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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.



Jan Domaradzki i wsp.2

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.

Słowa klucze: zespół Angelmana, opiekunowie rodzinni, koszty opieki zdrowotnej
Key words: Angelman syndrome, family caregivers, health expenditure

Wprowadzenie

Zespół Angelmana (ZA) (ICD-10: Q93.51, ICD-11: LD90.0, ORPHA: 72, OMIM: 
105830) to rzadkie uwarunkowane genetycznie zaburzenie neurorozwojowe [1], które 
powstaje w wyniku kilku mechanizmów genetycznych: 65–75% przypadków wynika 
z delecji w regionie matczynego chromosomu 15q11–q13, około 10–15% przypadków 
jest spowodowanych przez mutację punktową w obrębie matczynej kopii genu UBE3A, 
3–4% przez defekt centrum imprintingu (Imprinting Center Defect – ICD), a 3–5% 
przez ojcowską jednorodzicielską disomię (Uniparental Disomy – UPD) [2–4]. Około 
1% populacji to osoby z mozaicyzmem. Podłoże genetyczne ZA wpływa przy tym 
na zakres i intensywność objawów choroby, a także na zakres sprawowanej opieki 
i poczucie obciążenia opiekunów [5]. Występowanie ZA określa się na 1 na 10 000–25 
000 żywych urodzeń, a liczbę osób z ZA na świecie szacuje się na mniej więcej 500 
000 [6]. W Globalnym Rejestrze Zespołu Angelmana (Global Angelman Syndrome 
Registry), największej na świecie, międzynarodowej bazie danych dotyczącej tego 
zaburzenia, na chwilę obecną zarejestrowanych jest 141 osób z Polski [7].

Choć ZA cechuje się szerokim spektrum objawów, to najczęściej występują: 
niepełnosprawność intelektualna w stopniu znacznym lub głębokim, niepełnosprawność 
motoryczna, zaburzenia równowagi, brak lub minimalny rozwój mowy, padaczka 
oraz problemy ze snem [8–11]. Typowe dla zespołu są również pewne cechy twarzy: 
mikrocefalia, prognatia żuchwowa, makroglossia, szerokie usta i szeroko rozstawione 
zęby oraz głęboko osadzone oczy [8, 12, 13]. U osób z ZA występuje szczególny 
fenotyp zachowań, który obejmuje: radosne usposobienie, nieadekwatne napady 
śmiechu połączone z machaniem rękoma, drżenie kończyn, problemy z koncentracją, 
nadpobudliwość, zaburzenia jedzenia, przełykania i ssania oraz nadmierne ślinienie, 
zachowania (auto)agresywne (uderzanie głową, uderzanie i kopanie, gryzienie i dra-
panie, wyrywanie włosów, krzyk), wydawanie głośnych, powtarzających się dźwięków, 
a także fascynacja wodą [3, 8, 12]. Nierzadko występują zaburzenia towarzyszące, 
w tym skolioza, nawrotowe wymioty/nudności czy zaburzenia ze spektrum autyzmu 
[10, 14].

Ze względu na złożony obraz kliniczny ZA stanowi wyzwanie diagnostyczne, przez 
co może być mylony z innymi zespołami genetycznymi, co skutkuje wydłużającą się 
odyseją diagnostyczną [9, 14–18]. Stąd jedynym pewnym sposobem diagnozy ZA 
są badania genetyczne, w  tym między innymi: test metylacji, badanie MS-MLPA, 
badanie mikromacierzy, FISH, a  w wypadku mutacji UBE3A sekwencjonowanie 
genu [13, 19]. Dotychczas nie została zatwierdzona żadna skuteczna terapia ZA, ale 
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trwają badania przedkliniczne oraz kliniczne I, II i  III fazy nad transformującymi 
terapiami dla tego zaburzenia. Na chwilę obecną leczenie jest głównie objawowe 
i obejmuje: farmakoterapię (np. leki przeciwnapadowe), rehabilitację ruchową, terapię 
zajęciową, psychologiczną, manualną, integrację sensoryczną, trening logopedyczny 
oraz komunikację alternatywną i wspomagającą (AAC) [20]. Mimo braku dostępnego 
leczenia przyczynowego oczekiwana długość życia osób z ZA jest podobna do tej 
u osób zdrowych [21], choć może być skrócona o 10–15 lat, co bywa spowodow-
ane nagłą niespodziewaną śmiercią podczas snu lub nagłą niespodziewaną śmiercią 
w padaczce [22].

Osoby z ZA wymagają stałej i wieloaspektowej opieki w domu, intensywnej re-
habilitacji, a często także hospitalizacji [23]. Sprawowanie długoterminowej opieki 
nad chorym skutkuje licznymi obciążeniami rodziców, prowadząc do pogorszenia 
ich zdrowia fizycznego (brak snu, chroniczne zmęczenie, problemy z kręgosłupem, 
urazy spowodowane zachowaniami agresywnymi), psychicznego (podwyższony 
i  wydłużający się poziom niepokoju, depresja, poczucie bezradności, chwiejność 
emocjonalna) i  społecznego (dezorganizacja życia rodzinnego, izolacja społeczna, 
poczucie osamotnienia) [24–28]. Odczucia te potęgują duże koszty finansowe związane 
z chorobą – chodzi zarówno o bezpośrednie wydatki na opiekę medyczną, w  tym 
badania diagnostyczne [9, 29, 30], jak i te wynikające z konieczności ograniczenia lub 
rezygnacji z pracy zawodowej, najczęściej przez matkę [31]. Konsekwencje tego stanu 
rzeczy to silnie odczuwany stres opiekuńczy, poczucie obciążenia opieką i obniżona 
jakość życia [5, 9, 25, 27, 28, 30, 32]. Dostępne badania dowodzą przy tym, że op-
iekunowie osób z ZA mają większe poczucie obciążenia niż rodzice dzieci z innymi 
zaburzeniami neurorozwojowymi i  rzadkimi zespołami genetycznymi [30, 33–35] 
i są szczególnie narażeni na kryzysy zdrowia psychicznego oraz korzystanie z opieki 
psychiatrycznej [9, 14–18].

Choć wcześniejsze badania pokazały, że opieka nad osobą z ZA w Polsce jest 
prowadzona zgodnie ze standardami europejskimi i światowymi, to rodziny borykają 
się z ograniczonym dostępem do diagnostyki genetycznej. Problemem jest także często 
ograniczona wiedza lekarzy podstawowej opieki zdrowotnej na temat chorób rzadkich. 
Innym problemem jest brak opieki koordynowanej i kompleksowego systemu wspar-
cia dla rodzin [9]. Do dziś nie są jednak znane zakres i koszty korzystania z opieki 
psychiatrycznej przez opiekunów rodzinnych osób z ZA. Stąd jako część szerszego 
projektu dotyczącego kosztów ekonomicznych związanych ze sprawowaniem opieki 
nad osobą z ZA celem tego badania było oszacowanie postrzeganego wpływu opieki na: 
(1) zdrowie opiekunów, (2) zakres korzystania z opieki psychologiczno-psychiatrycznej 
oraz (3) oszacowanie kosztów tej opieki dla opiekunów.

Materiał i metody

Badanie zostało zaprojektowane jako badanie zorientowane na pacjenta (pa-
tient-oriented research) [36, 37], a więc przy jego opracowaniu i  realizacji ściśle 
współpracowano z organizacją pacjencką Fundacją Foundation for Angelman Syn-
drome Therapeutics Poland – Fundacją FAST Poland (https://www.cureangelman.
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pl). Ze względu na wyznaczone cele badania istotne było bowiem zaangażowanie 
opiekunów jako partnerów w projekcie, co pozwoliło skoncentrować się na priorytetach 
zdefiniowanych przez rodziców. Stąd, jako równorzędny partner zespołu badawczego, 
Fundacja FAST Poland była zaangażowana w tworzenie narzędzia badawczego i gro-
madzenie danych. Wspólnie z Fundacją zaprojektowano anonimową, wspomaganą 
komputerowo ankietę internetową do samodzielnego wypełnienia. Jej celem była 
ocena zakresu i kosztów korzystania z opieki psychologiczno-psychiatrycznej przez 
opiekunów osób z ZA.

Badanie uzyskało zgodę Komisji Bioetycznej Uniwersytetu Medycznego w Poz-
naniu (KB – 660/24 z dnia 9.10.2024). Ponadto zostało zatwierdzone przez zarząd 
Fundacji FAST Poland. Zgodnie z Deklaracją Helsińską przed wypełnieniem ankiety 
wszyscy uczestnicy wyrazili pisemną świadomą zgodę na udział w badaniu [38].

Uczestnicy badania

Ze względu na rzadki charakter choroby i fakt, że w Polsce brak rejestru pacjentów 
z  ZA, rekrutacja uczestników odbywała się przy pomocy organizacji pacjentów 
Fundacji FAST Poland, która prowadziła rekrutację opiekunów za pośrednictwem 
wewnętrznych kanałów komunikacji, w  tym strony internetowej, Facebooka oraz 
własnej skrzynki mailowej.

Warunki uczestnictwa w badaniu to: (1) ukończenie 18 lat, (2) bycie głównym 
opiekunem rodzinnym sprawującym opiekę nad osobą z ZA, (3) diagnoza ZA potwierd-
zona w badaniu molekularnym, (4) posługiwanie się językiem polskim, (5) dostęp do 
Internetowego Konta Pacjenta (IKP), (6) umiejętność obsługi urządzeń elektronicznych 
umożliwiających udział w badaniu online oraz (7) wyrażenie pisemnej świadomej 
zgody na udział w badaniu.

Narzędzie badawcze

Na podstawie przeglądu literatury na temat kosztów związanych z opieką nad osobą 
z ZA stworzono autorski kwestionariusz służący do oceny postrzeganego wpływu 
opieki na zdrowie opiekunów oraz zakres korzystania z opieki psychiatrycznej, który 
został następnie poddany badaniu pilotażowemu na grupie pięciorga rodziców. W bada-
niu opiekunowie byli retrospektywnie pytani o to, czy sprawowanie opieki nad osobą 
z ZA miało wpływ 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 
zawierał kilka pytań o dane demograficzne rodzica i osoby z ZA.

Badani tylko raz, retrospektywnie wypełniali kwestionariusz, oceniając wpływ 
opieki na wymienione wyżej aspekty funkcjonowania w okresie ostatnich 12 miesięcy 
(od 1 stycznia do 31 grudnia 2024 roku), używając 5-punktowej skali Likerta lub 
wpisując dane z IKP.
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dalszy ciąg tabeli na następnej stronie

Procedura

Badanie przeprowadzono w ciągu dwóch miesięcy od stycznia do lutego 2025 
roku za pośrednictwem strony www, mediów społecznościowych i  wewnętrznego 
mailingu Fundacji FAST Poland. Na pierwszym etapie badania uczestnicy otrzymali 
zaproszenie do udziału w projekcie, w którym zostali poinformowani o składzie zespołu 
badawczego, celach i metodzie badania oraz sposobie jego realizacji i  prezentacji 
wyników. Powiadomiono ich także o anonimowym, dobrowolnym i poufnym charak-
terze badania. Następnie Fundacja FAST Poland rozesłała do wszystkich uczestników 
zakwalifikowanych do badania instrukcję wypełniania kwestionariusza oraz obsługi 
IKP. Uczestnicy zostali poinformowani o  zakresie badania z  wyprzedzeniem, co 
umożliwiało przygotowanie się do odpowiedzi na pytania dotyczące kosztów proce-
dur. W wypadku procedur płatnych ze źródeł prywatnych respondenci mieli czas na 
odnalezienie dokumentów, własnych notatek czy przygotowanie danych z  IKP. Po 
podpisaniu elektronicznego formularza świadomej zgody na udział w badaniu opieku-
nowie uzyskali dostęp do kwestionariusza online. Za udział w badaniu opiekunowie 
nie otrzymali rekompensaty finansowej.

Analiza statystyczna

Do analizy danych wykorzystano statystykę opisową. Pytania dotyczące korzys-
tania z  różnych form opieki specjalistycznej zostały poddane analizie logistycznej 
w układzie dychotomicznym („korzystam” vs. „nie korzystam”). Regresja logistyczna 
została zastosowana do analizy zmiennych socjodemograficznych, uwzględniając wiek 
osoby z ZA jako kowariant. Badane czynniki obejmowały poziom wykształcenia, wiek 
opiekuna, płeć, aktywność zawodową oraz występowanie napadów padaczkowych 
u  podopiecznego w  ciągu ostatniego roku. Analizy statystyczne przeprowadzono 
z wykorzystaniem programu JASP (wersja 0.18.3).

Wyniki

Do udziału w badaniu zgłosiło się 84 głównych opiekunów, w tym 79 matek (94%) 
i 5 ojców (6%) (tab. 1). Wiek badanych rodziców wahał się od 29 do 55 lat (średnia 
39,4 lat). Aktywnych zawodowo było 45,2% opiekunów, natomiast ponad połowa 
badanych deklarowała brak zatrudnienia z powodu obowiązków opiekuńczych (54,8%).

Tabela 1. Cechy społeczno-demograficzne opiekunów

N (%)
Płeć

	 kobieta 79 (94)
	 mężczyzna 5 (6)

Wiek (w latach)
	 zakres 29–55
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	 średnia (SD) 39,4 (6,3)
	 mediana 39

Aktywność zawodowa
	 tak 38 (45,2)
	 nie 46 (54,8)

Wśród osób z ZA proporcja mężczyzn i kobiet rozkładała się po równo, z kolei 
ich wiek wahał się od 1 roku do 26 lat (średnia 8,8 lat) (tab. 2). Podczas gdy najwięcej 
osób miało genotyp wynikający z delecji w regionie 15q11–q13 (81%), u 8,3% wynikał 
on z mutacji genu UBE3A, u 4,8% z ojcowskiej jednorodzicielskiej disomii, a u 2,4% 
z  defektu centrum imprintingu. Ponad połowa osób z  ZA doświadczyła napadów 
padaczkowych w ciągu ostatniego roku (51,2%).

Tabela 2. Charakterystyka osób z zespołem Angelmana

N (%)

Płeć

dziewczynka/kobieta 42 (50)

chłopiec/mężczyzna 42 (50)

Wiek (w latach)

zakres 1–26

średnia (SD) 8,8 (5,4)

mediana 8

Genotyp określony 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 (2,4)

inny 3 (3,6)

Obecność napadów padaczkowych w ciągu ostatniego roku

tak 43 (51,2)

nie 41 (48,8)

W grupie opiekunów 86,9% z nich deklarowało, że sprawowanie opieki nad osobą 
z ZA wpłynęło negatywnie na ich zdrowie (tab. 3), 81% rodziców przyznało, że nie 
ma czasu lub środków na regularne badania lekarskie, a 41,7% – że nie wykupuje dla 
siebie leków. U 81% rodziców sprawowanie opieki wymusiło rezygnację z aktywności 
fizycznej, 42,9% badanych wskazało, że nie przyjmuje suplementów witaminowych, 
a 53,5%, że pogorszyła się jakość ich diety.
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Tabela 3. Wpływ opieki nad osobą z zespołem Angelmana na zdrowie opiekuna

Zdecydowanie nie
n (%)

Raczej nie
n (%)

Nie wiem
n (%)

Raczej tak
n (%)

Zdecydowanie tak
n (%)

Sprawowanie opieki nad osobą z ZA miało negatywny wpływ na zdrowie opiekuna
1 (1,2) 3 (3,6) 7 (8,3) 31 (36,9) 42 (50)

Nie mam czasu i/lub środków na regularne badania lekarskie
1 (1,2) 12 (14,3) 3 (3,6) 23 (27,4) 45 (53,6)

Nie wykupuję leków dla siebie
18 (21,4) 24 (28,6) 7 (8,3) 14 (16,7) 21 (25)

Zrezygnowałem z aktywności fizycznej
7 (8,3) 6 (7,1) 3 (3,6) 32 (38,1) 36 (42,9)

Nie biorę suplementów witaminowych
14 (16,7) 31 (36,9) 3 (3,6) 22 (26,2) 14 (16,7)

Pogorszyła się jakość mojej diety
12 (14,3) 24 (28,6) 3 (3,6) 17 (20,2) 28 (33,3)

W grupie opiekunów 63,1% z  nich deklarowało, że w  związku ze sprawow-
aniem opieki korzystało z  indywidualnych wizyt u  specjalistów lub uczestniczyło 
w zajęciach fizycznych mających poprawić ich zdrowie, z czego 29,8% korzystało 
z wizyt finansowanych ze składek obowiązkowego ubezpieczenia zdrowotnego (tab. 
4). Natomiast 33,3% rodziców raportowało udział w indywidualnych lub grupowych 
sesjach terapeutycznych z psychologiem, psychiatrą lub innym specjalistą zdrowia 
psychicznego, a 15,5% przyjmowało leki psychiatryczne.

Tabela 4. Korzystanie z opieki zdrowotnej i ze wsparcia dobrostanu opiekunów

N (%)

W związku z opieką korzystano z indywidualnych wizyt u specjalistów lub uczestniczono w zajęciach 
ćwiczeń fizycznych (np. jogi lub zajęciach „zdrowego kręgosłupa”) mających na celu poprawę zdrowia

tak 53 (63,1)

nie 31 (36,9)

Korzystano z wizyt specjalistycznych finansowanych ze składek obowiązkowego  
ubezpieczenia zdrowotnego

tak 25 (29,8)

nie 59 (70,2)

W związku z opieką uczestniczono w indywidualnych wizytach lub sesjach terapii grupowej z psychologiem, 
psychiatrą lub innym specjalistą zdrowia psychicznego, aby poprawić swoje zdrowie

tak 28 (33,3)

nie 56 (66,7)
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dalszy ciąg tabeli na następnej stronie

W związku z opieką stosowano psychiatryczną terapię farmakologiczną

tak 13 (15,5)

nie 71 (84,5)

Wyniki analizy regresji logistycznej w różnych modelach wykazały, że korzyst-
anie z opieki medycznej, w tym ze wsparcia psychologiczno-psychiatrycznego przez 
opiekunów, jest istotnie powiązane z  wiekiem osoby z  ZA oraz występowaniem 
u niej napadów padaczkowych w minionym roku (tab. 5). Zaobserwowano związek 
między wiekiem chorego a korzystaniem przez opiekunów ze specjalistycznych wizyt 
finansowanych ze składek obowiązkowego ubezpieczenia zdrowotnego (OR = 1,101). 
Oznacza to, że im starsze dziecko, tym większe prawdopodobieństwo korzystania przez 
rodzinę z takiej formy opieki. Dodatkowo stwierdzono, że występowanie napadów 
padaczkowych istotnie zwiększało prawdopodobieństwo korzystania przez opiekunów 
z indywidualnych lub grupowych sesji terapeutycznych (OR = 2,727) oraz z psychia-
trycznej terapii farmakologicznej (OR = 6,187).

Tabela 5. Analiza regresji logistycznej czynników związanych z wykorzystaniem opieki 
zdrowotnej i wsparcia dobrostanu opiekunów

W związku z opieką 
korzystano 

z indywidualnych 
wizyt u specjalistów 
lub uczestniczono 

w zajęciach ćwiczeń 
fizycznych (np. jogi lub 
zajęciach „zdrowego 

kręgosłupa”) mających 
na celu poprawę zdrowia

Korzystano z wizyt 
specjalistycznych 
finansowanych 

ze składek 
obowiązkowego 
ubezpieczenia 
zdrowotnego

W związku z opieką 
uczestniczono 

w indywidualnych 
wizytach lub sesjach 

terapii grupowej 
z psychiatrą, 

psychologiem lub innym 
specjalistą zdrowia 
psychicznego, aby 

poprawić swoje zdrowie

W związku 
z opieką 

stosowano 
psychiatryczną 

terapię 
farmakologiczną

OR
(95% CI)

OR
(95% CI)

OR
(95% CI)

OR
(95% CI)

Intercept
0,179***

(0,062–0,468)
0,290**

(0,138–0,610)
0,191***

(0,013–0,231)

wiek osoby z ZA
1,101*

(1,006–1,206)
wiek opiekuna
wykształcenie
pracujący 
vs. niepracujący
matki vs. ojcowie
napady padaczkowe 
w ciągu ostatniego 
roku vs. brak 
napadów

2,727*
(1,049–7,090)

6,187*
(1,274–30,042)
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genotyp
R2 Nagelkerke 0 0,078 0,072 0,137
wartość p dla 
modelu 0 0,03 0,04 0,01

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

Spośród 28 opiekunów, którzy w ciągu 2024 roku korzystali z opieki psychologic-
zno-psychiatrycznej, 100% respondentów opłacało indywidualne lub grupowe terapie 
ze specjalistą zdrowia psychicznego ze środków prywatnych, a 53,6% korzystało także 
ze wsparcia Narodowego Funduszu Zdrowia (NFZ) (tab. 6). Całkowity koszt tych 
terapii wynosił 101 995,32 PLN, przy czym 97,8% tej kwoty opiekunowie pokryli ze 
środków prywatnych, a tylko 2,2% pokryto ze środków NFZ. Dodatkowo spośród 13 
rodziców, którzy deklarowali korzystanie z psychiatrycznej terapii farmakologicznej, 
wszyscy opłacali ją ze środków prywatnych, a 69,2% rodziców korzystało dodatkowo 
z refundacji NFZ. Całkowity koszt psychiatrycznej terapii farmakologicznej wynosił 
37 323,72 PLN i 91,8% tej kwoty opiekunowie pokryli ze środków prywatnych. Z kolei 
łączna kwota finansowania opieki psychologiczno-psychiatrycznej wynosiła 139 319,04 
PLN – ze środków publicznych opłacono zaledwie 3,8% wszystkich kosztów, z czego 
na sesje terapeutyczne wydano 2274,72 PLN (1,6%), a na terapię farmakologiczną 
3056,76 PLN (2,2%).
Tabela 6. Koszty i wykorzystanie opieki psychiatrycznej i psychologicznej wśród opiekunów

Liczba opiekunów
n = 28

Całkowity koszt
PLN (%)

W związku z opieką uczestniczono w indywidualnych wizytach 
lub sesjach terapii grupowej z psychiatrą, psychologiem lub innym 
specjalistą zdrowia psychicznego, aby poprawić swoje zdrowie

środki prywatne 28 (100) 99 720,6 (97,8)
środki publiczne (NFZ) 15 (53,6) 2 274,72 (2,2)
całkowity koszt indywidualnych lub grupowych sesji 
terapeutycznych 101 995,32 (100)

n = 13 PLN (%)
W związku z opieką stosowano psychiatryczną terapię 
farmakologiczną

środki prywatne 13 (100) 34 266,96 (91,8)
środki publiczne (NFZ) 9 (69,2) 3 056,76 (8,2)
całkowity koszt psychiatrycznej terapii farmakologicznej 37 323,72 (100)

Całkowity koszt opieki psychiatrycznej i psychologicznej 139 319,04 (100)
całkowity koszty opieki ze środków prywatnych 133 987,56 (96,2)
całkowity koszty opieki ze środków publicznych 5 331,48 (3,8)
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Dyskusja

Uzyskane wyniki podkreślają złożony wpływ sprawowania długoterminowej 
opieki nad osobą z ZA na zdrowie i dobrostan psychiczny rodziców, wskazując na 
pilną potrzebę systemowego wsparcia dostosowanego do ich specyficznych potrzeb. 
Wielu opiekunów doświadcza znacznego obciążenia emocjonalnego i psychicznego, 
dlatego konieczne jest stworzenie kompleksowego systemu pomocy oraz skutec-
znych interwencji, które będą odpowiadać na ich realne potrzeby [25, 27], zwłaszcza 
że polityka zdrowotna i społeczna przyjęta w ramach „Planu dla Chorób Rzadkich 
na lata 2024–2025” koncentruje się na pacjentach, pomijając jednocześnie sytuację 
psychospołeczną opiekunów. Tymczasem opublikowane niedawno badania dowodzą, 
że rodzice (a szczególnie matki) osób z ZA doświadczają obniżonej jakości życia, 
wysokiego poziomu stresu i obciążenia rodzicielskiego oraz poważnego obciążenia 
finansowego [28]. Co więcej, badania sugerują, że wymagania opiekuńcze związane 
z opieką nad osobą z ZA sprawiają, że ta grupa opiekunów ma większe poczucie 
obciążenia niż rodzice dzieci z innymi zaburzeniami neurorozwojowymi [30, 33–35]. 
Są także bardziej narażeni na kryzysy zdrowia psychicznego i korzystanie z opieki 
psychiatrycznej [9, 14–18]. Stąd niezbędne jest wprowadzenie rozwiązań wspierających 
dobrostan psychiczny całych rodzin osób z ZA, w tym zapewnienie dostępu do opieki 
psychologicznej i psychiatrycznej, wsparcia emocjonalnego oraz refundacji tych usług.

Przeprowadzone badanie pozwoliło poczynić kilka istotnych ustaleń: (1) większość 
opiekunów osób z ZA odczuwa negatywny wpływ sprawowania długoterminowej 
opieki na własne zdrowie; (2) wyzwania związane z  opieką sprawiają, że rodzice 
zaniedbują własne potrzeby zdrowotne; (3) choć ⅓ rodziców korzysta z profesjon-
alnej opieki psychologiczno-psychiatrycznej, w  tym terapii farmakologicznej, to 
przeważająca część kosztów z tym związanych jest pokrywana ze środków prywatnych.

Nasze badanie potwierdza wyniki uzyskane przez innych badaczy, którzy wykazali, 
że wymagania wynikające z opieki nad osobą z ZA skutkują silnym, wydłużonym 
stresem i  poczuciem obciążenia oraz wpływają niekorzystnie na różne obszary 
funkcjonowania opiekunów, w  tym na ich zdrowie fizyczne, psychiczne i  emoc-
jonalne [25, 27, 28]. Choć sprawowanie opieki nad osobą z ZA może być źródłem 
osobistej satysfakcji [24, 39], to rodzice doświadczają wielu negatywnych emocji, 
w tym niepokoju, niepewności, lęku, depresji, poczucia utraty kontroli i bezradności, 
a także przygnębienia, złości i poczucia winy [25–27]. Wykazano, że z racji typowych 
dla ZA problemów ze snem, brakiem ciągłości snu i nocnym pobudzeniem rodzice 
doświadczają chronicznego zmęczenia, raportują wysoki poziom przemęczenia 
i obniżoną jakość życia [5, 40, 41].

Wyniki te są istotne, bo choć Pelentsov i wsp. [42] wykazali, że niezależnie od 
rodzaju choroby rzadkiej dotykającej pacjentów ich opiekunowie czują się fizycznie 
wyczerpani, cierpią na zaburzenia snu, zmęczenie, utratę apetytu i wagi, bóle głowy 
i częste przeziębienia [42], to istniejące badania sugerują zarazem, że rodzice dzieci 
z ZA doświadczają silniejszych stresorów niż rodzice dzieci z  innymi problemami 
neurorozwojowymi lub dzieci zdrowych i częściej cierpią na depresję i stany lękowe. 
Przykładowo Adams i wsp. [34, 35] pokazali, że o ile lęk, depresja i poczucie obciążenia 
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są powszechne u rodziców dzieci z rzadkimi zespołami genetycznymi, o tyle u op-
iekunów dzieci z ZA są one szczególnie wysokie i wiążą się z dużym natężeniem 
trudnych zachowań u dzieci oraz ich przewlekłym charakterem. Również Griffith 
i wsp. [24] zaobserwowali wyższy poziom klinicznego lęku i depresji u  rodziców 
dzieci z ZA niż u opiekunów dzieci z innymi rzadkimi zespołami genetycznymi, ze 
spektrum autyzmu i zdrowych dzieci. Opublikowane niedawno badanie porównawcze 
polskich opiekunów także ujawniło, że ze względu na napady padaczkowe, problemy 
ze snem oraz deficyty mobilności rodzice dzieci z ZA deklarowali znacznie niższą 
jakość życia i wyższe poczucie obciążenia niż rodzice dzieci z zespołami delecji 22q11 
i Williamsa [33].

Uzyskane przez nas wyniki potwierdzają, że z powodu czasochłonności i dużej 
liczby czynności opiekuńczych oraz ilości energii, jaką rodzice poświęcają na wyko-
nywanie takich zadań, jak karmienie, kąpanie, ubieranie, czynności higieniczne 
i pielęgnacyjne czy obowiązki związane z koniecznością zagwarantowania odpow-
iedniej opieki medycznej podopiecznemu, wielu opiekunów deklaruje, że rzadko dba 
o własne zdrowie. Rodzice priorytetowo traktują opiekę nad chorym dzieckiem, przez 
co nie mają czasu na odpoczynek i często zaniedbują własne potrzeby zdrowotne, 
w tym regularne badania lekarskie, ograniczają spożycie własnych leków, aktywność 
fizyczną i zaniedbują własne nawyki żywieniowe [43–45]. Potwierdza to obserwację, 
że aby pomóc choremu dziecku, nawet gdy sami są chorzy, opiekunowie rzadko szukają 
pomocy medycznej, co powoduje pogorszenie ich stanu zdrowia i  samopoczucia 
[46]. W konsekwencji rodzice osób z chorobami rzadkimi raportują nieodpowiednią 
ilość snu, zapominanie o  przyjmowaniu leków i  zaniedbywanie wizyt lekarskich; 
często opóźniają realizację własnych potrzeb zdrowotnych lub z nich rezygnują, aby 
pozostać w domu i opiekować się swoimi bliskimi [47, 48]. Wcześniejsze badania 
wykazały, że rodzice i inni opiekunowie rodzinni zwykle zaniedbują swój sen, dobre 
samopoczucie emocjonalne, szczęście czy realizację własnych planów i zainteresowań. 
W konsekwencji ponad połowa rodziców raportuje pogorszenie własnego stanu zd-
rowia fizycznego, psychicznego i społecznego, a wśród najczęstszych dolegliwości 
wymieniają: przewlekły stres, problemy ze snem i chroniczne zmęczenie, brak energii 
i depresję [49–51].

Z naszego badania wynika wreszcie, że choć wielu opiekunów dzieci z ZA korzysta 
z profesjonalnej opieki psychologiczno-psychiatrycznej, w tym terapii farmakolog-
icznej, to zdecydowana większość kosztów tej opieki jest pokrywana ze środków 
prywatnych. Współgra to z obserwacją, że choć wielu opiekunów rodzinnych osób 
z  chorobami rzadkimi doświadcza depresji, zaburzeń lękowych i  innych negaty-
wnych stanów emocjonalnych, to nie dysponują oni należytym systemem wsparcia 
emocjonalnego i  społecznego [52]. Liczne istniejące badania dowodzą, że brakuje 
kompleksowego wsparcia psychologicznego dla rodzin opiekujących się dziećmi 
z ZA, a wiele z nich zgłasza, że dostęp do wsparcie emocjonalnego, poradnictwa 
psychologicznego, terapii lekowej i opieki wytchnieniowej jest utrudniony [9, 53]. 
I choć sugeruje się, że wsparcie psychologiczne powinno być oferowane całej rodzinie 
już w  momencie diagnozy, to nasze badanie ujawnia, że niemal wszyscy rodzice 
muszą go poszukiwać we własnym zakresie i sami ponoszą wysokie koszty terapii 
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psychologiczno-psychiatrycznej. Również badanie Bourrata i wsp. [54] wykazało, 
że spośród 31% opiekunów, którzy zdecydowali się na terapię psychologiczną, 
80% musiało pokryć jej koszty samodzielnie, a niemal połowa rodziców, którzy nie 
skorzystali z  tej formy opieki, jako czynnik zniechęcający podała właśnie koszty. 
Z kolei we wcześniejszym badaniu polskich opiekunów dzieci z chorobami rzadkimi 
ustalono, że pomimo doświadczania problemów zdrowotnych wielu rodziców czuje 
się ignorowanych przez system opieki zdrowotnej i sugeruje, że ich własne potrzeby, 
w tym wsparcie psychiczne i emocjonalne, są niezaspokojone [53]. Stąd wskazuje się, 
że opiekunowie sprawujący opiekę nad chorym członkiem rodziny są, w stosunku do 
osób niesprawujących takiej opieki, znacznie bardziej narażeni na ryzyko zaburzeń 
depresyjnych i lękowych oraz pogorszenie zdrowia fizycznego; są oni także bardziej 
narażeni na brak dodatkowego ubezpieczenia zdrowotnego i niekorzystanie z usług 
opieki zdrowotnej [55].

Ograniczenia badania

Choć jest to pierwsza w Polsce próba oszacowania deklarowanego wpływu opieki 
nad osobą z ZA na zdrowie opiekunów rodzinnych i zakres korzystania przez nich 
z opieki psychologiczno-psychiatrycznej oraz kosztów tej opieki, to nasze badanie 
ma kilka ograniczeń. Po pierwsze, w badaniu wzięła udział stosunkowo mała kohorta 
respondentów. Należy jednak zauważyć, że z racji rzadkiego charakteru choroby oraz 
z braku rejestru chorób rzadkich w Polsce nie jest znana dokładna liczba pacjentów z ZA 
i rodzin opiekujących się takimi pacjentami w kraju. Co więcej, ponieważ dane zbierano 
z gospodarstw domowych, liczbę 84 odpowiedzi należy uznać za wysoką. Po drugie, 
badanie miało charakter retrospektywny, a część danych opiera się na subiektywnej 
ocenie opiekunów, bez możliwości ich dokładnej weryfikacji. Lecz i tu należy podkreślić, 
że dane dotyczące pacjenta, korzystania z opieki psychologiczno-psychiatrycznej oraz 
jej kosztów refundowanych przez NFZ były pobierane przez respondentów z IKP. Po 
trzecie, raportowany zakres korzystania z opieki psychologiczno-psychiatrycznej oraz 
deklarowana wysokość jej kosztów płaconych przez opiekunów ze środków prywatnych 
mogą być obciążone błędem ze względu na brak szczegółowych informacji u niektórych 
opiekunów lub zawodność pamięci. Po czwarte, badanie przeprowadzono w formie 
ankiety internetowej, co mogło mieć wpływ na proces rekrutacji badanych. Ponieważ 
jednak ZA jest chorobą rzadką, a w Polsce brakuje rejestru takich pacjentów, rekrutacja 
uczestników była prowadzona przez organizację pacjencką – Fundację FAST Poland, dla 
której internetowa strona www, profil na Facebooku i wewnętrzny mailing są głównymi 
narzędziami komunikacji. Pewnym ograniczeniem mogło być i to, że jak każdy system, 
IKP może zawierać błędne informacje. Kolejnym ograniczeniem badania jest znaczna 
nierównowaga płciowa wśród respondentów – zdecydowaną większość stanowiły 
kobiety, a  jedynie pięciu badanych opiekunów to mężczyźni. Może to wprowadzać 
zniekształcenie wyników związane z płcią i ogranicza możliwość uogólnienia wyników 
na doświadczenia wszystkich opiekunów. W przyszłych badaniach warto dążyć do 
bardziej zrównoważonej reprezentacji płci, aby lepiej zrozumieć ewentualne różnice 
w wyzwaniach i strategiach radzenia sobie zależne od płci.
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Wnioski

Uzyskane wyniki wskazują na szereg istotnych implikacji dotyczących poprawy 
opieki zdrowotnej nad rodzicami osób z ZA. Ponieważ wielu rodziców raportuje, 
że obciążenia związane z opieką skutkują problemami natury emocjonalnej i psy-
chicznej, istnieje pilna potrzeba opracowania skutecznych interwencji i  systemu 
wsparcia uwzględniających ich potrzeby. Szczególne znaczenie ma zwrócenie uwagi 
na doświadczanie wielu negatywnych stanów emocjonalnych, zagrażających dobro-
stanowi psychicznemu opiekunów rodzinnych, którzy łącząc wiele ról, nie mogą 
liczyć na wsparcie ze strony instytucji państwowych i  społecznych. A że przyjęty 
w zeszłym roku „Plan dla Chorób Rzadkich na lata 2024–2025” koncentruje się na 
aspektach klinicznych i potrzebach medycznych pacjentów, ale pomija psychospołeczne 
potrzeby opiekunów, konieczne jest opracowanie interwencji psychologicznych, które 
mogłyby pomóc zmniejszyć stres opiekuńczy, poczucie obciążenia i poczucie izolacji 
przeżywane przez wielu opiekunów. Konieczne jest więc promowanie holistycznego 
podejścia do zdrowia psychicznego rodzin osób z ZA, które powinno uwzględniać 
wsparcia emocjonalne, profesjonalną opiekę psychologiczno-psychiatryczną dla całej 
rodziny oraz refundację opieki psychologiczno-psychiatrycznej.
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