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Summary

Aim. The aim of the study was to measure anxiety and stress in parents of children with
classical galactosemia compared to parents of healthy children and to determine the associa-
tion of anxiety and stress with the burden of raising an affected child among Polish parents.

Material and methods. The study involved 94 parents of children with classical galactosemia
and 87 parents of healthy children. Anxiety and stress were measured using the Polish adapta-
tions of the State-Trait Anxiety Inventory (STAI) and the Perceived Stress Questionnaire (PSQ).
The burden of raising a sick child was assessed using the Galactosemia Quality of Life Survey.

Results. Parents of children with classic galactosemia showed increased levels of anxiety
and stress. Compared to fathers, mothers of such children manifested significantly higher levels
of anxiety, emotional tension and general, external and intrapsychic stress. In mothers, the
level of general stress correlated positively with the age of the child with classic galactosemia.
Differences in parenting style, social sphere and anxiety about the future state of health of the
children were found between Polish and Dutch parents.

Conclusions. The emotional state of parents of children with classical galactosemia warrants
the need for development of dedicated intervention and prevention programs to improve the
quality of life and mental health of families caring for patients with inborn metabolic diseases.
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Wstep

Galaktozemia klasyczna (Classical Galactosemia — CG) (OMIM 230400) jest
rzadko wystgpujacym zaburzeniem metabolizmu galaktozy spowodowanym deficytem
aktywnosci urydylotransferazy galaktozo-1-fosforanowej [1]. Na skutek bloku enzy-
matycznego dochodzi do nagromadzenia toksycznych metabolitow, ktore uszkadzaja
wiele uktadéw 1 narzadow, a w szczegdlnosci osrodkowy uktad nerwowy, watrobe,
nerki, soczewki ijajniki [2]. Pomimo stosowania restrykcyjnego leczenia dietetycznego
CQG charakteryzuje zroznicowany przebieg kliniczny z poznymi powiklaniami. Stano-
wig one duzy problem kliniczny, a ich patomechanizm pozostaje niejasny. Do pdznych
powiktan zalicza si¢: deficyty poznawcze, niepelnosprawno$¢ intelektualng, niepra-
widlowy rozwdj mowy czynnej, objawy neurologiczne (w tym zaburzenia rtOwnowagi
1 koordynacji ruchowej, chdd na szerokiej podstawie, drzenia rak, mowe¢ skandowa-
ng), zaburzenia czynno$ci jajnikow oraz mineralizacji ko$éca [3, 4]. U pacjentow
z CG obserwuje si¢ rowniez problemy w funkcjonowaniu emocjonalno-spotecznym,
np. trudnos$ci z nawigzywaniem i podtrzymywaniem relacji z rowiesnikami, wycofanie
spoteczne, objawy leku i obnizonego nastroju [5, 6]. Ze wzgledu na réznorodno$¢
dolegliwosci chorzy wymagaja systematycznej, wielodyscyplinarnej opieki przez
cate zycie. CG, podobnie jak inne wrodzone zaburzenia przemian biochemicznych,
ze wzgledu na charakter schorzenia, wieloprofilowy schemat postepowania terapeu-
tycznego i niepewnos$¢ prognostyczng dotyczacg wystepowania odleglych nastepstw
stanowi wyzwanie nie tylko dla profesjonalistow, ale przede wszystkim dla rodzicow
chorego dziecka.

Celem badania byt pomiar Ieku i stresu rodzicéw dzieci z galaktozemig klasyczng
w poréwnaniu z rodzicami dzieci zdrowych, a takze okreslenie zwigzku leku i stresu
z obcigzeniami wynikajacymi z wychowywania chorego potomstwa wsrod polskich
rodzicow. Dodatkowo pordwnano odpowiedzi polskich i holenderskich rodzicéw
dotyczace obcigzen w zwigzku z wychowywaniem dzieci chorych na galaktozemig.

Postawiono nastepujace pytania badawcze:

1. Czy poziom odczuwanego Ieku i stresu r6zni si¢ pomiedzy rodzicami dzieci
zdrowych 1 chorujgcych na CG?

2. Czy istnieje zwiazek migdzy wiekiem dziecka chorego na CG a poziomem od-
czuwanego leku i stresu u jego rodzicéw?

3. Czy istnieja réznice mi¢dzy matkami i ojcami dzieci z galaktozemia klasyczna
w poziomie odczuwanego leku i stresu?

4. Czyijakiistnieje zwigzek migdzy poziomem lgku i stresu a oceng nasilenia obcig-
zen wynikajacych z wychowywania dziecka chorego na galaktozemig klasyczna?

5. Czy istnieja roznice w wypowiedziach polskich i holenderskich rodzicow doty-
czacych obcigzen zwigzanych z wychowywaniem dziecka chorego na CG?
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Material i metody
Uczestnicy badania

Analizg objeto 94 rodzicow (55 kobiet i 39 mezczyzn w wieku od 25 do 69 lat,
srednio 38 lat) dzieci chorych na CG w wieku 3—18 lat. Grupg poréwnawczg stanowito
87 rodzicow (51 kobiet i 36 me¢zezyzn w wieku od 24 do 69 lat, Srednio 39 lat) dzieci
zdrowych w wieku 3—18 lat.

Wielko$¢ populacji dzieci chorujacych na CG w wieku 3—18 lat w okresie
obejmujacym lata 2013-2018 (n = 109) oszacowano na podstawie dokumentacji
medycznej Poradni Choréb Metabolicznych Instytutu Matki i Dziecka w Warszawie.
Sposdb doboru grupy badanej opierat si¢ na doborze losowym systematycznym.
Sposroéd 109 dzieci chorujacych na CG w wieku 2—-18 lat wylosowano co drugie
dziecko, a nastgpnie, w celu zapewnienia reprezentatywnos$ci grupy pod katem ptci
1 wieku, dokonano doboru kolejnych oséb badanych metoda warstwowa. Algorytm
doboru losowego systematycznego grupy badanej przedstawiono na rysunku. Jako
kryteria wigczenia przyjeto rozpoznanie CG oraz wiek pacjenta. Kryteria wylaczenia

Do puli badanych
kwalifikowano oboje
rodzicéw co 2 pacjenta

Odmowy rodzicéw n =5 Odmowy rodzicéw n = 1 Odmowy rodzicow n = 4

Kryterium wytaczajace n = 2 [ Kryterium wytaczajace n = 6 J Kryterium wytaczajace n = 8 }

Rysunek. Algorytm doboru grupy badanej
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stanowity wspotwystepowanie zaburzen/chordb niebedacych odleglym nastepstwem
CG oraz czynniki uniemozliwiajace wypetienie kwestionariuszy samoopisu. W celu
zapewnienia poréwnywalnego zréznicowania grupy rodzicéw zdrowych dzieci pod
wzgledem demograficznym wykorzystano metod¢ doboru nielosowego celowego
wedlug kryteriow: miejsce zamieszkania, wiek i ple¢ dziecka.

Narzgdzia badawcze

Do oceny zmiennych spoteczno-emocjonalnych rodzicow wykorzystano Inwen-
tarz stanu i cechy Ieku (STAI) [7] oraz Kwestionariusz poczucia stresu (KPS) [8].
STAI i KPS sa narzgdziami powszechnie uzywanymi w badaniach naukowych oraz
praktyce klinicznej, zarowno w populacji 0sob zdrowych, jak i chorych somatycznie.
STAI opiera si¢ na rozrdznieniu miedzy lekiem rozumianym jako przejsciowy i uwa-
runkowany sytuacyjnie stan jednostki a lekiem bedgcym wzglednie stalym elementem
osobowosci. Inwentarz STAI stuzy do badania osob powyzej 15. roku zycia. Sktada
si¢ zdwoch skal: L-cecha i L-stan, z ktorych kazda zawiera po 20 stwierdzef. Badany
ma za zadanie ustosunkowac si¢ do nich, okreslajac natezenie swoich odczué¢ w skali
od 1 do 4. Polska wersja kwestionariusza charakteryzuje si¢ wysoka rzetelnoscig.
Wspotczynnik zgodno$ci wewnetrznej alfa Cronbacha wynosit 0,82—-0,92 dla L-stanu
1 0,86—0,92 dla L-cechy. Trafno$¢ teoretyczng testu zbadano, oceniajac korelacje
wynikow z danymi uzyskanymi z innych narzedzi, ktore badaja pokrewne obszary.
Wyniki surowe dla kazdej z podskal mieszcza si¢ w zakresie 20—80 punktow i moga
by¢ przeliczane z uzyciem norm stenowych lub centylowych. Czas przeznaczony na
badanie wynosi okoto 15-20 minut.

KPS jest narzedziem dostgpnym i uzywanym w Polsce do pomiaru struktury doznan
stresowych mtodziezy powyzej 16. roku zycia i 0so6b dorostych. Umozliwia oszaco-
wanie 0ogolnego poziomu odczuwanego stresu oraz trzech jego wymiaréw: ,,napiecia
emocjonalnego” (rozumianego jako poczucie niepokoju, nadmiernej nerwowosci,
drazliwosci, zmgczenia), ,,stresu zewnetrznego” (zwigzanego z odczuwaniem nieprzy-
jemnych doznah wynikajacych z interakcji spotecznych) oraz ,,stresu intrapsychiczne-
g0” (charakteryzujacego si¢ subiektywnym poczuciem osobistej wadliwosci 1 braku
kompetencji). Dodatkowym wymiarem KPS jest ,,skala ktamstwa”. Stuzy weryfikacji
wypowiedzi oso6b badanych. Autorzy testu zalozyli, ze niektorzy respondenci moga
wykazywac tendencje do przedstawiania siebie w lepszym $§wietle badz charakteryzo-
wac si¢ niskim poziomem krytycyzmu i stabym wgladem wewngtrznym. KPS sktada
si¢ z 27 pozycji. Zadaniem badanego jest odniesienie ich do siebie i wyrazenie opinii
na 5-stopniowej skali, ktorej krancowe odpowiedzi brzmig: ,,Prawda’/,,Nieprawda”.
Wspotczynniki zgodnosci wewngtrznej dla trzech wymiardow stresu zawierajg sig¢
w granicach 0,70-0,81. Rzetelnos¢ ,,skali ktamstwa” wyniosta 0,57. Potwierdzono
zarowno trafno$¢ czynnikowa, jak i teoretyczng narz¢dzia. Czas przeznaczony na ba-
danie nie zostat $cisle okre$lony, dla wigkszosci respondentdw wynosi okoto 20 minut.

Obcigzenia wynikajace z wychowywania dziecka z CG oceniono z uzyciem Ga-
lactosemia Quality of Life Survey (Ankieta jakosci zycia zwigzanej z galaktozemiq)
autorstwa Bosch 1 wsp. [9]. Uzyskano zgodg¢ autoréw na wykorzystanie 19 pytan zwig-
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zanych z do§wiadczeniami rodzicow dzieci chorych na CG. Pytania odnosza si¢ m.in.
do: poczucia obcigzenia rodzicow, jak i calej rodziny, zwigzanego z wychowywaniem
dziecka chorego na CG, poczucia odizolowania i wykluczenia, r6znic w wychowywa-
niu dziecka chorego i zdrowego rodzenstwa oraz obaw rodzicow o rozwoj potomstwa.
Poréwnano odpowiedzi uzyskane w Polsce i w Holandii. Wyniki uzyskane w badaniu
holenderskim zaczerpnigto z pracy zroédtowej [9].

Do pozyskania danych demograficznych i oceny statusu spoteczno-ekonomicznego
wykorzystano autorski kwestionariusz. Na przeprowadzenie badania uzyskano zgode
Komisji Bioetycznej IMiD.

Analiza statystyczna

Zgodno$¢ rozktadu wynikow z rozktadem normalnym testowano za pomocg testu
Shapiro-Wilka. W celu poréwnania rodzicow dzieci chorych na CG i dzieci zdrowych
pod wzgledem zmiennych ilo$ciowych przeprowadzono analiz¢ testem 7-Studenta dla
préb niezaleznych.

Do ustalenia zaleznosci migdzy zmiennymi ilo§ciowymi postuzyta analiza korela-
cji r Pearsona. W analizach uwzgledniono korekte poziomu istotnos$ci Bonferroniego
dla poréwnan wielokrotnych. Do analiz wykorzystano program IBM SPSS Statistics
wersja 26. Za istotny statystycznie przyjeto poziom p = 0,05.

Wyniki

Charakterystyke rodzicow dzieci chorych i zdrowych przedstawiono w tabeli 1. Nie
wykazano r6znic migdzy grupami pod wzgledem wieku, ptci, miejsca zamieszkania,
stanu cywilnego oraz wyksztatcenia. Wérdd rodzicéw dzieci chorych na CG odsetek
0s0b bezrobotnych byl wyzszy niz w grupie rodzicow dzieci zdrowych. Matki dzieci
chorych czgéciej rezygnowaly z pracy zawodowej na rzecz opieki nad dzieckiem.
Rodzicie dzieci z CG gorzej oceniali swoja sytuacje materialng niz rodzice dzieci
zdrowych.

Tabela 1. Charakterystyka proby rodzicéw dzieci chorych na CG
oraz rodzicow dzieci zdrowych

Zmienne Rodzice dzieci chorych | Rodzice dzieci zdrowych p
(n=94) (n=287)

Wiek, M (SD) 37,81(6,11) 39,08 (8,78) 0,2572

Pte¢, n (%)

Kobiety 55 (58,5) 51 (58,6) 0,988

Mezczyzni 39 (41,5) 36 (41,4)

Miejsce zamieszkania, n (%)

Wie$ 41 (43,6) 38 (43,7) 0,989

Miasto do 50 tys. mieszkancow 28(29,8) 28 (32,2)

dalszy cigg tabeli na nastepnej stronie
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estatoon 120128 8(02)

2 22

Stan cywilny, n (%)

Zwigzek matzenski 88 (93,6) 76 (87,4) 0,348
Konkubinat 3(3,2) 5(6,7)

S;r:;)kt(r)ue wychowujacy 3(32) 6(6.9)

Wyksztatcenie, n (%)

Podstawowe 4(4,3) 6 (6,0) 0,218
Zawodowe 4(4,3) 2(22)

Srednie 48 (51,1) 55 (63,2)

Wyzsze 38 (41,3) 24 (27,6)

Sytuacja zawodowa, n (%)

Aktywny zawodowo 71(75,5) 86 (98,9) <0,001
Bezrobotny 23 (24,5) 1(1,1)

Rezygnacja z pracy matek

z powodu opieki nad

dzieckiem, n (%) 25 (47) 6 (11,6) <0,001
Sytuacja materialna, n (%)

Bardzo zla 3(3,2) 1(1,1) 0,016
Zla 8(8,5) 3(3,4)

Ani zfa, ani dobra 38 (40,4) 23 (26,4)

Dobra 39 (41,5) 43 (49,4)

Bardzo dobra 6 (6,4) 17 (19,5)

@ — warto$¢ p dla testu t-Studenta dla prob niezaleznych. Dla pozostatych zmiennych wykonano
analize testem y’ niezalezno$ci badz testem doktadnym Fishera.

Badanie uwzglednialo odpowiedzi tylko jednego z rodzicow (albo matki, albo ojca).
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Poréwnanie odczuwanego poziomu lgku i stresu u rodzicow dzieci chorych
na CG i rodzicow dzieci zdrowych

Wykazano istotne roznice miedzy grupami w zakresie poziomu leku i stresu dla
wszystkich analizowanych zmiennych (poza ,,skalg ktamstwa”, tab. 2). Matki dzieci
chorych na CG przejawiaty istotnie wyzszy poziom Igku jako stanu (efekt staby) i jako
cechy (efekt silny) w porownaniu z matkami dzieci zdrowych. Stwierdzono tez u nich
Wwyzszy poziom napi¢cia emocjonalnego (efekt silny), stresu zewnetrznego (efekt silny),
stresu intrapsychicznego (efekt umiarkowany) oraz stresu ogolnego (efekt silny) niz
u matek dzieci zdrowych.

Tabela 2. Poréwnanie poziomu leku i stresu u matek dzieci zdrowych i chorych na CG

Dzieci chore na CG | Dzieci zdrowe

(n=55) (n=51) 3% Cl
I} SD '} SD T p LL | UL |dCohena
Poziom leku
Lek jako stan 39,45 9,93 3549 | 935 | 211 | 0,037 | 0,24 | 7,69 0,41

Lek jako cecha 47,84 11,01 3780 | 594 | 590 |<0,001| 6,59 | 13,42 1,18
Poziom stresu

KPS - napigcie 22,65 579 | 17,73 | 432 | 494 |<0,001| 295 | 691 | 097
emocjonalne

KPS - stres 21,62 614 | 1502 | 488 | 610 |<0,001| 445 | 874 | 120
zewnetrzny

KPS - stres 21,64 1004 | 16,00 | 522 | 3,66 |<0,001| 2,58 | 8,70 | 0,74
intrapsychiczny

KPS - skala 19,96 419 | 1876 | 417 | 148 | 0143 | 041|281 | 029
ktamstwa

(fgc,ﬁn‘as"a'a 64,82 17,03 | 4875 | 1272 | 553 | 0,001 | 10,31 | 21,84 | 1,08

n — liczebno$¢ grupy; M — $rednia; SD — odchylenie standardowe; ¢ — warto$¢ testu t; p — poziom
istotnosci; LL i UL — dolna i gorna granica przedziatu ufnosci; d Cohena — wielko$¢ efektu

Wykazano istotne réznice migdzy grupami w zakresie poziomu leku jako cechy oraz
napi¢cia emocjonalnego, stresu intrapsychicznego, stresu ogolnego oraz skali ktamstwa
(tab. 3). Ojcowie dzieci chorych na CG przejawiali istotnie wyzszy poziom leku jako
cechy (efekt umiarkowany) w poréwnaniu z grupg ojcow dzieci zdrowych. Ponadto
stwierdzono u nich wyzszy poziom napi¢cia emocjonalnego (efekt umiarkowany),
stresu intrapsychicznego (efekt umiarkowany), stresu ogélnego (efekt umiarkowany)
oraz skali ktamstwa (efekt staby) niz u ojcow dzieci zdrowych.
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Tabela 3. Poréwnanie poziomu l¢ku i stresu u ojcow dzieci zdrowych i chorych na CG

Dzieci chore na CG | Dzieci zdrowe
95% Cl
(n=55) (n=51)

m SD m SD T p LL UL | dCohena
Poziom lgku
Lek jako stan 34,67 901 |3303| 699 | 087 | 0385 | 209|537 | 021
Lek jako cecha 3872 | 1058 | 3417 | 711 | 217 | 0,033 | 037 | 874 | 051
Poziom stresu
KPS — napigcie 18,49 535 | 1506 | 464 | 296 | 0,004 | 112 | 574 | 069
emocjonalne
KPS - stres 1651 | 675 | 1428 | 492 | 163 | 0108 | 050 | 497 | 038
zewnetrzny
KPS - stres 15,56 632 | 1286 | 426 | 215 | 0,035 | 020 | 520 | 051
intrapsychiczny
KPS - skala 18,28 434 | 1608 | 462 | 212 | 0,037 | 014 | 426 | 049
ktamstwa
KPS - skala 50,31 16,70 | 4119 | 1252 | 2,36 | 0,021 | 128 | 14.95| 062
ogolna

n — liczebnos$¢ grupy; M — $rednia; SD — odchylenie standardowe; # — warto$¢ testu t; p — poziom
istotno$ci; LL i UL — dolna i gorna granica przedziatu ufnosci; d Cohena — wielkos¢ efektu

Zaleznosci migdzy wiekiem dziecka chorego na CG a poziomem
odczuwanego Igku i stresu u rodzicow

Poziom napigcia emocjonalnego, stresu zewnetrznego, stresu intrapsychicznego
istresu ogélnego matek korelowat dodatnio na poziomie od stabego do umiarkowanego
z wiekiem dziecka, co oznacza, ze im starsze bylo dziecko, tym stres byt wigkszy.
W grupie ojcow zalezno$ci miedzy wiekiem dziecka a oceng Igku, stresu i opieki byly
nieistotne statystycznie.

oraz stresu matek i ojcow dzieci chorych na CG

Tabela 4. Korelacje Pearsona wieku dziecka z poziomem leku

Wiek ocenianego dziecka
Matka Ojciec
r p r p
Lek jako stan 0,03 0,859 0,11 0,523
Lek jako cecha 0,23 0,095 0,25 0,132
KPS — napiecie emocjonalne 0,30 0,027 0,11 0,519
KPS — stres zewnetrzny 0,28 0,039 0,13 0,442

dalszy cigg tabeli na nastepnej stronie
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KPS - stres intrapsychiczny 0,41 0,002 0,21 0,207
KPS - skala klamstwa -0,06 0,661 -0,11 0,491
KPS - skala ogolna 0,35 0,008 0,13 0,418

r Pearsona — wspotczynnik korelacji; p — poziom istotnosci

Poziom leku i stresu w zalezno$ci od pici rodzica dziecka chorego na CG

Wykazano istotne statystycznie réznice w odczuwanych poziomach Igku i stresu
pomigdzy rodzicami. Matki dzieci chorych na CG charakteryzowatl istotnie wyzszy
poziom Igku jako stanu (efekt umiarkowany) ijako cechy (efekt silny), wyzszy poziom
napigcia emocjonalnego (efekt umiarkowany), stresu zewnetrznego (efekt silny), intra-
psychicznego (efekt umiarkowany) oraz stresu ogdlnego (efekt silny) w poréwnaniu

z ojcami dzieci z CG.

Tabela 5. Poréwnanie poziomu leku i stresu w zaleznosci od plci rodzica

Matka Ojciec
= 95% Cl

(n = 55) (n=39)

M SD M SD T p LL UL | dCohena
Poziom leku
Lek jako stan 3045 | 993 | 3467 | 901 | 239 | 0,019 | 081 | 876 0,50
Lek jako cecha 4784 | 1101 | 3872 | 1058 | 402 | <0,001 | 461 | 1362 | 084
Poziom stresu
KPS -napiecie | 5y 65 | 579 | 1849 | 535 | 355 | 0,001 | 183 | 650 | 074
emocjonalne
KPS - stres 2162 | 614 | 1651 | 675 | 381 | <0,001 | 245 | 7.76 0,80
zewnetrzny
KPS - stres 2164 | 1004 | 1556 | 632 | 333 | 0,001 | 246 | 969 | 070
intrapsychiczny
KPS - skala 19,96 | 419 | 1828 | 434 | 189 | 0,062 | 0,09 | 345 0,40
ktamstwa
gjnjka'a 64,82 | 1703 | 5031 | 1670 | 410 | <0,001 | 749 | 2153 | 086

n — liczebnos$¢ grupy; M — $rednia; SD — odchylenie standardowe; ¢ — wartos¢ testu t; p — poziom
istotnosci; LL i UL — dolna i gorna granica przedziatu ufnosci; d Cohena — wielko$¢ efektu
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Analiza wywiaddw cze$ciowo ustrukturalizowanych
z rodzicami dzieci chorych na CG

Rodzice polskich i holenderskich dzieci z CG w podobny sposob ustosunkowali
si¢ do pytan zawartych w wywiadzie. Potowa z nich postrzegata CG w kategoriach
czynnika obcigzajgcego system rodzinny, wickszos¢ deklarowata niepokdj zwigzany
z choroba, negatywny wplyw CG na kontakt z dzieckiem oraz poczucie osobistego
obcigzenia zwigzanego z opieka nad potomstwem. Wigkszos¢ zarowno polskich, jak
i holenderskich rodzicow dziewczynek deklarowata obawy dotyczace ptodnosci ich
corek w przysztosci.

Najwieksze rozbieznosci uwidoczniono w sposobie wychowywania, sferze spo-
lecznej oraz Igku o przyszty stan zdrowia dzieci chorych. Niemal 70% holenderskich
rodzicow traktuje swoje dziecko z CG tak samo jak swoje zdrowe potomstwo. W Polsce
zaledwie 46% rodzicow zadeklarowato taka odpowiedz. Jesli chodzi o sfere spoteczna,
polscy rodzice w wigkszym stopniu doswiadczali wykluczenia z powodu choroby
swojego dziecka (36% vs. 21%; p = 0,019), mieli mniejsza wiar¢ w szczesliwe zycie
dzieci chorujacych na CG (68% vs. 86%; p=0,002), a takze wyrazali znacznie wigksza
obawe o stan zdrowotny potomstwa (43% vs. 11%; p < 0,001).

Tabela 6. Rozklad odpowiedzi Holendrow (n = 97) i Polakéw (n = 94) w wywiadzie czeSciowo
ustrukturalizowanym z rodzicami dzieci chorych na CG, wyrazony w procentach

Zdecydowanie . . .| Zdecydowanie
: Zgadzam si¢ | Nie zgadzamsie | . .
sie zgadzam sie nie zgadzam
H P H P H P H P

Galaktozemia jako choroba
1 | genetyczna jest obcigzeniem | 14 20 32 26 43 41 " 13
dla naszej rodziny.

Opieka nad moim dzieckiem
chorym na galaktozemie

2 . AU 19 18 41 36 30 37 10 9
jest dla mnie duzym
obcigzeniem.
Czuije sie odizolowany/

3 wykluczany jako rodzic 4 12 17 24 57 4 2 2

dziecka chorego na
galaktozemie.

Niepokoi mnie/przeszkadza
4 mi, Ze moje dziecko cierpi 54 49 32 32 13 14 1 5
z powodu galaktozemii.

Mozna prowadzi¢ dobre/
5 | szczesliwe zycie, chorujac 22 14 64 54 12 27 2 5
na galaktozemie.

Traktuje moje dziecko chore
6 | nagalaktozemie tak samo 37 20 32 25 30 39 1 16
jak moje zdrowe dzieci.

dalszy cigg tabeli na nastepnej stronie
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Pilnuje mojego dziecka
z galaktozemig bardziej niz
moich zdrowych dzieci.

42

35

32

17

Galaktozemia wptywa na
kontakt z moim dzieckiem.

41 42

32

23

18

14

Wychowuje moje dziecko
z galaktozemig w inny
sposob niz moje zdrowe
dzieci.

20

26

Y|

28

36 24

10

Przyjaciele mojego
dziecka wiedzg, czym jest
galaktozemia.

43

31

39

48

10 1

"

Moje dziecko cierpi
z powodu niezrozumiatej
mowy.

25

29

42

35

20 19

12

Wizyty szpitalne s
obcigzeniem dla mojej
rodziny.

33

25

45

39

20 19

Prawie
zawsze

Zawsze

Czasami

Nigdy

13

Kontrolne wizyty szpitalne sg
dla mnie obcigzeniem.

10 6

14

46

45

28 35

14

Jest mi trudno, gdy moje
dziecko ma wykonywane
pobrania krwi.

30 10

14

30

39

20 37

15

Moje dziecko z galaktozemig
jest zazdrosne o swoje
zdrowe rodzenstwo.

17

47

53

45 19

16

Martwie sie o przysztos¢
mojego dziecka.

15 33

23

16

47

27

15 24

17

Martwig si¢ o wyniki badan
krwi mojego dziecka.

1" 5

32

49

50 35

Obawiam sie, ze moje
dziecko moze zachorowaé.

26

48

17

41 40

Obawiam sie, ze moja corka
moze cierpie¢ z powodu
bezptodnosci.

20 37

35

19

35

32

10 12

H — Holandia; P — Polska
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Analiza zwigzku miedzy poziomem lgku i stresu rodzicéw a obcigzeniami
wynikajagcymi z wychowywania dziecka chorego

Wyzszy lek jako stan i jako cecha korelowat z wickszym obcigzeniem dla rodzi-
coOwW w zwigzku z samg chorobg dziecka, wymaganiami tgczacymi si¢ ze sprawowang
opieka, potrzeba odbywania regularnych wizyt szpitalnych, poczuciem izolacji, a takze
z wyzszym nasileniem niepokoju ze wzgledu na cierpienie dziecka z powodu choroby
przewlektej (korelacje dodatnie na poziomie od stabego do silnego) (tab. 7). Im wyzsze
byto poczucie lgku jako stanu i cechy, tym wigkszy byt wptyw choroby dziecka na
kontakt z nim oraz wigksze byty obawy co do przysztosci dziecka, w tym mozliwych
chorob dodatkowych lub bedacych nastgpstwem choroby podstawowej oraz cierpienia
z powodu bezptodnosci (korelacje dodatnie i umiarkowane). Dodatkowo Igk jako stan
byl powigzany z zamartwianiem si¢ o wyniki badan krwi dziecka.

Umiarkowanie ujemne korelacje odnotowano pomigdzy nasileniem leku jako
stanu i cechy a opinig na temat mozliwosci prowadzenia dobrego/szczesliwego zycia,
bedac chorym na CG, oraz oceng wiedzy przyjaciot dziecka na temat galaktozemii,
a takze miedzy Igkiem jako stanem a traktowaniem dziecka chorego tak samo jak
zdrowego.

Dodatnie korelacje na poziomie od stabego do umiarkowanego stwierdzono po-
migdzy wszystkimi wymiarami stresu (napi¢ciem emocjonalnym, stresem zewngtrz-
nym i intrapsychicznym) oraz ogdlnym nasileniem stresu a obcigzeniem dla rodziny
w zwigzku z samg choroba, sprawowaniem opieki, potrzebg odbywania regularnych
wizyt szpitalnych, poczuciem izolacji, wyzszym nasileniem niepokoju ze wzgledu na
cierpienie dziecka z powodu choroby przewlektej oraz obawa o mozliwos¢ wystapienia
odleglych nastepstw galaktozemii, takich jak bezptodno$é czy zaburzenia rozwoju.
Im wyzsze bylto nasilenie stresu rodzica, tym wigkszy byt wptyw choroby dziecka na
kontakt z nim (korelacje dodatnie i umiarkowane/silne). Napigcie emocjonalne byto
dodatnio skorelowane na poziomie od stabego do umiarkowanego z obcigzeniem
powigzanym z wizytami w szpitalu oraz zamartwianiem si¢ o przyszto$¢ dziecka
i wyniki badan krwi. Zamartwianie si¢ o wyniki badan krwi byto powigzane dodatnio
i umiarkowanie z wyzszym poziomem stresu zewngtrznego i intrapsychicznego, a za-
martwianie si¢ o wyniki badan krwi — z nasileniem stresu intrapsychiczego i ogdlnego
poziomu stresu (korelacje stabe i dodatnie). Ujemne korelacje na poziomie umiarko-
wanym lub silnym stwierdzono miedzy wszystkimi wymiarami stresu i wynikiem
og6lnym a opinig na temat mozliwoéci prowadzenia dobrego/szczgsliwego zycia przez
dziecko z galaktozemia, oceng wiedzy przyjaciot dziecka na temat galaktozemii oraz
co do traktowania dziecka chorego tak samo jak zdrowego potomstwa (poza stresem
zewngetrznym — zwigzek nieistotny).
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Tabela 7. Korelacje Spearmana miedzy poziomem leku i stresu a obciazeniem wynikajacym
z wychowywania dziecka chorego na galaktozemie

Lek Napiecie Stres Stres Skala

Lek stan . . . R
cecha |emocjonalne | zewnetrzny | intrapsychiczny | ogdlna

Galaktozemia jako
choroba genetyczna jest
obcigzeniem dla naszej
rodziny.

0,45 | 0,53* 0,53* 0,49** 0,52** 0,54**

Opieka nad moim
dzieckiem chorym
na galaktozemie 0,46 | 045™ 0,50* 0,42** 0,48 0,49**
jest dla mnie duzym
obcigzeniem.

Czuje sie odizolowany/
wykluczany jako rodzic
dziecka chorego na
galaktozemie.

0,54* | 0,51 0,56 0,49™ 0,49 0,53

Niepokoi mnie/
przeszkadza mi, ze moje
dziecko cierpi z powodu
galaktozemii.

0,37** | 0,39* 0,46™* 0,29** 0,41 0,40*

Mozna prowadzi¢
dobre/szczesliwe
zycie, chorujac na
galaktozemie.

0,44 | 0,43 —0,56* -0,42** -0,47* -0,51"

Traktuje moje dziecko
chore na galaktozemie
tak samo jak moje
zdrowe dzieci.

-032° | 0,27 —0,42* -0,26 0,41 -0,36

Pilnuje mojego dziecka
z galaktozemig bardzie]
niz moich zdrowych
dzieci.

0,20 0,08 0,21 0,12 0,24 0,20

Galaktozemia wptywa
na kontakt z moim 0,41 | 0,45 0,55 0,45* 0,56** 0,55
dzieckiem.

Wychowuje moje
dziecko z galaktozemig
w inny sposéb niz moje
zdrowe dzieci.

0,11 0,06 0,04 0,09 0,10 0,08

Przyjaciele mojego
dziecka wiedza, czym 0,42 | -0,44* -0,42** -0,30* -0,37* -0,39*
jest galaktozemia.

dalszy cigg tabeli na nastepnej stronie
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Moje dziecko
cierpi z powodu 0,31** | 0,29** 0,36** 0,27* 0,33** 0,33*
niezrozumiatej mowy.

Wizyty szpitalne sg
obcigzeniem dla mojej 0,32** 0,25* 0,24* 0,16 0,16 0,16
rodziny.

Kontrolne wizyty
szpitalne sg dla mnie 0,19 0,07 0,06 -0,05 -0,01 -0,02
obcigzeniem.

Jest mi trudno, gdy
moje dziecko ma
wykonywane pobrania
krwi.

0,04 0,06 0,12 0,11 0,14 0,13

Moje dziecko

z galaktozemig jest
zazdrosne 0 swoje
zdrowe rodzenstwo.

-0,05 | -0,05 0,14 0,03 0,12 0,14

Martwie sie
0 przyszto$¢ mojego 0,31* | 0,43* 0,47 0,39** 0,44** 0,44
dziecka.

Martwig sie o wyniki
badan krwi mojego 0,23 0,19 0,25 0,21 0,28" 0,26*
dziecka.

Obawiam sig, ze
moje dziecko moze 0,30 | 0,41* 0,39* 0,38** 0,40 0,42
zachorowac.

Obawiam sig, ze moja
corka moze cierpie¢ 0,32* 0,32* 0,48** 0,39* 0,42+ 0,45
z powodu bezptodnosci.

*p<0,05; ** p<0,01

Dyskusja

Dieta z ograniczeniem podazy galaktozy jest jedynym dostepnym leczeniem GC,
ktore skutecznie ratuje zycie w okresie noworodkowym, natomiast nie zapobiega
odleglym powiktaniom [10]. Medyczne aspekty CG sa dobrze opisane, niestety do-
tychczas mniejszg uwage poswiecano czynnikom psychospolecznym. Nastepstwem
niedostatku badan dotyczacych zagadnien psychospolecznych zwigzanych z CG jest
brak adekwatnych interwencji terapeutycznych u pacjentéw i ich rodzin. W ostatnich
latach koncentrowano si¢ gldwnie na obszarze jakoS$ci zycia zwigzanej ze zdrowiem
(Health-Related Quality of Life — HRQoL) [9, 11-13].
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W naszej pracy podjelismy probe analizy kondycji emocjonalnej rodzicow dzieci
chorych na CG. WykazaliSmy istotne réznice miedzy rodzicami dzieci zdrowych
i chorych w zakresie poziomu Igku i stresu dla wszystkich analizowanych zmiennych.
Rodzice dzieci chorych na CG przejawiali istotnie wyzszy poziom leku. Charaktery-
zowal ich tez wyzszy poziom napig¢cia emocjonalnego, stresu zewngtrznego i intrapsy-
chicznego oraz stresu ogdlnego. Wyzszy poziom zmiennych emocjonalnych mozna
rozpatrywaé na wielu ptaszczyznach. CG nalezy do kregu chorob rzadkich. Juz sama
specyfika tych chordb, zwigzana z brakiem szerszej wiedzy na ich temat wérod wiek-
szosci lekarzy, w tym np. personelu podstawowej opiece zdrowotnej, i pracownikow
systemu o$wiaty, generuje zwigkszone ryzyko obcigzen emocjonalnych w rodzinie.

Kolejnym czynnikiem jest niemoznos$¢ przewidywania funkcjonowania dziecka
w przyszto$ci, nawet pomimo przestrzegania zalecen dietetycznych. W naszym
badaniu napiecie emocjonalne byto skorelowane z zamartwianiem si¢ o przysztosé
dziecka. W CG wystepuja objawy obejmujace sfere poznawcza, emocjonalng, spo-
teczna, motoryczna, fizyczna, mowg i jezyk oraz wplywajace na podstawowe aspekty
zycia, takie jak edukacja, praca, interakcje spoleczne i codzienne czynnosci zyciowe
[5]. Pacjenci z CG majg mniejsze osiggni¢cia edukacyjne niz ich zdrowi rowiesnicy
[12]. U wigkszosci chorych, niezaleznie od funkcjonowania intelektualnego, obser-
wuje si¢ deficyty w zakresie koncentracji uwagi, pamigci, funkcji wykonawczych,
zdolno$ci wzrokowo-przestrzennych oraz jezykowych [1, 4, 5, 14, 15]. TrudnoS$ci
uwidaczniajg si¢ szczegolnie po osiggnigciu przez dziecko wieku szkolnego i poteguja
obcigzenia rodzinne zwigzane z chorobg. Zaburzenia poznawcze determinujg osiag-
nigcia edukacyjne pacjentdw, a co za tym idzie — wplywaja na sfer¢ funkcjonowania
emocjonalno-spolecznego. Obecnos¢ licznych, specyficznych ograniczen w procesie
przystosowania do toku edukacji taczy si¢ nie tylko z obnizonym funkcjonowaniem
procesOw poznawczych. Aktywno$¢ szkolng i zawodowa utrudniajg takze zaburzenia
mowy oraz drzenia spoczynkowe czy zamiarowe [16, 17]. L¢k i stres rodzicow mogg
zatem wynikac tez z obawy o samodzielno$¢ dziecka w zyciu dorostym. Ich Zrédlem
sg roOwniez wyobrazenia dotyczace przysztosci przewlekle chorego potomstwa po
$mierci opiekunéw, zwlaszcza w wypadku pacjentow z CG wymagajacych wsparcia
drugiej osoby w codziennym funkcjonowaniu w obszarze zabezpieczenia potrzeb
materialnych, kontaktu z instytucjami czy realizacji zalecen medycznych. Udokumen-
towalis$my przy tym zwigkszanie si¢ wplywu choroby dziecka na kontakt z rodzicem
wraz z nasilaniem si¢ stresu.

Wyzsze poziomy zmiennych emocjonalnych u rodzicéw nastolatkow z CG mozna
wyjasni¢ naktadaniem si¢ normatywno-rozwojowych trudnosci wynikajacych z okresu
dojrzewania na objawy choroby podstawowej [19]. Adolescencja charakteryzuje si¢
nie tylko opozycyjna postawa nastolatkéw wobec dotychczas obowigzujacych wzor-
cow, ale tez niejednokrotnie buntem wobec wtasnego stanu zdrowia [20]. W okresie
dojrzewania pojawia si¢ petne zrozumienie istoty choroby wraz z jej konsekwencjami.
Wiedza dotyczaca przebiegu schorzenia i dalszego rokowania moze nasila¢ Igk u na-
stolatkow 1 prowadzi¢ do depres;ji, a bunt i negowanie autorytetOw przyczyniajg si¢
do zaprzestania przestrzegania zalecen terapeutycznych lub do eksperymentowania
z leczeniem. Nalezy rowniez pamigta¢ o zachodzacej wtedy zmianie, jaka jest przej-
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mowanie odpowiedzialno$ci za realizacj¢ procesu leczniczego przez adolescenta, co
wyzwala w opiekunach niepokoj spowodowany utratg kontroli nad wypetnianiem
zalecen medycznych.

Zaobserwowang zalezno$¢ migdzy picig rodzica a odczuwanym Igkiem i stresem
mozna rozpatrywaé w konteks$cie wcigz obecnego, socjokulturowego, patriarchalnego
podziatu 16l spotecznych, szczegdlnie poza duzymi aglomeracjami. W przesztosci
spoteczenstwo wing za niepetnosprawnos¢ czy chorobe dziecka obarczalo matke,
co przyczyniato si¢ do jej niskiej samooceny oraz ostracyzmu spolecznego. Wyni-
ki badania jakosciowego Graya [18] sugerujg, ze niepelnosprawno$¢ intelektualna
dziecka czesto skutkuje powrotem rodziny do tradycyjnego wzorca relacji migdzy
partnerami. Badacz wskazywal, ze niepelnosprawnos¢ dziecka istotnie wptywa na
samopoczucie emocjonalne matek oraz ich karier¢ zawodowa, finalnie ograniczajac
je do tradycyjnej roli plciowej. Matki nie tylko przyjmuja na siebie ci¢zar realizacji
zalecen medycznych oraz edukacyjnych, ale takze obarczajg si¢ odpowiedzialno$cig
spoteczng za zachowanie dziecka.

Tradycyjne podejscie do podzialu obowigzkéw matzenskich naktada na kobiety
wicgksza odpowiedzialno$¢ za rozwdj i wychowanie potomstwa. Wiele z nich decyduje
si¢ na po$wigcenie swoich ambicji zawodowych i osobistych na rzecz stalej opieki
nad dzieckiem. W badaniu wlasnym wykazano, ze az 74% rodzicow pacjentéw z CG
zamieszkiwato na wsi lub w miastach liczacych do 50 tysigcy mieszkancow. Nale-
zy zatem uwzgledni¢ zdecydowanie mniejszy dostep do specjalistycznej pomocy,
umozliwiajacej codzienne wspomaganie rozwoju chorego dziecka (neurologopeda,
pedagog specjalny, terapeuta integracji sensorycznej, psycholog, psychodietetyk), ale
takze wsparcie sfery emocjonalnej jego rodzicow (psycholog, psychoterapeuta, lekarz
psychiatra). Blisko potowa matek zrezygnowata z pracy zawodowej w zwigzku z cho-
roba dziecka. Wyzsze poziomy zmiennych emocjonalnych u kobiet mozna thumaczy¢
m.in. wyczerpaniem zasobow psychicznych wynikajacym z nadmiaru obowigzkow
skoncentrowanych na procesie opiekunczo-wychowawczym. Ponadto wyzszy poziom
Igku 1 stresu moze by¢ efektem zmiennych temperamentalnych ujawniajgcych si¢ ze
wzgledu na ple¢ [21], co z jednej strony jest uwarunkowane biologicznie, a z drugiej
wzmacnianie kulturowo.

Co interesujace, w prezentowanym badaniu odnotowano istotne réznice mi¢dzy
grupami rodzicow w skali ktamstwa. Ojcowie dzieci chorych na CG uzyskali wyzsze
wyniki niz ojcowie dzieci zdrowych. Skala klamstwa rozpoznaje osoby, ktore przy-
pisuja sobie wysoko pozadane zachowania spoteczne oraz prezentuja siebie w bardzo
korzystnym $wietle z jednoczesnym ukrywaniem swoim wad. Wysokie wyniki mogg
by¢ zwigzane z obawg przed wykluczeniem spotecznym, ktorego czesto do§wiadczajg
rodziny z dzieckiem chorujacym na chorobe rzadka [8].

W Holandii ten Hoedt i wsp. [13] zaobserwowali, ze rodzice dzieci z CG oceniajg
si¢ w HRQoL poréwnywalnie z rodzicami dzieci zdrowych. Badania te niestety nie
roznicowaly wynikow ze wzgledu na pte¢ respondenta. W badaniu Bosch i wsp. [9]
wykazano, ze az 86% holenderskich rodzicow dzieci chorych na CG (n = 97) od-
czuwalo niepokoj zwigzany z chorobg dziecka, 46% postrzegato ja jako obcigzenie
dla rodziny, 60% traktowato opieke nad dzieckiem chorym jako wielki cigzar i 21%
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doswiadczato poczucia izolacji spotecznej [9]. Badanie wtasne wykazato podobne
obszary problemowe. Réznice odnotowano w odpowiedziach na pytania zwigzane
z poczuciem izolacji, wykluczenia, a takze na pytania odnoszace si¢ do sposobow
wychowywania oraz leku o przysztos¢ i stan zdrowia chorego dziecka. Roznice te
moga si¢ taczy¢ z polityka zdrowotng panstw Unii Europejskiej. Najwazniejszym
aktem prawnym dotyczacym chorob rzadkich jest Zalecenie Rady EU z dnia 8 czerw-
ca 2009 r. w sprawie dziatan w dziedzinie chordb rzadkich. Dokument ten okresla
rekomendowang polityke zdrowotng panstw cztonkowskich wobec 0séb dotknigtych
chorobg rzadka, ktorej nadrzednym celem jest ujednolicenie oddziatywan. Narodo-
we plany dziatan w poszczegolnych krajach UE miaty powstaé nie pdzniej niz do
konca 2013 roku. Zadanie to zrealizowano m.in. w Austrii, Belgii, Chorwacji, na
Cyprze, w Czechach, we Francji, w Holandii i Wielkiej Brytanii. Do czasu zakon-
czenia zbierania danych w badaniach wiasnych (2018 r.) Narodowy Plan dla Choréb
Rzadkich w Polsce nie zostat wprowadzony. Brakuje zatem rozwigzan systemowych,
uwzgledniajacych dziatania interdyscyplinarne, ktére regulowalyby sytuacje rodzin
dzieci z chorobami rzadkimi.

Zwrocenie uwagi na sytuacj¢ emocjonalno-spoteczna rodzicoéw wydaje si¢ szcze-
golnie istotne w wypadku chordb rzadkich, ktore sa zwiazane z wigkszym poczuciem
alienacji opiekunow, niska $wiadomoscia spoteczng dotyczaca choroby, ograniczonym
dostepem do specjalistycznej opieki lekarskiej czy do rzetelnych zrodet edukacyjno-
-informacyjnych. Czynniki te potg¢guja emocjonalne, behawioralne i spoteczne koszty
ponoszone przez rodzicow, a co za tym idzie — zaburzajg proces adaptacji do prze-
wlektej choroby dziecka. Do$wiadczane przez rodzicow czestsze poczucie niepokoju,
nadmiernej nerwowosci, frustracji i meczliwosci wobec stawianych wymagan ze strony
otoczenia moze wynika¢ z wyczerpania zasobow osobistych spowodowanego choro-
ba, a takze z braku zrozumienia i empatii ze strony srodowiska zewngtrznego. Warto
mie¢ tez na uwadze, ze w wypadku zdiagnozowania objawow leku i stresu u rodzicéw
dzieci z CG podjecie szybkiej interwencji za pomoca psychoedukacji, psychoterapii,
a w razie wskazan rowniez farmakoterapii psychiatrycznej, jest szansg na skuteczna
poprawe ich kondycji psychiczne;j.

Ograniczenia badania

Przedstawione badanie wtasne ma kilka istotnych ograniczen. Nie uwzgledniono
w nim takich czynnikow, jak psychologiczno-spoteczne aspekty wsparcia emocjo-
nalnego, bedace istotnym predyktorem stanu emocjonalnego rodzicow. Stwierdzone
roéznice pomiedzy matkami i ojcami dzieci chorych na CG nalezy interpretowac z duzg
ostroznoscia, szczegolnie ze wzgledu na matg liczebnos$¢ grupy ojcdéw. Autorzy maja
$swiadomos$¢ potrzeby kontynuacji badan o charakterze prospektywnej obserwacji.

Wykorzystany w pracy kwestionariusz Galactosemia Quality of Life Survey
powinno si¢ traktowac jako narzedzie, dzigki ktoremu pozyskano bardzo wycin-
kowe 1 wstepne dane. Pelne poznanie zagadnienia stosunku rodzicow do choroby
i narzucanych przez nig ograniczen dla rodziny wymaga pozyskania lub opracowania
zwalidowanego narzedzia.
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Pomimo istotnych ograniczen badania warto podkresli¢, Ze jest to pierwsze szerokie
opracowanie dotyczace rodzicow polskich pacjentéw z CG, a w procesie ich rekrutacji
zostali uwzglednieni praktycznie wszyscy pacjenci z CG objeci specjalistyczng opieka
z zakresu pediatrii metabolicznej z grupy wiekowej <18 r.z. w naszym kraju.

Whioski

Rodzice dzieci z CG ponosza wysokie koszty emocjonalne, behawioralne i spo-
teczne wynikajace ze sprawowania opieki nad chorym dzieckiem. Identyfikacja czyn-
nikow wptywajacych na stan emocjonalny rodziny jest niezbgdna dla opracowania
programow interwencyjnych i profilaktycznych stuzacych poprawie jakosci zycia oraz
zdrowia psychicznego tej grupy osob. Programy te powinny oferowaé¢ kompleksowe
oddzialywania, w tym warsztaty i grupy wsparcia dla rodzicoéw, terapie indywidual-
ne, par i rodzinne, a takze szkolenia z zakresu technik relaksacyjnych i umiejetnosci
radzenia sobie ze stresem. Wazne jest tez opracowanie materiatow informacyjnych
o chorobie dla specjalistow roznych dziedzin, takich jak nauczyciele, psychologowie
ilekarze POZ, co pozwoli na lepsze zrozumienie specyficznych potrzeb rozwojowych
pacjentow z CG 1 wyzwan, z jakimi mierzg si¢ ich rodziny.

Ostatecznym celem jest stworzenie srodowiska, w ktérym rodziny dzieci z CG
moga funkcjonowaé z wigkszym poczuciem bezpieczenstwa, stabilnosci i wsparcia,
co przyczyni si¢ do poprawy ich jakosci zycia i ogolnego dobrostanu.
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