III. STRESZCZENIE

Fenyloketonuria (PKU) jest wrodzong choroba metaboliczng, genetycznie
uwarunkowang, dziedziczong w sposob autosomalny recesywny, ktorej objawy wynikaja z
deficytu lub zmniejszonej aktywnos$ci hydroksylazy fenyloalaninowej (PAH). Enzym ten
odpowiada za przeksztalcanie fenyloalaniny (Phe) do tyrozyny (Tyr), a blok w metabolizmie
skutkuje podwyzszonym st¢zeniem Phe w krwi. Hiperfenyloalaninemia wywiera toksyczny
wptyw  na o$rodkowy uktad nerwowy (OUN). W Polsce od ponad 60 lat, dzieki
populacyjnym badaniom przesiewowym noworodkow, ci¢zkie uposledzenie umystowe
bedace skutkiem braku wczesnego rozpoznania i leczenia stato si¢ przesztoscig. Terapia
polega na stosowaniu przez cate zycie restrykcyjnej diety niskofenyloalaninowej. Leczenie
dietetyczne prowadzone od okresu noworodkowego umozliwia pacjentom chorym na PKU
pelny rozwdj intelektualny 1 spoteczny. Chociaz takie postgpowanie uznawane jest za wzor
medycyny predykcyjnej, to diagnoza powoduje, ze rodzice czg¢sto od pierwszych dni zycia
dziecka znajdujg si¢ pod wplywem przewleklego stresu, wynikajacego z koniecznosci
podporzadkowania zycia regulom narzuconym przez chorobe. Taka sytuacja powoduje, ze od
okresu noworodkowego w zyciu rodziny dziecka z PKU aspekty medyczne stawiane s3 na
réwni z psychologicznymi i1 spotecznymi. Terapia wymaga od pacjentdw a wcze$niej takze
ich rodzicow wiedzy o zasadach postgpowania dietetycznego, prowadzenia codziennej
skrupulatnej kontroli positkow oraz realizowania zalecen obowigzujacego leczenia przez cale
zycie. W przypadku dzieci to zachowania 1 wiedza opiekunow oraz ich postawa wobec
choroby w istotny sposob determinujg przebieg leczenia i akceptacje choroby przez dziecko,
jednoczesnie warunki rodzinne wywieraja wplyw na postrzeganie terapii przez dorastajacych
1 dorostych juz pacjentow. Stad tez poznanie samooceny jakos$ci zycia chorych na PKU i ich
rodzin oraz ocena wiedzy dotyczacej zalecen terapeutycznych i produktow dietetycznych
umozliwia podejmowanie dziatan utatwiajacych skuteczng realizacj¢ obowigzujacych
standardow terapeutycznych, jak réwniez poprawe jakosci zycia chorych na PKU 1 ich

rodzin.

CELE PRACY:

1. ocena wybranych parametrow samooceny jakosci zycia chorych na PKU (dzieci,
mlodziez, dorosli), i ich opiekundéw oraz analiza wynikow w zaleznosci od wieku
pacjenta
ocena akceptacji choroby oraz jej wptywu na postrzeganie choroby

3. ocena poziomu wiedzy o terapii stosowane] w PKU oraz jej wptywu na postawe

wobec realizacji zalecen dietetycznych



MATERIAL:

Uczestnikami badania byli pacjenci chorzy na PKU i ich rodzice/opiekunowie

pozostajacy pod opieka 8 specjalistycznych Poradni Metabolicznych w Polsce. Badanie
dotyczace wplywu akceptacji choroby na samooceng i relacje interpersonalne obejmowato
218 pacjentow w wieku od 10-35 roku zycia oraz 178 rodzicow dzieci z PKU. W badaniu
dotyczacym wiedzy o zasadach terapii 1 jej wplywie na postawg wobec realizacji zalecen
dietetycznych uczestniczylo 173 pacjentow w wieku od 10-19 roku zycia, 45 pacjentéw
powyzej 20 roku zycia oraz 110 rodzicow dzieci z PKU. Kryteria wiaczenia: PKU
rozpoznana w okresie noworodkowym za pomoca testu przesiewowego, wykluczenie
nietypowych postaci PKU /niedobér BH4/, stosowanie diety niskofenyloalaninowej od
okresu noworodkowego, rozwdj intelektualny dzieci w granicach normy wiekowej (dzieci

realizujgce program szkoty masowej), osoby doroste aktywne zawodowo.
METODY:

W badaniach wykorzystano metod¢ ankietowa w opracowaniu wlasnym we
wspolpracy z psychologami klinicznymi 1 ekspertami z Polskiego Towarzystwa
Fenyloketonurii oraz analize¢ dokumentacji medycznej pacjentow. Pytania dla rodzicow i dla
dzieci sformutowano bardzo podobnie. Dzieci do 15 roku zycia odpowiadaty samodzielnie

lub w obecnosci przygotowanego ankietera.

Wszystkie obliczenia wykonano za pomoca arkusza kalkulacyjnego Microsoft Excel
wersja 2007 oraz pakietu statystycznego Statistica wersja 8.5. W opisie statystycznym
danych ilosciowych postuzono si¢ klasycznymi miarami polozenia jak §rednia arytmetyczna i
mediana, oraz odchyleniem standardowym 1 rozstgpem jako ogdlnymi miarami zmiennosci.
Normalno$¢ rozktadu zmiennych i1 rowno$¢ wariancji badanej cechy w grupach badano
odpowiednio testem W Shapiro-Wilka 1 testem rownos$ci wariancji. Przy porownaniu dwoch
grup dla danych ilo$ciowych postuzono si¢ testem t-Studenta dla danych parametrycznych o
rozkladzie normalnym i jednorodnych wariancjach oraz testem U Manna-Whitneya w
wypadku niestwierdzenia spelnienia powyzszych zatozen. W analizie  porownawcze]
wigkszej ilosci grup dla danych nieparametrycznych wykorzystano test Kruskala-Wallisa
(nieparametryczny odpowiednik ANOVA) wraz z testem wielokrotnych poréwnan post hoc w
parach. We wszystkich testach statystycznych za poziom statystycznej istotnosci rdznic
przyjeto p<0,05.

WYNIKI:

W pierwszym badaniu okreslono wptyw akceptacji choroby na samooceng i relacje
interpersonalne, zar6wno w rodzinie jak 1 w grupie rowiesniczej. Analizie poddano potrzeby
w zakresie komunikacji oraz wplyw akceptacji choroby na nauke, integracj¢ spoteczng, oraz

postrzeganie przez badanych rozwoju zawodowego w przysztosci.



W drugim badaniu okreslono wiedz¢ dotyczacg zalecen terapeutycznych i wiedz¢ na
temat wybranych produktow spozywczych. Znajomos$¢ zasad terapii dietetycznej oceniono w
aspekcie ich wptywu na postawg wobec realizacji diety. Badanie dotyczyto wiedzy na temat
dobowego zapotrzebowania na fenyloalaning (Phe) i bialtko oraz zawartosci Phe w
wybranych produktach spozywczych. Postawg wobec diety PKU zdefiniowano, jako wzorce
przekonan o umiejetnosci 1 mozliwosci samodzielnego wyboru produktéw, poczucia
bezradnosci wobec konieczno$ci statej kontroli diety oraz uczucia wstydu z powodu
ograniczen dietetycznych.

W przegladzie piSmiennictwa przedstawiono dane literaturowe dotyczacego jakosci
zycia w rodzinach 0sob chorych na rzadkie wrodzone wady metabolizmu.

Z badan wynika, ze zdecydowana wigkszo$¢ dzieci (71%) 1 ich rodzicéw akceptuje
chorobe, natomiast jedna czwarta badanych podawala, ze nigdy jej nie zaakceptuje.
Wykazano, ze brak akceptacji choroby negatywnie wplywa na postrzeganie chorych na tle
grupy rowiesniczej oraz na otwarte relacje interpersonalne. Udokumentowano, ze dzieci,
ktére nie akceptuja choroby, nie chcg réwniez, aby inni wiedzieli o ich chorobie i1 czujg si¢
gorsze/inne od zdrowych réwiesnikéw. Wykazano, ze brak akceptacji diagnozy powoduje, ze
chorzy na PKU w wigkszym stopniu postrzegaja negatywny wplyw choroby na ich wyniki
wnauce 1 w wiekszym stopniu martwig si¢ o swojg przyszto§é/prace niz ci, ktorzy ja
akceptuja.

W analizie wynikéw  pacjentow dorostych stwierdzono, ze w poréwnaniu
z wczesniejszym okresem Zycia nasila si¢ negatywna ocena wlasnej osoby i pogarsza si¢
postrzeganie perspektyw rozwoju zawodowego. Wyniki badania potwierdzaja, ze akceptacja
choroby ma zasadniczy wplyw na integracje spoteczng pacjentow 1 postrzeganie pozycji
chorych w przysztosci.

Kolejne badanie ujawnilo, ze znajomos$¢ zalecen terapeutycznych oraz wiedza
o produktach spozywczych nie maja bezposredniego wptywu na postawg wobec realizacji
diety. Wykazano, ze tylko 46% pacjentéw zna zalecenia dobowego zapotrzebowania na Phe,
a 17% zna dobowg podaz biatka w diecie. Najczesciej poprawnych odpowiedzi dotyczacych
zawartosci Phe w produktach udzielali pacjenci pomiedzy 17-19 r.z. oraz rodzice dzieci
w wieku 14 -16 r.z. Badanie wykazalo brak zaleznosci pomiedzy odczuwaniem wstydu
z powodu odmiennej diety a znajomos$cig zalecen dietetycznych 1 wiedzg o zawartosci Phe
wproduktach. Ws$réd dorastajagcych pacjentow, ktorzy zglaszali umiejetnos¢ wyboru
produktéow, ok 40% podawalo, ze chcieliby czes$ciej samodzielnie dokonywaé wyboru
positkow, ale rodzice nie wyrazajg na to zgody. W analizie wynikow podano, ze ograniczanie
mozliwosci wyboru positkow w domu 1 wstyd z powodu odmiennej diety w niekorzystny
sposob ksztaltuja postawy mtodziezy wobec terapii PKU tworzac wyuczong bezradno$¢.
Stwierdzono, Zze obserwowane w rodzinach ograniczanie samodzielno$ci dzieci w wyborze
positkow, narastajagca bezradno$¢ wobec koniecznosci kontroli diety oraz wstyd z powodu

odmiennych positkow trwale ksztaltujg negatywng postawe wobec terapii dietetycznej.



W przegladzie piSmiennictwa dotyczacego jakosci zycia (QoL) osob chorych na
rzadkie wrodzone wady metabolizmu 1 ich opiekunow przedstawiono dane literaturowe
opisujace postawy wobec diagnozy i terapii. Z danych literaturowych wynika, ze pomimo
klinicznie odmiennego przebiegu wrodzonych zaburzen metabolicznych (IEM), w rodzinach
chorych dzieci obserwuje si¢ wystepowanie podobnych problemow, a aspekty psychologiczne
W znacznym stopniu wpltywaja na postrzeganie choroby i przestrzeganie terapii. Nizszy
poziom jakos$ci zycia w pordwnaniu z normg wykazano zardwno u rodzicow, jak i dzieci z
IEM. Literatura przedmiotu potwierdza rowniez $cisty zwigzek miedzy QoL rodzicow i
dzieci. Z badan wynika, ze ograniczenia do$wiadczane w rodzinie w istotny sposob zaburzaja
sfere poznawcza oraz motywacyjng pacjentow. Jednoczesnie w pismiennictwie wielokrotnie
podkresla si¢, ze emocje rodzicow zwigzane z chorobg dziecka czesto trwale ksztattuja
postawy dzieci wobec diagnozy i leczenia. Ocena jako$ci zycia zwigzanej z chorobg oraz
analiza postaw wobec diagnozy 1 terapii potwierdza konieczno$¢ podejmowania
wszechstronnych dziatan na rzecz skutecznych interwencji utatwiajacych realizacje zalecen

terapeutycznych na poszczegolnych etapach rozwoju dziecka.
WNIOSKI:

1. Akceptacja choroby ma zasadniczy wplyw na integracje spoteczng pacjentow
1 postrzeganie swojej pozycji w przysztosci.

2. Znajomo$¢ zalecen terapeutycznych oraz wiedza o produktach spozywczych nie maja
bezposredniego wpltywu na postawe wobec realizacji diety.

3. Zglaszane w rodzinach poczucie bezradnosci oraz wstyd pacjentow z powodu
ograniczen zywieniowych trwale ksztaltuja negatywng postawe chorych wobec
terapii dietetyczne;.

4. Wskazane jest podejmowanie dziatan na rzecz poprawy komunikacji w rodzinie
pacjenta, szczeg6lnie w relacji rodzic — dziecko.

5. Analiza postaw wobec diagnozy i terapii w rodzinach dzieci z fenyloketonurig
wskazuje na potrzebg skutecznych interwencji ulatwiajacych realizacje zalecen
terapeutycznych oraz tworzenie programOw na rzecz poprawy jakosci zycia
opiekundw 1 pacjentow wymagajacych przewlekte;j terapii.






