Ostatnie dwa dziesieciolecia przyniosty rozwdj badan genetycznych i poradnictwa genetycznego budzac zaréwno nadzieje jak i
obawy tak wsréd genetykow, bioetykow, przedstawicieli biomedycyny, politykdw jak i spoteczenstwa po prostu. Antropologowie
i badacze spoteczni z uwaga $ledza i analizuja nowe dyskursy i praktyki zwigzane z badaniami genetycznymi i nowymi
technologiami genetycznymi. Wcigz jeszcze niektore obszary praktyki kulturowo-spotecznej nie doczekaty sie zbadania. Takim
,hiezbadanym” obszarem sg choroby rzadkie. Terminem tym okresla sie choroby, ktore dotykaja nie wiecej niz 5 na 10 000 oséb
(definicja stosowana w Unii Europejskiej). Szacuje sie, ze choroby rzadkie dotykajg od 6-8% populacji; w Polsce zatem, jak
podaje Ministerstwo Zdrowia, cierpi na nie od 2,3-3 min os6b. Czesto sg to powazne, przewlekite choroby, ktére prowadza do
kalectwa a nawet Smierci. Choroby te stanowig wyzwanie nie tylko dla pacjentéw i ich rodzin, lecz rowniez dla systemu opieki
zdrowotne;j.

Niniejszy projekt bada choroby rzadkie, w szczegdlnosci niedobér LCHAD (ang. Long-Chain 3-Hydroxyacyl-CoA
Dehydrogenase deficiency; pol. niedobdr dehydrogenazy diugotancuchowych kwaséw ttuszczowych) z perspektywy antropologii
medycznej. Niedobor LCHAD opisano po raz pierwszy w 1989 roku; jest to rzadka, chociaz zagrazajaca zyciu uwarunkowana
genetycznie choroba metaboliczna, ktéra moze prowadzi¢ do nagtej Smierci noworodka, ciezkiej niepetnosprawnosci i Slepoty.
Choroba wystepuje niezwykle rzadko w Australii i Ameryce P6tnocnej, jednak dosy¢ czesto w Europie — szczegblnie w regionie
Morza Battyckiego.

Projekt ma na celu poréwnanie dwaéch regionéw, ktére badania genetyczne wyrédzniajg z uwagi na taczace je podobienstwa
biologiczne, tzn. wysoka czestotliwos¢ wystepowania w populacji charakterystycznej dla niedoboru LCAHD mutacji genetyczne;j:
(1) Pomorze w Polsce i (2) potudnie Finlandii. Stosujac metody wypracowane przez etnografie (przede wszystkim obserwacje
uczestniczacy i wywiady), projekt ma na celu poréwnanie do$wiadczen oséb z niedoborem LCHAD i ich rodzin w Polsce i
Finlandii oraz zbadanie wyzwan, jakie rzadkie choroby genetyczne stawiajg przed lekarzami, stuzbg zdrowia i panstwem.
Jednoczes$nie celem projektu jest analiza podejscia biomedycznego do tych chordb, ktorego cechg dominujaca zdaje sie by¢
»esencjalizacja etnicznosci”. Tym samym niniejszy projekt przyczyni sie nie tylko do rozwoju antropologii medycznej w Polsce,
ale réwniez podejmie temat dotychczas niezbadany przez antropologie medyczng zagranicg. Ponadto, w dalszej perspektywie
zwréci uwage przedstawicieli biomedycyny, prawodawcow i szerszego spoteczenstwa na niezwigzane z biologig i biomedycyna,
kulturowe wymiary choréb rzadkich, a w szczegélnosci niedoboru LCHAD.



