dalszych rozwazan regiony
$wiata dysponujace wlasnymi politykami — Ameryke czy Chiny,
a zatrzymujemy si¢ w regionie europejskim.

Koordynacja problemu tak ztoZzonego jak choroby rzadkie
zpoziomu UE wydaje si¢ rozwigzaniem najefektywniejszym
[49]. Dlatego Komisja Europejska od lat wdraza podstawy polity-
ki europejskiej w tym zakresie. Podstawowe wytyczne, uprawnia-
jace dziatania dotyczace choréb rzadkich i lekéw sierocych we
wszystkich krajach cztonkowskich, zawarte s3 w nizej oméwio-
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-
porzgdzenie (WE) nr 141/2000 Parlamentu Europejskiego i Ko-
misji Europejskiej z dnia 16 grudnia 1999 r. w sprawie sierocych
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produktow leczniczych [50] — ma dla europejskiej polityki z za-
kresu choréb rzadkich konstytucyjne znaczenie, poniewaz to ono
przedstawiato kryteria definicyjne tego, czemu w odniesieniu do
produktéw medycznych i jednostek chorobowych mozna byto
przypisa¢ okres$lenie sieroce — leki, produkty, schorzenia. Zgod-
nie z zawartymi tam wytycznymi mianem sierocych produktow
medycznych (orphan medicinal product) okre$lano leki i produk-
ty, dzieki ktérym mozliwe bylo diagnozowanie, zapobieganie
ileczenie zagrazajacych zyciu lub chronicznie uniesprawniajg-
cych schorzen, ktére dotykaly mniej niz 5 na 10 000 oséb miesz-
kajacych w UE. Dokument byt tez zachetg do prowadzenia badan
i wprowadzania na rynek nowych produktéw tego typu. Jego
wprowadzanie powszechnie uwazane bylo za ogromny sukces
w zakresie polityki zdrowotnej na lata 1999-2003, ktéra podkre-
slata prawo pacjentéw z chorobami rzadkimi do takiej samej ja-
kosci leczenia, jaka odnosi si¢ do innych choréb.

Z kolei The Council Recommendation on an action in the
field of rare diseases — 8 June 2009, czyli Zalecenie Rady UE
zdnia 8 czerwca 2009 r. w sprawie dziatan w dziedzinie rzadkich
chorob (2009/C 151/02) [51], ustanowito program dziatan euro-
pejskich na lata 2008-2013, nakazujacy krajom cztonkowskim
opracowanie do konca roku 2013 narodowych planéw i strategii
postgpowania z chorobami rzadkimi w ramach EUROPLANU.
Rekomendacja wyznacza siedem podstawowych obszaréow dzia-
tania: 1. Opracowanie i przyjecie przed koncem roku 2013 w po-
szczegblnych panstwach cztonkowskich narodowych planéw
i strategii; 2. Zastosowanie wspdlnej definicji choroby rzadkiej
jako choroby dotykajacej nie wiecej niz 5 na 10 000 oséb jako
podstawy klasyfikowania i rozpoznawania choréb rzadkich w sys-
temach informacji medycznej np. ICD; 3. Podejmowanie i pro-
mowanie badah choréb rzadkich na wszystkich poziomach;
4. Tworzenie o$rodkéw wiedzy i europejskich sieci referencyj-
nych w zakresie choréb rzadkich prowadzace do wypracowania



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

multidyscyplinarnego podejscia do tego zjawiska i rozpowszech-
nienia wiedzy; 5. Gromadzenie i popularyzowanie wiedzy o cho-
robach rzadkich na poziomie europejskim, obejmujace szklenie
medyczne w tym zakresie, koordynowanie wytycznych europej-
skich, utatwienie dostgpu do préb klinicznych, lekéw; 6. Upodmio-
towienie organizacji pacjenckich jako przedstawicieli srodowiska
0s6b obciazonych chorobami rzadkimi, dzigki ktérym pacjenci
uzyskuja dostgp do aktualnej wiedzy na temat swoich schorzen
i maja wptyw na europejska polityke zdrowotna; 7. Zréwnowazony
rozwdj inicjatywy, bioracy pod uwage skale problemu i koniecz-
nos$¢ zapewnienia dlugoterminowej stabilizacji informacyjnej, in-
frastrukturalnej oraz dotyczacej opieki medycznej [52].

Zgodnie z zaleceniem Rady Unii Europejskiej, pafstwa
cztonkowskie powinny byly we wtasnym zakresie ustanowié
i rozpocza¢ przed koncem roku 2013 realizacje krajowych strate-
gii dotyczacych choréb rzadkich, bioracych pod uwage wytyczne
europejskie. Zgodnie z nimi, obejmowa¢ one powinny obszary
takie jak: 1) profilaktyka, diagnostyka, badania przesiewowe’;
2) opracowanie rejestru pacjentéw; 3) wysokospecjalistyczna opie-
ka medyczna; 4) finansowanie terapii; 5) opieka spoteczna; 6) in-
formacja i edukacja [53].

W Polsce, po szeroko zakrojonych konsultacjach pod egida
Krajowego Forum na Rzecz Terapii Choréb Rzadkich® w roku

3 Widoczne sa pewne pozytywne zmiany w zakresie badan przesiewowych,

ktére od kilku lat obejmuja dwa programy. Pierwszy z nich to ogélnopolski
program przesiewowy dla noworodkéw finansowany przez Ministerstwo
Zdrowia, obejmujacy schorzenia takie jak: fenyloketonuria, wrodzona nie-
doczynno$¢ tarczycy, wrodzona gluchota, mukowiscydoza, a takze dwa-
dziescia schorzen metabolicznych, ktére moga by¢ diagnozowane metoda
tandemowej spektometrii masowej. Jego koordynatorem jest Instytut Matki
i Dziecka w Warszawie. Z kolei program screeningowy wrodzonej gtucho-
ty prowadzony jest we wspStpracy z Wielka Orkiestra Swiatecznej Pomo-
cy i realizowany przez Uniwersytet Medyczny w Poznaniu [7]. Wiadomo,
ze mozna zaprojektowac i przeprowadzi¢ badania przesiewowe w kierunku
SMA - od lutego prowadzone sg one w USA, a od marca 2018 w Belgii.

Oficjalnym przedstawicielem polskich organizacji pacjentéw chorych na
rzadkie schorzenia jest Krajowe Forum na Rzecz Terapii Choréb Rzadkich
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2011, podjeto prace nad opracowaniem zatozen polskiego planu.
Zesp6t ds. Choréb Rzadkich® opracowat w grudniu 2012 projekt
Narodowy Plan — Mapa Drogowa [56]. Przekazano go ministrowi
przed koncem roku jako dokument strategiczny dla utworzenia
Narodowego Planu dla Choréb Rzadkich. Na stronie internetowej
Ministerstwa Zdrowia w drugim kwartale roku 2016 mozna byto
przeczytaé, ze ,,Narodowy Plan dla Choréb Rzadkich bedzie na-
rzedziem pozwalajacym zapewni¢ trwalg realizacje polityki
zdrowotnej ukierunkowanej na potrzeby pacjentéw z chorobami
rzadkimi, wprowadzi systemowe rozwigzania probleméw zdro-
wotnych i socjalnych tej grupy chorych” [37]. Ta oficjalna infor-
macja, widniejaca na stornie ministerstwa do dzi§, przekazana

Orphan, ktére powstato w roku 2005. Jest ono organizacja o charakterze
parasolowym, a wi¢c taka, ktéra skupia rozproszone w catym kraju, czgsto
niewielkie, a wiec w spotecznym krajobrazie niewidoczne, organizacje de-
dykowane tego typu chorym i ich bliskim. Jako organizacja o zasiggu ogol-
nopolskim reprezentuje interesy tego $rodowiska, prowadzac dialog z wila-
dzami, wspdtpracuje ponadto z zagranicznymi organizacjami. Lista jego
czlonkéw obejmuje aktualnie 30 stowarzyszen i fundacji pacjenckich [53].
Historia powotania tego zespotu sigga roku 2006. Kwesti¢ ujednolicenia
dziatan na rzecz os6b obcigzonych chorobami rzadkimi w Polsce z wy-
tycznymi unijnymi z tego zakresu podniesiono w czasie odbywajacej si¢
21-23 lipca 2006 roku VI Krajowej Konferencji Rodzin MPS Leczenie,
opieka medyczna i pomoc chorym na MPS i choroby pokrewne, zorgani-
zowanej przez Stowarzyszenie Chorych na Mukopolisacharydoze i Choro-
by Pokrewne. Uczestnicy spotkania w konkluzji zainicjowali powolanie
w Polsce Komitetu Sterujacego ds. Choréb Rzadkich. Pigédziesigciu sy-
gnatariuszy zaznaczylo, ze decyzja o powotaniu komitetu wpisuje si¢ w za-
lecenia unijne majace na celu wyréwnanie dostgpu do diagnostyki i lecze-
nia — niezaleznie od czgstotliwos$ci wystepowania poszczegdlnych scho-
rzen. Jednak dopiero Ewa Kopacz podpisata Zarzadzenie Ministra Zdrowia
z dnia 21 lipca 2008 r. w sprawie powotania Zespotu do spraw Choréb
Rzadkich [54].

Ponadto powotany zostal Parlamentarny Zespét ds. Choréb Rzadkich, two-
rzony przez posiow i senatoréw RP, ktérzy ,,wyrazili akces do pracy w Ze-
spole i stanowig niepolityczna grupg, zainteresowang wdrozeniem w Pol-
sce Narodowego Planu dla Choréb Rzadkich”. Celem jego dziatania jest —
jak stanowi regulamin — wspieranie i doradzanie ministerialnemu Zespo-
towi ds. Choréb Rzadkich w realizowaniu jego statutowych zadan, wigza-
cych si¢ z opracowaniem Narodowego Planu dla Choréb Rzadkich [55].
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w formie czasu przyszlego, poswiadcza, ze w Polsce dotychczas
Narodowego Planu nie przyjeto, aczkolwiek poczyniono pewne,
wydaje si¢ znaczace, kroki w tym kierunku, czego odzwierciedle-
niem jest struktura Narodowego Planu — Mapy Drogowej.

Stan implementacji europejskich zalecen dotyczacych choréb
rzadkich w Polsce przedstawia pigta cz¢s¢ 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, ze Polska nie sprostala zaleceniem
Komisji Europejskiej. Autorzy stwierdzaja, ze w chwili powstania
raportu w Polsce nie istniata oficjalna, ,,lokalna” definicja choréb
rzadkich, ale do ich wyodrebnienia stosowano definicje pocho-
dzaca z europejskiej regulacji 141/2000 z grudnia 1999 roku,
zgodnie z ktdra rzadka choroba dotyka nie wigcej niz 5 na 10 000
0s6b. W odniesieniu do polskiego systemu opieki zdrowotnej ko-
nieczne okazato si¢ utrzymanie okreslenia choroby ultrarzadkiej,
obejmujacej przypadki choréb dotykajacych nie wiecej niz 1 na
50 000 mieszkancow kraju. Na popularno$¢ tego terminu w Pol-
sce wptyw mie¢ moze fakt, ze odnotowano tu niewielka — w po-
réwnaniu do wszystkich znanych choréb rzadkich — liczbe choréb
ultrarzadkich obejmujaca 20 schorzen, co pozwala je dodatkowo
wyréznié [40].

W interesujacych nas kontekstach nalezy zwroci¢ uwage na
kwestie dotyczace funkcjonowania organizacji pacjenckich oraz
zwigzane z tym dziatania edukacyjne oraz informacyjne.

Komisja Europejska sukcesywnie wytaniata specjalne jed-
nostki wspierajagce merytorycznie europejska polityke zdrowia
publicznego w zakresie choréb rzadkich, ostatecznie zwrécono
jednak uwage na dziatania ,,oddolne” i wspieranie zinstytucjona-
lizowanych inicjatyw ekspertow i pacjentow.

Jedna z nich jest ORPHANET — The portal for rare diseases
and orphan drugs — portal internetowy, na tamach ktérego archi-
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wizowane s3 i udostepnianie europejskie informacje dotyczace
choréb rzadkich i lekéw sierocych. Pomystodawcami i fundato-
rami jego dziatan 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 encyklopedi¢ choréb rzadkich
oraz gromadzenie danych zbieranych oddzielenie dla kazdego
z panstw cztonkowskich. Na stronie znajduja si¢ informacje
o podmiotach $wiadczacych profesjonalng pomoc tego typu cho-
rym w 35 krajach. Ponadto portal dysponuje wlasnym, udostep-
nianym online, czasopismem naukowym ,,Orphanet Journal of
Rare Disease”.

Od roku 2006 dziata w Polsce zesp6t Orphanet prowadzony
przy Centrum Zdrowia Dziecka w Warszawie. Od roku 2010, de-
cyzja Ministerstwa Zdrowia, jest to oficjalny partner dziatan Or-
phanet Europe. Od roku 2011 zespét prowadzi krajowa strong in-
ternetowg Orphanet Polska [44]. Do jego zadan nalezy zbieranie
i zamieszczanie w bazie Orphanet danych dotyczacych ustug do-
stepnych dla os6b z chorobami rzadkimi: kliniki, badania, rejestry,
programy kliniczne, lekowe, laboratoria, organizacje pacjenckie.
Aby udostegpniaé i rozpowszechniaé te informacje Orphanet Pol-
ska przygotowal tlumaczenie opisu dziatalno$ci organizacji w po-
staci ulotek, opracowal list¢ polskich osrodkéw klinicznych
$wiadczacych pomoc diagnostyczng i terapeutyczng osobom cier-
piacym na choroby rzadkie.

Poniewaz $rodowisko ekspertow i pacjentow jest rozproszo-
ne, funkcjonujacy w Internecie Orphanet zostal zaprojektowany
jako powszechnie dostepna baza, co stanowi o jego sukcesie. Jest
to aktualnie jedyne autoryzowane zrédto wiedzy o rzadkich scho-
rzeniach oraz organizacjach wspierajacych chorych — Orphanet
zawiera takze baze takich organizacji na §wiecie. W roku 2014
bylo w niej zarejestrowanych 2 565 organizacji pacjentéw obar-
czonych chorobami rzadkimi. Na szczeblu krajowym dziatato
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2 146 z nich, na regionalnym — 276, na europejskim — 73, dziala-
nie 69 mialo zasigg Swiatowy [58].

Jesli chodzi o szczebel unijny, nie mozna nie wspomnie¢
o pacjenckiej organizacji EURORDIS — Rare Diseases Europe —
dziatajacej od 1997 roku jako parasolowa organizacja non-profit
utworzona, by zrzeszac i dba¢ o jakos$¢ zycia wszystkich oséb zy-
jacych z chorobg rzadka na terenie Wspd6lnoty. EURORDIS re-
prezentuje obecnie ponad 600 organizacji dedykowanych 4 000
r6znym rzadkim chorobom z 58 krajéw, z ktérych 26 nalezy do
UE. To czyni z EURORDIS oficjalny gtos 30 mln pacjentéw ob-
cigzonych chorobami rzadkimi z catego kontynentu. Celem orga-
nizacji jest konsolidacja silnej europejskiej spotecznosci oséb zy-
jacych ze schorzeniami rzadkimi oraz reprezentowanie ich intere-
sOw na poziomie europejskim, a takze zwalczanie negatywnego
wpltywu, ktéry tego typu schorzenia wywieraja na zycie zmagaja-
cych si¢ z nimi oséb [59]. Polsk¢ pod ,,parasolem” EURORDIS
reprezentuje Krajowe Forum na Rzecz Terapii Choréb Rzadkich
Orphan [60]. Lista cztonkéw Forum obejmuje aktualnie 30 stowa-
rzyszen i fundacji pacjenckich. Do grupy tej nalezy Fundacja
SMA, o ktérej wigcej piszemy w kolejnym rozdziale.

EURORDIS promuje zorganizowane, medialne inicjatywy
spoteczne. Od 29 lutego 2008 roku z inicjatywy tej organizacji
obchodzony jest Dzien Choréb Rzadkich [61] (Rare Disease Day
[62]). Data ta nie jest przypadkowa — 29 lutego to rzadko poja-
wiajacy si¢ w kalendarzu dzien, co symbolicznie odnosi si¢ do
czestotliwosci wystgpowania choréb okreslanych jako rzadkie.
Obchody tego dnia maja na celu podniesienie §wiadomosci Euro-
pejczykéw na temat choréb rzadkich i spotykaja si¢ z pozytyw-
nym spolecznym odzewem. Inicjatywe postanowiono kontynu-
owac¢ réwniez w latach nieprzestepnych — zawsze w ostatni dzien
lutego. Juz rok pézniej kampania przybrala wymiar migdzynaro-
dowy — do udziatu wiaczyly si¢ Stany Zjednoczone Ameryki. Dla
zobrazowania: w roku 2008 inicjatywe¢ podjeto 18 panstw, a w roku
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2013 Dzien Choréb Rzadkich obchodzono juz w 73 krajach,
w roku 2014 — w 84, a obecnie w ponad 100 panstwach catego
globu — Polska od sze$ciu lat jest nalezy do tego grona.

Pierwszy Dzien Choréb Rzadkich obchodzono w Polsce
w roku 2011. Obchody zorganizowano — jak wszystkie pézniejsze
— w warszawskim Palacu na Wodzie w Lazienkach. Towarzyszy-
ta im konferencja oraz spotkanie integracyjne.

Drugie obchody w Polsce i na §wiecie miaty szczegdlny cha-
rakter — w roku tym luty miat 29 dni. Jako wydarzenia towarzy-
szace zorganizowano wystawe zdje¢ Fotogeniczni i pokaz filmu
Witajcie w rzadkim swiecie. Ukoronowaniem dnia byt happening
Nadzieja przed Patacem w Lazienkach — w jego ramach uczestni-
cy obchodéw utworzyli zywe hasto zainicjowanej w tym roku
kampanii Nadzieja — mamy jq w genach. Z tej okazji przygotowa-
no i przeprowadzono akcje informacyjne na uczelniach medycz-
nych w: Warszawie (wydziaty lekarskie i psychologiczne), Kra-
kowie, Poznaniu i we Wroctawiu oraz w warszawskich szpitalach
(Instytut Matki i Dziecka, Centrum Zdrowia Dziecka, Instytut
Neurologii i Psychiatrii, Instytut Gruzlicy i Choréb Pluc).

Trzecim obchodom Dnia Choréb Rzadkich towarzyszyla akcja
wyrazajaca spoleczne poparcie dla oséb cierpigcych na rzadkie
schorzenia, zatytutlowana Widze, Stysze, Dziatam, w ramach ktorej
odbyt si¢ happening (Po)koloruj: Improwizacja w farbie. Powstat
w ten sposéb obraz przedstawiajacy setki podpiséw pod odbitymi
kolorowymi farbami dtonmi, co nawigzywato do logo miedzynaro-
dowych obchodéw. W ramach trwajacej kampanii Nadzieja — ma-
my jg w genach rozpoczeto projekt Bransoletki Nadziei.

W roku 2014 Dzierr Chorob Rzadkich rozpoczela konferencja
w Patacu Kultury i Nauki, ktérej towarzyszyto otwarcie multime-
dialnej wystawy, majacej na celu pomoc w zrozumieniu codzien-
nego zycia os6b obcigzonych rzadkimi schorzeniami. Tego dnia
rozpoczat si¢ takze kolejny projekt edukacyjny, w ktérego ramach
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powstata wystawa Rzadkie choroby sq czeste, przedstawiajaca hi-
storie chorych.

W roku 2015 obchody Dnia Choréb Rzadkich odbywaty sie
pod hastem Zycie z rzadkg chorobg — Wspdlnie, dzierr po dniu.
Pokazywato ono, ze w tym roku zwrécono takze baczniejsza
uwage na udzial rodziny, opiekunéw i bliskich w trudach co-
dziennego zycia os6b chorujacych na rzadkie schorzenia. Obcho-
dom towarzyszyta akcja w mediach spotecznosciowych #Raise
Your Hand Dla Chorob Rzadkich, czyli Dionie wsparcia dla osob
z chorobami rzadkimi. W jej ramach w dwunastu miastach w kra-
ju wolontariusze, reprezentowani mi¢dzy innymi przez Miedzy-
narodowe Stowarzyszenie Studentéw Medycyny IFMSA, opo-
wiadali o obchodach tego szczegdlnego dnia i mobilizowali do
udziatu w akcji.

W roku 2016 akcji patronowato hasto Dotlgcz do nas, aby
gtos osob z chorobami rzadkimi zostat ustyszany. Organizatorzy
po raz kolejny docenili potencjat mediéw spotecznosciowych,
przygotowujac akcje #MojaChwila, w ktorej mogli wzig¢ udzial
wszyscy zainteresowani tematyka. Obejmowatla ona przygotowa-
nie mapy marzen, wykonanie zdjecia i opublikowanie go na por-
talu spoteczno$ciowym z logotypem akcji. Ponadto przestane do
organizatorow zdjecia zostaly wyswietlone w czasie konferencji.
Rok pdzniej w inicjatywie tej pod hastem With research, possibili-
tiesare limit less uczestniczyto 94 panstw, w tym: Mauritius, Bot-
swana, Sudan. W kolejnym roku akcji towarzyszyto hasto Show
your rare. Show you care oraz kampania online #Show You Rare.
W latach 2017-2018 tematyka akcji zdominowana byta przez te-
mat badan nad rzadkimi jednostkami chorobowymi. W roku 2019
Dzien Choréb Rzadkich obchodzono w 101 krajach, czemu towa-
rzyszyt slogan promujacy Join together for bettercare. Dzieh ten
byt szczegdlnym $wigtem dla chorych na SMA, ktérych leczenie
niedawno zostalo objete refundacja — o calym procesie refundo-
wania, dostgpnosci leczenia i wprowadzania programu lekowego
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w sekcji konferencyjnej Referaty Liderow Organizacji Pacjenc-
kich i Lekarzy mowili prezes Fundacji SMA, Kacper Rucinski,
i prof. Anna Kostera-Pruszczyk, reprezentujaca sSrodowisko neu-
rologéw prowadzacych pacjentéw z rdzeniowym zanikiem mig-
$ni.

Na stronach nast¢pnych przedstawiamy zbidr posteréw pro-
mujacych obchody Dnia Choréb Rzadkich w latach 2008-2019.
Sa to barwne, ekspresyjne prezentacje, §wietnie przygotowane
pod wzgledem merytorycznym, marketingowym i technicznymi.
Ich oméwienie wykracza poza ramy tej pracy, wpisuje si¢ bo-
wiem migdzy innymi w zakres lingwistyki obrazu. Uwazamy jed-
nak, ze warto o nich wspomnie¢ i je zaprezentowaé, poniewaz
pokazuja, na jakim poziomie organizowane sa akcje EURORDIS.
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2. W swiecie rdzeniowego zaniku mie$ni
(SMA)

2.1. Obraz SMA

Definiowanie. SMA jest — zgodnie z Migdzynarodowa Klasyfi-
kacja Chor6b i Probleméw Zdrowotnych ICD-10 — chorobg neu-
rologiczng, opisang kodem G12 [63]. Doktadniej rzecz ujmujac,
jest to choroba progresywna, zaliczana do degeneracyjnych cho-
réb nerwowo-mig$niowych, a wiec takich, w ktérych patologia
dotyczy funkcjonowania mi¢éni i nerwow.

Objawy SMA po raz pierwszy pod koniec XIX wieku niemal
réwnocze$nie, ale niezaleznie od siebie, opisali dwaj neurolodzy:
G. Werdnig (Wieden) w 1891 roku oraz J. Hoffman (Heidelberg)
w 1893 roku, ktdry schorzenie to nazwat w swoim jgzyku, a wigc
po niemiecku, Spinale Muskelatrophie, czyli rdzeniowy zanik
mies$ni. Za nazwa ta przemawiaty wyniki autopsji dziecigcych pa-
cjentdw. Podobne przypadki, ale o ciezkim przebiegu, opisat
M. Sevestre (Paryz) w 1899 roku. Natomiast w roku 1956 E. Ku-
gelberg i L. Welender na podstawie badan elektrofizjologicznych
opisali posta¢ tagodng schorzenia [64].

Juz na wstepie nalezy zauwazy¢ pewne problemy nazewni-
cze. Obecnie odchodzi si¢ od stosowania nazw eponimicznych,
o czym byla juz mowa, cho¢ znajduja si¢ one w podrecznikach
akademickich. Najpowszechniej w $rodowisku SMA (chorych,
rodzin, specjalistow zajmujacych sie ta choroba) uzywa si¢ anglo-
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jezycznego akronimu SMA, co zgodne jest z zasadami ekonomii
jezykowej, jesli wezmie si¢ pod uwage pelna, nieporeczng nazwe
rdzeniowy zanik miesni. Nazwa SMA jest uznawanym i rozpo-
znawalnym mig¢dzynarodowym skrétem. Okazuje si¢ jednak, Ze
na plaszczyznie ogélnego jezyka polskiego jest ona problema-
tyczna. Chodzi o jej skojarzenie w warstwie brzmieniowej z akro-
nimem innej neurologicznej choroby — SM, pochodzacym od ta-
cinskiego sclerosis multiplex, czyli stwardnienie rozsiane. Odno-
towujemy ten fakt jezykowy, poniewaz wielokrotnie w czasie
prowadzenia badan spotkaty$my si¢ — poza srodowiskiem SMA —
ale wérdd lekarzy — z utozsamieniem skrétu SMA ze skrétem SM.
Powszechno$¢ skrétu SM wynika po pierwsze z dramatyzmu za-
chorowalnos$ci na to schorzenie — rozpoznawane jest ono na ogét
w wieku produkcyjnym, a jego przebieg ogranicza egzystencje
w wielu wymiarach, co sprawia, ze jest to choroba rozpoznawal-
na, w wyniku czego i ze skrétowa nazwa jeste§my oswojeni. Po
drugie — wiagze si¢ z czgstotliwosciag wystgpowania stwardnienia
rozsianego. Ze statystyk Polskiego Towarzystwa Stwardnienia
Rozsianego [65] wynika, ze choroba ta moze dotykac 45 000 Po-
lakéw. Zachorowalno$¢ na SM plasuje si¢ na poziomie wigcej niz
1 osoba na 1 000, co sprawia, ze jest to choroba nie rzadka, a —
powiedzialyby$my — do$¢ powszechna. Dla zobrazowania: w Eu-
ropie choruje na nig ok. 700 000 osdb, a na $wiecie — 2 300 000.
Wobec rzadkiego wystepowania SMA (przypomnijmy, ze w Pol-
sce mamy do 800 chorych) ta ,,pomytka” moze wydawac si¢ uza-
sadniona.

Kolejna kwestia, na ktdrg zwracano nam uwag¢ w czasie ba-
dan, jest brak polskojezycznego skrétu nazwy choroby, czyli RZM
utworzonego od petnej nazwy rdzeniowy zanik miesni, analogicz-
nie do skrétu RZS od nazwy reumatoidalne zapalenie stawow.
RZS, nazywane niegdy$ artretyzmem czy gos$écem przewlekle
postepujacym, jest schorzeniem w Polsce na tyle gremialnym, Ze
w uzusie medyczno-spolecznym sprawdza si¢ polskojezyczny
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akronim, co wynika tez z tego, ze tacinska nazwa, polyarthritis
reumatoidea, nie jest ani rozpoznawalna, ani uzywana. W przy-
padku SMA wprowadzenie polskojezycznego skrétu zamiast
uznanego skrétu migdzynarodowego jest jednak chybione, dlate-
go konsekwentnie postugujemy si¢ literowcem SMA.

Wré¢my do samej choroby.

Obraz kliniczny. W obrazie klinicznym SMA charakterystyczny
jest zanik neuronéw ruchowych w rogach przednich komoérek
rdzenia kregowego. Neurony ruchowe sa odpowiedzialne za
funkcjonowanie miesni szkieletowych. Kiedy obumieraja, traca
mozliwo$¢ przestania impulséw nerwowych do migéni, ktére

w konsekwencji ulegaja atrofii, czyli zanikaja [66], co objawia si¢

zréznicowang symptomatologia.

Objawy w SMA s3a zalezne od typu choroby. Nalezy wsréd
nich wymieni¢ postepujace ostabienie mig$ni (w pierwszej kolej-
nosci ksobnych, a nastgpnie dosiebnych), prowadzace do zaniku
funkcji ruchowych. Nasilajace si¢ z czasem objawy powoduja
wystapienie u chorych nastepujacych probleméw [67]:

*  ostabienie mig¢$ni oddechowych — jego konsekwencja moze
by¢ niewydolno$¢ oddechowa, ktéra jest najczestsza przy-
czyng zgondéw pacjentéw z ciezszym i typami choroby;

* ostabienie migéni gardta i przelyku — powoduje klopoty
z przyjmowaniem pokarmu (dysfagia), moze doprowadzié
do zakrztuszenia, a w jego konsekwencji do $mierci; z tego
powodu niektdrzy pacjenci wymagajg alternatywnych metod
karmienia i Zywienia;

*  ostabienie mig$ni tutowia — prowadzi do znacznego stopnia
skrzywienia kregostupa, ktére uposledza funkcje oddechowe
i obniza komfort zycia, wymaga czesto interwencji specjali-
stycznej ortopedow polegajacej na stabilizacji krggostupa;

e przykurcze migsniowe — wplywajag na mobilno$¢ i obnizaja
komfort zycia, bedac przyczyng bélu;
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e drzenie mig$ni — pojawia si¢ jako sutek postepujacego od-
nerwienia, czesto uniemozliwia efektywne postugiwanie si¢
reka, na przyktad pisanie;

e osteoporoza — jest efektem bezruchu lub ograniczonych moz-
liwo$ci ruchowych, braku stymulacji uktadu kostnego przez
uktad mig$niowy, w jej wyniku zwieksza sie ryzyko ztaman.
Uwaza si¢, ze im wcze$niej ujawnig si¢ symptomy choroby,

tym bedg silniejsze, a choroba bedzie miata drastyczniejszy prze-

bieg. Mozna uogélni¢, ze SMA prowadzi do unieruchomienia

i niepelnosprawnosci, a w cigezszych przypadkach do §mierci juz

w wieku dzieciecym [67].

Etiologia. Schorzenie ma charakter genetyczny — za rozwinigcie
si¢ objawéw odpowiada mutacja genetyczna zlokalizowana na
piatym chromosomie w lokus 5q13.1 — q13.3 [66]. W 1995 roku
zidentyfikowano gen odpowiedzialny za SMA, potwierdzono
z calg pewnoscia, ze niedobor biatka SMN — survival motor neu-
ron gene — wywoluje rdzeniowy zanik mi¢s$ni [68]. Biatko to jest
produkowane przez gen SMNI, ktéry u 0s6b z rdzeniowym zani-
kiem migéni jest uszkodzony. Istnieje jednak gen niemal iden-
tyczny — SMN2, ktéry produkuje biatko SMN ilosciowo 1 jako-
sciowo niewystarczajace do zapewniania prawidtowego funkcjo-
nowania mi¢$niom, ale wystarczajgce — w stopniu zaleznym od
ilosci kopii danego genu — do ztagodzenia u chorych objawéw
SMA [69]. Im wicksza jest ilo$¢ biatka SMN2 w organizmie cho-
rego, tym tagodniej przebiega choroba.

Diagnoza. Neurolog dzieci¢ecy, podejrzewajacy rdzeniowy zanik
migsni, po przeprowadzeniu badania neurologicznego, zleca wy-
konanie testu genetycznego. Zanim genetyka pozwolita na po-
wszechne wykorzystywanie tego typu diagnostyki, potwierdze-
niem rozpoznania bylo badanie EMG (elektromiografia) lub/i
biopsja migénia (najczesciej czworogtowego uda).
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Klasyfikacja. Pierwsza klasyfikacj¢ réznych typow rdzeniowego
zaniku mies$ni zaproponowali w latach 60. XX wieku Bers and
Banker. Opierala si¢ ona na kryterium wieku wystgpienia obja-
wOw oraz ich zaawansowania. Stala si¢ ona podstawa najpow-
szechniejszej do dzi$, zwracajacej uwage na aspekty funkcjonal-
ne, klasyfikacji opracowanej w 1992 roku przez International
SMA Consortium — ISMAC [70].

Obecnie w obrgbie rdzeniowego zaniki mi¢s$ni, ktdry traktuje
si¢ jako t¢ samg jednostke chorobowa, wyrdznia si¢ nastepujgce
postaci schorzenia [67]:

. SMA 0 - posta¢ noworodkowa,

* typ 1: SMA 1 — posta¢ niemowlegca, dawniej nazywana cho-
robg Werdinga-Hoffmana,

* typ 2: SMA 2 — posta¢ posrednia lub p6znoniemowlgca,

* typ 3: SMA 3 — posta¢ dziecigca lub mlodziencza, wczesniej
okreslana chorobg Kugelberga-Welender,

* SMA 3a,

*  SMA 3b,

* typ 4: SMA 4 — posta¢ dorosta.

W aktualnych klasyfikacjach typ choroby okresla si¢ w od-
niesieniu do stanu klinicznego pacjenta, z uwaga na mozliwosci
ruchowe i czas pojawienia si¢ objawdéw. Najczesciej, co zgadza
si¢ z zasadami ekonomii jezykowej, stosuje si¢ anglojezyczny
skrét i oznaczenie cyfrowe, bedace odno$nikiem jako§ciowym
(1 — najbardziej zaawansowana posta¢, 3 — posta¢ o lagodniej-
szym przebiegu).

Nalezy takze podkresli¢, ze nie we wszystkich klasyfikacjach
wyodrgbniane sg SMA 0 oraz SMA 4. Wynika to z traktowania
przez niektérych badaczy SMA 0 jako cigzkiej postaci SMAL,
a SMA 4 jako bardzo tagodnej postaci SMA 3.

Zgodnie z obowigzujacymi klasyfikacjami, mozna byto
przewidywac, przed udostepnieniem leczenia Spinraza, ze chorzy
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z rozpoznanym SMA 1 nie dozyja drugich urodzin. Z kolei cho-
rym z SMA 2 ,wrézono” osiagni¢cie wieku dorostego, jednak
dlugos$¢ ich zycia zalezy — poza indywidualnymi predyspozycjami
organizmu — od jakosci opieki. Natomiast dlugo$¢ Zycia chorych
z SMA 3 i SMA 4 miala nie r6zni¢ si¢ od przecictnej w danej po-
pulacji [67]. Oznacza to, ze u dorostej dzi$ osoby chorej na SMA
W pewnym momencie jej Zycia, najczgsciej w dziecinstwie, zostat
zdiagnozowany ktérys$ typ rdzeniowego zaniku mies$ni — pokrétce
charakteryzujemy je ponizej. Podkre$lamy jednak, Ze s3 to opisy
nieuwzgledniajace leczenia Spinraza.

SMA 1, nazywany chorobg Werdniga-Hoffmanna lub posta-
cig wezesnoniemowleca, jest najczesciej diagnozowany u matych
pacjentéw — w 50 % przypadkow [67], a zgodnie z polskimi da-
nymi — w 65% [71]. Objawy ujawniaja si¢ od pierwszych tygodni
do szdstego miesigca zycia i szybko si¢ nasilajg. Dziecko jest hi-
potoniczne, nie trzyma samo giéwki, nie siedzi samodzielnie, nie
zaczyna chodzi¢; czynnosci prymarne (ssanie, zucie, potykanie)
sa zaburzone, wigc dziecko wymaga sztucznego dozywiania.
Smiertelno$é w tym typie choroby jest bardzo wysoka. Zauwazo-
no jednak, ze odpowiednia opieka medyczna i pielegnacja sa
w stanie znaczaco wydtuzy¢ dlugo$¢ zycia i jego jakos¢ [72].
W niektérych przypadkach rodzice musieli/mogli jednak podja¢
decyzje dotyczaca podejmowania badz zaprzestania uporczywej
terapii [73]. Obecnie, po podaniu nusinersenu przedobjawowym
niemowletom (takim, u ktérych stwierdzono w badaniu genetycz-
nym mutacj¢ odpowiadajaca za pojawienie si¢ SMA, a objawy
jeszcze si¢ nie pojawily) wystapienie choroby jest co najmnie]
opo6znione, co oznacza ztagodzony przebieg. Dzieci te zaczynaja
chodzi¢ jak ich zdrowi réwiesnicy czy rodzenstwo [67].

SMA 2 — diagnozowane jest miedzy 6 a 18 miesigcem zycia
dziecka, ktérego rozw6j ruchowy jest zaburzony — chore dziecko
bedzie jednak przez pewien czas moglo samodzielnie siedziec.
Rozwdj choroby prowadzi do upos$ledzenia funkcji mig$ni odde-
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chowych, co wigze si¢ niekiedy z konieczno$cig stosowania
wsparcia oddechu — w zalezno$ci od wskazan klinicznych: inwa-
zyjnego lub nieinwazyjnego. Z kolei ostabienie mig$ni przykre-
gostupowych prowadzi do znacznych skrzywien kregostupa, ktére
oddziatujg na funkcje oddechowe i lokomocyjne chorego i wyma-
gaja operacyjnej stabilizacji. Osoby z rdzeniowym zanikiem mi¢-
$ni typu 2 poruszaja si¢ na woézkach inwalidzkich, najczgsciej
elektrycznych — z uwagi na ostabione mi¢$nie rgk nie sg w stanie
samodzielnie korzysta¢ z wozka manualnego, w ktérym tez nie
mogtyby samodzielnie przez dluzszy czas utrzymywac pozycji
siedzacej [67]. Wozki elektryczne s indywidualizowane, przy-
stosowywane do probleméw danej osoby. Pozwalaja nie tylko na
samodzielne poruszanie si¢ w domu i w terenie, ale takze na ko-
rzystanie na przyktad z komunikacji miejskiej, a wiec na spo-
teczng mobilnos¢.

SMA 3 — diagnozuje sig¢, jesli objawy pojawily si¢ po 18 mie-
sigcu zycia. Chory z tym rozpoznaniem w pewnym momencie 2y-
cia mdgt samodzielnie sta¢ lub wykona¢ kilka krokéw. Jesli zdol-
no$¢ ta zostata utracona, méwi si¢ wtedy o podtypie 3a, natomiast
jesli chory moze samodzielnie, cho¢ na krétkich dystansach, cho-
dzi¢, oznacza to, ze mamy do czynienia z podtypem 3b. Najwigk-
szym zagrozeniem w SMA 3 sg deformacje kregostupa i ostabie-
nie mig$ni oddechowych. Ta grupa chorych wymaga wsparcia ru-
chowego w postaci laski, kuli lub wézka inwalidzkiego, z ktérego
korzysta w zalezno$ci od potrzeb, gtéwnie na dtuzszych dystan-
sach [67]. Chorzy z SMA 3 dos$¢ dlugo zachowuja samodzielnosé
ruchowg i zdolno$¢ do samoobstugi, moga prowadzi¢ aktywne
zycie spoteczne.

SMA 4 — rozpoznaje si¢, jesli obawy ujawnily si¢ w wieku
dorostym, zwykle po 40 roku zycia. Choroba ma fagodny prze-
bieg, dotkniete nig osoby do$wiadczaja najczesciej tylko dyskret-
nych probleméw z chodzeniem [67].
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Ponadto, podobne objawy, wynikajace z obumierania neuro-
néw w rdzeniu krggowym, ale o etiologii zwigzanej z mutacja
w innych genach, diagnozuje si¢ w innych jednostkach chorobo-
wych — dlatego niekt6rzy badacze méwia nie o zaniku migsni, ale
o zanikach mig$ni. U dzieci diagnozuje si¢ takze: przeponow3a po-
sta¢ rdzeniowego zaniku migéni (skréty: SMARD 1 lub DSMA
1), opuszkowo-rdzeniowy zanik mig$ni nazywany chorobg Ken-
nedy’ego (skréty: SBMA, SMAX 1 lub KD), rdzeniowy zanik
miesni z artrogrypoza (skrot: SMAX 2), wrodzony dystalny zanik
migsni typu rdzeniowego (skrét: CDSMA) [67].

Podkresla si¢, zwlaszcza w anglojezycznych pracach, ze od-
powiednia opieka medyczna — miedzy innymi wtasciwie prowa-
dzone wsparcie oddechu — moze wydluzy¢ zycie chorego z ciezka
postacia SMA. W literaturze opisane sa przypadki pacjentow
z pierwszym typem rdzeniowego zaniku mig$ni, ktérzy, mimo
gtebokiej niepetnosprawnosci ruchowej i mimo letalnych prognoz
lekarzy wigzacych si¢ z koniecznoscig stalego podtaczenia do re-
spiratora, osiggneli wiek dorosty [74]. Co wigcej, sg wsrdd nich
pacjenci, ktorzy opisuja swoje zycie jako satysfakcjonujace, a je-
go jakos$¢ jako nieodbiegajaca od jakosci zycia ich rowie$nikéw.
Ich historie w czasie Konferencji SMA przedstawit dr n. med.
Miguel R. Gongalves z Porto [75]. Wszyscy ci pacjenci wymaga-
ja stalej, kompleksowej rehabilitacji ruchowej prowadzonej zgod-
nie z metodami kinezyterapii neurologicznej i funkcjonalnej [76]
oraz opieki lekarzy wielu specjalnosci, koordynowanej przez neu-
rologia prowadzacego. Standardy tej opieki zawarte sa 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 choroba genetyczna, przekazywana
w sposOb autosomalny recesywny. Oznacza to, ze by doszto do
zachorowania, chory musi mie¢ dwie kopie uszkodzonego genu.
Kazda z nich podchodzi od jednego z rodzicéw, ktérzy jako nosi-
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ciele mutacji, posiadali po jednym uszkodzonym genie (recesyw-
nym). Druga kopia genu SMN (dominujaca) byta u rodzicéw nie-
uszkodzona, dlatego u nich choroba si¢ nie rozwinela. Istnieje
wigc ryzyko rzedu 1:4, Zze kazde z rodzenstwa bedzie chore na
rdzeniowy zanik mig$ni [66]. Oznacza to, Zze mozliwa jest sytu-
acja, w ktorej w rodzinie jest tylko jedno chore dziecko, a reszta
rodzenstwa jest zdrowa, ale czesto jest tak, ze choruje kilkoro ro-
dzenstwa, a takze inni krewni z réznych pokolen.

Jesli w historii choréb rodziny pojawito si¢ rozpoznanie
SMA, mozliwe jest wykonanie testéw genetycznych wykazuja-
cych nosicielstwo mutacji genetycznej u oséb, ktére planuja ro-
dzicielstwo [66]. Obecnie nie jest znana inna forma ,,profilaktyki”
SMA.

Epidemiologia. Choroba wystepuje na calym $wiecie i w réw-
nym stopniu dotyka obie plcie niezaleznie od identyfikacji et-
nicznej [78]. Badania pokazuja, ze bezobjawowym nosicielem
mutacji genu SMNI, predysponujacej do wystapienia rdzeniowe-
go zaniku migéni, jest 1 na 25-50 oséb. Choroba ujawni si¢ na-
tomiast u 1 na 6 000 — 1 na 10 000 zywych urodzen [66] z r6zna
czestotliwoscig w roznych rejonach geograficznych. Na przyktad
w Polsce nosicielem mutacji genu SMN jest 1 na 35 oséb, co
oznacza, ze rdzeniowy zanik mig¢$ni ujawni si¢ u 1 na 6 000 no-
worodkéw. Dla poréwnania — w Stanach Zjednoczonych nosicie-
lem jest 1 na 54 osoby, w wyniku czego zachoruje 1 na 11 000
noworodkéw [69], a na Bliskim Wschodzie jest to 1 na 20 os6b.
Z najnowszych badan wynika jednak, ze w Polsce czgstotliwosé
wystepowania tego schorzenia moze by¢ wyzsza niz przewidy-
wano ze wzgledu na to, ze cze$¢ przypadkéw pozostaje niezdia-
gnozowana [71].

Ze statystyk wynika — o czym juz wspomniano, ale przywo-
tajmy tu te dane dla porzadku — Ze rdzeniowy zanik mie$ni jest
druga wsrdd schorzen genetycznych dziedziczonych autosomal-
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nie recesywnie (po mukowiscydozie), najczestsza przyczyng zgo-
noéw wsrod dzieci [66].

Leczenie. SMA, jak wigkszo$¢ rzadkich choréb genetycznych,
jest nieuleczalne — to znaczy, ze aktualnie medycyna nie potrafi
usung¢ mutacji genetycznej powodujacej te chorobe [79]. Trwaja
jednak badania nad opracowaniem terapii genowej — od kiedy
w roku 2005 zidentyfikowano sekwencj¢ nukleotydéw w genie
SMN?2, ktérych modyfikacja pozwolitaby zmieni¢ gen SMN2 na
podobiefistwo genu SMNI tak, by produkowat on wigksza ilo$¢
biatka SMN [68].

W ramach podej$cia genetycznego w terapii SMA opracowu-
je si¢ sposoby przywrdcenia funkcji genowi SMNI lub jego za-
stapienia, aktywowania lub przemodelowania splicingu genu
SMN2. W grudniu roku 2016 w USA i w maju 2017 roku w UE
dopuszczono do uzytku rynkowego lek wykorzystujacy t¢ ostat-
nig metodg¢. Nusinersen, ktérego handlowa nazwa brzmi Spinraza,
jest to oligonukleotyd antysensowy, ktérego dzialanie polega na
modyfikowaniu genu SMN2 tak, by produkowat wieksza ilo$¢
biatka SMN, w wyniku czego — jesli poda si¢ go odpowiednio
wczesnie, a wiec w wieku dzieciecym przed ujawnieniem si¢ ob-
jawow — ciezka posta¢é SMA nie ujawni si¢. Jesli natomiast lek
podany zostanie po wystapieniu pierwszych objawdéw, tagodzi je.
Oficjalnie Spinraza uwazana jest za pierwszy lek na SMA, cho¢,
jak wyjasnia prof. Katarzyna Kotulska-J6zwiak, 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. Powodujac jednak wzrost produkcji
biatka SMN, umozliwia zatrzymanie si¢ choroby, a w niektérych
przypadkach poprawg, polepszajac komfort zycia chorych i ogra-
niczajac ich niepelnosprawnosc. Jest to pierwszy i obecnie jedyny
dostepny lek dla chorych na SMA” [80]. Jego dostepnos¢ jest
jednak ograniczona, co wynika z ceny. Z oficjalnej informacji
firmy Biogen, producenta preparatu, wynika, ze cena katalogowa
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dawki leku w UE wynosi okoto 90 000 euro. W pierwszym roku
terapia kosztuje wigc 540 000 euro (6 dawek), a w kolejnych la-
tach 270 000 euro (dawka podtrzymujaca co 4 miesiace). Podkre-
sli¢ nalezy, ze chorzy musza przyjmowac lek przez cale zycie
[81].

W Polsce w sierpniu 2017 roku Biogen Polska wystosowat
wniosek o wpisanie Spinrazy na liste rekow refundowanych.
W grudniu tego roku Prezes Agencji Oceny Technologii Me-
dycznych i Taryfikacji (AOTMiT) pozytywnie zaopiniowal re-
fundacje leczenia pacjentéw z najci¢zsza postacia SMA, czyli
SMA 1, w ramach ratunkowego dost¢pu do technologii lekowych
(RDTL) [82]. W grudnia 2018 roku Minister Zdrowia zatwierdzit
refundacj¢ dla wszystkich chorych. W styczniu 2019 roku, jako
zatacznik do obwieszczenia Ministra Zdrowia w sprawie wykazu
refundowanych lekow, srodkow spozZzywczych specjalnego prze-
znaczenia zZywieniowego oraz wyrobow medycznych, opubliko-
wano Program leczenia rdzeniowego zaniku miesni (ICD-10:
G.12.0, GI2.1).

W innych podejsciach terapeutycznych prébuje si¢ opraco-
wac kolejny lek, ktérego dziatanie ma polega¢ na ochronie i sty-
mulowaniu neuronéw ruchowych. Prébuje si¢ takze poprawiaé
funkcjonowanie samych komodrek migsniowych [83]. Na §wiecie
trwajg badania kliniczne; w niektérych z nich uczestniczg takze
polscy chorzy.

Wczeéniej naukowcy prébowali wykorzysta¢é w leczeniu
SMA komérki macierzyste, jednak obecnie terapia tego typu nie
jest rekomendowana — tak tez brzmi oficjalne stanowisko Funda-
cji SMA [84], cho¢ sa pacjenci, ktérzy korzystali z niej w pla-
céwkach spoza euro-amerykanskiego krggu medycznego — na
przykiad w Better Being Hospital (BBH) w Bangkoku, gdzie te-
rapi¢ komoérkami macierzystymi dla pacjentéw z SMA oraz in-
nymi schorzeniami, miedzy innymi neurologicznymi, prowadzi
chinska firma Beike Biotechnology [85].
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Postepy w realizacji programéw lekowych i prac nad nowy-
mi podej$ciami terapeutycznymi monitoruje i udostgpnia polskiej
spotecznosci Fundacja SMA na swojej stronie internetowe;.

Aktualnie trwajg badania nad trzema potencjalnymi substan-
cjami leczniczymi:

*  branaplamem - preparatem eksperymentalnym modyfikuja-
cym sktadanie genu SMN2, rozwijanym przez firm¢ Novartis,

* risdiplamem - preparatem eksperymentalnym modyfikuja-
cym sktadanie genu SMN2, rozwijanym przez firm¢ Roche,

* reldesemtivem — preparatem eksperymentalnym majacym
zwigksza¢ reaktywno$¢ miegsni szkieletowych, rozwijanym
przez firmg¢ Cytokinetics.

Ogromne nadzieje budzi AVXS-101, terapia genowa polega-
jaca na eksperymentalnym wprowadzaniu komérek trans genu
SMN1, rozwijana przez firme¢ Avexis. Terapia genowa ma charak-
ter jednorazowego podania leku, ktéry usuwa genetyczne podioze
choroby. Badania kliniczne pokazaly, ze preparat ten byt skutecz-
ny w ratowaniu zycia pi¢tnasciorga dzieci, ktérym zostal podany
[86]. Jednoczesnie terapia genowa wigze si¢ intensywnymi emo-
cjami wiazacymi si¢ z dostepnoscia tej metody terapii [87].

Zréznicowane leczenie SMA jest istotne z tego wzgledu, ze
nie wszyscy chorzy moga tak samo pozytywnie reagowac na ten
sam preparat. Wiadomo tez, ze mogg wystgpi¢ trudnosci w poda-
waniu Spinrazy nielicznym chorym, u ktérych wykonano korek-
cje kregostupa — lek podaje si¢ przez wktucie dokanatowe (do ka-
natu rdzenia kregowego), co moze by¢ niemozliwe, kiedy kregi sa
zro$nigte.

Ponize zestawienie prezentuje stan badan i zaawansowanie
procesu wprowadzania poszczegdlnych preparatow do obrotu
rynkowego.
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Rycina 2. Terapia SMA wprowadzona do obrotu rynkowego.
Zrédto: https://www.fsma.pl/leki/ [dostep: 12.03.2019 r.].
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Wiedzac juz, czym jest SMA, przyjrzyjmy si¢ chorym —
dzieciom i dorostym — ich rodzicom i opiekunom, a takze ich eg-
zystencjalnej sytuacji.

2.2. Profil dziecka chorego na SMA

Dzieci sg najliczniejsza grupg w populacji chorych na SMA. Sa
wsrdd nich pacjenci lezacy — podiaczeni do respiratoréw, catko-
wicie uzaleznieni od swoich opiekunéw, ale tez maluchy wyposa-
zone w niewielkie wozki elektryczne, ktére dajg swoim uzytkow-
nikom samodzielno$¢ i pewnego stopnia niezaleznos¢ od opieku-
néw. Zawsze jednak dziecko, u ktérego zdiagnozowano SMA,
wymaga kompleksowej opieki medycznej, $wiadczonej przez le-
karzy specjalistoéw: neurologii dziecigcej, rehabilitacji, ortopedii,
pulmonologii [77]. Wskazane sg takze kontrole pod katem oste-
oporozy. Konieczna jest systematyczna fizjoterapia w warunkach
domowych i szpitalnych, hydroterapia oraz masaz [73]. W razie
koniecznosci dziecko powinno by¢ pod kontrolg takze innych
specjalistéw — terapeuty zajeciowego, logopedy, pedagoga czy te-
rapeuty pedagogicznego.

Mali pacjenci z bardziej zaawansowanymi postaciami choro-
by sa czesto hospitalizowani z powodu zagrazajacych zyciu pro-
bleméw oddechowych, pojawiajacych si¢ w wyniku powiktan in-
fekcji drég oddechowych, ktére sa zwykle nieszkodliwe dla ich
zdrowych rowiesnikéw. Dziecko korzystajagce ze wsparcia odde-
chu wymaga opieki specjalistycznego osrodka wentylacji domo-
wej (anestezjologa i pielegniarki). Takze pacjent zywiony/dozy-
wiany dojelitowo powinien znajdowa¢ si¢ pod opieka poradni
zywieniowej i lekarza dietetyka [73]. Konieczna jest réwniez po-
moc ortotyka oraz zindywidualizowane zaopatrzenie ortopedycz-
ne. W najciezszych przypadkach chory wymaga opieki paliatyw-
nej, ukierunkowanej na poprawe jakosci zycia oraz przeciwdzia-
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tanie cierpieniu fizycznemu i psychicznemu w warunkach domo-
wych, hospicyjnych lub w poradni czy na szpitalnym oddziale
medycyny paliatywne;j.

Nalezy zauwazy¢, ze wiele z wymienionych sfer opieki jest
objetych refundacja NFZ — powszechnie jednak uwaza sig, ze za-
kres refundacji jest niewystarczajacy [67]. Czesto tez nie maja
praktycznego zastosowania wytyczne dotyczace multidyscypli-
narnego podej$cia do opieki nad chorymi z SMA, ktére zostaly
zawarte w migdzynarodowym, opracowanym w latach 2005-
2007 przez ponad sze$édziesigciu specjalistow, ktérym przewo-
dzit profesor Thomas Sejersen, dokumencie opublikowanym jako
Consensus Statement for Standard of Care in Spinal Muscular
Atrophy [77].

Wida¢ wigc, ze SMA odbija si¢ na codziennych, niemedycz-
nych, potrzebach dziecka. Choroba ta nie obejmuje funkcji po-
znawczych, psychicznych, emocjonalnych, jednak dziecko prze-
wlekle chore z dysfunkcjami ruchowymi wymaga czesto wsparcia
[88] w procesie edukacji (przedmioty dostosowane do ograniczo-
nych mozliwosci ruchu rak), nabywania umiejetno$ci komunika-
cyjnych (alternatywne metody komunikacji u dzieci po trache-
otomii) oraz ¢wiczenia aparatu artykulacyjnego w asys$cie wy-
kwalifikowanego logopedy, ktéry bedzie mégt pomdc takze
wtedy, kiedy u dziecka wystepuje dysfagia (zaburzenia potyka-
nia) [89]. Wazne, ze dziecko chore na SMA moze by¢ uczniem
szkoty publicznej, jesli jego stan i samopoczucie na to pozwalaja,
nie musi korzysta¢ z systemu edukacji domowej, przy odpowied-
nim wsparciu przeszkolonego personelu pedagogicznego poradzi
sobie w szkole. Niektérzy uwazaja, ze ,,Chorzy na SMA to czgsto
osoby bardzo inteligentne (...) W SMA oszczedzone sa funkcje
wyzsze ukladu nerwowego — to choroba, w ktdrej rozwdj psy-
chiczny i intelektualny jest prawidtowy, a czgsto nawet powyzej
normy. (...) Dziecko z rdzeniowym zanikiem mig¢sni to zwykle
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najlepszy uczen w szkole, ktéry wygrywa olimpiady przedmio-
towe” [90].

Sposéb spedzania przez dziecko wolnego czasu (zabawa,
ogladanie telewizji, korzystanie z komputera) muszg zosta¢ do-
stosowane do jego mobilnosci. Do stanu fizycznego dziecka naj-
czesciej trzeba takze przystosowa¢ dom: pokdj dziecka, pomiesz-
czenia, w ktérych si¢ ono porusza, tazienke.

Specyficzne potrzeby matego chorego z SMA wptywaja na
funkcjonowanie calej rodziny, ktéra musi nauczy¢ si¢ zy¢ w no-
wej, wymagajacej i obcigzajacej psychicznie, spolecznie i eko-
nomicznie sytuacji [91]. Badania przeprowadzone ws$rdéd rodzin,
ktérych cztonkami sa niepetnosprawne dzieci, pokazuja, ze spo-
sob jego przystosowania do zycia pomimo choroby, zalezny jest
od psychicznego klimatu, ktéry panuje w rodzinie. Jako elementy
budujace te atmosfer¢ wskazywane sa: wsparcie psychologiczne
udzielone poszczegdlnym czlonkom rodziny (takze rodzenstwu,
ktére moze czu¢ si¢ pomijane przez rodzicoéw, ktérzy calg uwage
kieruja na chore dziecko), instruktaz pielegnacyjno-rehabilita-
cyjny, dzigki ktéremu wszyscy czlonkowie rodziny, a nie wy-
tacznie matka czy ojciec, moga uczestniczy¢ w opiece nad cho-
rym. Uwaza si¢, ze taka pomoc udzielona rodzinie odpowiednio
wczesnie moze ograniczy¢ negatywny wptyw choroby na matego
pacjenta, jego rodzicdw i rodzenstwo [92].

2.3. Profil dorostego chorego na SMA

Powtérzmy: SMA nie ma wpltywu na funkcje poznawcze os6b
dotknigtych tym schorzeniem. Z badan wynika, ze chorzy ci dys-
ponuja inteligencja poréwnywalna do $redniej dla danej popula-
cji, cho¢ wczesniej postulowano, ze jest ona wyzsza. Zauwaza si¢
jednak, ze mlodziez z SMA uzyskuje wyzsze wyniki w testach
dotyczacych umiejetnosci werbalnych, co pozwala ,,spekulowac,



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

ze rozwdj umiejetnosci poznawczych i wiedzy jest twérczym
sposobem na zrekompensowanie wielu ograniczen wynikajacych
z ich fizycznego uposledzenia” [93].

U dorostych chorych z rdzeniowym zanikiem migs$ni orzeka
si¢ na ogo6t znaczny stopief niepetnosprawnosci. Moga oni jednak
uczy¢ sie, studiowac, pracowac, osigga¢ znaczne sukcesy zawo-
dowe, zaklada¢ rodziny. Cze$¢ z nich, mimo powaznych dys-
funkcji ruchowych, aktywnie spedza czas, czego przyktadem sa
dziatania Podniebnej Druzyny SMA, wspétpracujacej z Fundacja
SMA. Wymieni¢ tu nalezy akcje umozliwiajace osobom, ktére
samodzielnie si¢ nie poruszaja, skoki ze spadochronem czy szu-
sowanie na urzadzeniach wyposazonych w narty [94].

W tym kontekscie ujawnia si¢ znaczenie w §rodowisku oséb
chorych i niepetnosprawnych formalnych badz nieformalnych
grup, dziatajacych na zasadzie samopomocy [95]. Nie do przece-
nienia jest takze znaczenie Internetu — czesto dla os6b o ograni-
czonej mobilnosci jest on waznym medium kontaktu z osobami
bliskimi oraz nawigzywania i utrzymywania kontaktéw ze znajo-
mymi, co przeciwdziata izolacji psychicznej, a takze zawodowe;j.
Powszechne dzi$ formy pracy zdalnej umozliwiaja osobom z pro-
blemami ruchowymi, do ktérych zaliczaja si¢ dorosli chorzy
z SMA 1, 2 i 3, na podejmowanie zatrudnienia zgodnie ze swoimi
mozliwos$ciami, predyspozycjami i wyksztalceniem. To réwniez
istotny czynnik powstrzymujacy wykluczenie spoleczne z jednej
strony, a z drugiej — pozwalajacy na uzyskanie ptynno$ci finan-
sowej [96].

Z badan wynika, ze osoby z SMA nie deklaruja, by jako$¢
ich zycia zwigzana byla ze stopniem niesprawnos$ci ruchowej
[97], cho¢ bez watpienia do§wiadczajg one stresu i ekstremalnych
obcigzen psychicznych [98], co wymaga — z uwagi na przewlekly
i postgpujacy charakter schorzenia — wypracowania indywidual-
nego stylu adaptacji do zachodzacych w organizmie zmian oraz
sposobu radzenia sobie z chorobg [99].
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Inne z kolei badania o migdzynarodowym zasi¢gu pokazuja,
Ze najwazniejszym oczekiwaniem chorych z SMA jest zatrzyma-
nie postepu choroby [100] — dzigki Spinrazie jest to mozliwe.

2.4. Profil rodzica osoby chorej na SMA

Chore przewlekle, niepetnosprawne dziecko, czgsto — niezaleznie
od wieku — wymaga statej pomocy i opieki drugiej osoby, rodzica
badz innego opiekuna, ktéry najczesciej rezygnuje z pracy zawo-
dowej, by zajmowaé si¢ malym, a czesto takze starszym, doro-
stym, pacjentem [91].

Anglojezyczne badania nad stresem i sposobami radzenia so-
bie z nim przez rodzicéw dzieci i dorostych pacjentéw z SMA
pokazuja, ze choroba ta jest dla rodziny zrédiem duzego obciaze-
nia psychicznego, wynikajacego z braku wsparcia spolecznego,
stopnia niepelnosprawnos$ci chorego oraz probleméw z zachowa-
niem dziecka. Stres ten nasila si¢ w przypadku, kiedy w rodzinie
jest wiecej niz jedna osoba z rdzeniowym zanikiem mi¢$ni [101].

Inne badania pokazaly natomiast, ze rodzice dzieci z prze-
wleklymi chorobami zagrazajacymi zyciu doswiadczajg ostrej re-
akcji na stres — stwierdzono ja u 63% matek i 60% ojcéw [92],
a takze stresu pourazowego [102].

W literaturze psychologicznej zwyklto si¢ wyrézniaé fazy
przystosowania do choroby [103], ktéra dotyka najblizszych. Ich
obraz w przypadku SMA przedstawila pierwsza prezes Fundacji
SMA, Kamila Gérniak, w przedmowie do pierwszej polskiej pu-
blikacji przeznaczonej dla rodzin nowo zdiagnozowanych dzieci.

Kolejno wyréznia si¢ nastepujace fazy, ktére matka dziecka
z SMA zobrazowata swoimi stowami [67]:

* szok — ,Zdiagnozowanie u dziecka cigzkiej, nieuleczalnej
choroby jest zwykle bardzo trudnym przezyciem dla rodzi-
cOw i dalszej rodziny”;
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*  kryzys emocjonalny — ,,do§wiadczaja [rodzice] silnych emo-
cji”;

*  zaprzeczenie —,Zaczynaja [rodzice] goraczkowo szukaé po-
twierdzenia, ze diagnoza jest pomyika”; towarzysza temu
bezradno$¢ i poczucie krzywdy, wigzace si¢ z ,,zalobg po
dziecku zdrowym” — ,Trudno im [rodzicom] pogodzi¢ si¢
z mys$la, ze ich dziecko nie begdzie zdrowe, silne, doskonate”;

» faza pozornego przystosowania — wigze si¢ z podejmowa-
niem prob zaadaptowania si¢ do nowej sytuacji oraz z szuka-
niem kolejnych mozliwosci leczenia, takze alternatywnych —
rodzice zaczynaja ,,szuka¢ potwierdzenia, ze... dziecko da
si¢ wyleczy¢, na przyktad niekonwencjonalnymi metodami’;

» faza konstruktywnej adaptacji — pogodzenie z sytuacja i po-
szukiwanie realnych rozwigzan, ktére pomoga dziecku zy¢
z choroba.

Jak zauwazono, wielu rodzicow przezywa ,,zatobe po dziec-
ku zdrowym” [67], godzac si¢ powoli z niepetnosprawnoscia
swojej pociechy. Nalezy podkresli¢, ze nie kazdy rodzic bedzie
przechodzit wszystkie fazy, u r6znych oséb nie bgda tez one trwa-
ty tak samo dlugo. Warto tez zwrdci¢ uwage i na to, ze czg$¢ ro-
dzicéw bedzie musiata zmierzy¢ sie nie tylko z choroba dziecka,
ale tez z jego $miercia, z czym rOwniez wigzg si¢ procesualne do-
$wiadczanie oraz wypracowanie réznych mechanizméw radzenia
sobie [104].

Kamila Gérniak zwrdcita tez uwage na aspekty podejmowa-
ne w naukowych opracowaniach, mi¢dzy innymi na to, Ze na spo-
sOb, w jaki rodzice poradzg sobie z informacja o chorobie ich dziec-
ka, wpltyw maja: forma poinformowania ich o diagnozie [67], ich
wlasna sita, co nalezy wigza¢ z predyspozycjami osobowoscio-
wymi [67], wsparcie bliskich. Matka dziecka z SMA jednoznacz-
nie wskazuje, jak istotna dla odnalezienia si¢ rodzica w nowej sy-
tuacji jest wiedza o chorobie: ,,Kluczowe znaczenia ma jednak
dostep do wiarygodnych informacji o chorobie i o tym, czego
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mozna 1 powinno si¢ spodziewa¢”, poniewaz ,,Wiedza taka ufla-
twia konstruktywne przystosowanie si¢ do nowej sytuacji” [67].

Naturalnie, wiedza ta musi by¢ przyst¢pna juz od inicjujace-
go momentu poznania diagnozy. Tymczasem rodzice i opieku-
nowie dzieci z SMA — a takze chorzy, ktérym informacja ta jest
w ktérym$§ momencie przykazywana — po ustyszeniu rozpoznania
klinicznego znajduja si¢ w sytuacji chaosu: z jednej strony stykaja
si¢ z ogromem fachowych, medycznych informacji, do odbioru
ktérych nie sg przygotowani. Jest to przyczyna swoistej aporii
komunikacyjnej — mozna nawet odnie$¢ wrazenie, ze lekarz i pa-
cjent czy jego rodzic/opiekun postuguja si¢ réznymi jezykami.
Ponadto, bardzo czgsto lekarz nie ma czasu czy nawet odpowied-
nich umiejetnosci interpersonalnych i komunikacyjnych, by spro-
sta¢ oczekiwaniom po drugiej stornie biurka czy 16zka. Chorzy
i ich bliscy w konsekwencji zmuszeni sa do poszukiwania wiedzy
na wlasng reke.

2.5. Wiedza pacjentéw o swojej chorobie

Powszechnie zwraca si¢ uwage na to, ze dostep do wiedzy na te-
mat choréb rzadkich jest niewystarczajacy [7]. Z badan wynika,
ze chorzy oraz ich rodziny, po ustyszeniu rozpoznania i uzyska-
niu informacji od lekarza diagnozujacego, w pierwszej kolejnosci
poszukuja wiedzy w popularnych portalach internetowych, a do-
piero w dalszej kolejno$ci w publikacjach naukowych [91], naj-
pierw wirtualnych, pézniej w tradycyjnej papierowej formie.
Zgadza si¢ to z powszechnymi w Polsce praktykami spotecznymi.
Badania pokazuja, ze Polacy najcze$ciej w Internecie poszukuja
informacji o chorobach i sposobach leczenia [105]. W odniesieniu
do danych $wiatowych na podkreslenie zastuguje fakt, ze 60%
uzytkownikéw Internetu do poszukiwan wykorzystuje dwie wy-
szukiwarki: Google oraz Yahoo, w ktérych wpisywane sg stowa
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kluczowe, bedace opisem danego schorzenia. Taki zautomatyzo-
wany sposob pozyskiwania informacji powinien by¢ jednak trak-
towany krytycznie, co wynika z tego, ze wyszukiwarki nie filtruja
informacji pod katem ich wiarygodnosci [106].

Za rzetelne, ale przystepne zrédlo wiedzy o danej jednostce
chorobowej, uchodza informacje opracowywane i publikowane
przez stowarzyszenia i fundacje, ktérych dziatalno$¢ zwigzana
jest z publicznym reprezentowaniem interes6w danej grupy cho-
rych. Udzielaja one informacji na temat choroby, sposobu lecze-
nia, wskazuja specjalistow i specjalistyczne oSrodki terapeutycz-
ne, a takze mozliwo$¢ wziecia udziatu w badaniach klinicznych.
W przypadku rdzeniowego zaniku mig$ni takimi ogdlnodostep-
nymi dla chorych na calym $wiecie publikacjami sa te z cyklu
profesjonalnie opracowanych broszur wydawanych w wers;ji tra-
dycyjnej oraz online przez amerykanska organizacje Cure SMA
[107]. Sa to wydania kompetentnie przygotowane pod wzgledem
graficznym, napisane przystgpnym dla laikéw jezykiem, ale zwe-
ryfikowane pod wzgledem merytorycznym przez specjalistow
zajmujacych si¢ leczeniem i problemami oséb z SMA. Kazda
broszura po$§wigcona jest réznym problemem, z ktérymi stykaja
si¢ chorzy oraz ich bliscy — sg to kwestie zwigzane z efektywnym
oddychaniem [108], Zzywieniem [109], ukladem migSniowym
[110], aspektami genetycznymi schorzenia [111], mozliwos$ciami
uczestniczenia w prébach klinicznych [112], a takze rodzajami
wsparcia dla rodzin [113], decyzjom i wyborom, przed ktérymi
staja rodziny zmagajace si¢ z SMA [114].

W Polsce natomiast w podobny spos6b informacje propaguje
Fundacja SMA. Zgodnie ze statutem, Fundacja prowadzi dziata-
nia obejmujace ,,zwickszanie §wiadomosci spotecznej na temat
rdzeniowego zaniku migéni, w szczegdlnosci upowszechnianie
wiedzy w zakresie genetyki, diagnostyki, standardéw opieki oraz
metod terapeutycznych” [115]. Przyktadem tak zarysowanych ce-
16w jest wydanie w 2015 roku pierwszego w Polsce poradnika dla
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rodzin z nowo zdiagnozowanym dzieckiem Rdzeniowy Zanik
Migsni (SMA). Podstawowe informacje [67] oraz dostosowanie
w 2016 roku do polskich realiéw poradnika wtoskiego Z SMA |
na co dzien. Vademecum opieki nad dzieckiem z najciezszq posta-
cig rdzeniowego zaniku miegsni [73]. Ponadto, wiedza i do$wiad-
czenia zwigzane z SMA przedstawiane sa i wymieniane w czasie
odbywajacych sie co roku od 2013 roku konferencji Weekend ze
SMA-kiem. Jest to najwigksze w Europie i drugie na §wiecie wy-
darzenie skupiajace chorych, ich rodziny oraz mi¢edzynarodowych
specjalistéw (z Wtoch, Belgii, Francji, USA).

Nalezy podkresli¢, ze chorzy oraz wszyscy zainteresowani
tematyka SMA moga zdobywac informacje takze w czasie specja-
listycznych sympozjéw dedykowanych tej wtasnie jednostce cho-
robowej. Wyjatkowo pod tym wzgledem prezentuje si¢ wspodtor-
ganizowany przez polska Fundacje SMA oraz organizacje pa-
cjentka SMA Europe pierwszy Miedzynarodowy Kongres SMA,
ktéry odbywat sig¢ 25-27 stycznia 2018 roku w Krakowie. W cza-
sie tego wydarzenia wiedza i do§wiadczeniami naukowymi oraz
osobistymi dzielito si¢ ponad 450 uczestnikéw, wsréd ktérych
znalezli si¢ lekarze, fizjoterapeuci, przedstawiciele $wiata nauki
i koncernéw farmaceutycznych, a takze przedstawiciele organiza-
cji pacjenckich z Europy, USA i Kanady [116].

Waznym zrédtem wiedzy o chorobie sg blogi dorostych os6b
chorych na SMA oraz rodzicéw chorych dzieci, ktére prezentuja
nie tylko fakty (wiedz¢ merytoryczng), ale pozwalaja takze na in-
teraktywng wymian¢ informacji (wiedza praktyczna), tworzac
swego rodzaju system wsparcia [117]. Przyktadem jest tu Prec-
lowa Storna — blog o codziennym zyciu i problemach chtopca
chorego na SMA 1, prowadzony przez jego mamg¢. Strona ta spo-
tkata si¢ z duzym entuzjazmem czytelniczym, o czym $wiadczy
to, ze po pierwszym roku prowadzenia uzyskata tytut Blog Roku
2007, Najlepszy Blog Roku 2007 [118].
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Nalezy takze wspomnie¢ o znaczeniu publikacji typu auto-
biograficznego, ktére pokazujg codzienne zmagania z choroba.
Zycie dorostego chorego z SMA — w sposéb powiedziatyby$my
»klasyczny” — przedstawila Joanna Czapla w ksiazce Aczkolwiek
kocham Zycie [119]. Wigcej biografii chorych na SMA dostep-
nych jest na anglojezycznym rynku wydawniczym i sg one pole-
cane przez organizacje zwigzane z SMA. Najnowsze pozycje
znajdujg si¢ na stronie SMA News Today. Warto przywotac kilka
z nich, poniewaz pokazujg rézne aspekty zycia z rdzeniowym za-
nikiem mie¢éni. I tak Miracle boy grows up: how the disability ri-
ghts resolution saved my sanity Bena Mattlina (2012) to ksigzka
pokazujaca drogg¢ intelektualnego rozwoju mimo niesprawnosci,
wywotanej przez SMA. Autor ukonczyt prestizowa uczelni¢ wyz-
sza, Uniwersytet Harvarda, i publikowal w tak znanych czasopi-
smach jak ,New York Times” czy ,,Washington Post”, a takze
spetnit si¢ w roli meza i ojca. Z kolei Laughingat my nightmare
autorstwa Shane’a Burcawa (2014) przedstawia okres mtodosci
chorego na SMA - od ukonczenia szkoty sredniej przez college
i zycie w studenckim kampusie, a takze emocje wynikajace ze
zmagania si¢ z tak ograniczajaca chorobg. Natomiast My online
angel, napisana przez Jonathana Greesona (2010), chorego na
SMA doradce finansowego z matego miasteczka, porusza temat
zawieranych online znajomos$ci i romantycznych uczué¢ oraz za-
wodow, ktére one generuja w zyciu oséb z tak powaznymi nie-
petnosprawno$ciami jak te, ktére cechuja osoby z rdzeniowym
zanikiem migs$ni [120].

Publikacje tego typu bez watpienia majg znaczenie terapeu-
tyczne dla spisujacego je chorego [121] oraz nieoceniong warto$¢
spoteczna, poniewaz, pozwalaja na ,,oswojenie” tej rzadkiej —
awiec malo znanej — choroby, na ,,odczarowanie” przesagdéw
zwigzanych z dang chorobg i niepetnosprawno$cia. Maja wiec
wartos¢ spolecznie edukacyjna.
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Nie mozna tu tez nie wspomnie¢ o ksigzkach, ktére poruszaja
spoteczne tabu. Przyktadem jest autobiografia Luzak na kolkach
Lukasza Kazana [122]. Autor ,;zdradza” w niej szczegdly zycia
intymnego niepetnosprawnego chtopaka z SMA, ktéry cierpi na
niedowtad czterokonczynowy, bedacy skutkiem zaniku mig$ni,
w konsekwencji ktérego nie moze si¢ samodzielnie poruszac,
a we wszystkich czynnosciach dnia codziennego wymaga pomo-
cy — nie moze si¢ samodzielnie ubra¢ czy umy¢ chocby zgbéw.
Niewykonalne dla niego sa tak trywialne z punktu widzenia
zdrowego cztowieka czynnosci jak napicie si¢ wody czy podrapa-
nie swedzacego ucha. Mimo tych poteznych ograniczen, Kazan,
jako mlody mezczyzna, podjat decyzje o Swiadomym realizowa-
niu si¢ w sferze seksualnej, do czego ma — jak sam podkresla —
prawo jak kazdy cztowiek. Nie pozostaje on jednak w zwiazku
z zadng osobg, totez korzysta z ptatnych ustug seksualnych. Ka-
zan ukonczyl studia dziennikarskie, co jak si¢ wydaje, moglo
wplyna¢ na jego zyciowa postawe. Pokazuje on bowiem i w auto-
biografii, i w publikacjach online na blogach ze $rodowiska SMA,
a takze w telewizyjnych reportazach, ktérych byl bohaterem, zZe
swiadomos$¢ swoich potrzeb, takze tych fizycznych, w potaczeniu
ze $wiadomoscig swoich praw jako cztowieka, pozwala na ich eg-
zekwowanie ,,0d zycia”. Nie bez znaczenia pozostaje tu postawa
najblizszego §rodowiska: rodzicéw oraz znajomych liberalnie, ale
tez z dyskrecja, podchodzacych do intymnej sfery zycia.

Seksualno$¢ 0s6b niepetnosprawnych jest spolecznie tabu-
izowana, przemilczana. Niewiele tez dostepnych jest naukowych
opracowan na ten temat, a te, ktére sg, dotycza gtéwnie 0s6b z nie-
petnosprawnoscia intelektualng. Pewna inicjatywe wykazata w 2019
roku Fundacja AVALON, organizujac Seks ON — konferencje o se-
ksualnosci i rodzicielstwie os6éb z niepelnosprawnoscia ruchowa
[123, 124]. O przekraczaniu pewnego tabu w tej sferze traktuje
tez film Sesje (The sessions) wyrezyserowany przez Bena Lewina
w 2012 roku. Online mozna znalez¢ taki opis: ,,Dotkniety parali-
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zem megzczyzna postanawia pozna¢ smak seksu. W tym celu optaca
terapeutke, ktorej specjalnoscia jest leczenie zahamowan seksual-
nych” [125]. O potrzebie powotania instytucji nie tyle terapeuty,
co asystenta seksualnego dla oséb z niepetno sprawno$ciami ru-
chowymi méwito si¢ w psychologii rehabilitacji juz od dawna [126]
i wiadomo, ze w niektérych panstwach tacy asystenci pracuja.

W obrazach kinowych znajdziemy jednak zdecydowanie
wigcej romantycznych uje¢ relacji migdzy osobg zdrowa i niepet-
nosprawng, z tym ze najcz¢sciej bedzie to niepetnosprawnos¢ na-
byta, by przywota¢ tylko pojawiajacy si¢ w tle watek mitosny
z glodnego filmu Nietykalni (Intouchables) z 2011 roku [127] czy
komediowo-romantycznie rozegrang histori¢ z Krecisz mnie (Tout
le monde debiut) Franca Dubosca z 20118 roku [128]. Realizacje
takie, cho¢ oswajaja spoteczenstwo z tematem zwiazkéw emocjo-
nalnych, pomijaja ich wymiar fizyczny, seksualny. W tym sensie,
mozna powiedzie¢, nie s3 w pelni autentyczne. Tymczasem pro-
blem jest niezwykle gteboki i wykracza poza niniejsze opracowa-
nie, dlatego jedynie go zarysowujemy, majac swiadomos¢ tego,
jak wazne miejsce przypisuje si¢ realizacji w sferze seksualnosci
w badaniach nad jakoscig zycia [129].

Walory edukacyjne maja takze case study — na przyktad histo-
ria pacjentki J.R. Bacha i B. Valencii Eighteenyears with spinal
muscular atrophy (SMA) type 1 [130] — publikowane w czasopi-
smach specjalistycznych. Sa one jednak mniej dostepne i trudniej-
sze w obiorze; ich odbiorcami sg przede wszystkim przedstawi-
ciele nauk medycznych, chociaz nie jest wykluczone to, Ze moga
sta¢ si¢ zrodtem wiedzy dla wszystkich zainteresowanych. Publi-
kacje profesora Bacha pokazuja, ze rozpoznanie SMA typu 1 nie
musiato by¢ ,,wyrokiem $mierci” — jego pacjentka z letalng posta-
cig choroby ,dozyta” wieku dorostego, co zakrawalo jeszcze
w latach 90. XX wieku na medyczne nieprawdopodobienstwo
[131]. Publikacja ta — gdyby byta szeroko dostgpna — pokazywa-
taby, jak wtasciwie prowadzone postgpowanie terapeutyczne
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i opiekuficze moze przyczyni¢ si¢ do wydluzenia zycia. Proble-
matyczny okazal si¢ jednak dostep do artykutu umieszczonego
w anglojezycznych materiatach czasopi§mienniczych oraz bariera
jezykowa. Dzisiaj, kiedy funkcjonuja powszechnie dostgpne bazy
prac naukowych — jak PubMed [132] — a znajomo$¢ jezyka an-
gielskiego jest w §rodowisku nauk medycznych zestandaryzowa-
na, te bariery w dostepie do wiedzy zacieraja sig.

Nieco inaczej wiedza o wlasnej chorobie wyglada w wypad-
ku dzieci. Z ich perspektywy choroba i zwigzane z nig przewlekle
leczenie, przebywanie w placéwkach terapeutycznych sg trauma-
tycznymi do$wiadczeniami, prowadzacymi do deprywacji potrzeb
psychospotecznych, czego konsekwencja jest wytworzenie blo-
kady emocjonalnej, co z kolei nie pozostaje bez wptywu na pro-
cesy typu poznawczego [133]. W tym kontek$cie nalezy uzna¢
wiedze o chorobie ujeta w formuly adekwatne do wieku dziecka —
obejmujaca rozpoznawanie symptomow, sposéb radzenia sobie
z objawami, rozwdj choroby, przebieg procesu diagnostyczno-
terapeutycznego — za czynnik stabilizujacy, dajacy realne poczu-
cie odniesienia i realizujacy jedna z podstawowych i niezaleznych
od wieku, a wiec wymagajacych realizacji takze u dorostych cho-
rych, potrzeb, jaka jest poczucie bezpieczenstwa [134].

Istotng kwestia jest takze spos6b mysSlenia o chorobie/byciu
chorym i mozliwosci percepcji informacji o zdrowiu i swojej cho-
robie w odniesieniu do wieku chorego. Badania pokazuja, Ze
dzieci kojarza zdrowie najczgéciej z dobrym samopoczuciem,
aich wyobrazenie i koncepcja choroby ewoluujg wraz z rozwo-
jem zdolno$ci poznawczych. Najmlodsze dzieci uwazaja, Ze sa
chore, kiedy taka informacja zostanie im przekazana przez doro-
stych lub gdy ich zdrowie fizyczne jest upo$ledzone na tyle, ze
nie pozwala na podejmowanie aktywnos$ci, ktére dziecko zna
i chciatoby podejmowac. Starsze dzieci tworza koncepcje choro-
by odnoszace si¢ do réznych wymiaréw ich zycia, ktére potrafiag
dos$¢ precyzyjnie okresla¢, poniewaz ich czynny stownik i wiedza
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staja sie z wiekiem coraz bogatsze. Dzi¢ki temu, im dziecko star-
sze, tym bardziej potrafi abstrahowa¢ od dolegliwosci, ktérych
samo doswiadcza, do zdrowia jako teoretycznego pojecia. W koncu
— dorosty czlowiek postuguje si¢ wiedzg abstrakcyjng i taka, ktéra
potrafi racjonalizowa¢ [135]. Natomiast niezaleznie od wieku, lu-
dzie warto$ciujg zdrowie pozytywnie, a chorobg¢ negatywnie.
I dorodli, i starsze dzieci dysponuja ztozonymi wyobrazeniami
o chorobie, na ktére sktadaja si¢: sprawnos¢ fizyczna, czyli zdol-
no$¢ do podejmowania aktywnosci zyciowych, sfera psychiczna
zwigzana z samopoczuciem, kwestie spotecznej partycypacji,
obejmujace kontakty interpersonalne, aspekty kulturowe, a wraz
z nimi styl zycia, $wiatopoglad [133].

W przypadku SMA nalezy wzia¢ pod uwage to, ze choroba,
ktéra w wickszosci przypadkéw ujawnia si¢ w wieku dziecigcym
i mtodzienczym, poprzez doswiadczenia z pierwszego okresu zy-
cia staje si¢ nieodlaczng czeScia biografii. W praktyce w tym
pierwszym okresie mlody czlowiek wiedz¢ o swojej chorobie po-
zyskuje najprawdopodobniej od rodzicéw i opiekunéw, co zna-
czy, ze jest ona w jaki$ sposob dostosowywana do jego wieku
i osobniczych cech percepcyjnych. Interesujagcym przyktadem ta-
kich dziatan rodzicéw jest okreslenie, ktérym postuguje si¢ mama
chtopca z SMA 1, nazywajaca chorobg ,potworem zwanym
SMA” [118]. Taka metafora fagodzi abstrakcyjny wymiar nazwy
choroby, a jednocze$nie czyni ja bardziej konkretng i umieszcza
w kategoriach znanych dziecku: choroba to co$, z czym trzeba
walczy¢, jak z potworem. Mechanizm taki, co pokazuja badania
lingwistyczne, pozwala na ,,rozumienie i do§wiadczanie pewnego
stanu rzeczy w terminach innych rzeczy” [118]. Ta inna rzecz ma
na ogot charakter bardziej konkretny niz pierwsza.

W wypadku przekazywania wiedzy o chorobie przez pra-
cownikéw ochrony zdrowia zwraca si¢ z kolei uwage na stopien
merytorycznos$ci wypowiedzi, jej profesjonalizacji na poziomie
stownictwa, poniewaz ,,zdolno$¢ do zapamigtywania informacji
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u (...) pacjentdw jest niewielka, bardzo wielu z nich nie rozumie
najprostszych wyrazen medycznych”, co wynika nie tyle z wieku
czy wyksztalcenia, ale po prostu z tego, ze — by ujaé to najpro-
$ciej — nie wszyscy sa lekarzami [136].

2.6. Wiedza rodzicow o chorobie

Z uwagi na to, ze wiedza o chorobach rzadkich, do ktérych zali-
cza si¢ SMA, jest niedostateczna, a dostep do niej ograniczony,
pierwszym jej zrédtem jest najczesciej Internet, stajacy si¢ tez ro-
dzajem wsparcia, dzigki mediom spoteczno$ciowym, jak blogi
i portal Facebook, ktore staja si¢ platformg wymiany doswiadczen
miedzy rodzicami chorych dzieci.

Poszukiwanie wiedzy o chorobie dziecka, podejmowanie
dziatan zaradczych na zasadzie poznawczego przeksztalcenia,
a nie myslenia zyczeniowego, a takze si¢ganie po wsparcie i po-
moc z zewnatrz sg charakterystyczne dla zadaniowego — a wigc
najbardziej efektywnego, ,najzdrowszego” z psychologicznego
punktu widzenia — stylu radzenia sobie ze stresem, jakim jest cho-
roba [137]. Taka postawa zapobiega syndromowi wypalenia
w petnieniu roli rodzinnej [138], a takze korzystnie wptywa na
psychospoteczne funkcjonowanie.

Wiedza o chorobie moze by¢ przez rodzicéw i opiekunéw
pozyskiwana samodzielnie na drodze intencjonalnych poszuki-
wan, ale moze rowniez by¢ im ,,podawana” w ramach edukacji
zdrowotnej prowadzonej przez wyspecjalizowane organizacje pa-
cjenckie. W Polsce taka dziatalno$¢ prowadzi Fundacja SMA,
ktéra dzigki konferencjom Weekend ze SMA-kiem, ktére swoim
integracyjnym charakterem przypominaja zjazdy dla rodzin, kt6-
rych cztonkowie cierpia na rdzeniowy zanik mi¢s$ni, edukuje $ro-
dowisko zwigzane z SMA poprzez przekazywanie pewnego zaso-
bu wiedzy teoretycznej i praktycznych umiejetnosci.
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Wiedza rodzicéw dzieci z SMA, co nalezy podkresli¢, nie
moze obejmowac tylko teorii. Przeciwnie — musi by¢ uzupetniana
wiedza praktyczng. Stan kliniczny pacjenta chorego na SMA po-
garsza si¢ wraz z uptywem jego zycia, a wiec ogromne znaczenie
ma dynamiczna organizacja opieki nad pacjentem w domu. O ile
wiedzg teoretyczng o chorobie (diagnoza, terapia, statystyki)
mozna pozyska¢ online, o tyle kluczowe w nabywaniu wiedzy
praktycznej sa bezposrednie interakcje z wykwalifikowanymi
specjalistami, a takze z innymi rodzinami/opiekunami, a nawet
innymi chorymi.

We Wtoszech rodzice i rodziny dzieci, u ktérych zdiagnozo-
wano SMA maja mozliwo$¢ wzigcia udzialu w zajeciach prak-
tycznych, w czasie ktérych pod okiem instruktor6w na co dzien
pracujacych z dzie¢mi chorymi na SMA, uczg si¢, jak opiekowaé
si¢, pielegnowac¢ i utatwia¢ codzienne funkcjonowanie matemu
pacjentowi. Im szybciej rodzice naucza si¢ pewnych zachowan
opiekunczo-pielegnacyjnych, tym wyzsza bedzie jakos¢ zycia ich
pociechy. Informacje te, po dostosowaniu do polskich realiow,
zostaly zebrane w przetlumaczone z wloskiego w poradniku
Z SMA 1 na co dzien: Vademecum opieki nad dzieckiem z najciez-
$2g postacig rdzeniowego zaniku miesni [73], ktory stat si¢ swo-
istym podrecznikiem dla rodzicéw wchodzacych w §wiat SMA.
Ksigzka ta jest istotna dlatego, Zze nie ma w Polsce instytucji, kt6-
ra potrafitaby przygotowaé rodzicéw do opieki nad dzieckiem
z cigzka postacia SMA; najczeSciej ucza sie¢ oni metodg préb
i bledéw, wlasnym doswiadczeniem wypracowujac sobie zindy-
widualizowane systemy radzenia sobie z problemami somatycz-
nymi i psychologicznymi.

Wspdtautorka wspomnianej publikacji jest fizjoterapeutka
z polikliniki w Mediolanie, Chiara Mastella, ktéra brata takze
udzial w opracowywaniu wiloskiego Programu wczesnego przy-
gotowania rodzicow (Programma Abilitazione Precoce Genitori,
PAPAG), o ktérym jego tworcy pisza: ,,Program wczesnego przy-
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gotowania rodzicéw jest wedtug nas najlepsza bronig w codzien-
nej walce z SMA 17 [73]. Fundacja SMA od trzech lat organizuje
w Polsce warsztaty i konsultacje z ta specjalistka dla rodzin
z dzie¢mi obcigzonymi SMA 1 (2016, 2017, 2018). Uczestnicza
w nich takze polscy fizjoterapeuci.

Wtoskie do$wiadczenia pokazuja, ze rodzicie, ktérzy posiedli
praktyczng wiedzg, sa w stanie skutecznie pomodc choremu dziec-
ku w sytuacjach kryzysowych, do ktérych dochodzi w domu, ob-
stugiwaé sprzet potrzebny ich dzieciom (ssak, asystor kaszlu —
o ktérym nigdy wczesniej, jak wiekszos¢ spoteczenstwa, nie sty-
szeli), a takze przeciwdziata¢ powiktaniom.

Przewlekle postgpujaca choroba jest czynnikiem, ktéry moze
zagrazac ,integralnosci rodziny i zakldcac jej procesy rozwojowe,
a wigc dwie najistotniejsze cechy rodziny jako systemu” [91], ge-
nerujac w jej obrebie problemy socjo-psychologiczne [139], ktére
z czasem ulegaja nawarstwieniu i obarczajg przede wszystkim ro-
dzicéw. Matki i ojcowie dzieci z chorobami progresywnymi do-
swiadczajg negatywnych odczu¢ emocjonalnych — poczucia winy,
samooskarzania, co wptywa na ich wzajemne relacje, prowadzac
do rozpadu wigzi migdzy nimi, a w konsekwencji do rozwodéw.
Nie bez znaczenia s3 tu kwestie zwigzane z mozliwo$ciami samo-
realizacji — opieka nad chorym dzieckiem wymaga czesto ograni-
czenia zawodowych aspiracji, a nawet rezygnacji z pracy przy-
najmniej jednego z rodzicéw. Czesto w rodzinach, w ktdrych jest
chore dziecko, aktywny zawodowo jest tylko jeden rodzic, drugi
natomiast opiekuje si¢ dzieckiem, unikajgc zostawiania go pod
opieka innych oséb, co wynika poniekad z braku profesjonalnego,
zinstytucjonalizowanego wsparcia w codziennym zyciu — trudno
bowiem wyobrazi¢ sobie — by zobrazowac to do$¢ kolokwialnie —
azeby ,,zwykla” niania z ogloszenia zajmowata si¢ dzieckiem
podiaczonym do respiratora, kiedy nawet wigkszo$¢ pielegniarek
nie miata stycznosci z takim pacjentem. To, wraz z koniecznos$cia
ponoszenia kosztow leczenia, jest przyczyna probleméw finan-
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sowych. W wyniku splotu tych czynnikéw dochodzi do spotecz-
nej izolacji, wykluczenia [7]. Rodziny z przewlekle chorym dziec-
kiem stajg si¢ spolecznie niewidoczne. Niewiele z nich uzyskuje
takie wsparcie emocjonalne, jak na przyktad rodziny z dzie¢mi
chorymi onkologicznie, ktére adaptujagc si¢ do sytuacji zycia
z chorym dzieckiem, uczg si¢ o takg pomoc zabiegac¢ [140].

Bycie rodzicem/opiekunem dziecka z SMA nie jest wiec za-
daniem tatwym. W Polsce nie opracowano skodyfikowanego
programu wsparcia dla rodzicéw i rodzin nowo zdiagnozowanych
dzieci z SMA. Pomoc §wiadczona jest przez odrebne instytucje:
Panstwowy Fundusz Rehabilitacji Oséb Niepelnosprawnych —
PFRON (likwidacja barier architektonicznych, w komunikowaniu
sig, dostep do edukacji); Powiatowe Centra Pomocy Rodzinie —
PCPR ($wiadczenie pielegnacyjne, zasilek pielegnacyjny, zasitek
dla opiekuna). Dostepne sg takze ulgi podatkowe, znizki komuni-
kacyjne, karta parkingowa. Do korzystania z tych ,formalnych”
form pomocy upowaznia orzeczenie o stopniu niepetnosprawno-
$ci wydawane przez miejskie lub powiatowe zespoly do spraw
orzekania o niepetnosprawnosci [73]. To wszystko rodzice muszg
jednak ,,ogarng¢” samodzielnie.

Podobnie z poradzeniem sobie z fizjologicznym wymiarem
choroby, rodzice — 0 czym juz wspomniano — pozostawieni sg
sami. Sytuacji tej stara si¢ zaradzi¢ Fundacja SMA, upowszech-
niajac wspomniany poradnik [67]. Dzigki niemu rodzice, ktérzy
nie uczestniczyli w warsztatach, moga pozna¢ sposoby takiego
postgpowania z dzieckiem, ktére pozytywnie wptywaja na jego
kondycj¢ psychofizyczna. Postgpowanie to zostalo sklasyfikowa-
ne na siedmiu poziomach teoretycznych i praktycznych: 0) rozpo-
znanie; 1) propozycja PAPAG (relacja z jednostkami opieki
zdrowotnej, dostep do podstawowego sprzgtu przeznaczonego do
korzystania w domu, nauka korzystania z tego sprzetu, pielegna-
cja dziecka, karmienie, postgpowanie w sytuacjach naglych i sta-
nach zagrozenia zycia); 2) wspomaganie kaszlu; 3) rozpoczecie
stosowania nieinwazyjnego wsparcia oddechu; 4) zywienie doje-
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litowe; 5) zintegrowana pomoc domowa; 6) problemy ortope-
dyczne i propozycje korekcyjne; 7) myS$lenie i mowa dziecka
z rdzeniowym zanikiem mig¢$ni [73]. Program ten przedstawiony
jest w formie czytelnie opracowanego poradnika w wersji druko-
wanej oraz online na stornie Fundacji SMA.

Tematyka dotyczaca rdzeniowego zaniku mi¢$ni, ani w ogéle
tematyka dotyczaca choréb rzadkich — co pokazuja badania ankie-
towe — nie jest w Polsce szeroko znana spotecznie. Podobnie
swiadomos$¢ na temat choréb rzadkich, o czym byla juz mowa,
takze w calej Unii Europejskiej nie jest wystarczajaca [45, 46].
Réwniez srodowiska lekarskie nie mogg poszczyci¢ si¢ wystar-
czajacy wiedza w tym zakresie. Wielu lekarzy nie ma §wiadomo-
$ci istnienia standardéw opieki w SMA [77], co oznacza, Ze nie
jest powszechnie prowadzona kompleksowa opieka nad pacjen-
tami. Oczywiste jest, ze w takiej sytuacji rodzice, sami chorzy,
urzedy majace teoretycznie wpieraC osoby chore przewlekle
i niepetnosprawne roéwniez nie maja dostepu do wiarygodnych in-
formacji, chociaz takie istnieja i s3 dostgpne za posrednictwem
Internetu — medium najszerszego odbioru i najwigkszej recepciji.
Trzeba tu przede wszystkim wspomnie¢ o anglojezycznej serii
broszur informacyjnych Support and care publications, w ktérych
przedstawione zostaly zagadnienia opieki w rdzeniowym zaniku
mie$ni [108-114] oraz Facts about spinal muscular atrophy
[141]. Ksigzeczki te nie zostaty dotychczas przettumaczone na je-
zyk polski, a wlasnie na nich wzorowana byla polska broszura
wydana przez Fundacje SMA.

2.7. Znaczenie wiedzy o chorobie

Wiedza o chorobie jest na ogét wynikiem edukacja pacjenta, ro-
zumianej jako zespét dziatan, w wyniku ktérych osoba chora zy-
skuje narzegdzia, dzigki ktérym jest zdolna do zycia z chorobg po-
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za warunkami szpitalnymi [142]. Bez watpienia wiedza o swojej
chorobie ma niebagatelny wplyw na jako$¢ zycia, na jego dlugosé
i kwestie zdrowotne zwigzane takze z problemami innymi niz
gtéwne schorzenie.

Dzi¢ki wiedzy, pacjent, a takze jego rodzic czy opiekun, staja
si¢ podmiotem w relacji terapeutycznej z lekarzami i innymi
przedstawicielami opieki medycznej, co ma olbrzymie znaczenie
psychologiczne. Badania pokazuja, ze im wyzsza samowiedza
chorego, tym bardziej odpowiedzialny jest on za decyzje dotycza-
ce swojego zdrowia, w mniejszym stopniu ceduje zadania zwig-
zane z dbaloéciag o swéj stan na personel medyczny [143]. Suge-
ruje to, ze edukacja zdrowotna jest obustronnie korzystna.

Dziatania podejmowane w zakresie edukacji zdrowotnej wo-
bec 0séb obcigzonych rzadka chorobg sa duzo bardziej specyficz-
ne i selektywne niz w przypadku powszechnych choréb przewle-
ktych. Dzigki nim chorzy poznaja mozliwosci ograniczenia na-
stepstw schorzenia tak, by zachowaé wzglednie dobry poziom
zdrowia, nauczy¢ si¢ unikania czynnikéw powodujacych nasile-
nie objawéw, co moze obnizy¢ ilo§¢ zaostrzen choroby, a takze
hospitalizacji [144]. Wiadomo tez, ze w przypadku niektérych
choréb sama edukacja zdrowotna staje si¢ elementem terapii
[144]. Pozwala to chorym przyjaé taki styl zycia, ktéry ma dla
nich prozdrowotne korzysci i jest zgodny z wytycznymi terapeu-
tycznymi [145]. W przypadku oséb z SMA waznym elementem
edukacji, za sprawa ktérej chorzy moga ,,zarzadza¢” swoja cho-
roba, jest udzial w prelekcjach w ramach konferencji Weekend ze
SMA-kiem, o ktérej piszemy dalej.

Z punktu widzenia rodzicow wiedza o chorobie, ktéra zdia-
gnozowano u ich dziecka, wptywa na to, jak w sytuacji choroby
beda funkcjonowacd oni i cata rodzina. Kamila Gorniak ujeta to
tak: ,,Wiedza taka ulatwia konstruktywne przystosowanie si¢ do
nowej sytuacji, petne zaakceptowanie dziecka takim, jakie jest,
a takze umozliwia skorzystanie z bogatego do§wiadczenia innych
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0s6b” [67]. W wyniku u$wiadomienia sobie tych potrzeb i dyle-
matéw powstata inicjatywna powotania w roku 2013 roku Funda-
cji SMA - organizacji reprezentujacej interesy polskich chorych
na rdzeniowy zanik mig$ni oraz ich rodzin. Jednym z inicjalnych
dziatan organizacji byto przygotowanie pierwszego w Polsce po-
radnika zawierajacego najaktualniejszg wiedze medyczng przed-
stawiong w przystepny sposob [67]. Bowiem misjg Fundacji jest
»zapelnienie pustki informacyjnej dotyczacej tej cigzkiej choro-
by” [146].

2.8. Fundacja SMA jako zrédto wiedzy

Fundacja SMA, zgodnie z informacjami zawartymi na jej stronie
internetowej [147], zostata powotana w 2013 roku przez rodzicéw
dzieci chorych na rdzeniowy zaniki miesni, ,ktérzy zdecydowali
si¢ potaczy¢ sily, aby zbudowa¢ sie¢ wsparcia dla os6b w podob-
nej sytuacji”’. Do Krajowego Rejestru Sadowego zostata wpisana
8 sierpnia 2013 roku z numerem KRS 00004730323, uzyskujac
tym samym osobowos$¢ prawng. Jej siedziba miesci si¢ w War-
szawie, ul. Przy Forcie 10/99, 02-495 Warszawa. Zalozycielami
wchodzacymi obecnie w sktad zarzadu Fundacji s3: Kamila Gor-
niak — pierwsza prezes; Kacper Rucinski — obecny prezes.
Aktualnie zesp6t Fundacji sktada si¢ z ponad dziesigciu oséb,
ktérymi sg rodzice dzieci chorujagcych na SMA Iub sami chorzy.
Pierwsza prezes Fundacji jest matka Sebastiana z SMA 2; prowa-
dzi ona biuro, petni piecze nad sprawami organizacyjnymi i cze-
$cig projektdw, odpowiada za kontakty z urzgdami i mediami.
Obecny prezes, Kacper Rucinski, jest ojcem Lii, dziewczynki
chorujacej na SMA 3, zajmuje si¢ czgscia projektéw zewngtrz-
nych, sprawami naukowymi i wspétpraca migdzynarodowa. Ma-
ma Leona z SMA 2 — Iwona Szafran, pelni piecze nad organizacja
konferencji i szkolen. Ojciec blizniaczek z SMA III, Patryk Mar-
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czuk, koordynuje udostepnianie na stronie internetowej informa-
cji naukowych. Matka Gabrysi z SMA 1, Urszula Pawlik, pelni
funkcje dyrektora ds. rozwoju, odpowiada za fundraising i dziata-
nia promocyjne. Trzeba tu zauwazy¢ wazng ceche jezyka organi-
zacji — jej czlonkowie rozpoznawani sg poprzez stopien pokre-
wienstwa z chorym dzieckiem (mama Gabrysi, mama Szymona).
Dalej — Bank Sprzetu, bgdacy swoista wypozyczalnig pozy-
skanego przez Fundacje sprzetu medycznego potrzebnego w opiece
nad chorym, prowadzi Dominika Osowska, fizjoterapeutka z Cen-
trum Zdrowia Dziecka (jako pierwszy stanowisko to zajmowal
Tomasz Krawczyk z SMA 3). Michat Skoczylas prowadzi porad-
nictwo prawne oraz sekcje W ggszczu przepisow. Chorych na
rdzeniowy zanik mig$ni reprezentuja: Ela Jelonek (SMA 3), zaj-
mujaca si¢ pracami administracyjnymi; fLukasz Kufta (SMA 3),
odpowiadajacy za administracj¢ IT. Organizacje wspierajg w roz-
nych kwestiach inni chorzy oraz ich rodziny i przyjaciele.
Wszystkie osoby zwigzane z fundacja dziatajg spotecznie.
Fundacja SMA od poczatku dziatalno$ci brata aktywny
udzial w migdzynarodowych dziataniach dotyczacych problema-
tyki SMA, prowadzonych przez §wiatowe organizacje. Od marca
2014 roku Fundacja jest czlonkiem zrzeszenia SMA Europe
[148], ktérego dziatalno$¢ ukierunkowana jest na finansowanie
badan nad lekami. Od roku 2015 polska fundacja przekazuje fun-
dusze na ten cel, ktére pozyskiwane sg w ramach omawianej nizej
akcji Hanmade for Hope — w roku 2015 Fundacja przekazata
SMA Europe 4 tys. euro. Jako pelnoprawny cztonek, Fundacja
bierze udzial w zebraniach zarzadu, jak tez wspétdecyduje o kie-
runkach dziatania. W roku 2015 wiceprezesi Fundacji SMA
uczestniczyli w obradach Zarzadu SMA Europe, ktére odbywaty
si¢ 27 i 28 lutego w Rzymie. Prowadzono tam dyskusje dotyczace
kompleksowego podejscia do podnoszenia $wiadomosci o SMA
w Europie i sposobach najefektywniejszego wymieniania si¢ ini-
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cjatywami prowadzacymi do poprawy jako$ci zycia chorych i do-
stepnosci informacji.

Fundacja SMA jest tez cztonkiem Europejskiej Organizacji
Choréb Rzadkich (EURORDIS) [59], ktéra koordynuje wspdi-
prace miedzy organizacjami pacjentéw, przedstawicielami prze-
myshu farmaceutycznego oraz instytucji zwigzanych z ochrong
zdrowia w Europie. Cztonkostwo to umozliwito cztonkom Fun-
dacji udzial w odbywajacej si¢ co dwa lata Europejskiej Konfe-
rencji na temat Chorob Rzadkich ECRD. W czasie ich trwania
omawiano miedzy innymi projekty wspotpracy z przedstawicie-
lami firm farmaceutycznych w odniesieniu do prowadzonych
przez nie badan klinicznych.

Ponadto Fundacja SMA nalezy do ogdlnoeuropejskiej sieci
naukowo-badawczej TREAT-NMD [150]: Translational Rese-
arch in Europe — Assessment of NeuromuscularDiseases; Euro-
pejska Sie¢ Badawcza — Diagnostyka i Leczenie Choréb Nerwo-
wo-Migsniowych, ktorej dziatanie zainicjowane zostalo w roku
2007 przez — zajmujacych si¢ problematyka choréb nerowowo-
miesniowych — przedstawicieli z 11 europejskich panstw. Jednym
z jej celéw jest stworzenie globalnego rejestru pacjentéw z cho-
robami nerwowo-mi¢$niowymi, opartego na danych z poszcze-
gblnych krajéw. Taki rejestr w Polsce prowadzony jest przez
Warszawski Uniwersytet Medyczny od stycznia 2010 roku. Jego
zadaniem jest umozliwienie szybszego wdrazania badan klinicz-
nych. Ponadto dziatania te maja przyspieszy¢ i utatwi¢ koordyna-
cje¢ badan majacych na celu wprowadzenie leczenia 0os6b z SMA
oraz poprawe standardéw opieki nad nimi. Zgtoszenie do rejestru
jest dobrowolne [151].

Dziatania Fundacji prowadzone sag w zgodzie ze Statutem do-
stepnym w siedzibie oraz na stronie internetowej. W mysl jego
zapisow celami organizacji s3 (II, § 7): ,,prowadzenie wszech-
stronnej dziatalnosci na rzecz os6b chorych na rdzeniowy zanik
miesni i ich bliskich, w tym szczegblnie majacej na celu przeciw-
dziatanie wykluczeniu, zwickszenie niezalezno$ci oraz poprawe
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szeroko pojetej jakosci zycia; zwigkszanie dostepnosci metod
i technik diagnostycznych, leczniczych, rehabilitacyjnych oraz
produktéw i rozwigzan technologicznych dla oséb dotknietych
rdzeniowym zanikiem migéni; wspieranie rozwigzan systemo-
wych, w szczegdlnosci w zakresie opieki zdrowotnej i zabezpie-
czenia spotecznego, uwzgledniajacych potrzeby oséb chorych na
rdzeniowy zanik miesni i ich bliskich”.

Cele te realizowane sg przez rézne formy dziatania podpo-
rzadkowane zasadzie transparentnosci, ktérej shuzy strona interne-
towa oraz media spoteczno$ciowe. Trzeba zatem podkresli¢, ze
strona internetowa, profil w portalu spoteczno$ciowym Facebook,
a takze blogi o tematyce SMA prowadzone przez rodzicéw dzieci
z SMA oraz samych chorych, maja ogromne znaczenie w budowa-
niu pozytywnego wizerunku Fundacji, ktéry wplywa na kontakty
z innymi chorymi, ich rodzinami, czyli potencjalnymi czionkami,
wspolpracownikami, aktualnymi sympatykami, ewentualnymi
sponsorami, jak réwniez osobami, ktére stykaja si¢ z prezentowang
przez te media tematyka po raz pierwszy. W ten sposéb budowana
jest kultura zaufania wokét organizacji, bedaca domeng public re-
lations. W$réd metod i technik PR, stosowanych przez Fundacje,
wskaza¢ mozna: konferencje, wyktady, ulotki, foldery firmowe,
broszury informacyjne, sprawozdania, opracowania z elementami
historii organizacji. Fundacja SMA wykorzystuje wtasne media
(Facebook, strona internetowa), postuguje si¢ takze mediami gtéw-
nego nurtu — m.in. koordynator informacji naukowej z ramienia
Fundacji opowiadat o jej dziataniach w programie Raport z Polski
w stacji TVN Info. Fundacja medialnie bardzo wyraznie zaznaczy-
fa swoja obecnos¢ w okresie ,,walki” o refundacje leczenia SMA
w Polsce. Srodowisko SMA oraz sympatycy okazali si¢ skonsoli-
dowana grupa spoleczna, organizujaca réznego typu akcje spotecz-
ne, za sprawa ktérych SMA stato si¢ ,,widzialne” [152].

Interesujaco w tym kontek$cie przedstawiaja si¢ dziatania
Fundacji ukierunkowane na pozyskiwanie funduszy. Pierwsza
znich jest Akcja Handmade for Hope, zainicjowana latem 2014
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roku przez mame¢ Gabrysi. W jej ramach na stronie akcji wysta-
wiane s3 na licytacje wlasnorecznie wykonane przedmioty. Wptaty
zasilajg konto Fundacji, ktdra przeznacza je na dofinansowywanie
prac zmierzajacych do opracowania leku na SMA. Poszczegdlne
edycje akcji wigzg si¢ najczesciej z okresowymi §wictami (Wielka-
noc, Boze Narodzenie), a takze z okresem wakacyjnym.

Druga inicjatywna fundraisingowa to akcja Miesnie dla Mie-
sni (MDM). Giéwnym celem tego przedsigwzigcia bylo ,,propa-
gowanie wiedzy na temat rdzeniowego zaniku mig¢$ni oraz finan-
sowanie Banku Sprzetu w trakcie trwania imprez sportowych”.
W jej ramach nawigzywana jest wspélpraca z druzynami i spor-
towcami, ktérzy podzielajg ide¢ wsparcia oséb chorych na SMA.
Podobna akcja Muskeln fiir Muskeln prowadzona jest od lat
w Niemczech. Pierwszymi partnerami polskiej akcji MDM, co
ogtoszono w maju 2014 roku, byta warszawska druzyna futbolu
amerykanskiego Warsaw Sharks. Na koszulkach druzyny pojawi-
to si¢ logo akcji, ponadto sportowcy wzieli udzial w sesji zdje-
ciowej z podopiecznymi Fundacji SMA. Wspétpraca ta zaowo-
cowata publiczng zbiérka funduszy, zorganizowang na podstawie
decyzji nr 153/2014 wydanej przez Ministra Administracji i Cy-
fryzacji w dniu 12 marca 2014 roku. Pierwsza odstona akcji miata
miejsce w czasie meczu 6smej kolejki Ligi Futbolu Amerykan-
skiego 31 maja 21014 roku w Warszawie, gdzie spotkaly si¢ dru-
zyny Warsaw Sharks i Kozty Poznan. Do kwestujacych wolonta-
riuszy w koszulkach z logo akcji spontanicznie dotaczyly aktorki
znane z telewizyjnego serialu Wawa Non Stop. Druga zbidrka
obyla si¢ 6 lipca 2014 w Warszawie, ponownie w czasie meczu
futbolu amerykanskiego TOPLIGA: Warsaw Sharks — Panthers
z Wroctawia. Jako go$¢ specjalny pojawit si¢ zawodnik MMA
Grzegorz Biatas oraz, ponownie, aktorka wcielajaca si¢ w postaé
Dobrusi z serialu Wawa Non Stop. Zebrane $rodki przeznaczono
na zakup pulsoksymertu, czyli urzadzenia, ktére stuzy do niein-
wazyjnego kontrolowania poziomu nasycenia krwi tlenem, nie-
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zbednego do monitorowania oddechu dzieci i dorostych chorych
na SMA m.in. podczas infekcji drég oddechowych.

Fundacja intensywnie uczestniczy w zyciu online, prowadzac
dziatania z kregu marketingu spolecznego, ktérego celem jest
»sprzedawanie” idei, z ktérymi utozsamia si¢ Fundacja. Chodzi
wigc o takie promowanie dziatan organizacji, ktére zyska najszer-
szy rezonans spoleczny. Wymieni¢ tu trzeba uczestnictwo w ini-
cjatywnie Sierpien — miesigc SMA i organizacje akcji towarzysza-
cej w mediach spoteczno$ciowych. Od lat sierpien jest miesigcem
poswieconym rdzeniowemu zanikowi miesni, kiedy prowadzone
sa dziatania majace na celu podnoszenie wiedzy o tej chorobie
oraz zintensyfikowanie jej spotecznej rozpoznawalnosci. W sierp-
niu roku 2015 w portalu spoteczno$ciowym Facebook przygoto-
wane zostalo wydarzenie Tacy sami, dzigki ktéremu uczestnicy
mogli ,,podzieli¢ si¢ swoimi pasjami i pokazac¢, ze Wasze zycie to
duzo wiecej niz SMA”. W tym celu nalezalo umiesci¢ na stronie
akcji fotografi¢ ukazujaca swoje hobby oraz zaprosi¢ znajomych
do uczestnictwa.

W tym samym czasie prowadzona byta akcja MamSMAka na
lizaka. W zadaniu wyznaczonym przez Fundacje SMA wystar-
czyto zrobi¢ zdjecie z lizakiem i umiesci¢ na swoim profilu spo-
tecznosciowym z odpowiednim opisem i hasztagiem #Mam-
SMAkanalizaka oraz nominowa¢ do jego wykonania co najmnie;j
trzy inne osoby. Ta z nich, ktéra nie podejmie wyzwania, powin-
na przekaza¢ darowizne na rzecz Fundacji'.

Formuta tych akcji wzorowana jest na rozpowszechnionym w 2014 roku
projekcie Ice Bucket Challenge, ktéry polegal na propagowaniu wiedzy
o ALS, jednej z rzadkich choréb — o ktdrej juz wspomniaty$my. Utrzyma-
na w formie zabawy akacja polegata na wylewaniu na siebie kubta zimnej
wody i nominowaniu do podjecia wyzwania kolejnych osdb, czesto zna-
nych celebrytéw, czemu towarzyszylo zbieranie funduszy na wspieranie
badan nad leczeniem stwardnienia zanikowego bocznego. W ten sposéb
zebrano 115 min dolaréw, ale jednoczesnie akcj¢ krytykowano, poniewaz
,pokazata, na jakie niskie i mato intelektualne bodzce reaguje wigkszosé
uzytkownikéw mediéw spoteczno$ciowych” [153].
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Poniewaz kampanie spoteczne czesto budowane sg na postaci
,bohatera” — osoby publicznej, ktérej pojawienie si¢ podniesie
prestiz wydarzenia i je uwiarygodni, Fundacja zadbata o to, by
taka osoba si¢ w niej pojawita. Byt to Lukasz Jakubiak reprezen-
tujacy znany w Internecie program 20m2. Brat on takze udzial
w Il Weekendzie ze SMA-kiem jako prowadzacy motywacyjny
wyktad Znajdz site.

W sierpniu 2014 roku zostata zorganizowana, jako kolejne
wydarzenie na portalu spotecznosciowym Facebook, akcja Na-
dzieja jest w nas. Umozliwita ona podzielnie si¢ do§wiadczeniami
zwigzanymi z chorobg i zmobilizowanie znajomych do zapozna-
nia si¢ z ta tematyka. Na znak solidarno$ci z chorymi oraz ich bli-
skimi tworcy wydarzenia zaproponowali, by uczestnicy wydarze-
nia umieszczali specjalnie przygotowang grafike — bigkitng
wstazke — jako zdjecie profilowe na swoim portalu spoteczno-
Sciowym.

Niebywate znaczenie konsolidujace spotecznos¢ SMA maja
wielokrotnie juz wspominane doroczne konferencje Weekend ze
SMA-kiem. Sa to cykliczne, mozna powiedzie¢, ze dla Fundacji
SMA flagowe, wydarzenia o charakterze szkoleniowo-edukacyj-
nym z wyraznie podkres$long inicjatywa, majacg na celu integro-
wanie spolecznos$ci ludzi zwigzanych prywatnie badz zawodowo
z SMA.

Zjazdy organizowane sa od poczatku istnienia organizacji.
Pierwszy odbyt si¢ 26-27 maja 2013 r. w hotelu Sobienie Kré-
lewskie pod Warszawg i wzigto w nim udziat blisko 60 rodzin
z SMA. W nastepnych latach konferencje odbywaty si¢ w wigk-
szym i bardziej przystosowanym dla oséb poruszajacych si¢ na
woézkach hotelu Boss w Wawrze. Jak twierdzg organizatorzy
zjazdy te ,,s3 dla wielu rodzin dotknietych przez rdzeniowy zanik
migs$ni (SMA) jedyng mozliwoscig poznania innych rodzin bory-
kajacych si¢ z ta cigzka chorobg”. Nalezy nadmieni¢, ze to pol-
skie wydarzenie jest jednym z najwickszych tego typu na $wiecie
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i co istotne — jego symboliczne ptatny charakter nie wyklucza
z udziatu tych rodzin z SMA, ktére borykaja si¢ z problemami fi-
nansowymi. W zwiazku z tym co roku poszukiwani i znajdowani
$3 SpONsorzy.

W ramach dziatalnos$ci edukacyjnej i szkoleniowej Fundacja
udostepnita online nagrania wystgpien prelegentéw z drugiej kon-
ferencji: dr Anny Lusakowskiej Rdzeniowy zanik migsni: fakty,
perspektywy, nadzieje oraz dr Agnieszki Stgpien Znaczenie ksztat-
towania prawidtowych funkcji kregostupa u dzieci i dorostych
7 SMA. W latach pézniejszych obrady konferencyjne byly trans-
mitowane na zywo i udost¢pniane poprzez portal internetowy Fa-
cebook.

Relacje interpersonalne spoteczno$ci SMA utrzymywane sg
takze online w ramach grup wsparcia. Obecnie funkcjonuja w por-
talu Facebook grupy dyskusyjne dla rodzin borykajacych sie
z SMA: Dzieci SMA, SMARD - grupa dla rodzicow, Kobiety
SMA, ZANIKOWCY - grupa dla dorostych z SMA [154]. Mniej
formalne grupy tworza si¢ wokét blogéw prowadzonych przez
chorych czy ich rodzicéw. Obecnie funkcjonowanie w Internecie
jest podstawg spolecznego istnienia organizacji pacjenckich, dla
cztonkéw ktérych social media staja si¢ niekiedy — na przyktad
z powodu ograniczen ruchowych czy koniecznosci dtugotrwatych
hospitalizacji — jedyna forma uczestniczenia w zyciu spolecznym.
Pokazuja tez, jak wazne sg spotkania z drugim cztowiekiem. Jak
wyjasnia Malgorzata Laskowska ,,Tematyczne fora internetowe,
grona, telewspdlnoty swiadcza o tym, ze spoteczenstwo nasze nie
przezywa jeszcze catkowitego kryzysu spotkania. Ludzie groma-
dzg sie, facza na podstawie wspdlnych zainteresowan. Sa one jed-
nak wyrazem tesknoty za tradycyjng forma spotkan. Widaé to
wyraznie na przyktadzie ludzi, zmagajacych si¢ z réznego rodzaju
cierpieniem: choroba nieuleczalng, badz tez z samotnoscia itp.
Nie maja oni czg¢sto mozliwosci komunikacji bezposredniej, nie
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tylko ze wzgledu na brak towarzystwa, oséb zainteresowanych re-
lacja, lecz czesto z powodu niedomagania fizycznego” [155].

W ten ,,nowoczesny” sposéb nawigzywane sg wig¢zi spolecz-
ne, pogiebiane pdzniej w czasie konferencji Weekend ze SMA-
kiem. Blogi, na fali ich rosnacej popularnosci, staty si¢ platforma
komunikacji z szerszymi krggami spoteczenstwa, a takze pozy-
skiwania §rodkéw w ramach 1% podatku przekazywanego pod-
opiecznym réznych fundacji oraz organizacji pozytku publiczne-
go. Tym samym osoby prowadzace blogi zwigzane z problematy-
ka SMA, skupione wokot Fundacji, tworza wirtualng sie¢, ktora
staje si¢ siecig spoteczng — wspdlpracownicy organizacji tworza
»pomost” migdzy organizacja a swoim otoczeniem spotecznym.
W ten sposob ta swego rodzaju wspdlnota doswiadczen dysponu-
je nie tylko kapitalem finansowym, ale réwniez spoltecznym, co
przektada sie na mozliwosci realizacji dziatan statutowych.

Zaznaczmy tu, ze rozdziat ten nie pretenduje do monogra-
ficznego opisu dziatan Fundacji. WybralySmy tu przyktadowe,
reprezentatywne dziatania, natomiast zakres aktywnos$ci czion-
kéw Fundacji jest w rzeczywisto$ci duzo szerszy. PisalySmy o tym
w pracy Opieka nad pacjentem z rdzeniowym zanikiem miesni
z uwzglednieniem dzialan organizacji pozarzgdowych, do lektury
ktérej odsytamy zainteresowanych [152].

Podsumowanie

Z powyzszej charakterystyki rdzeniowego zaniku mig$ni wy-
nika, Ze jest to rzadka choroba bedaca ogromnym wyzwaniem dla
polityki zdrowotnej na szczeblu mig¢dzynarodowym i lokalnym
w Polsce oraz w wymiarze spotecznym, rodzinnym i osobistym.

SMA wywiera ogromny wplyw na zycie chorego i jego ro-
dziny. Choroba, niezaleznie od typu, przewlekle postgpuje, wy-
muszajac niejako nieustanng koniecznos$¢ przystosowywania si¢
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do pogarszajacego si¢ z wiekiem stanu chorego, ktéry do$wiadcza
coraz wigkszych trudnosci ruchowych i traci coraz wigcej funkcji
zyciowych, czesto umiera przed osiaggnigciem petnoletnioSci.
Opieka nad dzieckiem obcigzonym chorobg tak rzadka, jak SMA,
wymaga od rodzicéw poswigcenia czasu, niejednokrotnie takze
zawodowych ambicji. Ponadto obciagza rodzinne finanse, ponie-
waz piecza medyczna i rehabilitacja jest refundowana w ograni-
czonym zakresie.

By efektywnie zarzadza¢ chorobg, trzeba ja znaé, posiadaé
wiedze o réznych jej aspektach, by organizowaé Zycie chorego
i rodziny w sposob, ktdry bedzie najkorzystniejszy dla ich zdro-
wia fizycznego i psychicznego. Dotyczy to mozliwo$ci aranzo-
wania w codziennym zyciu rehabilitacji, farmakoterapii, udziatu
w probach klinicznych, a takze innych waznych z punktu widze-
nia chorego kwestii (specjalistyczna opieka lekarska, pielegna-
cyjna, dietetyczna). Gtéwnym zrédtem tej wiedzy sa specjalisci
(lekarze i fizjoterapeuci) oraz zasoby internetowe (publikacje or-
ganizacji pacjenckich, specjalistyczne czasopisma), a takze infor-
macje o charakterze biograficznym, dostepne w publikacjach tra-
dycyjnych i blogach chorych oraz ich rodzin. Wazng rol¢ w prze-
kazywaniu informacji na temat choroby petni Fundacja SMA,
organizujgca coroczne konferencje Weekend ze SMA-kiem oraz
udostepniajagca informacje na swojej witrynie internetowej. Ta
merytoryczna i praktyczna baza pozwala ponadto na stworzenie
sieci wsparcia psychospolecznego.



Czeéé II:

Wiedza pacjentow obcigzonych SMA
na temat choroby







1. Przebieg badan

Celem tej cze$ci pracy byla analiza i opis wiedzy oséb cier-
piacych na rdzeniowy zanik mig¢éni w zakresie obcigzenia choro-
ba, rokowania, leczenia, charakterystyki klinicznej schorzenia.

Podstawg badan byta hipoteza dotyczaca tego, ze osoby cho-
re na SMA posiadaja merytoryczng wiedz¢ na temat schorzenia,
ktoére ich dotkneto.

W toku badan postawiono nast¢pujace pytania badawcze:

» Jakie czynniki warunkuja wiedze¢ o chorobie?

» Jakie sg zrédta wiedzy o chorobie?

e Jaki jest zakres wiedzy na temat przyczyn schorzenia, je-
g0 rozpoznawania, mozliwo$ci terapeutycznych, sposobéw prze-
ciwdziatania chorobie?

W badaniu udziat wzigto 100 dorostych chorych obcigzonych
rdzeniowym zanikiem mig¢$ni — 44% z nich to byty kobiety, 56%
— mezcezyzni. Respondenci reprezentowali dwie grupy wiekowe —
wigkszo$¢ stanowity osoby w wieku 26-30 lat; druga grupa to
osoby w wieku 20-25 lat (rycina 3).

Wszyscy badani to mieszkancy Polski (100%).

Jako narzedzie diagnostyczne wykorzystano formularz ankie-
towyl. Sktadat si¢ on z trzech modutéw: czes¢ 1 — Metryczka,
cze$¢ 11 — Witasna wiedza o chorobie, poruszajaca dziesie¢ ogol-
nych aspektéw zwigzanych z rdzeniowym zanikiem migéni, czgs¢

! Zostat on zatwierdzony przez Komisj¢ Bioetyczng Uniwersytetu Medycz-

nego w Biatymstoku; zgoda nr R — I — 002/322/2017.
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Il — Ile wiesz o swojej chorobie, zawierajaca trzynascie pytan,
sposrdd ktérych cze$¢ miata charakter otwarty, a inne dopuszcza-
ty mozliwo$¢ wielokrotnego wyboru (ankieta znajduje sie w za-
taczniku).

0% 0%

m13-15

16-19
m20-25
m26-30

Rycina 3. Grupy wiekowe respondentéw.
Zrédto: opracowanie wtasne

Uczestnikami badania byli cztonkowie funkcjonujacej w me-
diach spoteczno$ciowych (na portalu Facebook) grupy Zanikowcy
[154], ktéra zrzesza osoby chore na rdzeniowy zanik mig$ni oraz
ich sympatykéw. Zostali oni poproszeni o uzupelnienie ankiety
w okresie od pazdziernika do konca grudnia 2017 roku. Opraco-
wanie statystyczne oparto na sredniej arytmetycznej.

Prowadzenie badan za posrednictwem Internetu byto uzasad-
nione niewielka liczbg chorych (SMA jest choroba rzadka) roz-
proszonych w kraju, a takze ich ograniczong mobilno$cig, spra-
wiajaca, ze Internet byt dla wielu z nich podstawowym medium
komunikacji.

W czesci testowej ankiety respondenci, odpowiadajac na py-
tania, mogli uzyska¢ 31 punktéw. Zastosowano punktacje, zgod-
nie z ktéra kazdej poprawnej odpowiedzi odpowiadat 1 punkt.
Uzyskanie wyniku powyzej 50% pozwalalo uznaé¢ wiedze re-
spondentéw za dostateczna. Tabela 1 obejmuje odsetek prawi-
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dtowo udzielonych odpowiedzi ogélem oraz z podzialem na ko-

biety i me¢zczyzn®.

Tabela 1. Zestawienie prawidtowych odpowiedzi na pytania w czesci lll

ankiety — testowe;j.

. Prawidtowa Kobiety Meziczyzni tacznie
Pytanie s
odpowiedz (56) (44) (100)

Czy potrafisz  SpinalMuscularAtrophy 91,1% 90,9% 98%
wyjasni¢ skrot Rdzeniowy Zanik Mie-
SMA? Sni
Co obejmuje  Rehabilitacja 44,64% 40,9% 99%
Twoje
leczenie?
Na podstawie Badanie neurologiczne 73,21% 86,36% 81%
czego Wycinek miesnia 64,29% 54,55%  60%
stwierdzono, (higpsja)
ze jestes Badanie genetyczne 44,64% 2,27% 26%
chory? .

krwi

Badanie elektromio- 28,57% 27,27% 29%

graficzne
Nad jakimi Naprawa uszkodzone- 80,36% 61,36% 74%
terapiami go genu SMN1
pracujg aktu-  przywrécenie spraw-  17,86% 18,18%  17%

alnie naukow-
cy zajmujacy
sie SMA?

nosci ostabionym mie-
$niom

Zasadno$¢ wprowadzenia tego podzialu wyjasniamy w Podsumowaniu.
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. Prawidtowa Kobiety Meziczyzni tacznie
Pytanie L
odpowiedz (56) (44) (100)
Zastgpienie uszkodzo- 16,07% 18,18% 17%
nego biatka SMN in-
nym zwigzkiem
Modyfikacja zapaso- 17,86% 31,82% 26%
wego genu SMN2
Jak nazywa sie Spinraza 60,71% 79,55% 72%
pierwszy na Nusinersen 3,57% 15,91%
sSwiecie lek na
SMA?
Czy choroba  Tak 89,29% 77,27% 86%
jest Nie 3,57% 11,36%
dziedziczna? Nie wiem 5,36% 9,09%
Co wywotuje Zmiany w DNA 62,5% 68,18% 66%
SMA? Niedobér biatka SMN1  62,5% 47,73%  58%
Obumieranie neuro- 32,14% 15,91% 24%
néw ruchowych w
rdzeniu kregowym
Czy choroba  Tak 92,86% 90,91% 93%
moze pojawic
sie w wieku
dorostym?

Ktora ptec Obie tak samo czesto  60,71% 31,82% 48%
choruje
czesciej?
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. Prawidtowa Kobiety Meziczyzni tacznie
Pytanie s
odpowiedz (56) (44) (100)
Jaki jest SMA1 62,5% 25% 47%
najczestszy
typ choroby?
Jaki jest Przewlekty 73,21% 43,18% 60%
przebieg Postepujacy 96,43% 90,91% 98%
choroby?
Jakie sg Otytos¢ 1,79% 2,27% 2%
najwieksze Zbyt niska waga 5,36% 52,27% 27%
problemy Ostabienie miesni od-  85,71% 86,36% 85%
zdrowotne dechowych
w SMA? Przykurcze stawdw i 35,71% 61,36% 47%
miesni
Drzenie miesni 50% 50% 51%
Osteoporoza 21,43% 6,82% 13%
Trudnosci w potykaniu  73,21% 50% 61%
TrudnosSci w samo- 78,57% 65,91% 72%
dzielnym siedzeniu
Skolioza 67,86% 77,27%
Co mozna Nie ma sposobu prze- 28,57% 36,36% 31%
zrobi¢, by ciwdziatania

przeciwdziataé

zachorowaniu
na SMA?

Zrédto: opracowanie wiasne.
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Zdecydowana wickszo$¢ badanych stanowili mieszkancy
miast (82%). Sposréd nich po 14% mieszkato w miastach powia-
towych, gminnych i matych, 12% w miastach wojewddzkich,
a 27% w stolicy. Natomiast 18% stanowili mieszkancy wsi.

Ankietowani reprezentowali rézne poziomy wyksztatcenia:
od podstawowego (2%), gimnazjalnego (1%), przez S$rednie
(36%), zawodowe zwigzane z medycyng (2%), inne zawodowe
(7%), wyzsze zwiazane z medycyna (11%) oraz inne wyzsze
(41%).

Ponad potowa respondentéw (52%) to rencisci. Druga pod
wzgledem liczebnosci grupe stanowili pracujacy (42%). Kolejne
grupy to: studiujacy (22%) oraz bezrobotni (10%).

Wigkszos¢ ankietowanych deklarowata, ze chciataby wie-
dzie¢ wigcej o swojej chorobie (42%). Nieco ponad jedna trzecia
(33%) uwazata, ze posiada wiedze¢ ogdlna, krytycznie do tej kwe-
stii podchodzili ci, ktérzy sadzili, ze wiedza zbyt mato — stanowili
oni 14% badanych. Najmniejsza grupa byli ci, ktérzy uwazali, ze
wiedzg duzo (12%) (rycina 4).
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45% 42%
40%
35%
30%
25%
20%
15%
10%

5%

0%

Wiemduzo  Uwazam, ze wiem Chciathym Mam wiedze
zbyt mato wiedzie¢ wiecej 0gdlng

Rycina 4. Ocena swojej wiedzy o chorobie.
Zrédto: opracowanie wiasne.

Dla wigkszo$ci ankietowanych chorych Zrédtem wiedzy
0 SMA byt Internet (94%). To medium pozwalatlo na pozyskiwa-
nie informacji ze strony internetowej Fundacji SMA (26%) i jej
facebooka (27%). Z tradycyjnych mediéw, takich jak telewizja
czy radio, wiedze czerpato 8% respondentéw. Jeszcze innym zré-
dtem wiedzy byli: inni chorzy (45%) oraz ich rodziny (20%),
a takze Fundacja SMA (37%). Duza cz¢$¢ ankietowanych uzy-
skiwata informacje od lekarza (51%) i fizjoterapeuty (29%), czyli
specjalistoéw bezposrednio zaangazowanych w dziatania terapeu-
tyczne. Specjalistyczng wiedze ankietowani zdobywali réwniez
z czasopism (9%) i ksigzek (5%) o profilu medycznym (rycina 5).

Wsrdd pracownikoéw stuzby zdrowia, jako ci, ktérzy przeka-
zywali chorym najwicksza wiedzg odno$nie do ich choroby,
wskazywani byli: neurolog (81%), fizjoterapeuta (33%), lekarz
rehabilitacji (15%), pediatra, lekarz rodzinny, ortopeda (po 4%),
pulmonolog (3%). Zadnej wiedzy o swojej chorobie ankietowani
nie uzyskali od pielggniarek.
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Rycina 5. Zrédta wiedzy o swojej chorobie.
Zrédto: opracowanie wtasne.

Oceniajac wiedzg tych specjalistow w skali 1-5, respondenci
najwyzsze kompetencje przyznali neurologowi (70% ocen 5) i fi-
zjoterapeucie (62% ocen 5), a w dalszej kolejnosci: 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), pielegniarce (42% ocen 1) (rycina 6).

90%
80%
70%
60%

fo g S g 2 i
g @ A ENY {\\’b&
& & & & <@ ) ,25*’3’

Rycina 6. Pracownicy stuzby zdrowia, ktorzy przekazali respondentom najwiecej informa-
cji o chorobie.
Zrédto: opracowanie whasne.
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Niemal wszyscy respondenci czytali informacje o SMA w je-
zyku polskim (98%), 12% czytalo po angielsku, a 2% po nie-
miecku (rycina 7).

110%

98%

90%

70%

50%

30%

12%

10%

Polski Angielski Niemiecki

Rycina 7. Jezyk, w jakim respondencie czytajg o SMA.
Zrédto: opracowanie whasne.

Wigkszos¢ respondentéw zdiagnozowanych po okresie dzie-
cinstwa (69%) nie styszata o takiej jednostce chorobowej jak
SMA, zanim nie dowiedzieli si¢, ze sa chorzy. Ci, ktérym SMA
nie bylo obce, styszeli o tym schorzeniu dzigki dziataniom Fun-
dacji SMA (12%), znajomym (9%), facebookowi (4%), telewizji
(2%), a takze w szkole lub na studiach (2%). Natmiast 5% mialo
do czynienia z SMA, poniewaz maja chorych w rodzinie (rycina 8).

80% 699

Tak, od Takz Tak, w szkole/ Tak, zasprawg  Tak,na Nie Tak, poniewaz
znajomych telewizji/  nastudiach dziatan Facebooku mam chorych
prasy Fundacji SMA w rodzinie
(np. Migsnie
dla Miesni)

Rycina 8. Wiedza o SMA przed zdiagnozowaniem.
Zrédto: opracowanie wtasne.
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Wsrdd ankietowanych 93% brato udziat w Weekendach ze
SMA-kiem. W roku 2013 w pierwszym spotkaniu udzial wzigto
28% badanych, w 2014 roku — 41%, w 2015 i 2016 roku — 55%
(rycina 9).

60%

55% 55%

50% 41%
40%

28%
30%
20% "
10% - %
0% - . . . L

Tak, w Tak, w drugim Tak, w trzecim Tak, w Nie, w zadnym
pierwszym (2014r.) (2015r.) czwartym
(2013r.) (2016r.)

Rycina 9. Udziat w Weekendach ze SMA-kiem.
Zrédto: opracowanie wtasne.

Najwicksza cze$¢ oséb bioracych udziat w badaniu zostata
zdiagnozowana w Warszawie (69%), niewielki odsetek wskazat
inne miasta w Polsce — Lublin, Gliwice, £.6dz (po 1%), Gdansk,
Poznan (po 2%). Jeden ankietowany wskazal Niemcy (1%).
Cze$¢ respondentéw wskazata poradni¢ neurologiczng (16%). In-
na grupa odpowiedziata, ze dowiedziala si¢ od rodzicéw (4%)
(rycina 10).

Jako miejsce leczenia cze$¢ ankietowanych podawata ogdlnie
jednostki stuzby zdrowia: poradni¢ neurologiczng (47%) lub po-
radni¢ neurologiczng i rehabilitacyjng (6%), lekarza rodzinnego
(1%) lub konkretne podmioty lecznicze: Klinik¢ Neurologii
w Samodzielnym Publicznym Centralnym Szpitalu Klinicznym
przy ulicy Banacha w Warszawie (27%), Wojskowy Instytut Me-
dyczny przy ulicy Saszerow w Warszawie (1%). Wskazywane
byly takze miasta, w ktérych odbywa si¢ leczenie: Warszawa
(9%), Koscierzyna (3%), Gliwice, Lublin, Poznan (po 1%). Jeden
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ankietowany zaznaczyl, ze byt leczony prywatnie w domu (1%)
(rycina 11).
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Rycina 10. Placéwka, w ktdrej przeprowadzono diagnostyke respondenta.
Zrédto: opracowanie wiasne.
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Rycina 11. Miejsce leczenia w zwigzku z SMA.
Zrédto: opracowanie wtasne.

Niemal wszyscy sposrdd respondentéw (98%) potrafili wyja-
$ni¢ skrét SMA: 52% podato anglojezyczne rozwinigcie nazwy
choroby, 46% jej polski odpowiednik, a 1% nazwe anglojezyczna
i polska (rycina 12).
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Rycina 12. Umiejetnos¢ wyjasnienia skrotu SMA.
Zrédto: opracowanie wlasne.

Swiadomo$é tego, jak byli leczeni, posiadato 97% uczestni-
kéw ankiety. Jako element swojego leczenia 99% z nich wymie-
niato rehabilitacje, 28% — leki, po 20% — diete i operacje, 3% —
ziota. Z kolei wedtug 6% choroby nie leczy si¢. Natomiast 3% re-
spondentéw nie wiedziato, co obejmuje ich leczenie (rycina 13).
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Rycina 13. Co obejmuje leczenie chorego na SMA.
Zrédto: opracowanie whasne.

Jako metod¢ wykorzystang do zdiagnozowania u nich SMA,
respondenci wskazywali: badanie neurologiczne (81%), pobranie
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wycinka migénia (biopsj¢) (60%), badanie genetyczne (26%), ba-
danie elektromiograficzne (29%), badanie moczu (1%). Nato-
miast 3% badanych nie wiedziato, na podstawie jakich badan
rozpoznano u nich chorobg (rycina 14).
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Rycina 14. Metoda, ktorg zdiagnozowano SMA.
Zrédto: opracowanie wiasne.

Wséréd uczestnikéw badania 93% potrafito odpowiedziec,
nad jakimi terapiami trwaja obecnie prace naukowcdéw. Jako po-
dejscia terapeutyczne wskazywali oni: naprawe uszkodzonego
genu SMN1 (74%), komorki macierzyste (52%), modyfikacj¢ za-
pasowego genu SMN2 (26%) i przywrdcenie sprawno$ci ostabio-
nym mie$niom (17%), kwas walproinowy (6%), przeszczep (1%)
(rycina 15).

Nazwe pierwszego na $wiecie leku na SMA wymienito 96%
respondentéw. Wedlug 63% jest to Spinraza, wedlug 8% nusiner-
sen, 1% podawat obie nazwy lacznie. Z kolei 5% wskazywato nu-
sinersen wraz z komérkami macierzystymi, a 1% wylacznie ko-
morki macierzyste. Pozostate 4% nie potrafito wskaza¢ leku (ry-
cina 16).
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Rycina 15. Znajomos¢ aktualnie prowadzonych badan nad terapiami na SMA.
Zrédto: opracowanie wtasne.
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Rycina 16. Znajomos¢ nazwy pierwszego na Swiecie leku na SMA.
Zrédto: opracowanie wtasne.

Rdzeniowy zanik mie$ni uznawany byt za chorobe dzie-
dziczng przez 86% respondentéw, przeciwnie sadzito 6%, nato-
miast 8% nie znato odpowiedzi na to pytanie (rycina 17).
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W Tak
H Nije

W Niewiem

Rycina 17. Wiedza o dziedziczeniu choroby.
Zrédto: opracowanie wiasne.

Jako podtoze choroby najwickszy odsetek respondentéw
wskazywal: zmiany w DNA (66%), niedobdr biatka SMNI
(58%), obumieranie neuronéw ruchowych w rdzeniu kregowym
(24%). Niewielka grupa podawata inne przyczyny, takie jak: bak-
terie i wirusy, obumieranie neuronéw w mozgu (po 2%), nie-
zdrowy tryb zycia matki w czasie cigzy (1%) (rycina 18).
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Rycina 18. Wiedza o przyczynach SMA.
Zrédto: opracowanie wiasne.
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Wedlug 93% respondentéw choroba moze ujawnic¢ si¢ w wie-
ku dorostym; pozostale 7% nie znalo odpowiedzi na to pytanie
(rycina 19).

B Tak mNie mNiewiem

Rycina 19. Wiedza o wieku ujawniania sie SMA.
Zrédto: opracowanie wiasne.

Zdaniem 48% uczestnikéw badania, przedstawiciele obu pici
tak samo czesto choruja na SMA. Natomiast 1% ankietowanych
twierdzil, ze czgsciej choruja kobiety, a 6%, ze mezczyzni. We-
dlug 17% respondentéw nie ustalono, u ktérej z pici czgsciej roz-
poznaje si¢ rdzeniowy zanik mig$ni. Z kolei 28% nie wiedziato,
jaka jest odpowiedz na to pytanie (rycina 20).

1%

m Kobiety

W Meiczyini

= Obie tak samo czgsto

m Nie ustalono, ktora ple¢

choruje czesciej

W Nie wiem

Rycina 20. Wiedza o zaleznosci miedzy ptcig a zachorowaniem na SMA.
Zrédto: opracowanie wiasne.
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Dla 61% respondentéw mozliwe bylo wskazanie najczesciej
diagnozowanej postaci choroby: dla 47% byto to SMAI, dla 11%
— SMA2, a dla 3% — SMA3, za$ 39% nie wiedziato, ktéry typ
SMA jest diagnozowany cze$ciej niz inne (rycina 21).
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Rycina 21. Znajomos¢ najczestszej postaci choroby.
Zrédto: opracowanie whasne.

W opinii niemal wszystkich respondentéw (98%) rdzeniowy
zanik mig$ni to choroba, ktdérej przebieg jest postgpujacy; ponad
potowa (60%) uwazata go za przewlekly (rycina 22).
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Rycina 22. Wiedza o przebiegu choroby.
Zrédto: opracowanie wtasne.
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Prawie wszyscy respondenci (99%) potrafili wskaza¢ naj-
wigksze problemy zdrowotne pacjentéw z SMA. Ich zdaniem by-
ly to: ostabienie mie$ni oddechowych (85%), skolioza (75%),
trudno$ci w samodzielnym siedzeniu (72%), trudnosci w potyka-
niu (61%), drzenie migsni (51%), przykurcze stawdéw i mieg$ni
(47%), zbyt niska waga (27%), ostabienie migsni oczu (18%), in-
fekcje uszu (3%), otyto$¢ (2%). Nic o tych problemach nie wie-
dziat 1% ankietowanych (rycina 23).
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Rycina 23. Znajomos$¢ najwiekszych zagrozen zdrowotnych w SMA.
Zrédto: opracowanie wtasne.

W zakresie profilaktyki najwigksza grupa badanych wskazata
przeprowadzenie badania genetycznego przed podjeciem decyzji
o rodzicielstwie (43%). Mniejszy odsetek odpowiedzi obejmowat:
przyjmowanie witamin o okresie cigzy (2%), urodzenie dziecka
przed 30 rokiem zycia (1%), prowadzenie przez rodzicéw zdro-
wego trybu zycia przed podj¢ciem decyzji o rodzicielstwie (3%).
O profilaktyce SMA nie wiedziato nic 31% respondentéw (ryci-
na 24).
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Rycina 24. Wiedza o profilaktyce SMA.
Zrédto: opracowanie wiasne.

Srednia punktéw uzyskanych przez ankietowanych w czesci
testowej to 16,45 pkt. Maksymalny wynik — 30 na 31 pkt. Najniz-
szy wynik — 0 na 31 pkt.



3. Omodwienie wynikow

Uczestnicy opisywanego badania uzyskiwali $redni wynik
16,45 punktéw na 31 mozliwych, czyli 53,04%, co pozwalato
oceni¢ ich wiedzg jako dostateczng (rycina 25).
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Rycina 25. Srednia punktdw uzyskiwana przez respondentéw.
Zrédto: opracowanie wtasne.

Wyzsze wyniki uzyskiwaly kobiety — 17,09 pkt., czyli
55,13% niz me¢zczyzni — 15,63 pkt., czyli 50,42% (rycina 26 i 27).
Badanie sugeruje, ze kobiety wickszg uwage przyktadajg do kwe-
stii zwigzanych z wlasnym zdrowiem, co zgadza si¢ z ogdlnie ob-
serwowanym trendem. Z zamieszczonego w ,,Gazecie Ubezpie-
czeniowej” omodwienia raportu przygotowanego w 2019 roku
przez Nationale-Nederlanden wynika jasno, ze kobiety wykazuja
wigksza dbatos¢ o zdrowie, a zachowania profilaktyczne ciesza
si¢ wsrdd nich wigksza popularnoscig [156].
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Rycina 26. Srednia liczba punktéw z podziatem na pteé.
Zrédto: opracowanie wtasne.
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Rycina 27. Srednia liczba punktéw z podziatem na pte¢ w procentach.
Zrédto: opracowanie whasne.

Nieco wigcej punktéw w pytaniach ankietowych zdobywali
respondenci mieszkajacy na wsi — 55,05%, podczas gdy miesz-
kancy miast — 52,23% (rycina 28).
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Rycina 28. Srednia liczba punktéw wedtug miejsca zamieszkania.
Zrédto: opracowanie wtasne.
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W grupie kobiet poréwnywalne wyniki uzyskiwaly respon-
dentki mieszkajace w miastach i na wsi, z nieduzg przewaga dla
tych drugich — odpowiednio 17,1 oraz 18 pkt. (55% i 58%) (ryci-
na 29).
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Rycina 29. Srednia liczba punktéw uzyskana przez kobiety a miejsce zamieszkania.
Zrédto: opracowanie wtasne.

W grupie mezczyzn takze wyzsze noty uzyskiwali ankieto-
wani mieszkajacy na wsi — 16,13 pkt. (52%) niz mieszkancy
miast — 15,37 (50%) (rycina 30).
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Rycina 30. Srednia liczba punktéw uzyskanych przez mezczyzn a miejsce ich zamieszkania.
Zrédto: opracowanie wiasne.

Biorac pod uwage wyksztalcenie respondentéw, nalezy
stwierdzi¢, ze najwigksza liczb¢ punktéw zdobywaly osoby z wy-
ksztalceniem wyzszym — byly to wyniki na poziomie 56,48%
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oraz osoby z wyksztatlceniem $rednim — 51,76%. Najnizsze noty
osiagali respondenci z wyksztalceniem podstawowym — 25% (ry-
cina 31).
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Rycina 31. Srednia punktéw a wyksztatcenie respondentdow.
Zrédto: opracowanie wtasne.

Mezczyzni z wyksztalceniem wyzszym uzyskiwali $rednio
56% poprawnych odpowiedzi, a kobiety — 57%. W grupie kobiet
jeszcze wiecej punktow zdobywaly respondentki z wyksztatce-
niem gimnazjalnym — 58% (rycina 32, 33).
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Rycina 32. Srednia liczba punktéw uzyskanych przez mezczyzn a ich wyksztatcenie.
Zrédto: opracowanie whasne.
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Rycina 33. Srednia liczba punktéw uzyskanych przez kobiety a ich wyksztatcenie.
Zrédto: opracowanie whasne.

Wyksztatcenie zwigzane z medycyna nie wptyneto na uzy-
skanie wynikow wyzszych niz przeci¢tne (rycina 34).
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Rycina 34. Srednia punktéw uzyskanych przez respondentéw z wyksztatceniem zwigza-
nym z medycyna.
Zrédto: opracowanie whasne.

Ogodlnie najwiecej punktow zdobywaty osoby w grupie wie-
kowej powyzej 30 roku zycia — 67, 74%, a najmniej w przedziale
20-25 lat — 50,15% (rycina 35).
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Rycina 35. Srednia punktéw uzyskanych przez respondentéw w poszczegdlnych przedzia-
tach wiekowych.
Zrédto: opracowanie whasne.

Wyzsze noty zdobywaly kobiety w wieku powyzej 30 lat,
podczas gdy u mezczyzn najwyzsze wyniki odnotowano w prze-
dziale wiekowym 26-30 lat (rycina 36, 37).
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Rycina 36. Srednia punktéw uzyskiwanych przez respondentki w poszczegdlnych prze-
dziatach wiekowych.
Zrédto: opracowanie wtasne.

Uzyskanie $redniej iloSci punktéw na poziomie 50% po-
prawnych odpowiedzi odzwierciedlato realng wiedze responden-
téw, sposrdd ktoérych 42% twierdzilo, ze chciatoby o swojej cho-
robie wiedzie¢ wigcej, a 33%, ze ma wiedz¢ ogdlna. Na podsta-
wie wynikéw mozna uznaé, ze badana grupa dysponuje wiedza
wystarczajaca.
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Rycina 37. Srednia punktéw uzyskiwanych przez respondentéw w poszczegélnych prze-
dziatach wiekowych.
Zrédto: opracowanie wtasne.

Jako 7Zrédio wiedzy prawie wszyscy ankietowani (94%)
wskazali Internet.

Przeprowadzona analiza pokazata, ze 85,7% kobiet czerpato
informacje na temat swojej choroby z Internetu w jezyku pol-
skim, za$ zaledwie 1,8% kobiet dowiadywato si¢ o swojej choro-
bie z Internetu w innym jezyku. Kobiety, ktére nie korzystaty
z Internetu w celu pogtebienia informacji stanowity 12,5%. Z ko-
lei mezczyzni korzystajacy z Internetu w jezyku polskim w celu
poglebienia wiedzy o chorobie stanowili 95,46%. Internet czytany
w innym jezyku byt zrédtem wiedzy o chorobie dla 2,27% mgz-
czyzn, natomiast 2,27% nie korzystato z tego medium w tym celu.

Ogoétem — dla 90% respondentéw polskojezyczny Internet
stanowit Zzrédlo wiedzy, z tredci obcojezycznych korzystalo 2%
z nich, ze zrédta tego nie korzystato 8% ankietowanych (rycina 38).

Do internetowych zrédet wiedzy mozna zaliczy¢ takze inne
wskazane przez respondentéw — strong i facebook Fundacji SMA.
Aktywne funkcjonowanie organizacji pacjenckich w Internecie
stalo si¢ wsparciem nie tylko merytorycznym, ale tez interperso-
nalnym w sferze psychoemocjonalne;.
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Rycina 38. Korzystanie z Internetu z podziatem na jezyk, w ktérym czytajg respondenci.
Zrédto: opracowanie wiasne.

Ponadto, nalezy zauwazy¢, ze pozostale zrédia wiedzy obecnie
odbiegaja od swoich prototypowych form — telewizje¢ i radio row-
niez mozna odbiera¢ za posrednictwem taczy internetowych,
a z innymi chorymi oraz ich rodzinami mozna si¢ komunikowaé
poprzez media spoteczno$ciowe funkcjonujace na platformach in-
ternetowych, a nawet ksiazki i czasopisma medyczne, udostep-
niane sg na serwerach wydawcéw w ramach otwartego dostepu
do publikacji naukowych.

W bezposrednim kontakcie interpersonalnym respondenci
pozyskiwali wiedz¢ od przedstawicieli stuzby zdrowia — lekarzy
i fizjoterapeutéw. Zdaniem ankietowanych, wsréd specjalistow,
uczestniczacych w terapii osoby chorej na SMA, najwicksza wie-
dz¢ o tej chorobie przekazat im neurolog (wskazato go 81%), ni-
kta — lekarz rodzinny (wskazato go 4%), a zadna — pielegniarka.
Nalezy w tym kontek$cie zaznaczy¢, ze z badan wynika, ze pa-
cjenci pozostajacy pod opieka lekarza specjalisty maja wyzsza
wiedze niz ci leczeni przez lekarzy rodzinnych [145] — to w pe-
wien sposéb $wiadczy tez o wiedzy tych specjalistow, ktérg moga
przekaza¢ swoim pacjentom.

Duze znaczenie nalezy, w zakresie edukacji zbiorowej, przy-
pisa¢ Weekendom ze SMA-kiem. Liczba ich uczestnikow z roku na
rok wzrasta, pozwalajac na integracj¢ spoteczna tej grupy chorych
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— w ten sposéb Fundacja SMA realizuje zadanie, ktére WHO
przypisato edukacji zdrowotnej [154].

Nalezy podkresli¢, ze w przypadku pacjentéw z SMA po-
ziom wiedzy o chorobie wzrasta wraz z wiekiem, co jest sprzecz-
ne z wynikami uzyskiwanymi w odniesieniu do choréb takich jak
cukrzyca, w przypadku ktérych z wiekiem poziom wiedzy obniza
si¢ (rycina 33) [145]. Wynika to, jak mozna sadzi¢, z dynamiki
obu tych choréb — SMA rozpoznaje si¢ gtéwnie u dzieci, ktére
Z czasem ,,uczg si¢” o swojej chorobie, cukrzyca natomiast czg¢sto
diagnozowana jest u os6b dorostych, ktérych kompetencje po-
znawcze z wiekiem maleja, co utrudnia przyswajanie wiedzy
z tak specyficznej, dynamicznej oraz intelektualnie wymagajace
dziedziny, jaka jest medyna.

Zakres pytan ankietowych pozwolil na ocenienie trzech
aspektéw — obcigzenia chorobg (objawy), rokowania, leczenia.
Procentowy rozktad poprawnie udzielonych odpowiedzi zostat
przedstawiony w tabeli 2.

Tabela 2. Srednie wyniki osiggniete w odniesieniu do badanych aspek-
téw wiedzy o chorobie.

Aspekt wiedzy Osiggniety wynik
Obcigzenie choroba 44,75%
Rokowanie 79%

Leczenie 33,5%

Zrédto: opracowanie wiasne.

Badania pokazaly, ze 44,75% respondentéw orientuje si¢
w stopniu, w jakim choroba obcigza ich organizm, wskazujac
najwigksze problemy zdrowotne charakterystyczne dla tej jed-
nostki chorobowej. Problemy te sg bezposrednim nastepstwem
zaniku mig$ni (ostabienie mig$ni oddechowych, trudnos$ci w po-
tykaniu, trudnoéci w samodzielnym siedzeniu, skolioza, zbyt ni-
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ska waga, drzenie migéni), a takze unieruchomienia (otylosc,
przykurcze stawdw i miesni, osteoporoza). Z tego wzgledu cho-
rzy z SMA wymagaja stalej opieki lekarzy réznych specjalnosci
oraz fizjoterapeutow.

Jako aktualnie dostgpny sposéb terapii w SMA 99% respon-
dentéw wskazato rehabilitacje (44,64% kobiet i 40,9% mez-
czyzn). Bardzo nieliczni badani (3%) jako forme leczenia podali
ziota uchodzace za alternatywng forme¢ leczenia o tradycyjnych
korzeniach. Zdecydowanie wyrazniejszy byt zwrot w strong le-
czenia ,,nowoczesnego”, cho¢ o nieudowodnionej w odniesieniu
do SMA skuteczno$ci — chodzi tu o komérki macierzyste, ktére
wskazywane byly przez ponad potowe ankietowanych (52%) jako
lek na SMA, skojarzony z faktycznie zaaprobowanym klinicznie
farmaceutykiem (5%).

Wiedzg o tym, nad jakimi podejsciami terapeutycznymi pra-
cuja obecnie koncerny farmaceutyczne, opracowujace terapie
rdzeniowego zaniku mi¢$ni, posiadato Srednio 33,5% uczestni-
kéw badania (33,03% kobiet i 32,38% me¢zczyzn). Najczesciej
wskazywano genetyczne podejscie w leczeniu.

Nazwe pierwszego na $wiecie leku na SMA wskazato 72%
badanych, postugujac si¢ nazwa preparatu — nusinersen lub nazwa
handlowa leku — Spinraza. Obie odpowiedzi uznawane byly za
poprawne. Jedng badz druga wskazywato $rednio 32,14% kobiet
147,73% mezczyzn.

Swiadomo$¢ etiologii choroby w zakresie dziedziczenia mia-
to 86% ankietowanych, przyczyne choroby poprawnie okreslito
49.33% z nich. Srednia wiedza o etiologii SMA oscylowata na
poziomie 67,66%. Z kolei w pytaniach dotyczacych epidemiolo-
gii rdzeniowego zaniku mig¢éni badani uzyskiwali §rednio 66,75%
poprawnych odpowiedzi. Rokowanie w przebiegu SMA popraw-
nie wskazywato 79% respondentéw. Wsrdd kobiet $rednia wia-
sciwych odpowiedzi wynosita 84,82%, a ws$réd mezczyzn —
67,04%.
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Aktualnie w literaturze nie ma badan po$wigconych tematyce
wiedzy o SMA wséréd oséb chorych. Prowadzono natomiast ana-
lize wiedzy pacjentéw z rozpoznanymi chorobami wystepujacymi
czesciej niz SMA, ktore nalezy, jak zostalo juz wyjasnione, do
choréb rzadkich. Badania te dotyczyly wiedzy pacjentéw o scho-
rzeniu i powiktaniach na przyktad: cukrzycy — u dzieci [145] i do-
rostych [144], kamicy Z6tciowej [157], nadci$nienia tetniczego
[158], nowotworéw [159]. Badaniom tym towarzyszyla, a w nie-
ktérych opracowaniach wystgpowata jako samodzielny przedmiot
zainteresowania, analiza psychologicznego funkcjonowania cho-
rych, ktérej podstawa byta ocena poczucia koherencji i opis sty-
16w radzenia sobie z choroba (emocjonalnego, skoncentrowanego
na problemie, unikowego).

W przypadku pacjentéw z SMA zweryfikowano jedynie ich
oczekiwania wzgledem leczenia oraz wptyw choroby na jako$¢
zycia. Analiza wypowiedzi respondentow pokazata, ze wigkszos¢
z nich uznalaby za sukces zatrzymanie postepu choroby. Pokazato
to realistyczne nastawienie tej grupy chorych wzgledem dzisiej-
szych mozliwosci terapeutycznych — zmiany, ktére zaszlty w or-
ganizmach dorostych dzi$ chorych z SMA sg nieodwracalne, dla-
tego nawet mimo $wiadomosci istnienia pierwszego na $wiecie
leku na SMA, nie oczekuja oni cofnigcia degeneracji w obrgbie
uktadu mig$niowo-szkieletowego. Mozliwe jest natomiast zaha-
mowanie ich progresji. Jesli wigc Spinraza zostanie podana od-
powiednio wczesnie, czyli w wieku dziecigcym, objawy choroby
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beda dyskretniejsze lub nie ujawnig si¢. Publikacja ta jest wyjat-
kowa o tyle, ze respondentami byli pacjenci z ré6znych krajéw,
takze z Polski, a nad jej opracowaniem pracowat migdzynarodo-
wy zespol, wéréd czlonkéw ktérego byt réwniez reprezentant
Polski z ramienia Fundacji SMA [100].

Badania prowadzone w odniesieniu do réznych jednostek
chorobowych pokazuja, ze wiedza pacjenta o dotykajacym go
schorzeniu jest waznym czynnikiem wpltywajacym na przebieg
historii choroby. Specjalisci sg zgodni, Ze to, jak wysokg wiedze
o swojej chorobie maja pacjenci, przeklada si¢ na powstawanie
powiktan [160]. W praktyce oznacza to, Ze ,,najlepsze wyniki le-
czenia osigga si¢, gdy pacjent ma odpowiednig wiedze, chce i po-
trafi by¢ aktywnym partnerem procesu leczenia” [143]. Zgodna
z tymi danymi teza J.P. Joslina, gloszaca, ze ,,pacjenci, ktérzy
wiedza najwiecej, zyjg najdtuzej” [145] — stala si¢ podstawag do
edukowania pacjentéw w zakresie obejmujacym wiedzg o choro-
bie, ktora ich dotyka, w taki sposéb, by powodowa¢ ,,zmian¢ na-
wykoéw behawioralnych i prowadzenie systematycznej samokon-
troli” [145]. Tak rozumiane edukowanie chorego staje si¢ pod-
stawowym elementem leczenia przewlektych choréb, ktére
dotykaja ukladu migsniowo-szkieletowego [160] oraz uktadu
nerwowego [161], a wiec podobnie tak jak SMA.

Z drugiej strony popularno$¢ Internetu jako Zrédla wiedzy
wigze si¢ z jego dostepnoscia i udzialem w zyciu codziennym,
czyli zjawiskiem nazywanym mediatyzacja zycia spolecznego.
Polscy uzytkownicy tego medium cenig je ze wzgledu na mozli-
wosci uzyskania wiedzy bez wychodzenia z domu oraz w dowol-
nej, wygodnej dla nich porze [162], podobne podejscie prezentuja
internauci ankietowani w badaniach zagranicznych [163]. W przy-
padku poszukiwania informacji o charakterze medycznym, re-
spondenci zwrdcili uwage na anonimowy charakter pozyskiwania
wiedzy online, co znaczy, ze Internet znosi barier¢ wstydu, ktéra
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moze si¢ pojawi¢ w relacji z lekarzem, w chwili omawiania kto-
potliwych kwestii [163].

Polskie badania pokazaty ponadto, ze internauci cenig moz-
liwo$¢ skonfrontowania si¢ z dotyczacymi dziatania farmaceuty-
kéw czy wyrobéw medycznych opiniami innych pacjentéw, a tak-
Ze z opiniami na temat poszczegodlnych specjalistéw, co mozliwe
jest dzigki grupom tematycznym i formom internetowym oraz
serwisom informacyjnym, takim jak Znany Lekarz [154]. W ser-
wisie tym dostepne sg profile zawodowe lekarzy, fizjoterapeutéw
oraz pacjentéw, ktérzy leczyli si¢ u tych specjalistéw, co staje si¢
podstawa wyboru, szczegdlnie w sektorze ustug prywatnych.

Dostepne online informacje zwigzane ze zdrowiem, choro-
bami, profilaktyka i leczeniem sa zr6znicowane, przeznaczone dla
og6tu odbiorcow — TVN Med, jak tez dla specjalistow — dedyko-
wane s3 lekarzom, jak Rynek Zdrowia czy Medycyna Praktyczna
oraz naukowcom — na przyktad wirtualne katalogi wydawnictw
o migdzynarodowym zasiegu: Pub Med, Springer, Embase, Rese-
archGate, internetowe wersje czasopism — ,,The Lancet”, ,,Scien-
ce” czy ,Nature”, a takze periodyki o waskich specjalizacjach
i mniejszym zasiegu, jak choéby ,.Neuromuscular Disorder”. Zré-
dia tego typu, wyrdzniajace si¢ tematyka zwigzana z medycyna,
okreslane sg ,,Internetem medycznym” [165].

Fakt ich popularnosci nie moze dziwi¢ w kontekscie badan
Centrum Badania Opinii Publicznej (CBOS), z ktérych wynika,
ze 94% Polakéw 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 zaliczaja si¢ wszyscy uczestnicy badania dotyczacego
wiedzy o SMA. Z opracowania A. Maksymowicz wynika, ze ,,In-
ternet moze by¢ doskonaltym narzedziem umozliwiajacym sku-
teczne dzialania na rzecz poprawy stanu zdrowia w przypadku
0s6b chorych” [117], poniewaz ,,dostarcza wiedzy o najnowszych
sposobach postgpowania medycznego na $wiecie” [117].
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Udostepnienie pacjentom tak szerokiej, specjalistycznej wie-
dzy, a takze rozwdj telemedycyny [167], na co zwracaja uwage
badacze, wptywa na przemiany relacji mi¢dzy pacjentami i leka-
rzami [168]. W praktyce znajduje to odzwierciedlenie w szybko-
$ci procesu diagnostycznego, zaangazowania w terapi¢ i korzy-
stania z dziatan profilaktycznych. Podstawag obserwowanych
obecnie zmian w tym zakresie jest odejscie od znanego z tradycji
hipokratejskiej modelu relacji paternalistycznych w stron¢ mode-
lu zwigkszajacego zakres autonomii pacjenta, a nawet czynigcego
zen partnera w relacji klinicznej i komunikacyjnej. Obecnie kon-
cepcja odzwierciedlajgca ten stan rzeczy jest trojsktadnikowa: pa-
cjent — Internet — lekarz [169]. W takim uktadzie Internet niejako
posredniczy w relacji pacjenta z lekarzem, wptywajac na oczeki-
wania pacjenta wzgledem specjalisty. Dotycza one konfrontacji
z wiedza pozyskang online, wskazania przez lekarza wiarygod-
nych zasobéw internetowych, miedzy innymi tych opracowywa-
nych przez samych lekarzy.

W tym kontekscie oczywiste staje si¢, ze osoby korzystajace
z Internetu jako zrédta wiedzy dysponujg szerszymi informacjami
o chorobie niz kiedy$ oraz niz ci, ktérzy do tych zasobéw nie ma-
ja dostepu. Jednak wigzg si¢ z tym takze pewne zagrozenia, wy-
nikajace z braku mozliwosci zweryfikowania jakosci udostepnia-
nych online informacji, ich aktualno$ci — dobrym przyktadem be-
dg tu uaktualniane co pewien czas standardy resuscytacyjne
[170]. Wiadomo, zZe takie wytyczne istniejg, wiadomo, ze mozna
je znalez¢ w réznych miejscach w sieci, ale czgsto nie wiadomo,
czy sa one wtasciwe, czy tylko powielone z innych, wczesniej
opracowanych stron — nie jest bowiem powszechne sprawdzanie
daty opublikowania danej informacji. Dla przyktadu — wytyczne
22002 w roku 2019 sa nieaktualne, ale taka adnotacja si¢ przy
nich najprawdopodobniej nie pojawi. Kolejnym przyktadem jest
wplyw Internetu na rozprzestrzenienie zjawisk negatywnych
z punktu widzenia medycznego i spotecznego, czego przyktad
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opisany zostal w artykule autorstwa T. Cuber i J. Grygiel Wptyw
internetu na wystepowanie zjawiska anoreksji [171], gdzie opisa-
no modg i sposéb rozprzestrzeniania szkodliwych zachowan onli-
ne. Cho¢ Maksymowicz zauwazyla, ze dzi$§ Internet to miejsce,
gdzie chorzy ,,moga zdoby¢ wiedze na temat samej choroby, do-
wiedzie¢ si¢ o skutecznych lekach i mozliwos$ciach otrzymania
ich, o dobrych specjalistach i miejscach leczenia, wreszcie —
gdzie maja mozliwo$¢ spotkania innych ludzi znajdujacych si¢
w podobnej traumatycznej sytuacji” [117], moze on tez nies¢
pewne zagrozenia, szczegdlnie dla niewyrobionych odbiorcow.

Warto jeszcze podkresli¢, ze medium to petni nie tylko funk-
cj¢ poznawczg, ale takze psychoterapeutyczng — z ukierunkowa-
nych antropologicznie analiz wynika, Ze narzedzia internetowe
pozwalajg oswoi¢ traume choroby i $§mierci, szczeg6lnie w odnie-
sieniu do rodzicéw chorych dzieci, ktérzy do ekspresji swoich
przezy¢ wykorzystujg nie tylko blogi, ale takze serwisy bardziej
multimedialne, pozwalajgce na wykorzystanie przekazu stowne-
go, obrazowego i dzwickowego, jak Youtube [104].

Z amerykanskich badan wynika takze, ze z Internetu jako
zrédla wiedzy korzystaja gtéwnie wtasnie mtodzi rodzice, ktérzy
po zetknieciu z ogromem nowej wiedzy, dotyczacej choroby
dziecka, nie sg w stanie jej efektywnie selekcjonowaé, co powo-
duje u nich stres i zto$¢, a ostatecznie jest powodem si¢gni¢cia po
specjalistyczne publikacje medyczne, w ktérych profesjonalizm
jest gwarantem rzetelnosci [91]. Najcze$ciej wyszukiwane tematy
zwigzane z chorobami rzadkimi to: powszechno$¢ wystepowania
choroby, dotkliwo$¢ objawdéw, dostepne leczenie, efekty wcze-
snego wdrozenia terapii, rozw6j choroby, diagnostyka, placowki
opieki zdrowotnej zwigzane z dang chorobg, leki oraz ich skutki
uboczne [91]. Nalezy podkresli¢, ze istnieje serwis publikujacy
rzetelne, merytoryczne informacje na temat choréb rzadkich — jest
to Orphanet, posiadajacy takze polski odpowiednik. Nie jest on
jednak powszechnie znany ani w $rodowisku medycznym, ani
wsrdd pacjentow.
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W omawianych kontekstach, nie moze dziwi¢ brak wiedzy
pielegniarek na temat SMA, chociaz w przypadku jednostek cho-
robowych rozpoznawanych powszechnie udziat pielegniarki w pro-
cesie edukacji pacjenta (podstawowe leki, sposéb ich przyjmowa-
nia, dieta, postgpowanie pielggnacyjne, a takze edukacja rodziny
chorego) jest oceniany jako znaczacy [143]. Co wigcej, z badan
wynika, ze w roli edukatora az 60% badanych widzi wtasnie pie-
legniarke, ktéra przekazuje informacje w ramach edukacji indy-
widualnej i grupowej, podnoszac poziom wiedzy o chorobie, mo-
tywujac do zmiany zachowan i obnizajac napigcie emocjonalne,
towarzyszace sytuacji bycia chorym, a przez to przygotowujac
chorego do samoopieki ukierunkowanej na zapobieganie powi-
ktaniom [136].

Znaczenie Internetu w szerzeniu wiedzy na temat chordb
rzadkich podkreslane byto na szczeblu europejskim, miedzy in-
nymi w wytycznych zwigzanych z Narodowymi Planami dla
Choréb Rzadkich. Oczywiscie Polska nie byta jedynym krajem,
w ktérym nie udato si¢ tej inicjatywy przeprowadzi¢, w zwiazku
zczym termin implementacji przesuni¢to na lata 2012-2015.
Wiemy jednak, ze i to si¢ w Polsce nie powiodto. Obecnie naro-
dowe plany wprowadzono w: Portugalii, Hiszpanii, Francji, Wto-
szech, Irlandii, Wielkiej Brytanii, Szwajcarii, Belgii, Holandii,
Niemczech, Danii, Chorwacji, Cyprze, Stowenii, Austrii, Cze-
chach, Stowacji, Wegrzech, Rumunii, Butgarii, Grecji, Norwegii,
Finlandii [57] (zob. dalej, ryc. 75).

W czgscei krajow, w ktérych wdrozony zostal Narodowy Plan
dla Choréb Rzadkich, leczenie SMA jedynym na $wiecie lekiem,
jakim jest Spinraza, stato si¢ refundowane juz w ciagu roku po
dopuszczeniu go do obrotu rynkowego w Unii Europejskiej (we
Wioszech, Szwajcarii, Portugalii, Hiszpanii). Ponadto leczenie to
finansowane jest ze $Srodkéw publicznych w krajach takich jak:
Macedonia, Wegry, Australia. W Polsce, zanim podjeto decyzje
o refundowaniu leczenia Spinraza zgodnie z Ustawgq z dnia 25
maja 2017 r. o zmianie ustawy o Swiadczeniach opieki zdrowotnej
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finansowanych ze Srodkow publicznych oraz niektorych innych
ustaw, kazdorazowa decyzja o refundowaniu leku podejmowana
byla przez Ministra Zdrowia po indywidualnym rozpatrzeniu
zgtoszonego wniosku. Z doniesien prasowych wiadomo, jak pro-
cedura ta byla nieefektywnana — w czasie oczekiwania na decyzje
o refundacji w Gdansku zmarto dziecko z SMA, o czym pisaly
media lokalne [172] 1 tabloidowe [173].

W dyskutowanych tu badaniach pojawila si¢ kwestia wyko-
rzystania metod leczenia innych niz klinicznie udowodnione.
Chodzi tu przede wszystkim o komérki macierzyste, w ktérych
przed laty poktadano olbrzymie nadzieje. Potencjal ich wykorzy-
stania jest z pewno$ciag ogromny i nie moze by¢ dyskredytowany,
ale przy obecnym stanie wiedzy nie potrafimy go wykorzysta¢ dla
dobra chorych na SMA, cho¢ wiadomo, ze wielu z nich z takiej
terapii korzysta badZ bytoby gotowych skorzysta¢. Na przeszko-
dzie temu staja przewaznie koszty takiego leczenia, cho¢ co naj-
mniej rezerw¢ wzbudzi¢ powinny informacje z autorytatywnych
zrédet — migdzynarodowa organizacja zajmujaca si¢ problematy-
ka choréb nerwowo-mi¢$niowych — TREAT-NMD. Neuromuscu-
lar Network — przedstawita w swoim oficjalnym stanowisku wy-
powiedz Casimira Knighta, prezesa SMA Europe, ktéry wyraza
obawy zwigzane z wykorzystaniem komérek macierzystych w le-
czeniu dzieci z rozpoznanym SMA. Podkreslit on jednak, ze ba-
dania nad komérkami macierzystymi sg dynamicznie rozwijajaca
si¢ dziedzina, dlatego nie jest wykluczone, ze w przyszlosci tera-
pia ta bedzie dla pacjentéw z SMA pomocna [174].

W zwiazku z tym, ze w ostatnich latach intensyfikujg sie
dziatania koncernéw farmaceutycznych zmierzajacych do opra-
cowania leku na rdzeniowy zanik mi¢$ni — aktualnie dwa z szes-
nastu terapeutykéw sa w 1II fazie badan klinicznych (zob. wcze-
$niej ryc. 2) — mozna sadzi¢, ze dyskusja o SMA bedzie ozywiona
w $rodowisku chorych, rodzin, specjalistow, pacjentéw i decy-
dentéw.
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1. Przebieg badan

Celem tej cze$ci pracy bylo poznanie i opisanie wiedzy ro-
dzicéw dzieci z chorobg rzadka, jaka jest rdzeniowy zanikiem
mig$ni, na temat schorzenia, na ktére cierpi ich dziecko.

Dla celéw badawczych przyjeto hipoteze, zgodnie z ktérg ro-
dzice dzieci chorych na SMA dysponuja pewna wiedza o scho-
rzeniu, ktére dotkneto ich potomstwo.

Postawiono nastepujace pytania badawcze:

*  Co wptywa na wiedze rodzicéw o SMA?

*  Skad rodzice czerpig wiedze o chorobie swojego dziecka?

*  Corodzice wiedza o epidemiologii, etiologii, diagnozowaniu,
leczeniu i profilaktyce SMA?

W badaniu wzieto udziat 100 rodzicéw dzieci chorych na
SMA — 60% z nich to kobiety, 40% — mg¢zczyzni. Wiek respon-
dentéw byt zréZznicowany, reprezentowali oni siedem przedziatéw
wiekowych, z ktérych najliczniejsze byly grupy oséb w wieku
produkcyjnym: 3540 lat (22%), 41-50 oraz 26-30 lat (po 18%)
(rycina 39).

Do przeprowadzenia badan typu sondazowego wykorzystano
narzedzie diagnostyczne, jakim byt formularz ankiety'.

Ankieta sktadata si¢ z trzech czesci. Czgs¢ pierwsza, me-
tryczka, obejmowala pytania pozwalajace scharakteryzowaé
uczestnika badania; cze¢$¢ druga zawierala pytania dotyczace zré-

! Zostala ona zatwierdzona przez Komisj¢ Bioetyczng Uniwersytetu Me-

dycznego w Biatymstoku — zgoda nr R — I — 002/323/2017.
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det wiedzy na temat choroby dziecka, a cze$¢ trzecia — pozwalata
zrekonstruowaé zakres wiedzy na podstawie odpowiedzi na 12
pytan zamknigtych; cz¢s$¢ z nich zaktadata mozliwos¢ wielokrot-
nego wyboru.

0%

9% = mniej niz 18
m 18-25
m26-30
m31-35

= 36-40
41-50

18%

m51-55
56-60

Rycina 39. Wiek respondentow.
Zrédto: opracowanie wtasne.

Za kazda prawidtowa odpowiedz ankietowany otrzymywat
1 punkt; mozliwe byto uzyskanie maksymalnie 31 punktow. Przy-
jeto, ze osiggniecie progu 50% prawidtowych odpowiedzi pozwa-
la na uznanie poziomu wiedzy za dostateczny. Odsetek prawi-
dtowo udzielonych odpowiedzi obrazuje tabela 3.

Materiat do analizy pozyskano za pomoca mediéw spotecz-
nosciowych. Ankieta byla dostgpna w okresie od pazdziernika do
grudnia 2017 roku na platformie Facebook w grupie Zanikowcy
[154], zrzeszajacej osoby chore na SMA, ich rodziny, opiekunéw,
bliskich, a takze osoby zainteresowane pomocg. Wykorzystanie
mediéw spoteczno$ciowych do zbierania danych podyktowane
bylo specyfika badanej grupy, uzywajacej czgsto Internetu jako
gtéwnego sposobu komunikacji.

Materiat badawczy poddano analizie, a nastgpnie opracowa-
no z wykorzystaniem metody statystycznej. Podstawg obliczen
byta $rednia arytmetyczna.
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Tabela 3. Odpowiedzi na pytania ankietowe wraz z odsetkiem popraw-

nych odpowiedzi.

Pytanie Odpowiedz Kobiety Meiczyini tacznie
1. Czy potrafig Pan- Tak 70% 82,5% 75%
stwo wyjasnic skrot Rdzeniowy Zanik
SMA? Miesni,
Spinal Muscular
Atrophy
2. Jakie postepo-  Objawowe 22% 10% 17%
wanie terapeutycz- Rehabilitacja 93% 97,5% 95%
ne jest obecnie
POWSZECHNIE do-
stepne?
3. Jak diagnozuje = Badanie neurolo- 68% 75% 71%
sie chorobe? giczne
Badanie genetyczne 75% 77,5% 76%
z krwi
Biopsja miesnia 25% 20% 22%
Elektromiografia 20% 12,5% 17%
4. O wprowadzeniu Naprawa uszkodzo- 68% 52,5% 63%
jakich terapii méwi nego genu SMA1
sie w przysztosci?  Przywrdécenie 22% 12,5% 18%
sprawnosci ostabio-
nym miesniom
Zastgpienie wadli- 18% 17,5% 18%
wego biatka SMN
innym zwigzkiem
Modyfikacja zapa- 22% 10% 17%
sowego genu SMA2
5. Jak sie nazywa  Spinraza 65% 87,5% 75%
leki/leki wykorzy- Nusinersen 10%

stywane w leczeniu
SMA?
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Pytanie

Odpowiedz

Kobiety Meiczyini tacznie

6. Czy choroba jest Tak

dziedziczna?

7. Co wywotuje
SMA?

Niedobdr biatka
SMA 1
Obumieranie neu-
rondéw ruchowych
w rdzeniu krego-
wym

Mutacja genetyczna

8. Czy choroba mo- Tak

2e wystepowad u
dorostych?

9. Ktora ptec

choruje czesciej?

10. Jaki jest
najczestszy typ
choroby?

11. Jaki jest
przebieg choroby?

12. Jakie sa
najwieksze
problemy
zdrowotne
dzieci z SMA?

Obie pfcie z taka
sama czestotliwo-
scig

SMA1

Przewlekty
Progresywny

Otytosc

Zbyt niska waga
Ostabienie miesni
oddechowych
Ostabienie miesni
oczu

Przykurcze

Drzenia miesniowe
Osteoporoza
Ostabienie miesni

78%

33%

13%

82%

88%

32%

55%

48%
80%

5%
22%
77%

17%

30%
33%
28%
63%

72,5%

32,5%

0%

87,5%

80%

25%

45%

47,5%
90%

2,5%
27,5%
60%

17,5%

37,5%
52,5%
22,5%
47,5%

79%

31%

9%

84%

84%

29%

50%

47%
86%

4%
23%
69%

18%

33%
38%
25%
57%
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Pytanie Odpowiedz Kobiety Meiczyini tacznie

odpowiadajgcych za

potykanie

Ostabienie miesni  48% 75% 59%

tutowia

Skolioza 50% 65% 55%
13. Co mozna zro- Nie ma sposobu 28% 15% 23%

bi¢, by przeciwdzia- przeciwdziatania
ta¢ zachorowaniu
dziecka na SMA?

Zrédto: opracowanie wiasne.
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Wszyscy respondenci z badanej grupy pochodzili z Polski
(100%). Wigkszos$¢ z nich byla mieszkancami miast: wojewddz-
kich (27%), powiatowych (22%), gminnych (16%) lub matych
(11%); niemal jedna czwarta ankietowanych (18%) jako miejsce
zamieszkania wskazata Warszawe, natomiast 7% mieszkalo na
WSI.

Wsréd ankietowanych wszyscy uzyskali wyksztatcenie wyz-
sze niz podstawowe. Najliczniejsze grupy stanowily osoby z wy-
ksztalceniem wyzszym (38%) i1 zawodowym (28%). Dodatkowo
wyrézniono respondentéw, ktérych wyksztalcenie (zawsze wyz-
sze) zwigzane bylo z medycyng — grupa ta stanowita 8% bada-
nych.

Sytuacja zawodowa badanych byta zr6znicowana. Ponad po-
towa z nich (55%) to osoby pracujace, 32% nie pracowato i opie-
kowato si¢ dzieckiem, 5% studiowato. Pozostata grupa to emeryci
i rencisci (8%).

Ankietowani dysponowali niejednolita wiedza o chorobie
swoich dzieci. Wiedze¢ t¢ w kategoriach pozytywnych ujmowato
30% uczestnikéw badania — jako bardzo dobrg oceniato ja 10%,
jako dobrg — 20%. Posiadane informacje jako dostateczne szaco-
wato 21%, jako ogdlne — 21%. Natomiast najwi¢ksza grupa an-
kietowanych sadzita, ze ich wiedza o SMA jest niewystarczajaca
(28%) (rycina 40).
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u Bardzo dobrze

B Dobrze
Dostatecznie

m Niewystarczajgco

m Ogolnie

Rycina 40. Wtasna ocena wiedzy rodzicéw na temat choroby dziecka.
Zrédto: opracowanie wtasne.

Nalezy podkresli¢, ze niemal wszyscy (96%) respondenci by-

li zainteresowani poszerzaniem wiedzy o chorobie dziecka.
Rodzice dzieci chorych na SMA, bioracy udziat w badaniu,

jako zrédta wiedzy o chorobie wskazywali dziewie¢ wymienio-

nych w formularzu kategorii, nikt z ankietowanych nie wybrat
opcji ,inne”. Najpowszechniejszym zrédlem wiedzy okazal si¢

Internet — wskazalo go 79% respondentéw. Pozostale Zrddia

mozna podzieli¢ na:

1) pracownikéw medycznych: lekarzy (66%) i fizjoterapeutéw
(38%);

2) publikacje medyczne: ksigzki (10%), czasopisma (13%); do
tej kategorii zaliczaly si¢ takze informacje pochodzace z Fun-
dacji SMA, ktéra opracowala i wydata broszurg informacyjna
dla nowo zdiagnozowanych rodzin i poradnik postgpowania
Z pacjentami z najci¢zsza postacig choroby;

3) osoby zwigzane z SMA: inni rodzice chorych dzieci (25%),
sami chorzy (20%).

Informacji, ktére bytyby zadowalajace z zadnego z tych zré-

det nie otrzymato 3% ankietowanych (rycina 41).
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Rycina 41. Zrédta wiedzy o chorobie.
Zrédto: opracowanie wtasne.

Jako pracownicy stuzby zdrowia, ktérzy przykazywali rodzi-
com najwigcej informacji, wskazywani byli: lekarz neurolog
(87%) 1 fizjoterapeuta (37%). Pewnych informacji udzielali leka-
rze pulmonolodzy (2%), pediatrzy (9%), lekarze rodzinni (12%),
lekarze rehabilitacji (13%). Zadnych informacji badani nie uzy-
skiwali od ortopedéw. Niewiele mogli si¢ tez dowiedzie¢ od pie-
legniarek (rycina 42).
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Rycina 42. Pracownicy stuzby zdrowia, ktorzy przekazali najwiecej informacji o SMA.
Zrédto: opracowanie wtasne.

Wiedze specjalistéw, z ktérymi rodzice mieli do czynienia
w zwiagzku z chorobg swoich dzieci, oceniali oni w pigciostop-
niowej skali, w ktérej ,,1” byto oceng najnizsza, a ,,5” najwyzsza.
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Najwigcej ocen ,,1” otrzymali: lekarz rodzinny (64%), pediatra
(50%), lekarz ortopeda (36%), pielegniarka (65%); najwiccej
ocen ,,2” uzyskat pulmonolog (33%); najwigcej ocen ,,3” odno-
towano przy odpowiedzi lekarz rehabilitacji (32%). Z kolei naj-
wiecej ocen ,,5” otrzymali: neurolog (80%), fizjoterapeuta (58%).
Ponadto, wiedza pracownikéw przedszkoli i szkét, do ktérych
uczeszczaly dzieci z SMA, zostala przez rodzicéw oceniona na
,»17 (rycina 43).
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Rycina 43. Ocena wiedzy o SMA wsrdd specjalistéw, z ktérymi mieli do czynienia rodzice.
Zrédto: opracowanie wiasne.

Rodzice czytali o SMA przede wszystkim w jezyku polskim
(99%), niektérzy z nich pozyskiwali takze informacje w jezyku
angielskim (21%) (rycina 44).

Zanim zdiagnozowano ich dziecko, 48% rodzicéw nie sty-
szato o chorobie takiej jak rdzeniowy zanik mig$ni. Pozostali ze-
tkneli si¢ z informacjami o tym schorzeniu za sprawa dziatan
Fundacji SMA (19%), dzigki telewizji i prasie (19%) lub przez
znajomych (12%), a takze przez facebook (9%). Dla 5% bada-
nych wiedza ta dostepna byla za posrednictwem szkoty czy
uczelni, do ktérych uczeszczali (5%). Z kolei 7% ankietowanych
miato do czynienia z SMA, poniewaz w ich rodzinach sa chorzy
z takim rozpoznaniem (7%) (rycina 45).
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Rycina 44. Jezyk, w jakim czytano o SMA.
Zrédto: opracowanie wtasne.
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Rycina 45. Wiedza o SMA przed zdiagnozowaniem.
Zrédto: opracowanie wtasne.

Sposréd ankietowanych 41% nie uczestniczylo w zadnym
z Weekendow ze SMA-kiem. Pozostali uczestniczyli w ktérym§
z czterech spotkan: w pierwszym (2013 r.) — 19%, w drugim
(2014 r.) — 28%; w trzecim (2015 r.) — 29%; w czwartym (2016 1.)
—33% (rycina 46).



2. Wyniki badan 139

50% AT
339
40% 28% 9%

30% 9% —
20% —
e -
0% m T T T -1
Tak, w Tak, w drugim Tak, w trzecim Tak, w Nie, w zadnym

pierwszym (2014r.) (20157r.) czwartym

(2013r.) (20167r.)

Rycina 46. Uczestnictwo w Weekendach ze SMA-kiem.
Zrédto: opracowanie wtasne.

Zdecydowang wickszo$¢ dzieci zdiagnozowano w Warsza-
wie (86%). Pozostale rozpoznania postawiono w: Szczecinie, Ka-
towicach, Lublinie, Poznaniu, Gdansku, Wroctawiu. Jako polska
placowke referencyjna zajmujaca si¢ SMA wskazywano — stosu-
jac roézne, ale pozwalajace zidentyfikowaé¢ to miejsce, okreslenia
— Samodzielny Publiczny Centralny Szpital Kliniczny w War-
szawie przy ulicy Banacha (49%) lub Centrum Zdrowia Dziecka
w Warszawie (6%). Takiej placéwki nie potrafilo wskaza¢ 44%
ankietowanych (rycina 47).
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Rycina 47. Miejsce zdiagnozowania SMA.
Zrédto: Opracowanie wiasne.
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Wisréd ankietowanych 75% twierdzito, ze potrafi wyjasnic
skrét SMA, co tez czynili nastepujgco: ponad potowa podawata
polska nazwe rdzeniowy zanik miesni (52%), nieco ponad jedna
piata rozwijala anglojezyczng nazwe Spinal Muscular Atrophy
(21%), a 2% z nich podawato natomiast oba rozwini¢cia (rycina 48).

n Nie

m Tak, rdzeniowy zanik miesni

Tak, Spinal Muscular Atrophy

m Tak, Spinal Muscular
Atrophy, rézeniowy zanik
migsni

Rycina 48. Umiejetnos¢ wyjasnienia skrétu SMA.
Zrédto: opracowanie wtasne.

Jako powszechne postgpowanie terapeutyczne dla dzieci
z SMA rodzice wskazywali: rehabilitacje (95%), farmakoterpai¢
(30%), diete (22%), leczenie objawowe (17%), leczenie operacyj-
ne (5%). Natomiast 1% respondentéw uwazat, ze obecnie choro-
by nie leczy si¢. Nic o dostepnym postgpowaniu terapeutycznym
nie wiedzial takze 1% ankietowanych (rycina 49).

W zakresie wykonywanej w kierunku SMA diagnostyki an-
kietowani wskazywali: badanie genetyczne z krwi (76%), badanie
neurologiczne (71%), biopsje migsnia (22%), elektromiografie
(17%), badanie ortopedyczne (7%), badanie moczu (2%). Nic
o diagnostyce nie wiedzial 1% respondentéw (rycina 50).
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Rycina 49. Znajomos¢ powszechnie dostepnego obecnie postepowania terapeutyczne.
Zrédto: opracowanie wtasne.
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Rycina 50. Znajomos¢ sposobu diagnozowania SMA.
Zrédto: opracowanie wlasne.

Ankietowani byli zdania, ze w przysztosci wprowadzone zo-
stang terapie takie jak: naprawa uszkodzonego genu SMNI (63%),
komorki macierzyste (58%), przywrdcenie sprawnosci ostabio-
nym mi¢$niom (18%), zastagpienie wadliwego biatka SMN innym
zwigzkiem (18%), modyfikacja zapasowego genu SMN2 (17%),
terapia dietetyczna (3%), przeszczep (2%). Natomiast 7% respon-
dentéw nie wiedziato o planowanych terapiach (rycina 51).
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Rycina 51. Znajomos¢ terapii, ktdre zostang wprowadzone w przysztosci.
Zrédto: opracowanie wiasne.

Z badan wynika, ze 75% ankietowanych potrafito wskazaé
nazwe leku stosowanego w leczeniu SMA — 68% z nich postugi-
watlo si¢ nazwg Spinraza, 1% — nusinersen, a 3% podawato obie
nazwy. Spinraz¢ wraz z innymi lekami z préb klinicznych wska-
zywalo 3% ankietowanych (rycina 52).
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Rycina 52. Znajomos¢ nazwy pierwszego leku na SMA.
Zrédto: opracowanie wiasne.

Wedlug 79% respondentéw choroba nie jest dziedziczna, po-
zostali nie znali odpowiedzi na to pytanie (rycina 53).
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= Nie wiem

Rycina 53. Znajomos¢ sposobu dziedziczenia SMA.
Zrédto: opracowanie wtasne.

Zdaniem uczestnikéw badania, SMA wywolywane jest
przez: mutacje genetyczng (84%), niedobor biatka SMNI (31%),
obumieranie neuronéw w rdzeniu krggowym (9%). Nieliczni
wskazywali jako przyczyng choroby: przeciwciala zwane SMAI
(7%), bakterie i wirusy (3%), palenie tytoniu przez matk¢ w okre-
sie cigzy (2%). Czynnikéw prowadzacych do rozwinigcia choroby
nie znato 3% ankietowanych (rycina 54).
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Rycina 54. Znajomos¢ przyczyn SMA.
Zrédto: opracowanie wtasne.
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Badania pokazaty, ze 84% respondentéw uwazato, ze choro-
ba moze wystegpowac u dorostych, 1% twierdzito przeciwnie, po-
zostali nie znali odpowiedzi na to pytanie (15%) (rycina 55).

m Tak
H Nie

= Miewiem

Rycina 55. Znajomos¢ wieku wystgpienia objawdéw choroby.
Zrédto: opracowanie wiasne.

Jako ple¢ bardziej narazong na zachorowanie ankietowani
wskazywali kobiety (25%). Zdaniem 29% badanych obie picie
choruja z taka samg czestotliwoscia, a wedtug 11% dotychczas
nie udato si¢ tego ustali¢. Najwickszy odsetek badanych (35%)
nie wiedzial, jaka jest odpowiedz (rycina 56).
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m Dotej pory nigudsto sig
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Rycina 56. Znajomos¢ zaleznosci miedzy ptcig a czestoscig zachorowan.
Zrédto: opracowanie wiasne.
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Potowa ankietowanych jako najczgstszg postaé choroby po-
dawata SMA 1; w dalszej kolejnosci wskazywane byly: SMA 2
(17%), SMA 3 (6%). Nieco ponad jedna trzecia uczestnikow ba-
dania nie wiedziata, ktéra posta¢ wskaza¢ jako wystepujaca naj-
czegsciej (33%) (rycina 57).
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Rycina 57. Znajomos¢ najpowszechniejszego typu choroby.
Zrédto: opracowanie whasne.

Przebieg choroby wigkszos¢ ankietowanych uwazata za pro-
gresywny (86%) i przewlekty (47%) (rycina 58).
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Rycina 58. Znajomos¢ tempa rozwoju choroby.
Zrédto: opracowanie wtasne.
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Do najwigkszych problemdéw zdrowotnych dzieci z SMA po-
nad polowa ankietowanych zaliczyta: ostabienie mig$ni — odde-
chowych (69%), tulowia (59%), odpowiadajacych za potykanie
(57%), a takze skoliozg (55%). Na dalszych pozycjach wymie-
niono: drzenia mi¢sniowe (38%), przykurcze (33%), osteoporoze
(25%), zbyt niska wage (23%), otytos¢ (4%) (rycina 59).
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Rycina 59. Najwieksze problemy zdrowotne dzieci z SMA.
Zrédto: opracowanie wiasne.

Prawie potowa ankietowanych (48%) uwazata, ze by zapo-
biec zachorowaniu dziecka na SMA nalezy wykona¢ testy gene-
tyczne w tym kierunku przed podjgciem decyzji o rodzicielstwie.
Z kolei 23% sadzilo, ze nie ma sposobu przeciwdziatania zacho-
rowaniu. Natomiast 14% ankietowanych bylo przekonanych, ze
profilaktycznie bedzie dzialalo prowadzenie zdrowego trybu zy-
cia przez osoby planujace powickszenie rodziny, dla 5% dzialanie
takie mialoby przyjmowanie kwasu foliowego w czasie ciazy,
a dla 4% — macierzyfnstwo przed 30 rokiem zycia (rycina 60).
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Rycina 60. Znajomos¢ profilaktyki SMA.
Zrédto: opracowanie whasne.

W punktowanej czgséci ankiety respondenci uzyskiwali $red-
nio 13,87 punktéw na 31 mozliwych (44,7%). Najwyzszy uzy-
skany wynik to 28 punktéw (90,32%), a najnizszy — 5 punktow
(16,13%).



3. Omowienie wynikéw

By okresli¢ wiedzg rodzicéw o SMA jako chorobie ich dzie-
ci, nalezy poréwnaé ich deklaratywne odpowiedzi z wynikami
uzyskanymi w testowej czeéci ankiety. Prawie jedna trzecia bada-
nych swoja wiedz¢ uznata za ,,bardzo dobrg” i niemal tyle samo
sadzito, ze jest ona ,,niewystarczajaca”. Ankietowani $rednio uzy-
skiwali w cze$ci testowej 13,87 na 31 punktéw, a wigc mniej niz
50%, co sugeruje, ze ogdlna wiedza jest jednak ,,niewystarczajaca”.
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Rycina 61. Srednia punktéw uzyskiwanych przez respondentéw.
Zrédto: opracowanie wiasne.

Najwyzsze wyniki — 49% poprawnych odpowiedzi uzyskiwa-
li ankietowani w grupie wiekowej 36—40 lat (rycina 62).
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Rycina 62. Srednia punktéw uzyskiwanych przez poszczegdlne grupy wiekowe.
Zrédto: opracowanie wiasne.
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Rycina 63. Srednia punktéw w grupie kobiet z podziatem na grupy wiekowe.
Zrédto: opracowanie wtasne.

Wyzsze wyniki uzyskaly kobiety — 44,69%, mezczyzni —
42,84%. W grupie kobiet wynik powyzej $redniej odnotowano
w przedziale wiekowym 3640 lat (52,32%), a w grupie megz-
czyzn — w przedziale 51-55 lat (50,97%) (rycina 63, rycina 64).
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Rycina 64. Srednia punktéw w grupie mezczyzn z podziatem na grupy wiekowe.
Zrédto: opracowanie whasne.

Wsréd respondentdw najwyzsze wyniki, powyzej $redniej,
uzyskiwaty osoby aktywne zawodowo (58,5%). Z kolei najnizsze
wyniki osiagaly osoby emerytowane (3%) (rycina 65).
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Rycina 65. Srednia punktéw a sytuacja zawodowa respondentéw.
Zrédto: opracowanie wiasne.

Wigcej poprawnych odpowiedzi udzielali aktywni zawodowo
mezczyzni (70%), podczas gdy odsetek ten wsrdd kobiet wynosit
ponad dwadziescia punktéw procentowych mniej (47%) (rycina
66, rycina 67).
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Rycina 66. Sredni poziom wiedzy wsréd kobiet a ich sytuacja zawodowa.
Zrédto: opracowanie wtasne.

Wsréd oséb z wyksztalceniem zwigzanym z medycyng lepiej
wypadali me¢zczyzni, ktdrzy osiagneli wynik na poziomie 77,42%,
kobiety za$ 75%. Respondenci z tej grupy wyksztatceniowej maja
wigc poréwnywalng wiedzg, ale zdecydowanie wyzsza niz wiedza
og6tu badanych.
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Rycina 67. Sredni poziom wiedzy wéréd mezczyzn a ich sytuacja zawodowa.
Zrédto: opracowanie wtasne

Rdzeniowy zanik mies$ni jako rzadka jednostka chorobowa
nie byt znany prawie potowie rodzicéw (48%), zanim schorzenia
tego nie rozpoznano u ich dziecka; chorobeg t¢ ze wzgledéw ro-
dzinnych znato 7% ankietowanych.
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Dla rodzicéw giéwnym zrédiem wiedzy o SMA byt Internet
(79%) oraz lekarze (66%) (rycina 68).
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Rycina 68. Gtowne zrédta wiedzy o SMA.
Zrédto: opracowanie whasne.

Z pozyskanych danych wynika, ze Internet byt gtéwnym zré-
dlem wiedzy o chorobie dla 81,08% mezczyzn mieszkajacych
w miescie (rycina 69).
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Rycina 69. Korzystanie z Internetu jako Zrédta wiedzy przez mezczyzn mieszkajacych
w miescie.
Zrédto: opracowanie wtasne.

Wisrdd tych ankietowanych 76,67% czytalo o SMA w jezyku
polskim, a 23,33% po polsku i po angielsku (rycina 70).
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Rycina 70. Pozyskiwanie wiedzy o SMA z Internetu wsréd mezczyzn mieszkajacych w mie-
Scie a jezyk, w jakim czytaja.
Zrédto: opracowanie wtasne.

Natomiast zrédla inne niz internetowe byly przez 71,43%
mezcezyzn mieszajacych w miastach czytane w jezyku polskim,
przez 14,29% w jezyku polskim i angielskim.

Z kolei 100% me¢zczyzn mieszkajgcych na wsi czytalo wy-
facznie w jezyku polskim. Dla niecatych 40% z nich Internet byt
gtéwnym Zrédtem wiedzy o SMA (rycina 71).
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Rycina 71. Pozyskiwanie wiedzy o SMA z Internetu wsréd mezczyzn mieszkajacych na wsi
a jezyk, w jakim czytaja.
Zrédto: opracowanie whasne.

W grupie kobiet 82,14% ankietowanych korzystato z Interne-
tu jako zrédta wiedzy o chorobie dziecka. W$rdd respondentek
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wskazujacych to zrédto informacji, 71,74% czytatlo po polsku,
23,91% po polsku i po angielsku, a 4,35% po angielsku (rycina 72).
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Rycina 72. Internet jako zrédto wiedzy w grupie kobiet.
Zrédto: opracowanie wtasne.

Wszystkie uczestniczki badania, ktére nie wskazywaty Inter-
netu jako zrédlta wiedzy o SMA, czytaly o chorobie wylacznie
w jezyku polskim.

Sposréd mieszkanek wsi 50% korzystato z Internetu w celu
pozyskania wiedzy o chorobie dziecka, dla wszystkich jezykiem
pozyskiwania informacji jest jezyk polski (rycina 73).
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Rycina 73. Pozyskiwanie wiedzy o SMA z Internetu wsrdd kobiet mieszkajacych na wsi
a jezyk, w jakim czytaja.
Zrédto: opracowanie wtasne.
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Korzystanie z zagranicznych serwiséw dostgpnych online
wigze si¢ czesto z bariera jezyka — niemal wszyscy badani dekla-
rowali, ze czytaja o SMA w jezyku polskim (99%), ale tylko nie-
co ponad jedna piata w jezyku angielskim (21%). Wiaze si¢ to
z wyksztatceniem — w obcym jezyku czyta 43,9% os6b posiada-
jacych wyzsze wyksztalcenie.

Kwestie jezykowe wigza sie takze z umiejgtnoscia wyjasnia-
nia powszechnie przyjetego w nomenklaturze medycznej angloje-
zycznego skrotu SMA. Trzy czwarte uczestnikow badania dekla-
rowalo, ze potrafi ten skrét rozwingg¢, ale tylko jedna piata (21%)
podawala pelng anglojezyczng nazwe, podczas gdy nieco ponad
polowa (52%) zapisywata polskojezyczny odpowiednik.

Zdaniem ankietowanych rodzicéw, najbardziej kompetentni
w zakresie wiedzy o SMA sa neurolodzy — 87% respondentéw
uwazalo, ze uzyskato od nich najwigcej informacji. Najwyzsza
w pigciostopniowej skali wiedze przypisato im 80% badanych.
Nisko ocenione zostaty kompetencje pediatréw w tym zakresie —
merytoryczng wiedz¢ uzyskato od nich tylko 9% respondentéw.
Ankietowani rodzice jako niskg ocenili takze wiedze pielegniarek.

Waznym zrédiem wiedzy o SMA s3 z kolei dla dwoch trze-
cich ankietowanych dzialania Fundacji SMA. Mozna je podzieli¢
na te prowadzone za posrednictwem Internetu, jak akcje spotecz-
nosciowe czy dostepne w sieci publikacje, a takze dzialania ,,na
zywo”, czyli konferencje Weekend ze SMA-kiem. To naukowo-
szkoleniowe spotkanie cieszy si¢ coraz wigksza popularnoscia
w spotecznosci oséb zwigzanych z SMA — w roku 2016 uczestni-
czyla w nim ponad jedna trzecia respondentow.

Jako najpowszechniej wdrazane postepowanie terapeutyczne
wskazywana byta rehabilitacja (95%). Drugim w kolejnosci po-
stepowaniem terapeutycznym byta, wedtug 30% respondentéw,
farmakoterapia. W §wiadomosci ankietowanych najbardziej obie-
cujace w przysztosci terapie opierac si¢ beda na usunigciu przy-
czyny choroby. Ich zdaniem mutacj¢ genetyczng powinna zniwe-



156 Cz. lll: Wiedza opiekunéw oséb chorych na SMA na temat choroby

lowa¢ naprawa uszkodzonego genu lub modyfikacja zapasowego
genu SMN2, niedobdr biatka SMN1 — zastgpienie biatka SMN in-
nym zwiazkiem, a skutek obumierania neuronéw w rdzeniu kre-
gowym znie$¢ powinno przywrdcenie mi¢éniom utraconej spraw-
nosci. Te kierunki terapeutyczne zna odpowiednio: 68% kobiet
152,5% mezczyzn; 22% kobiet i 10% mezczyzn; 18% kobiet
i 17,5% mezczyzn; 22% kobiet i 12,5% mezczyzn.

W wyniku tego typu oddziatywan leczniczych, ograniczone
zostang najwicksze problemy zdrowotne chorych z SMA - osta-
bienie mi¢$ni, skolioza, drzenia mig$niowe, przykurcze, osteopo-
roza, niewlasciwa waga. Wtasciwg wiedzg na temat wymienia-
nych wyzej, istotnych zagrozen zdrowotnych dla chorych z SMA
dysponowato nie wigcej niz 69% respondentow.

Nalezy zaznaczy¢, ze ponad potowa ankietowanych (58%)
uwazala terapi¢ komérkami macierzystymi o niepotwierdzonych
naukowo efektach w przypadku pacjentéw z SMA za istotng na
tyle, by z niej skorzystac.

Jesli chodzi o SMA, w Polsce funkcjonuje tylko jeden osro-
dek referencyjny, ktérym jest Samodzielny Publiczny Centralny
Szpital Kliniczny przy ulicy Banacha w Warszawie — taki status
placowce tej przypisata prawie potowa respondentéw (49%). To
tam zdiagnozowano ponad cztery pigte (86%) dzieci ankietowa-
nych os6b. Ktéras z wiodacych metod diagnostycznych (badanie
genetyczne, badanie neurologiczne) wskazywato odpowiednio
67% 1 71%. Zdecydowanie mniejszy odsetek badanych wskazat
biopsje mi¢$nia (22%) oraz elektromiografie (17%), co — jak
mozna przypuszcza¢ — wynika z tego, ze obecnie odchodzi si¢ od
wykonywania tych badan na rzecz badania genetycznego. Ogodl-
nie wiedze¢ o diagnostyce SMA posiadato 46,5% badanych.

Rdzeniowy zanik mig$ni jest choroba genetyczng, o czym
wiedziato 79% ankietowanych. Swiadomo$¢ tego, ze nie mozna
przeciwdziala¢ zachorowaniu miato 23% ankietowanych. Jednak
48% sadzito, ze przeprowadzenie badania genetycznego przed
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podjeciem decyzji o planowaniu rodziny jest formg profilaktyki
(rycina 74), co nie jest zgodne z prawda — przeprowadzenie takie-
go badania nie zapobiega zachorowaniu, a wyeliminowaniu moz-
liwosci poczecia dziecka, w ktérego puli genetycznej mogtaby
wystapi¢ mutacja genetyczna odpowiedzialna za wystapienie cho-
roby. Nalezy doda¢, ze mozna takze wykona¢ badania prenatalne
w kierunku rdzeniowego zaniku mieg$ni, kiedy matka juz spo-
dziewa si¢ potomka.

Choroba moze ujawni¢ si¢ w réznym wieku, takze dorostym,
cho¢ najczesciej wystgpuje posta¢ dziecieca, SMAL, u obu pici
z poréwnywalng czgstotliwoscig, co jest oczywiste odpowiednio
dla 84%, 50% 1 29% uczestnikow badania.
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Rycina 74. Przeciwdziatanie zachorowaniu na SMA.
Zrédto: opracowanie wiasne.

Srednie wyniki uzyskiwane w odniesieniu do poszczegél-
nych obszaréw badanej wiedzy dotyczacej SMA zebrano w po-
nizszej tabeli.
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Tabela 4. Srednie wyniki w procentach, uzyskiwane w odniesieniu do
poszczegdlnych obszaréw wiedzy o SMA.

Obszar wiedzy Uzyskany wynik
Diagnostyka 46,5%
Leczenie 53%
Epidemiologia 57,37%
Etiologia 41,33%;
Profilaktyka 23%

Zrédto: opracowanie wiasne.

Analiza wynikéw uzyskanych przez respondentéw pokazata,
ze najwigcej wiedzg oni o epidemiologii SMA oraz o leczeniu
choroby ($rednie wyniki powyzej 50% punktéw mozliwych do
uzyskania), nieco mniej o diagnostyce 1 etiologii, a najmniej
o profilaktyce ($rednio 23% punktow).

Podsumowujac, nalezy stwierdzi¢, ze wiedza rodzicéw dzieci
chorych na SMA o tej jednostce chorobowe;j jest niedostateczna —
uzyskuja oni $rednio ponizej 50% poprawnych odpowiedzi.
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Dotychczas prowadzono wiele badan poswieconych wiedzy
rodzicéw o chorobie swoich dzieci, dotyczyly one jednak scho-
rzen, ktére mozna okresli¢ jako powszechne, jak astma oskrzelo-
wa [175], alergie pokarmowe [176], wady serca [177] czy kwestii
zwigzanych z aspektami zdrowotnymi szczepienia [178]. W pra-
cach tego typu poza poziomem wiedzy rodzicéw, opisywane byly
czesto takze ich postawy, sposoby radzenia sobie z dystresem
powodowanym przez przewlekta chorobe cztonka rodziny, mig-
dzy innymi chorob¢ psychiczng [179].

Jesli chodzi o choroby rzadkie, badano wiedze¢ na ich temat
wséréd studentéw kierunkéw zwigzanych z ochrong zdrowia
[180], pediatrow [181]; analizowano takze europejska $wiado-
mos¢ spoleczng w tym zakresie [45, 46].

Ze wzgledu na to, ze na og6t niewielu jest chorych z dana
chorobg rzadka, badania wiedzy na temat poszczegélnych scho-
rzefn wsrdd rodzicéw chorych dzieci sa niemiarodajne — niekiedy
bywa tak, ze dana jednostke chorobowa rozpoznaje si¢ u jednego
pacjenta w kraju badz u kilku na §wiecie. Jednak czgstotliwosé
wystepowania SMA pozwolita na przeprowadzenie badania oce-
niajacego poziom stresu i dziatania, jakie rodzice dzieci i mto-
dziezy z SMA podejmujg, by mu sprosta¢ [100], a takze na opisa-
nie opieki nad takimi pacjentami w Polsce z uwzglednieniem
dziatan dedykowanej im organizacji pacjenckiej [152].
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Ujmujac rzecz ogdlnie, mozna stwierdzi¢, ze spoteczna wie-
dza o rzadkich chorobach jest nieznaczna — nie styszalo o nich
bowiem 43% Polakow i 40% pytanych mieszkancéw UE, a do
czynienia z nig miato w rodzinach i wéréd znajomych odpowied-
nio 30% respondentéw z UE i1 22% z Polski [46]. Z innych badan
wynika, ze Polacy znaja (potrafia wymieni¢) najczesciej diagno-
zowane sposrdd choréb rzadkich — zespdt Turnera, fenyloketonu-
ri¢ czy mukowiscydoze [47].

Podnoszenie $wiadomosci spotecznej w zakresie choréb
rzadkich jest jednym z zadan ujetych w dokumencie Narodowy
Plan dla Chorob Rzadkich — mapa drogowa, poniewaz to jej niski
poziom prowadzi do wyobcowania chorych i spotecznego wyklu-
czenia ich rodzin, a takze do braku zrozumienia ze strony lekarzy
[56]. Opracowanie Narodowych Planéw dla Choréb Rzadkich
jest w krajach Unii Europejskiej obligatoryjne, cho¢ nie jest pro-
cesem zakonczonym. Dotychczas programy tego typu opracowato
dwadzie$cia sze$¢ panstw europejskich (rycina 75) — nie ma
wsréd nich Polski, cho¢ prace nad dokumentem trwaja od roku
2008 — zostaty one opisane w poswieconej Polsce czesci Raportu
Komitetu Ekspertow Unii Europejskiej ds. Choréb Rzadkich [57].

Raport zwraca uwage na role Internetu jako skarbnicy wie-
dzy o chorobach rzadkich, takze dlatego, ze obecnie medium to
inkluduje materialy piSmiennicze — wigkszo§¢ renomowanych,
szczegblnie anglojezycznych zasobéw czasopi$mienniczych i ksigz-
kowych, dostepna jest online, a takze pozostate media (jak telewi-
zja) swoje materiaty réwniez udostepnia za posrednictwem stron
internetowych. Oznacza to, ze odpowiedzi wskazujace takie zré-
dta wiedzy jak publikacje medyczne (23%), moglyby by¢ wia-
czone do tej kategorii. Podobnie jak odpowiedzi wskazujace ro-
dzicéw innych chorych i samych chorych (45%), jesli wezmie si¢
pod uwage media spotecznosciowe jako sposéb przekazu wiedzy
i zawierania znajomosci w kregach oséb zwigzanych z chorobami
rzadkimi [57].
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Rycina 75. Stan implementacji Narodowych Planéw dla Choréb Rzadkich w parnstwach
europejskich.
Zrédto: http://www.europlanproject.eu/NationalPlans?idMap=2 [dostep: 12.01.2019 r.].

Z badan wynika, ze w przypadku choréb rzadkich, do kto-
rych zalicza si¢ SMA, to wlasnie media dostarczaja wiedzy ponad
jednej trzeciej os6b, chcacych dowiedzie¢ si¢ czego$ na ich temat
— odnosi si¢ to do 37% mieszkancéw Polski i 35% mieszkancéw
UE [45, 46]. Znaczenie Internetu w pozyskiwaniu wiedzy przez
rodzicow pokazaly takze badania po$wigcone innym chorobom
[176].

Wiaze si¢ to z powszechnym zjawiskiem, okre$lanym jako
»~fenomen dr Google” [91]. Specjalisci wyjasniaja zjawisko to ja-
ko zwrot opinii publicznej w strong¢ Internetu jako dostarczyciela
informacji na tematy zwigzane ze zdrowiem. Analizy przeprowa-
dzone w Stanach Zjednoczonych pokazuja, ze 59% dorostych
Amerykanéw poszukiwalo online informacji o chorobach i lecze-
niu, 18% za posrednictwem Internetu odbieralo i konsultowato
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wyniki swoich badan czy swoje objawy, a 29% poszukiwato in-
formacji o dolegliwosciach znanych im oséb [91]. Warto dodac,
ze 75% oséb bez wyksztalcenia medycznego poszukiwato infor-
macji w profesjonalnych serwisach medycznych, opisujac je p6z-
niej jako kompletne i kompleksowe (80%). Oczywiste jest, ze ja-
ko$¢, warto$¢ merytoryczna i zakres informacji znajdowanych on-
line sg rézne, tak jak ich percepcja, zalezna migdzy innymi od
wyksztatcenia, co sprawia, ze statystyczni uzytkownicy Internetu
okreslaja znajdowane tam informacje pod wzgledem merytorycz-
nym jako: sprzeczne (76%), mylace (27%), a pod wzgledem ilo-
sciowym jako przyttaczajace (31%) [91].

W tym kontekscie istotne jest to, ze rekomendacje dotyczace
ksztattu Narodowego Planu dla Chorob Rzadkich zawieraja po-
stulat stworzenia przy wspétudziale specjalistéw oraz organizacji
pozarzadowych ogdlnopolskiej internetowej platformy wiedzy
o chorobach rzadkich. Aktualnie rekomendowanym zrédtem wie-
dzy o chorobach rzadkich jest baza Orphanet zawierajaca: rejestr
choréb rzadkich [182], bedacy encyklopedyczna klasyfikacja cho-
réb rzadkich wraz ze wskazaniem gendéw odpowiedzialnych za
powstanie schorzenia, spis dostepnych lekéw sierocych, spis zare-
jestrowanych organizacji pacjenckich, spis specjalistéw, placé-
wek leczniczych i jednostek referencyjnych, a takze laboratoriéw
zapewniajacych diagnostyke genetyczng i molekularng, dane
trwajacych badan klinicznych, projektéw naukowych, jak réw-
niez zbidr tematycznych raportéw Orphanet Report Series.

Wisrdd polskich badaczy panuje przekonanie gloszace, ze po
zdiagnozowaniu choroby rzadkiej ,,Rodziny szukaja rozpaczliwie
jakichkolwiek mozliwo$ci pozyskania wiedzy i wsparcia po
omacku” [7]. Jednak sam proces — co pokazaty badania poswie-
cone rodzicom dzieci z chorobami onkologicznymi — poszukiwa-
nia wiedzy o chorobie dziecka oraz, niejako przy okazji, o towa-
rzyszacych jej stanach emocjonalnych, dziala terapeutycznie na
podwyzszony poziom l¢ku, bedacy reakcjg na chorobe, poniewaz
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poszukujac wiedzy o chorobie, rodzice trafiajg takze na informa-
cje o wykorzystaniu technik obnizajacych lek [140].

Autorzy polskiego opracowania Zintegrowana opieka nad
pacjentem chorym na chorobe rzadkq i jego rodzing zwracaja
uwage, ze ,,najwigksze dramaty majg miejsce w matych miejsco-
wosciach, w rodzinach nie majacych dost¢pu do Internetu, mniej
wyedukowanych” [7]. Za wielki plus Internetu nalezy wigc uznaé
mozliwos$¢ przekroczenia geograficznych granic i poszukiwania
wiedzy poza wiasnym krajem, a nawet kontynentem. Staje si¢ on
takze szansg poszerzenia wiedzy dla specjalistow réznych dzie-
dzin, majacych kontakt z osobami obcigzonymi chorobami rzad-
kimi. Nalezy zauwazy¢, ze ich wiedza nie jest jednak poréwny-
walna, co wynika z tego, jak skonstruowany jest system edukacji
medycznej. Z badan wynika, ze wiedza o chorobach rzadkich nie
jest tez powszechna wsérdéd studentéw wydziatéw lekarskich —
87,8% z nich deklaruje co prawda, ze zna termin ,,choroby rzad-
kie”, ale tylko 20% z nich potrafi go wiasciwie wyjasni¢ [180].

Na konieczno$¢ edukacyjnego przygotowania przedstawicieli
réznych specjalnosci lekarskich zwraca uwage opracowany przez
ponad trzydziestu krakowskich specjalistow Program szkolenia
z zakresu chorob rzadkich dla studentow wydziatow lekarskich
uczelni medycznych. Jest to jedyna dotyczaca tej tematyki polsko-
jezyczna publikacja o charakterze podrgcznikowym dedykowana
lekarzom [183].

We wspomnianym opracowaniu po$§wieconym zintegrowanej
opiece autorzy stwierdzaja, ze ,,dostep do informacji o chorobach
rzadkich dla profesjonalistow, w tym lekarzy réznych specjalno-
$ci, psychologéw, dietetykow innych oséb zaangazowanych
w kompleksowg opieke nie jest réwnomierny” [7], co wynika
Z tego, ze obieg informacji jest niedostateczny. W zwiazku z czym
konieczne sg zmiany w ustawicznym ksztatceniu lekarzy po-
przez poszerzanie nauczanych tresci o gruntowng wiedz¢ o cho-
robach rzadkich obejmujacg oprécz biomedycznych takze psy-
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chologiczne, spoteczne i etyczne aspekty zycia z chorobg rzadkg”
[7]. Oznacza to, ze Narodowy Plan dla Chorob Rzadkich powi-
nien uwzgledni¢: edukacje¢ przeddyplomowa na poziomie dwoéch
ostatnich lat studiow odbywanych przez lekarzy, pielegniarki,
psychologéw, fizjoterapeutow, dietetykéw, pedagogéw; edukacje
podyplomowg prowadzong przez Centrum Medyczne Ksztalcenia
Podyplomowego w formie obowigzkowych blokéw bedacych
czgsécia programéw specjalizacyjnych, a takze w formie kurséw
doskonalacych; edukacje ustawiczng personelu medycznego
[184].

Nalezy jeszcze wspomnie¢, ze w Polsce od roku 2013 funk-
cjonuje nowa specjalno§¢ medyczna — pediatryczna medycyna
metaboliczna, dzigki ktérej wzrastaja nadzieje na poprawe doste-
pu pacjentéw z wrodzonymi nieprawidtowos$ciami metabolicz-
nymi, ktére sg gtéwnie schorzeniami rzadkimi, do doskonale
przygotowanych lekarzy [57].

Podobnie sytuacja edukacyjna kadr medycznych wyglada
w innych miejscach na $wiecie. Bulgarskie badania pokazaty, ze
pediatrzy z systemu podstawowej opieki zdrowotnej nie sa przy-
gotowani do tego, by zapewni¢ pacjentom z chorobami rzadkimi
aktualng wiedze na ich temat [181]. W prezentowanych tu bada-
niach w pigciostopniowej skali pediatrzy zostali ocenieni najnizej
przez 50% rodzicéw. Z polskich danych wynika ponadto, ze
,»wielu lekarzy pierwszego kontaktu nie ma wiedzy na temat cho-
réb rzadkich” [7]. Potwierdza to zatozenia zawarte w standardach
postepowania dla SMA, zgodnie z ktérymi to neurolog dzieciecy
lub genetyk, ze wzgledu na swoje przygotowanie merytoryczne,
powinien by¢ lekarzem nadzorujacym multidyscyplinarng terapi¢
chorego na SMA [77].

Wiedza o chorobie nie moze jednak dotyczy¢ tylko kwestii
epidemiologicznych, ale powinna wychodzi¢ takze naprzeciw po-
trzebom emocjonalno-psychologiczno-spotecznym, a zatem, jak
postulujg autorzy zatozeh Narodowego Planu dla Chorob Rzad-
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kich — mapa drogowa, powinna ,,obejmowac takze zagadnienia
psychologiczne, spoteczne i etyczne zwigzane z informowaniem
pacjentéw i/lub ich rodzin o diagnozie, a takze zapewnieniem
psychologicznego wsparcia pacjentom i ich rodzinom lub opieku-
nom” [185]. Jest to istotne dlatego, ze wigkszos$¢ choréb rzadkich
jest nieuleczalna, co w znaczacy sposéb wptywa na charakter re-
lacji pacjent — lekarz, rodzina pacjenta — lekarz. Biorac pod uwa-
g¢ chroniczny charakter choréb rzadkich, wazne jest réwniez
zwrdcenie uwagi na to, by personel medyczny i socjalny nabywat
Lumiejetnos¢ oceny zréznicowanych i zmieniajacych sie z wie-
kiem potrzeb pacjentéw” [7]. Z kolei ze wzglgdu na zlozony cha-
rakter choréb rzadkich konieczne jest zdobywanie przez srodowi-
sko medyczne i okotomedyczne kompetencji pozwalajacych na
,planowanie zakresu udzialu innych specjalistéw w procesie zin-
tegrowanej opieki zgodnie z obowigzujacymi standardami” [7].
Drugim waznym zrédtem wiedzy o chorobach rzadkich sa
organizacje pozarzagdowe, zrzeszajace pacjentéw z réznymi cho-
robami rzadkimi oraz ich rodziny i bliskich — stad czerpa¢ mozna
informacje o przebiegu choroby, rokowaniach, terapiach. W Pol-
sce zarejestrowanych jest ponad pigcdziesiat organizacji tego typu
oraz organizacja parasolowa dla dwudziestu dwéch fundacji, sto-
warzyszeh i towarzystw, ktora jest Krajowe Forum na Rzecz Te-
rapii Choréb Rzadkich Orphan. Prowadzg one dziatalnos$¢ szko-
leniowa oraz integracyjna. Z zebranych danych wynika, ze zjazdy
rodzin, w czasie ktérych prezentowane sa wystapienia specjali-
stow, stajg si¢ coraz popularniejsze w srodowisku SMA.
Popularno$¢ konferencji polaczonych z edukacja oraz inte-
gracja srodowiska wpisuje si¢ w promowany przez Uni¢ Europej-
ska trend udziatu organizacji pacjenckich w przeptywie wiedzy
specjalistycznej i praktycznej miedzy chorymi, ich rodzinami
a specjalistami. Na znaczenie organizacji pacjenckich w szerzeniu
wiedzy, udzielaniu wsparcia bezposrednio po diagnozie zwrdcili
uwage autorzy Consensus Statement for Standard of Care in Spi-
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nal Muscular Atrophy [77). Uwagi na ten temat zawarte zostaly
réwniez w dokumencie Narodowy Plan dla Chorob Rzadkich —
mapa drogowa. Prowadzenie edukacji spotecznej jest — zgodnie
z zaloZeniami planu — zadaniem przypisanym wlasnie organiza-
cjom pacjenckim [186]. Ich rolg jest ,,opracowanie informacji do-
tyczacych choréb rzadkich dostosowanych do okreslonych insty-
tucji publicznych, nauczycieli, pracownikéw poradni psychologicz-
no-pedagogicznych, pracownikéw opieki spotecznej. Opracowanie
i udostepnienie poradnikow/przewodnikéw o sposobie postepo-
wania w okreslonej chorobie/grupie choréb oraz dokumentéw in-
formacyjnych” [7]. Ponadto organizacje tego typu powinny braé
udzial w tworzeniu ,,serwiséw informacyjnych dostepnych dla
profesjonalistow, pacjentéw oraz cztonkéw ich rodzin, dotycza-
cych m.in. uzyskania pomocy w postepowaniu administracyjnym,
edukacji, zawodowej integracji, pomocy finansowej i innych
w celu wykorzystania dla wsparcia jakosci zycia pacjentow” [7].
Analiza strony interentowej Fundacji SMA sugeruje, ze realizuje
ona tego typu dziatania, skierowane do réznych grup odbiorcéw
i prowadzone réznymi kanatami [152].

Efektem szerokiego dostepu do informacji online s3: zdecen-
tralizowanie autorytatywnos$ci przedstawicieli $rodowiska me-
dycznego, podwazanie wiedzy lokalnych specjalistow, a nawet
spadek wiary w tradycyjna medycyn¢. W Internecie mozna zna-
lez¢ organizacje, ktére proponuja chorym na SMA terapie odby-
wajace si¢ poza biomedycznym paradygmatem zachodniej nauki
— w Chinach czy Indiach, gdzie nie prowadzi si¢ stosownej do-
kumentacji klinicznej, przez co dziatania terapeutyczne staja si¢
nieweryfikowalne, a nawet sprzeczne ze stanowiskiem akademic-
kiej medycyny euroamerykanskiej. Odzwierciedleniem tego jest
przekonanie ponad potowy respondentéw (52%) o terapeutycz-
nym dziataniu komérek macierzystych. Leczenie oparte na ich
podawaniu jest stosowane w niektérych schorzeniach neurolo-
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gicznych, ale wiadomo, ze obecny stan wiedzy medycznej nie
umozliwia ich efektywnego podawania chorym z SMA'.

Zwrot ku takim niestandardowym metodom terapii wigzaé
mozna z tym, ze dostep do jedynej formy leczenia SMA, jaka jest
rehabilitacja, ktéra pozwala opézni¢ rozwdj choroby i ograniczy¢
jej zasigg, jest w Polsce ograniczony. Jej wymiar, zapewniany
przez Narodowy Fundusz Zdrowia, nie jest wystarczajacy, co zo-
stalo dobitnie podkreslone w pracy Zintegrowana opieka nad pa-
cjentem chorym na chorobe rzadkq i jego rodzing: ,tam, gdzie nie
ma szans na prywatng rehabilitacje, chorzy i ich rodziny przezy-
waja horror” [7].

W zwiazku z tym, ze w ostatnim roku do uzytku rynkowego
zostal dopuszczony pierwszy na $wiecie lek na SMA, jakim jest
Spinraza z nusinersenem jako substancja aktywna, przed chorymi
otworzyly si¢ nowe perspektywy — w chwili, kiedy publikacja ta
oddawana jest do druku, nie sg one jeszcze jasne, ale juz samo to,
ze pojawity si¢ na horyzoncie terapeutycznym, przywrécito wielu
rodzinom nadziejg.

Konczac te czgs¢ dyskusyjng, warto dopowiedzie¢ jeszcze, ze
badania dotyczace wiedzy rodzicow/opiekunéw prowadzone w od-
niesieniu do innych jednostek chorobowych réwniez pokazuja, ze
weryfikowana metodami ankietowymi wiedza rodzicéw/opieku-
néw na temat choroby, na ktérag cierpi ich dziecko, jest czgsto
okreslana jako niesatysfakcjonujaca [175], niska [176], niewy-
starczajaca [177] mimo tego, ze sami oceniaja ja pozytywnie
i wysoko. Poczynione analizy sugeruja takze, ze wlasciwa wiedza
rodzicéw o chorobie ich dziecka jest czynnikiem minimalizuja-
cym ryzyko wystapienia zaostrzen i powiktan.

! Patrz, s. 55-58.






KONKLUZJE

Przeprowadzone badania wraz z analiza dyskutowanych tre-
$ci pozwolily na wysuni¢cie syntetyzujacych wnioskow.

W grupie oséb chorych na SMA uczestnicy badania dyspo-
nowali dostateczng wiedza o swojej chorobie — uzyskiwali $red-
nio 16,45 punktéw na 30 mozliwych, co odpowiada 53,04%.
Czynnikami decydujacymi o wyzszym poziomie wiedzy o choro-
bie byty: ple¢ zenska, wyksztalcenie wyzsze, a przede wszystkim
zwigzane z medycyna, wiek powyzej 30 roku zycia, zamieszki-
wanie na wsi'. Gléwnym zrédtem wiedzy o chorobie byt Internet,
a w dalszej kolejnosci specjalisci: lekarz neurolog i fizjoterapeuta.
Najwickszg wiedzg chorzy mieli odno$nie do rokowania (prawi-
dtowo opisuje je 79%). Swiadomos$é rodzaju obciazenia chorobg
miato $rednio 44,75%, a w zakresie mozliwosci leczenia — 33,5%.

Na tej podstawie mozna postulowaé stworzenie programu
edukacji zdrowotnej dla pacjentdw obcigzonych rdzeniowym za-
nikiem migs$ni.

W grupie opiekunéw pacjentéw z SMA na poziom wiedzy
wplywatly: wyksztalcenie, sytuacja zawodowa, pte¢ i wiek. Naj-

Wynik ten jest co najmniej zastanawiajacy, na ogét bowiem wigksza wie-
dz¢ o zdrowiu, chorobach i profilaktyce posiadajg osoby zamieszkujace
duze i $rednie miasta, co moze wynika¢ z wigkszej dostgpnosci do opieki
medycznej. Mozna wysnu¢ hipoteze, ze do zmiany tego porzadku przyczy-
nit si¢ Internet, tak samo dostgpny na terenach miejskich, jak i wiejskich.
Miasto jednak oferuje zdecydowanie wigcej zaje¢ innych niz zglebianie
wiedzy o chorobie, totez mieszkancy wsi, pozbawieni takich dystraktoréw,
moga t¢ widzg efektywniej rozwija¢. Kwestia ta wymaga jednak dalszych
badan.



170 Konkluzje

wiecej wiedzg rodzice z wyzszym wyksztalceniem, zwigzanym
z medycyng, aktywni zawodowo, w wieku 36-55 lat. Wyzsze
wyniki uzyskaly kobiety. Najwazniejszym zrédlem wiedzy dla
rodzicéw s3 polskojezyczne zasoby internetowe. Wiedza rodzi-
cOw dzieci obcigzonych SMA o chorobie jest niedostateczna,
uzyskiwali oni $rednio 13,87 punktéw na 31 mozliwych, co sta-
nowi 44,74%. Obrazowo mozna to przedstawi¢ nastepujaco: ele-
menty epidemiologii rdzeniowego zaniku migs$ni zna 57,37%;
etiologi¢ choroby prawidtowo wskazuje w zakresie dziedziczenia
79%, w odniesieniu do przyczyny 41,33%; podstawowe postepo-
wanie terapeutyczne wskazuje 56% z nich, ktére$ z podejs¢ tera-
peutycznych, bedacych obecnie w fazie badan klinicznych, wy-
mienia 29% ankietowanych, nazwe jedynego na $wiecie leku na
SMA podaje 75% uczestnikéw badania; ktéra$ z metod diagno-
stycznych stuzacych rozpoznaniu SMA wymienia 46,5% respon-
dentéw; wilasciwe informacje o profilaktyce posiada 23% ankie-
towanych.

Na tej podstawie mozna wnioskowaé, ze rodzice dzieci cho-
rych na SMA powinni by¢ objeci edukacja zdrowotna, co pozwoli
im efektywniej zarzadza¢ chorobg dziecka oraz ograniczac jej
wplyw na funkcjonowanie calej rodziny.

Wyraznie widaé, ze wigkszej edukacji wymagajg rodzice
i opiekunowie niz sami chorzy, cho¢ ich wiedza jest ,,tylko” wy-
starczajaca, co nie jest wnioskiem negatywnym, ale tez nie naj-
bardziej optymistycznym.

W roku 2016 zmienita si¢ diametralnie historia naturalna
rdzeniowego zaniku mi¢$ni. Dzigki skoordynowaniu najnow-
szych terapii z wprowadzeniem badan przesiewowych — jak
stwierdzita w wywiadzie dla Rynku Zdrowia prof. Maria Mazur-
kiewicz-Beldzinska z Uniwersyteckiego Centrum Klinicznego
w Gdansku — ,,za trzydziesci, czterdziesci lat SMA moze stac si¢
chorobg historyczng”, poniewaz ,,Z danych, ktére juz dzi§ mamy,
wynika, ze leczenie tej choroby lepiej rokuje w poréwnaniu do
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innych schorzen, takich jak np. SM czy cukrzyca, ktére majg je-
dynie szanse by¢ zaleczalne, a SMA podaza w kierunku choroby
wyleczalnej” [187]. W tej sytuacji podnoszenie poziomu wiedzy
chorych oraz ich opiekunéw wydaje si¢ koniecznoscia, poniewaz
to wiedza daje mozliwosci zarzgdzania chorobg — poczawszy od
wybrania osrodka prowadzacego farmakoterapie, przez doboér sto-
sownej rehabilitacji, weryfikacje specjalistow, przez zapoznanie
z codziennymi ,,sztuczkami” ulatwiajacymi wykonywanie pod-
stawowych czynno$ci, po terapeutyczne w wymiarze psychoemo-
cjonalnym dzielenie si¢ doswiadczeniami osobistymi, rodzinnymi
czy zawodowymi.

O wiedzy na temat choroby nalezy naszym zdaniem mysle¢
jak o pewnym zestawie narzedzi, ktére pozwalaja funkcjonowaé
w $wiecie i minimalizowaé réznice wynikajace z bycia chorym,
cho¢ nie pozwalaja za zniesienie nieréwnosci spotecznych, kté-
rych doswiadcza ta specyficzna grupa chorych. Mamy nadzieje,
ze publikacja ta bedzie jednym z takich narzedzi — Zze pokaze, nie
tylko to, co spotecznos¢ SMA wie, ale tez podpowie, co wiedzieé¢
moze, wskazujac takze obszary, ktére wymagaja uzupetnienia,
dopowiedzenia, zweryfikowania, by petni¢ wiedzy o SMA wyko-
rzysta¢ dla poprawy jakos$ci zycia tak chorego, jak i jego najbliz-
szych.






POStOWIE

Praca ta nie potrzebuje przedmowy. Narracja jest prowadzo-
na w mistrzowski sposéb, Autorki wprawnie wprowadzaja czy-
telnika w $wiat oséb chorujacych na rdzeniowy zanik mig$ni
(SMA). Rozpoczynaja zwieztym, klarownym podsumowaniem
obecnego stanu wiedzy medycznej, aby na tej osnowie w dal-
szych rozdziatach zaprezentowa¢ prowadzone przez siebie bada-
nia nad $wiatem os6b chorych na SMA w Polsce.

Studium dotyczy w szczegodlnosci percepcji tego cigzkiego
genetycznego schorzenia przez osoby bezposrednio nim dotknig-
te: chorych oraz ich rodzicéw i opiekunéw. Percepcji, dodajmy,
potraktowanej dynamicznie — ewoluujacej, zaleznej od zmian
w otaczajacym $wiecie, zréznicowanej w zaleznosci od wyksztal-
cenia, pozycji zawodowej, wieku. W tej pierwszej tego typu pu-
blikacji w Polsce, Autorki staraja si¢ skwantyfikowa¢ to, co skwan-
tyfikowaé nie jest tatwo: rozumienie wtasnego zdrowia. Pomaga
im w tym ogromna wiedza wyniesiona z wieloletniego towarzy-
szenia osobie zmagajacej si¢ z rdzeniowym zanikiem mig$ni.

Jako wspoétzatozyciel Fundacji SMA catym sercem podpisuje
sie¢ pod konkluzja tej pracy: ze wobec duzego zréznicowania
w poziomie wiedzy konieczny jest systematyczny program edu-
kacji zdrowotnej dla oséb zyjacych z rdzeniowym zanikiem mig-
$ni, ich rodzicéw i opiekunéw. Mam nadzieje¢, ze ta publikacja
wydatnie przyczyni si¢ do powstania takiego programu.

Kacper Rucinski
Prezes Fundacji SMA
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CZESC 1L ILE WIESZ O SWOJEJ CHOROBIE

1. Jak oceniasz swoja wiedz¢ na temat choroby?
(Mozna zaznaczy¢ 2 odpowiedzi)

Wiem duzo

Uwazam, ze wiem zbyt mato
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2. Skad czerpiesz informacje o swojej chorobie?
(Mozna zaznaczyé kilka odpowiedzi)

Od rodzicéw/rodzefistwa/rodziny
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Z Internetu
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powyzej 18 roku zycia. Va sprawg dziatai Fundacji SMA
(Moma zaznaczyé kilka odpowiedzi) (np. Migsnie dla Migsni)
Na Facebooku
Nie
Tak, poniewaz mam chorych w rodzinie
7. Czy uczestniczyles w Weekendach ze SMA-kiem Tak W pierwszym (2013 r.)
organizowanych przez Fundacje SMA? W drugim (2014 1.)
(Mozma kilka odpowiedzi) W trzecim (2015)
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[ [ T Weaw (2016 1)
l l Nie, w zadnym
bdzie dowiedziates sig, Ze jeste$ chory na SMA? Prosze¢ podaé
nazwe szpitala/poradni oraz miasto.
9. Gdzie jestes leczony w zwigzku z SMA?
Prosze podaé nazwe osrodka i miasto.
10. Czy cheiatby$ wiedzie¢ wigcej o swojej chorobie? | ] Tak

I I Nie

CZESC I WEASNA WIEDZA O CHOROBIE

Czy potrafisz wyjasni¢ skrot SMA? Tak Prosze wyjasnié

Nie

Co obejmuje Twoje leczenie? Leki
(Mozna zaznaczy¢ kilka odpowiedzi) Rehabilitacja
Dieta
Operacje
Ziota
Choroby nie leczy si¢
Nie wiem

Na podstawie czego stwierdzono, ze chorujesz na SMA? Badanie logit
(Mozna zaznaczy¢ kilka odpowiedzi) Wycinek migsnia (biopsja)
Badanic genetyczne krwi
Badanie elektromiograficzne
Badanie moczu
OB, morfologia
Nie wiem

d jakimi terapiami pracujg aktualnie jmujacy sig¢ Kwas walp y
SMA? Naprawa uszkodzonego genu SMAI
(Mozna zaznaczy¢ kilka odpowiedzi) Komérki macierzyste
Przywréecnic sprawnosei ostabionym migéniom
| |Zastapicnic uszkodzoncgo biatka SMN innym zwigzkiem

Terapia dietetyczna
Modyfikacja zapasowego genu SMA2

Terapia witami
Pr
Nie wiem

Jak nazywa sig pierwszy na $wiccic lek na SMA?
Wpisz.
Czy choroba jest dziedziczna? [ T Tak [ T Nie [ [ Nicwiem
Co wywotuje SMA? [ Zmiany w DNA

(Mozna ¢ kilka odpowiedzi) [ Bakterie i wirusy
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Wiedza rodzicéw na temat chordb rradiich u dzieci
na preykladzie rdzeniowego zaniku migsni
Szanowni Paiistwo!
Jestem Zdrowia Publi na Uni w Bi F t¢ ankiete, by zebraé
informacje o Pafistwa wiedzy na temat choroby, na ktorg cierpig Pafistwa dzieci.
Podane przez Pafistwa informacje zostang prnm mnie do isamia pracy Ankieta jest
uzyskane dame beds poufnie i p W ich i bedg wytyezne UMB
dotyczgee zasad opracowywania prac magisterskich.
Prosze¢ o udzielnie szczerych z Pahstwa Zywisty wu.-dq nk ma pnmby spnwdunln, czy odpowiedzi sy
czy i hdnn!e to nie ma ale Analiza danych wskaze,
Jjakie dzialania nalezy i iu do rodzin os6b SMA.
Bede za czas na wypH przez muie
Edyta Saniewska
Wskazéwhi:
Proszq »X"” wiadciwg w kratkach

pytani
Prosze zwrici€ wage, Ze jesli nie ostalo zaznaczone inaczej, na niektére pytania mme udzicli¢ wigeej niz jednej odpowiedzi.
CZESC L. METRYCZKA

I Prosze wskaza¢ swoja ple¢ Kobieta

11 Proszg zaznaczy¢ swoj wiek || Mniejniz 18
18-25
26-30
3135
35-40
=50
-55
- 60

l

TIT Miejsce zamieszkania Miasto wojewddzkie T Wied
Miasto Ewmmwc
Miasto gminne
Male miasto
Warszawa

Polska [ Zagranica

|l||

IV Wyksztalcenie

Zwigzane z Inne

Zwigzane z Inne
medycyng

V Sytuacja zawodowa Student Kierunek
Osoba aktywna zawodowo Wykonywany zawod
Emeryt

Rencista

Nie pracuje, opiekuig si¢ dzieckicm




Aneks 197

NCZNY
-0 Y

¢ Wydziat Nauk o Zdrowiu

Zdrowie Publiczne
Uniwersytet Medyczny w Bialymstoku

CZESC 1. ZRODLA WIEDZY O CHOROBIE

QERSYTE,
()
Loy

o
S

E
2,

1. Jak oceniajg Panistwo swoja wiedze na temat choroby dziecka? Bardzo dobrze
Dobrze
Dostatecznie
Niewystarczajaco
Ogolnic

2. Skad czerpia Paiistwo informacje? Z ksiazek medycznych
Z czasopism medycznych

Od znajomych, ktorzy maja chore dzieci

0Od chorych na SMA

Z Fundacji SMA (broszura, poradnik)

Z Internetu (strona Fundacji SMA, inne strony)
Od lekarzy

0Od fizjoterapeutow

Nie uzyskak laja

Inne

3. Prosz¢ wskaza¢, ktorzy pmqownicy stuzby zdrowia, ktérzy Lekarz rodzinny
Panistwu najwigcej na temat SMA Tz pediatr
Lekarz neurolog

Lekarz ortopeda

Lekarz rehabilitacji

| Lekarz pulmonolog
Fizjoterapeuta
Piclegniarka

4. Jak oceniaja Panistwo wiedzg 0 SMA wirod jalistow, z 112131415
ktorymi mieli Pafistwo do czynienia? Lek. rodzinny
(I - ocena najnizsza; 5 — ocena najwyzsza) Lek. pediatra
Lek. neurolog
| Lek. ortopeda
|_Lek. rehabilitacii
Lek. pulmonolog
Pielegniarka
Pracownicy przedszkola/szkoty

5. W jakim jezyku/jezykach czytaja Pasistwo o SMA? Polski

Inne Proszg podaé jakie?

6. Czy przed zdiagnozowaniem dziecka styszeli Pafistwo 0 SMA? Tak Od znajomych
Z telewiziji/)
W szkole/na studiach

Za sprawa dziatan Fundacji SMA
Na Facebooku

Nie
Tak, mam chorych w rodzinie

7.Czy iczyli Pastwo w Weekendach ze Smakiem Tak W pierwszym (2013 1.)
organizowanych przez Fundacje SMA? W drugim (2014 1)

W trzecim (2015 r.)

W czwartym (2016 1)

Nie, w 2adnym
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8. Gdzie diagnozowano Panstwa dziecko?
Proszg wskazaé placowke.

9. Prosze poda polska placowke referencyjng zajmujaca sig SMA. [

10. Czy interesuje Pafistwa poszerzenie wiedzy na temat choroby? l | Tak
| I Nic

CZESC 1L WIEDZA O CHOROBIE DZIECKA

Czy potrafig Panstwo wyjasni¢ skrét SMA? Tak Proszg wyjasnié

Nie

Jakie postgpowanie terapeutyczne jest obecnie POWSZECHNIE Farmakologiczne (Jeki)

dostgpne? Choroby nie leczy sig
Objawowe

Rehabilitacia
Dieta
Operacyjne
Nie wiem

Jak diagnozuje si¢ chorobg? || Poprzez testy skome

Badaniem neurologicznym
|| Badaniem ortopedycznym
i z krwi

&
Badaniem moczu
Biopsja migénia

iografia
Nie wiem

O wprowadzeniu jakich terapii mowi si¢ w fosci? Kwas walproinowy
Naprawa uszkodzonego genu SMAT
Komorki macierzyste
| | PrzywrGoenie sprawnosci ostabionym migsniom

Zastapienie i bialka SMN innym zwigzki:
Terapia dictetyczna
Modyfikacja zapasowego genu SMA2
|| Terapia ziolowa

Przeszczep
Nie wiem

Jak sig nazywa lek/leki wykorzystywane w leczeniu SMA? Prosze podaé, zgodnie ze swoja wiedza

| Nie wiem

Cazy choroba jest dziedziczna? [ [Tac [ TN [ [ Nic wiem

Co wywotuje SMA? Przeciwcialo zwane SMAT

Bakterie i wirusy

|| Palenic tytoniu przez matke w okresie cigzy

Mutacja genetyczna
Uraz w okresie plodowym
Niedobér biatka SMAL
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Obumieranie neuronow ruchowych w rdzeni
Obumieranie neurondw w m

Nie wiem

Czy choroba moze wystgpowaé u dorostych?

Tak
Nic
Nie wiem

Ktéra pieé choruje czgdeici?

Kobiety

Mezczyzni
Obie pici z takg sama czgstotliwoscia

Do tej pory nie udalo si¢ ustali¢, wréd ktorej pici
zachorowalnosé jest wigksza

Nie wiem

Jaki jest najczestszy typ choroby?

L]

SMA 1
SMA 2
SMA 3
SMA 4
CDSMA

Nie wiem

Jaki jest przebieg choroby?

Stacjonamny
Przewlekly

Progresywny

Po szybkim pogorszeniu nastepuie stabilizacja

Odwracalny

Nie wiem

Jakie sa najwigksze problemy zdrowotne dzieci z SMA?

Otytosé

LT

Ostabienie migéni oddechowych
Ostabienie migsni oczu

Przykurcze
Drzenia migsniowe

Zbyt niska waga

Osteoporoza

Ostabienie migsni odpowiadajgcych za potykanie

Oslabienie miesni tulowia

Skolioza

Infekcje uszu

Nie wiem

Co mozna zrobié, by przeciwdziala¢ zachorowaniu dziecka na
SMA?

Nic ma sposobu przeciwdzialania

podjgeiem decyzii o rodzicielstwie

Przyjmowat kwas foliowy w okresie Ciazy

Urodzi¢ dziecko przed 30 rokiem zycia
Oboje rodzice powinni prowadzié zdrowy tryb zycia preed
o

i¢ badania przed decyzji o

Dzigkuje.






»-.. praca porusza bardzo wiele watkéw chordéb rzadkich,
zarowno z medycznego jak i socjologicznego punktu
widzenia, jest spdjnaichod czesto uzywa specjalistycznego
jezyka, to czyta sie jg tatwo, i bedzie ona z pewnoscig
wyjatkowo przydatng lekturg dla srodowisk dotknietych
bezposrednio lub posrednio chorobamirzadkimi”.

z Recenzji dr. hab. Waltera Zelaznego, prof. UwB



