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Choroby rzadkie, cechujace sie niska prewalencja, stanowia istotne wyzwanie medyczne,
psychologiczne i spoteczne zaréwno dla pacjentéw, jak i ich rodzin. Mimo postepow w
diagnostyce i terapii, badania nad jakoscia zycia (QoL) nadal pozostaja niedostatecznie
rozwiniete. Ze wzgledu na przewlekly, postepujacy i czesto powaznie obciazajacy charakter
chordb rzadkich, zrozumienie oraz skuteczne poprawienie jakosci zycia (QoL) pacjentow sa
kluczowe dla zapewnienia kompleksowej i spersonalizowanej opieki.

Badania nad jakoscia zycia (QoL) w chorobach rzadkich odgrywaja kluczowa role,
szczegolnie w kontekscie podejmowania decyzji klinicznych, ksztaltowania polityki zdrowotnej
oraz opracowywania spersonalizowanych strategii terapeutycznych. Ich znaczenie wynika z
potrzeby holistycznego podejscia do opieki nad pacjentami, uwzgledniajacego nie tylko aspekty
medyczne, ale takze psychologiczne i spoteczne.

Tradycyjne miary wynikéw klinicznych, takie jak wskazniki przezywalnosci czy tempo
progresji choroby, nie oddaja w petni codziennych trudnosci i niezaspokojonych potrzeb
pacjentéw. Wiaczenie oceny QoL do badan pozwala lepiej zrozumiec fizyczne, emocjonalne i
spoteczne obciazenia chorych, co sprzyja opracowywaniu skuteczniejszych interwencji
poprawiajacych ich dobrostan. Ponadto integracja badan nad QoL z analizami choréb rzadkich
pomaga w zmniejszaniu luki miedzy postepem medycznym a rzeczywistymi doswiadczeniami
pacjentéw. Kluczowa role w tym procesie odgrywaja miary wynikow zgtaszanych przez
pacjentéw (PROMs), umozliwiajace obiektywne okreslenie wptywu choroby i leczenia na zycie
codzienne. Co wiecej, badania nad QoL dostarczaja istotnych danych wspierajacych decyzje
regulacyjne i refundacyjne, wskazujac na skutecznosé¢ terapii poza klasycznymi wskaznikami
klinicznymi.

Doswiadczenie zycia z wada wrodzona lub rzadka choroba genetyczna jest znacznie
bardziej ztozone niz jej cechy medyczne. Moze mie¢ wplyw na kazdy aspekt zycia jednostki.
Chociaz genetycy staraja sie promowac¢ dobre samopoczucie pacjentéw, a termin QOL jest
czesto przywotywany w odniesieniu do tego wyniku, nie ma jasnosci co do tego, co wtasciwie
przyczynia sie do QOL z perspektywy pacjenta. W przeszitosci badania nad schorzeniami
genetycznymi ograniczaty sie do historii naturalnej i opisow cech klinicznych. W ostatnich
latach coraz czesciej badano QOL w chorobach genetycznych. Wyniki tych badan zaczety
rzuca¢ swiatto na subiektywne doswiadczenie zycia z choroba genetyczna oraz zlozony, czesto
gteboki wplyw na QOL poszczegdlnych oséb. Postep w tej rozwijajacej sie dziedzinie badan byt
jednak utrudniony przez problemy koncepcyjne i metodologiczne, a literatura medyczna nadal
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w ograniczonym stopniu przedstawia perspektywe osob dotknietych tymi schorzeniami.

Nieustajacym wyzwaniem w dziedzinie badan nad QOL jest jej pomiar. Trwaja dyskusje na
temat tego, jak dokladnie oceni¢ QOL. Podejscie do pomiaru
i wybér konkretnego narzedzia wynikaja w duzej mierze ze sposobu definiowania QOL oraz
dostepnosci specyficznych, rzetelnych i trafnych narzedzi. Do pomiaru QOL stworzono wiele
roznych i rozbieznych skal, ktére dziela sie na generyczne
i specyficzne dla danej choroby. Duzym problemem w ocenie QOL dzieci z wadami wrodzonymi
i chorobami rzadkimi pozostaje brak specyficznych narzedzi dla danych jednostek
chorobowych. Skale generyczne zostaly zaprojektowane tak, aby mozna je byto bada¢ w
kazdym stanie zdrowia, dlatego sa najbardziej przydatne do dokonywania poréwnan miedzy
populacjami lub miedzy grupami kontrolnymi i badanymi. Skale QOL specyficzne dla danej
choroby moga by¢ przydatne do oceny wewnatrz grupy, ale nie do poréwnan normatywnych.
Skale te moga by¢ rowniez przydatne w ocenie wynikdéw badan klinicznych specyficznych dla
danego schorzenia.

Pomiar QOL u dzieci i mtodziezy wigze sie z licznymi wyzwaniami. Chociaz pojecie QOL
jest takie samo niezaleznie od wieku, domeny, ktore tworza QOL r6znig sie w ciagu catego
zycia. Dlatego konieczne jest zastosowanie albo pediatrycznego narzedzia do pomiaru QOL,
albo narzedzia do pomiaru QOL z wersjami specyficznymi dla danego wieku. Kontrowersyjna
kwestia jest metoda raportowania. Podstawowym zatozeniem jest to, ze dziecko jest najlepszym
sedzig swojej QOL, wiec skala samoopisowa jest idealna. Rzeczywiscie, dostepne sa liczne
pediatryczne skale QOL dla dzieci w wieku zaledwie 5 lat. Jednak w przypadku niektorych
dzieci, szczegdlnie tych bardzo matych lub z zaburzeniami funkcji poznawczych,
przeprowadzenie samooceny moze by¢ niemozliwe, dlatego rodzic lub gtéwny opiekun petni
role pelnomocnika. Istnieje dyskusja czy rodzice moga w sposob doktadny oceni¢ QOL swojego
dziecka. Badania daja rozbiezne wyniki miedzy rodzicami i dzieémi, nawet w obrebie tej same;j
kohorty. Dlatego istnieje silna potrzeba prowadzenia dalszych badan nad QOL w grupie dzieci z
wadami wrodzonymi, chorobami rzadkimi i przewlektymi wieku rozwojowego w celu
dostarczenia pelnego obrazu QOL i identyfikacji czynnikéw ja warunkujacych.

W Polsce i za granica podejmuje sie coraz wiecej badan dotyczacych QOL dzieci chorych
przewlekle i ich rodzin. Gtéwnym celem takich badan jest okreslenie, w jakim stopniu choroba
dziecka wplywa na QOL. Sama QOL jest ztozonym i wielowymiarowym konstruktem, ktéry
reprezentuje ogolny dobrostan jednostki poprzez zarysowanie indywidualnych pozytywnych i
negatywnych aspektow zycia. We wspdiczesnym zaawansowanym systemie opieki medycznej
nacisk na rozwoj ktadzie sie nie tylko na bezposrednie efekty leczenia, ale takze na QO
pacjenta, a jednoczesnie na QOL jego rodziny i opiekunéw prawnych.

Wady wrodzone, choroby rzadkie i przewlekle wieku rozwojowego moga mie¢ potencjalnie
duzy negatywny wptyw na zycie jednostek. W wielu badaniach stwierdzono, ze QOL dzieci
dotknietych tymi schorzeniami jest znacznie nizsza w porownaniu do dzieci zdrowych. W
dostepnych badaniach nad QOL dzieci z wadami rozwojowymi i chorobami rzadkimi



stwierdzono réznice w postrzeganiu aspektéw fizycznych i psychospotecznych QOL. W
niektérych badaniach nie stwierdzono uposledzenia fizycznych domen QOL, ale stwierdzono
znaczne obnizenie QOL w domenie psychospotecznej w porownaniu do zdrowych dzieci.
Swiadczy to o tym, ze osoby obiektywnie "zdrowe" moga nadal odczuwaé nizsza QOL. Ogdlnie
rzecz biorac, wyniki badan podkreslaja subiektywny charakter postrzegania QOL przez
poszczegolne osoby. Co wazne, w kilku badaniach stwierdzono, ze dzieci z chorobami
genetycznymi odczuwajg wyzsza QOL niz ich rowiesnicy niedotknieci ta choroba. Na przyktad
pacjenci z hemofilia mieli znaczaco bardziej pozytywne psychospoteczne QOL niz osoby
zdrowe. Z kolei w badaniu Grootenhuis i wsp. dotyczacym nastolatkow z dystrofia miesniowa
postrzegana QOL w domenach funkcjonowania fizycznego byta znaczaco wyzsza niz u ich
niedotknietych choroba réwiesnikdw. Autorzy postawili teze, ze zycie z postepujaca choroba
zmienito wartosci pacjentéw w taki sposdb, ze reaguja oni inaczej niz dzieci zdrowe.

W literaturze z zakresu psychologii zdrowia ta koncepcja zmiany wartosci w celu dostosowania
oczekiwan, a tym samym satysfakcji, jest okreslana jako przesuniecie odpowiedzi. Pozostaje
ona niedostatecznie zbadana u dzieci z rzadkimi chorobami genetycznymi.

W przypadku wad wrodzonych poziom QOL dzieci i rodzin pozostaje zréznicowany.
Dostepne badania wskazuja na obnizona QOL dzieci z wrodzonym rozszczepem kregostupa.
Literatura wskazuje, ze najnizej ocenionym obszarem QOL dzieci z wrodzonym rozszczepem
kregostupa (MMC) pozostaje funkcjonowanie fizyczne, a najwyzej ocenionym funkcjonowanie
emocjonalne. W przypadku atrezji przetyku (EA) badacze odnotowali dobra QOL operowanych
dzieci. Badanie przeprowadzone przez Dingemann i wsp. oceniajace dtugoterminowa QOL
zwigzang ze zdrowiem po ztozonym i/lub skomplikowanym EA u dorostych i dzieci
zarejestrowanych w niemieckiej grupie wsparcia pacjentéw wykazato doskonatag QOL zwigzana
ze zdrowiem u dzieci. Natomiast Chetcuti i wsp. potwierdzit dobra QOL dorostych
operowanych z powodu EA. Ure i wsp. przeprowadzili badanie 58 pacjentow, w tym
piecdziesieciu pacjentéw z pierwotnym zespoleniem i 8 pacjentow z interpozycja jelita grubego.
Odnotowali oni doskonata QOL u pacjentéw z pierwotnym zespoleniem i akceptowalng QOL u
pacjentdw z transpozycja okreznicy.

Postep w leczeniu i opiece okotooperacyjnej znacznie zmniejszyt ryzyko zabiegu,
poprawit dlugoterminowe wyniki i przedtuzyt zycie pacjentow. Nadal jednak mozna sie
zastanawiaé, czy sukces chirurgiczny i wyniki kliniczne koreluja
z samopoczuciem i QOL pacjentow. Teza, ze wiele cech stanu fizycznego dziecka wiaze sie z
QOL, powinna by¢ przedmiotem dalszych badan w celu ustalenia czy efekty te odzwierciedlaja
po prostu ogdlne nasilenie choroby dziecka, czy tez specyficzny niekorzystny wptyw danej
funkc;ji.

Padaczka jest jednym z najczestszych przewlektych schorzen neurologicznych u dzieci i
wigze sie ze zwiekszonym ryzykiem pogorszenia QOL zwigzanej ze zdrowiem. Dzieci z padaczka
doswiadczaja trudnosci w réznych aspektach funkcjonowania, w tym w problemach
emocjonalnych i behawioralnych, kompetencjach spotecznych, osiagnieciach akademickich i
zyciu rodzinnym, ktérych skutki rozciagaja sie na dorostosé. Postepowanie w padaczce wymaga



rozpoznania potencjalnych skutkéw padaczki i wszystkich aspektow zycia. Padaczka dziecieca
jest jednym z najbardziej znaczacych i rozpowszechnionych schorzen neurologicznych w
okresie rozwojowym. Kilka badan wskazuje, ze padaczka dziecieca jest wysokim czynnikiem
ryzyka ztych wynikéw psychospotecznych, w tym depresji i leku, niskiej samooceny, problemow
behawioralnych i trudnosci w nauce. W badaniu Ying i wsp. badajacej funkcjonowanie rodzin
dzieci z mézgowym porazeniem dzieciecym w Malezji, wyniki zgtaszane przez badanych
opiekunow byty najwyzsze dla domen funkcjonowania spotecznego, funkcjonowania
poznawczego i relacji rodzinnych, a najnizsze dla domeny czynnosci codziennych.

Pacjenci z chorobami rzadkimi wykazuja obnizony poziom QOL. Johansen i wsp. badali
QOL dwustu dziewieciu dzieci z rzadkimi schorzeniami (wrodzony brak konczyn, arthrogryposis
multiplex congenita, zespdt Marfana, zespot Ehlersa-Danlosa, niskorostos¢ spowodowana
dysplazja szkieletowa, niedoskonatos¢ osteogenezy oraz rozszczepem kregostupa). Analiza
potwierdzita hipoteze, ze dzieci z rzadkimi schorzeniami maja niska HRQOL. Badanie wykazato,
ze norweskie dzieci z rzadkimi schorzeniami miaty znaczaco nizsze wyniki HRQOL raportowane
przez rodzicoOw w poréwnaniu ze zdrowymi norweskimi dzie¢mi. Badanie wykazato, ze
najwyzszy poziom HRQOL odnotowano w zakresie funkcjonowania fizycznego, a najnizszy w
zakresie funkcjonowania emocjonalnego.

Czynniki wplywajace na jakos¢ zycia dzieci z wadami wrodzonymi, chorobami rzadkimi
oraz przewleklymi wieku rozwojowego

Literatura dysponuje ograniczonymi dowodami dotyczacymi czynnikow majacych wplyw
na QOL dzieci z wadami wrodzonymi, chorobami rzadkimi oraz przewlektymi wieku
rozwojowego. Badacze staraja sie okresli¢, jakie czynniki moga wptywac¢ na QOL oraz w jakim
stopniu choroba i zwiazane z nig objawy wplywaja na QOL dzieci i ich rodzin. Wymieniane w
literaturze determinanty QOL mozna podzieli¢ na czynniki zwigzane z choroba i jej leczeniem,
czynniki socjodemograficzne, kliniczne i psychospoteczne.

W literaturze toczy sie dyskusja na temat wplywu czynnikéw klinicznych (ciezkos¢
kliniczna, stopien niepetlnosprawnosci lub uposledzenia, powiktania) na QOL pacjentéw
pediatrycznych z chorobami wrodzonymi i rzadkimi. Zgodnie z oczekiwaniami, w
opublikowanych badaniach stwierdzono, ze czynniki zwigzane
z choroba maja negatywny wplyw na QOL wsrdod osob z chorobami genetycznymi
i wadami wrodzonymi. Zazwyczaj czynniki te sa silnie skorelowane jedynie
z fizycznymi wymiarami QOL. Zmienne kliniczne wydaja sie mie¢ znacznie mniejszy wpltyw na
psychospoteczny aspekt QOL, nawet wsrod oséb z niska QOL w zakresie psychospotecznym. W
wielu badaniach stwierdzono, ze zmienne kliniczne wyjasniaja stosunkowo niewielka lub
nieistotna czes¢ wariancji psychospotecznej QOL. Jednakze w badaniu Sawin i wsp.
potwierdzono zwiazek miedzy nasileniem choroby a QOL dzieci z wrodzonym rozszczepem
kregostupa. Wsrod objawdéw majacych wptyw na znaczne obnizenie QOL Clayton i wsp.



wymienia nietrzymanie moczu, ktére byto réwniez czynnikiem ograniczajacym niezaleznosé
spoteczna. W przypadku dzieci z padaczka wiekszos¢ czynnikdw majacych wplyw na QOL jest
bezposrednio zwigzana z czestymi napadami i dziataniami niepozadanymi przyjmowanych
lekéw. Somppi i wsp. odnotowali uposledzong QOL z powodu infekcji uktadu oddechowego,
dusznosci, nocnego kaszlu i dysfagii u jednej trzeciej badanych przez siebie pacjentow z EA. W
kilku badaniach nad chorobami rzadkimi stwierdzono, ze nasilenie choroby nie byto istotnie
zwiazane z zadnag z domen QOL. Dane te podkreslaja znaczenie badania czynnikow
nieklinicznych majacych wplyw na QOL. Gléwne problemy, z jakimi borykaja sie operowane
dzieci z EA, dotycza uktadu oddechowego i zotadkowo-przeltykowego, a mianowicie
nawracajacy kaszel i przeziebienie, zapalenie ptuc, reaktywne drogi oddechowe, dysfagia i
GERD. Pomimo tego, ogélna QOL tej grupy pacjentéw wydaje sie by¢ dobra, cho¢ aby to
potwierdzi¢, potrzebne jest wieksze badanie z dtuzsza obserwacja. Corchon i wsp. wsréd
czynnikdéw majacych wplyw na obnizenie QOL dzieci z RTT wymienia padaczke. Wielu

autoréw uwaza, ze RTT jest postepujaca choroba neurodegeneracyjng, prowadzaca do
catkowitej niepelnosprawnosci u dotknietego nig dziecka. Dzieci, ktore spedzaty w programach
rehabilitacyjnych ponad 10 godzin tygodniowo, prezentowaty istotnie wyzsza QOL w wymiarze
funkcjonowania fizycznego niz dzieci korzystajace z leczenia rehabilitacyjnego od 5 do 10
godzin tygodniowo.

Istotny wptyw na QOL chorych dzieci maja réwniez czynniki psychospoteczne: dobrostan
psychologiczny, radzenie sobie, postrzeganie choroby, funkcjonowanie rodziny i poczucie
wlasnej wartosci. Opublikowane badania potwierdzaja, ze dobrostan psychiczny ma silny
negatywny zwiazek z QOL. Pacjenci z objawami depresji, leku i cierpienia psychicznego miaty
ogolnie nizszy poziom QOL zaréwno w domenach fizycznych, jak i psychospotecznych.
Samoocena i postrzeganie choroby byly rowniez silnymi predyktorami QOL. Badanie Gollust i
wsp. wykazato, ze poczucie wtasnej wartosci byto najsilniejszym predyktorem QOL, niezaleznie
od statusu choroby. Potwierdza to teze, ze to uczucia i przekonania jednostki determinuja jej
QOL - bardziej niz posiadanie choroby genetycznej.

W ramach teorii stresu i radzenia sobie z nim, radzenie sobie ze stresem stanowi rodzaj
posrednika miedzy czynnikiem stresogennym (posiadanie choroby genetycznej) a QOL.
Strategie radzenia sobie z problemami okazaty sie istotnymi predyktorami QOL. Chociaz dana
strategia radzenia sobie nie jest z natury dobra lub zta (tj. adaptacyjna lub maladaptacyjna),
niektore strategie wydaja sie by¢ bardziej skuteczne niz inne w przystosowaniu sie do zycia z
choroba genetyczna. W niektérych badaniach stosowanie technik unikania, rozpraszania
i wylaczania sie bylo zwiazane z nizsza QOL. Osoby o bardziej fatalistycznym lub bezradnym
nastawieniu rowniez miaty nizsza QOL. Z drugiej strony, akceptacja, optymizm i poczucie
nadziei wigzaly sie z wyzsza QOL. Bouman i wsp. stwierdzili, ze operowane dzieci z EA byty
narazone na zwiekszone ryzyko wystapienia problemoéw z nauka, emocjonalnych i
behawioralnych w poréwnaniu z dzie¢mi zdrowymi.

Niektorzy badacze zauwazyli, Ze niska QOL jest klinicznie zwigzana z wiekiem dziecka,
wyksztalceniem i wiekiem rodzicéw lub funkcjonowaniem rodziny. Tymczasem w innych



badaniach zauwazono, ze QOL w MMC nie ma zwiazku z wiekiem, zdolnoscia funkcjonalna,
plcia czy poziomem zmian. Podobnie w przypadku dzieci z atrezja przetyku, czynniki takie jak
pte¢, wiek ciazowy, towarzyszace anomalie, typ EA, operacja przetyku oraz status
socjoekonomiczny rodzicéw nie wydaja sie mie¢ istotnego wptywu na QOL. Potwierdzono
natomiast zwigzek QOL z funkcjonowaniem rodziny dzieci z wadami wrodzonymi, chorobami
rzadkimi i przewleklymi.

Funkcjonowanie rodziny w kontekscie jakosci zycia dziecka

Czynniki rodzinne sa istotnie zwigzane z fizycznym i psychospotecznym funkcjonowaniem
dzieci i mtodziezy z wadami wrodzonymi, chorobami rzadkimi oraz przewlektymi wieku
rozwojowego. Funkcjonowanie rodziny odnosi sie do spotecznych i strukturalnych wtasciwosci
globalnego srodowiska rodzinnego. Obejmuje wiele aspektow srodowiska rodzinnego, w tym
relacje miedzy cztonkami rodziny, przywiazanie rodzica do dziecka oraz poziom konfliktu,
spojnosci, adaptacji, jakosci komunikacji i organizacji. Wykazano, ze choroba dziecka wptywa
na relacje rodzinne, w tym relacje rodzic-dziecko, matzenstwo/partner, rodzenstwo i dalsza
rodzina, a takze na styl/praktyki rodzicielskie. Wiele rodzin zgtasza nasilenie konfliktéw
rodzinnych, spadek komunikacji, poczucie izolagcji i trudnosci
W nawigzywaniu wiezi miedzy rodzicami a dzieckiem po rozpoznaniu choroby, ale czes¢ z nich
odczuwa wieksza spdjnosc i wsparcie rodziny. Obcigzenia finansowe zwiazane z choroba oraz
zaktocenia w pracy i rutynie rodzinnej zwiazane z dtugimi pobytami w szpitalu i czestymi
wizytami lekarskimi rowniez maja istotny wplyw na adaptacje rodziny po rozpoznaniu choroby
dziecka.

Ciezar choroby dziecka jest czesto tak silnym stresorem dla rodzicow, ze nie sg oni w
stanie samodzielnie sobie z nim poradzi¢. Zaburza to relacje miedzy rodzicami, prowadzi do
konfliktéw i pretensji, w tym dotyczacych pogladow na leczenie dziecka, a takze stosowanych
ograniczen i metod wychowawczych. Probujac poradzi¢ sobie
z nadmiarem emocji zwiazanych z diagnoza dziecka, rodzice niekiedy rzucaja sie
w wir pracy lub siegaja po alkohol. Do tych wszystkich negatywnych doswiadczen dochodzi
brak akceptacji i wsparcia spotecznego oraz ciagte zmeczenie i stres wynikajacy z
permanentnej czujnosci i zwiekszonej liczby obowiazkéw. Codzienna opieka i rehabilitacja
dziecka niepelnosprawnego, jak i sama niepelnosprawnos¢ sa stresorami sprzyjajacymi
rozwojowi réznych zaburzen i wypalenia zawodowego. Zjawisko to w wiekszym stopniu dotyczy
matek niz ojcdw, gdyz matki wykonuja szereg czynnosci opiekunczych, domowych,
pielegnacyjnych
i wychowawczych. Wychowywanie dziecka z niepetnosprawnoscia jako samotny rodzic jest
niezwykle trudne. Samotni rodzice dzieci niepetnosprawnych sa nadmiernie obcigzeni
obowigzkami i czesto nie majg wsparcia ze strony bliskich im oséb. Matki takich dzieci sa
narazone na duze ryzyko wystapienia obcigzenia psychicznego i fizycznego, a niektére nawet
doswiadczaja depres;ji.



Rosngca liczba badan nad wynikami leczenia wykazatla, ze powazna choroba dziecka moze
mie¢ dlugotrwate fizyczne i psychiczne nastepstwa zarowno dla dziecka, jak i jego rodziny.
Wyniki te byty wielokrotnie opisywane w badaniach ankietowych i wywiadach rodzinnych,
najczesciej po przebytych chorobach i hospitalizacjach. W przypadku dzieci cierpigcych na
dlugotrwate, wyniszczajace schorzenia, wyniki tych wywiadow rodzinnych sa istotne dla
podjecia interwencji majacych na celu minimalizacje wptywu choroby na funkcjonowanie
rodziny i QOL dzieci i rodzicéw. Mniej zrozumiate sa natomiast praktyczne implikacje tych
wynikéw. W badaniu Feudtner i wsp. stwierdzono, ze matki, ojcowie i rodzenstwo dzieci z
chorobami zagrazajacymi zyciu mieli wyzsze wskazniki diagnozowania i korzystania z opieki
zdrowotnej w porownaniu z rodzinami z grupy kontrolnej, a wzorzec ten byt jeszcze bardziej
wyrazny wsrdd rodzin dzieci, u ktorych choroba byta przewlekta i wigzata sie z dtugotrwatym
ostabieniem. Wyniki tej analizy sugeruja zwiazek pediatrycznych chordb zagrazajacych zyciu ze
zdrowiem psychicznym i fizycznym cztonkéw rodziny poza normatywnym doswiadczeniem
rodziny w Stanach Zjednoczonych, ktéra ma wiele podstawowych stresorow.

Dla pracownikéw pediatrycznej opieki zdrowotnej zajmujacych sie dzie¢mi
z chorobami przewleklymi oraz dla dorostych opiekujacych sie cztonkami ich rodzin, wyniki
dostepnych badan sugeruja wyjscie poza odizolowane rozwazania na temat zdrowia dziecka z
choroba przewlekta i rozwazenie wspoétzaleznosci miedzy zdrowiem psychicznym i fizycznym
kazdego cztonka rodziny. Dzieci z chorobami przewleklymi sa zalezne od swoich rodzicéw,
ktoérzy zaspokajaja zardwno ich fizyczne, jak i emocjonalne potrzeby zdrowotne. Jednakze
rodzice sprawujacy te opieke moga doswiadczac¢ silnego stresu zwigzanego z obawa, ze ich
dziecko moze umrzec, i obserwowac, jak zmaga sie z choroba, a jednoczesnie radzi¢ sobie
z towarzyszacym im stresem logistycznym i finansowym. Przewlekly stres prowadzi do
pogorszenia zdrowia psychicznego i fizycznego rodzicéw poprzez mechanizmy biologiczne i
zmniejszona koncentracje na zarzadzaniu wtasnym zdrowiem
i przewleklymi warunkami zdrowotnymi. Skutki dla zdrowia psychicznego
i fizycznego rodzicéw moga z kolei wptywaé na ich zdolnos¢ do optymalnego zarzadzania
zdrowiem fizycznym i psychicznym dziecka, prowadzac do nieosiggania optymalnych wynikéw
zdrowotnych dziecka.

Podsumowujac, badania nad QoL stanowia nieodtaczny element zarzadzania chorobami
rzadkimi, oferujac holistyczne spojrzenie wykraczajace poza aspekty biomedyczne. Zwiekszenie
roli oceny QoL w praktyce klinicznej nie tylko poprawi jakos¢ opieki nad pacjentami, ale takze
przyczyni sie do skuteczniejszej polityki zdrowotnej i lepszego wykorzystania zasobdow dla
spotecznosci dotknietych chorobami rzadkimi.
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jakosci zycia pacjentow z chorobami rzadkimi, zarowno w Polsce, jak i za granica,
wspolpracujac z zespolami medycznymi, specjalistami i organizacjami pacjentow w
celu poprawy wynikow zdrowotnych i wspierania potrzeb psychospolecznych osob
dotknietych tymi schorzeniami
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