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Genetic disorder. On the problems of people with mucoviscidosis
and their parents

Cystic Fibrosis is the most common life-limiting genetic disorder of Caucasians, affecting appro-
ximately 1500 individuals in Poland. It impairs the functions of many organs with its greatest effects
on the lungs and digestion. Treatment of the disease involves a multi- component regimen,
including airway clearance techniques, nebulized medications, antibiotics, pancreatic enzymes and
increased caloric intake. Cystic fibrosis is a burden for patients and their families in the context of
their daily life tasks. The article presents generic medical, psychological and social problems of such
people, which are still little known in Poland. The detailed issues are: medical characteristics of
cystic fibrosis, financial and organizational conditions of life and rehabilitation, specific
psychosocial problems including: a stigmatization and a reproductive health in cystic fibrosis.
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Wprowadzenie — mukowiscydoza jako problem medyczny

~Mukowiscydoza (zwldknienie torbielowate, cystic fibrosis — CF) jest najcze-
§ciej wystepujaca w populacji kaukaskiej genetycznie uwarunkowang, nieule-
czalna, wielonarzadowa przewlekla chorobg o autosomalnym recesywnym trybie
dziedziczenia” [Mazurek 2012, s. 19].

Wywolana jest mutacja genu kodujacego bialko blonowe (cystic fibrosis trans-
membrane conductance regulator — CFTR), bedace kanalem jonowym, od ktérego za-
lezy uwodnienie wydzieliny gruczotéw nablonkowych. Aktualnie faczna liczba
opisanych i skatalogowanych mutacji genu CFTR wynosi ponad 1900. Najczestsza
mutacjg u chorych w Europie jest F508del. Stanowi ona 66% (w Polsce 64%) zmu-
towanych wariantéw genu. Skutkiem mutacji jest produkcja nadmiernie lepkiego
§luzu przez gruczoly zewnatrz wydzielnicze, prowadzaca do przewleklej choro-
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by oskrzelowo-plucnej i niewydolnoéci egzokrynowej trzustki. Objawy zwykle
pojawiaja sie we wczesnym dziecifistwie. Za jako$¢ i dlugo$é Zzycia pacjenta
z mukowiscydoza odpowiedzialne sg gléwnie zmiany w ukladzie oddechowym.
Wspdlczesne metody terapeutyczne umozliwiaja osiagniecie wieku dorostego
przez 40% pacjentéw [Mazurek 2012; Popielski 2008; Sanak 2012]. Niestety, w Pol-
sce $redni wiek przezycia chorych z mukowiscydoza jest o polowe krotszy i wy-
nosi okolo 18 lat [Mazurek 2009]. Wczesna diagnostyka choroby, zwigzana
z wprowadzeniem od 2009 r. ogélnokrajowych badan przesiewowych oraz staty
postep medycyny, niosa nadzieje na wydltuzenie zycia polskich chorych z muko-
wiscydoza. W kilku $wiatowych oérodkach badawczych podejmowane sg stale
proby trwalego wprowadzenia prawidlowego genu do komérek, prowadzace do
syntezy czynnego bialka CFTR Niestety, jak dotad, nie udalo sie wypracowaé sku-
tecznej terapii genowej i mukowiscydoza nadal pozostaje choroba nieuleczalng
[Mazurek 2009, 2012].

Z mukowiscydoza moga takze wspdlwystepowac: choroba refleksowa przetyku,
niedrozno$é smétkowa, choroby watroby, cukrzyca, zaburzenia gestoéci masy kosci,
zaburzenia plodnosci, kamica nerkowa oraz zmiany w ukladzie sercowo-naczy-
niowym [Zasady rozpoznawania i leczenia mukowiscydozy, 2009]. Choroby te moga
znaczaco pogorszy¢, i tak juz niepomyslne, rokowanie w mukowiscydozie.

Specyficzne trudnosci oséb z mukowiscydoza oraz ich rodzin.
Materialno-organizacyjne warunki zycia rodzin chorych
z mukowiscydoza

Doéwiadczenie choroby w rodzinie wiaze sie $cisle ze zmianami realizacji jej
funkgji opiekuniczo-zabezpieczajacej, skupiajacej sie gléwnie na zadaniach pie-
legnacyjnych i zabezpieczeniu opieki osobie chorej. Zmiany te obejmujg m.in.:
przejecie kontroli nad dzialaniami medycznymi, koniecznoé¢ stalej obecnosci
i zwigzang z nig rezygnacje z pracy zawodowej jednego z czlonkéw rodziny,
a takze przeorganizowanie planu dnia i zakresu obowigzkéw wszystkich domow-
nikéw. Zwiekszenie wysilku rodzicéw w zakresie realizacji funkcji opiekunczej
moze skutkowaé zmniejszeniem ich zaangazowania w innych obszarach funkcjo-
nowania rodziny, takich jak np. rekreacja, dbatos¢ o dom, relacje spoleczne, czy
tez sprawowanie kontroli nad nauka i wypoczynkiem dzieci [Szyszka 2010].

W przypadku choroby manifestujacej sie wieloobjawowo, jaka jest mukowis-
cydoza, obciazenia wynikajace z wymagan medycznej opieki domowej sa szcze-
golnie dotkliwe. Przeprowadzanie codziennej fizjoterapii uktadu oddechowego
jest nie tylko czasochlonne (zajmuje od 1 do 4 godzin), ale wymaga zastosowania
kosztownego sprzetu rehabilitacyjnego (inhalatoréw, nebulizatoréw, sprzetu do
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drenazu oskrzeli itp.). Stosowanie rezimu zywieniowego, niezbednego dla pra-
widlowego metabolizmu i funkcjonowania chorego dodatkowo zwieksza koszty
utrzymania i rehabilitacji, rownoczeénie naktadajac specyficzne wymagania i do-
datkowe obowiazkina osobe przygotowujaca dla chorego positki— najczesciej jest
to osoba dbajaca takze o zZywienie calej rodziny. Dojazdy do specjalistycznych
osrodkéw leczniczych oraz uzyskanie dostepu i oplacenie stosownej farmako-
terapii pochlaniajg czas i niemate §rodki finansowe. W przypadku, gdy na muko-
wiscydoze choruja dzieci, niemal wszystkie wspomniane obcigzenia materialno-
-organizacyjne spadaja na rodzicéw. Chociaz w okresie adolescencji mlodziez
czesciowo moze wspodlorganizowaé rehabilitacje, odciazajac swoich rodzicéw,
jednak w polskich warunkach takze chorzy w okresie wczesnej dorostosci sg
znaczaco uzaleznieni od ich finansowego i organizacyjnego wsparcia.

Szacunkowe dane dotyczace kosztéw leczenia chorych na mukowiscydoze
udostepnione przez stowarzyszenia dzialajace na ich rzecz zawieraja sie w prze-
dziale od 800 do 3000 PLN w skali miesiecznej. Rozbieznos¢ tych szacowan wynika
z indywidualizacji potrzeb chorych, zwigzanych z ich wiekiem, stopniem za-
awansowania choroby, czasem jej wykrycia, zakresem patologizacji funkcjono-
wania poszczegdlnych ukladéw w organizmie chorego oraz istnieniem choréb
wspolistniejacych.

We wstepnych badaniach wlasnych dotyczacych socjoekonomicznych aspek-
téw funkcjonowania polskich rodzin dzieci i mlodziezy z mukowiscydoza (prze-
prowadzonych z zastosowaniem kwestionariusza ankiety w grupie 63 rodzicéw)
ujawniono, iz miesieczne wydatki przeznaczone na leczenie dzieci miescity sie
w przedziale od 300 do 3000 PLN. Srednia kwota kosztéw leczenia wynosila okoto
1200 PLN, niemal tyle samo co $éredni, deklarowany przez rodzicéw, dochéd na
osobe w rodzinie (informacje o dochodzie podato tylko 55 0s6b). Niepokoi fakt, ze
wysoki wskaznik badanych (87%, tj. 55 0s6b) zadeklarowat dochéd na osobe w ro-
dzinie w przedziale 600-1000 PLN, podczas gdy wedlug danych GUS z grudnia
2013 r. [IPSS 2014] minimum socjalne na jedna osobe w przypadku rodziny 4-oso-
bowej wynosito 845,74 PLN.

Zestawienie powyzszych danych oraz informacji na temat wydatkéw zwigza-
nych z leczeniem chorych dzieci prowadzi do wniosku, ze wiele rodzin chorych
zmukowiscydoza w Polsce moze zy¢ na, lub nawet ponizej, granicy minimum so-
cjalnego.

Wyniki analiz bardziej szczegdtowych kwestii, dotyczacych §rodkéw finanso-
wych pozostajacych w dyspozycji rodzin oraz sposobéw ich wydatkowania sg na-
stepujace: w 56 (88%) rodzinach pobierane sg zasitki pielegnacyjne z tytutu posia-
dania chorego dziecka, jednak tylko 1/4 badanych rodzicéw uznala, ze jest w stanie
samodzielnie pokry¢ koszty leczenia i rehabilitacji. 46 (73%) 0s6b przyznalo, ze sa
zmuszone poszukiwaé wsparcia finansowego z zewnatrz, siegajac po pomoc ro-
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dziny (14 wskazan) zasitki dorazne (5 wskazan), pozyskiwanie wplat z tytutu odli-
czenr 1% podatku od oséb prywatnych i podmiotéw gospodarczych (9 wskazan),
czy pomoc finansowa i rzeczowa oferowang przez Polskie Towarzystwo Walki
z Mukowiscydoza i Fundacje MATIO (34 wskazania).

Badani rodzice deklarowali, ze koszty leczenia pokrywaja przede wszystkim
zakup lekéw (63 wskazania), suplementéw diety (58 wskazan), koszty dojazdéw
do specjalistow leczacych dziecko (48 wskazan), korzystanie z ustug prywatnych
lekarzy - specjalistéw (26 wskazan), prywatnych rehabilitantéw (16 wskazar)
oraz dietetykéw (11 wskazan). Trzynascie os6b wskazato takze dodatkowe koszty,
takie jak: oplaty za turnusy rehabilitacyjne, koszty wyjazdéw na leczenie klimatycz-
ne, zalecanych szczepien, oplacenie wysokokalorycznej diety, konsultacji psy-
chologicznych, zajeé¢ sportowych (np. ptywania) oraz koszty zakwaterowania ro-
dzicéw podczas pobytu dziecka w klinice.

Swiadomos¢ wystepowania powaznych obcigzen finansowych w rodzinach
dzieci chorych moglaby rodzi¢ przypuszczenia, ze badani rodzice beda oceniaé
swoja sytuacje materialng jako niekorzystna. Z zaskoczeniem przyjeto wiec wyni-
ki, wskazujace, ze negatywna ocene sformulowalo jedynie 11 (17%) rodzicéw,
22 (34%) bylo zadowolonych ze swojej sytuacji materialnej, niemal polowa bada-
nych za$ ocenila ja jako przecietng. Mozna przypuszczaé, ze dodwiadczenie ciez-
kiej i nieuleczalnej choroby wlasnego dziecka moglo spowodowaé reorientacje
hierarchii wartoéci rodzicéw: wartosci materialne zeszly na dalszy plan, za$ ich
uwaga i wszelkie wysitki skoncentrowaly sie na uzyskaniu mozliwie jak najlep-
szego stanu zdrowia dziecka. Sytuacja materialna moze by¢ dla rodzicéw wazna
o tyle, o ile umozliwia realizacje powyzszego celu.

Analiza wynikéw potwierdzila takze powszechnie opisywane zjawisko rezy-
gnacji jednego z rodzicéw z pracy zawodowej, w zwiazku z koniecznoécia spra-
wowania opieki nad chorym dzieckiem — w badanej grupie dotyczylo ono 28 ma-
tek (44% rodzicéw) i 4 ojcéw. Warto zauwazy¢, ze duza czes¢ zatrudnionych
matek (26, tj.41%) oraz niemal wszyscy ojcowie w rodzinach objetych badaniem
(51, tj. 80%) wykonywalo prace w pelnym wymiarze godzin. Podjecie przez matki
zatrudnienia na calym etacie wymagalo zapewne rozwigzania kwestii zorganizo-
wania opieki nad powaznie chorym dzieckiem. W przypadku niemoznosci uzy-
skania wsparcia ze strony innych czlonkéw rodziny, np. dziadkéw, rodzice sa
zmuszeni do korzystania z odplatnej pomocy. Finansowanie z pensji opiekunki
do chorego dziecka pochlania $rodki potrzebne na jego rehabilitacje i moze by¢
uznane za niezbyt korzystne z punktu widzenia potrzeb dziecka. Dodatkowym
problemem dla rodzicéw moga by¢ negatywne psychospoleczne skutki wyni-
kajace z przecigzenia obowigzkami zawodowymi, domowymi i trudnymi obo-
wigzkami rodzicielskimi. Teze te potwierdzaja wyniki licznych badan obcojezycz-
nych [Berge, Patterson 2004; Quittner, Opiparii wsp. 1992], aczkolwiek pojawiaja
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sie tez doniesienia o dobrym funkcjonowaniu rodzin chorych na mukowiscydoze
[Bluebond-Lamger i In. 2001, za: Harrop 2007].

Jako ze ryzyko dysfunkcyjnosci zwigzane z przecigzeniem matek dotyczy nie-
mal polowy badanych rodzin, warto podkresli¢ pilna potrzebe wsparcia stowa-
rzyszen w dzialaniach ukierunkowanych na zmiane uregulowan prawnych,
dotyczacych statusu rodzicéw-opiekundw dzieci niepelnosprawnych oraz pobie-
ranych przez nich $wiadczen.

Pozostaje tez otwartym pytanie, na ile ostatecznie rodzicom udaje sie zabez-
pieczy¢ finansowanie leczenia tak ciezko chorych dzieci. Skutki zaniedbafi w tym
obszarze mogg by¢ dramatyczne, np. brak pieniedzy na leki nierefundowane (wi-
taminy, odzywki, enzymy) moze uniemozliwi¢ utrzymanie diety, powodujac
spadek wagi ciata chorego dziecka oraz utrudnienie wchlaniania lekéw i w kon-
sekwengji skrécenie czasu jego zycia.

Specyficzne potrzeby i ograniczenia w zakresie
rehabilitacji medycznej

Wedlug Zasad rozpoznawania i leczenia mukowiscydozy [2009], ktére aktual-
nie s3 podstawowym dokumentem okreélajacym standardy leczenia tej choroby
w Polsce, opieka medyczna nad chorymi powinna by¢ kompleksowa i prowadzo-
na w oérodkach referencyjnych i specjalistycznych. Obejmuje ona: profilaktyke
i leczenie choroby oskrzelowo-plucnej, leczenie Zywieniowe i terapie niewydol-
nosci zewnatrz wydzielniczej trzustki oraz leczenie choréb towarzyszacych i po-
wiklaft mukowiscydozy. Wobec chorych powinna by¢ takze stosowana opieka
paliatywna.

Na leczenie choroby oskrzelowo-plucnej skladaja sie codzienne:

— wykonywanie fizjoterapii ukladu oddechowego celem usuniecia gestego lu-
zu, z wykorzystaniem zaleconych metod (np. techniki natezonego wydechu,
aktywnego cyklu oddechowego, takze przy pomocy urzadzen: np. maski PEP,
fluttera, kamizelki VEST);

— stosowanie lekéw (mukolitycznych i antybiotykéw) przy uzyciu inhalatoréw
i nebulizatoréw, w polaczeniu z zabiegiem fizjoterapeutycznym;

- przyjmowanie lekéw przeciwzapalnych, rozszerzajacych oskrzela, wykrztus-
nych oraz antybiotykéw.

Z kolei leczenie zaburzen trawienia i wchlaniania obejmuje:

— przyjmowanie enzymoéw trzustkowych do kazdego positku (wyjatek stanowia
positki niezawierajgce ttuszczéw, jak: soki owocowe i warzywne, owoce i nie-
ktére stodycze),
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- stosowanie wysokoenergetycznej i wysokobiatkowej diety,

— przyjmowanie witamin rozpuszczalnych w tluszczach,

- suplementacje NaCl [Pogorzelski 2012a,b; Sands 2010, Zasady rozpoznawania
i leczenia mukowiscydozy 2009].

W przypadku nieskutecznosci zachowawczych metod leczenia Zywieniowe-
go stosuje sie zywienie dojelitowe, prowadzone za pomocg zglebnika nosowo-
zoladkowego lub gastrostomii (PEG — przezskérna endoskopowa gastrostomia)
i pozajelitowe (takze w warunkach domowych) [Zasady rozpoznawania i leczenia
mukowiscydozy 2009].

Rzadkie wystepowanie mukowiscydozy implikuje szereg probleméw zwia-
zanych z praktyka oddzialywan rehabilitacyjnych wobec pacjentéw w réznych
grupach wiekowych. Naleza do nich trudnosci zwigzane z dostepnoscia leczenia
specjalistycznego, brak szczegétowej wiedzy na temat diagnostyki i symptomato-
logii mukowiscydozy wsréd personelu podstawowej opieki zdrowotnej oraz brak
doswiadczenia w leczeniu pacjentéw z mukowiscydoza w placéwkach medycz-
nych w miejscu zamieszkania chorych. Osrodki specjalistyczne, w tym oérodki le-
czenia mukowiscydozy przeznaczone sg gléwnie dla dzieci, totez rosnaca grupa
dorostych pacjentéw ma powazne problemy z dostepnoscia do stosownej pomocy
medycznej. Wypowiedzi oséb z mukowiscydoza i ich rodzicéw na internetowych
forach dyskusyjnych oraz artykulowane podczas dorocznych zjazdéw Polskiego
Towarzystwa Walki z Mukowiscydoza wskazuja na rézne czynniki op6zniajace
proces leczenia. Dotycza one m.in.: utrudniefr w korzystaniu z zagwarantowane-
go prawem leczenia ambulatoryjnego, nieprzestrzegania zasad higieny i profilak-
tyki zakazen w warunkach szpitalnych, dostepu do najnowoczesniejszych lekéw,
a takze probleméw z kwalifikacja do przeszczepéw organéw w osrodkach zagra-
nicznych. Ostatni z probleméw dotyczy gléwnie chorych dorostych z zaawanso-
wang mukowiscydoza, dla ktérych transplantacja pluc jest jedynym skutecznym
leczeniem majacym wplyw na rokowanie [Cofta 2010]. W przypadku chorych
z marsko$cia watroby pojawia sie tez koniecznoé¢ przeszczepu watroby. U pa-
¢jentéw z mukowiscydoza istnieje ryzyko zakazenia sie szczepami bakteryjnymi
i odrzucenia przeszczepu. Stalym problemem jest tez niewystarczajaca liczba
dawcéw narzadéw [www.mukowiscydoza.net.pl].

Bardzo trudnym zagadnieniem jest problem opieki terminalnej 0s6b z muko-
wiscydoza. Wobec chorych do§wiadczajacych ogromnego cierpienia fizycznego
zaleca sie stosowanie ,terapii mieszanej”, laczacej leczenie objawowe (np. opio-
idami) z leczeniem przyczynowym (np. antybiotykami) i zapobiegawczymi (np.
witaminami) [Hodson 1995, za: Cofta 2010]. Objawami, ktére wymagaja dzialan
medycznych sa: dusznosci, bél, nudnosci i wymioty oraz lek. Opieka terminalng
otoczeni sg chorzy:

— w schylkowej fazie niewydolnoéci oddechowej,
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- ktérzy nie wyrazaja zgody na dalsze leczenie w warunkach szpitalnych,
a w tym na podejmowanie czynnoéci resuscytacyjnych,
— u ktérych nie rozwaza sie zabiegu transplantacji ptuc.

Opieka terminalna w praktyce rzadko jest jednak przejmowana przez osrodki
opieki paliatywnej, zwykle pacjenci pozostaja az do $mierci w szpitalu na od-
dziatach intensywnej terapii, gdzie opiekuja sie nimi wyspecjalizowane zespoly,
zwlaszcza pulmonologiczne [Cofta 2010].

Specyficzne problemy psychospoteczne oséb z mukowiscydoza
oraz ich rodzin

Chociaz kazda z choréb przewlektych ma swoisty obraz kliniczny, to w psy-
chologii zdrowia nadal dyskutowana jest kwestia, na ile determinuje on okreslone
skutki psychospoteczne u oséb z poszczegélnymi jednostkami chorobowymi,
szczegoblnie w wieku rozwojowym. Czesé badaczy zaklada, ze przewlekle chorzy
doswiadczaja wspdlnych trudnoéci przystosowawczych, niezaleznie od jednostki
chorobowej, ktéra sa dotknieci [Eiser 2003; Petersen, Schmidt i wsp. 2005]. Nie
sposob jednak nie zauwazy¢, ze pewne cechy choréb przewlektych, takie jak np.
ich terminalny charakter lub wystepowanie naglych objawéw, zwigzanych z ry-
zykiem utraty Zycia moga wywolywac specyficzne konsekwencje: nasilenie leku,
znaczace obnizenie poczucia sprawstwa lub inne zaburzenia adaptacyjne. Pilecka
i Stachel [2011], omawiajac kontrowersje wokot paradygmatu wspélnych i swois-
tych cech rozwoju w sytuacji réznych choréb przewleklych, wskazuja na poja-
wiajace sie wspolczednie przekonanie o potrzebie ,bardzo rozleglych badan pro-
wadzonych w grupach dzieci dotknietych réznymi chorobami, dobranych
w spos6éb homogeniczny, aby na podstawie ich rezultatéw rozstrzygnaé bardziej
jednoznacznie, ktére cechy sa wspélne, a ktére sa wylaczna konsekwencja okre-
§lonej choroby” [Pilecka, Stachel 2011, s. 179].

Ograniczona forma niniejszego opracowania, wynikajaca z charakteru publi-
kacji oraz jego cel, jakim jest przyblizenie szeroko ujetych probleméw srodowiska
0s6b dotknietych mukowiscydoza zadecydowaly, ze analiza psychospotecznego
funkcjonowania chorych
iich rodzin zostala w nich przedstawiona wylacznie w aspekcie wybranych, spe-
cyficznych trudnosci. W literaturze przedmiotu istniejg doniesienia ukazujace
pozytywne wymiary tegoz funkcjonowania [Foster, Bryon i wsp. 1998; Wong,
Heriott 2007], aczkolwiek sa one mniej licznie reprezentowane niz publikacje
podkreslajace negatywne pozamedyczne skutki mukowiscydozy [Berge, Patter-
son 2004].
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Warto zaznaczy¢, ze polskie prace badawcze odnoszace sie do powyzszej pro-
blematyki sg bardzo nieliczne [m.in. Debska 2006, Pilecka 1990]. Glebsze poznanie
doswiadczen ,$rodowiska muko’ moze umozliwi¢ siegniecie do literatury biogra-
ficznej autorstwa samych chorych na mukowiscydoze [Gliniecka, Maksymowicz
2007; Hedwig 2011], odkrywajacej $wiat pelen cierpienia, ale zarazem niezwyklej
sily w zmaganiu sie z nieuleczalng choroba i przekraczania jej granic poprzez
wielka afirmacje zycia.

,Pietno” choroby genetycznej

Mukowiscydoza jest choroba, ktéra moze manifestowac sie odmiennoscia fi-
zyczna, m.in. specyficzng budowa palcéw (palce paleczkowate, tzw. ,palce dobo-
sza”), niskim wzrostem i niedoborami wagi oraz kaszlem. Powyzsze objawy sa
czasami ukrywane przez chorych, zwlaszcza kiedy sa w wieku rozwojowym
[Foster, Eiser i wsp. 2001; D’auria, Christian i wsp. 1997; D’auria, Christian i wsp.
2000, za: Pizzignacco, Falleiros de Mello i wsp. 2010; Wenninger, Weiss i wsp.
2003]. Dzieci i mlodziez ukrywaja takze zazywanie lekéw [Tolbert 2003, za: Orlicz
2010], alek przed odrzuceniem przez réwiesnikéw staje sie przyczyna wycofywa-
nia z relacji spotecznych [Badlan 2006, za: Orlicz 2010].

Powazne trudnosci wynikajace z genetycznego charakteru transmisji muko-
wiscydozy moga dotyka¢é takze relacji wewnatrzrodzinnych. Brytyjskie badania
jako$ciowe zrealizowane przez Hodgkinson i Lester [2002] w grupie 17 matek wy-
chowujacych male dzieci z mukowiscydoza pokazaly, ze obciazenie genetyczne
dziecka jest trudnym wyzwaniem dla rodzicéw i dziadkéw. Matki czuly sie odpo-
wiedzialne za problemy zdrowotne wlasnego dziecka, szczegdlnie dotyczyto to
samotnych matek, matek w rodzinach, w ktérych wystepowaty problemy z po-
dzialem ucigzliwych obowigzkéw opieki nad chorym dzieckiem oraz trudnoéci
zwiazane z uzyskaniem wsparcia ze strony czlonkéw dalszej rodziny. Wiekszos¢
badanych kobiet zachecala innych czlonkéw rodziny, aby poddali sie badaniom
w kierunku nosicielstwa mukowiscydozy, ale czesto starania te byly bezskuteczne.
Okazalo sie takze, ze na skutek konfliktéw wokét nosicielstwa nieprawidlowego
genu w wielu rodzinach doszlo do zaburzenia wiezi miedzyosobowych.

Teoretyczny kontekst stygmatyzacji spolecznej chorych z mukowiscydoza
zostal zaprezentowany szerzej w odrebnym opracowaniu [Zubrzycka 2012], za-
gadnienie to nadal czeka na empiryczng weryfikacje na gruncie polskim.

Utrudnione rodzicielstwo 0s6b z mukowiscydoza

Jeszcze przed 50 laty chorzy na mukowiscydoze umierali we wczesnym dzie-
cinstwie [Mazurek 2009]. Zwiekszajaca sie dzi$, dzieki postepowi medycyny, liczba
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dorostych chorych na §wiecie i w Polsce generuje potrzebe okre§lenia konkret-
nych wyzwan dorostosci z mukowiscydoza w aspektach: medycznym i pozame-
dycznym oraz poszukiwania sposobéw sprostania im. Jednym z najbardziej istot-
nych jest problem zakladania wiasnych rodzin i rodzicielstwa oséb chorych.

Okolo 97-98 % mezczyzn z mukowiscydoza cierpi na nieptodnoé¢, ktéra jest
najczesciej spowodowana niedroznoscig nasieniowodéw, a takze nieprawidlo-
wosciami w produkgji plemnikéw: oligozoospermia (niedobdr plemnikéw) lub
azoospermia (brak plemnikéw). U kobiet ostabiona plodnosé jest najczedciej wy-
nikiem zwiekszonej gestosci §luzu, ktéry utrudnia przenikanie plemnikéw do ko-
morki jajowej [Pogorzelski 2012c].

Interesujace badania dotyczgce problematyki seksualnosci przeprowadzono
w duzej, liczacej 264 oséb grupie mezczyzn z 5 O§rodkéw Leczenia Mukowiscy-
dozy dla Dorostych w Australii [Sawyer, Farrandt i wsp. 2009]. Wiek badanych
wynosil od 17 do 56 lat, zastosowano Kwestionariusz dotyczacy zdrowia seksual-
nego i reprodukcyjnego (sexual and reproductive Heath — SHR), odnoszacy sie do
stanu wiedzy, postaw i zachowan. W $wietle uzyskanych wynikéw 99% bada-
nych miato §wiadomos¢, ze mukowiscydoza moze wplywac na ich ptodnoé¢, jed-
nak dla 49% mezczyzn informacja o bezptodnosci nie byla znaczacg i tylko 12%
uznalo ja za bardzo przygnebiajaca. 30% badanych stwierdzilo, ze bezplodnosé
wplynela negatywnie na ich zwigzek. Przykladowe odpowiedzi obrazujace
powyzszy problem byly nastepujace: ,Nie moglem zbytnio angazowaé sie
w zwiazek, w ktérym partner nie akceptuje braku mozliwosci posiadania dzieci”,
»Nieptodnoé¢ zniszczyla moéj zwigzek”, czy tez: ,jestem rozwiedziony dwa razy
z powodu nieptodnosci”. 22% (57 os6b) badanych mezczyzn mialo dzieci, przy
czy rézne byly ich drogi do ojcostwa: 29 respondentéw skorzystalo z technik
wspomaganego rozrodu, a 26 nie bylo biologicznymi ojcami. Dziewieciu mez-
czyzn bylo ojcami zastepczymi, 15 skorzystalo z inseminacji nasieniem dawcy,
2 zadeklarowalo, ze do poczecia doszlo droga naturalng, 2 badanych za$ nie
podalo szczegotow.

Zakoficzenie

Celem niniejszego artykutu bylo zasygnalizowanie trudnosci, z jakimi zmaga
sie stosunkowo nieliczna grupa 0s6b w Polsce, cierpiacych na rzadka chorobe ge-
netyczng — mukowiscydoze — oraz ich rodziny. Najnowsze szacunkowe dane
okreélaja populacje polskich chorych na 1500 oséb. Jezeli dotaczy¢ do ich grona
najblizszych czlonkéw rodzin, to liczba ludzi do$wiadczajacych réznorakich
obcigzen z tytulu mukowiscydozy wzroénie do kilku tysiecy. W poréwnaniu z po-
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pulacjami ,uwiklanymi” w do$wiadczenie zycia z innymi, czesciej wystepuja-
cymi chorobami przewleklym lub tez innego rodzaju niepelnosprawnosciami,
jest to niewielka liczba. Rzadko$é wystepowania, wieloobjawowo$é mukowiscy-
dozy ijej terminalny charakter sprawiaja jednak, ze choroba ta stanowi powazne
wyzwanie dla specjalistow z wielu dziedzin.

Jest takze wciaz zbyt malo znana w odbiorze spolecznym, aczkolwiek
z nadzieja i uznaniem nalezy dostrzec popularyzatorska dzialalnoé¢ organizacji
zrzeszajacych chorych, np. Polskie Towarzystwo Walki z Mukowiscydoza zaan-
gazowalo do wspdlpracy ceniong medalistke olimpijska — Justyne Kowalczyk,
Fundacja MATIO za$ jest realizatorem medialnych kampanii spolecznych, m.in.
Ogodlnopolskiego Tygodnia Mukowiscydozy.

Zaprezentowane powyzej opracowanie jest syntetycznym przegladem pro-
blematyki, ktérej wybrane obszary sg aktualnie badane przez autorke i beda sta-
nowi¢ przedmiot jej przyszlych publikacji. Pozostaje nadzieja, ze zmaganiom
0séb chorych na mukowiscydoze w Polsce bedzie towarzyszy¢ zrozumienie
i aktywne wsparcie ze strony coraz wiekszej liczby oséb i srodowisk.
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