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Potrzebne holistyczne podejscie do tematu
chorob rzadkich

O chorobach rzadkich moéwi sie przede wszystkim z perspektywy medycyny i zdrowia
publicznego. Brakuje jednak spojrzenia holistycznego, uwzgledniajacego réwniez codzienne
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zycie chorych, zaangazowanie ich rodziny czy organizacje opieki - uwazaja badaczki
spoteczne z IFiS PAN.

Swiatowy Dzien Choréb Rzadkich przypada na ostatni dzien lutego (w tym roku - 29.02).

"Wiedza na temat choréb rzadkich, ktéore w Europie dotykaja ok. 30 mln ludzi, a w Polsce 2-3 mln,
jest wciaz niewielka. Jednak jeszcze mniej wiadomo, jak wyglada codzienno$c¢ takich oséb i ich rodzin"
- podkreslaja dr hab. Matgorzata Rajtar, prof. IFiS PAN oraz doktorantka Katarzyna Krol, ktore
reprezentuja Instytut Filozofii i Socjologii PAN. Prowadza badania z pogranicza antropologii
spoteczno-kulturowej i medycznej, socjologii medycznej, bioetyki i studiéw nad nauka i technologia.

Okiem antropologii

Ostatni projekt badawczy, ktérym kierowata Malgorzata Rajtar, finansowany z NCN, dotyczyt
antropologicznego podejscia do choréb rzadkich na podstawie studium regionu Morza Battyckiego.

Matlgorzata Rajtar zaproponowala w nim termin "antropologia choréb rzadkich". "Chodzi
o wskazanie, ze choroby rzadkie sa istotnym obszarem badan nie tylko dla nauk medycznych, ale
takze dla nauk spotecznych zajmujacych sie zdrowiem i choroba" - powiedziata w rozmowie z Nauka
w Polsce kierowniczka Osrodka Badan Spotecznych nad Chorobami Rzadkimi przy IFiS PAN.

Dodata, ze w kontekscie chordb rzadkich bardzo duzo méwi sie o dostepie do diagnostyki i leczenia,
matych populacjach, matej wiedzy o tych chorobach itp. - a wiec przede wszystkim z perspektywy
medycyny i zdrowia publicznego

"Niewiele jednak dyskusji toczy sie w kontekscie doswiadczenia zycia z choroba rzadka i przewlekta.
Brakuje perspektywy holistycznej uwzgledniajacej interdyscyplinarna perspektywe antropologii
medycznej, jak i np. perspektywe niektorych przedstawicieli organizacji pacjenckich czy lekarzy" -
podkreslita.

Luke te - na podstawie badan w trzech krajach w regionie Morza Baltyckiego: Finlandii, Polsce
i Szwecji - ma wypelnic¢ ksigzka pod redakcja badaczek pt. "Entanglements of Rare Diseases in the
Baltic Sea Region".

Jak wskazata Katarzyna Krol, angielski termin "entanglements" w tytule oznacza platanine
i powigzania. "Jest to jedna z wazniejszych koncepcji we wspdlczesnej antropologii oraz studidw nad
spoteczenstwem i technologia (STS). Zwraca uwage na wzajemne relacje ludzi (w naszym przypadku
0s6b z chorobami rzadkimi i ich opiekunéw) z rzeczami (takimi jak technologie medyczne, zywnos¢
specjalnego przeznaczenia medycznego), aktami prawnymi (jak np. Narodowy Plan dla Chordéb
Rzadkich), normami biomedycznymi, kulturowymi skryptami ‘dobrej’ opieki, ktére wzajemnie sie
przeksztatcaja i zmieniaja" - powiedziata doktorantka z Graduate School for Social Research (GSSR)
przy IFiS PAN.

Kolejne rozdziaty ksiazki traktuja m.in. o menedzerskim matriarchacie (o sytuacji matek dzieci
z chorobami rzadkimi, ktére w obliczu diagnozy musza sta¢ sie "eksperckimi opiekunkami");
codziennosci, w ktorej jedzenie jest rowniez forma terapii medycznej; doswiadczeniu pacjentow
odzywianych przez sonde; emigracji zdrowotnej czy kwestii niepetnosprawnosci.

"Pokazujemy, ze sytuacja oséb z choroba rzadka w praktyce ksztaltuje sie w kontekscie relacji
rodzinnych i wzoréw kulturowych dotyczacych tego, jakie sa oczekiwania wobec chorych i/lub ich
rodzicow lub opiekundéw; relacji obywatel-panstwo, modeli relacji i komunikacji
lekarz-pacjent/opiekunowie, stosunku i zaufania do nauki i technologii oraz spoteczno-kulturowych



wyobrazen co do tego, na czym polega ‘normalne’ zycie" - powiedziata Matgorzata Rajtar.
Wyzwania codziennosci

Wedtug definicji przyjetej w Unii Europejskiej i w Polsce, choroba rzadka dotyka nie wiecej niz 1 na
2000 os6b. Mimo wielkiej réznorodnosci (wedtug réznych szacunkéw jest ich od 6 tys. do ponad 10
tys., a kazdego roku odkrywane sa kolejne) maja wiele cech wspolnych m.in. przewlekty lub ciezki
przebieg, czesto wspolistnienie z niepelnosprawnoscia fizyczna i (lub) intelektualna oraz czeste
uwarunkowanie genetyczne. Szacuje sie, ze w Polsce zyje ok. 2-3 mln 0séb z choroba rzadka, a w
Europie ok. 30 mln.

Jak wskazuje Katarzyna Krol, zycie z choroba rzadka wiaze sie z szeregiem wyzwan, ktére zaleza od
rodzaju choroby oraz jej przebiegu. "W przypadku choréb metabolicznych, ktérych dotyczy
wiekszo$é rozdziatéw ksiazki i ktore znajduja sie w panelu badan przesiewowych, diagnoza jest
stawiana najczesciej dos¢ niedtugo po urodzeniu. W tym zakresie doswiadczenie pacjentow rézni sie
od wiekszosci chorych na choroby rzadkie, ktorzy na diagnoze czekaja nawet kilka-kilkanascie lat
(stad mowi sie o ‘odysei diagnostycznej’). Po diagnozie rozpoczyna sie etap ‘chronic homework’ -
réwnie przewlekltej co choroba pracy opiekunczej wykonywanej w domu przez rodzica/éw" -
powiedziata.

W jej ocenie jednym z podstawowych wyzwan chorych jest dostep do eksperckiej opieki medycznej
oraz wiedzy medycznej. Wskazata, ze o ile w zakresie pediatrii osrodki dysponuja juz najczesciej
doswiadczona kadra, to brakuje takich ekspertow dla dorostych pacjentéw.

"Rowniez relacje pacjent/opiekun-lekarz w przypadku choréb rzadkich wymagaja przemyslenia
tradycyjnego modelu eksperta-lekarza oraz pacjenta-odbiorcy wiedzy medycznej, ktéory ma
zaakceptowaé proponowane formy leczenia. W przypadku choréb rzadkich nierzadko (nomen omen)
to opiekunowie lub sami pacjenci sa ekspertami oraz koordynatorami leczenia swoich schorzen" -
podata Katarzyna Krol.

Kolejnym problemem jest biurokratyzacja codziennosci zycia z choroba - koniecznos$¢ regularnego
aplikowania o refundacje zywnosci medycznej czy zgtaszania sie co kilka lat na komisje orzekajaca
o niepetnosprawnosci, "ktora nie zawsze jest merytorycznie przygotowana do rozpatrywania tak
nietypowych przypadkéw a jednoczesnie nie dysponuje precyzyjnymi wytycznymi w kwestii
orzekania o chorobach rzadkich".

"Szczegolowe potrzeby roznig sie w zaleznosci od choroby, natomiast z pewnosciag wszystkim
pacjentom i opiekunom brakuje holistycznego wsparcia w leczeniu oraz codziennosci z choroba
rzadka, ktore braloby pod uwage nie tylko stricte medyczne aspekty chorowania, ale zwracato
rowniez uwage na spoteczne, edukacyjne i socjalne potrzeby osoéb chorych. Jedna z podstawowych
potrzeb jest na pewno wieksze zrozumienie ze strony spoteczenstwa dla trudnosci, z jakimi mierza
sie osoby z diagnoza rzadkiej choroby" - podsumowaty badaczki.

Zrédto: pap.pl
https://laboratoria.net/aktualnosci/32122.html
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Olbrzymie ilosci danych o Wszechswiecie z
wod Morza Srodziemnego

KM3NeT to nie jeden detektor, lecz podmorskie miasto tysiecy czujnikow Swiatta.
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Nowe organizmy sa odkrywane szybciej niz
kiedykolwiek wczesniej

Biolodzy odkrywaja rocznie srednio 16 tys. gatunkow.

Skutki ekspozycji na mikroplastik przechodza
Z Ojca na syna

Informuja naukowcy w pismie ,Journal of the Endocrine Society”.
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Statyny pomagaja wszystkim cukrzykom

Informuje pismo ,Annals of Internal Medicine”.
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Zanieczyszczenie powietrza moze miec
zZzwiazek z wyzszym ryzykiem...

Wykazano w badaniu, ktére ukazato sie na tamach ,JAMA Network Open”.
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O szpiczaku w badaniach obrazowanych
czesto swiadcza ,dziury w...

Twierdzi prof. Iwona Hus.
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Uszkodzenia dachow pod nadmiernym
sniegiem
Decydujace znaczenie maja tu nie same zmiany stanu skupienia sniegu.
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Minimalne wynagrodzenie profesora

Trwaja prace nad nowelizacja rozporzadzenia.
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