Nr rejestracyjny: 2019/32/T/HS3/00087; Kierownik projektu: mgr Anna Maria Chowaniec-Rylke
Opis popularnonaukowy

O pacjentach z chorobami rzadkimi styszymy najczesciej w mediach, gdzie pojawiajg si¢
jako bohaterowie szokujacych nagléwkow: ,,dzieci ze skdrg motyla” chore na epidermolysis bullosa,
czy ,,bioniczna dziewczynka — nie czuje bolu, gtodu ani zmeczenia”, ktorej choroba wynika ze
zmian w 6 parze chromosoméw. Dzieci-pacjenci nie bez powodu pojawiajg si¢ w mediach
najcze¢sciej — choroby rzadkie dotykaja w 75% dzieci. Pomimo, Ze jest to duza grupa pacjentéw (w
calej Unii Europejskiej okoto 30 mln, w Polsce nawet 3 mln), czgsto sg oni pomijani w
prawodawstwie dotyczacym opieki socjalnej, systemie zdrowia publicznego czy dostepie do
edukacji. Trudno$¢ kryje si¢ by¢ moze w réznorodnosci chordb rzadkich, do tej pory odkryto ich
bowiem ponad 6000. W grupie tej znajduja si¢ najrézniejsze schorzenia, od infekcji i ré6znych
typow nowotworow po choroby krwi. Majg one przy tym wiele cech wspolnych — mechanizmy ich
dzialania sg wcigz czesto stabo poznane, zaledwie na 3% z nich wynaleziono skuteczne lekarstwa,
a to oznacza, ze wigkszo$¢ z nich jest przewlekta i nieuleczalna.

Jedng z grup chorob rzadkich sg tak zwane wrodzone wady metabolizmu. zaburzona jest tu
produkcja enzymu, potrzebnego do przeksztalcenia jednej substancji w druga. W wickszos$ci
przypadkéw oznacza to, ze w organizmie odktadajg si¢ toksyny lub nie syntetyzuja si¢ substancje
niezbedne do sprawnego funkcjonowania. Chociaz nie da si¢ ich wyleczy¢, dla wielu z nich
opracowano formy terapii, ktore przeciwdziataja objawom. Jedna z form takich terapii jest
wprowadzanie specjalnych diet, ograniczajacych sktadniki, ktorych organizm (ze wzgledu na brak
koniecznych enzymdw) nie jest w stanie poprawnie roztozyc.

LCHADD i fenyloketonuria naleza do tej grupy chorob. Chociaz na razie nie ma jeszcze na
nie lekarstwa, specjalna dieta (wysokokaloryczna ale beztluszczowa w pierwszym przypadku,
pozbawiona biatka — w drugim), ogranicza postg¢pujace i wyniszczajace skutki choroby, Diety te
muszg by¢ restrykcyjnie utrzymywane przez cate zycie, a kazde odstgpstwo grozi pogorszeniem si¢
zdrowia a nawet $miercig.

Celem badan jest przyjrzenie si¢ temu jak wyglada zycie dzieci chorych na fenyloketonuri¢ 1
LCHADD oraz ich rodzin. Jak opiekunowie staraja si¢ sprosta¢ szczegdlnym wymaganiom
restrykcyjnej diety 1 jak w zwiazku z tym wygladaja relacje z innymi czlonkami rodziny,
rowiesnikami chorego dziecka, nauczycielami w szkole? Jak zarzadza si¢ nie tylko dieta, ale takze
najlepszym interesem dziecka? Czy rodzice uznaja swoje dzieci za niepetlnosprawne? Kto
podejmuje si¢ opieki nad dzieckiem i kontrolg diety — matka, ojciec a moze szkolna stotowka? Czy
system pomocy spolecznej i wprowadzany przez Ministerstwo Zdrowia ogdélnopolski Program dla
Choréb Rzadkich odpowiada na potrzeby rodzin dzieci z fenyloketonuria i LCHADD?
Przeprowadzenie etnograficznych badan terenowych zakladajacych prowadzenie poglebionych
wywiadow oraz obserwacji pozwoli pozna¢ opinie, decyzje 1 wybory osob najblizej zwigzanych z
dzie¢mi chorymi na fenyloketonuri¢ — nie tylko rodzicoéw 1 samych dzieci, ale takze lekarzy,
dietetykow, przedstawicieli organizacji pacjenckich i1 o0séb zwigzanych z powstawaniem
ministerialnego programu. Wykorzystanie narzedzi metodologicznych 1 interpretacyjnych z ré6znych
dyscyplin antropologii (childhood studies, disability studies, antropologia jedzenia i medyczna)
pozwoli zbudowac jak najpetniejszy obraz do§wiadczenia zycia dziecka chorego na rzadka chorobe
metaboliczng, przedstawienie nie tylko jego relacji z rodzicami 1 opiekunami, ale takze
instytucjami panstwowymi. Dzigki tym badaniom mozliwe bedzie zrozumienie trudnos$ci jakie
dotykaja pacjentow z chorobami rzadkimi oraz skuteczniejsze im przeciwdzialanie.



