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Interdyscyplinarna i holistyczna analiza funkcjonowania rodzin z dzieckiem z rzadka
choroba genetyczna

W grupie rzadkich choréb genetycznych (RCG), znanych jest ponad 9000 (Orphanet, 2022). RCG
definiuje si¢ jako rzadkie, gdy ich czgsto$¢ wystepowania wynosi 1 na 2500 zywych urodzen lub mnie;j.
Charakteryzuja si¢ przewleklym przebiegiem i niepomy$lnym postgpem oraz maja wplyw na
funkcjonowanie catego systemu rodzinnego m.in. w zakresie wystepowania objawow depresyjnych,
trudno$ci w realizacji potrzeb czlonkoéw (np. w samorealizacji), wptywa na relacje migdzy rodzicami
dziecka czy ogodlng jakos¢ zycia. Celem projektu jest zbadanie specyfiki funkcjonowania rodzin z
dzie¢mi z RCG w aspekcie funkcjonowania psychologicznego i spoteczno-emocjonalnego, a takze
zbadanie, w jaki sposob rodziny byly i sg objete opieka instytucjonalna.

Projekt podzielony jest na dwie czeSci. Pierwsza cze$¢ skupi si¢ na eksploracyjnej analizie
funkcjonowania 120 rodzin reprezentujacych 4 roézne grupy podzielone pod wzgledem rodzaju
dziedziczenia rzadkiej choroby genetycznej: choroba genetyczna sprz¢zona z plcia, choroba
monogenowa dziedziczona autosomalnie recesywnie, mikrodelecja w obrgbie jednego z chromosomow
1 imprinting genomowy (30 rodzin dla kazdego typu schorzenia). Uczestnicy wypelnig kwestionariusze
dotyczace zdolnosci adaptacyjnych ich dzieci, objawdw klinicznych oraz danych dotyczacych historii
choroby dziecka (wystapienia pierwszych objawow, czasu diagnozy, itd.). Odpowiedza takze na pytania
zawarte w narzgdziach badawczych dotyczacych samorealizacji, jakosci zycia, objawdw depresji,
satysfakcji z wielu aspektow zycia (m.in. malzenstwa).

W drugiej czgsci przeprowadzone zostang cztery interdyscyplinarne szczegétowe studia przypadkow
(po jednym dla kazdej reprezentatywnej grupy). W tej czeséci planowana jest ocena neuropoznawcza i
spoteczno-emocjonalna dzieci. Ponadto rodzice (jesli oboje s3g obecni) wezmag udzial w
ustrukturyzowanych wywiadach, ktére dostarcza jako$ciowych danych na temat ich funkcjonowania.
Dodatkowo zostang przeanalizowane zmienne biologiczne. Probki krwi zostang pobrane i
przeanalizowane. W ten sposob uzyskane zostang szczegdlowe dane na temat mutacji, zaangazowanych
enzymoOw, szybkos$ci syntezy enzymow, poziomu nagromadzonych substancji w komorkach i innych
aspektow okreslajacych fenotyp dziecka. Pozyskane zostang takze (od lekarza prowadzacego) dane
medyczne. Zbierane beda informacje o stanie endokrynologicznym i kardiologicznym, problemach
phucnych, funkcjonowaniu fizjologicznym 1 nie tylko. Zapewni to calosciowe i interdyscyplinarne
spojrzenie na funkcjonowanie dziecka i rodziny, ktdre zostanie przedstawione w studium przypadku.

Autorka projektu zaktada rozpoznanie wyzwan i trudno$ci towarzyszacych osobom z RGD i ich
rodzinom do otwartej dyskusji w $wiecie nauki, aby moc kompleksowo wspiera¢ ich rozwoj i
przyczyniac si¢ do podnoszenia jakosci zycia w przysziosci.



