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Od Redakcji

Drodzy Czytelnicy,

To kolejny juz rok z MATIO. Niedawno mielismy dzier zadumy i refleks;i
przy grobach naszych najblizszych, a juz za pasem Sylwester z zyczenia-
mi, ktére uktfadamy sobie przez diugi czas. Wyznaczamy sobie kolejne
mate i wielkie cele. Ale jak zwykle przy wigilijnym stole bedziemy zyczy¢
sobie przede wszystkim ZDROWIA i SPOTKANIA NA KOLEJNEJ WIGILII.

Czytelnikom zycze ZDROWIA i rados$ci z zycia. Naukowcom sukce-
sOw w poszukiwaniach leku na mukowiscydoze. Fundacii kolejnych
15 lat (w nadchodzacym roku bedziemy obchodzili swoje 15-lecie).
Naszym darczyncom nadal wielkiego serca, ale tez duzych dochodow.
Lekarzom zdrowia do opieki nad naszymi podopiecznymi i jak najmnie;
pracy oraz wiele wdziecznosci ze strony rodzin za poswiecony czas dla
naszych podopiecznych.

Wszystkim Panstwu przekazujemy symboliczny optatek, ktérym chce-
my sie z Wami podzielic.

Wesolych Swiat Bozego Narodzenia oraz Szczesliwego Nowego Roku

Zyczy redakcja MATIO
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Inhalacje przez cala dobe¢?!

W artykule nie bede przedstawiat nowatorskiego urzadzenia do inhalacii, tylko naturalny sposob na poprawe
odpornosci chorego na mukowiscydoze.

W kwartalniku ,MATIO” w roku 2007
przeczytalem, ze w Izraelu trwajg bada-
nia kliniczne nad szczepionka na mu-
kowiscydoze. Podazajac tym tropem,
nawigzalem kontakt z Benjaminem
Pinkasem, organizatorem rehabilitacji
chorych nad Morzem Martwym. Latem
2008 r. spotkalem si¢ z nim w Pradze
podczas Swiatowej konferencji po-
Swieconej mukowiscydozie. Benjamin
przekazal mi wiele informacji na temat
warunkow klimatycznych panujacych
nad Morzem Martwym i mozliwosci
leczenia klimatycznego chorych na
mukowiscydoze. Bardzo mnie to za-
interesowalo, poniewaz moja cérka
Emilka, u ktérej mukowiscydoze zdia-
gnozowano w 1996 r., kazdego roku
kilkakrotnie chorowala na zapalenie
pluc, a leczenie antybiotykami poda-
wanymi dozylnie ostabiato jej odpor-
nos¢. Podjalem decyzje. Na przelomie
stycznia i lutego 2009 r. pojechatem
z Emila na leczenie klimatyczne nad
Morze Martwe.

Efekty? Niezwykle! Emilka wrécita
z nowa motywacja do walki z choro-
ba. W najgorszym zdrowotnie okresie
— wezesng wiosng — chodzita normalnie
do szkoly i ani razu nie zachorowata.
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Pozegnanie z Benjaminem

Pierwsze przeziebienie pojawilo si¢ do-
piero po wycieczce szkolnej w maju,
ale w przeciwienistwie do poprzednich
trwalo krétko i nie zakonczylo si¢ za-
paleniem pluc. Przez cale lato Emilka
aktywnie wypoczywatla; golym okiem
wida¢ bylo poprawe samopoczucia
fizycznego i psychicznego. W ciagu
16-dniowego pobytu nad Morzem
Martwym jej zdolnos¢ oddechowa
FEV, zwigkszyla sie o 9%, osiagajac
poziom 86%. A wszystko to dzieki uni-

katowemu mikroklimatowi panujacemu
w jedynym takim miejscu na ziemi. Co-
dzienne spacery i spanie przy otwartym
oknie to byly nasze inhalacje.

Powracajac do tytulowych 24-go-
dzinnych inhalacji, to wlasnie tam jest
to mozliwe, dlatego Zze Morze Martwe
lezy ponad 400 m ponizej poziomu
morz, a ciSnienie atmosferyczne jest
o okoto 10% wyzsze niz w Polsce.
Wyzsze ciSnienie atmosferyczne po-
woduje zwigkszenie zawartosci tlenu
w powietrzu o okoto 10%, stad lepsze
dotlenienie ptuc. Woda Morza Martwe-
g0, a co za tym idzie powietrze, zawie-
ra niespotykane nigdzie indziej stezenie
soli mineralnych (tabela ponizej), dla-
tego podczas pobytu nie uzywaliSmy
inhalatora. Woda tego morza zawiera
26 unikatowych mineraléw stuzacych
zdrowiu i urodzie, a 12 z nich wyste-
puje tylko w tym miejscu.

Poréwnanie zawarto$ci gfownych pierwiast-
kow w wodzie Morza Martwego w stosunku
do wody Morza Srddziemnego

Morze
Srodziemne
mg/I

chlor 224 900 22900

magnez 44000 1490

sod 40100 1490

wapn 17 200 1350

potas 7650 470

brom 5300 76

Duza zawartos¢ bromu w powietrzu
powoduje uspokojenie i pelen relaks.
Suche i czyste powietrze niezawiera-
jace alergenéw dziata kojaco na caly
uklad oddechowy. W okresie zimowym
panuja tu optymalne warunki do reha-
bilitacji chorych na mukowiscydoze.
Cisnienie atmosferyczne osiaga 1060
mbar, a temperatura powietrza wynosi
20-24°C w dzienn i 12-15°C w nocy.
Duza ilos¢ mineraléw w powietrzu
tworzy swoisty, naturalny filtr przeciw
promieniowaniu UV —jest to jedyne
miejsce na Ziemi, gdzie mozna si¢ opa-
la¢ do woli bez przykrych konsekwen-
¢ji w postaci poparzenia stonecznego.
Na dobre samopoczucie wplywaja tak-
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Kapiel w morzu

ze kapiele w wodzie morskiej, w ktérej
mozna si¢ unosic, nie tongc.

Efekty zdrowotne zaobserwowane
u Emilki zgadzaja sie z wynikami badan
przeprowadzonych przez Uniwersytet
Medyczny w Haifie i wiele innych pla-
cowek badawczych.

Poprawa funkcji oddechowych po
trzytygodniowym pobycie utrzymuje
sie nie mniej niz 3 miesigce, nastepuje
dotlenienie krwi, zwicksza si¢ masa cia-
fa chorego i ta tendencja utrzymuje si¢
przez diuzszy czas. Zwigksza si¢ row-
niez ogdlna odpornos¢ organizmu.

Cho¢ takie leczenie jest kosztowne,
to w styczniu 2011 r. planuje po raz ko-
lejny zabra¢ Emilke nad Morze Martwe;
jest to mozliwe dzieki wplatom darczyn-
cow na subkonto mojej corki, za ktére
wszystkim serdecznie dziekujemy.

W Redakcji dostepny jest kontakt
z autorem w przypadku zapytai o in-
formacje na temat pobytu nad Morzem
Martwym.

Marek

Narodowa strategia
dla chorob rzadkich

W Polsce problem choréb rzadkich
dotyczy kilkudziesieciu tysigcy osob,
ktére od lat czekaja na wprowadzenie
odpowiednich regulacji prawnych,
umozliwiajacych im dostep do specja-
listycznej opieki medycznej oraz no-
woczesnych terapii. Sytuacj¢ zaréwno
w naszym kraju, jak i w pozostatych
krajach Wspoélnoty, ma poprawic
realizowany od 2008 r. EUROPLAN
— Europejski Projekt na rzecz Opraco-
wania Krajowych Planéw Zwalczania
Chorob Rzadkich. 22 pazdziernika 2010
r. w Krakowie odbyta si¢ Konferencja
EUROPLAN, organizowana na zlece-
nie Komisji Europejskiej i Federacji
EURORDIS przez MATIO Fundacje
Pomocy Rodzinom i Chorym na Mu-
kowiscydoze. Podczas konferencji
podsumowane zostaly postepy projek-
tu w Polsce. Patronat nad konferencja
objal wojewoda matopolski Stanistaw
Kracik. Wydarzenie zgromadzito blisko
100 uczestnikow, ktérzy reprezentowali
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— nowe wyzwanie dla Polski

kilkanascie organizacji pozarzadowych,
srodowisko medyczne, specjalistow,
naukowcéw, wolontariuszy organizacji
i studentéw oraz zaproszonych zagra-
nicznych ekspertow EURORDIS i zna-
komitych wyktadowcow. Dzickujemy
Komisji Europejskiej za wsparcie tego
wydarzenia finansowo, merytorycznie
i prawnie. Wielkie dzigki EURORDIS za
zauwazenie Polski, przede wszystkim
Yannowi i Christel za wytrwalos¢ w da-
zeniu do celu, sponsorom, patronom
medialnym, wykladowcom i Collegium
Medicum.

W ramach Europejskiego Projektu
na rzecz Opracowania Krajowych
Planéw Opieki nad Chorymi na
Choroby Rzadkie przedstawiciele 27
paristw europejskich, w tym Polski,
zobowigzali si¢ do 2013 r. opracowac
oraz wprowadzi¢ w zycie krajowe stra-
tegie rozwigzania trudnej sytuacji os6b
cierpiacych na choroby rzadkie. Kon-
ferencja, podczas ktérej eksperci oraz

przedstawiciele organizacji pacjentow
podsumuja dotychczasowe efekty prac
w Polsce, odbyta si¢ 22 pazdziernika
2010 r. w Collegium Medicum Uni-
wersytetu Jagielloriskiego w Krakowie.
W Komitecie Organizacyjnym spotka-
nia znaleZli sie: prof. dr hab. Wojciech
Cichy z Uniwersytetu Medycznego im.
Karola Marcinkowskiego w Poznaniu,
prof. dr hab. Tomasz Grodzicki z Col-
legium Medicum Uniwersytetu Jagiel-
loriskiego w Krakowie, cztonek Komisji
ds. Choréb Rzadkich przy Ministerstwie
Zdrowia oraz przedstawiciel Krajowego
Forum na rzecz Terapii Choréb Rzad-
kich ORPHAN Mirostaw Zieliriski, lek.
med. Marcin Miko$ oraz prezes Funda-
cji MATIO Pawel Wojtowicz.

Choroby rzadkie (rare diseases) to
przewlekte, zagrazajace zyciu scho-
rzenia, ktére wystepuja Srednio u 5 na
100 tys. os6b. Dotychczas do grupy
choréb rzadkich zaliczono 8 tys.
schorzen, z ktérych najwigksza grupe
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stanowia choroby genetyczne, takie
jak mukowiscydoza i fenyloketonuria,
a takze rzadkie odmiany raka, choroby
autoimmunologiczne, wady wrodzone
oraz choroby toksyczne i zakazne. Sys-
tem opieki zdrowotnej w wigkszosci
panistw europejskich nie uwzglednia
specjalnych rozwiazan dla pacjentéw
cierpiacych na rzadko wystepujace
choroby. Trudna sytuacja pacjentow
wynika przede wszystkim z charakte-
ru tej grupy choréb — niektére z nich
wystepuja tak rzadko, ze nie opracowa-
no jeszcze wlasciwych dla nich lekéw,
a mala wiedza na ich temat czesto nie
pozwala na prawidlowe rozpoznanie
choroby. Leki stosowane w terapii
choréb rzadkich zaliczane sa do grupy
tzw. lekow sierocych (orphan medical
product), ktorych nazwa nawiazuje do
waskiej grupy pacjentow, dla ktérych
sa przeznaczone.

Podstawowa kwestig poruszang
przez osoby cierpiace na choroby
rzadkie, ich rodziny oraz organizacje
skupiajace chorych, jest ograniczony
dostep do nowoczesnych lekow, wy-
nikajacy z braku ich refundacji przez
panstwo. Czesto terapia ratujgca zycie
pacjenta przerasta mozliwosci finanso-
we jego rodziny, poniewaz koszt mie-
sigcznej kuracji to kwota kilku tysiecy
zlotych. Podobna sytuacja ma miejsce
takze podczas leczenia ambulatoryjne-
go. Polskie szpitale czesto majg trud-
nosci z uzyskaniem srodkow na finan-
sowanie programéw terapeutycznych
wiasciwych dla choréb rzadkich.

Kolejnym kierunkiem zmian po-
winna by¢ edukacja na temat choréb
rzadkich, zaréwno lekarzy specjalistow,
jak ilekarzy pierwszego kontaktu.
Skutecznos¢ leczenia choréb rzad-
kich warunkowana jest czesto przez
odpowiednio wczesne rozpoznanie,
ktore pozwala unikna¢ dodatkowych
powiktari zdrowotnych i ma ogromny
wplyw na dlugos¢ zycia pacjenta.

Nalezy rowniez zauwazyc, ze w Pol-
sce brakuje specjalistycznych osrodkow
diagnozowania i leczenia pacjentéw
cierpiacych na poszczegolne rodzaje
choréb rzadkich, w ktérych byliby ob-
jeci wlasciwa opieka medyczna.

Problem choréb rzadkich rozpa-
trywany jest dzis w skali europejskie;j.
Zalecenia Komisji Europejskiej sa wy-
razem dazenia wladz unijnych do za-
pewnienia pacjentom réwnego dostepu
do wlasciwego leczenia, niezaleznie od
rzadkosci choroby, na ktéra cierpia,
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oraz warunkow ekonomiczno-spo-
fecznych danego kraju. Zaleceniem UE
jest, by kazde panstwo czlonkowskie
posiadalo wilasna polityke zdrowotna
wobec chorob rzadkich, wypracowa-
na na podstawie wytycznych wiladz
unijnych.

Poprawa sytuacji pacjentéw z cho-
robami rzadkimi wymaga przede
wszystkim ujednolicenia zasad re-
fundacji lekéw dla chorob rzadkich
w calej Europie oraz oparcia procesu
decyzyjnego w sprawie ich refundacji
na kryteriach identycznych, jak w przy-
padku finansowania lekéw dla choréb
wystepujacych czesciej.

Nalezy zaktualizowac i ujednolici¢
réwniez system klasyfikacji i kodowa-
nia chorob rzadkich, co pozwoli na uje-
cie ich w Miedzynarodowej Klasyfikacji
Choréb (ICD-10), a w rezultacie ulatwi
specjalistom prawidlowe rozpoznanie
choroby, umozliwiajac wezesne zasto-
sowanie wlasciwego leczenia.

Powaznym krokiem zmierzajacym
do poprawy dostepnosci kosztownej
terapii chorob rzadkich jest Rozporza-
dzenie UE 141/2000, ktére powotuje
Unijny Komitet ds. sierocych produk-
tow medycznych oraz przyznaje cza-
sowa ochrone rynkowa producentom
lekéw z grupy sierocych produktow
leczniczych. U podstaw tej regulacji
leza spoleczne, pozaekonomiczne war-
tosci, wskazujace na potrzebe tworzenia
réownego dostepu do terapii wszystkich
obywateli Unii Europejskie;j.

EUROPLAN - Europejski Projekt
na rzecz Opracowania Krajowych
Plan6w Zwalczania Choréb Rzad-
kich (European Project for Rare Di-
seases National Plans Development)
ma za zadanie ulatwi¢ panstwom
Wspdlnoty wypracowanie krajowych
strategii w obszarze choréb rzadkich.
Jego celem jest zapewnienie spéjnosci
miedzy projektami przygotowywanymi
w poszczegolnych panstwach a wspol-
na strategia realizowana na poziomie
europejskim. Ponadto w ramach pro-
jektu przygotowano wskazniki umoz-
liwiajace monitorowanie postepow we
wdrazaniu planéw oraz poréwnywanie
danych miedzy panstwami czlonkow-

skimi Unii. Zgodnie z zaleceniami
Komisji Europejskiej plany powinny
zosta¢ weielone w zycie do 2013 r. Pro-
jekt EUROPLAN, ktory jest realizowany
w ramach pierwszego wspolnotowego
programu w dziedzinie zdrowia pu-
blicznego, rozpoczal sie¢ w 2008 r.,
za$ jego zakoriczenie planowane jest
na rok 2011.

EUROPLAN, koordynowany przez
Narodowe Centrum Choréb Rzadkich
przy Narodowym Instytucie Zdrowia
we Wiloszech (Istituto Superiore di
Sanita, Italia), skupia 30 partneréw
z krajéw europejskich oraz organiza-
cje pacjentéw zrzeszone w federacji
EURODIS. W projekcie biora udziat
przedstawiciele wladz, stuzby zdrowia,
naukowcy i pacjenci.

W ramach projektu przewidziano
organizacje krajowych konferencji
EUROPLAN, ktore odbeds sie w 16
panistwach czlonkowskich UE, w tym
22 pazdziernika 2010 r. w Polsce. Spo-
tkania organizowane sa przez lokalne
stowarzyszenia dzialajace na rzecz cho-
r6b rzadkich. Na poziomie europejskim
konferencje koordynowane s3 przez
EURODIS. Celem spotkar jest otwarta
dyskusja na temat europejskiej strate-
gii dotyczacej choréb rzadkich oraz
zalecenn projektu EUROPLAN. Struk-
tura wszystkich krajowych konferencji
jest Scisle zdefiniowana i koncentruje
si¢ wokot zagadnierd wynikajacych
bezposrednio z zalecenn Rady Unii
Europejskie;j:

1. Zarzadzanie i monitorowanie krajo-
wego planu

2. Definicja, kodyfikacja i rejestracja
choréb rzadkich oraz rozpowszech-
nianie informaciji i szkolenia

3. Badania naukowe i kliniczne w dzie-
dzinie choréb rzadkich

4. Standardy opieki w chorobach
rzadkich, specjalistyczne osrodki oraz
Jeki sieroce”

5. Wspomaganie inicjatyw i dzialania
na rzecz pacjentow

6. Zapewnienie zréwnowazonego
rozZwoju

7. Gromadzenie wiedzy specjalistycznej
na poziomie europejskim

EUROPLAI
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www.europlan.org.pl

22-23 pazdziernika w Krakowie
odbyta si¢ Narodowa Konferencja
Europlan

W daleko idacym skrocie przekaze
Panstwu opis tej konferencji:

Konferencja byta konsekwencja Eu-
ropejskiej konferencji EURORDIS, ktéra
odbyta si¢ 13 maja w Krakowie. Wtedy
tez jako cztonek Eurordis zostaliSmy
poproszeni o zorganizowanie Euro-
plan w Polsce. Nie ukrywam, Ze czasu
byto malo, a problematyka, ktéra miata
by¢ poruszana, wymagata kolosalnego
naktadu pracy, znajomosci tematu oraz
wspolpracy miedzy wszystkimi srodo-
wiskami, co jak wiemy nie jest tatwe.
Zwazywszy jednak fakt, iz konferencje
takie odbyly si¢ w tym roku w 21 je-
den krajach Europy, a podsumowanie
europejskie da mozliwos¢ ustalenia
punktu wyijscia dla rzadéw krajow EU,
zdecydowalismy sie na podjecie tego
wyzwania.

W konferencji od godz. 9.00 do
godz. 19.00 wziglo udzial okolo 95
uczestnikéw. Byli to przedstawiciele
Eurordis w Komisji Europejskiej i Pa-
ryzu, eksperci medyczni z dziedziny
choréb rzadkich, lekarze na co dzien
stykajacy si¢ z chorymi, studenci CM
U], przedstawiciele organizacji poza-
rzadowych dziatajacych na rzecz cho-
rych na choroby rzadkie, organizacje
parasolowe, przedstawiciele firm far-
maceutycznych produkujacych leki na
choroby rzadkie oraz przedstawiciele
samorzadu i mediow.

Komitet organizacyjny to: prof. Woj-
ciech Cichy, prof. Tomasz Grodzicki,
Prezes Mirostaw Zieliriski, dr Marcin
Mikos i Pawel Wojtowicz.

Prowadzacy panele to: dr Jacek Gar-
liiski, prof. Anna Tylki-Szymarska, dr
Marcin Mikos, prof. Jolanta Sykut-Ce-
gielska i Pawel Wojtowicz.

Po co: aby zdiagnozowac sytuacje
wyjsciowa w Polsce przed wprowa-

dzeniem Narodowego Planu na Rzecz
Choréb Rzadkich. Komisja Europejska
zaleca, by takie plany zostaly wdrozo-

ne we wszystkich krajach do korica
2013 r.

Komu si¢ to przyda? Wszystkim
chorym, ich rodzinom, lekarzom,
a przede wszystkim rzadowi, ktory
otrzyma diagnoze¢ aktualnego stanu
opieki nad chorymi na choroby rzadkie
w Polsce. I nie jako stygmat, ale jako
punkt wyjscia do stworzenia na bazie
EUROPLANU (drogowskazu, mapy)
Narodowego Planu na Rzecz Choréb
Rzadkich.

Wigcej dowiecie si¢ Paristwo ze stro-
ny internetowej www.europlan.org.pl,
na ktérej zamieszczono prezentacje
oraz ankiety oceniajace poszczegolne
obszary.

Co ma do tego mukowiscydoza?

Przypomne tylko, iz mukowiscydo-
za jest najczesciej wystepujaca choroba

rzadka. Nasze problemy, chocby takie
jak brak odptatnos¢ za odzywki, brak
mozliwosci leczenia domowego, brak
dostepnosci do najnowszych technolo-
gii farmaceutycznych, problemy w re-
gulacjach choc¢by w sferze socjalnej,
edukacyjnej oraz wielu innych, o kto-
rych méwimy i piszemy od dawna.
Na koricu chcialem podzigkowac
wszystkim, ktérzy wsparli organiza-
¢j¢ konferencji: partnerom — EURO-
PLAN, UJ CM, EURORDIS, SPPLS,
IFMSA Poland, patronowi konferencji
— Wojewodzie Malopolski Stanistawo-
wi Kracikowi, sponsorowi — firmie
BIOMARIN, partnerom medialnym
— PMR, Med. Student, Rynek Zdrowia,
Rynek Zdrowia.pl, Zdrowie Publicz-
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Psychologia przy mukowiscydozie

Przeglad wybranych aspektow psychospotecznych
zwigzanych z chorobg i jej doswiadczaniem

Cierpienie, jakiego doswiadczaja
codziennie chorzy na mukowiscydoze,
wydaje sie odmienne od tego, w jakiej
formie wystepuje ono w przekazach
medialnych. Widzac dziecko z prze-
razeniem w oczach, podlaczone do
przedziwnej aparatury podajacej tlen,
lub prawie przezroczysta kobiete w ko-
smicznej masce na twarzy i zestawiajac
te obrazy z rzeczywistoScia oddziatu
szpitalnego, nietrudno wyczuc lekka
nute manipulacji. Wycigganie z narra-
¢ji os6b chorych na mukowiscydoze
najczesciej najgorszych momentéw
ich zycia przydaje dyskursowi leku
i wspolczucia popularnosci. Ten prze-
dziwny rodzaj marketingu nie musi
by¢ oceniany jako dobry czy zly, lecz
jesli sam chory taki stan rzeczy kryty-
kuje, warto przemysle¢ wplyw takich
obrazéw. Komercjalizacja cierpienia
i Smierci stala sie swoista moda, a pry-
watne doswiadczenia chorych bywaja
wlaczone w jezyk zysku.

Gdy pytam pacjenta o to, co wie
na temat mukowiscydozy, méwi, ze
nic, bo i tak umrze — bo taki obraz
widzial w telewizji. Jedynie prywatna
psychologia lekarzy oraz pielegniarek
podtrzymuje mizerng jakoS¢ zycia na
oddziale, ale po wypisaniu do domu
pacjent czesto zostaje sam, bombardo-
wany informacjami o $mierci i cierpie-
niu, bez pomocy psychologiczne;j.

Artykut ten, bedacy w wigkszosci
proba przegladu literatury przedmiotu,
adresuje do tych, ktérzy opiekujg sie
chorymi na co dzien. Traktuje ten temat
jako nowy, gdyz wiedza o psychospo-
tecznych aspektach mukowiscydozy
w warunkach polskich jest mizerna.
Postaram sie poruszy¢ najwazniejsze
kwestie wystepujace w badaniach
zagranicznych.

Na poczatek postaram si¢ przeana-
lizowac te czesc literatury, ktéra mowi
o psychologicznych i psychospotecz-
nych aspektach dzieci chorych na mu-
kowiscydoze — o tym poczatku, kiedy
rola rodzicéw jest niezwykle wazna.
Do rodziny, praktycznie od poczecia
dziecka, zostaje wprowadzony nowy,
poprzez proces diagnozy, bezosobowy
intruz — choroba (Hodgkinson i Lester,
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2002). Konstruuje ona wigksza czes¢
zachowan rodzicielskich, pozycjonuje
matke w podwojnej roli opiekunki
i sprawczyni cierpienia dziecka. Ojciec
zostaje czegsto umocniony na pozycji
bezemocjonalnego, niedostepnego
zywiciela rodziny (Wennstrom i wsp.,
2005).

Opieka nad dzieckiem chorym na
mukowiscydoze zwiazana jest z wie-
loma stresorami dla rodziny. Trud co-
dziennej fizjoterapii klatki piersiowej,
utrzymywania odpowiedniej diety,
pilnowania zazywania lekéw, kwestie
finansowe, ograniczenie mobilnosci
przynajmniej jednego z rodzicow,
spoleczny ostracyzm — to tylko czes¢
stresorow o charakterze zewnetrznym
(Pumariega, 1993; takze: Hodgkinson,
2002; Tolbert, 2003). Zal wywotany
obecnoscig przewleklej choroby, po-
czucie winy, strachu i gniewu z po-
wodu nieakceptowania jej genetycznej
natury — te przyklady streséw psycholo-
gicznych moga wplyna¢ na ostabienie
komunikacji w rodzinie i wzmocnienie
konfliktéw (Pumariega, 1993; Tolbert,
2003).

W badaniach przeprowadzonych
przez Hodgkinson i Lester (2002) po-
wodami stresoréw byly trzy gtéwne
poziomy: bycie posrodku, cig¢zar od-
powiedzialnosci oraz préby radzenia
sobie z subiektywnie doswiadczanymi
zmianami tozsamosci. Strategie radze-
nia sobie podzielono na: skupione na
emocjach, skupione na ocenie poznaw-
czej oraz skupione na problemie (str.
379). Poczucie ,bycia posrodku” to nic
innego, jak niepewnos¢ informacyjna
dotyczaca dziecka oraz kwestia podej-
mowania decyzji. Cigzar odpowiedzial-
nosci — kolejny powod streséw — to nie
tylko kwestia podejmowania tychze
decyzji, czesto réznie podzielanych
przez obojga rodzicéw, ale takze préby
uzyskania pomocy psychologicznej na
wlasna reke. Oprécz tego istnieje spo-
teczna i edukacyjna rola matki, czesto
wplywajaca na rodzicielska kontrole
w szkole; matki czuja si¢ odpowie-
dzialne za prognozowanie zycia dziec-
ka oraz edukacje odnosnie przyszlosci
(Hodgkinson i Lester, 2002). Choroba

dziecka wplywa takze, wedlug auto-
row badan, na tozsamos¢ matek. Wie-
le z nich jest przekonanych, ze stracily
poczucie indywidualnosci, zwlaszcza
ze niektore nie moga wréci¢ do pracy
lub czuja, ze sa izolowane spolecznie
(problem jeszcze mocniej objawia sie
u rodzicéw samotnie wychowujacych
dzieci). Oprocz tego Swiadomosé, ze
mukowiscydoza jest choroba gene-
tyczna, wplywa na poczucie winy za
chorobe dziecka, na postrzeganie siebie
jako nosiciela i dawcy. Doswiadczenie
choroby dziecka przez rodzicow, zwia-
zane z tym emocje i przekonania to na
tyle obszerny temat, ze wypelnilby caly
artykut.

Przejde teraz do tematyki proce-
s6w radzenia sobie z choroba dziecka
i jej doswiadczaniem przez rodzicow.
Hodgkinson i Lester (2002) wymieni-
ty w swych badaniach trzy strategie
radzenia sobie z chorobg stosowane
przez matki. Skupianie si¢ na proble-
mie — jedna z czestszych strategii — to
miedzy innymi poszukiwanie oparcia
oraz identyfikacja celéw. Matki znaj-
duja oparcie w rodzinie, partnerach,
znajomych, pielegniarkach i leka-
rzach. Podobnie jak w tym badaniu,
takze w mojej praktyce rozmawialem
z pewna matka chorego na mukowiscy-
dozg, ktora spotykata sie ze znajomymi,
by méc rozmawia¢ o czyms zupelnie
innym, niz o chorobie dziecka. Kolej-
nym sposobem radzenia sobie z cho-
roba jest przejecie innej perspektywy
poznawczej — proba habituacji czy
przyzwyczajenia si¢ do problemoéw,
by staly si¢ czescia zycia codziennego.
Najbardziej chyba rozbudowang strate-
gia jest ostatnia wymieniona przez ba-
daczki — skupiona na emocjach. W tym
miejscu wystepuje nadzieja i optymizm,
i te kwestie zostaly solidnie przebadane
przez Wong i Heriat (2008). W badaniu
tym rozpacz i nadzieje uwaza si¢ za
wazne predykatory dostosowania si¢
do mukowiscydozy, zaréwno rodzi-
cow, jak i dzieci. Zdrowie psychicznie
dzieci z mukowiscydoza, zdaniem
badaczy, moze by¢ wspierane przez
pobudzenie rodzicielskiej nadziei oraz
oslabienie obwiniania sie za chorobe
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dziecka. Rodzice obwiniajacy sig, wy-
kazujacy duzy poziom rozpaczy, moga
znalez¢ sie w grupie ryzyka doswiad-
czania depresji i legkéw. Podobnie jak
w poprzednim badaniu (Hodgkinson
i Lester, 2002), tak i w tym wsparcie
spoleczne wydaje si¢ bardzo znaczace
i wazne.

W tym miejscu przejde bardziej
w strong samego dziecka itego,
jak doswiadcza ono swojej sytuacji
w kontekscie zachowan rodzicow.
I tak, przyktadowo, dzieciom z rodzin
zorientowanych na osiaganie celow
lub rodzin skorych do rozwijania
niezaleznosci swoich pociech mniej
zagraza widoczna progresja choroby
(Lask, 2000; str. 344).

Nie mniej wazna od nastawienia
rodziny jest komunikacja w tejze.
Wspolne podejmowanie decyzji, czyli
sposob, w jaki rodzice i dzieci wiaczaja
si¢ nawzajem w rozwigzywanie pro-
bleméw zwigzanych z obchodzeniem
si¢ z chorobg — zdaniem Miller (2005)
— przyczynia si¢ do zdrowia pacjenta,
zdrowej relacji w rodzinie i jego wlasnej
satysfakgji. Jak mozna wywnioskowac,
zdrowe zorganizowanie komunika-
¢ji w rodzinie, swiadome wlaczanie
dziecka w proces decyzyjny, moga mie¢
obopdlnie pozytywne skutki.

Jednak nie zawsze tak jest. Rodzice
czesto popelniaja blad nadopiekunczo-
Sci wobec dzieci chorych na mukowi-
scydoze (Bryon, 2000). Strach przed
infekcja wplywa na szereg zachowan
restrykcyjnych, takich jak ograniczenie
kontaktu z zabawkami, ograniczenie
kontaktu z innymi dzie¢mi itp. (Bryon,
20006). Wszystkie codzienne interakcje,
od ubierania, kapania, karmienia, moga
by¢ niebezposrednio modyfikowane
przez diagnoze (str. 310). Warto miec
to na wzgledzie, gdy organizuje si¢ spo-
tkania z rodzicami. We wlasnej prakty-
ce zdarza mi si¢ zapytac¢ matke o to, co
robi w szpitalu. Czesto odpowiedz jest
wymijajaca. Matki czesto bacznie obser-
wuja poczynania pracownikéw opieki
medycznej, nierzadko probujac wejsé
w role jednej z pielegniarek. Nie uwa-
zam tego ani za dobre, ani za zle — jest
to subiektywna potrzeba matki — warto
jednak z nia porozmawia¢ miedzy inny-
mi o zaufaniu wobec opieki medycznej,
ale takze o chwytaniu chwil dla siebie,
o odpoczynku i ztapaniu oddechu, gdy
dziecko jest pod profesjonalng opieka.
Rodzice bedacy blisko dziecka w trak-
cie jego hospitalizacji moga zostac

jednak wilaczeni w grupe, do ktoérej
kierowane sa informacje o chorobie,
kwestiach terapeutycznych i kwestiach
radzenia sobie z cigzarem codziennej
terapii w domu. Obecnos¢ rodzicow
w szpitalu moze zosta¢ wykorzystana
do poszerzenia ich wiedzy i zarazem
poprawy jakosci zycia.

Wszystkie poprzednio wymienione
aspekty dosSwiadczania i doswiad-
czenia mukowiscydozy wplywaja na
jakos¢ zycia chorego dziecka. Nie
mniejszy wplyw ma wiedza mtodego
pacjenta o chorobie. Bregnballe i wsp.
(2007) wykazali w swoich badaniach,
ze miode dzieci (7-10 lat) chore na
mukowiscydoze byly bardziej lekowe
niz grupa kontrolna. Badacze thumacza
to stabym informowaniem dzieci w tej
materii (str. 60). Wynika to z tego, ze
rodzice zostaja poinformowani o cho-
robie w czasie, gdy ich chore dziecko
jest zbyt mate, by to rozumie¢. Gdy
dziecko dorasta, edukacja lezy w re-
kach rodzicow, ktérym moze ona sie
wydac zbyt trudna (Bregnballe i wsp.,
2007). Co wigcej, dzieci i dorosli uzy-
wajg réznego rozumowania w trakcie
ttumaczenia choroby (Bryon, 2006).
Jak opisuje Bryon (str. 310-311),
dzieci w wigkszosci wiedza, ze mu-
kowiscydoza wpltywa na uktad od-
dechowy i ukfad trawienny, ale nie
wiedzg, dlaczego ijak. Wiekszos¢
dzieci nie rozumie réwniez znaczenia
prawidlowego odzywiania; sam mia-
fem pacjentke, ktora nie wiedziala, ze
chory na mukowiscydoze nie moze
pali¢ ani przebywa¢ w pomieszcze-
niach zadymionych, co wydawatoby
si¢ oczywiste z racji dostepnej (chocby
w Internecie) wiedzy. Dzieci, zdaniem
Bryon, maja tendencje do odseparowy-
wania rozumienia i definicji diagnozy
od tego, co jest ich osobiste, od wlasnej
tozsamosci. Podobnie jak z astma czy
chorobag serca, dzieci z mukowiscydo-
za definiuja siebie jako ,zdrowe” (str.
311). Autorka, podobnie jak wczesniej
wspomniane badania Duriczykéw (Bre-
gnballe i wsp., 2007), zwraca uwage na
niedoinformowanie dzieci o chorobie.
Co wigcej, wskazuje na ciekawa po-
zycje rodzicéw jako ,brokerow” infor-
macji, ktoérzy konstruowani sg przez
swoje pociechy w roli buforéw przed
nieprzyjemnymi informacjami — rodzic
moze wiedzie¢ praktycznie wszystko
na temat mukowiscydozy, ale nieko-
niecznie bedzie w stanie przekazac to
dziecku. We wiasnej praktyce spotka-

fem si¢ wieloma pacjentami, ktorzy
mieli mala wiedze na temat swojej
choroby. U niektérych pociagalo to za
soba stabg motywacje do przestrzega-
nia zalecen lekarzy, ale tez zaleznos¢
od rodzicéw: jak matka przypilnuje,
to leki wezme”. Zdaniem Lask (2000,
str. 341) mozliwg tego przyczyna jest
wlasnie nieadekwatna wiedza. Jeden
z pacjentow opowiadal mi o leku
przed S$miercig, majac juz/dopiero 16
lat. Nasza rozmowa na temat mukowi-
scydozy, tacznie z oméwieniem tego,
co zabija (bakterie), a co temu poma-
ga (mukowiscydoza), jego zdaniem
pomogta w jakims stopniu obnizy¢
lek. Mozna bylo unikna¢ narazania go
na stres i lek procesem edukacyjnym.
Pozwolono mu jednak na prywatne
zdobywanie wiedzy u tak zwanego
,2doktora Google’a” oraz z przekazow
medialnych.

Przyktad pewnej formy zorgani-
zowania takiej edukacji o chorobie
podaja w swoim artykule Bregnballe
i wsp. (2007). W duniskim centrum
mukowiscydozy przy uniwersyteckim
szpitalu w Aarhus zalozono szkote
mukowiscydozy (str. 60). Zaintereso-
wanych odsylam do artykulu, jedynie
nadmieniajac, ze efektem wysokiego
poziomu informacji byto uwolnienie
lekowosci. Warto tez przytoczy¢ stowa
Mandy Bryon (2000, str. 311): ,...pre-
cyzyjna wiedza na temat wilasnego
stanu zdrowia koreluje z mniejszym
dystresem, mniejszym zaklopotaniem,
wzbogaca relacje z zespolem me-
dycznym, lepszym stosowaniem sie
do zazywania lekéw oraz wzbogaca
emocjonalny dobrostan”.

Powyzej oméwilem aspekty psy-
chospoteczne posredniczone przez
kontekst rodziny. Przejde teraz do
kwestii psychospotecznych chorych
na mukowiscydoze w wieku adole-
scengji.

Lata mlodzienicze opisywane bywa-
ja jako lata ,wyimaginowanej publiki”,
gdzie nastolatek bardzo skupia si¢
na tym, co inni o nim mysla (Bryon,
2006, str. 311). Adolescencja to takze
czas uzyskiwania autonomicznosci
oraz eksploracja nowych zachowan,
uwazanych czesto za ,doroste”: picie
alkoholu, palenie papieroséw, zazy-
wanie narkotykéw, przemoc oraz seks.
Ten problematyczny okres zycia staje
sig jeszcze trudniejszy, gdy nastolatek
bedzie chory na cos powaznego: serce,
cukrzyce czy mukowiscydoze.

MATIO 3-4/2010



Choroba separuje nastolatka od jego
grupy réwiesniczej. W momencie, gdy
zdrowy réwiesnik dazy w strone auto-
nomii, chory wciaz przebywa w bardzo
bliskim zwigzku z rodzicami (Segal,
2008; Modi i wsp. 2008). Sama diagno-
za nastepuje wezesnie, gdy osoba chora
jest jeszcze zalezna od rodzicow. Zda-
niem Segal (2008) taki poczatek i roz-
wo6j moga utrzymywacé miloda osobe
w roli kogos zaleznego, kogos ,troche
jak dziecko”, co moze przeszkodzi¢
w rozwijaniu i pracy nad autonomig.
Jak dalej wnioskuje autor, taki stan za-
leznosci (wspoétzaleznosci) moze stac
si¢ bardzo uciazliwy, szczegdlnie gdy
adolescent zechce sie odseparowac od
rodzicéw, a co za tym idzie, moze to
utrudnic¢ proces negocjacji relacji dziec-
ko-rodzice. Z drugiej strony, co takze
ija zauwazylem w swojej praktyce,
chory na mukowiscydoze moze stac¢
si¢ na tyle buntowniczy, ze zacznie
odrzuca¢ zdanie zaréwno rodzicow,
jak ilekarzy. Jest to kwestia niezwy-
kle wazna, gdyz konflikty pomiedzy
rodzicami i ich dorastajacymi dzie¢mi
dotyczace ich traktowania maja duzy
wplyw na motywacje do leczenia (Modi
i wsp., 2008). Co wiecej, z badai moz-
na wywnioskowac, ze przestrzeganie
zaleceni lekarzy, tak w cukrzycy, jak
i w mukowiscydozie, zmniejsza sie
w trakcie dojrzewania (Modi i wsp.,
2008).

Subiektywne doswiadczanie ciaglej
terapii moze sta¢ sie z czasem nie-
zwykle trudne, zwlaszcza gdy wejda
w gre aspiracje do Zycia jak najbardziej
zblizonego do ,normalnego” (Radley,
1994). O tychze subiektywnych do-
Swiadczeniach chorych na mukowi-
scydoze traktuja jakosciowe badania
Kathryn Badlan (2006). W przepro-
wadzonych przez niag wywiadach wy-
stepuja znaczace stowa: jestes troche
jak tredowaty” (str. 267), dotyczace
medycznych restrykcji i spotecznej
izolacji chorego. W mukowiscydozie
takze sama konstrukcja ,normalnosci”
wydaje sie trudna, bo czy normalne
jest ciggle balansowanie zdrowia?
,To jest nietypowe, troche dziwne,
prawda, poniewaz w jednej minucie
czujesz si¢ normalnie [...], a nastgpnie
nie czujesz si¢ normalnie” (str. 267).
O kolejnej konstrukeji ,normalnosci”
w mukowiscydozie pisat takze Chri-
stopher Tolbert (2003), wskazujac na
to, ze praktycznie kazdy chory na
mukowiscydoze (a sam autor na nig
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choruje) powinien zazywac leki doust-
ne. W jego badaniach jeden na czterech
respondentéw mowil, Ze poczuwa sie
do ukrywania swoich lekow. ,Gdy
jestes w szkole, chcesz si¢ wpasowac
i by¢ tak samo normalny, jak inne
dzieciaki. Gdy musisz wzia¢ 10 lub
wiecej tabletek przy kazdym positku,
to moze by¢ to gléwna rozterka” (str.
65). Negocjacja ,normalnosci” to takze
fenomen niestosowania si¢ do leczenia:
fizjoterapia zabiera wiele czasu i bywa
zajeciem nudnym (normalne gospoda-
rowanie czasem); ,robilem fizjoterapie
klatki piersiowej, ale dali mi maske PEP,
poniewaz (pauza), no, ja po prostu
chciatem is¢ dalej (z zyciem) nizZ spe-
dza¢ zbyt duzo czasu na terapii” (w:
Badlan, 2006; str. 267). Jak komentuje
to autorka badan, wydaje si¢ zrozumia-
fe, ze w trakcie dlugotrwalej choroby
przychodzi taki moment, gdy ludzie
decyduja si¢ na modyfikowanie z wia-
snej perspektywy terapii, by wlaczy¢
sie w ,normalna” aktywnos¢ spolteczna.
Jak dalej zauwaza Badlan, watpliwe jest
tez, by lekarze czy pielegniarki mogli
sobie wyobrazi¢ doswiadczanie tego
wszystkiego dzied po dniu, tacznie
z godzinami terapii w domu. Takie
sytuacje, zdaniem autorki, moga psy-
chicznie ustawi¢ ludzi na pozycji, na
ktorej nie mozna badz nie chce sie by¢
umieszczonym. Te domowe terapie sa
cigglym przypominaniem, ze jest si¢ in-
nym niz rowiesnicy, o tym, ze choroba
ma charakter progresywny, o tym, ze
mozna umrze¢ mtodo (Abbott i wsp.,
2001). W tym kontekscie granica po-
miedzy zachowaniem buntowniczym
a probami adaptacji czy tez kontroli
i radzenia sobie z choroba za pomoca
unikania i negacji jest ptynna (Abbott,
2003; Abbott i wsp., 2001; Abbott i Gee,
1998; Sanders, 2006). Unikanie jest tez
lepszym sposobem, gdy sytuacja wy-
daje sie poza subiektywna kontrolg
(Abbott, 2003). Przykladowo zdarza
sig, ze osoby uzywajace strategii uni-
kowej bardziej przestrzegaja ¢wiczen
fizycznych. Taka aktywnoS¢ mocniej
identyfikuje chorych ze zdrowymi (Ab-
bott, 2003; Abbott i wsp., 2001). Warto
tez pamietac, ze odczuwanie samotno-
Sci i izolacji spotecznej zwiazane jest
z niskim poziomem przestrzeganiem
zalecen lekarskich, z unikaniem oraz
z niska motywacja do leczenia — wspar-
cie spoteczne w domu oraz w szpita-
lu jest tutaj niezwykle wazne (Abbott
i Gee, 1998; Tolbert, 2003).

W artykule na temat stosowania
si¢ do leczenia oraz jakosci zycia cho-
rych na mukowiscydoze Janice Abbot
i Louise Gee (1998) opisali glowne
przyczyny unikania terapii: zdrowotne
(,czuje sie dobrze bez terapii”; ,nie
jestem tak powaznie chory, jak inni”),
spoteczne (wstyd publicznie zazywac
leki), czasowe — problemem jest czas
i jego zagospodarowanie, a takze
emocjonalne (,czuje si¢ inny”). Au-
torzy omowili takze trzy typy braku
motywacji do leczenia, ktére bazuja
na wiedzy i przekonaniach. Wymienili
tu nieadekwatng wiedze, opor psycho-
spoteczny (np. presja rowiesnikow czy
problemy rodzinne) i wyuczony brak
motywacji.

Warto réwniez wspomnie¢ o kwestii
konstytuowania tozsamosci w adole-
scengji, opartej na samym procesie
dlugotrwatego leczenia (Charmaz,
2002), na spotecznych rolach picio-
wych oraz kulturowej ich konstrukgji.
Wydaje sie, ze w kulturze mezczyzni
daza do bycia silnymi, czesto mu-
skularnymi, hiperaktywnymi; kobiety
chca by¢ chude i atrakcyjne — kobieta
chora na mukowiscydoze¢ moze temu
nie sprostac, jezeli takie cele beda nig
powodowac. Nie zawsze tak jest, ale
jednak czesto, itaki obraz jest po-
pularyzowany w mediach. Zdaniem
Tolberta (2003) warto wiec skupiac sie
— w rozmowach z chorymi — na tema-
cie ciala i tego, jak ten temat oni inter-
pretuja w stosunku do siebie. Osobiscie
zauwazylem, ze dziewczyny chore na
mukowiscydoze maluja paznokcie, co
z jednej strony moze by¢ préba ukry-
wania tzw. palcow dobosza, z drugiej
jednak strony moze to by¢ akceptacja
i zarazem dystansowanie si¢ od tego
obrazu oraz préba podkreslenia , kobie-
cosci”. Jedna z pacjentek uczestniczyta
w profesjonalnej sesji fotograficznej
jako modelka — prawdopodobnie
moglo to poméc w zaakceptowaniu
przez nia swojego ciala, sama tez byta
swiadoma swojej choroby i nie bata
si¢ o niej opowiedzie¢ innym. Z dru-
giej jednak strony rozmawialem z taka
pacjentka, ktora nikomu by o swojej
chorobie nie powiedziala, bo si¢ wsty-
dzi. Warto z nia w przyszlosci praco-
wacé pod tym wilasnie katem. Tolbert
(2003) przytacza badanie, w ktérym
zapytano chorych na mukowiscydoze
w wieku 35 lat, jakiej rady udzieliliby
mlodszym pacjentom. Odpowiedzieli,
ze trzeba znaleZz¢ jakies zajecie, ktore

p




jest czyste, zdrowe i nietoksyczne, oraz
ze nie nalezy ukrywac swojej choro-
by. Podobnie jest w badaniach Badlan
(2000, str. 268): choroba ,jest jak cien,
ktory nigdy nie odejdzie. Kiedy sobie
to usSwiadomisz, zaczniesz kontrolo-
wad, ijest to bardziej psychiczne niz
cokolwiek innego. Tutaj chodzi o twoja
postawe wobec tego. To (choroba) nie
stanie si¢ twoim wrogiem, gdy sobie
uswiadomisz i zaakceptujesz, Ze to jest
aktualnie czescia ciebie”.

Mukowiscydoza moze stac sie
stylem zycia, trzeba jednak nad tym
pracowac wspolnie z innymi. Jednak-
ze ukrywanie choroby w warunkach
bardzo stabej w Polsce wiedzy spo-
fecznej o mukowiscydozie (i o innych
powaznych chorobach) moze by¢
adaptacyjne — mozna wtedy unikngc
pytan o sens i znaczenie, o etiologie
i prognoze, o to, co wolno, a czego
nie wolno, o to, czy to zarazliwe (jed-
na z pacjentek opowiedziata mi, ze gdy
przyznata si¢, ze choruje na mukowi-
scydoze, znajomi zaczeli si¢ obawiac,
czy ich nie zarazi). Proces ,uczenia sie
akceptacji” choroby tak dokuczliwej
i jeszcze wciaz tajemniczej jest na tyle
trudny i prywatny, ze pomimo jego
waznosci na zachodzie (Caiser i wsp.,
2008) w Polsce wydaje sie mitem.

Na koniec artykulu opisze krétko
niektére z implikacji praktycznych
dotyczacych wieku adolescencji.
W sytuacji rodzinnej moze si¢ zdarzy¢
tak, ze nastolatek chory na mukowi-
scydoze zacznie stawiac opor rodzicom
(Miller, 2009). Nastepnie taka sytuacja
i konflikty z nia zwiazane wplyna na
ostabienie checi do leczenia. Zwigza-
ne jest to czesto z ograniczeniem au-
tonomii i niezaleznosci chorego. Avani
Modi i wsp. (2008) zadaja wiec sobie
pytanie, w jaki sposéb nastolatki i ro-
dzice powinni negocjowac przejscie na
strong mniejszej kontroli rodzicielskiej
i wiekszej niezaleznosci, nie zapomi-
najac jednak o krytycznej roli terapii
w warunkach domowych. Autorzy
wymieniaja niektére z pomocnych
strategii. Jedna z nich jest proces reedu-
kacji dzieci przez rodzicéw. Nastepnie
bliska superwizja ze strony rodzicow
jest przedzielana okresami zanikania
kontroli; gdy chory demonstruje wigk-
sza odpowiedzialnosc, rodzice zmniej-
szaja czas superwizji. Gdy koriczy sie
okres szkoly sredniej, rodzice moga by¢
tylko przy niektorych terapiach domo-
wych, a kontakt powinien przybrac
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forme pozytywnej relacji. Co ciekawe,
superwizja rodzicielska moze jedynie
oslabi¢ aktywnosci stricte medycznej
(Modi i wsp., 2008), nie wplywajac
na takie zachowania, jak na przyktad
¢wiczenia fizyczne.

Mysle, ze dobrym posumowaniem
tego artykulu bedzie zwrécenie sie
do opieki medycznej i oméwienie na
przyktadzie tekstu Segala (2008), po-
Swieconego temu, jak mozna wspomoc
chorych poprzez wiaczenie w praktyke
kwestii psychospotecznych. Warto wigc
pomysle¢ o edukacji nastolatka oraz
jego rodziny na temat choroby i jej
leczenia badz traktowania. W trakcie
rozmow z pacjentami powinno sie
odpowiada¢ na emocje, pozwoli¢ na
swobodne narracje i wstuchiwac sie
w nie. Powinno si¢ takze wiaczyc
w rozmowy rodzing i omowic z jej
poszczegolnymi cztonkami czeste
problemy wynikajace z nadopiekuri-
czosci, nadmiernej lekowosci oraz nad-
miernej uwagi. Zwrocenie sie w strone
narracji pacjenta pociaga za soba jego
wlaczenie w proces decyzyjny i po-
moc w znalezieniu bezpiecznej grupy
wsparcia — moim zdaniem rzeczywi-
stej, a nie wirtualnej, opartej na forach
dyskusyjnych — bezposredni kontakt
z innymi ludZmi moze wplynac¢ na
realne wyrzucenie z siebie lekow oraz
na wymiane doswiadczen zwiazanych
z réznymi strategiami radzenia sobie
ze stresem. Nie wolno zapominad, ze
istnienie multidyscyplinarnego zespotu
opiekujacego sie zaré6wno pacjentami,
jak irodzina, jest diametralnie waz-
ne. Wyspecjalizowane pielegniarki,
psycholog, psychoterapeuta, tera-
peuta zajeciowy i pracownik socjalny
powinni bra¢ udzial we wspolnych
interdyscyplinarnych spotkaniach, na
ktérych beda mogli omowic¢ kwestie
problematyczne, oraz — co zaczyna by¢
ostatnio zauwazalne — wspomac siebie,
gdy nadejdzie moment wypalenia za-
wodowego.

Wspomniana na poczatku sprzedaz
przez organizacje pozytku publiczne-
go wizerunkow cierpienia chorych na
mukowiscydoze na pewno w tym nie
pomaga. Czekam na dzier, gdy za ten
jeden procent podatku zostanie zatrud-
niony ktos, kto zauwazy stresogennosc
i lekowos¢ tych obrazkéw, ktore ze
zdrowej osoby moga najwyzej wycisnac
tze, ale z ogladajacych je chorych na
mukowiscydoze — sens zycia.

Bartosz Orlicz

Autor jest psychologiem klinicznym pracujacym

w Centrum Pulmonologii i Alergologii SAw Karpaczu,
Qgazie pracuje jako psycholog i badacz z chorymi

na mukowiscydoze. Interesuje sie psychologia
narracyjna, gender studies oraz studiami kulturowymi.
W wolnych chwilach zajmuje sie fotografig tradycyjng.
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In vitro a mukowiscydoza

Wady wrodzone oraz wiele choréb
uwarunkowanych genetycznie, w tym
mukowiscydoze, mozna rozpoznadc
dzieki diagnostyce prenatalnej. Prawi-
dlowa diagnoza umozliwia wykorzy-
stanie wszelkich mozliwosci leczenia
zaraz po narodzinach dziecka, a nawet
jeszcze w lonie matki.

Czy podobne badania mozna prze-
prowadzi¢ w czasie zaplodnienia poza-
ustrojowego, czyli in vitro?

Tak, rozwéj medycyny i mozliwosci
techniczne umozliwiajg przeprowa-
dzenie takich badar juz na poziomie
zarodka, przed jego wprowadzeniem
do macicy. Jest to tzw. diagnostyka pre-
implantacyjna (preimplantation genetic
diagnosis — PGD), czyli diagnostyka
wykonywana przed ustaleniem cigzy,
w odréznieniu od badan prenatalnych,
wykonywanych w trakcie ciazy.

Zabieg zaptodnienia in vitro sklada
sie z kilku faz. Najpierw u kobiety po-
budza sie jajeczkowanie, podajac leki
hormonalne. Nastepnie pobiera si¢ ko-
morki jajowe i taczy je w laboratorium
z wybranymi plemnikami. Otrzymane
ta droga zarodki hoduje si¢ przez kilka
dni i wprowadza do macicy.

Po zaplodnieniu w warunkach
laboratoryjnych, a przed wprowadze-
niem zarodkéw do macicy, stosuje sie

nastepujace metody diagnozy PGD:
biopsja ciatka kierunkowego (ana-
liza genetyczna fragmentu komorki
jajowej, czyli materialu genetycznego
pochodzacego tylko od matki), biopsja
zarodka lub biopsja tefektodermy.

Pierwsze badania preimplantacyjne
przeprowadzone zostaty w latach 80.
ubieglego wieku i zwiazane byly z wy-
krywaniem choréb uwarunkowanych
genetycznie i sprzg¢zonych z picia.
Pierwsza diagnostyke preimplanta-
cyjna w kierunku mutacji w chorobie
uwarunkowanej defektem pojedyncze-
go genu przeprowadzono w rodzinie
z ryzykiem zachorowania na mukowi-
scydoze w 1991 r.

W 1992 r. w Anglii urodzito si¢
pierwsze dziecko po zastosowaniu za-
plodnienia in vitro i diagnostyki preim-
plantacyjnej, ktéra wykluczyta wilasnie
mukowiscydoze.

Diagnostyka PGD stosowana jest
rutynowo m.in. w USA, Szwecji,
Danii, Francji, Wloszech, Szwajcarii,
Hiszpanii, Czechach i Turcji. W Polsce
PGD wykonuje kilka osrodkow (np.
akademie medyczne w Biatymstoku,
Gdansku i Warszawie, nazwy dostep-
ne w redakcji)

Pozwala ona wykry¢ miedzy innymi
takie choroby genetyczne, jak mukowi-

scydoza, choroby zwigzane z chromo-
somem X, choroba Huntingtona, atrofia
mozdzkowo-rdzeniowa (SMA), stward-
nienie guzowate, hemofilia A, zespot
Coxa (cytopatia mitochondrialna), ze-
spot Smitha, Lemlego i Opitza (SLOS),
a takze zespoly Turnera, Klinefeltera,
Downa, Edwardsa i Patau.

Wskazaniem do przeprowadzenia
takich badan jest wystepowanie choréb
uwarunkowanych genetycznie w ro-
dzinie, nosicielstwo wadliwego genu,
wiek matki, wystepowanie wczesniej
samoistnych poronien.

Cena badari PGD uzaleZzniona jest
od wybranej metody, wady genetycznej
lub nieprawidlowosci chromosomalne;j,
ktora chcemy wykry¢, oraz od liczby
sprawdzanych choréb genetycznych,
i wynosi od kilku do kilkunastu tysie-
cy zlotych.

W ramach toczacej si¢ obecnie
w Polsce debaty dotyczacej uregulowan
prawnych zwigzanych z procedura in
vitro dyskutowana jest réwniez tematy-
ka zasad stosowania badari preimplan-
tacyjnych. Wiekszos¢ projektow ustaw,
ktore znajduja si¢ w Komisji Sejmowe;j,
zaklada zakaz stosowania badan preim-
plantacyjnych w Polsce.

AM.

Interwencja fundacji w NFZ
w sprawie poradni w Bialymstoku

Pragniemy poinformowac pacjen-
tow z Potnocno-Wschodniej Polski
(wojewodztwa warminisko-mazurskie
i podlaskie oraz pacjenci z gmin gra-
nicznych), iz w wyniku interwencji
fundacji MATIO Wojew6dzki Oddziat
NFZ w Bialymstoku, rozumiejac po-
trzebe wlasciwej opieki nad pacjen-
tami w tej czesci Polski, zdecydowat
w ostatnich dniach sierpnia o zakupie
Swiadczenn w Poradni Mukowiscydozy
w Uniwersytecki Szpitalu Dzieciecym
i sprzeciwit si¢ planowanym ogranicze-
niom jej dostepnosci.

Na przetomie czerweca i lipca grupa
rodzicow z regionu podlaskiego oraz

MATIO 3-4/2010

czlonkowie oddziatu fundagji i jego
zarzad przekazali prosbe o interwencje
w sprawie planowanego ograniczenia
dostepnosci do Poradni Mukowiscydo-
zy w Uniwersyteckim Szpitalu Dziecie-
cym w Bialymstoku. Wspierani przez
lokalny oddzial fundagiji i jego zarzad,
podjeliSmy stosowne interwencje w tej
sprawie i ustaliliSmy, ze zaistniata sytu-
acja wynikata z klopotéw finansowych
tej placowki. W wyniku kolejnej inter-
wendji i po spotkaniu cztonkéw zarza-
du oddzialu w NFZ Wojewodzki Od-
dziat NFZ w Bialymstoku w ostatnich
dniach sierpnia 2010 r. poinformowat
nas o uznaniu naszej argumentacji oraz

przychyleniu si¢ do wniosku Szpitala
Dzieciecego, i niezwlocznie zakupit
Swiadczenia w zakresie leczenia cho-
rych na mukowiscydoze w poradni od
14 kwietnia 2008 1. Zapewniono nas, ze
wszystkie pozytywnie zweryfikowane
Swiadczenia na rzecz pacjentéw zosta-
ty optacone. NFZ sprzeciwit si¢ takze
planowanym ograniczeniom harmono-
gramu dostepnosci do ambulatoryjnych
Swiadczen w tejze poradni.




Spotkanie edukacyjne oddzialu
polnocno-wschodniego

3 pazdziernika 2010 r. tradycyjnie

juz z inicjatywy Pétnocno-Wschodnie-
go Oddzialu Fundacji MATIO i jego
zarzadu spotkali sie w Biatymstoku
rodzice i chorzy dorosli z tego regionu.
Podczas spotkania zorganizowanego
w Dziecigcym Szpitalu Klinicznym Dy-

rektor Oddziatu, ks. Andrzej Opolski,
doktadnie zreferowat sytuacje chorych
oraz dostepnos¢ i warunki opieki
medycznej dla pacjentéw w tej czesci
Polski. Podczas spotkania oméwio-
no trudng sytuacje regionu pod tym
wzgledem. Elementami edukacyjnymi
spotkania byly miedzy innymi: wyktad
dotyczacy stosowania w mukowiscydo-
zie kamizelki wibracyjnej oraz wyktad
dr Aliny Minarowskiej dotyczacy
probleméw i kwestii zywieniowych
chorych na mukowiscydoze. Po spo-
tkaniu uczestnicy wzieli aktywny udziat
w dyskusji i zadali wykladowcom wiele
pytai. Gosciem spotkania byt Prezes
Zarzadu Fundacji, Pawel Wojtowicz,
ktory omowil miedzy innymi kwestie
zwigzane z EUROPLAN, koncepcja Na-
rodowego Planu Dotyczacego Choréb
Rzadkich i zaleceniami UE oraz zrefe-
rowat biezace zagadnienia dziatalnosci

fundacji. Wyznaczono takze termin ko-

lejnego spotkania (grudzien).

Sktadamy serdeczne podziekowania
Zarzadowi Oddzialu Fundadji i ks. An-
drzejowi oraz Kasi za organizacje jak
zawsze wspanialego spotkania integru-
jacego wspolnote chorych.

Koncert dla Jacka w Katowicach

20 maja 2010 . Prezes Fundacji wraz z naszg katowickg wolontariuszkg Monikg wzieli udziat w koncercie
charytatywnym w Domu Kultury Bogudzice Zawodzice na rzecz chorego na mukowiscydoze Jacka. Dzieki
koncertowi pozyskano 1334 zt na leczenie i rehabilitacje (decyzja WZK.I1.CCh.0717-4/10-1/10). Dzigkujemy
Monice za obecnosc¢ i wsparcie, Domowi Kultury za ogromne zaangazowanie, a darczyncom za ich hojnosc.
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Drodzy Rodzice i Czytelnicy

W imieniu wszystkich naszych
podopiecznych oraz calego naszego
teamu chcialbym bardzo serdecznie
podziekowac¢ za okazane zaufanie,
ktorym obdarzyliScie nas w tym roku,
przekazujac 1% swojego podatku.

W stosunku do ubiegtego roku
(a wtedy wystartowalismy) to zwieksze-
nie wplat o 100% i skok o 38 pozycji
w rankingu Organizacji OPP na 7128
organizacji OPP zarejestrowanych
w Polsce.

1% za rok 2009: 1 621 968,48 PLN
(28. pozycja wsrod wszystkich orga-
nizacji)

1% za rok 2008: 841 116,45 PLN
(66. pozycja wsrod wszystkich orga-
nizacji)

Kazdy, kto chce podzigkowac swoje-
mu darczyricy lub osobom wplacajacym
swoj 1%, moze bezplatnie otrzymac od
fundacji naklejka na samochéd lub
lokal. Zachecamy do promowania do-

brych praktyk i czynéw. To nie wstyd
pokazac¢, ze pomaga si¢ chorym na
mukowiscydoze. Naklejki sa dostepne
w dwoéch rozmiarach: 15 x 15 ecm i 7,5
x 7,5 cm, naklejki sa przystosowane do
przyklejenia na zewnatrz i odporne na
warunki atmosferyczne.

Najwazniejsze jednak jest to, co
zrobiliSmy za otrzymane pieniadze
(czytaj: zaufanie). A wigec m.in.: wyda-
lismy 4 numery kwartalnika, dofinan-
sowalismy, uruchomilismy 1. w Polsce
CF Team dojezdzajacy do domu do
chorych, sfinansowaliSmy warsztaty
dla rodzicéw i chorych dorostych, do-
finansowalismy imprezy z okazji Dnia
Dziecka i Mikolaja, wydalismy poradni-
ki zywieniowe i o mukowiscydozie. To
tylko niektére dziatania sfinansowane
z 1%, ale — co najwazniejsze — wywia-
zaliSmy si¢ ze zobowigzan podjetych
w ubiegtym roku.

PW.

CHCESZ NAS WSPOMOC?

Pamietaj, jesli chcesz jeszcze w tym roku wesprzec nasze dzialania, mozesz to zrobic,
wplacajac na konto fundacji darowizne, ktéra odliczysz w PIT jako darowizne, nieza-
leznie od 1%, ktory jest osobno naliczany. Zache¢ swoich znajomych i rodzine.

Zachgcamy rowniez do przekazania nam 1% w rozliczeniu za rok 2010. Pa-

mietajcie Paristwo, Wasz 1% to nie darowizna — to wybor miedzy oddaniem 1%
urzedowi skarbowemu (ktory nie rozliczy sie z Wami) a OPP (ktéra ma obowiazek

rozliczenia przekazanych pieniedzy).

PAMIETAJ, TO TY DECYDUJESZ O PRZYSZEOSCI ORGANIZAGJI POZA-
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Kto otrzymuje nasze
pismo?

1. Chorzy i ich rodziny, kto-
rzy wyrazili zgode naumieszcze-
nie ich nazwisk w bazie danych
fundacji. Jesli chcesz otrzymywac
nasze pismo, przeslij pod adresem
fundacji (Fundacja MATIO, 30-507
Krakow, ul. Celna 6) nastepujace
dane: imi¢ i nazwisko chorego,
date urodzenia, miejsce zamiesz-
kania oraz imie, nazwisko i adres
osoby, do ktorej bedzie przesyta-
ny magazyn MATIO (przestane
informacje sa objete prawem
o ochronie danych osobowych
— pozostana do wylacznej dyspo-
zycji fundacji).

2. Pediatrzy — prenumerato-
rzy MEDYCYNY PRAKTYCZNEJ.
Pediatrom przesylamy 2-3 egzem-
plarze z prosba o przekazanie ich
pagientom (rodzinom chorych) lub
wystawienie w miejscu ogélnie do-
stepnym — wg wlasnego uznania.

3. Kazdy darczyrca otrzymuje
bezptlatnie aktualny numer (do wy-
czerpania nakladu).

Whplaty na rzecz fundacji prosimy
dokonywac¢ na konto: Fundacja
Pomocy Rodzinom i Chorym
na Mukowiscydoze — ,MATIO”,
30-507 Krakow, ul. Celna 6,
Fortis Bank Polska S.A. I Od-
dzial/Krakéw, Nr: 86 1600 1013
0002 0011 6035 0001

MATIO

FUNDACJA POMOCY
RODZINOM | CHORYM
NA MUKOWISCYDOZE




Co zraza darczyncow?
Interwencja fundacji w firmie ASTER

Udzial w Konsultacjach
Spolecznych

Zapewne zastanawialiScie sie Pan-
stwo, dlaczego czasami darczynica nie
chce przekazac¢ 1% lub darowizny na
rzecz Panstwa dziecka. Przyczyn jest
zwykle kilka, ale jedna z nich moze
by¢ nieodpowiedzialne postepowanie
firmy ASTER, ktéra w polowie 2010 r.
podwazyla wiarygodnos¢ wielu oséb
starajacych si¢ o darowizny indywi-
dualne. W poradniku dla internau-
tow, ktory firma wystala do swoich
wszystkich abonentéw w Polsce (czyli
tysiecy ludzi), pt. ,Bezpiecznik inter-
netowy — czego nie wiecie o necie”,
w ,, Odcinku 1. Komunikacja w sieci”,
na stronie 9. pod znamiennym tytulem
LPrzyklady oszustw”, ,manipulacje”
przytoczony zostal e-mail od Basi
chorej na mukowiscydoze (basiahel-
p@pocztaxxx.com) i opis sytuacji. Taki
przyktad podwaza zaufanie do chorych
i wplywa negatywnie na ich wizerunek
oraz ukazuje osoby starajace sie o ta-
kie darowizny jako oszustow. Firma
nie stara si¢ bowiem wytlumaczyc¢ tej
sytuacji w publikacji. Moze to spowo-
dowac utrate zaufania potencjalnych
darczyncéw i wplywa w konsekwen-
cji na samopoczucie psychofizyczne
wielu chorych. Moze doprowadzic
do tego, ze chory na mukowiscydoze
i choroba beda postrzegani w per-
spektywie ,oszusta” i ,chorego na nie
wiadomo czy prawdziwa chorobe”.

Czy redakcja nie mogla przy nazwie
choroby i opisie sytuacji wstawic kilku
znakow XXXX lub gwiazdki z przypi-
sem ,, jest to hipotetyczna sytuacja...”?
Sprawia to wrazenie braku dostatecznej
dbatosci firmy o dobra osobiste os6b
chorych i gorzej sytuowanych, braku
obiektywnego spojrzenia na spotecz-
ny kontekst swojego postepowania.
Spojrzmy bowiem na adres mailowy
adresata i odbiorcy tej wiadomosci.
W tym przypadku nazwa potencjalne-
go dostawcy ustugi internetowej poczty
e-mail zostata ukryta za znakami xxx,
a nazwa banku przez napisanie wy-
facznie 5555; jest to zapewne przejaw
dbatosci o dobra osobiste duzych por-
tali internetowych i bankow.

Jedna taka publikacja moze zniwe-
czy¢ ciezko wypracowywany pozytywy
wizerunek i ogélne postrzeganie mu-
kowiscydozy w mediach. Postlugiwanie
sie takim przykladem jest niedopusz-
czalne w przypadku kazdej jednostki
chorobowe;j.

W lipcu i sierpniu fundacja podjeta
w tej sprawie stosowng interwencje
w firmie ASTER. Do chwili obecnej
nie uzyskaliSmy jednak odpowiedzi
w tej sprawie. W zwigzku z powyz-
szym i ignorowaniem przez ASTER tej
sytuacji postanowilismy poinformowac
Paristwa o tej sprawie w tym numerze
kwartalnika, bo jest to jedna z naszych

bolaczek od wakacji

Przyklody oszusiw
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2010 r. Podjelismy
rowniez stosowe
kroki i interwencje
w innych kompe-
tentnych instytu-
cjach panistwowych.
O efektach poinfor-
mujemy wkrétce,

horoned, bay clvargtioeg
prirasitieeym  Spaiu
B e PRSI 5

jednak jesli chcecie
Panstwo wyrazic
SWO0jg opinie¢ na
temat publikacji
firmy ASTER, poni-
zej podajemy adres
korespondencyjny
Prezesa.

Sz.P. Prezes Zarzadu
Janusz Arciszewski

ASTER Sp. z0.0.2
ul. Domaniewska 50
02-672 Warszawa

W pazdzierniku MATIO Fundacja
Pomocy Rodzinom i Chorym na Mu-
kowiscydoze wziela udzial w konsulta-
cjach spoltecznych Ministerstwa Zdrowia
projektu ustawy dotyczacej statusu od-
zywek i produktow o specjalnym prze-
znaczeniu zywieniowym (tzw. kategorii
[ESMP] srodkow spozywczych specjalne-
g0 przeznaczenia zywieniowego).

Dostepnosc Colistine

W zwigzku z pojawiajacymi sig
sygnalami o brakach Colistine w li-
stopadzie fundacja podjela stosownag
interwencje. Producent poinformowat
nas, iz w polowie listopada wznowio-
no sprzedaz Colistine 1 000 000 j.m. Do
wszystkich wigkszych hurtowni w kraju
trafito 1300 opakowan po 20 fiolek. Pod
koniec listopada przekazano kolejng
partie kolistiny 1 000 000 j.m., wigc nie
powinno jej zabraknac¢ w sprzedazy.

Lozko rehabilitacyjne
dla szpitala
w Prokocimiu

W sierpniu 2010 r. dzieki pozyska-
niu indywidualnego darczyricy oraz
wsparciu ze srodkéw wiasnych i kilku
mniejszych darczyricow fundacja zaku-
pita dla Oddziatu Pulmonologii w Uni-
wersyteckim Szpitalu Dzieciecym w Kra-
kowie Prokocimiu 16zko rehabilitacyjne.
Dzigkujemy darczyricy za pomoc naszej
organizacji i chorym oraz mozliwos¢ za-
kupu 16zka rehabilitacyjnego z pilotem
o wartosci 2000 zt. O potrzebie takiej
poinformowali fundacje specjalisci
z tego osrodka. Zakupiony sprzet jest
juz wykorzystywany przez pacjentow
chorych na mukowiscydoze przebywa-

jacych na tym oddziale (na zdjeciu juz
na oddziale).
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Przekrojowa demograficzna
analiza porownawcza
ceuropejskiej populacji chorych
na mukowiscydoze
na podstawie baz danych

Streszczenie

Wprowadzenie

Krajowe rejestry pacjentow s3a
rzadko wykorzystywane w miedzyna-
rodowych poréwnaniach ze wzgledu
na rozbieznosci w protokotach gro-
madzenia danych. Przedstawiamy
dane z europejskiego rejestru chorych
na mukowiscydoze, ktérego celem jest
gromadzenie danych demograficznych
wraz z oceng wplywu zasobow dostep-
nych w panstwach bedacych i niebeda-
cych cztonkami Unii Europejskiej (UE)
na opieke i przezycie pacjentow.

Metody

Dane — wskazniki demograficzne
— wiek, wiek w chwili postawienia
rozpoznania, plte¢ i genotyp (mutacja)
pacjentow z mukowiscydoza z 35
paristw europejskich zostaly skompi-
lowane i wykorzystane do oceny réznic
pomigdzy panistwami czlonkowskimi
UE i nienalezacymi do UE. Czlon-
kostwo w UE na rok 2003 postuzyto
do dokonania powyzszego podziatu.
Wskazniki demograficzne z krajow na-
lezacych do UE zostaly wykorzystane
przy modelowaniu populacji chorych
na mukowiscydoze w krajach nienale-
Zacych do UE, zakladajac, ze miataby
one identyczne zasoby dostepne dla
pacjentow jak w paristwach UE.

Wyniki

Dane zgromadzono dla 29025 pa-
cjentéow, dla ktorych mediana wieku
wyniosta 16,3 roku (zakres miedzy-
kwartylowy [ZMK] 8,9-24,8), a r6zni-
ca wieku 4,9 roku (95% CI 4,4-5,1;
p<0,0001) pomiedzy panstwami UE
(mediana 17 lat, ZMK 9,5-25,6) i spo-
za UE (12,1 roku, 6,0-19,2). Odsetek
pacjentow powyzej 40. roku zycia byt
wyzszy w panstwach UE (1205 [5%)) niz
spoza UE (76 [2%)), a iloraz szans osia-
gniecia tego wieku wyniost 2,4 (95%
CI 1,9-3,0, p<0,0001). Oceniamy, ze
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populagja pacjentéw z mukowiscydoza
w krajach nienalezacych do UE zwiek-
szylby si¢ o 84%, gdyby pacjenci mieli
profil demograficzny poréwnywalny do
pacjentéw z panstw UE.

Wnioski

Konieczne sg dalsze badania w ce-
lu oceny przyczyn nizszej proporcji
pacjentéow z mukowiscydoza w pari-
stwach nienalezacych do UE w po-
réownaniu z czlonkami UE, takich jak
brak lub opéznione postawienie rozpo-
znania oraz przedwczesna smiertelnosé
w okresie dziecigcym.

Finansowanie: Szésty Program Ra-
mowy Wspolnoty Europejskiej dla Ba-
dari Naukowych, Ministerstwo Zdrowia
Republiki Czeskiej

Wprowadzenie

Mukowiscydoza wystepuje u dzieci
rodzicow, ktorzy sa nosicielami wa-
dliwego genu regulatorowego prze-
wodnosci przezblonowej CFIR (cystic
fibrosis transmembrane conductance
regulator), i jest jedna z najczestszych
choréb dziedzicznych populacji po-
chodzenia europejskiego. Jednakze
w populacji ogélnej mukowiscydoza
jest dosc rzadka choroba. Z tego wzgle-
du pojedyncze szpitale nie obejmuja
opieka wystarczajacej liczby pacjen-
téw, dane o nich sa przekazywane do
rejestrow niezbednych do uzyskania
szerszych informacji o zawitosciach
epidemiologicznych choroby. Rejestry
tego typu byly prowadzone w USA
i Kanadzie przez wiele dekad i wyko-
rzystywaly kilka cech choroby, takich
jak wskazniki demograficzne,!? wplyw
genotypu na $miertelnos¢® i wplyw
czynnik6éw socjoekonomicznych na
wybrane efekty leczenia*>. Podobne
dzialania byly podejmowane na catym
Swiecie, przykladowo, krajowy rejestr
byt wykorzystywany do celow staty-

stycznych w Niemczech,® do oceny
poprawy przezycia we Francji7 ido
oszacowania wplywu screeningu po-
przez obnizenie obciazenia kosztami
leczenia w Wielkiej Brytanii 810

Wraz z identyfikacja ograniczen kra-
jowych rejestrow podjeto proby orga-
nizacji miedzynarodowych poréwnan
wynikéw leczenia,'! jednak rozwdj
krajowych rejestréw w sprzecznych
kierunkach doprowadzit do ograniczen
w zakresie standaryzacji gromadzenia
danych, co utrudniato prowadzenie
whnikliwych poréwnari. Rozbieznosci
protokotu byly niekorzystne zwa-
zywszy znaczne naklady finansowe
i w zakresie zasobow ludzkich zaan-
gazowane w gromadzenie danych na
poziomie krajowym. Przez pewien
okres genetycy wykorzystywali do
miedzynarodowych poréwnan mutacje
genu CFTR zgtaszane przez osrodki le-
czenia mukowiscydozy. Badania tego
typu zostaly opublikowane, jednak jako
dane Zrédlowe wykorzystano raczej
inne dostepne raporty, niz informacje
gromadzone de novo.'?

W celu pokonania ograniczen
w zakresie standaryzacji danych w po-
towie lat 90. poprzedniego stulecia
zaproponowano stworzenie Rejestru
Epidemiologicznego Mukowiscydozy
(Epidemiologic Registry of Cystic Fi-
brosis), ktory powstat dzigki wsparciu
przemystu farmaceutycznego i dziatat
do 2003 roku, kiedy finansowanie
zostalo wstrzymane. W tym samym
okresie Europejskie Towarzystwo Mu-
kowiscydozy (European Cystic Fibrosis
Society) stworzylo nowy europejski
rejestr pacjentéw chorujacych na mu-
kowiscydoze, ktory koncentrowal sie
gléwnie na paristwach cztonkowskich
UE, ktore mialy juz dostepne rejestry.
Od tego czasu rejestr ten dostarcza
poréwnywalnych danych dotyczacych
14101 pacjentéw z dziesieciu paristw.!?
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W 2005 roku uzyskano finansowanie
dla dedykowanego rejestru w ramach
Europejskiego Projektu Koordynujacego
Badania Naukowe w Mukowiscydozie
EuroCareCF (European Coordination
Action for Research In Cystic Fibrosis)
pod auspicjami Széstego Programu Ra-
mowego dla Badan Naukowych Wspol-
noty Europejskiej (European Commu-
nity Sixth Framework Programme for
Research). Europejski Demograficzny
Rejestr Mukowiscydozy (ECFDR — Eu-
ropean Cystic Fibrosis Demographics
Registry) gromadzi obecnie dane z 35
paristw UE, jak i nienalezacych do UE,
dotyczace ponad 29000 pacjentow.

Panistwa UE i spoza UE cechuja si¢
poréwnywalna populacja (341 i 378
milionéw mieszkaricow) oraz podobng
dystrybucja powaznych mutacji odpo-
wiadajacych za rozwéj mukowiscydo-
zy. Z tego wzgledu wyniki leczenia
a priori powinny sie rézni¢ niewiele
w tych grupach i wynika¢ z przyczyn
niezaleznych od samej choroby (mu-
tacji w genie CFIR).

Przedstawiamy dane z ECFDR
z szczegolowym porédwnaniem wskaz-
nikéw demograficznych dotyczacych
pacjentow z mukowiscydoza wedlug
cztonkowstwa w UE w 2003 roku, tj.
przed rozszerzeniem o paristwa Europu
srodkowej i wschodniej w 2004 roku.
W 2003 roku mediana produktu krajo-
wego brutto (PKB) per capita, wskaz-
nik posrednio wyrazajacy wydatki na
ochrone zdrowia, byl dziewieciokrot-
nie wyzszy w paristwach UE (30209 §,
ZMK 28239-33429 $) w poréwnaniu
do parstw spoza UE (3372 $, ZMK
2138 $ — 7710 $).1 Stawiajac hipoteze,
ze zwigkszone wydatki na ochrone
zdrowia w panstwach UE powinny
skutkowac¢ poprawa opieki nad pa-
cjentami i zwigkszeniem dtugosci zycia,
staraliSmy sie ocenic réznice we wskaz-
nikach demograficznych pacjentéw
z mukowiscydoza w paristwach nale-
zacych i nienalezacych do UE.

Metody

Europejski Demograficzny
Rejestr Mukowiscydozy (ECFDR
— European Cystic Fibrosis
Demographics Registry)
Wspolpraca pomiedzy EuroCa-
reCF i Europejskim Stowarzyszeniem
Mukowiscydozy (European Cystic
Fibrosis Society — ECFS) miata na celu
pozyskanie kompleksowych danych
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demograficznych z opcjonalnymi
danymi klinicznymi o pacjentach
z mukowiscydoza w Europie. Dalsze
wsparcie ECFS pozwolilo w petni
rozwina¢ ECFDR. W celu zapewnie-
nia spojnosci gromadzonych danych
oraz przyczynienia sie do niezalez-
nego rozwoju krajowych rejestrow,
proces ich gromadzenia przebiegal
z wykorzystaniem standaryzowanych
arkuszy, zgodnie z postanowieniami
EuroCareCF i ECFS, ktore byly takze
w miare mozliwosci kompatybilne
z definicjami wystepujacymi w reje-
strze US CF Foundation (Fundacji CF
Stanow Zjednoczonych Ameryki). Dzie-
ki wspotpracy wymienionych trzech
organizacji wspolne wysytki moga
przyczyni¢ sie do powstania przydat-
nych miedzynarodowych poréwnan
w przysztosci.®

Projekt badania

Przeanalizowano dane z 35 paristw.
W panstwach nieposiadajacych spraw-
nie dzialajacego rejestru przed prze-
prowadzeniem niniejszego badania
wykorzystano dane ze specjalistycz-
nych osrodkéw przekazane poprzez
przedstawiciela nominowanego przez
Europejska Grupe Robocza ds. Reje-
stréow. Oceniono, ze wykorzystanie
podstawowych informacji podle-
gajacych rejestracji — wieku, wieku
w chwili postawienia rozpoznania,
plci, mutacji — beda stanowily, na
bazie doswiadczen z UK CF Databa-
se (Bazy Danych o Mukowiscydozie
Wielkiej Brytanii),'® najwyzszej jakosci
dane wejsciowe, zminimalizuja braki
danych oraz zapobiegna trudnosciom
zwigzanym z réznymi metodami czy
standardami stosowanymi w Europie.
W pelni przestrzegano wytycznych co
do ochrony danych osobowych zgod-
nie z Europejska Dyrektywa Ochrony
Danych 95/46/EC, stworzono wspolny
formularz Swiadomej zgody, ktéry byt
modyfikowany zgodnie z krajowym
prawodawstwem. Dane demograficz-
ne zostaly pozyskane z krajowych
rejestréw oraz hospitalizacji lub wizyt
w poradni pomiedzy styczniem 2003
i grudniem 2007. Wiek, wiek w chwili
postawienia rozpoznania oraz obecnosé
homozygotycznej mutacji Phe508del
zostaly wybrane do analizy. Obliczono
wiek pacjentéw jako réznice od daty
urodzenia do 1 stycznia roku po reje-
stracji najmlodszego pacjenta w danym
paristwie. Obliczenia zakladaly zerowa

Smiertelnos¢, ze wzgledu na fakt, ze
dane dotyczace przezycia byly w duzej
mierze niekompletne i nie podlegaly
zewnetrznej walidacji, ponadto Smier-
telnos¢ pacjentow z mukowiscydoza
w okresie dziecigcym w krajach z wy-
sokimi nakladami na ochrone zdrowia
jest niewielka.!” Dla 148 pacjentéw,
dla ktérych wiek w chwili postawie-
nia rozpoznania nie byl dostepny, jako
zastepczy marker wykorzystano wiek
w chwili uzyskania dodatniego wyniku
testu potowego. Podzielono paristwa
wedlug cztonkowstwa w UE na rok
2003, odzwierciedlajacego warunki
zycia pacjentow. W celu zapewnienia
homogennosci w zakresie analizy
wiek pacjentow poréwnano w odnie-
sieniu do homozygotycznej mutacji
Phe508del, gdyz w Europie wilasnie
ta mutacja jest najczestszg i najpowaz-
niejsza sposréd mutacji wywolujacych
mukowiscydoze.!?

Tab. 1. Panistwa uwzglednione w badaniu
wedfug cztonkostwa w UE w 2003 roku, wiel-
koS¢ populacji pacjentow z CF, rok ostatniego
przekazania danych

Panstwa UE

1 3-30%: Francja (2004), Niemcy (2005),
Wiochy (2003), Wielka Brytania (2005)

1 1,5-3%: Belgia (2004), Irlandia (2006),
Holandia (2007)

1 <1,5%: Austria (2006), Dania (2005), Grecja

(2007), Portugalia (2006), Szwecja (2003)

Panstwa nie nalezace do UE

1 1,5-3%: Czechy (2007), Izrael (2005),
Rosja (2007)

1 <1,5%: Armenia (2006), Biatoru$ (2007),
Bosnia i Hercegowina (2007), Butgaria (2007),
Chorwacja (2007), Cypr (2006), Estonia (2004),
Gruzja (2007), Wegry (2006), Islandia (2005),
totwa (2006), Litwa (2004), Macedonia (2007),
Motdawia (2006), Rumunia (2006), Serbia
(2007), Stowacija (2006), Stowenia (2007),
Turcja (2007), Ukraina (2006)

Analiza statystyczna

Poréwnano kraje nalezace do UE
i spoza UE, stosujgc test U Manna-
Whitneya. Iorazy szans (OR — Odds
Ratio) zostaly obliczone celem oceny
szansy osiagniecia wieku 40 lat przez
pacjentéw z UE i spoza UE. Dla oce-
ny potencjalnych korzysci dorastania
z mukowiscydoza w paristwie naleza-
cym do UE wykonano modelowanie
wskaznikow demograficznych (profil
wieku) pacjentow z mukowiscydoza
w panstwach UE - jako wskaznik
wplywu zdrowia populacyjnego, le-
czenia i statusu ekonomicznego — na
danych z panstw nienalezacych do
UE w 5-letnich grupach wiekowych,
aby ocenic¢ wielkos¢ populacji pacjen-
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tow z mukowiscydoza w parnstwach
spoza UE. Oceniono strukture wieku
populacji w paristwach UE, obliczajac
ilorazy liczby pacjentéw w danej gru-
pie wiekowej (UE)) do liczby pacjentow
w grupie 0-5 lat (UE,_s). Liczba pacjen-
tow w panstwach spoza UE w grupie
wiekowej 0-5 lat (non-UE_s) zostala
pomnozona przez ilorazy z panstw UE
w celu oceny liczby pacjentéw w kaz-
dej grupie wiekowej w krajach spoza
UE (non-UE)), zgodnie z réwnaniem:

UE,

o = UE. = Nom — U
Nom = UE, = Non = Uy % -

Na podstawie réznic w wielkosci
populacji w rejestrach i w ocenie
wedlug modelu statystycznego bylo
mozliwe oszacowanie oczekiwanych
zmian populacji pacjentéw z muko-
wiscydoza spoza UE w warunkach
zdrowia populacyjnego, dostepnosci
terapii oraz statutu ekonomicznego
panstw nalezacych do UE.

Wptyw zZrédlia finansowania

Zaden z podmiotéw odpowiedzial-
nych za finansowanie nie mial wplywu
na planowanie badania, zbieranie da-
nych iich interpretacje, przygotowa-
nie raportu oraz decyzje o zgloszeniu
artykutlu do publikacji. Pierwszy autor
pracy miatl pelen dostep do analizowa-
nych danych i byl odpowiedzialny za
podjecie decyzji o przekazaniu artykutu
do publikagji.

Wyniki

W badaniu zarejestrowano 29025 pa-
cjentow z mukowiscydoza z 35 paristw
europejskich, w tym 25216 z paristw
UE i 3809 spoza UE (tab. 1.).

W analizie rozktadu wieku pacjentow
z mukowiscydozag stwierdzono, ze wiel-
kos¢ populacji wzrasta, osiagajac maksi-
mum w grupie wiekowej 10-14 lat, przy
czym pacjenci w wieku powyzej 45 lat
stanowig mniej niz 2% (rys. 1.). Wiel-
kos¢ populacji zwigksza si¢ w pierwszej
w okresie pierwszej dekady zycia (nowe
rozpoznania choroby), odsetek popu-
lacji stabilizuje sie w wieku mlodzien-
czym. Poczawszy od czwartej dekady
zycia wielkos¢ populacji zmniejsza sie
o ponad 50% w odniesieniu do poprze-
dzajacej 10-letniej grupy wiekowej.

Mediana wieku wyniosta 16,3 roku
(ZMK 8,9-24,8), srednia wieku 17,9
(SD 11,4), a zakres (95% CD 15,7-20,5
w panstwach UE i 6,1-23,0 poza UE
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Rys. 1. Rozktad wieku pacjentow z mukowiscydoza w Europie (stupki) i procentowa zmiana wielko-
$ci populacji w odniesieniu do poprzedniej 10-letniej grupy wiekowej (niebieska linia). Czarna linia
kreskowana oznacza zerowg zmiane wielkosci populaciji. Punkty odzwierciedlajace zmiang procen-
towa wielkosci populaciji sg umieszczone posrodku odcinka odpowiadajacego danej dekadzie.

Tab. 2. Wskazniki demograficzne populacji pacjentow z mukowiscydozg z panstw UE i spoza UE.

panstwa UE panstwa spoza UE warto$é p
wiek (lata)* 1740 [ 5-15-51 121 {50-10-7) OO0
15115 137 {29
af THIF {I1%) TEE (Tiw)
=18 13477 (50w I (TN
1840 104539 (41%] W0 [26m)
40 1205 [5%) T (%)
wiek w momencie 05 p0-0-2 8E 34 (4] OB03-4 3197 1) | =CuDOa
postawienia diagnozy (lata)t
wiek pajentéw z mutacja 165 {9 -4-24-T) 114 5517 H), « 0001
Phe508del (lata)$ iEgrap [ 23] Ny B
ik 1147 {11%] 61w
a1 B0 ) 7305 (1)
1840 4404 (41w 230 [ 2aw)
=40 34w Ti=1w)
Dane przedstawiono jako mediany (zmiennos¢: ZMK), Srednie (zmienno$¢: SD) oraz warto$ci procentowe;
.. Nie obliczono; * obliczono dla 22856 pacjentow z panstw cztonkowskich UE i 3028 spoza UE;
1 obliczono dla 25216 pacjentow z panstw cztonkowskich UE i 3809 spoza UE; % obliczono dla 10878
pacjentow z panstw cztonkowskich UE i 968 spoza UE.

(tab. 2.). Mediana wieku byla wyzZsza
w UE niz poza UE, r6Znica wieku wy-
niosta Srednio 4,9 roku (95% CI 4,4—
5,1). Proporcje pacjentéw z wyzszych
grupach wiekowych byly nizsze w pan-
stwach spoza UE w poréwnaniu do UE
nawet ponizej 20. roku zZycia, réznice
znacznie poglebialy sie dla pacjentow
w wieku 35-44 lat (rys. 2A.).

W panstwach UE pomiedzy grupa-
mi wiekowymi 0-9 lat i 10-19 lat ilos¢
pacjentéw wzrosta o 24%, natomiast
w panistwach spoza UE spadla o po-
nad 10% (rys. 2B.). Wielkos¢ populacji
malata w mlodszym wieku znacznie
szybciej w paristwach nienalezacych
do UE w poréwnaniu z UE, réznice

w wielkosci populacji wynosity 20-30%
dla pacjentow w wieku 0-40 lat. Po-
nadto jedynie w 21 paristwach (60%)
sposrod 35 odnotowano pacjentéw
w wieku wyzszym niz 40 lat (1 na 21
pacjentéw w UE i 1 na 50 pacjentéw
poza UE), pacjenci ci czgsciej po-
chodzili z paristw UE niz spoza UE
(iloraz szans [OR] 2,4, 95% CI 1,9-3,0,
p<0,0001). W celu oszacowania, czy
zwigkszone szanse osiggniecia wieku
ponad 40 lat w panistwach UE moga
miec¢ zwiazek z niskim stopniem wy-
krywania przypadkéw mukowiscydozy
w populacji spoza UE badZ z czestszym
wykrywaniem tagodnych pod wzgle-
dem nasilenia objawéw fenotypow
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Rys. 2. Piramida struktury populacji przedstawiajaca Sredni wiek pacjentow z mukowiscydozg
w UE i poza UE (A) oraz procentowg zmiang w wielkosci populacji w odniesieniu do poprzedzaja-

cego 10-letniego okresu (B)

choroby, ograniczono poréwnania do
zarejestrowanych przypadkow z homo-
zygotyczna mutacjg Phe508del. Objawy
choroby w przypadku tego genotypu
pojawiajg sie w dziecifistwie, dane
z Wielkiej Brytanii wskazuja, ze 96%
chorych zta mutacja zostato zdia-
gnozowanych w tym okresie (GM,
dane niepublikowane), a mutacja jest
najczesciej Smiertelna w przypadku nie-
podjecia leczenia. Réznice pomigdzy
panstwami UE i spoza UE (prezentowa-
na na rysunku 2A) sg nadal widocznie
po wykluczeniu tagodniejszych geno-

pA\)

typow (rys. 3A.) i pomimo wspdlnego
powaznego genotypu zmniejszanie si¢
populacji w panstwach nienalezacych
do UE nastepuje w wczesniejszym wie-
ku i z szybszym tempie w poréwnaniu
z paristwami UE (rys. 3B.).

Powyzsze obserwacje wykluczaja
mozliwos¢, ze réznice pomiedzy pan-
stwa UE i nienalezacymi do UE moga
wynikac¢ z wigkszego odsetka chorych
z tagodnymi genotypami w krajach UE.
Wiek pacjentéw z homozygotyczng
mutacja Phe508del w krajach UE mie-
scit sie w zakresie 0,1-60,8, a poza UE

0,1-49,5 roku. Dokonano modelowania
wskaznikéw demograficznych panstw
UE na danych panstw nienalezacych
do UE, w przeprowadzonej analizie
stwierdzono, ze 3212, czyli 84% wie-
cej pacjentdw niz wykazano w reje-
strach, mogloby pozostac¢ przy zyciu
w panstwach poza UE, gdyby zyli oni
w warunkach demograficznych panstw
UE (1ys. 4.). Za powyzsza sytuacje od-
powiedzialny jest gtéwnie profil wieku
powyzej 10. roku zycia. Przeciwnie,
gdyby 25216 pacjentéw z mukowiscy-
doza z panstw UE zostalo poddanych
warunkom demograficznym parstw
spoza UE, populacja ta zostalaby zre-
dukowana do 54% pierwotnej liczby,
co oznaczatoby utrate 11536 pacjentéw
(dane nieprezentowane na rycinach).

Dyskusja

Wykazano, ze w panstwach niena-
lezacych do UE zyje znacznie mniej
dzieci, mlodziezy i mtodych dorostych
z mukowiscydozg niz przewidywa-
no. Obserwacja ta jest poparta takze
zwiekszonymi szansami osiagniecia
wieku 40 lat w paristwach UE, nawet
w przypadku pacjentéw z najpowaz-
niejsza mutacja Phe508del. R6znica ta
nie pozostaje w zwigzku z zwiekszo-
nym odsetkiem fagodnych fenotypow
mukowiscydozy, co sugeruje, ze raczej
obnizone przezycie pacjentdw spoza
UE odgrywa istotniejsza role. Ponadto
zastosowanie wskaznikow demogra-
ficznych paristw UE dla danych pa-
cjentow spoza UE wskazuje, ze jesli
pacjenci z tych panstw mieliby dostep
do zasobow paristw UE, populacja ta
moglaby zwiekszy¢ sie o 84%.

Zaprezentowano dane z najwigk-
szego miedzynarodowego badania
wskaznikéw demograficznych pacjen-
téw z mukowiscydoza. W 1997 roku
w ramach Rejestru Epidemiologicznego
Mukowiscydozy (Epidemiologic Regi-
stry of Cystic Fibrosis) doste¢pne byly
dane o 6800 pacjentach w szesciu kra-
jach'8, w 2001 liczbg ta siegneta 12447
pacjentéw w dziewieciu krajach!®.
Maksymalna liczba pacjentéw w ERCF
osiagneta 15339, czyli okolo potowe
liczny raportowanej w ramach ECFDR
w niniejszej pracy?’. Ponadto liczba
pacjentow zarejestrowanych w ECFDR
przekroczyla o 18% liczbe pacjentow
w bazie Fundacji Mukowiscydozy USA
(US Cystic Fibrosis Foundation [na pod-
stawie rocznego raportu za rok 2007D.2t
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Rys. 3. Piramida struktury populacji przedstawiajaca Sredni wiek pacjentow z mukowiscydozg
z homozygotyczng mutacja Phe508del w UE i poza UE (A) oraz procentowg zmiang w wielkosci
populacji w odniesieniu do poprzedzajacego 10-letniego okresu (B)

Co wazne, Swiadoma zgoda zostala
uzyskana od wszystkich pacjentow
w kazdym bioracym udzial w niniej-
szym projekcie paristwie, a protokoty
rejestru byly zgodne z odpowiednimi
krajowymi aktami prawnymi dotycza-
cymi ochrony danych osobowych, co
stanowi zgodna z prawem podstawe
do prowadzenia badan klinicznych
z wykorzystaniem bazy ECFDR. Cho-
ciaz dane w ECFDR byly zbieranie
na zasadzie catkowitej anonimowo-
Sci, protokét i formularz swiadomej
zgody zezwalaja w szczegolnosci na
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zastosowanie danych w przysztosci
w dziataniach majacych na celu po-
prawe opieki nad pacjentami, w tym
badari klinicznych, z rygorystycznymi
zabezpieczeniami zapobiegajacymi
identyfikacji pacjentéw (na przyktad
tych z rzadkimi mutacjami).

Roéznica w ilosci pacjentéw pomie-
dzy krajami UE i nienalezacymi do
Wspolnoty jest szczegdlnie uderzajaca,
gdy weZmie si¢ pod uwage porowny-
walna wielko$¢ populacji ogdlnej
i przewidywang chorobowos¢.??
Obserwowane niewspdétmiernosci

wskaznikow demograficznych moga
mie¢ zrodlo raczej w ograniczonej
dostepnosci specjalistycznych lekow,
sprzetu i wyposazenia oraz odpo-
wiednio doswiadczonych specjalistow
wielodyscyplinarnej opieki w krajach
nienalezacych do UE, niz mniejszej
czestosci wystepowania mutacji, po-
wazniejszego przebiegu choroby czy
gorszego przestrzegania zalecen tera-
peutycznych w poréwnaniu do panistw
UE. Od rozpoczecia projektu ECFDR
12 panstw uzyskalo status cztonkow-
ski UE i w obliczu dalszych rozszerzen
nalezy oceni¢ wpltyw kluczowych
czynnikéw mogacych mie¢ wplyw na
wyniki w leczeniu mukowiscydozy,
takich jak przesiew noworodkowy czy
udoskonalone metody terapeutyczne.
Prawdopodobnie najwigksze korzysci
zdrowotne i w zakresie kosztow opie-
ki mozna osiagnac poprzez zréwno-
wazone inwestowanie w zapewnienie
podstawowych swiadczeri chorym na
mukowiscydoze na wzoér paristw UE
w krajach nienalezacych do Wspdl-
noty, jednak wczesne postawienie
rozpoznania potaczone z szeroka do-
stepnoscia leczenia wydaje si¢ kluczo-
web? W szczegdlnosci rozpoznawanie
mukowiscydozy ponizej 1. roku zycia
jest nadal niewystarczajace poza EU, co
moze by¢ zwigzane z brakiem danych
o faktycznej czestosci choroby, jednak
najprawdopodobniej jest wynikiem
Smierci pacjentow w wyniku nieroz-
poznanej mukowiscydozy. W réwnej
mierze wprowadzanie badari przesie-
wowych bez odpowiedniego dostepu
do terapii jest bezwartosciowe. Znacz-
ne postepy w terapii mukowiscydozy
potencjalnie mogg umozliwic¢ leczenie
przyczynowe, a nie tylko paliatywne.
Obecnie dla wzglednie malej populacji
chorych na mukowiscydoze opracowy-
wana jest bardzo duza liczba nowych
metod terapeutycznych, dlatego w ce-
lu osiagnigcia maksymalnej korzysci
z wezesnej interwencji konieczne jest
umozliwienie udziatu w badaniach kli-
nicznych szerokiej grupie pacjentéw,
co pozwoli na szybsza ocene skutecz-
nosci nowych rozwiazan.

Rzady panistw oraz organizacje od-
powiedzialne za finansowanie opieki
nad pacjentami z mukowiscydoza
powinny by¢ zainteresowane danymi
o r6znicach demograficznych po-
pulacji pacjentéw z mukowiscydoza
w panstwach UE i spoza UE. Alokacja
odpowiednich funduszy powinna od-
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Rys. 4. Wielko$¢ populacji pacjentéw z mukowiscydozg w panstwach spoza UE na podstawie
rejestrow (ciemnozielone stupki) i modelowana przy wykorzystaniu wskaznikow demograficz-

nych panstw UE (jasnozielone stupki).

powiadac wskaznikowi chorobowosci
populacji ogélnej w réznych krajach,
jednakze wg Farrella?? wskazniki zapa-
dalnosci na mukowiscydoze w krajach
nienalezacych do UE (np. Bulgaria 1:
2500, Cypr 1:7914, Czechy 1:2833, Sto-
wenia 1:3000) sg porownywalne do
wskaznikow z paristw UE (np. Fran-
¢ja 1:4700, Niemcy 1:3300, Wiochy 1:
4238, Wielka Brytania 1:2381).22 W 27
panistwach UE wskaznik chorobowosci
wynosi Srednio 0,737 na 10000 os6b
i ksztaltuje si¢ w zakresie od 0,12 na
10000 w Finlandii do 2,98 na 10000
w Irlandii. Oszacowano, ze dodatko-
we 7,8 mln USD (4,9 mln GBP) by-
tyby koniecznie na pokrycie kosztow
opieki nad 3212 pacjentami, ktérzy na
podstawie predykcji mogliby pozostac
przy zyciu w paristwach nienalezgcych
do UE, gdyby populacja pacjentéw
posiadata strukture demograficzna
krajow UE. Szacunek ten jest oparty
na medianie kosztu rocznej opieki nad
pacjentami z mukowiscydoza w wieku
1-9 lat, wynoszacym 2442 USD (1526
GBP) w cenach z 2002 roku, ktéry zo-
stal obliczony dla wczesniej zdiagno-
zowanych pacjentéw od urodzenia do
9 roku zycia.!?

Miedzynarodowy projekt tej wielko-
Sci posiada pewne ograniczenia. Cztery
rejestry w panistwach UE przyczynily sie
w trzech czwartych do zgromadzenia
danych w ECFDR, co jest najprawdo-
podobniej spowodowane raczej kom-
binacja takich czynnikéw, jak wielkos¢
populacji danego kraju oraz dojrzalos¢

22

i skutecznosc rejestru, niz zwiekszona
chorobowoscia. Z drugiej strony kraje
o mniejszej liczbie ludnosci posiadaja
nizsza reprezentacje w wynikach. Jak-
kolwiek pokrycie danych jest wyzsze
w dlugo dziatajacych rejestrach, nawet
w ich przypadku nie jest kompletne
i niepelne raportowanie przypadkow
bedzie miato miejsce w wigkszosci
lub wszystkich rejestrach. Ponadto
w niektérych paristwach spoza UE
liczba dorostych chorujacych na muko-
wiscydoze moze byc¢ niedoszacowana
raczej ze wzgledu na niepelne dane niz
obnizone przezycie. Dodatkowo brak
programéw przesiewowych noworod-
kow w kierunku mukowiscydozy moze
prowadzi¢ do niezdiagnozowania dzie-
ci umierajacych z powodu biegunki,
niedozywienia czy zapalenia pluc.

Ze wzgledu na przekrojowy charak-
ter projektu, szacowanie chorobowosci
na podstawie danych z rejestrow jest
nierozerwalnie powiazane z pel-
nym pokryciem danych, jednak sam
wskaznik chorobowosci, zalezny od
liczby ludnosci, nie byt raportowany
w niniejszym projekcie. Na stopieri po-
krycia danych moze réwniez wplywac
genotyp pacjentéw z mukowiscydozag.
Formularz wykorzystany do zbiera-
nia danych w kazdym z krajow nie
uwzglednial liczby mutacji (obecnie
przekraczajacej 1600 znanych muta-
cj), ktore byly badane, jednak jesli
w paristwach UE, z kt6rych pochodzito
wigkszos¢ danych, wykrywano wigkszy
odsetek genotypow o fagodnym prze-

biegu choroby i mutacji w p6Zznym
wieku, moglo mie¢ to rowniez poten-
cjalnie wplyna¢ na wyniki niniejszej
analizy.

Dzigki selekcji specyficznych zmien-
nych wysokiej jakosci zgromadzono
dane 0 99,9% pacjentow w zakresie
wieku i plci oraz 89,2% dla wieku
w chwili postawienia rozpoznania. Pre-
dykgja potencjalnej wielkosci pacjentow
z mukowiscydoza z panstw poza UE
w warunkach i przy strukturze demo-
graficznej populacji paristw UE pozwala
zobrazowac roznice przezycia, jednak
opiera si¢ ona na kilku zalozeniach, kto-
re moga by¢ modyfikowane przez ciagla
zmiennos¢ danych demograficznych
w zwiazku z wprowadzeniem nowych
programow badan przesiewowych, no-
wymi przypadkami oraz p6znymi rozpo-
znaniami choroby, imigracja, emigracja,
zgonami, a ponadto ograniczeniami wy-
nikajacymi z niekompletnych danych,
réznic genotypow i zapadalnosci. Nie-
mniej uwazamy, ze zebrane dane nie sa
zaburzone zwigkszonym odsetkiem wy-
krywanych tagodnych postaci choroby
w paristwach UE, gdyz w obu grupach
obserwowano podobne tempo redukcji
wielkosci populacji ogélnej chorych na
mukowiscydoze oraz dzieci i mlodych
dorostych z powazna mutacja powodu-
jaca mukowiscydoze (homozygotyczna
mutacja Phe508del).

Rejestry mukowiscydozy okazaly si¢
wysoce przydatnym narzedziem w oce-
nie europejskiej populacji chorych na
mukowiscydoze, w tym odsetka doro-
stych pacjentéw w pierwszej dekadzie
XXI wieku. Posrednio, dane te pozwo-
lity na wskazanie miejsc, gdzie koniecz-
ne sa dodatkowe fundusze na poprawe
diagnostyki i leczenia. Dzigki wprowa-
dzeniu wspolnego systemu zbierania
danych w 2009 roku oraz udzialowi ko-
lejnych paristw okolo 60000 pacjentow
zostanie uwzglednionych w rejestrach
w Europie i USA. Obecnie nie mieli-
Smy mozliwosci zapewnic¢ udziatu Indii
w projekcie w odpowiedzi na prosbe
z tego kraju, ponadto RPA, Australia
i Nowa Zelandia réwniez wyrazily chec¢
uczestnictwa. Wierzymy, ze pierwsze
kroki podjete w celu stworzenia tego
miedzynarodowego przedsiewzigcia
zapewnia pozyskanie wartosciowych
danych dla pacjentow z mukowiscy-
dozg na calym Swiecie oraz instytucji
finansujacych opieke zdrowotna, co jest
szczegoblnie istotne w obecnej trudnej
sytuacji ekonomicznej. W 2000 roku
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Fogarty i wsp.?> przygotowali aktuali-
zacje analizy o globalnej sSmiertelnosci
z powodu mukowiscydozy, konklu-
dujac, ze zta klasyfikacja zgonéw
niemowlat z powodu mukowiscydozy
potencjalnie odpowiada za do 20%
r6znicy w liczbie rejestrowanych przy-
padkéw choroby i predykeji na bazie
badan genetycznych, co moze po cze-
Sci wyjasnia¢ obserwowang w naszym
badaniu réznice w przewidywanej
liczbie pacjentéw w krajach nienaleza-
cych do UE i wpisanych do rejestrow.
Ponadto Fogarty i wsp.?? sugerowali,
ze w krajach, gdzie niedostateczne
rozpoznawanie mukowiscydozy nie
odgrywa kluczowej roli, nierownosci
w dostepie do opieki zdrowotnej moga
istotnie przyczynia¢ si¢ do obnizenia
mediany wieku w momencie Smierci.
W niniejszym badaniu oba czynniki
moga dotyczy¢ nowych panstw czlon-
kowskich UE i wymagaja pilnej uwagi
ich rzadow.

Wkiad autoréw w przygotowanie pracy

JM, GM, i AM brali udziat w przygotowaniu badania.
GM, HVO, LV, i MM brali udziat w gromadzeniu

danych. JM przeprowadzit weryfikacje i analize danych
oraz przygotowat artykut. JM, GM, i AM brali udziat

w interpretacji danych. Wszyscy autorzy brali udziat

w przygotowaniu niniejszego artykutu i zaakceptowali
Jjego koricowa wersje.

Europejska Grupa Robocza ds. Rejestrow
Armenia S Hartunyan (Cystic Fibrosis Center, Yerevan
State Medical University, Erewan). Austria H Ellemunter
(Medizinische Universitét Innsbruck, Innsbruck).
Biaforus N Mosse (National Center of Research

and Applied Medicine, Mirisk). Belgia H Jansen
(Belgian Cystic Fibrosis Registry, Epidemiology

Unit, Institute of Public Health, Bruksela). Bosnia

i Hercegowina B Suzic (Children’s Hospital, Banja
Luka, RepublicSrpska). Bulgaria | Galeva (Pediatric
Clinic, Alexansdrovska University Hospital, Sofia).
Chorwacja D Tjesic-Drinkovi¢ (University Hospital
Center Zagreb, Department of Pediatrics, Unit

for Cystic Fibrosis, Zagrzeb). Cypr P K Yiallouros
(Cyprus International Institute for the Environment and
Public Health, we wspdipracy z Harvard School of
Public Health, Nikozja). Republika Czeska O Cinek
(Department of Pediatrics, Second Faculty of
Medicine, Charles University and University Hospital,
Motol, Praga). Denmark H V Olesen (Pediatric
Department A, Aarhus University Hospital, Skejby).
Estonia T Kahre (Department of Pediatrics, Children’s
Clinic, University of Tartu, Tartu). France S Ravilly
(Vaincre la Mucoviscidose, Paryz). Gruzja T Topuria
(Georgian National Cystic Fibrosis Center, Thilisi).
Niemcy M Stern (Universitétsklinik fir Kinder und
Jugendmedizin, Tubingen). Grecja E Hatziagorou
(Cystic Fibrosis Center of the Aristotelian University of
Thessaloniki, Thessaloniki). Wegry R Ujhelyi (Cystic
Fibrosis Outpatient Care Centre, Heim P&l Hospital
for Children, Budapeszt). Islandia O Baldursson
(Landspitali University Hospital, Reykjavik). Irlandia

L M Foley (Woodview House, University College
Dublin, Dublin; zmart w listpadzie, 2009). Izrael

M Mei-Zahav (Graub Cystic Fibrosis Center, Schneider
Children’s Medical Center of Israel, Petach-Tikvah).
Wrochy L Viviani (ltalian Registry for Cystic Fibrosis
Collaborative Group, Mediolan). Litwa V Svabe

(Riga Stradins University, Ryga). Litwa S Dumcius
(Clinic of Children Diseases, Vilnius University,

Wilno). Macedonia S Fustik (University Pediatric
Clinic, Skopje). Mofdawia S Sciuca (Department

of Pediiatry, Clinic of Pediatric Pneumology, State
Medical and Pharmaceutical University, Chisinau).
Holandia V A M Guimans (Nederlandse Cystic
Fibrosis Stichting, Baarn). Portugalia L Pereira
(Portuguese Registry for Cystic Fibrosis Collaborative
Group, Lizboba). Rumunia | Popa (National Cystic
Fibrosis Centre, Clinical County Hospital, Timisoara).
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Rosja N Kashirskaya (Research Centre for Medical
Genetics, Russian Academy of Medical Sciences,
Moskwa). Serbia P Mini¢ (Mother and Child Health
Institute of Serbia, Department of Pulmonology and
Cystic Fibrosis, Belgrad). Slowacja H Kayserova
(Faculty Hospital Bratislava, Centre for Cystic
Fibrosis, Bratystawa). Stowenia A B Beden (University
Children’s Hospital, Pulmonary Department,
Ljubljana). Szwecja A Lindblad (Department

of Pediatrics, Queen Silvia Childrens Hospital,
Sahlgrenska University Hospital, Gothenburg). Turcja
D Dogru (Department of Pediatrics, Pulmonary
Medicine Unit, Hacettepe University, Ankara). Wielka
Brytania E Gunn (Cystic Fibrosis Trust, Bromley, to
whom UK data until 2005 were given by the UK Cystic
Fibrosis Database, Dundee). Ukraina H Makukh
(Institute of Heredlitary Pathology of Academy of
Medical Sciences of Ukraine, Lwdw).
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Nie zgtoszono konfliktu interesow.

Podzigkowania

Projekt EuroCareCF otrzymat wsparcie w ramach
Szdstego Programu Ramowego Wspdinoty
Europejskiej dla badar naukowych oraz ,priority
one—Life Sciences, Genomics and Biotechnology

for Health” (numer umowy LSHM-CT-2005-018932)

— wsparcie dla GM i Margaret Fraser; dziekujemy
Margaret Fraser za walidacje danych. MM otrzymat
wsparcie z grantow Ministerstwa Zdrowia Republiki
Czeskiej (MZOFNM2005, NR IGA 9448/3), ekspertom
EuroCareCF w dziedzinie prawa i etyki oraz US Cystic
Fibrosis Foundation za wsparcie.
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Tlenoterapia domowa
- bezpieczenstwo i wygoda dla Ciebie

Dostarczamy:

- tlen medyczny sprezony w butlach

dla 0s6b ze schorzeniami wymagajacymi tlenoterapii

Ponadto oferujemy:

- koncentratory tlenu
dla pacjentéw wymagajacych dtugotrwatego
podawania tlenu

- systemy tlenu ciektego

dla 0s6b aktywnych, wymagajacych statego
7r6dta tlenu niezaleznie od miejsca przebywania

Szczegbty pod numerem infolinii lub na naszej stronie internetowej.
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