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Liczba 0sob z chorobg rzadkg w Polsce: 2.3-3 miliona 0sob.

Osoby z chorobg rzadka sg zalezne od nieformalnych opiekundw
rodzinnych, gtdwnie kobiet.

Choroby rzadkie nalezy postrzegac jako ,,choroby rodzinne” gdyz dotykajg ona dwdch stron: pacjenta i rodzica.
U pacjenta prowadzi do pogorszenia zdrowia i licznych zaburzen psychicznych, poznawczych i funkcjonalnych.

U opiekunoéw dtugoterminowa opieka nad dzieckiem z chorobg rzadkg stawia wiele wyzwan i problemoéw
zdrowotnych psychicznych, finansowych i spotecznych. Stad mowi sie o nich jako o ,niewidzialnych pacjentach”.



Koszty fizyczne

¥

Pogorszenie stanu zdrowia
-- ryzyko choréb serca,
-- nadcisnienie
-- obnizona odpornos¢
-- wyzszy wspotczynnik chordb
przewlektych,
-- nizszy poziom reakcji
immunologicznej,
-- wieksze spozycie lekéw
-- bezsennosc
-- gorsze gojenie ran
-- podwyzszone ryzyko Smierci
Obnizona jakos¢ zycia

Koszty psychiczne

$

-- depresja
-- poczucie osamotnienia
-- Zmiana relacji i rél rodzinnych
-- Poczucie przecigzenie rolg
-- Poczucie uwiezienia w roli
-- Antycypacja zatoby i Smierci
-- Utrata wiezi emocjonalnej z chorym
bliskim
-- Uczucia frustracji, niepokoju i
bezradnosci
-- Ztos¢
-- Poczucie wypalenia

Problemy opiekunow rodzinnych

Koszty spoteczne

$

-- Zmiana relacji matzenskich
-- Konflikty w rodzinie
-- zaburzenia relacji intymnej
-- zaburzenia relacji ze zdrowym
dzieckiem
-- |zolacja spotfeczna
-- Brak czasu dla samego siebie
-- Brak wsparcia ze strony panstwa
-- Brak wsparcia ze strony lekarzy
-- Brak programow edukacyjnych i
informacji na temat choroby i
wsparcia

Koszty ekonomiczne

$

Obcigzenia finansowe

Problemy zawodowe
-- Zmeczenie w pracy
-- absencja w pracy
-- 0graniczenie pracy
-- utrata pracy

Brak sprzetu do opieki



Obciazenie opiekunow

(ang. caregiving burden, strain lub stress — CB)

wielowymiarowq reakcje na stres zwigzany
ze sprawowaniem opieki nad chorym

" 4

OBIEKTYWNY

4

Czas i energia poswigcona na wykonywanie czynnosci
opiekunczych: karmienie, kgpanie, ubieranie, higiena.

\

SUBIEKTYWNY

4

Doswiadczenie trudéow zwigzanych z
opieka i emocjonalna nan reakcja.




Metodologia badania

Organizacja badania:

Anonimowe badania kwestionariuszowe z wykorzystaniem autorskiego kwestionariusza.

Zgoda Komisji Bioetycznej Uniwersytet Medyczny im. Karola Marcinkowskiego w Poznaniu (KB —833/22).
Kryteria wigczenia: sprawowanie opieki nad dzieckiem z ZD (do 18 roku zycia), opiekunowie rodzinni, che¢ udziatu w badaniu.

Narzedzie badawcze:

Autorski kwestionariusz skonstruowany na podstawie przeglagdu literatury. Obejmowat kilka sekcji: 1. problemy i wyzwania
zwigzane z opiekg nad chorym dzieckiem; 2. spoteczny wptyw choroby dziecka; 3. emocjonalne doswiadczenia opiekunow; 4.
doswiadczenia z systemem opieki medycznej, 5. zmienne spoteczno-demograficzne opiekundw.

Przebieg badania:

30 listopada 2022 a 30 stycznia 2023.

Kwestionariusz zostat zamieszczony na platformie internetowej Stowarzyszenie Zespotu Williamsa / Williams Syndrome i
rozpowszechniony przy pomocy Stowarzyszenie Pomocy Osobom z Zespotem Williamsa na Facebooku.

Wszyscy opiekunowie wyrazili swiadomg zgode na udziat w badaniu.

Sredni czas wypetnienia kwestionariusza: 25 minut.

Metoda analizy:
Uzyskane dane poddano analizie z wykorzystaniem pakietu JASP (wersja 0.16.3). Wyniki przedstawiono jako statystyke opisow3.


https://www.facebook.com/groups/284668564907035

Charakterystyka opiekunow
dzieci z ZW

Opiekunowie:

32 opiekundw rodzinnych sprawujgcych opieke nad 33 dzieciz ZW:

31 matek (96.9%) i 1 ojciec (3.1%)

Srednia wieku: 37.7 lat; przedziat: 27-49

96.9% opiekundow sprawowato opieke na 1 dzieckiem z ZW, 1 rodzic nad dwdjka (3.1%).

Dzieci:

16 dziewczynek (48.5%)

17 chtopcow (51.5%)

Srednia wieku: 7.4 lat; przedziat: 0.4-18

43.8 % opiekunow okreslito stan zdrowia dziecka jako powazny, 18.7% jako bardzo powazany, 25% jako umiarkowany

71% opiekundéw nie korzystata z dodatkowej opieki.
68.7% pobierato zasitek opiekunczy
46.9% byta nieaktywna zawodowo z powodu sprawowania opieki nad chorym dzieckiem.



Emocje zwigzane z opieka nad dzieckiem z ZW

Odczuwane emocje

65.6% opiekunéw ocenita swoje Zaangazowanie Zniecierp"wienie / irytacja
emocjonowane w sprawowanie opieki jako bardzo |ek przed da|szym rozwojem choroby
duze, a 28.1% jako duze. problemy z kontrolg emogji

chwiejnos$¢ emocjonalna
nerwowosc¢ / impulsywnosé

: o bezsilnos¢
7 . ) 4 lek / strach

\E ey smutek / depresja
= poczucie osamotnienia
; i antycypowana utrata dziecka

poczucie winy
poczucie beznadziei
niska samoocena
poczucie wstydu




Doéwiadczane problemy Opieku néw: * kontakty z systemem opieki medycznej (43.7%)

Problemy opiekundw dzieci z ZW

TrUanSC| wynikajgcych ze sprawowania opieki nad dzieckiem z ZW:

* zmiany w zachowaniu chorego dziecka (65.6%)
* problemy zdrowotne dziecka (62.5%)

* dostep do systemu rehabilitacji (62.4%)

* ograniczenia sprawnosci ruchowej (43.7%)

* chwiejno$é nastrojow (40.6%)

* zmiany osobowosci u dziecka (40.6%)

* wydatki na leki i opieke medyczng (37.5%) Najczestsze irédia ObCiaienia:

* brak czasu dla siebie (78.1%)
* problemy z codziennym funkcjonowaniem (56/3%)

* ograniczenia w pracy (53%)

° o)
zmeczenie (78.1%) problemy w pracy (31.3%)

. i 0
zaburzenie relacji intymnej z partnerka / partnerem (53.2%) kwestie finansowe (37.5%)

pogorszenie zdrowia psychicznego (43.7%)

problemy ze spaniem (40.6%)

brak wsparcia emocjonalnego (37.5%)
problemy z wagg (37.5%)

pogorszenie zdrowia fizycznego (28.2%) ‘




Postrzeganie opieki nad dzieckiem z ZW

87.5% uwaza sprawowanie opieki nad chorym dzieckiem za swdj obowigzek.
50% sprawowanie opieki wzmocnito mnie jako osobe

43.8% dostrzega pozytywny wptyw choroby dziecka na wiasne zycie

56.3% musiato zrezygnowac z wtasnych zainteresowan, zaje¢, planow.

56.2% ma poczucie, ze cate ich zycie jest podporzadkowane roli opiekuna.
49.9% ma poczucie, ze nikt nie wie i nie rozumie, przez co Pani/Pan przechodzi.
46.9% ma poczucie, ze potrzeby opiekundw s3 nieistotne dla innych.

43.7% ma poczucie przecigzenia rolg opiekuna.

40.6% ma poczucie, ze sprawowanie opieki utrudnia wypetnianie innych rél (rodzica/matzonka/pracownika).
31.1% doswiadcza konfliktu miedzy swoimi potrzebami a oczekiwaniami chorego dziecka.

18.8% odczuwa smutek i przygnebienie.

18.7 % ma poczucie, ze rola opiekuna jg/go przerasta.



Wptyw ZW na relacje rodzinne

* 71.9% opiekundw wskazato, ze choroba dziecka nie wptyneta negatywnie na zwigzek
z partnerem/partnerka , a 3.1% choroba wzmocnita zwigzek vs. (21.9% negatywnie).

* 59.4% wskazato, ze choroba dziecka wptyneta pozytywnie na relacje z rodzing (vs.
25% negatywnie).

* 46.9% opiekundw wskazato, ze choroba dziecka wptyneta pozytywnie na relacje ze
zdrowym dzieckiem/dzieé¢mi (vs. 37.5% negatywnie).

* 65.6% wskazata rodzine jako giowne zrodto wsparcia, w tym 59.3% wsparcia
emocjonalnego. Ale tylko 34.3% otrzymuje praktyczng pomoc (np. zakupy, sprzatanie).

* 12.5% opiekundw ma poczucie, ze rodzina sie od nich izoluje (75% nie), dla 12.5%
opieka nad chorym dzieckiem bywa Zrédtem konfliktow w rodzinie (53.1% nie).




SJeM Zrédta wsparcia opiekundw dzieci z ZW

Gtownym zrédtem wsparcia opiekundw jest:
-- rodzina (65.5%),

-- internetowa grupa wsparcia (31.3%),

-- Stowarzyszenie / Fundacja chorych (28.1%).

Zdecydowana wiekszos¢ wskazywata na brak innych
zrodet wsparcia, w tym ze strony:

-- lokalnej grupy wsparcia (84.4%)

-- personelu medycznego (71.9%)

-- lekarza (59.4%)

-- psychologa (68.8%)

-- krewni / przyjaciele (56.4%)

Nie Czasami Tak
N (%) N (%) N (%)
rodzina 6.2 28.1 65.5
krewni / przyjaciele 56.4 18.7 25
Stowarzyszenie / Fundacja 43.7 28.1 28.1
chorych
psycholog 68.8 5 6.2
lokalna grupa wsparcia 84.4 94 6.2
internetowa grupa wsparcia 34.3 21.9 313
sgsiedzi 75 15.6 9.4
lekarz 59.4 28.1 12.5
inny personel medyczny 71.9 15.6 12.5
ksigdz / osoba duchowna 90.7 31 6.2
inna osoba 71.9 12.5 15.6
religia / duchowos¢ 62.5 125 25
zainteresowania / hobby 34.4 25

40.6




Proces
diagnostyczn

Czas trwania diagnozy:

-- 46.9% diagnoza trwata mniej niz rok
-- 40.6% rok-dwa lata

--12.5% dwa-trzy lata

Liczba lekarzy zanim postawiono diagnoze:

-- 12.5% konsultowato diagnoze z jednym lekarzem.
-- 46.9% z dwoma-trzema

-- 9.4% ponad 10 lekarzami

Gtéwnym zrodtem informacji o chorobie dziecka jest:

-- Internet (100%)

-- Stowarzyszenie / Fundacja chorych
-- lekarze specjalisci (34.4%)

-- lekarz rodzinny (9.4%)

N (%)

Jak dtugo trwat proces diagnostyczny? (w

latach)
>1 rok 46.9
1-2 lata 40.6
2-3 lata 12.5
4-5 lat 0
6-9 lat 0
10 lat 0
7/ iloma lekarzami sie konsultowano zanim
lpostawiono diagnozg?
1 12.5
2-3 46.9
4-6 28.1
7-10 3.1
ponad 10 9.4
7rédto informacji na temat ZW, terapii:
Internet 100
lekarz specjalista 34.4
lekarz rodzinny 0.4
lokalna grupa wsparcia 28.1
poradnia genetyczna 9.4
publikacje naukowe 34.4
Stowarzyszenie / Fundacja chorych /1.9
inne (Facebook, znajomi z dziecimi z ZW) 0




Doswiadczenia

Opiekunowie wyrazili niski poziom satysfakcji z organizacji opieki nad dzie¢mi z ZW.

opiekundw z

System Oplekl Zle Nie wiem | dobrze

Zd rOWOtnej wsparcie ze strony instytucji panstwowych 65.6 12.5 21.8
jakosc¢ opieki medycznej dla dzieci z ZW 34.4 9.4 56.2
dostep do specjalistéw (neurologa, genetyka) 75 0 25
dostep do lekow dla dzieci z ZW 12.5 37.5 50
dostepnosc rehabilitacji dla dzieci z ZW 68.8 9.4 21.9
dostep do informacji na temat ZW 43.7 3.1 53.1
wsparcie dla rodzin ZW ze strony medykow 53.1 12.5 34.3
poziom wiedzy lekarzy na temat ZW 75 3.1 21.9
praktyczne informacje o ZW ze strony lekarzy 62.5 28.1 9.3
sposob komunikacji lekarzy 31.2 21.9 46.9
wsparcie dla opiekundw ze strony lekarzy 59.4 15.6 25
poziom empatii i zrozumienia ze strony lekarzy 40.9 15.6 40.6
kontakt z poradnig genetyczng 31.3 9.4 59.3
kontakt z poradnig psychologiczng 31.2 34.4 34.4




Opieka a postrzegana jakos¢ zycia

Na 13 wyrdznionych aspektéw 12 zostato ocenianych
raczej pozytywnie, a tylko 1 raczej negatywnie.

Dla 53.1% opiekundw opieka nad dzieckiem z ZW jest
zrodtem osobistej satysfakcji, a wielu byto zadowolonych z
réznych aspektéw swojego zycia:

-- relacje rodzinne (87.5%)

-- zdrowie fizyczne (71.9%)

-- sytuacja zyciowa (78.2%),

-- poczucie bezpieczenstwa (75%)

-- satysfakcje z zycia (71.8%)

-- sytuacja finansowa (68.7%)

56.3% wskazato na brak czasu na osobisty rozwd;.
Dodatkowo czes¢ opiekunéw wskazata na nastepujgce
obcigzenia:

-- pogorszenie relacji towarzyskich (40.6%)

-- jakos¢ snu (34.4%)

-- obnizong jako$¢ zycia (34.45)

-- 23 sytuacje finansowa (28.1%)

-- zte samopoczucie (28.1%).

Zle Ani dobrze | Dobrze
N (%) ani zle N (%)
N (%)

sytuacja zyciowa 15.6 6.3 78.2
satysfakcja z zycia 18.7 94 71.8
zdrowie 15.6 12.5 71.9
samopoczucie 28.1 18.7 53.1
poczucie bezpieczenstwa 15.6 9.4 75
sytuacja finansowa 21.8 9.4 68.7
relacje z rodzing 6.2 6.3 87.5
relacje towarzyskie ze znajomymi 40.6 125 46.9
jako$¢ snu 34.4 6.3 59.4
czas na realizacje wtasnych zainteresowan 56.3 31 40.6
wptyw ZW na jakos¢ zycia 34.4 31 62.5
sprawowanie opieki jest zrodtem satysfakcji 31.3 15.6 53.1
poczucie szczescia 28.1 125 59.3




Whioski

Choc¢ sprawowanie opieki nad dzieckiem z ZW jest dla wielu rodzicow zrodtem satysfakcji i wielu
pozytywnych doswiadczen emocjonalnych, to ma zarazem szereg negatywnych konsekwencji
emocjonalnych, psychospotecznych i ekonomicznych.

Okoto 1/3 rodzicéw doswiadcza obnizonej jakosci zycia opiekundw i pogorszenia relacji spotecznych.
Ponad 50% wskazuje na koniecznosc¢ rezygnacji lub ograniczen w pracy zawodowe;.

Najwiekszym zrodtem obcigzenia sg kontakty z systemem opieki medycznej, a wiekszos¢ rodzicow wyraza niski poziom
satysfakcji z organizacji opieki nad dzieémi z ZW.

Konieczne jest wypracowanie holistycznego i bardziej humanistycznego podejscia do opieki uwzgledniajgcego nie tylko potrzeby
dziecka z ZW, ale takze bio-psycho-spoteczne potrzeby opiekunow.

Konieczne jest rozwiniecie systemu emocjonalnego, psychicznego, spotecznego i finansowego wparcia opiekundw dzieci z ZW.

Konieczne jest stworzenie interdyscyplinarnych zespotéw opieki obejmujgcych zaréwno specjalistyczng opieke lekarska, jak i
pielegniarska, fizjoterapeutyczng, psychologiczng, logopedyczng zaréwno dla dzieci z ZW, jak i ich rodzin.



Wyniki zostaty
opublikowane w pracy:

Research in Developmental Disabilities 145 (2024) 104669

. . Contents lists available at ScienceDirect = o
 Domaradzki Jan, Walkowiak
Dariusz. Evaluating the Research in Developmental Disabilities
Cha"enges and nEEdS Of [1};|\:[| [Z journal homepage: www.elsevier.com/locate/redevdis ki
parents caring for children
with Williams syndrome: A .
preliminary study from Evaluating the challenges and needs of parents caring for children &&=
Poland. Research in with Williams syndrome: A preliminary study from Poland
Deve/opmental Disabilities Jan Domaradzki® ', Dariusz Walkowiak **
2024;145:104669. Deparment o O ad Mandgemens i el Care, P Unvrsty o MedicalScines Psna,Pland

https://doi.org/10.1016/j.ridd.
2024.104669. ARTICLEINFO ABSTRACT



https://doi.org/10.1016/j.ridd.2024.104669
https://doi.org/10.1016/j.ridd.2024.104669

Dziekujemy Stowarzyszeniu
Zespotu Williamsa i
wszystkim rodzicom za
podzielenie sie swoimi
doswiadczeniami

jandomar@ump.edu.pl
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