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DOROSLI Z MUKOWISCYDOZA — WYZWANIA
MEDYCZNE I PSYCHOSPOLECZNA ADAPTACJA
W KONTEKSCIE RYZYKA PRZEDWCZESNEJ SMIERCI

Wprowadzenie

Choroba rzadka to jednostka wystepujaca u nie wigcej niz 1 na 2000 oséb lub
rzadziej (Smigiel, Laczmanska, 2012). Pomimo znaczacego postepu nauk me-
dycznych, relatywnie niskie (na tle innych skracajacych zycie choréb) wskazniki
epidemiologiczne i wysokie koszty leczenia chorob rzadkich op6zniajg wdraza-
nie w wielu krajach systemowych rozwigzan w zakresie diagnostyki i rehabili-
tacji pacjentow nimi dotknigtych.

Mukowiscydoza (Cystic Fibrosis — CF) jest najczesciej wystepujaca rzadka
chorobg genetyczng. Cechuje si¢ autosomalnym recesywnym mechanizmem
dziedziczenia 1 pomimo rozwoju medycyny §wiatowej nadal pozostaje cigzka
i nieuleczalng wielonarzagdowa choroba (Sands, 2019). Skomplikowana symp-
tomatologia i niekorzystne rokowanie stanowig niezwykle trudne wyzwanie
szczegolnie dla dorostych chorych, ze wzgledu na bardzo wysokie ryzyko do-
$wiadczenia przez nich przedwczesnej Smierci.

Szacunkowe dane wskazuja, ze na $wiecie mukowiscydoza dotknigtych jest
ok. 70 tys. 0sob (Rusek, Glabski, 2012). Wedlug Polskiego Rejestru Mukowiscy-
dozy, prowadzonego do 2012 r., czesto$¢ urodzen osdb z omawiang jednostka
nozologiczng wynosita ok. 1 na 5000 zywych noworodkéw (Sands, Pogorzelski,
Skoczylas-Ligocka, 2018). Przed 1940 r. 85% pacjentéw z CF umierato przed
ukonczeniem 2. r.z., podczas gdy w latach 90. XX w. srednia przezycia wyno-
sifa 32,3. r.z. (Anderson, Flume, Hardy, 2001). Od 1969 r. przezycie w mukowi-
scydozie wzrosto z 14. do 31. r.z. (Flahault, 2010).
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W USA w latach 70. XX w. dorosli pacjenci z CF stanowili 8%, ale na po-
czatku XXI w. juz ok. 40% chorych. W 2007 r. $redni wiek przezycia chorych
z mukowiscydoza w USA wynosit 37 lat (Ernst, Johnson, Stark, 2010), w Wiel-
kiej Brytanii za$ wiek ten szacuje si¢ na ok. 47 lat (UK CF Registry Annual Data
Report 2015). Polskie zrodla jeszcze 10 lat temu podawaty, ze §redni wiek prze-
zycia polskich chorych wynosit 18 lat (Mazurek, 2009), obecnie za$ mediana
wieku w chwili zgonu z powodu CF wynosi 24 lata (Sands, 2019). Najczestsza
przyczyna $mierci w mukowiscydozie jest niewydolno$¢ oddechowa. Wiele ba-
dan migdzynarodowych wskazuje, ze progresja CF w zakresie objawéw uktadu
oddechowego jest szybsza u kobiet niz u m¢zczyzn i zaznacza si¢ szczegolnie
u 0s6b ponizej 20. r.z. (Rosenfeld i in., 1997).

Szacunki epidemiologiczne oparte na analizie najnowszych danych pocho-
dzacych z Europejskiego Rejestru Mukowiscydozy (European CF-Registry)
wskazuja, ze do 2025 r. w Europie Zachodniej wzrosnie o 70—75% liczba do-
rostych chorych z CF (za: Elborn, 2016; Ronan, Elborn, Plant, 2017). Wedtug
danych z 2012 r. (Polski Rejestr Mukowiscydozy) liczba polskich chorych
(zdiagnozowanych) wynosita ok. 1552 os6b, w tym 1017 dzieci (65,5%) i 535
dorostych (34,5%) (za: Sands, 2019). Na podstawie analizy danych pochodza-
cych ze wspomnianego rejestru, wynikow badan przesiewowych noworodkow
prowadzonych od 2009 r., wynikéw badan ankietowych oraz opinii ekspertow
szacuje si¢, ze w Polsce zyje ok. 2400 0s6b z CF (Sands, Pogorzelski, Skoczy-
las-Ligocka, 2018). Z kolei ok. 2 milionow Polakéw (w zblizonej liczbie kobiet
1 m¢zczyzn) jest przypuszczalnie nosicielami zmutowanego genu CFTR (Pio-
runek, 2013). Jakkolwiek mukowiscydoza jest wciaz chorobg nieuleczalng, to
zmiany w zakresie danych dotyczacych przezywalnosci w tej chorobie cechuje
duza dynamika.

Pierwszy dokument europejski uznajacy choroby rzadkie za prioryteto-
wy obszar dzialan w dziedzinie zdrowia powstat w 1993 roku. Wowczas to
powotano Grupe Zadaniowa ds. Chorob Rzadkich, przeksztatcong pdzniej
w Komitet Ekspertéw Unii Europejskiej ds. Choréb Rzadkich (EUCERD),
od 2014 r. funkcjonujacy jako Europejska Komisja EC Expert Group on Rare
Diseases (http://www.eucerd.eu). W 1999 r. (Dokument nr 1295/1999/EC,
za: https://www.prawo.pl/akty/dz-u-ue-1-1999-155-1,68183406.html) przyjeto
wspolnotowy program dziatania w omawianym obszarze na lata 1999-2003.
Rozporzadzenie nr 141/2000 Parlamentu Europejskiego i Rady z 16 grudnia
1999 r. zaznacza, ze pacjenci cierpigcy na choroby o bardzo niskich wskaz-
nikach epidemiologicznych powinni by¢ uprawnieni do takiej samej jakos$ci
leczenia, jak inni pacjenci (https:/www.gov.pl/web/zdrowie/narodowy-plan-
-dla-chorob-rzadkich). W 2008 r. okre§lono wyzwania dotyczace chorob
rzadkich stojace przed Europa, do ktérych nalezaly: poprawa rozpoznawania
tychze chorob oraz spolecznej §wiadomosci ich istnienia, wspieranie polityki
dotyczacej tych choréb w panstwach cztonkowskich w dazeniu do spdjnej
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strategii ogdlnej, a takze rozwijanie wspolpracy, koordynacji i regulacji w za-
kresie omawianej problematyki na poziomie UE. Zainicjowano takze EURO-
PLAN — Europejski Projekt na rzecz Opracowania Krajowych Planow Zwal-
czania Chorob Rzadkich (European Project for Rare Diseases National Plans
Development) majacy za zadanie utatwi¢ panstwom Wspodlnoty wypracowa-
nie krajowych strategii w obszarze chorob rzadkich. Szczegétowe wytycz-
ne obejmowaty m.in.: definiowanie i kodyfikacj¢ omawianej grupy chordb,
prowadzenie badan naukowych i gromadzenie wiedzy specjalistycznej na te-
mat oséb nimi dotknigtych (na poziomie UE), stworzenie europejskich sieci
referencyjnych oraz upodmiotowienie organizacji pacjentow (https:/muko.
pl/aktualnosci/europlan-strategia-dla-chorob-rzadkich-nowe-wyzwanie-dla-
polski/).

EUROPLAN realizowano w latach 2008-2011 oraz 2011-2015; w tym czasie
narodowe strategie opracowato 28 krajow europejskich, niestety nie bylo wsrod
nich Polski. Prace nad stworzeniem polskiego Narodowego Planu dla Choréb
Rzadkich podjeto w 2008 r., jednak dopiero w pazdzierniku 2019 r. Minister-
stwo Zdrowia przekazato koncowy dokument do ostatecznej akceptacji Radzie
Ministrow RP.

Celem artykutu jest wstgpne przyblizenie medycznych i psychospotecznych
kontekstow funkcjonowania dorostych oséb z mukowiscydoza oraz zagadnienia
wdrazania najnowszych standardéw ich rehabilitacji. Opracowanie przygotowa-
no na podstawie analizy aktualnej literatury przedmiotu oraz dokumentéw pol-
skich i europejskich towarzystw naukowych.

Wyzwania dotyczace leczenia mukowiscydozy

Mukowiscydoza jest wywotana mutacja genu kodujacego biatko btonowe
(cystic fibrosis trans membrane conductance regulator — CFTR), bedace kana-
fem jonowym, od ktorego zalezy uwodnienie wydzieliny gruczotéw produkuja-
cych sluz. Zmiany patologiczne wystepuja w wielu narzadach (w szczegolnosci
za$ w ukladach: oddechowym, pokarmowym, rozrodczym oraz w gruczotach
wydzielniczych), a objawy zwykle pojawiajg si¢ we wczesnym dziecinstwie
(Mazurek, 2012; Sanak, 2012). Skomplikowang symptomatologi¢ choroby
przedstawiono w tabeli 1.

Dla przezycia chorych najwazniejsze sg zmiany w uktadzie oddechowym,
poniewaz przyczyng zgonu ok. 90% chorych jest niewydolno§¢ oddechowa.
Zastoj wydzieliny w oskrzelach (szczegdlnie dolnych) prowadzi do przewleklej
infekcji, stan zapalny drég oddechowych do ich destrukcji i pojawienia si¢ roz-
strzenia oskrzeli. Najwcze$niej stwierdzanymi patogenami sg pateczki grypy,
gronkowce i pateczki ropy biekitnej, ktore wywotujg niekorzystne postepujace
zmiany w uktadzie oddechowym (Mazurek, 2009). Schemat postepowania lecz-
niczego mukowiscydozy przedstawiono w tabeli 2.
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Tabela 1. Choroby i objawy w mukowiscydozie

i drogi z6tciowe

Narzad objety Najczestsze choroby i objawy
zmiang chorobowa
Uktad oddechowy Polipy nosa
Zapalenie zatok przynosowych
Zapalenie oskrzelikow i oskrzeli
Zapalenie ptuc
Rozstrzenie oskrzeli
Niewydolno$¢ oddechowa
Uktad pokarmowy
Trzustka Niewydolnos¢ zewnatrzwydzielnicza trzustki
Nawracajace zapalenia trzustki
Cukrzyca
Nietolerancja glukozy
Watroba Cholestaza wiecku niemowlecego
Sttuszczenie watroby
Marskos$¢ watroby
Nadci$nienie zwrotne
Pecherzyk zotciowy | Zaburzenia czynnosciowe

Maty pecherzyk zotciowy

Kamica zo6tciowa

Zapalenie pecherzyka zotciowego
Stwardniajace zapalenie drog zo6tciowych
Nowotwor drog zotciowych

Jama ustna

Nawracajacy obrzek i kamica $linianek przyusznych
Nawracajaca kandydoza jamy ustnej

Przetyk i zotadek

Patologiczny refluks Zotadkowo-przetykowy
Zapalenie przelyku

Przetyk Baretta

Zylaki przetyku

Nadmierne wydzielanie soku zotadkowego
Choroba wrzodowa

Jelito cienkie i grube

Niedroznos$¢ smotkowa

Zespot zaburzen droznosci koncowego odcinka jelita krgtego
Welobienie jelit

Wypadanie §luzéwki odbytnicy

Zaparcia

Kolonopatia wtdkniejaca

Inne objawy
i objawy nietypowe

,.Stony pot”, palce pateczkowate, zaburzenia wodno-elektrolitowe —
zasadowica metaboliczna wraz z odwodnieniem, hiponatremiczne
udary cieplne u dorostych, nieptodno$¢ mezczyzn, azoospermia —
wrodzona obustronna niedrozno$¢ nasieniowodéw (CBAVD), gesty
$luz szyjkowy u kobiet, opdzniony rozwoj fizyczny, nadmierna
meczliwos¢, napadowe zapalenie stawdw, ptucna przerostowa
osteoartropatia

Zrodto: opracowanie wlasne na podst. Milanowski i in. 2002; Smigiel, Iwanczak, 2003, za: Smigiel,
Stawarski, Jackowska-Adamska, 2007, s. 97, 105-106.
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Tabela 2. Zasady leczenia mukowiscydozy

Cel Postgpowanie
Prewencja/korekta zaburzen Suplementacja enzymami trzustki i witaminami
odzywienia rozpuszczalnymi w thuszczach.

Dieta wysokoenergetyczna bogata w biatka i ttuszcze
Utatwienie ewakuacji wydzieliny Kinezyterapia
z drog oddechowych Mukolityki wziewne (dornaza alfa, sol hipertoniczna)
Kontrola infekcji/zapalenia Wezesne leczenie zaostrzen antybiotykami

Przewlekta antybiotykoterapia wziewna (u zakazonych
pateczka ropy blekitne;j)
Leki przeciwzapalne

Zrodto: Mazurek, 2009, s. 91.

Niestety, pomimo postepu nauk medycznych, mukowiscydoza nadal ma sta-
tus choroby nieuleczalnej. Realna szansa na przedtuzenie zycia chorych i po-
prawe jakos$ci ich funkcjonowania zwigzana jest z zastosowaniem procedury
przeszczepienia narzadow (glownie ptuc oraz watroby). Wspomniana opcja te-
rapeutyczna jest dostepna takze w polskich osrodkach medycznych w Zabrzu,
Szczecinie-Zdunowie i Gdansku (Sands, 2019).

Europejskie wytyczne dotyczace leczenia mukowiscydozy zostaly opracowa-
ne po raz pierwszy przez towarzystwo naukowe European Cystic Fibrosis So-
ciety w 2005 r. i sg poddawane stalej aktualizacji (Sands, 2019). Zgodnie z nimi
system leczenia chorych powinien by¢ realizowany kompleksowo w ramach
wielospecjalistycznej opieki ambulatoryjnej, szpitalnej i domowej. Osoby z CF
powinny by¢ objete opieka interdyscyplinarnych zespotow (Multidisciplinary
Team — MDT) w specjalistycznych osrodkach leczenia mukowiscydozy. Zespot
tworzg tacy specjalisci, jak: pulmonolog/pulmonolog dzieciecy, dietetyk, fizjo-
terapeuta, psycholog kliniczny, pielegniarki, pracownik socjalny, farmakolog
kliniczny i mikrobiolog. Cztonkowie zespotu powinni mie¢ mozliwo$¢ konsul-
tacji z innymi specjalistami, m.in. z: genetykiem, chirurgiem, laryngologiem,
gastroenterologiem, hepatologiem i diabetologiem. Zadaniem zespotu jest nie
tylko prowadzenie leczenia, lecz takze edukacji chorych i ich rodzin w obszarze
leczenia zywieniowego i fizjoterapii (Mielus, Walicka-Serzysko, Sands, 2019).

Realizacja wspomnianych standardow przebiega w bardzo zréznicowany spo-
sob w poszczegolnych krajach europejskich, przy czym zasadnicza rozbiezno$é
zauwazalna jest w odniesieniu do panstw zachodnio- i wschodnioeuropejskich.
W 2018 r. w prestizowym czasopiSmie Journal of Cystic Fibrosis opublikowano
komunikat z badan dotyczacych implementaciji wytycznych ECFS w 18 krajach
Europy Wschodniej (Walicka-Serzysko i in., 2018). Badania zrealizowano na
podstawie wywiadow online — w kazdym z krajow swoje opinie przedstawiali
liderzy osrodkéw medycznych odpowiedzialnych za opieke nad chorymi z CF
(n = 16) oraz reprezentanci osob chorych (n = 17).
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Wyniki ujawnity, ze w przypadku % badanych krajow nie istnieje zadne spe-
cjalistyczne centrum leczenia mukowiscydozy, a tylko w potowie panstw jest
wiecej niz jeden os$rodek, przy czym te dodatkowe osrodki moga przyjaé mniej
niz 10 pacjentow z mukowiscydoza. Restrykcyjne przestrzeganie europejskich
standardow leczenia stwierdzono w przypadku mniejszej czesci badanych
osrodkow. Okres dorostosci jest tym czasem, kiedy pacjenci z mukowiscydo-
zg powinni zmieni¢ specjalistyczng placowke leczniczg na inng, profilowang
w kierunku opieki nad dorostymi. Aktualnie w Polsce tylko trzy osrodki (w Po-
znaniu, Warszawie i Sosnowcu) spetniaja, ale tylko czgsciowo, wymagane kry-
teria dostosowania (Sands, 2019). W $wietle wynikéw wspomnianego raportu
stanu opieki nad chorymi Europy Wschodniej tylko w sze$ciu krajach istnie-
ja osrodki dedykowane dorostym chorym. W tych panstwach mniej niz 10%
petnoletnich 0séb z mukowiscydoza jest objetych opieka pediatryczna, pod-
czas gdy w pozostatych panstwach wskaznik ten wynosi ponad 50% (Walicka-
-Serzysko i in., 2018).

Istotnym, z punktu widzenia efektywnosci terapii, aspektem przestrzega-
nia standardow leczenia jest funkcjonowanie interdyscyplinarnych zespotow
(MDT). Tylko dwa centra mukowiscydozy w Europie Wschodniej posiadaja
kompletne zespoly MDT, w pozostatych centrach stwierdzono braki poszcze-
golnych specjalistow, zwlaszcza pielegniarek i psychologow (tamze).

»Audyt osrodkow leczenia mukowiscydozy” przeprowadzony w 2015 r.
(Sands, Pogorzelski, Skoczylas-Ligocka, 2018) ujawnil wyzwania stojace przed
polskim systemem opieki zdrowotnej. Analiza uzyskanych informacji ujawni-
fa m.in. brak mozliwosci zapewnienia pacjentom kompleksowej opieki i niedo-
stosowanie badanych osrodkoéw do potrzeb osob dorostych. Wykazano tez, ze
infrastruktura o$rodkow nie zapewnia chorym z mukowiscydozg niezbednej
w ich sytuacji zdrowotnej izolacji, takze podczas hospitalizacji. W zdecydowa-
nej wigkszosci placowek nie funkcjonowaty formalnie ukonstytuowane wielo-
dyscyplinarne zespoty sprawujace opieke nad chorymi z CF, brakowato specja-
listow z zakresu fizjoterapii i dietetyki w leczeniu ambulatoryjnym. Otwarte
w 2017 r. Centrum Leczenia Mukowiscydozy stanowigce przyktad wdrazania
europejskich standardéw leczenia jest placowka dedykowang pacjentom w wie-
ku rozwojowym. Organizacja podobnej opieki dla polskich dorostych z CF za-
tem nadal pozostaje w obszarze wyzwan.

Psychospoleczna adaptacja oséb z CF w okresie dorostosci — analiza
wynikéw wybranych projektow badawczych

Dorostos¢ jest tym okresem rozwojowym, w ktorym najdotkliwiej ujawnia
si¢ progresywny charakter mukowiscydozy. Spadkowi parametrow medycznych
w zakresie funkcjonowania poszczeg6élnych narzagdow dotknietych choroba to-
warzyszy $wiadomo$¢ zagrozenia przedwczesng sSmiercig. Skomplikowane le-

CNS nr 2(48) 2020, 83-96



Dorosli z mukowiscydozg — wyzwania medyczne i psychospoteczna adaptacja... 89

czenie stanowi powazne obcigzenie organizacyjne i finansowe, dodatkowo jest
czynnikiem opo6zniajacym i utrudniajgcym mlodym dorostym separacje od ro-
dzicéw. Osoby chore moga doswiadczac¢ wielu ograniczen w sferze spoteczne;.
W zwigzku z wysokim ryzykiem wystgpienia zakazen krzyzowych zabronio-
ne sg osobiste kontakty migdzy chorymi, co moze utrudnia¢ budowanie relacji
i udzielanie sobie wsparcia w zmaganiu si¢ z ci¢zka chorobg (Quittner, Saez-
-Flores, Barton, 2016).

Innym z negatywnych spotecznych skutkow mukowiscydozy jako choroby
wielouktadowej, jest ograniczenie w wyborze zawodu i, co si¢ z tym wiaze, kie-
runku studiow (Borawska-Kowalczyk, 2018). Destrukcyjny wptyw mukowiscy-
dozy na uktad rozrodczy, szczeg6lnie me¢zczyzn, moze za$ skutkowac wystepo-
waniem u mtodych dorostych powaznych probleméw w zakresie nawigzywania
relacji intymnych oraz zatozenia rodziny.

Tanja Besier, Tim Schmitz i Lutz Goldbeck (2009), analizujac czgstotliwos¢
nawigzywania kontaktoéw partnerskich oraz satysfakcji z zycia 243 os6b w prze-
dziale wieku: 16-58 (M =29,6) (badanych przy zastosowaniu Questions on
Life Satisfaction FLZM) ustalili, Ze istotnie wiccej kobiet (72,9%) niz mezczyzn
(47,4%) posiada partneréw. Co interesujace, badane kobiety z CF odczuwaja jed-
nak mniejsze poczucie satysfakcji z zycia. Jedng z waznych przyczyn niskiej
satysfakcji z zycia mezczyzn byla nieplodnosé, ktorej doswiadczali — 22% bada-
nych uznato, Zze ma ona istotny wptyw na ich relacje interpersonalne.

Pomimo prowadzonych od lat badan nad terapig genowa w mukowiscydozie
opieka lekarska nad dorostymi chorymi ma nadal zasadniczo charakter opieki
paliatywnej, a jej celem jest tagodzenie objawow postepujacej choroby i podtrzy-
mywanie relatywnie dobrej jakosci zycia (Lowton, 2002). Kiedy zawodzi stan-
dardowe leczenie zachowawcze wydtuzenie zycia pacjenta mozliwe jest dzieki
dokonaniu przeszczepu narzadu (u chorych z CF przeprowadza si¢ transplantacje
watroby oraz — najczesciej — ptuc). Wedtug danych ISHLT (International Society
for Heart and Lung Transplantation) mukowiscydoza jest trzecim co do czgstosci
wskazaniem do przeszczepienia ptuc u dorostych i pierwszym u dzieci w wieku
6-18 lat. W ciggu minionych 12 lat u ponad 70 polskich chorych przeprowadzo-
no transplantacj¢ ptuc, z czego u 30 w o$rodkach zagranicznych (w przypadku
18 os6éb zrodlo finansowania bylo prywatne). Od 2012 r. przeszczepy ptuc wy-
konywane sg takze w Polsce (Sands, 2019). Niestety, wiele 0sob chorych umiera
zanim pojawi si¢ mozliwos¢ sfinalizowania procedury przeszczepu.

Dramat przedwczesnej $mierci bardzo mtodych oséb z mukowiscydoza sta-
nowi traumatyczne obciazenie dla cztonkéw ich rodzin, antycypacja negatyw-
nego scenariusza rozwoju choroby i zagrozenie $miercig za$ podwyzsza ryzyko
wystapienia zaburzen adaptacji psychospotecznej u chorych. Badania poréw-
nawcze depresji i lgku chorych z CF po przeszczepie ptuc oraz chorych nieobje-
tych wspomniang procedurg autorstwa Ivany Lalic i wspotpracownikow (2018)
ukazaty istotnie wyzsze nasilenie zaburzen w pierwszej grupie badanych.
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Badania zdrowia psychicznego chorych dorostych oséb z mukowiscydoza
prowadzone w latach 90. XX w. przynosity niejednoznaczne rezultaty. Obok
prac ujawniajgcych wystepowanie zaburzen adaptacyjnych w omawianej popu-
lacji (Pearson, Pumariega, Seiheimer, 1991) pojawiaty si¢ doniesienia o dobrym
psychospotecznym funkcjonowaniu badanych (Blair, Cull, Freeman, 1994).
Warto podkresli¢, ze w zwiazku z rzadkim wystepowaniem choroby eksplora-
cje prowadzono na niewielkich probach osob o relatywnie nizszej niz obecnie
sredniej wieku i poddawanych leczeniu w zroznicowanych systemach opieki
zdrowotnej. W badaniach nie zawsze tez uwzgledniano wplyw dodatkowych
niekorzystnych czynnikow fizycznych, tj. fakt wystepowania powiktan muko-
wiscydozy oraz czynnikow socjoekonomicznych.

Przeciwstawne wyniki badan zdrowia psychicznego dorostych z CF pojawity
si¢ takze w pracach opublikowanych po 2000 roku. Niski poziom depres;ji i leku
stwierdzono m.in. w badaniach amerykanskich (Anderson, Flume, Hardy, 2001)
i belgijskich (Havermans, Colpaert, Dupont, 2008). Obejmowaty one grupy pa-
cjentdw o zblizonej sredniej wieku: 34 pacjentow ze srednig wieku M = 28,5
(USA) oraz 57 os6b ze $rednig M = 26,7 (Belgia).

Odmienne rezultaty zostaly uzyskane przez Kristine Riekert i wspotpracow-
nikow (2007). W grupie 76 pacjentow z CF u niemal Y5 zostata zdiagnozowana
depresja, przy czym 20% badanych cierpiato na tagodng i umiarkowana, 10,5%
za$ na ci¢zka postac choroby. Jeszcze wyzszy wskaznik wystgpowania omawia-
nego zaburzenia (40%) zanotowano w kanadyjskim badaniu 45 dorostych z CF
(Pakhale i in., 2015). W badanej grupie stwierdzono ponadto wystgpowanie
lgku, aczkolwiek u mniejszej grupy badanych (13%). W wiekszosci wspomnia-
nych prac autorzy podkreslali, ze wnioski z zaprezentowanych przez nich badan
trudno uogo6lni¢ w zwigzku z niskg liczebnoscig grup i poprzecznym charakte-
rem eksploracji.

Niejednoznaczny obraz zachowan przystosowawczych osob doswiadczaja-
cych ciezkiej i nieuleczalnej choroby o ztym rokowaniu zainspirowat srodowi-
sko psychologéw zaangazowanych w udzielanie wsparcia europejskim i amery-
kanskim chorym z CF do dalszych poszukiwan badawczych. Migdzynarodowy
projekt badawczy opatrzony akronimem TIDES (The International Depression/
Anxiety Epidemiological Study) objat osiem krajow europejskich (Belgia, Niem-
cy, Wilochy, Hiszpania, Szwecja, Holandia, Turcja, Wielka Brytania) oraz Stany
Zjednoczone (Quittner, Goldbeck 1 in., 2014). Material badawczy gromadzono
przez 2 lata w 154 centrach mukowiscydozy, wykorzystujac dwa narzedzia ba-
dawcze: Hospital Anxiety and Depression Scale (HADS) oraz Center for Epi-
demiologic Studies-Depression Scale (CES-D). Zbadano 6088 pacjentow z mu-
kowiscydoza powyzej 12. r.z. (w tym 4739 dorostych; srednia wieku wyniosta
28,87) oraz rodzicow dzieci w wieku od urodzenia do 18. roku zycia.

Podsumowanie wynikéw badan u dorostych chorych z CF wykazato, ze 19%
pacjentow pochodzacych z dziewigciu krajow ujawnia objawy depresji, 32%
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za$ — Iek. Objawy leku stwierdzono istotnie czgsciej (p < 0.001) u dorostych niz
u mtodziezy. W badaniach ujawniono zaleznos¢ miedzy depresja a lekiem — de-
presja wystepowata ponad 13 razy czgsciej u badanych dorostych z podwyzszo-
nym poziomem leku (Quittner, Goldbeck i in., 2014). Analiza wynikow eksplora-
cji w poszczegolnych krajach wykazata, ze w niektorych z nich (Niemcy, Wielka
Brytania) zanotowano niskie wskazniki depresji (Modi i in., 2011; Duff i in.,
2014; Duft, 2015; Goldbeck i in., 2010), aczkolwiek w badaniach niemieckich
(Goldbeck i in., 2010) przeprowadzonych na duzej probie (n = 670 adolescentow
i dorostych z CF) réwnocze$nie stwierdzono wysoki wskaznik (20,6%) leku.

Niemieckie badania Astrid Fidiki, Marion Herle i Lutza Goldbecka (2014),
bedace sktadowg projektu TIDES ukazaly powigzanie zmiennych psycholo-
gicznych: depresji i leku ze zmienng medyczna: wydolno$cia oddechowa osob
z CF. Badang grupe stanowity 473 oséby z CF w wieku 12-53 lat, obok skali
HADS zastosowano 2-letni pomiar wydolnosci oddechowej FEV,. W rezultacie
wykazano, ze do§wiadczanie depresji przez chorych koreluje ujemnie ze spraw-
noscig ich ptuc. Osoby z ciezka postaciag mukowiscydozy bez objawow depresy;j-
nych funkcjonowaty lepiej w sytuacji choroby, niz badani z 1zejszg jej postacia
i symptomami depresji.

Liczne badania (por. Quittner, Barker i in., 2008) potwierdzaja, ze dorosli
z mukowiscydozg, u ktorych stwierdzono depresj¢ sa mniej sktonni do prze-
strzegania rezimu dietetycznego, wizyt kontrolnych u specjalistow, czesciej po-
dejmuja ryzykowne zachowania, takie jak zazywanie substancji psychoaktyw-
nych oraz ujawniajg gorsze wyniki w badaniach jako$ci zycia (Yohannes i in.,
2012), a takze jakosci zycia uwarunkowanej zdrowiem (health-related quality
of life — HRQoL) (Havermans, Colpaert, Dupont, 2008). Nalezy zauwazy¢, ze
zdecydowang wigkszos¢ przywotywanych eksploracji stanowig badania prze-
krojowe, ktore nie w pelni wyjasniaja skomplikowany charakter zalezno$ci
miedzy analizowanymi zmiennymi medycznymi a psychospotecznymi. Przy-
ktadem badan podtuznych weryfikujacych ustalenia badan przekrojowych jest
praca brytyjskiego zespotu pod kierownictwem Janice Abbott (Abbott, Morton
iin., 2015). Celem poszukiwan badawczych bylo ustalenie charakteru zaleznosci
miedzy zmiennymi demograficznymi oraz klinicznymi a jako$cig zycia uwa-
runkowang zdrowiem w mukowiscydozie. Badania realizowano w odstepie 2 lat
w cyklu 12-letnim w grupie 234 chorych, bedacych w wieku 14-28 lat. W rezul-
tacie potwierdzono — wbrew wynikom badan przekrojowych — istnienie powia-
zan HRRQL tylko z wybranymi zmiennymi (m.in. z zaawansowanym wiekiem,
funkcja ptuc i transplantacja ptuc), nie za$ — jak oczekiwano — ze wskaznikiem
masy ciala BMI).

Jedna z konsekwencji realizacji projektu TIDES bylo stworzenie konsensu
dotyczacego badan przesiewowych, a takze terapii depresji i leku jednostek
z mukowiscydozg oraz ich opiekunow. Stosowny dokument zostal opracowany
przez mi¢dzynarodowy komitet The International Mental Health Guidelines Co-
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mitee (IMHGC) in Cystic Fibrosis utworzony przez Cystic Fibrosis Foundation
i European Cystic Fibrosis Society (Quittner, Abbott i in., 2016). Opracowano
W nim zar6wno schemat realizacji przesiewu, jak i szczegotowe schematy lecze-
nia depresji 1 leku chorych oraz ich rodzicéw 1 opiekunow.

Dwa lata po opublikowaniu wspomnianych wytycznych zweryfikowano jego
implementacje w 187 Centrach Mukowiscydozy w 28 krajach (Abbott, Haver-
mans i in., 2019). Warto zauwazy¢, ze badaniami objeto réwnoliczng grupe kra-
jow reprezentujacych Europg Zachodnia i Wschodnia, natomiast liczba bada-
nych centrow wynosita odpowiednio: 150 i 35. Ustalono, ze 38% respondentow
nie bylo swiadomych istnienia dokumentu zalecajacego badania przesiewowe
zdrowia psychicznego chorych i ich opiekunow. Tylko 50% centréw mukowi-
scydozy dostosowalo si¢ do wytycznych w zakresie skriningu. Wsérod badanych
korzystajacych z europejskich wskazowek zdecydowana wigkszos¢ akceptowata
ich tres¢, 80% osrodkéw stosujgcych badania przesiewowe wykorzystywala re-
komendowane przez ECFS narzedzia (w tym 5% korzystata z GAD-7 i PHQ-8/9
jako dodatkowych instrumentéw diagnozy). Zaskakujace byto to, ze najmniej
akceptowano Hospital Anxiety and Depression Scale (HADS) — gtowne narze-
dzie, wykorzystane w projekcie TIDES.

Centra Mukowiscydozy w Europie Wschodniej uznano za istotnie bardziej
zaznajomione z trescig wytycznych, niz osrodki w Europie Zachodniej, ktore
z kolei w znaczaco wigkszym stopniu wdrazaly badania przesiewowe oraz prze-
strzegaly procedur pracy zespotéw (Abbott, Havermans i in., 2019).

Podsumowanie

Skomplikowany, progresywny charakter mukowiscydozy, jej wielouktado-
wa symptomatologia i nieuleczalny charakter stanowig niewatpliwie wyzwanie
dla nauki. Przynalezno$¢ do grupy choréb rzadkich implikuje wiele trudnosci
w obszarze organizacji opieki zdrowotnej osoéb z CF, wcigz trwajg prace nad
wdrozeniem nowych form terapii i wydtuzeniem czasu zycia chorych. Poste-
powi w naukach medycznych w obszarze mukowiscydozy towarzyszy tez ro-
sngce zainteresowanie badaczy reprezentujacych inne dyscypliny, zwlaszcza
psychologéw. Prowadzone przez nich prace badawcze, realizowane zarowno
w niezaleznych osrodkach, jak i pod auspicjami Europejskiego Towarzystwa
Mukowiscydozy (ECFS) koncentrujg sic w duzej mierze na okresleniu kondycji
psychicznej i adaptacji spotecznej 0s6b chorych w réznym wieku oraz czynni-
kow z nimi powigzanych. Badania prowadzone wsérdd dorostych z CF sg sto-
sunkowo nieliczne, wigkszo$¢ z nich obejmuje grupy kilkudziesi¢ecioosobowe,
do wyjatkéw nalezy jedynie europejsko-amerykanski projekt badania depresji
i leku TIDES oraz jego projekty podwykonawcze. Obraz adaptacji psychospo-
fecznej jest niejednoznaczny — symptomy depresji nie we wszystkich eksplora-
cjach okazujg si¢ by¢ czynnikiem wspotwystepujacym z mukowiscydozg. Inte-
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resujacym byloby uzyskanie odpowiedzi na pytanie, jakie zmienne przyczyniaja
si¢ do dobrej adaptacji chorych pomimo do$§wiadczania przez nich $miertelnej
choroby i uciazliwej czaso- i kosztochtonnej rehabilitacji. Zaburzenia adaptacyj-
ne chorych dorostych ukazano w badaniach jako ujemnie skorelowane ze zmien-
ng wydolnosci funkcjonalnej pluc i przestrzeganiem wskazan leczniczych, nie
stwierdzono natomiast, ktory z czynnikéw nalezy uznaé za pierwotny. Nieste-
ty, zdecydowana wickszo$¢ badan dotyczacych depres;ji i leku oséb z CF i ich
uwarunkowan ma charakter przekrojowy, uniemozliwiajacy dogtebne poznanie
analizowanych zjawisk.

Przedstawione opracowanie stanowi jedynie wprowadzenie do ztozonej pro-
blematyki biopsychospotecznych aspektow funkcjonowania dorostych osob
z mukowiscydoza. Warto podkresli¢, Ze stale rosnaca liczba chorych z CF dozy-
wajacych okresu dojrzatosci powinna by¢ adresatem wielospecjalistycznej po-
mocy wspartej badaniami naukowymi. Nalezy mie¢ nadziej¢ zar6wno na postegp
w zakresie interdyscyplinarnych badan nad chorymi, jak i skuteczng implemen-
tacje europejskich wytycznych dotyczacych mukowiscydozy w Polsce.
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DOROSLI Z MUKOWISCYDOZA — WYZWANIA MEDYCZNE
I PSYCHOSPOLECZNA ADAPTACJA W KONTEKSCIE RYZYKA
PRZEDWCZESNEJ SMIERCI

Abstrakt

Mukowiscydoza (Cystic Fibrosis — CF) jest najczg$ciej wystgpujaca genetyczna chorobg rasy
biatej. Powoduje uszkodzenie funkcji wielu narzadéw i uktadow, szczegodlnie zas uktadu oddecho-
wego i pokarmowego. Leczenie mukowiscydozy wymaga wielospecjalistycznych oddziatywan,
w tym: technik oczyszczajacych drogi oddechowe, podawania lekow w nebulizacji, antybioty-
koterapii, suplementacji enzymatycznej i wysokoenergetycznej specjalistycznej diety. Choroba
stanowi powazne obciazenie dla pacjentow i ich rodzin oraz utrudnia codzienne funkcjonowanie.
Artykut podejmuje, wciaz mato znang w Polsce, problematyke medycznych i psychospotecznych
aspektéw funkcjonowania dorostych osoéb z mukowiscydozg. Szczegdlowe tresci dotycza: me-
dycznej charakterystyki mukowiscydozy jako choroby rzadkiej, organizacyjnych warunkéw re-
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habilitacji chorych, a takze ich specyficznych psychospotecznych probleméw: depresji, lgku oraz
zdrowia reprodukcyjnego w konteks$cie zagrozenia przedwczesna §miercig.
Stowa kluczowe: choroba rzadka, mukowiscydoza, dorosli

ADULTS WITH CYSTIC FIBROSIS - MEDICAL CHALLENGES
AND A PSYCHOSOCIAL ADAPTATION IN THE CONTEXT OF RISK
OF A PREMATURE DEATH

Abstract

Cystic Fibrosis (CF) is the most common life-limiting genetic disorder of Caucasians. It im-
pairs the functions of many organs with its greatest effects on the lungs and digestion. Treatment
of the disease involves a multi- component regimen, including airway clearance techniques, nebu-
lized medications, antibiotics, pancreatic enzymes and increased caloric intake. Cystic fibrosis is
a burden for patients and their families in the context of their daily life tasks. The article presents
generic medical, psychosocial problems of adult patients with CF, which are still little known in
Poland. The detailed issues are: medical characteristics of cystic fibrosis as a rare disease, organi-
zational conditions of rehabilitation, specific psychosocial problems including: a depression, an
anxiety and a reproductive health in cystic fibrosis in the context of a premature death.

Keywords: rare disease, cystic fibrosis, adults
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