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Summary

Aim. This study aims to assess the perceived impact of caregiving for persons with An-
gelman Syndrome (AS) on the health of family caregivers and the extent and costs of using
psychological and psychiatric services.

Material and methods. An anonymous, computer-assisted online survey among 84 fam-
ily caregivers was conducted in collaboration with the Foundation for Angelman Syndrome
Therapeutics Poland.

Results. 86.9% of caregivers experienced a negative impact of long-term caregiving on
their physical and mental health. Many parents neglected their own health needs, including
undergoing medical examinations (81%), taking prescribed medications (41.7%), engaging
in physical activity (81%), and maintaining healthy dietary habits (53.5%). 63.1% of parents
reported seeking specialist consultations or participating in health-related interventions, while
33.3% used professional psychological and psychiatric care, including pharmacotherapy
(15.5%). A correlation was observed between the use of psychological and psychiatric ser-
vices and both the age of the individual with AS and the occurrence of epileptic seizures in
the past year. Most of the costs of the parents’ psychological and psychiatric care incurred in
2024 were covered by private funds. While the total expenditure for such care amounted to
32,604.50 Euros, 96.2% of this sum was paid exclusively out of pocket.
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Conclusions. To alleviate caregiver stress and burden, there is an urgent need to develop
effective interventions and emotional support systems for caregivers. It is necessary to adopt
a comprehensive approach to the mental health of families of individuals with AS, incorporating
professional psychological and psychiatric care. Additionally, adjustments in the reimburse-
ment system for psychiatric services provided to caregivers are needed.

Stowa klucze: zespot Angelmana, opiekunowie rodzinni, koszty opieki zdrowotnej

Key words: Angelman syndrome, family caregivers, health expenditure

Wprowadzenie

Zespot Angelmana (ZA) (ICD-10: Q93.51,ICD-11: LD90.0, ORPHA: 72, OMIM:
105830) to rzadkie uwarunkowane genetycznie zaburzenie neurorozwojowe [ 1], ktore
powstaje w wyniku kilku mechanizméw genetycznych: 65-75% przypadkéw wynika
z delecji w regionie matczynego chromosomu 15q11—-q13, okoto 10-15% przypadkoéw
jest spowodowanych przez mutacj¢ punktowg w obrgbie matczynej kopii genu UBE34,
3-4% przez defekt centrum imprintingu (Imprinting Center Defect — 1CD), a 3-5%
przez ojcowska jednorodzicielska disomie (Uniparental Disomy — UPD) [2—4]. Okoto
1% populacji to osoby z mozaicyzmem. Podloze genetyczne ZA wptywa przy tym
na zakres 1 intensywno$¢ objawow choroby, a takze na zakres sprawowanej opieki
ipoczucie obciazenia opiekunow [5]. Wystepowanie ZA okresla si¢ na 1 na 10 000-25
000 zywych urodzen, a liczbe oséb z ZA na $§wiecie szacuje si¢ na mniej wigcej 500
000 [6]. W Globalnym Rejestrze Zespotu Angelmana (Global Angelman Syndrome
Registry), najwickszej na swiecie, migdzynarodowej bazie danych dotyczacej tego
zaburzenia, na chwile obecng zarejestrowanych jest 141 os6b z Polski [7].

Cho¢ ZA cechuje si¢ szerokim spektrum objawow, to najczesciej wystepuja:
niepelnosprawnos¢ intelektualna w stopniu znacznym lub glebokim, niepelnosprawnosc¢
motoryczna, zaburzenia rdwnowagi, brak lub minimalny rozw6j mowy, padaczka
oraz problemy ze snem [8—11]. Typowe dla zespotu sg rowniez pewne cechy twarzy:
mikrocefalia, prognatia zuchwowa, makroglossia, szerokie usta i szeroko rozstawione
zgby oraz glgboko osadzone oczy [8, 12, 13]. U oséb z ZA wystepuje szczegdlny
fenotyp zachowan, ktory obejmuje: radosne usposobienie, nicadekwatne napady
$miechu potaczone z machaniem rgkoma, drzenie konczyn, problemy z koncentracja,
nadpobudliwos$¢, zaburzenia jedzenia, przetykania i ssania oraz nadmierne §linienie,
zachowania (auto)agresywne (uderzanie gtowa, uderzanie i kopanie, gryzienie i dra-
panie, wyrywanie wlosow, krzyk), wydawanie glosnych, powtarzajacych sie dzwigkow,
a takze fascynacja woda [3, 8, 12]. Nierzadko wystepuja zaburzenia towarzyszace,
w tym skolioza, nawrotowe wymioty/nudnosci czy zaburzenia ze spektrum autyzmu
[10, 14].

Ze wzgledu na zlozony obraz kliniczny ZA stanowi wyzwanie diagnostyczne, przez
co moze by¢ mylony z innymi zespotami genetycznymi, co skutkuje wydhuzajacg si¢
odyseja diagnostyczng [9, 14-18]. Stad jedynym pewnym sposobem diagnozy ZA
sg badania genetyczne, w tym migdzy innymi: test metylacji, badanie MS-MLPA,
badanie mikromacierzy, FISH, a w wypadku mutacji UBE3A sekwencjonowanie
genu [13, 19]. Dotychczas nie zostata zatwierdzona zadna skuteczna terapia ZA, ale
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trwaja badania przedkliniczne oraz kliniczne I, II i III fazy nad transformujacymi
terapiami dla tego zaburzenia. Na chwilg obecng leczenie jest gtownie objawowe
1obejmuje: farmakoterapie (np. leki przeciwnapadowe), rehabilitacje ruchowa, terapie
zajeciows, psychologiczng, manualng, integracj¢ sensoryczna, trening logopedyczny
oraz komunikacje alternatywng i wspomagajacg (AAC) [20]. Mimo braku dostepnego
leczenia przyczynowego oczekiwana dlugosé zycia osob z ZA jest podobna do tej
u 0so0b zdrowych [21], cho¢ moze by¢ skrocona o 10-15 lat, co bywa spowodow-
ane nagla niespodziewang $miercia podczas snu lub nagla niespodziewana $miercia
w padaczce [22].

Osoby z ZA wymagaja statej 1 wieloaspektowej opieki w domu, intensywne;j re-
habilitacji, a czesto takze hospitalizacji [23]. Sprawowanie dlugoterminowej opieki
nad chorym skutkuje licznymi obcigzeniami rodzicow, prowadzac do pogorszenia
ich zdrowia fizycznego (brak snu, chroniczne zmeczenie, problemy z kregostupem,
urazy spowodowane zachowaniami agresywnymi), psychicznego (podwyzszony
i wydhluzajacy si¢ poziom niepokoju, depresja, poczucie bezradnosci, chwiejnosé
emocjonalna) i spotecznego (dezorganizacja zycia rodzinnego, izolacja spoteczna,
poczucie osamotnienia) [24-28]. Odczucia te poteguja duze koszty finansowe zwigzane
z chorobg — chodzi zarowno o bezposrednie wydatki na opieke medyczng, w tym
badania diagnostyczne [9, 29, 301, jak i te wynikajace z koniecznos$ci ograniczenia lub
rezygnacji z pracy zawodowej, najczgsciej przez matke [31]. Konsekwencje tego stanu
rzeczy to silnie odczuwany stres opiekunczy, poczucie obcigzenia opieka i obnizona
jakos¢ zycia [5, 9, 25, 27, 28, 30, 32]. Dostgpne badania dowodzg przy tym, ze op-
iekunowie 0sob z ZA maja wigksze poczucie obcigzenia niz rodzice dzieci z innymi
zaburzeniami neurorozwojowymi i rzadkimi zespotami genetycznymi [30, 33-35]
1 s szczegodlnie narazeni na kryzysy zdrowia psychicznego oraz korzystanie z opieki
psychiatrycznej [9, 14-18].

Cho¢ wczesniejsze badania pokazaty, ze opieka nad osobg z ZA w Polsce jest
prowadzona zgodnie ze standardami europejskimi i §wiatowymi, to rodziny borykaja
si¢ z ograniczonym dostepem do diagnostyki genetycznej. Problemem jest takze czesto
ograniczona wiedza lekarzy podstawowej opieki zdrowotnej na temat chor6b rzadkich.
Innym problemem jest brak opieki koordynowanej i kompleksowego systemu wspar-
cia dla rodzin [9]. Do dzi$ nie sg jednak znane zakres i koszty korzystania z opieki
psychiatrycznej przez opiekundéw rodzinnych osoéb z ZA. Stad jako cze$¢ szerszego
projektu dotyczacego kosztow ekonomicznych zwigzanych ze sprawowaniem opieki
nad osobg z ZA celem tego badania byto oszacowanie postrzeganego wptywu opieki na:
(1) zdrowie opiekunow, (2) zakres korzystania z opieki psychologiczno-psychiatrycznej
oraz (3) oszacowanie kosztow tej opieki dla opiekunow.

Material i metody

Badanie zostato zaprojektowane jako badanie zorientowane na pacjenta (pa-
tient-oriented research) [36, 37], a wigc przy jego opracowaniu i realizacji $cisle
wspolpracowano z organizacja pacjencka Fundacja Foundation for Angelman Syn-
drome Therapeutics Poland — Fundacjg FAST Poland (https://www.cureangelman.
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pl). Ze wzglgdu na wyznaczone cele badania istotne bylo bowiem zaangazowanie
opiekundw jako partnerow w projekcie, co pozwolito skoncentrowac si¢ na priorytetach
zdefiniowanych przez rodzicéw. Stad, jako rownorzedny partner zespotu badawczego,
Fundacja FAST Poland byta zaangazowana w tworzenie narzedzia badawczego i gro-
madzenie danych. Wspdlnie z Fundacja zaprojektowano anonimowg, wspomagang
komputerowo ankietg internetowa do samodzielnego wypetnienia. Jej celem byta
ocena zakresu i kosztow korzystania z opieki psychologiczno-psychiatrycznej przez
opiekunow o0sob z ZA.

Badanie uzyskato zgode Komisji Bioetycznej Uniwersytetu Medycznego w Poz-
naniu (KB — 660/24 z dnia 9.10.2024). Ponadto zostalo zatwierdzone przez zarzad
Fundacji FAST Poland. Zgodnie z Deklaracjg Helsinska przed wypetieniem ankiety
wszyscy uczestnicy wyrazili pisemng §wiadoma zgode na udziat w badaniu [38].

Uczestnicy badania

Ze wzgledu na rzadki charakter choroby i fakt, ze w Polsce brak rejestru pacjentow
z ZA, rekrutacja uczestnikow odbywala si¢ przy pomocy organizacji pacjentow
Fundacji FAST Poland, ktora prowadzita rekrutacje opickunéw za posrednictwem
wewnetrznych kanatéw komunikacji, w tym strony internetowej, Facebooka oraz
whasnej skrzynki mailowe;j.

Warunki uczestnictwa w badaniu to: (1) ukonczenie 18 lat, (2) bycie gldownym
opiekunem rodzinnym sprawujacym opieke nad osobg z ZA, (3) diagnoza ZA potwierd-
zona w badaniu molekularnym, (4) postugiwanie si¢ jezykiem polskim, (5) dostep do
Internetowego Konta Pacjenta (IKP), (6) umiejetnos¢ obstugi urzadzen elektronicznych
umozliwiajacych udziat w badaniu online oraz (7) wyrazenie pisemnej $wiadomej
zgody na udzial w badaniu.

Narzgdzie badawcze

Na podstawie przegladu literatury na temat kosztéw zwigzanych z opieka nad osobg
z ZA stworzono autorski kwestionariusz stuzacy do oceny postrzeganego wpltywu
opieki na zdrowie opiekundéw oraz zakres korzystania z opieki psychiatrycznej, ktory
zostat nastepnie poddany badaniu pilotazowemu na grupie pigciorga rodzicow. W bada-
niu opickunowie byli retrospektywnie pytani o to, czy sprawowanie opieki nad osobg
z ZA miato wptyw na: (1) ich zdrowie, (2) ich zachowania medyczne i zdrowotne,
(3) korzystanie z opieki zdrowotnej i ze wsparcia dobrostanu psychicznego oraz (4) po-
niesione koszty opieki psychologiczno-psychiatrycznej. Dodatkowo kwestionariusz
zawierat kilka pytan o dane demograficzne rodzica i osoby z ZA.

Badani tylko raz, retrospektywnie wypelniali kwestionariusz, oceniajac wptyw
opieki na wymienione wyzej aspekty funkcjonowania w okresie ostatnich 12 miesigcy
(od 1 stycznia do 31 grudnia 2024 roku), uzywajac 5-punktowej skali Likerta lub
wpisujac dane z IKP.
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Procedura

Badanie przeprowadzono w ciggu dwdch miesigey od stycznia do lutego 2025
roku za poSrednictwem strony www, mediow spotecznosciowych i wewnetrznego
mailingu Fundacji FAST Poland. Na pierwszym etapie badania uczestnicy otrzymali
zaproszenie do udziatu w projekcie, w ktorym zostali poinformowani o sktadzie zespotu
badawczego, celach i metodzie badania oraz sposobie jego realizacji i prezentacji
wynikéw. Powiadomiono ich takze o anonimowym, dobrowolnym i poufnym charak-
terze badania. Nast¢pnie Fundacja FAST Poland rozestata do wszystkich uczestnikow
zakwalifikowanych do badania instrukcj¢ wypelniania kwestionariusza oraz obstugi
IKP. Uczestnicy zostali poinformowani o zakresie badania z wyprzedzeniem, co
umozliwiato przygotowanie si¢ do odpowiedzi na pytania dotyczace kosztow proce-
dur. W wypadku procedur ptatnych ze zroédet prywatnych respondenci mieli czas na
odnalezienie dokumentdéw, wlasnych notatek czy przygotowanie danych z IKP. Po
podpisaniu elektronicznego formularza §wiadomej zgody na udziat w badaniu opieku-
nowie uzyskali dostep do kwestionariusza online. Za udziat w badaniu opiekunowie
nie otrzymali rekompensaty finansowe;.

Analiza statystyczna

Do analizy danych wykorzystano statystyke opisowa. Pytania dotyczace korzys-
tania z roznych form opieki specjalistycznej zostaty poddane analizie logistycznej
w uktadzie dychotomicznym (,,korzystam” vs. ,,nie korzystam”). Regresja logistyczna
zostala zastosowana do analizy zmiennych socjodemograficznych, uwzgledniajac wiek
osoby z ZA jako kowariant. Badane czynniki obejmowaty poziom wyksztalcenia, wiek
opiekuna, pte¢, aktywno$¢ zawodowg oraz wystgpowanie napadoéw padaczkowych
u podopiecznego w ciggu ostatniego roku. Analizy statystyczne przeprowadzono
z wykorzystaniem programu JASP (wersja 0.18.3).

Wyniki

Do udziatu w badaniu zgtosito si¢ 84 gtéwnych opiekunow, w tym 79 matek (94%)
15 0jcow (6%) (tab. 1). Wiek badanych rodzicéw wahat si¢ od 29 do 55 lat (Srednia
39,4 lat). Aktywnych zawodowo byto 45,2% opiekunow, natomiast ponad potowa
badanych deklarowata brak zatrudnienia z powodu obowigzkéw opiekunczych (54,8%).

Tabela 1. Cechy spoleczno-demograficzne opiekunéw

| N (%)
Pte¢
kobieta 79 (94)
mezczyzna 5(6)
Wiek (w latach)
zakres | 29-55

dalszy cigg tabeli na nastepnej stronie
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$rednia (SD) 39,4 (6,3)

mediana 39
Aktywnos¢ zawodowa

tak 38 (45,2)

nie 46 (54,8)

Wsrdd osob z ZA proporcja mezezyzn 1 kobiet rozktadata si¢ po rowno, z kolei
ich wiek wahat si¢ od 1 roku do 26 lat ($rednia 8,8 lat) (tab. 2). Podczas gdy najwiecej
0s0b miato genotyp wynikajacy z delecji w regionie 15q11-q13 (81%), u 8,3% wynikat
on z mutacji genu UBE34, u 4,8% z ojcowskiej jednorodzicielskiej disomii, a u 2,4%
z defektu centrum imprintingu. Ponad potowa o0séb z ZA doswiadczyta napadow
padaczkowych w ciggu ostatniego roku (51,2%).

Tabela 2. Charakterystyka os6b z zespolem Angelmana

| N )
Ple¢
dziewczynka/kobieta 42 (50)
chtopiec/mezczyzna 42 (50)
Wiek (w latach)

zakres 1-26
$rednia (SD) 8,8 (5,4)
mediana 8

Genotyp okreslony w czasie diagnozy

delecja w regionie 15q11-q13 68 (81)
mutacja genu UBE3A 7(8,3)
ojcowska jednorodzicielska disomia (UPD) | 4 (4,8)
defekt centrum imprintingu 2(24)

inny 3(3,6)
Obecnos¢ napaddw padaczkowych w ciggu ostatniego roku
tak 43(51,2)
nie 41 (48,8)

W grupie opiekunow 86,9% z nich deklarowato, ze sprawowanie opieki nad osobg
z ZA wplyngto negatywnie na ich zdrowie (tab. 3), 81% rodzicéw przyznato, ze nie
ma czasu lub srodkoéw na regularne badania lekarskie, a 41,7% — ze nie wykupuje dla
siebie lekow. U 81% rodzicéw sprawowanie opieki wymusito rezygnacje z aktywnos$ci
fizycznej, 42,9% badanych wskazalo, ze nie przyjmuje suplementéw witaminowych,
a 53,5%, ze pogorszyta si¢ jakos¢ ich diety.
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Tabela 3. Wplyw opieki nad osoba z zespolem Angelmana na zdrowie opiekuna

Zdecydowanie nie Raczej nie Nie wiem Raczej tak Zdecydowanie tak
n (%) n (%) n (%) n (%) n (%)
Sprawowanie opieki nad osobg z ZA miafo negatywny wptyw na zdrowie opiekuna
1120 | 3@8 | 7(83) | 31e9) | 42050
Nie mam czasu i/lub $rodkéw na regularme badania lekarskie

1(12) | 12043 | 3(3,6) | :Eey | 45639
Nie wykupuje lekéw dla siebie
18(214) | 24(288) 7(83) | e | 21029
Zrezygnowatem z aktywno$ci fizycznej
7(83) | 6(7,1) | 3(3,6) IEEIIREEZE
Nie biore suplementow witaminowych
“EeT) | 3169 | 3G38) | 206 | 14¢67)
Pogorszyta sie jako$¢ mojej diety
12043 | 24088 | 3(3,6) | 72 | 2833

W grupie opiekunow 63,1% z nich deklarowalo, ze w zwigzku ze sprawow-
aniem opieki korzystato z indywidualnych wizyt u specjalistow lub uczestniczyto
w zaje¢ciach fizycznych majacych poprawié¢ ich zdrowie, z czego 29,8% korzystato
z wizyt finansowanych ze sktadek obowigzkowego ubezpieczenia zdrowotnego (tab.
4). Natomiast 33,3% rodzicéw raportowato udziat w indywidualnych lub grupowych
sesjach terapeutycznych z psychologiem, psychiatrg lub innym specjalista zdrowia
psychicznego, a 15,5% przyjmowato leki psychiatryczne.

Tabela 4. Korzystanie z opieki zdrowotnej i ze wsparcia dobrostanu opiekunéw
N (%)

W zwigzku z opiekq korzystano z indywidualnych wizyt u specjalistow lub uczestniczono w zajeciach
cwiczen fizycznych (np. jogi lub zajeciach ,zdrowego kregostupa”) majgcych na celu poprawe zdrowia

tak 53 (63,1)
nie 31(36,9)

Korzystano z wizyt specjalistycznych finansowanych ze sktadek obowigzkowego
ubezpieczenia zdrowotnego

tak 25(29,8)
nie 59 (70,2)

W zwigzku z opiekg uczestniczono w indywidualnych wizytach lub sesjach terapii grupowej z psychologiem,
psychiatrg lub innym specjalistg zdrowia psychicznego, aby poprawic swoje zdrowie

tak

28(33,3)

nie

56 (66,7)

dalszy cigg tabeli na nastepnej stronie
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W zwigzku z opiekq stosowano psychiatryczng terapie farmakologiczng

tak

nie

Wyniki analizy regresji logistycznej w r6znych modelach wykazaty, ze korzyst-
anie z opieki medycznej, w tym ze wsparcia psychologiczno-psychiatrycznego przez
opiekunow, jest istotnie powigzane z wiekiem osoby z ZA oraz wystgpowaniem
u niej napadéw padaczkowych w minionym roku (tab. 5). Zaobserwowano zwigzek
miedzy wiekiem chorego a korzystaniem przez opiekundw ze specjalistycznych wizyt
finansowanych ze sktadek obowigzkowego ubezpieczenia zdrowotnego (OR =1,101).
Oznacza to, ze im starsze dziecko, tym wigksze prawdopodobienstwo korzystania przez
rodzine z takiej formy opieki. Dodatkowo stwierdzono, ze wystepowanie napadoéw
padaczkowych istotnie zwigkszato prawdopodobienstwo korzystania przez opiekunow
z indywidualnych Iub grupowych sesji terapeutycznych (OR =2,727) oraz z psychia-

trycznej terapii farmakologicznej (OR = 6,187).

Tabela 5. Analiza regresji logistycznej czynnikéw zwiazanych z wykorzystaniem opieki
zdrowotnej i wsparcia dobrostanu opiekunéw

Wzv;iqzku Z opiekg W zwigzku z opiekg
orzystano . uczestniczono
z indwai/dualnych Korzystano z wizyt w indywidualnych W zwigzku
) A specjalistycznych . ) )
wizyt u specjalistow i " wizytach lub sesjach Z opiekg
lub uczestniczono /nanscl)(rvzn{(c terapii grupowej stosowano
S T ze skfade ; )
w zajeciach cwiczen obowiazkowego z psychlatrau. psychlatlycznq
fizycznych (np. jogi lub ubezpieczenia psychologiem lub innym terapie
zajeciach ,zdrowego P specjalistg zdrowia farmakologiczng
K R zdrowotnego :
regostupa’) majacych psychicznego, aby
na celu poprawe zdrowia poprawic swoje zdrowie
OR OR OR OR
(95% ClI) (95% Cl) (95% Cl) (95% Cl)
Interceot 0,179 0,290* 0,191
P (0,062-0,468) (0,138-0,610) (0,013-0,231)
) 1,101*
wiek osoby z ZA (1,006-1.206)
wiek opiekuna
wyksztatcenie
pracujacy
VS. niepracujacy
matki vs. ojcowie
napady padaczkowe
W ciagu ostatniego 2,721 6,187
roku vs. brak (1,049-7,090) (1,274-30,042)
napadéw

dalszy cigg tabeli na nastepnej stronie




Korzystanie z pomocy psychologicznej 1 psychiatrycznej przez opiekundéw rodzinnych 9

genotyp

R? Nagelkerke 0 0,078 0,072 0,137
wartos¢ p dia 0 0,03 0,04 001
modelu

*p <0,05; ** p <0,01; *** p < 0,001

Sposrod 28 opiekundw, ktorzy w ciagu 2024 roku korzystali z opieki psychologic-
zno-psychiatrycznej, 100% respondentdéw optacato indywidualne Iub grupowe terapie
ze specjalistg zdrowia psychicznego ze srodkow prywatnych, a 53,6% korzystato takze
ze wsparcia Narodowego Funduszu Zdrowia (NFZ) (tab. 6). Catkowity koszt tych
terapii wynosit 101 995,32 PLN, przy czym 97,8% tej kwoty opiekunowie pokryli ze
srodkow prywatnych, a tylko 2,2% pokryto ze srodkow NFZ. Dodatkowo sposrod 13
rodzicow, ktorzy deklarowali korzystanie z psychiatrycznej terapii farmakologicznej,
wszyscy oplacali jg ze srodkow prywatnych, a 69,2% rodzicoéw korzystato dodatkowo
z refundacji NFZ. Catkowity koszt psychiatrycznej terapii farmakologicznej wynosit
37323,72 PLN 191,8% tej kwoty opickunowie pokryli ze srodkéw prywatnych. Z kolei
faczna kwota finansowania opieki psychologiczno-psychiatrycznej wynosita 139 319,04
PLN —ze $rodkéw publicznych optacono zaledwie 3,8% wszystkich kosztow, z czego

na sesje terapeutyczne wydano 2274,72 PLN (1,6%), a na terapi¢ farmakologiczng
3056,76 PLN (2,2%).

Tabela 6. Koszty i wykorzystanie opieki psychiatrycznej i psychologicznej wsrod opiekunow

Liczba opiekunéw | Catkowity koszt
n=28 PLN (%)
W zwigzku z opiekg uczestniczono w indywidualnych wizytach
lub sesjach terapii grupowej z psychiatra, psychologiem lub innym
specjalista zdrowia psychicznego, aby poprawic swoje zdrowie
$rodki prywatne 28 (100) 99720,6 (97,8)
$rodki publiczne (NFZ) 15 (53,6) 227472 (2,2)
:;:::s;v&tty;/:;:;;i]ndywidualnych lub grupowych ses;ji 101 995,32 (100)
n=13 PLN (%)
W zwigzku z opiekg stosowano psychiatryczng terapie
farmakologiczng
$rodki prywatne 13 (100) 34 266,96 (91,8)
$rodki publiczne (NFZ) 9(69,2) 3 056,76 (8,2)
catkowity koszt psychiatrycznej terapii farmakologiczne; 37 323,72 (100)
Catkowity koszt opieki psychiatrycznej i psychologicznej 139 319,04 (100)
catkowity koszty opieki ze $rodkéw prywatnych 133 987,56 (96,2)
catkowity koszty opieki ze $rodkéw publicznych 5331,48 (3,8)
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Dyskusja

Uzyskane wyniki podkreslaja ztozony wplyw sprawowania dlugoterminowej
opieki nad osobg z ZA na zdrowie i dobrostan psychiczny rodzicow, wskazujac na
pilng potrzebeg systemowego wsparcia dostosowanego do ich specyficznych potrzeb.
Wielu opiekunéw doswiadcza znacznego obcigzenia emocjonalnego i psychicznego,
dlatego konieczne jest stworzenie kompleksowego systemu pomocy oraz skutec-
znych interwencji, ktoére bedg odpowiadac na ich realne potrzeby [25, 27], zwlaszcza
ze polityka zdrowotna i spoleczna przyjeta w ramach ,,Planu dla Chorob Rzadkich
na lata 2024-2025” koncentruje si¢ na pacjentach, pomijajac jednoczesnie sytuacje
psychospoteczng opiekundéw. Tymczasem opublikowane niedawno badania dowodza,
ze rodzice (a szczeg6lnie matki) oséb z ZA doswiadczajg obnizonej jakosSci zycia,
wysokiego poziomu stresu i obcigzenia rodzicielskiego oraz powaznego obcigzenia
finansowego [28]. Co wigcej, badania sugeruja, ze wymagania opiekuncze zwigzane
z opieka nad osobg z ZA sprawiaja, ze ta grupa opiekunéw ma wicksze poczucie
obcigzenia niz rodzice dzieci z innymi zaburzeniami neurorozwojowymi [30, 33-35].
Sa takze bardziej narazeni na kryzysy zdrowia psychicznego i korzystanie z opieki
psychiatrycznej [9, 14—18]. Stad niezbgdne jest wprowadzenie rozwigzan wspierajacych
dobrostan psychiczny catych rodzin 0séb z ZA, w tym zapewnienie dostepu do opieki
psychologicznej i psychiatrycznej, wsparcia emocjonalnego oraz refundacji tych ustug.

Przeprowadzone badanie pozwolito poczyni¢ kilka istotnych ustalen: (1) wiekszos¢
opiekundow o0séb z ZA odczuwa negatywny wpltyw sprawowania dtugoterminowe;j
opieki na wlasne zdrowie; (2) wyzwania zwigzane z opiekg sprawiajg, ze rodzice
zaniedbuja wlasne potrzeby zdrowotne; (3) cho¢ 5 rodzicéw korzysta z profesjon-
alnej opieki psychologiczno-psychiatrycznej, w tym terapii farmakologicznej, to
przewazajaca cze$¢ kosztow z tym zwigzanych jest pokrywana ze Srodkéw prywatnych.

Nasze badanie potwierdza wyniki uzyskane przez innych badaczy, ktorzy wykazali,
ze wymagania wynikajace z opieki nad osobg z ZA skutkuja silnym, wydtuzonym
stresem 1 poczuciem obcigzenia oraz wplywaja nickorzystnie na rézne obszary
funkcjonowania opiekundéw, w tym na ich zdrowie fizyczne, psychiczne i emoc-
jonalne [25, 27, 28]. Cho¢ sprawowanie opieki nad osoba z ZA moze by¢ zroédlem
osobistej satysfakcji [24, 39], to rodzice doswiadczajg wielu negatywnych emocji,
w tym niepokoju, niepewnosci, leku, depresji, poczucia utraty kontroli i bezradno$ci,
a takze przygnebienia, zto$ci 1 poczucia winy [25-27]. Wykazano, ze z racji typowych
dla ZA probleméw ze snem, brakiem cigglosci snu i nocnym pobudzeniem rodzice
doswiadczajg chronicznego zmegczenia, raportujg wysoki poziom przemeczenia
i obnizong jakos¢ zycia [5, 40, 41].

Wyniki te sg istotne, bo cho¢ Pelentsov i wsp. [42] wykazali, Zze niezaleznie od
rodzaju choroby rzadkiej dotykajacej pacjentow ich opiekunowie czujg si¢ fizycznie
wyczerpani, cierpig na zaburzenia snu, zmegczenie, utrate apetytu i wagi, bole glowy
1 czgste przeziebienia [42], to istniejgce badania sugeruja zarazem, ze rodzice dzieci
z ZA doswiadczaja silniejszych stresoréw niz rodzice dzieci z innymi problemami
neurorozwojowymi lub dzieci zdrowych i czgéciej cierpig na depresje i stany lekowe.
Przyktadowo Adams i wsp. [34, 35] pokazali, ze o ile Igk, depresja i poczucie obcigzenia
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sg powszechne u rodzicéw dzieci z rzadkimi zespotami genetycznymi, o tyle u op-
iekunow dzieci z ZA sg one szczegdlnie wysokie 1 wigzg si¢ z duzym natezeniem
trudnych zachowan u dzieci oraz ich przewlektym charakterem. Roéwniez Griffith
1 wsp. [24] zaobserwowali wyzszy poziom klinicznego leku i depresji u rodzicow
dzieci z ZA niz u opiekundéw dzieci z innymi rzadkimi zespotami genetycznymi, ze
spektrum autyzmu i zdrowych dzieci. Opublikowane niedawno badanie porownawcze
polskich opiekunow takze ujawnito, ze ze wzgledu na napady padaczkowe, problemy
ze snem oraz deficyty mobilno$ci rodzice dzieci z ZA deklarowali znacznie nizsza
jakos$¢ zycia i wyzsze poczucie obcigzenia niz rodzice dzieci z zespotami delecji 22q11
1 Williamsa [33].

Uzyskane przez nas wyniki potwierdzaja, ze z powodu czasochtonnosci i duzej
liczby czynnosci opiekunczych oraz ilo$ci energii, jakg rodzice poswigcajg na wyko-
nywanie takich zadan, jak karmienie, kapanie, ubieranie, czynno$ci higieniczne
1 pielggnacyjne czy obowigzki zwigzane z koniecznoscig zagwarantowania odpow-
iedniej opieki medycznej podopiecznemu, wielu opiekunow deklaruje, ze rzadko dba
o wlasne zdrowie. Rodzice priorytetowo traktuja opieke nad chorym dzieckiem, przez
co nie majg czasu na odpoczynek i czgsto zaniedbujg wlasne potrzeby zdrowotne,
w tym regularne badania lekarskie, ograniczajg spozycie wlasnych lekow, aktywno$¢
fizyczna i zaniedbuja wlasne nawyki zywieniowe [43—45]. Potwierdza to obserwacje,
ze aby pomoc choremu dziecku, nawet gdy sami sg chorzy, opiekunowie rzadko szukaja
pomocy medycznej, co powoduje pogorszenie ich stanu zdrowia i samopoczucia
[46]. W konsekwencji rodzice 0so6b z chorobami rzadkimi raportujg nicodpowiednig
ilo§¢ snu, zapominanie o przyjmowaniu lekéw i zaniedbywanie wizyt lekarskich;
czesto opOzniajg realizacje wlasnych potrzeb zdrowotnych lub z nich rezygnuja, aby
pozosta¢ w domu i opickowac si¢ swoimi bliskimi [47, 48]. Wczeéniejsze badania
wykazaty, ze rodzice i inni opiekunowie rodzinni zwykle zaniedbujg swoj sen, dobre
samopoczucie emocjonalne, szczgscie czy realizacje wiasnych planow i zainteresowan.
W konsekwencji ponad potowa rodzicéw raportuje pogorszenie wtasnego stanu zd-
rowia fizycznego, psychicznego i spotecznego, a wsrod najczestszych dolegliwosci
wymieniajg: przewlekly stres, problemy ze snem i chroniczne zmgczenie, brak energii
i depresje [49-51].

Z naszego badania wynika wreszcie, ze cho¢ wielu opiekundéw dzieci z ZA korzysta
z profesjonalnej opieki psychologiczno-psychiatrycznej, w tym terapii farmakolog-
icznej, to zdecydowana wigkszos$¢ kosztow tej opieki jest pokrywana ze Srodkow
prywatnych. Wspotgra to z obserwacja, ze cho¢ wielu opiekunéw rodzinnych oséb
z chorobami rzadkimi do$wiadcza depresji, zaburzen lgkowych i innych negaty-
wnych stanéw emocjonalnych, to nie dysponujg oni nalezytym systemem wsparcia
emocjonalnego i spotecznego [52]. Liczne istniejace badania dowodza, Zze brakuje
kompleksowego wsparcia psychologicznego dla rodzin opiekujacych si¢ dzie¢mi
z ZA, a wiele z nich zgtasza, ze dostep do wsparcie emocjonalnego, poradnictwa
psychologicznego, terapii lekowej i opieki wytchnieniowej jest utrudniony [9, 53].
I cho¢ sugeruje si¢, ze wsparcie psychologiczne powinno by¢ oferowane catej rodzinie
juz w momencie diagnozy, to nasze badanie ujawnia, ze niemal wszyscy rodzice
muszg go poszukiwa¢ we wlasnym zakresie i sami ponoszg wysokie koszty terapii
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psychologiczno-psychiatrycznej. Rowniez badanie Bourrata 1 wsp. [54] wykazato,
ze sposréd 31% opiekundw, ktorzy zdecydowali si¢ na terapi¢ psychologiczna,
80% musiato pokry¢ jej koszty samodzielnie, a niemal potowa rodzicow, ktorzy nie
skorzystali z tej formy opieki, jako czynnik zniech¢cajacy podata wtasnie koszty.
Z kolei we wczesniejszym badaniu polskich opiekunéw dzieci z chorobami rzadkimi
ustalono, ze pomimo do$wiadczania problemow zdrowotnych wielu rodzicéw czuje
si¢ ignorowanych przez system opieki zdrowotnej i sugeruje, ze ich wlasne potrzeby,
w tym wsparcie psychiczne i emocjonalne, sg niezaspokojone [53]. Stad wskazuje sie,
ze opiekunowie sprawujacy opieke nad chorym cztonkiem rodziny sg, w stosunku do
0sOb niesprawujacych takiej opieki, znacznie bardziej narazeni na ryzyko zaburzen
depresyjnych i lgkowych oraz pogorszenie zdrowia fizycznego; sa oni takze bardziej
narazeni na brak dodatkowego ubezpieczenia zdrowotnego i1 nieckorzystanie z ushug
opieki zdrowotnej [55].

Ograniczenia badania

Choc jest to pierwsza w Polsce proba oszacowania deklarowanego wptywu opieki
nad osoba z ZA na zdrowie opickundéw rodzinnych i zakres korzystania przez nich
z opieki psychologiczno-psychiatrycznej oraz kosztow tej opieki, to nasze badanie
ma kilka ograniczen. Po pierwsze, w badaniu wzigta udziat stosunkowo mata kohorta
respondentow. Nalezy jednak zauwazy¢, ze z racji rzadkiego charakteru choroby oraz
z braku rejestru choréb rzadkich w Polsce nie jest znana doktadna liczba pacjentow z ZA
irodzin opiekujacych si¢ takimi pacjentami w kraju. Co wigcej, poniewaz dane zbierano
z gospodarstw domowych, liczbe 84 odpowiedzi nalezy uzna¢ za wysoka. Po drugie,
badanie miato charakter retrospektywny, a cze$¢ danych opiera si¢ na subiektywnej
ocenie opiekunow, bez mozliwosci ich doktadnej weryfikacji. Lecz i tu nalezy podkreslié,
ze dane dotyczace pacjenta, korzystania z opieki psychologiczno-psychiatrycznej oraz
jej kosztow refundowanych przez NFZ byty pobierane przez respondentow z IKP. Po
trzecie, raportowany zakres korzystania z opieki psychologiczno-psychiatrycznej oraz
deklarowana wysokos¢ jej kosztow placonych przez opiekunéw ze srodkoéw prywatnych
moga by¢ obciazone btedem ze wzgledu na brak szczegétowych informacji u niektérych
opiekunow lub zawodno$¢ pamigci. Po czwarte, badanie przeprowadzono w formie
ankiety internetowej, co mogto mie¢ wptyw na proces rekrutacji badanych. Poniewaz
jednak ZA jest choroba rzadka, a w Polsce brakuje rejestru takich pacjentow, rekrutacja
uczestnikow byta prowadzona przez organizacje pacjencka — Fundacje FAST Poland, dla
ktorej internetowa strona www, profil na Facebooku i wewngtrzny mailing sa gtéwnymi
narzgdziami komunikacji. Pewnym ograniczeniem moglo by¢ i to, ze jak kazdy system,
IKP moze zawiera¢ btgedne informacje. Kolejnym ograniczeniem badania jest znaczna
nierownowaga plciowa wsrod respondentow — zdecydowang wigkszo$¢ stanowity
kobiety, a jedynie pigciu badanych opiekundéw to me¢zczyzni. Moze to wprowadzad
znieksztatcenie wynikow zwigzane z plcia i ogranicza mozliwo$¢ uogoélnienia wynikow
na doswiadczenia wszystkich opiekunow. W przysztych badaniach warto dazy¢ do
bardziej zréwnowazonej reprezentacji pici, aby lepiej zrozumie¢ ewentualne roéznice
w wyzwaniach i strategiach radzenia sobie zalezne od pici.
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Whioski

Uzyskane wyniki wskazujg na szereg istotnych implikacji dotyczacych poprawy
opieki zdrowotnej nad rodzicami os6b z ZA. Poniewaz wielu rodzicoOw raportuje,
ze obcigzenia zwigzane z opieka skutkuja problemami natury emocjonalnej i psy-
chicznej, istnieje pilna potrzeba opracowania skutecznych interwencji i systemu
wsparcia uwzgledniajacych ich potrzeby. Szczegodlne znaczenie ma zwrocenie uwagi
na doswiadczanie wielu negatywnych stanow emocjonalnych, zagrazajacych dobro-
stanowi psychicznemu opiekundéw rodzinnych, ktérzy aczac wiele rol, nie moga
liczy¢ na wsparcie ze strony instytucji panstwowych i spolecznych. A ze przyjety
w zeszlym roku ,,Plan dla Chorob Rzadkich na lata 2024-2025” koncentruje si¢ na
aspektach klinicznych i potrzebach medycznych pacjentow, ale pomija psychospoleczne
potrzeby opiekundw, konieczne jest opracowanie interwencji psychologicznych, ktore
moglyby pomdc zmniejszy¢ stres opiekunczy, poczucie obciazenia i poczucie izolacji
przezywane przez wielu opiekundéw. Konieczne jest wigc promowanie holistycznego
podejscia do zdrowia psychicznego rodzin os6b z ZA, ktére powinno uwzgledniaé
wsparcia emocjonalne, profesjonalng opieke psychologiczno-psychiatryczng dla catej
rodziny oraz refundacje opieki psychologiczno-psychiatryczne;j.
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