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DEFINICJA I EPIDEMIOLOGIA RDZENIOWEGO ZANIKU MIESNI

Termin rdzeniowego zaniku mie$ni ang. spinal muscular atrophy (SMA) odnosi si¢ do
grupy zaburzen genetycznych charakteryzujacych sie¢ zwyrodnieniem komorek rogu
przedniego i wynikajacym z tego zanikiem i ostabieniem migsni. SMA jest cigzka choroba
nerwowo-mig¢sniowa, ktora prowadzi do wyniszczenia motoneuronéw. Dziedziczona w sposob
autosomalny recesywny. Stopien nasilenia rdzeniowego zaniku migsni jest bardzo
zroznicowany, a cechy kliniczne mozna podzieli¢ na cztery gtowne fenotypy na podstawie

wieku wystgpienia i osiggnietej maksymalnej funkcji motorycznej [1, 2].

W okresie od 2011 do 2015 roku, zarejestrowano w Europie 4 653 osoby z rdzeniowym
zanikiem migéni, z czego w samym 2015 roku zdiagnozowano 992 nowe przypadki. Te dane
znajduja odzwierciedlenie w wynikach najobszerniejszej analizy dotyczacej epidemiologii
SMA przeprowadzonej w Stanach Zjednoczonych na grupie 68 478 os6b z rdéznych grup
etnicznych. Badanie to wykazato, ze w populacji istnieje nosicielstwo choroby na poziomie
1 na 54 osoby, natomiast czgstos¢ wystepowania choroby to 1 na 11 000 zywych urodzen.
Dodatkowo, stwierdzono, ze czesto$¢ nosicielstwa roézni si¢ w zalezno$ci od przynaleznosci
rasowej, gdzie Afroamerykanie mieli najnizszy wskaznik nosicielstwa — 0,98%, a osoby rasy

kaukaskiej najwyzszy — 2,02% [3].

Na dzien 1 stycznia 2020 roku, w Polskim Rejestrze SMA zarejestrowanych byto 720
osoOb. Szacunki wskazuja, ze w Polsce na rdzeniowy zanik mig$ni moze cierpie¢ mi¢dzy 800 a
1000 os6éb. Dane z laboratoriéw genetycznych wskazujg na diagnozowanie rocznie migdzy 40
a 45 nowych przypadkéw. Z tego okolo 30-35 to osoby z najcigezsza postacia SMA, tj.
niemowlecg. Nosicielstwo mutacji genetycznej odpowiedzialnej za SMA w Polsce wystepuje
u jednej na 35 osoéb. Choroba jest wykrywana w roznym wieku, od niemowlectwa do
wczesnego dziecinstwa, przy czym okoto 80% przypadkow diagnozowanych jest w tych

pierwszych latach zycia [4, 5].

Ogolna czgstos¢ wystepowania SMA moze by¢ trudna do precyzyjnego oszacowania ze
wzgledu na zroznicowanie wieku, w ktorym pojawiaja si¢ pierwsze objawy choroby, jej
przebieg wptywajacy na dlugos$¢ zycia pacjentow, jak rowniez standardy opieki medycznej i

dostgpne metody leczenia [3].
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ETIOLOGIA

Rdzeniowy zanik migéni jest rzadka chorobg genetyczng, ktéra prowadzi do
postepujacego zaniku migsni i ostabienia, co skutkuje utratag ruchu. SMA jest czgsto uwazane
za gtowng genetyczng przyczyng zgonéw u matych dzieci. Etiologia tej choroby zwigzana jest
z homologiczng delecjg i/lub mutacja w genie survival motor neuron-1 (SMN1) znajdujacym
si¢ na chromosomie 5q, co jest odpowiedzialne za autosomalng recesywng chorob¢ w ponad

95% przypadkow [6].

Fenotypy SMA r6znig si¢ szeroko pod wzgledem nasilenia, ale wszystkie sa zwigzane
z pewnym stopniem oslabienia migsni. Mutacje te prowadza do degeneracji neuronow
ruchowych w o$rodkowym uktadzie nerwowym, co skutkuje objawami choroby. SMN1
posiada kod genetyczny niezbedny do produkcji biatka zwanego SMN (ang. survival motor
neuron). W genezie rdzeniowego zaniku mig$ni dochodzi do utraty lub uszkodzenia genu
SMNI1, co skutkuje niedoborem biatka SMN. Biatko to bierze udziat w utrzymaniu homeostazy
komorek nerwowych a jego deficyt powoduje degeneracje komoérek nerwowo-ruchowych w
rdzeniu kregowym, co wigze si¢ z utrudnionym przekazywaniem sygnaléow nerwowych do
miegsni. W rezultacie zaburzonego przewodnictwa rozwija si¢ zanik i ostabienie migsni, ktore
sg charakterystyczne dla SMA [3, 7].

Warto doda¢, ze w organizmie czlowieka, istnieje drugi gen niemal identyczny w
sekwencji genomowej, ktory rowniez produkuje biatko SMN. Jednakze, ze wzgledu na
specyficzne cechy genu SMN2, wigkszo$¢ produkowanego przez nie biatka jest znacznie

bardziej niestabilne oraz ulega szybszemu rozpadowi [7].

Podzial rdzeniowego zaniku miesSni
Rdzeniowy zanik mig¢sni mozna sklasyfikowaé na pie¢ réznych typdéw, zaleznie od

momentu, w ktérym pojawiaja si¢ pierwsze objawy choroby:

e SMADO

e SMA | (choroba Werdnig—Hoffmanna)

e SMA Il (choroba Dubowitza)

e SMA Ill (choroba Kugelberga-Welandera)
e SMAIV.

Kazdy kolejny typ tej choroby charakteryzuje si¢ opd6znionym wystgpieniem objawow i
bardziej przewlektym przebiegiem [8, 9].
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OBJAWY | RYS HISTORYCZNY CHOROBY

e SMAO

Jest najciezszg 1 najrzadziej wystepujaca postacig rdzeniowego zaniku migsni. W 1999
roku MJ MacLeod i jej zespo6t po raz pierwszy opisali posta¢ prenatalng rdzeniowego zaniku
miesni, ktora klinicznie jest bardziej zaawansowana niz typ |. Badacze Ci udokumentowali pigé
przypadkéow cigzKiego rdzeniowego zaniku migsni, ktore charakteryzowaty sie ograniczonymi
1 stabo wyczuwalnymi ruchami ptodu w macicy. Po narodzeniu objawy obejmowaty hipotoni¢
i ostabienie. U trzech pacjentow z pigciu konieczna byta natychmiastowa reanimacja, intubacja
oraz wsparcie oddechowe za pomocg respiratora, bez wentylacji mechanicznej mogliby umrzeé
w ciagu 24 godzin. Pozostate dwa przypadki, cho¢ potrzebowaty wentylacji mechanicznej na
masce tlenowej zaraz po urodzeniu, przezyty odpowiednio 64 i 92 dni. Badanie przypadku tych
dwoch pacjentéw sugeruje, ze mogliby by¢ zakwalifikowani do cigzkiego stadium klasycznego

SMA typu I [1, 9].

U noworodkéw z SMA typu 0 czgsto obserwuje si¢ ograniczenie liczby kopii SMN2 do
jednej kopii oraz stanowi o 1 do 2% wszystkich przypadkow SMA [1].

e SMAI

Rdzeniowy zanik migéni typu I, zwany tez chorobg lub zespotem Werdnig—Hoffmanna,
jest postacig najczeSciej wystepujaca | odpowiada za odpowiada za 40-50% wszystkich
przypadkow SMA [1].

Po raz pierwszy, niezaleznie od siebie chorobe opisali Johann Hoffmann, niemiecki
lekarz neurolog oraz Guido Werdnig, austriacki lekarz wojskowy oraz neurolog, w 1891 roku.
Pacjentem opisywanym przez Werdinga byt chtopiec o imieniu Wilhelm Bauer, u ktoérego
rozwijalo si¢ postepujace oslabienie mig$ni. Wilhelm zmart w wieku 5 lat z powodu

niewydolnosci oddechowej [9].

Rdzeniowy zanik mig$ni, w zalezno$ci od wieku wystapienia mozna podzieli¢ na trzy

podtypy:

1. SMA IA — poczatek objawdw przed 2 tygodniem zycia,
2. SMA IB — poczatek objawow miedzy 2 tygodniem a 3 miesigcem zycia,
3. SMA IC — objawy migdzy 3 a 6 miesigcem zycia.
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Weczesne stadium choroby moze by¢ trudne do rozpoznania, szczegdlnie gdy dziecko
wydaje si¢ rozwija¢ si¢ pozornie normalnie. Jednak istniejg pewne symptomy, ktdére moga
wzbudzi¢ zaniepokojenie zwlaszcza, jesli dziecko nie osigga typowych etapéw rozwoju

ruchowego. Te symptomy to m.in.:

e Dbrak podnoszenia glowy,

e brak obrotow z boku na bok,

e zaprzestanie kopania nozkami podczas kapieli,
e szybkie meczenie si¢ podczas jedzenia,

e cichy ptacz.

Podczas badan mozna zauwazy¢ wiotko§¢ migsni 1 oslabienie zaréwno konczyn
gornych, jak 1 dolnych. Pacjenci z SMA typu I czegsto doswiadczaja znacznych deformacji
kregostupa 1 klatki piersiowej. Do innych charakterystycznych objawoéw rdzeniowego zaniku
miesni zalicza si¢ drzenia palcow, hipotonie, catkowity brak lub bardzo staba kontrola ruchéw

glowy, problemy z oddychaniem, moggce prowadzi¢ do niewydolnosci oddechowej, dysfagi¢
[9].

Szybko pogarszajacy si¢ stan zdrowia pacjentow sprawia, ze konieczno$¢ zastosowania
wentylacji mechanicznej pojawia si¢ w ciggu pierwszych 6 miesigcy zycia. Niewydolnosé
organizmu pacjentéw czgsto prowadzi do tragicznego skrocenia zycia. Dzieci czesto umierajg
przed osiggnigciem drugiego roku zycia. Niemniej jednak, w$rdd osob dotknigtych tym typem
rdzeniowego zaniku mig¢éni, mozna znalez¢ pojedyncze przypadki, gdzie pacjenci dozywaja
wieku kilku, kilkunastu, a przy zastosowaniu odpowiedniego leczenia nawet kilkudziesieciu lat
[9, 10].

e SMAII

Choroba Dubowitza, znana réwniez jako rdzeniowy zanik migsni typu II, zostata po raz
pierwszy opisana przez niemieckiego neurologa Wilhelma Dubowitz w latach 60-tych
XX wieku. Jego prace nad SMA 1 inne badania nad chorobami migsni byty istotnym wkladem
w zrozumienie tych schorzen oraz ich klasyfikacje. Typ II rdzeniowego zaniku migsni jest
formg posrednig choroby. Manifestuje si¢ miedzy 6 a 18 miesigcem zycia dziecka. Chorujacy
sg zdolni do samodzielnego siedzenia, ale ich ciata charakteryzuja si¢ hipotonig, arefleks;ja,
postepujacym ostabieniem migsni w obszarze tutowia. Postgpujaca skolioza 1 ostabienie migsni

miedzyzebrowych prowadzg do restrykcyjnej choroby pluc, ktéra charakteryzuje sie
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zmniejszeniem ich objetosci. Dodatkowo, wystepuja myoklonie rak, ankyloza zuchwy i
przykurcze stawow. Okoto 70% pacjentéw dozywa do 25-go roku zycia, a niektorzy nawet do
trzeciej dekady zycia. Jak w przypadku innych typdéw rdzeniowego zaniku migs$ni gtéwna

przyczyng zgondw osob chorujacych jest niewydolnos¢ oddechowa [9, 10].
e SMAIII

Rdzeniowy zanik migéni typu III jest rowniez nazywany choroba Kugelberga-
Welandera, ze wzgledu na opisanie choroby przez tych autorow w 1956 roku. Eric Kugelberg
and Lisa Welander byli szwedzkimi neurologami i mykologami, ktérzy badali mozg i migsnie.
Opisali oni "pseudomiopatyczng" posta¢ rdzeniowego zaniku migs$ni z poczatkiem miedzy

2 a 17 rokiem zycia [10, 12].

SMA typu Il zwykle objawia si¢ po 18-tym miesigcu zycia, chociaz poczatkowe
objawy moga by¢ podstepne. W niedawnym systematycznym przeszukiwaniu literatury $redni
wiek wystapienia choroby oszacowano na 39 miesiecy (£ 32), a potwierdzong diagnoze
genetyczng na 50 miesiecy (x 12), z opdéznieniem diagnostycznym wynoszacym 43 miesigce.
Podobnie jak w innych postaciach SMA, zmgczenie, ostabienie i zanik mig$ni rozpoczyna si¢
w konczynach dolnych, z przewagg proksymalng i rozprzestrzenia si¢ w pozniejszym okresie

zycia na konczyny gorne [11].
Choroba Kugelberga-Welander z czasem zostata podzielona na dwie podgrupy:

e SMA III A, gdzie objawy staja si¢ widoczne przed 3. rokiem Zycia. Pacjenci maja
trudnosci z chodzeniem od samego poczatku, nie biegaja ani nie skaczg, a do
wstawania uzywaja réznych przedmiotow.

e SMA III B, gdzie pierwsze objawy pojawiaja si¢ po 3 roku zycia, a pacjenci

wykazujg znacznie lepszy rozwoj ruchowy [12].
Pacjenci z rdzeniowym zanikiem migsni typu Il zazwyczaj dozywaja wieku dorostego.

Diagnoza u dziecka dotknietego SMA 111 jest trudna. Opiera si¢ wytacznie na podstawie
danych klinicznych, poniewaz, jak zauwazyli Kugelberg 1 Welander w tytule swojego
oryginalnego artykutu, pacjenci nasladujg dystrofie¢ migsniowa. Postepujace ostabienie mig$ni
obreczy konczyn u niemowlat lub starszych dzieci jest znacznie cze$ciej spowodowane
miopatig. Dlatego badania uzupetiajace odgrywaja wazniejsza role w diagnostyce SMA Il niz
we weczesniejszych postaciach. Jednak, szczegdlnie u dzieci, mogg one nie dawaé

jednoznacznych wynikoéw [1, 9, 12].
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e SMAIV

Ostatnig, stosunkowo nowa, odmiang rdzeniowego zaniku mig$ni jest SMA IV, ktora
jest rownie rzadka co SMA typu 0. Ostabienie mig$ni wystgpuje u pacjentow w wieku
dorostym, zazwyczaj w trzeciej dekadzie zycia. Pacjenci zazwyczaj zglaszajg stopniowe
pogorszenie sprawnosci ruchowej oraz zwigkszong sktonnos$¢ do upadkéw. Z czasem pojawiajg
si¢ trudnosci w pokonywaniu schodéw czy w wstawaniu z pozycji kucznej. Podobnie, jak w
przypadku SMA III, obserwuje si¢ zanik migsni, zwtaszcza w obszarze konczyn dolnych.
Postep choroby jest powolny, a zdolno$¢ do chodzenia jest utrzymana przez wiele lat. Ogolna

sprawnos¢ fizyczna pacjenta wyraznie si¢ ostabia [12, 13].

Nie wszedzie w klasyfikacjach medycznych wyréznia si¢ SMA 0 i SMA IV. Niektorzy
badacze oraz specjalisci medyczni uznaja rdzeniowy zanik miesni typu 0 za ciezkg lub bardzo
cigzka form¢ SMA 1, a SMA 1V za bardzo tagodng posta¢ rdzeniowego zaniku migéni typu 11
[13].

ROZPOZNANIE RDZENIOWEGO ZANIKU MIESNI

Diagnostyka rdzeniowego zaniku migsni opiera si¢ na wykonaniu analizy genetycznej
w celu wykrycia delecji lub mutacji w genie SMNL1, co jest kluczowym krokiem w
potwierdzeniu obecno$ci choroby. Wykorzystuje si¢ do tego probke krwi pacjenta. Wykrycie
braku eksonu 7 w genie SMN1 na obu chromosomach 5 jest rOwnoznaczne z potwierdzeniem
diagnozy SMA, eliminujac potrzebe dalszych badan w wigkszosci przypadkow. Dodatkowo,
istotne jest mierzenie liczby kopii genu SMN2, co moze pomo6c w okresleniu cigzkos$ci choroby
[1, 14].

W sytuacji, gdy test genetyczny na obecnos¢ delecji w genie SMNI1 jest negatywny, a
objawy kliniczne sugeruja SMA, zaleca si¢ przeprowadzenie dodatkowych badan. Celem tych
badan jest doktadniejsza weryfikacja funkcji mig$ni oraz przewodzenia nerwowego. Znaczaco
podwyzszony poziom kinazy kreatynowej] moze wskazywa¢é na powazne zaburzenia
mig$niowe. Realizacja serii testow pozwala na wykluczenie innych choréb o podobnych

objawach, dotyczacych uktadu nerwowo-mie$niowego [1, 9].
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W dalszym kroku, dla petiejszej diagnostyki, konieczne jest okreslenie ilosci kopii
genu SMN1. Obecnos¢ pojedynczej kopii tego genu wymaga dalszych analiz, aby wykluczy¢
mozliwo$¢ wystgpowania mutacji punktowych, ktére moga prowadzi¢ do przedwczesnego
zakonczenia produkcji biatka SMN, kluczowego dla prawidtowego funkcjonowania neuronow
ruchowych. Takie mutacje punktowe sg identyfikowane przez kompleksowe

sekwencjonowanie genu [1, 9].

W niektorych krajach, by wczeSnie wychwyci¢ chorobg wprowadzono noworodkowe

badania przesiewowe (newborn screening - NBS) [15].

W Polsce, od lutego 2021 roku, dzi¢ki inicjatywie Ministerstwa Zdrowia, wprowadzono
do powszechnego programu badan przesiewowych noworodkéw testy na SMA. Liczne badania
naukowe potwierdzity, ze dostgpne obecnie metody leczenia moga skutecznie zapobiegac
rozwojowi choroby, pod warunkiem jej wczesnego wykrycia. Taka strategia podkresla
znaczenie badan przesiewowych u noworodkow w celu zapewnienia, jak najlepszych

perspektyw zyciowych dla osob dotknigtych SMA [16].

LECZENIE

Zolgensma® (onasemnogene abeparvovec) — to terapia genowa oparta na wektorze
wirusowym adeno-zwigzanym, wskazana dla pacjentow ponizej 2-go roku zycia i 21kg wagi z

mutacjami w genie SMN1 [16].

Zolgensma® dostarcza kopi¢ genu SMN1 za pomocg wektora wirusowego AAVO.
Pacjenci z przeciwciatami przeciwko temu wirusowi nie mogg otrzymac tego rodzaju leczenia,
a po jednorazowej podazy leku organizm uodparnia si¢ na tego rodzaju wirusa, co uniemozliwia

ponowng podaz tego leku [17].

Lek podaje si¢ dozylnie w infuzji trwajacej 60 minut, a przed podaniem zaleca si¢

stosowanie kortykosteroidow przez 30 dni w celu wytlumienia uktadu immunologicznego [18].

Wokot leku powstaly kontrowersje zwigzane z jego ceng albowiem jednorazowa dawka

Zolgensma® zostata wyceniona na 2,125 mln dolarow.
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Od 1 wrze$nia 2022 roku lek Zolgensma® jest refundowany przez Narodowy Fundusz
Zdrowia w Polsce w leczeniu dzieci z SMA w wieku do 6 miesigcy. Warunkiem jest, aby dzieci
te zostaty objete programem badan przesiewowych noworodkéw w Polsce oraz nie rozpoczely

leczenia innym lekiem na rdzeniowy zanik mie$ni [19].

Jednorazowe podanie wyraznie kontrastuje ze schematami leczenia poréwnywalnych

terapii, takich jak Evrysdi (risdiplam) i Spinraza (nusinersen) [19].

Nowatorskim osiggnigciem w terapii rdzeniowego zaniku migéni byto zarejestrowanie
pierwszego leku na te¢ chorobe, jakim jest Spinraza® (Nusinersen). W Stanach Zjednoczonych

zarejestrowano go w grudniu 2016 roku, a w Unii Europejskiej w czerwcu 2017 roku [20, 21]

Spinraza® nalezy do kategorii modyfikowanych antysensownych oligonukleotydow
(ASO), ktore wptywaja na proces sktadania gendow, znany jako splicing. Lek ten stymuluje
splicing pre-mRNA genu SMN2, aby petnit funkcj¢ uszkodzonego genu SMN1. Dzigki temu
dziataniu w komorkach neuronalnych moze nastepowac zwigkszone wytwarzanie biatka SMN.
U wielu pacjentéw poddawanych tej terapii, obserwuje si¢ znaczng poprawe przebiegu choroby
[22, 23].

Zgodnie z charakterystyka produktu leczniczego Spinraza®, lek jest podawany wedilug

nastepujacego schematu:

e (ztery dawki wysycajace: trzy dawki w odstgpach co dwa tygodnie, a czwarta
dawka po uptywie 4 tygodni od trzeciej.

e Dawka podtrzymujaca: podawana co cztery miesigce [23].

Terapia jest kontynuowana przez czas nieokreslony lub do momentu zastosowania innej formy
leczenia SMA. Wszyscy pacjenci, niezaleznie od plci, wieku czy wagi, otrzymuja jedng statg
dawke leku - okoto 12 mg (5 ml). Lek jest podawany poprzez naklucie lgdzwiowe, a samo

podanie trwa od 1 do 3 minut jako powolne wstrzyknigcie [23, 24].

Risdiplam, znany pod nazwa handlowg Evrysdi™ jest preparatem przeznaczonym do
przyczynowego leczenia rdzeniowego zaniku miegs$ni. Charakterystyczng cechg tego leku jest
jego posta¢ w formie syropu, ktory pacjenci spozywajg raz dziennie doustnie. Dawka leku
uzalezniona jest od wieku i wagi pacjenta. Lek ten uzyskal zarejestrowanie w Stanach

Zjednoczonych w sierpniu 2019 roku, natomiast w Unii Europejskiej, w tym w Polsce,
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zostal zarejestrowany od marca 2021 roku [25, 26]. Evrysdi™ jest stosowany u pacjentow Z
SMA, ktoérzy sa powyzej drugiego miesigca zycia. Kwalifikuja si¢ do niego osoby z dowolnym
typem SMA lub pacjenci, nawet bezobjawowi, posiadajacy mniej niz cztery kopie genu SMN2
[27]. Dziata on systemowo, co daje przewage nad oligonukleotydami, gdyz biatko SMN jest
produkowane nie tylko w tkance nerwowej. Zastosowanie leku drobnoczasteczkowego

umozliwia kontrole obwodowych objawow choroby [28].

Wiele uniwersytetow 1 firm biotechnologicznych pracuje nad szybszym,
efektowniejszym i bezpieczniejszym leczeniem SMA. Okoto szesciu lekow jest w fazie
eksperymentalnej. Niektore z nich to leki samodzielne, inne stosowane w terapii skojarzone;j

(najczgsciej z Risdiplam Iub Spinraza) [28].

PROBLEMY CHORYCH NA RDZENIOWY ZANIK MIESNI

Osoby doroste zyjace z rdzeniowym zanikiem mig$ni stajg przed wielowymiarowymi
wyzwaniami, ktore obejmuja sfere fizyczng, psychologiczng, spoteczng, finansowa i
praktyczna. Istnieja znaczace bariery dla dorostych z SMA, ktore ograniczaja zaangazowanie
w opieke zdrowotng oraz utrudniajg dostep do interwencji terapeutycznych majacych na celu

utrzymanie stabilnosci lub nawet poprawe jakos$ci zycia [29].

Problemy fizyczne
Osoby chore na rdzeniowy zanik mie$ni (SMA) moga do$§wiadczaé réznorodnych
probleméw fizycznych, ktore rdznig si¢ w zaleznosci od typu i ciezkoSci choroby [29, 30].

Problemy te obejmuja:

e Slabo$¢ mie¢Sniowa i zanik: SMA charakteryzuje si¢ postgpujaca utraty sily
mig$niowe] 1 zanikiem migsni, szczegdlnie w migsniach proksymalnych, co
wplywa na zdolno$¢ do samodzielnego poruszania si¢, siedzenia, a w niektorych
przypadkach rowniez na oddychanie i potykanie [29].

e Problemy z oddychaniem: Z powodu ostabienia mie$ni oddechowych, pacjenci
moga miec¢ trudnosci z efektywnym oddychaniem, co czesto wymaga wsparcia w

postaci wentylacji nieinwazyjnej lub innych form terapii oddechowej [31].
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Kontrakcje stawéw: Utrata ruchomosci i ograniczenie zakresu ruchu w stawach,
szczegblnie w obrebie konczyn dolnych, jest powszechnym problemem u
pacjentow z SMA i moze prowadzi¢ do trwatych deformacji [29].

Skrzywienia kregostupa: Skolioza i inne deformacje kregostupa czgsto wystepuja
W SMA ze wzgledu na ostabienie mig$ni tutowia, co moze wymagaé interwencji
ortopedycznej lub noszenia ortezy [29].

Problemy z polykaniem i odzywianiem: Ostabienie mi¢sni odpowiedzialnych za
potykanie moze prowadzi¢ do trudno$ci w spozywaniu pokarmoéw i ryzyka
zachtys$nigcia, co z kolei moze wymaga¢ dostosowania diety lub zastosowania

karmienia za pomocg sondy [30].

Problemy spoleczno-psychologiczne

Osoby chorujagce na rdzeniowy zanik mig$ni moga doswiadczaé szeregu wyzwan

spoteczno-psychologicznych, ktére wptywaja na ich codzienne zycie i funkcjonowanie w

spoteczenstwie [32, 33]. Przyktadami takich problemow sa:

Zmaganie si¢ ze zmianami w funkcjonowaniu fizycznym. Pacjenci opisuja
glebokie smutek 1 depresje w odpowiedzi na utrate niezaleznoSci zwigzang ze
spadkiem zdolnosci funkcjonalnych. Obawa przed dalszym pogorszeniem stanu
moze mie¢ istotne implikacje kliniczne, wptywajac na zaangazowanie w opieke
zdrowotna lub jej unikanie.

Stygmat i oczekiwania spoleczne. Stygmat wplywa na doswiadczenia Zyciowe
0sob z SMA. Dla niektorych, stereotypy kulturowe dotyczace niepetnosprawnosci
kolidujg z tym, co osoby z SMA mogg i chcg osiggnaé. Niezdolno$¢ do spetnienia
pewnych stereotypow ptciowych prowadzi do kwestionowania wtasnej wartosci.
Zalezno$¢ od ustug dla osob niepelmosprawnych i wsparcia spolecznosci.
Wysokie uzaleznienie od pomocy zewngtrznej w podstawowych codziennych
potrzebach jest postrzegane jako istotne, ale rowniez jako stale wyzwanie. Luki w
formalnej opiece czegsto wypetnia opieka nieformalna - wsparcie ze strony rodziny,
przyjaciot i rowiesnikow.

Potrzeby zdrowotne psychiczne i fizyczne sg rownie wazne. Wielu uczestnikow
postrzega potrzeby zdrowotne psychiczne 1 fizyczne jako roéwnie wazne,

podkreslajac znaczenie wsparcia psychicznego w radzeniu sobie z choroba.
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¢ Rola akceptacji choroby i relacji spolecznych. Akceptacja choroby i wsparcie
spoteczne od rodziny 1 przyjaciot jest postrzegane jako czynnik utatwiajacy

radzenie sobie z wyzwaniami choroby [32, 33].

Problemy finansowe
Osoby chorujace na rdzeniowy zanik mig$ni (SMA) mogg napotkac¢ rdzne problemy

finansowe zwigzane z zarzadzaniem i leczeniem tej choroby, sg to np.:

e Wysokie koszty leczenia. Nowoczesne terapie SMA, takie jak terapia genowa,
moga mie¢ bardzo wysokie koszty, co stanowi znaczne obcigzenie finansowe dla
pacjentow 1 ich rodzin, szczegdlnie jesli nie sg one w petni pokrywane przez system
opieki zdrowotnej lub ubezpieczenie.

o Koszty opieki dlugoterminowej. Pacjenci z SMA czg¢sto wymagaja
wszechstronnej opieki dlugoterminowej, w tym rehabilitacji, specjalistycznego
sprzetu medycznego, adaptacji mieszkan, a takze wsparcia pielegniarskiego i
opiekunczego, co generuje dodatkowe koszty.

e Utrata dochodéw. Z powodu ograniczen fizycznych zwigzanych z SMA,
niektorzy dorosli pacjenci mogg mie¢ trudnosci z utrzymaniem pracy na pelny etat
lub w ogole nie by¢ w stanie pracowac, co prowadzi do utraty dochodow i
zwigkszenia zaleznoSci finansowej od rodziny lub systemow wsparcia
spotecznego.

e Koszty zwiazane z transportem. Osoby z SMA moga wymaga¢ specjalnie
przystosowanych pojazdéw lub czestego korzystania z transportu medycznego, co
réwniez generuje dodatkowe koszty.

e Niezabezpieczenie przez ubezpieczenie. W niektérych przypadkach nowe lub
eksperymentalne leczenia nie sa jeszcze zatwierdzone lub pokrywane przez
tradycyjne ubezpieczenia zdrowotne, co zmusza pacjentOw do pokrywania pelnych

kosztow leczenia.

Ogolnie rzecz biorac, osoby chorujace na rdzeniowy zanik mie$ni czesto ponosza wyzsze
koszty codziennego zycia z powodu koniecznosci specjalistycznej opieki zdrowotnej, zakupu
lekéw 1 innych srodkow niezbednych do zapewnienia komfortu 1 jakosci zycia, gdyz nie

wszystkie finansowane sg ze Srodkow panstwowych lub ubezpieczenia spotecznego [34, 35].
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WSPARCIE FUNDACJI

W Polsce dziatajg roznorodne fundacje, organizacje pozarzadowe oraz instytucje
dziatajagce na rzecz dobra publicznego, ktére oferujg wsparcie osobom chorujacym 1 ich
rodzinom. Te organizacje nie tylko szerza $§wiadomo$¢ o SMA w spoteczenstwie i
srodowiskach medycznych, ale rowniez angazuja si¢ w inicjatywy majace na celu podniesienie

jakosci opieki medycznej w kraju [9, 36].

Zatozone w 1988 roku Polskie Towarzystwo Chorob Nerwowo-Migsniowych zrzesza
ponad 1200 oséb z catej Polski, w tym osoby cierpigce na choroby nerwowo-mig$niowe takie
jak SMA, dystrofie, miastenia, miopatie, polineuropatie, stwardnienie zanikowe boczne, ich
rodziny, lekarzy, rehabilitantow oraz wolontariuszy pragnacych pomaga¢ osobom zmagajacym

si¢ z tymi chorobami [9].

Fundacja Pomocy Chorym na Zanik Mig$ni, powstata w 1993 roku z inicjatywy Beaty
1 Leszka Karlinskich, rodzicow dziecka z SMA, posiada status Organizacji Pozytku
Publicznego. Fundacja ta, finansowana przez celowe dotacje oraz darowizny, koncentruje
swoja dziatalno$¢ glownie na wsparciu mieszkancow wojewddztwa zachodniopomorskiego. Jej
cele to migdzy innymi propagowanie rdznych form rehabilitacji, dostarczanie sprzetu

rehabilitacyjnego, jak réwniez informowanie o dostepnych metodach leczenia chordb migsni.

Fundacja oferuje wszechstronng pomoc, w tym wsparcie w uzyskaniu sprzgtu
rehabilitacyjnego, finansowanie rehabilitacji czy eliminacj¢ barier architektonicznych, a takze

organizacje miedzynarodowych seminariow i konsultacji specjalistycznych dla chorych [9, 36].

Fundacja SMA, powotana do zycia w 2013 roku przez rodzicoOw dzieci dotknigtych
SMA, skupia si¢ na dziatalno$ci wspierajacej osoby chore 1 ich bliskich. Celem fundacji jest
miedzy innymi walka z wykluczeniem, poprawa niezalezno$ci i jako$ci zycia chorych,
rozpowszechnianie wiedzy o SMA, ufatwienie dostgpu do nowoczesnych metod
diagnostycznych 1 terapeutycznych, a takze wspieranie dziatah na rzecz lepszej opieki

zdrowotnej [9].

Te organizacje odgrywaja kluczowa role w poprawie warunkéw zycia osob z SMA w
Polsce, dzialajac na wielu frontach — od edukacji, przez wsparcie bezposrednie, po angazowanie

si¢ w dzialania majace na celu zmiany systemowe [9, 36].
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REJESTR CHORYCH NA RDZENIOWY ZANIK MIESNI

TREAT-NMD jest jedng z czolowych mi¢dzynarodowych inicjatyw, skupiajacg si¢ na
tworzeniu sieci wspolpracy miedzy specjalistami klinicznymi i badaczami naukowymi z calego
$wiata, majacych na celu przyspieszenie rozwoju terapii oraz podniesienie jakos$ci opieki dla
0s0b cierpigcych na dziedziczne choroby nerwowo-migéniowe. Jako globalne przedsiewzigcie,
TREAT-NMD odgrywa kluczowg role w gromadzeniu i koordynowaniu informacji na temat
pacjentéw z tego typu chorobami, tworzac mi¢dzynarodowy rejestr, ktory integruje dane z
licznych rejestrow narodowych i lokalnych. Rejestr ten zawiera dane dotyczace genetyki i
klinicznych aspektow chordb, z informacjami o ponad 5 tysigcach pacjentéw na caltym Swiecie,

w tym okoto 3 tysigcach os6b z SMA [37].

ZNACZENIE AKCEPTACJI CHOROBY JAKA JEST RDZENIOWY ZANIK MIESNI

Akceptacja choroby przez osoby chorujace na rdzeniowy zanik migsni odgrywa
fundamentalng role w ich procesie adaptacji psychicznej i jakosci zycia. Pozwala im na
konstruktywne radzenie sobie z wyzwaniami dnia codziennego, zmieniajagcym si¢ stanem

zdrowia oraz ograniczeniami wynikajgcymi z choroby [38].
Oto kilka kluczowych aspektow, ktore podkreslajg znaczenie akceptacji choroby:

e Poprawa jakoSci zycia. Akceptacja pozwala lepiej dostosowac si¢ do zycia z
choroba, zmniejszajac poziom stresu, lgku i depresji. Przyjmowanie swojej sytuacji
bez niepotrzebnej negacji otwiera droge do poszukiwania 1 czerpania radosci z
dostgpnych mozliwosci, co bezposrednio wplywa na poprawe doswiadczane]
jakosci zycia.

o Efektywne strategie radzenia sobie. Akceptacja jest kluczowym elementem
efektywnego radzenia sobie z choroba. Osoby, ktore akceptuja swoje schorzenie,
sa bardziej sktonne do podejmowania aktywnych dziatan w celu zarzadzania swoim
stanem zdrowia, takich jak regularne uczestnictwo w rehabilitacji, stosowanie

zalecen lekarskich oraz poszukiwanie nowych rozwigzan terapeutycznych.
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Wzmacnianie relacji spolecznych. Akceptacja choroby sprzyja budowaniu i
utrzymywaniu pozytywnych relacji spotecznych. Osoby akceptujace swoja
sytuacje czesciej angazuja si¢ w zycie spoleczne, komunikujga swoje potrzeby i
granice, co z kolei przyczynia si¢ do budowania wsparcia ze strony rodziny,
przyjaciot i spotecznosci.

Zwiekszenie samodzielnosci i niezaleznoSci. Przyjecie choroby umozliwia
osobom z SMA lepsze planowanie swojego zycia w sposob dostosowany do ich
mozliwosci 1 ograniczen. Dzigki temu mogg one podejmowac decyzje, ktore
zwigkszaja ich samodzielno$¢ 1 niezaleznos$¢.

Pomoc w przeciwdzialaniu wykluczeniu. Akceptacja stanu zdrowia przyczynia
si¢ do aktywnego przeciwdziatania wykluczeniu i dyskryminacji. Osoby, ktore
otwarcie mowig o swojej chorobie i angazuja si¢ w dzialania na rzecz swojej
spoteczno$ci, przyczyniaja si¢ do zwigkszenia $wiadomosci 1 zrozumienia

rdzeniowego zaniku mig$ni W szerszej grupie spotecznej

Podsumowujac, akceptacja choroby przez osoby z rdzeniowym zanikiem mie¢$ni ma

kluczowe znaczenie dla ich dobrostanu psychicznego, zdolno$ci adaptacyjnych, relacji

spotecznych i1 aktywnego udzialu w zyciu. Jest to proces wymagajacy czasu i wsparcia, ale jego

pozytywne skutki sg nicocenione dla jakos$ci zycia 0sob chorujacych [38, 39].

Celem pracy bylo:

1.
2.
3.

Analiza stopnia, w jakim osoby dotknigte SMA akceptujg swoja chorobe.

Ocena satysfakcji z zycia os6b dotknigtych SMA.

Wyodrebnienie kluczowych czynnikow demograficznych, ktore wptywaja na proces
akceptacji choroby oraz poziom satysfakcji z zycia wsrdd osob z rdzeniowym zanikiem

migsni.
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MATERIAL I METODA BADAN

Badaniem objeto grupe 50 oséb réznej plci z rdzeniowym zanikiem migsni o
zréznicowanym stopniu i nasileniu choroby. Najmtodszy badany miat 20 lat, najstarszy — 51.
Dobor uczestnikow byt celowy, z zatozeniem reprezentowania szerokiego spektrum
przypadkow chorobowych w kontekscie typu SMA, wieku, pici oraz stopnia

niepetnosprawnosci. Badania przeprowadzono od 1 stycznia do 31 marca 2024r.

Badanie zostato przeprowadzone metoda sondazu diagnostycznego z wykorzystaniem

nastepujacych narzedzi:
1. Skala Akceptacji Choroby (ang, Adjustment to Iliness Scale AlS)

W badaniu zastosowano Skale Akceptacji Choroby (AIS) sktadajaca si¢ z 8 pytan, aby ocenic,
jak uczestnicy dostosowuja si¢ do zycia z chorobg. Narzedzie to umozliwia zrozumienie, w
jakim zakresie pacjenci zaakceptowali swoja chorobg. Wyzszy poziom akceptacji choroby
koreluje z lepszym adaptowaniem si¢ do nowych warunkow zycia i mniejszym odczuwaniem
dyskomfortu psychicznego. W kazdym ze stwierdzen respondent dokonywat oceny aktualnego
stanu swojego zdrowia. Odpowiedzi zostaty uszeregowane, nadajac im warto$¢ punktowa, wg

WzO0ru:
e 1-—zdecydowanie si¢ zgadzam (zle przystosowanie do choroby);
e 5 -zdecydowanie si¢ nie zgadzam (akceptacja choroby).

Miara stopnia akceptacji choroby jest suma odpowiedzi z o$miu stwierdzen, gdzie zakres

miesci si¢ w skali 8-40 pkt, wg wzoru:
e 8-14 pkt — niski stopien akceptacji choroby;
e 15-32 pkt — $redni poziom akceptacji choroby;
e 33-40 pkt — wysoki poziom akceptacji choroby.

Niski wynik uzyskany w Skali AIS wskazuje na brak akceptacji i adaptacji do choroby, a takze
duze poczucie dyskomfortu psychicznego, natomiast poziom wysoki wskazuje na akceptacje i

brak negatywnych emocji zwigzanych z chorobg [40].
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2. Skala Satysfakeji z Zycia (ang. Satisfaction With Life Scale SWLS)

Poziom satysfakcji z zycia oceniono za pomoca Skali Satysfakcji z Zycia SWLS, ktora jest
narz¢dziem pozwalajagcym na pomiar ogolnego zadowolenia z zycia. Skala ta sktada si¢ z pieciu
stwierdzen, na ktore respondenci odpowiadajg, wskazujac swoje poczucie spelnienia i
zadowolenia z rdéznych aspektow zycia. Wynikiem badania jest wskaznik poczucia

zadowolenia z zycia. Badany ma do wyboru siedem opcji:
e 1 - zupeknie nie zgadzam sig¢;
e 2 —nie zgadzam sig;
e 3 -raczej nie zgadzam sig;
e 4 —ani si¢ zgadzam ani si¢ nie zgadzam;
e 5 -—raczej zgadzam sig;
e 6—zgadzam sig;
e 7 — catkowicie zgadzam sig¢.

Uzyskany wynik zawiera si¢ w przedziale 5-35 pkt. Wykonujac analiz¢ Kwestionariusza

SWLS dokonano podziatu uzyskanych wynikdéw na trzy kategorie, gdzie:
e 515 pkt. — niski wspotczynnik satysfakcji;
e 16 — 25 pkt. — przecig¢tny wspotczynnik satysfakcji;

e 26— 35 pkt. — wysoki wspotczynnik satysfakcji [40, 41].

3. Ankieta demograficzna

Ankieta demograficzna zawierata pytania na temat wieku, plci, poziomu edukacji oraz

statusu zawodowego.

Narzedzia badawcze zostaty zamieszczone 1 udostepnione online za pomocg platformy
do badan internetowych, co umozliwilo tatwy dostgp dla o0séb z réznym stopniem
niepetnosprawnosci. Zebrane dane zostaly poddane analizie statystycznej w celu
zidentyfikowania zalezno$ci pomig¢dzy akceptacjg choroby, satysfakcjg z zycia a réoznymi

zmiennymi, np. demograficznymi.
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Przed przystgpieniem do badania wszyscy uczestnicy zostali poinformowani o jego
celach i charakterze oraz o mozliwosci wycofania si¢ z badania w dowolnym momencie. Zgoda
na udzial w badaniu byla zbierana elektronicznie. Badanie zostatlo przeprowadzone z
zachowaniem zasad etycznych, w tym ochrony danych osobowych i1 anonimowosci

uczestnikow.

Do opracowania statystycznego wynikow badan ankietowych oraz celem okreslenia
prawdopodobienstwa zalezno$ci w probie 1 odniesienia ich do ogélu grupy badawczej,
postuzono si¢ metodg opisu, a takze badaniem wspoétzaleznosci dla cech ilosciowych i

jakos$ciowych.

W pracy wlasnej wykorzystane zostaty zmienne niezalezne takie jak pte¢, wiek, miejsce

zamieszkania, status zwigzku oraz sytuacja ekonomiczna badanych.

Zebrane dane opisane zostaly poprzez grupowanie ich — cechy nominalne,
z wyszczegblnieniem czestosci ich wystepowania oraz wykonaniu statystyk opisowych dla
cech mierzalnych, a uzyskane wyniki zostaty zaprezentowane za pomoca rycin, tabel, a takze
struktury procentowej i liczbowej. Zastosowane zostaty funkcje takie jak: srednia, odchylenie

standardowe, mediana, pierwszy kwartyl i drugi kwartyl.

W celu sprawdzenia czy wzgledem zmiennych wystepuja zalezno$ci istotne
statystyczne postuzono si¢ analizg przy pomocy nieparametrycznego testu Chi Kwadrat
Pearsona dla danych jakosciowych [42]. Prawdopodobiefistwo testowe (p) $wiadczylo o

istotnosci statystycznej badanej zaleznosci.
Przyjete zostaly nastepujace reguty, gdy:

e p<0,05 — zaleznosci istotne statystycznie;
e p<0,01 - zalezno$ci wysoce istotne statystycznie;

e p<0,001 - zaleznosci bardzo wysoko istotne statystycznie.

Obliczenia i wykresy zostaly wykonane za pomoca programu Microsoft Office Excel 2021.
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WYNIKI BADAN

Wiek badanych

Na podstawie danych przedstawionych na Rycinie 1 zauwazono, ze przewazajacy
odsetek badanych (44%) miato 30 lat i mniej. Osoby w wieku 31-40 lat stanowily 38% ogotu

badanych, natomiast respondentow majacych wigcej niz 40 lat bylo 18%.

<30 lat 44%

= 31-40 lat

m >40 lat

Rycina 1. Wiek badanych
Analizie szczegotowej poddany zostat wiek badanych. Informacje zaprezentowano w
Tabeli 1. Wykazano, ze $rednia wieku 0so6b chorujacych na rdzeniowy zanik mig¢éni wynosita
33,3+7,79 lat. Najmtodszy respondent miat 20 lat, natomiast najstarszy miat 51 lat. Pierwszy

kwartyl dla wieku badanych wynosit 29 lat, natomiast drugi kwartyl wynosit 32 lata.

Tabela I. Szczegétowa analiza wieku badanych

Wiek

Warto$¢ §rednia 33,3
Minimum 20
Maksimum ol

Odchylenie standardowe 7,79
Pierwszy kwartyl 29
Drugi kwartyl 32
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Ple¢ badanych

Wyliczono, ze zdecydowana wigkszo§¢ osOb bioracych w badaniu ankietowym

stanowity kobiety (62%), natomiast m¢zczyzn byto 38%. Rycina 2 ilustruje opisywane dane.

0% 0%

Kobieta
= Mezczyzna
= Niebinarna

= Nie chce podawaé 62%

Rycina 2. Ple¢ badanych
Status zwiagzku
Na podstawie danych zaprezentowanych na Rycinie 3 zauwazono, ze wiecej niz potowe

ankietowanych (56%) stanowity osoby samotne, 30% respondentéw deklarowalo, ze bylo w

zwigzkach malzenskich, natomiast 14% badanych posiadato partnera/partnerke.

Maz/zona 30%

Partner/partnerka
= Wdowa/wdowiec
= Rozwiedziona/y

® Sam/a 14%

0%

0%

Rycina 3. Status zwiazku
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Miejsce zamieszkania

Analiza wykazala, ze zdecydowana wigkszo$¢ badanych, bo az 82% zamieszkiwalo w

miastach, natomiast 18% respondentéw byto mieszkancami wsi co prezentuje Rycina 4.

Miasto

= Wies

82%

Rycina 4. Miejsce zamieszkania

Warunki mieszkaniowe

Na podstawie danych przedstawionych na Rycinie 5 zauwazono, ze nieznacznie wigcej
niz potowa 0so6b chorujacych na rdzeniowy zanik migsni (52%) posiadalo dobre warunki
mieszkaniowe, 36% przyznalo, ze majg bardzo dobre warunki mieszkaniowe, natomiast 12%

ankietowanych wskazalo, ze ich warunki mieszkaniowe sg zte.

Bardzo dobre
= Dobre

m Zte

Rycina 5. Warunki mieszkaniowe
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Zrédlo utrzymania

Wigkszo$¢ badanych, bo 62% utrzymywalo si¢ z pracy umystowej, 16% respondentéw
byto na rencie/emeryturze, 14% stanowily osoby bezrobotne, a 8% badanych stanowili

uczniowie/studenci. Powyzszy opis zilustrowany zostat Rycing 6.

Bezrobotny
Praca fizyczna
= Praca umystowa
= Renta/emerytura

= Student/uczen

Rycina 6. Zrédlo utrzymania

Osoba sprawujaca opieke/asystujaca w codziennych sytuacjach zyciowych

Na podstawie danych ukazanych na Rycinie 7 zauwazono, ze wigkszo$¢ o0sOb
chorujacych na rdzeniowy zanik migéni (58%) moglo liczy¢é na pomoc rodzicow w
sprawowaniu opieki i asystowaniu w codziennych sytuacjach zyciowych, 38% respondentow
moglo liczy¢ na pomoc opiekundéw (osoby niespokrewnione), natomiast 26% ankietowanych
moglo liczy¢ na pomoc Zony czy me¢za. Taki sam odsetek badanych (12%) wskazato na pomoc
w codziennych czynno$ciach i sprawowaniu opieki przez partnera/partnerke czy tez innych
cztonkdéw rodziny, natomiast trzy osoby wybraty wariant odpowiedzi ,,inna odpowiedz” i

przyznaty, ze nikt nie pomaga im w samoopiece.
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Inna odpowied? [l 6%
Opiekun (osoba niespokrewniona) [N 38%
Inny cztonek rodziny [ 12%
Dziecko/dzieci = 0%
Partner/partnerka [ 12%
Zona/maz [N 26%
Rodzice |G 58%

0% 10% 20% 30% 40% 50% 60% 70%

Rycina 7. Osoba sprawujaca opieke¢/asystujaca w codziennych sytuacjach zyciowych

Posiadane wyksztalcenie

Z danych przedstawionych na Rycinie 8 wynika, ze wigcej niz potowa 0sob bioracych
udziatl w badaniu ankietowym (54%) posiadato wyzszy stopien wyksztatcenia, 38% badanych
posiadato wyksztalcenie Srednie, natomiast taki sam odsetek badanych (4%, co stanowilo po

dwie osoby) posiadalo wyksztalcenie podstawowe oraz zawodowe.

Podstawowe
= Srednie
= Zawodowe

= Wyzsze

Rycina 8. Posiadane wyksztalcenie
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Analiza danych przedstawionych na Rycinie 9 wykazala, ze zdecydowana wigkszo$¢
pacjentdw chorujacych na rdzeniowy zanik mig$ni (70%) akceptowalo swoja chorobg i
zZwigzane z nig ograniczenia na poziomie przeci¢tnym, 16% pacjentow deklarowato wysoki
stopien akceptacji choroby, natomiast 14% badanych wykazalo si¢ niskim wskaznikiem

akceptacji choroby.

Niski 8-14 pkt
= Sredni 15-32 pkt
m Wysoki 33-40 pkt

Rycina 9. Skala Akceptacji Choroby AIS

Dokonano szczegétowej oceny Skali Akceptacji Choroby AIS. Szczegdtowe dane

przedstawiono w Tabeli II.

Wyliczono, ze $rednia warto$s¢ Akceptacji Choroby wg Skali AIS wynosita 23,4+8,0,
co wskazywato na poziom $redni. Minimalna warto$¢ uzyskana w Skali AIS wynosila 8 1 byta
to najmniejsza mozliwa do zdobycia ilo$¢ punktéw wskazujaca na catkowity brak akceptacji
ograniczen zwigzanych z chorobg, natomiast maksymalna warto$¢ wynosita 40 i byla to
najwyzsza mozliwa do zdobycia liczba punktow, wskazujac na zupetne pogodzenie si¢ z
chorobg 1 zaakceptowanie zwigzanych z nig ograniczen. Pierwszy kwartyl dla Skali AIS

wynosit 18,25, natomiast drugi kwartyl wynosit 21,5 - Tabela I1.
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Tabela Il. Szczegélowa analiza Skali Akceptacji Choroby AIS

Skala AIS
Srednia 23,4
Minimum 8
Maksimum 40
Odchylenie standardowe 8,0
Pierwszy kwartyl 18, 25
Drugi kwartyl 21,5

W toku niniejszych badan poddano analizie poszczegdlne 8 stwierdzen Skali Akceptacji

Choroby AIS. Szczegotowe dane przedstawiono w Tabeli II1.

Analiza danych zaprezentowanych w Tabeli III wykazala, ze pacjenci chorujacy na
rdzeniowy zanik mi¢$ni najbardziej obawiali sie, Ze nigdy nie beda samowystarczalni w
takim stopniu w jakim chcieliby byé¢ (wigcej niz potowa respondentow, bo 52%
zdecydowanie zgadzalo si¢ z tym stwierdzeniem, a 22% raczej si¢ zgadzato) oraz z poczuciem
rosngcej zaleznosci z powodu swoich nasilajacych si¢ probleméw ze zdrowiem w stopniu
wiekszym niz tego chca (50% pacjentow zdecydowanie zgadzato si¢ z tym stwierdzeniem, a
24% raczej si¢ zgadzato). Wigcej niz ¥4 pacjentdw przyznato, ze choroba powoduje iz czuja si¢
oni niepotrzebni (24% badanych raczej zgadzato si¢ z tym stwierdzeniem, a 16% zdecydowanie
si¢ zgadzato), jednakze podobny odsetek badanych nie podtrzymywato tego stwierdzenia (30%
respondentéw wskazato odpowiedz ,;raczej si¢ nie zgadzam”, a 14% zdecydowanie si¢ nie
zgadzalo). Wykazano, ze wigcej niz potowa badanych, bo 56% nie mialo problemoéw z
przystosowaniem si¢ do ograniczen narzucanych przez chorobg, natomiast niewiele mniej niz
polowa badanych (44%) przyznato, ze z powodu choroby nie czujg si¢ oni ci¢zarem dla oso6b
bliskich. Wykazano, ze az 58% pacjentow stwierdzito, ze ludzie przebywajacy z nimi nie sg
zaktopotani z powodu ich choroby i stanu ich zdrowia (34% pacjentow wskazato odpowiedz
zdecydowanie nie, a 24% raczej nie). Nieznacznie wigcej pacjentdéw stwierdzito, ze mimo
choroby czuja si¢ pelnowartosciowymi ludzmi, zblizony odsetek pacjentéw sadzito odwrotnie

(38% vs 36%), natomiast 26% badanych nie potrafito ustosunkowac¢ si¢ do tego stwierdzenia.
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Wyliczono, takze, ze wigcej niz potowa badanych nie zgadzato si¢ ze stwierdzeniem, ze

maja ktopot z przystosowaniem si¢ do ograniczen narzuconych przez chorobe (odpowiedz

,raczej si¢ nie zgadzam” wskazato 34% respondentow, a ,,zdecydowanie si¢ zgadzam” wybrato

22% badanych). Nieznacznie wigcej badanych (40%) potwierdzalo fakt, ze z powodu

ograniczen narzuconych przez chorobe nie s3 w stanie robi¢ tego, co najbardziej lubig, podczas

gdy 38% respondentow nie podtrzymywali tego stwierdzenia.

Tabela I11. Skala AlS — analiza poszczegélnych stwierdzen

Mam ktopot z
przystosowaniem si¢ do
ograniczen narzuconych

przez chorobe

Z powodu swojego
stanu zdrowia nie
Jjestem w stanie robic¢
tego, co najbardziej
lubie
Choroba sprawia, ze
czuje sig niepotrzebny

Problemy ze zdrowiem
sprawiajq, ze jestem
bardziej zalezny od
innych niz tego chce
Choroba sprawia, ze
Jestem cigzarem dla
swojej rodziny i
przyjaciot
Moyj stan zdrowia
sprawia, Ze mniej czuje
si¢ petnowartosciowym
czlowiekiem
Nigdy nie bede
samowystarczalnym w
takim stopniu, jakim
chciatbym by¢
Mysle, ze ludzie
przebywajqcy ze mng sq
czesto zaktopotani z
powodu mojej choroby

Zdecydowanie
zgadzam sie

8%

18%

16%

50%

10%

18%

52%

8%

Raczej
zgadzam

sie

20%

22%

24%

24%

22%

18%

22%

24%

zdania

16%

22%

16%

6%

24%

26%

0%

10%

zgadzam

sie

34%

14%

30%

10%

26%

22%

12%

24%

sie

22%

24%

14%

10%

18%

16%

14%

34%

Nie mam Raczej nie Zdecydowanie
nie zgadzam
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Analiza statystyczna wykazala zalezno$¢ istotng statystycznie na poziomie bardzo

wysokim (p<0,001) pomiedzy skalg Akceptacji Choroby AIS a picig badanych (chi

square=13,23; p=0,0003) - Tabela IV.

Tabela 1V. Skala AIS a ple¢ badanych

Skala Akceptacji Choroby
AlS
Ple¢ badanych Razem
Niski |Sredni |Wysoki
N 3 20 7 30
Kobieta
% 10,0% |66,7% |23,3% |100%
N 4 15 1 20
Mezczyzna
% 20,0% |75,0% |5,0% 100%
Chi square 16,23
P 0,0003

Na podstawie danych ukazanych na Rycinie 10 zauwazono, ze kobiety lepiej radzity

sobie z chorobg 1 bardziej ja akceptowaty. Wysoka akceptacja choroby wykazato si¢ blisko Y4

kobiet (23,3%) 1 5% mezczyzn, przecigtnym stopniem akceptacji choroby charakteryzowato si¢

% mezczyzn 1 66,7% kobiet, natomiast niskim wskaznikiem akceptacji

charakteryzowato si¢ 20% me¢zczyzn 1 o potowe mniej kobiet.

choroby
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80%

70%

60%

50%

40%

30%

20%

10%

0%

75,0%

66,7%

20,0%

-~ l

Niski Sredni

Kobieta M Mezczyzna

23,3%

5,0%

Wysoki

Rycina 10. Skala AIS a pleé¢ badanych

Wykazano bardzo wysoko istotng statystycznie zaleznos$¢ (p<<0,00001) pomiedzy skala
Akceptacji Choroby AIS a wiekiem badanych (chi square=44,87) - Tabela V.

Tabela V. Skala AIS a wiek badanych

Skala Akceptacji Choroby
AlS
Wiek Razem
Niski Sredni | WysoKi
N 4 13 5 22
<30 lat
% 18,2% |59,1% [22,7% |100%
N 3 13 3 19
31-40 lat
% 15,8% |68,4% |15,8% |100%
N 0 9 0 9
>40 lat
% 0% 100% 0% 100%
Chi square 44,87
P <0,00001
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Z danych przedstawionych na Rycinie 11 zauwazono, ze wraz z wiekiem wzrastat

stopien akceptacji choroby i pogodzenia si¢ z nig na poziomie przecietnym. Wyliczono, ze

wszyscy pacjenci (100%) majacy wiecej niz 40 lat wykazali si¢ przecietnym stopniem

akceptacji choroby. Ws$rod najmlodszych badanych (majacych 30 lat i mniej) 22,7%

charakteryzowato si¢ wysokim poziomem akceptacji choroby, natomiast 18,2% posiadato niski

wskaznik akceptacji choroby. Wsréd respondentéw w wieku 31-40 lat taki sam odsetek

charakteryzowato si¢ niskim oraz wysokim wskaznikiem akceptacji choroby wedtug Skali AIS

(15,8%).

120%

100%
100%

0,
80% 68,4%

59,1%
60%

40%

0% 18,2%15,8%

N
0%

Niski Sredni

<30lat m31-40Ilat m>40 lat

22,7%
15,8%

H-

Wysoki

Rycina 11. Skala AIS a wiek badanych

Wykazano zalezno$¢ istotng statystycznie na poziomie bardzo wysokim (p<0,00001)

pomiegdzy poziomem akceptacji choroby w Skali AIS a miejscem zamieszkania pacjentow (chi

square=28,68) - Tabela VI.
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Tabela VI. Skala AIS a miejsce zamieszkania badanych

Skala Akceptacji Choroby

AlS
Miejsce zamieszkania Razem

Niski |Sredni |Wysoki

N 4 29 8 41
Miasto

% 9,8% 70,7% |19,5% |100%

N 3 6 0 9
Wies

% 33,3% |66,7% |0% 100%
Chi square 28,68
P <0,00001

W toku analizy danych przedstawionych na Rycinie 12 zauwazono, ze mieszkancy
miast wykazali si¢ znacznie wyzszym poziomem akceptacji choroby niz osoby zamieszkujace
na wsi. Wyliczono, ze blisko 1/5 pacjentdéw mieszkajacych na wsi (19,5%) posiadato wysoki
wskaznik akceptacji choroby, natomiast S$rednim poziomem akceptacji choroby
charakteryzowato si¢ 70,7% mieszkancow miast i 66,7% pacjentdow mieszkajacych na wsi.
Niskim poziomem akceptacji choroby charakteryzowato si¢ natomiast 1/3 pacjentéw

mieszkajacych na wsi 1 9,8% mieszkancow miast.
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80%

70%

60%

50%

40%

30%

20%

10%

0%

33,3%

9,8%

Niski

70,7%

66,7%

Sredni

Miasto B Wie$

19,5%

0,0%

Wysoki

Rycina 12. Skala AIS a miejsce zamieszkania badanych

Nie wykazano =zaleznosci istotnej statystycznie (p>0,05) pomigdzy poziomem

akceptacji choroby w Skali AIS a statusem zwigzku badanych (chi square=6,21; p=0,18) -

Tabela VII.

Tabela VII. Skala AIS a status zwigzku

Skala Akceptacji Choroby
AIS
Status zwigzku Razem
Niski  [Sredni |WysoKi
N |1 11 3 15
Maz/zona
% |6,7% 73,3% |20,0% |100%
N |1 5 1 7
Partner/partnerka
% [143% |71,4% |14,3% |100%
N |5 19 4 28
Sam/a
% [17,9% |67,9% |14,3% |100%
Chi square 6,21
P 0,18
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Na podstawie danych zaprezentowanych na Rycinie 13 zauwazono, ze osoby samotne

wykazaty si¢ nizszym poziomem akceptacji swojej choroby niz pacjenci zyjacy w zwigzkach

sformalizowanych i niesformalizowanych, Wysokim stopniem akceptacji choroby w Skali AIS

charakteryzowato si¢ 1/5 osob bedacych w zwigzkach matzefiskich oraz taki sam odsetek

badanych posiadajacych partnera/partnerk¢ oraz samotnych (odpowiednio po 14,3%).

Przecigtny wskaznik akceptacji choroby dotyczyl blisko % oséb bedacych w zwigzkach

matzenskich (73,3%), 71,4% pacjentdw posiadajacych partnera/partnerke oraz 67,9% oséb nie

bedacych w zwiazkach. Niskim wskaznikiem akceptacji choroby wykazato si¢ natomiast

17,9% os6b samotnych, 14,3% posiadajacych partnera/partnerke, a takze 6,7% pacjentow

bedacych w zwigzku matzenskim.

80%

70%

60%

50%

40%

30%

20%

10%

0%

73,3% 71 4%
67,9%

20,0%
14,3% 14,3%14,3%

Niski Sredni Wysoki

17,9%

Maz/zona M Partner/partnerka B Sam/a

Rycina 13. Skala AIS a status zwiazku

Analiza statystyczna wykazata zaleznos$¢ istotng statystycznie na poziomie bardzo

wysokim (p<0,00001) pomigdzy skalg Akceptacji Choroby AIS a warunkami mieszkaniowymi
badanych (chi square=79,85) - Tabela VIII.
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Tabela VIII. Skala AIS a warunki mieszkaniowe

Skala Akceptacji Choroby
Warunki AlS

) ) Razem
mieszkaniowe
Niski |Sredni |WysoKi

N 1 15 2 18
Bardzo dobre

% 56% | 83,3% | 11,1% | 100%

N 3 17 6 26
Dobre

% 115% | 65,4% | 23,1% | 100%

N 3 3 0 6
Zle

% 50% 50% 0% 100%
Chi square 79,85
P <0,00001

Na podstawie danych zilustrowanych Rycing 11 zauwazono, ze wraz z poprawg
warunkéw mieszkaniowych pacjentow wzrastat stopien akceptacji choroby w Skali AlIS.
Wyliczono, ze wysokim stopniem akceptacji choroby charakteryzowato si¢ 11,1% badanych
posiadajacych bardzo dobre warunki mieszkaniowe 123,1% respondentow posiadajacych dobre
warunki mieszkaniowe. Sredni stopien akceptacji choroby dotyczyt natomiast 83,3% badanych
posiadajacych bardzo dobre warunki mieszkaniowe, 65,4% 0s6b posiadajacych dobre warunki
mieszkaniowe, a takze potowy badanych o ztych warunkach mieszkaniowych. Niski stopien
akceptacji choroby dotyczyl potowy respondentow o ztych warunkach mieszkaniowych, 11,5%
badanych posiadajacych dobre warunki mieszkaniowe, a takze 5,6% pacjentow posiadajacych

bardzo dobre warunki mieszkaniowe.
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Rycina 14. Skala AIS a warunki mieszkaniowe

Z przeprowadzonych badan wynika, ze pacjenci chorujacych na rdzeniowy zanik

mieSni oceniali swoja satysfakcje zyciowa w skali SWLS na podobnym poziomie.

Posiadanie satysfakcji zyciowej na poziomie przecietnym deklarowato 36% badanych, wysoki

poziom satysfakcji zyciowe] posiadato nieco wigcej niz 1/3 pacjentdéw (34%), natomiast

posiadanie satysfakcji zyciowej na poziomie niskim ocenitlo 30% respondentow. Graficzne

przedstawienie powyzszego opisu prezentuje Rycina 15.

Niska

m Przec

= Wysoka

ietna

Rycina 15. Skala satysfakcji z zycia SWLS

Dokonano szczegdtowej analizy Skali Satysfakcji z Zycia SWLS. Szczegdétowe dane

ukazano w Tabeli IX.
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Tabela IX. Szczegolowa analiza Skali SWLS

Skala SWLS
Srednia 20,7
Minimum 5
Maksimum 35
Odchylenie standardowe 8,37
Pierwszy kwartyl 14,25
Drugi kwartyl 21,0

Wyliczono, Ze $rednia warto$¢ Skali Satysfakcji z Zycia SWLS wynosila 20,7+ 8,37 i

warto$¢ ta opowiadala przecigtnemu poziomowi satysfakcji. Minimalny wspotczynnik

satysfakcji wynosit 5 i byla to najnizsza mozliwa do uzyskania warto$¢, a maksymalny wynosit

35 (najwyzsza mozliwa do uzyskania warto$¢). Pierwszy kwartyl dla Skali SWLS wynosit

14,25, a drugi kwartyl wynosit 21.

Analiza statystyczna wykazata zaleznos¢ istotng statystycznie (p<0,05) pomigdzy skala

Satysfakcji z Zycia SWLS a plcig badanych (chi square=8,57; p=0,14) - Tabela X.

Tabela X. Skala SWLS a ple¢ badanych

Skala Satysfakcji SWLS
Ple¢ badanych Razem
Niska |Przecietna | Wysoka
N |8 11 12 31
Kobieta
% [258% [355% 38,7% |100%
N |7 7 5 19
Mezczyzna
% [36,8% [36,8% 26,3% |100%
Chi square 8,57
P 0,14
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Na podstawie danych zilustrowanych Rycing 14 zauwazono, ze Kkobiety
charakteryzowaty si¢ wyzszym wspotczynnikiem satysfakcji zyciowej niz mezezyzni (38,7%
vs 26,3%). Przecietnym poziomem satysfakcji zyciowej charakteryzowato si¢ 36,8% me¢zczyzn
oraz 35,5% kobiet, natomiast 36,8% mgzczyzn i nieznacznie wigcej niz % kobiet (25,8%)

posiadato niski poziom satysfakcji zyciowe;.

45%
38,7%
40% 9 9 ’
° 36,8% 35,5% 36,8%

35%

0% 25,8% 26,3%
25%

20%

15%

10%

5%

0%

Niska Przecietna Wysoka
Kobieta ™ Mezczyzna

Rycina 16. Skala SWLS a ple¢ badanych

Wykazano zalezno$¢ istotng statystycznie na poziomie bardzo wysokim (p<0,001)
pomiedzy poziomem satysfakcji zyciowej wg Skali SWLS a wiekiem badanych (chi
square=24,73; p=0,00006) - Tabela XI.
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Tabela XI. Skala SWLS a wiek badanych

Skala Satysfakcji SWLS
Wiek Razem
Niska | Przecietna | Wysoka
N 6 7 9 22
<30 lat
% [27,3% |31,8% 40,9% |100%
N 5 7 7 19
31-40 lat
% [26,3% |36,8% 36,8% | 100%
N 4 4 1 9
>40 lat
% 44.4% |44,4% 11,1% 100%
Chi square 24,73
P 0,00006

Analiza danych przedstawionych na Rycinie 17 wykazata, ze wraz z wiekiem malal
poziom satysfakcji zyciowej pacjentow chorujacych na rdzeniowy zanik miesni.
Zauwazono, ze wysokim poziomem satysfakcji zyciowej charakteryzowato si¢ 40,9%
pacjentow majacych 30 lat i mniej, 36,8% osob w wieku 31-40 lat oraz 11,1% badanych
majacych wiecej niz 40 lat. Taki sam odsetek najstarszych pacjentow (44,4%) posiadato
przecigtny 1 niski poziom satysfakcji zyciowej. Satysfakcje z zycia na poziomie przecigtnym
ocenito takze 36,8% osob majacych 31-40 lat oraz 31,8% badanych majacych 30 lat i mnie;j,
natomiast niskim wskaznikiem satysfakcji zyciowej charakteryzowato si¢ zblizony odsetek
badanych majacych 30 lat i mtodszych oraz w wieku 31-40 lat (odpowiednio 27,3% oraz
26,3%).
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Rycina 17. Skala SWLS a wiek badanych

Wykazano zalezno$¢ istotng statystycznie na poziomie bardzo wysokim (p<0,0001)

pomiedzy poziomem satysfakcji zyciowej wg Skali SWLS a miejscem zamieszkania badanych

(chi square=52,54) - Tabela XII.

Tabela XI1I. Skala SWLS a miejsce zamieszkania badanych

Skala Satysfakcji SWLS

Miejsce
) ) Razem
zamieszkania Niska |Przecietna | Wysoka
N 10 14 17 41
Miasto
% |24,4% |34,1% 41,5% |100%
N |5 4 0 9
Wies
% |55,6% |44,4% 0% 100%
Chi square 52,54
P <0,00001
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Analiza danych przedstawionych na Rycinie 18 wykazata, ze respondenci mieszkajacy
w miastach charakteryzowali si¢ wyzszym poziomem satysfakcji zyciowej niz osoby
zamieszkujace na wsi (41,5% vs 0%). Niskim wspotczynnikiem satysfakcji zyciowej wg Skali
SWLS charakteryzowalo si¢ wigcej niz polowa pacjentow zamieszkujacych na wsi (55,6%)
oraz 24,4% mieszkancow miast, natomiast przeci¢tny poziom satysfakcji wskazato 44,4%

pacjentow mieszkajacych na wsi oraz 34,1% mieszkancéw miast.

60% 55,6%
0,
20% 44,4%
41,5%
40%
’ 34,1%
0,
30% 24,4%
20%
10%
0,0%
0%
Niska Przecietna Wysoka
Miasto ® Wie$

Rycina 18. Skala SWLS a miejsce zamieszkania badanych

Analiza statystyczna wykazata zaleznos$¢ istotng statystycznie na poziomie bardzo
wysokim (p<0,00001) pomiedzy poziomem satysfakcji zyciowe] pacjentow a statusem ich

zwigzku (p=55,96) - Tabela XIII.
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Tabela XI11. Skala SWLS a status zwigzku

Skala Satysfakcji SWLS
Status zwiazku Razem
Niska Przeci¢tna | Wysoka
N |3 5 7 15
Maz/zona
% | 20,0% 33,3% 46,7% | 100%
N 1 5 1 7
Partner/partnerka
% | 14,3% 71,4% 14,3% |100%
N 11 8 9 28
Sam/a
% | 39,3% 28,6% 32,1% |100%
Chi square 55,96
P <0,00001

Na podstawie danych przedstawionych Rycinie 19 zauwazono, ze poziom satysfakcji
zyciowej proporcjonalnej wzrastal u osob zameznych/zonatych. Wyliczono, ze 1/5 os6b
bedacych w zwigzkach matzenskich posiadato niski wskaznik satysfakcji zyciowej, 1/3 poziom
przecigtny, a blisko potowa (46,7%) charakteryzowato si¢ wysokim wskaznikiem Satysfakcji
wg Skali SWLS. Zdecydowana wigkszos$¢ osob posiadajacych partnera/partnerke, bo az 71,4%
posiadato przecigtny poziom satysfakcji zyciowej, natomiast taki sam odsetek pacjentow
(14,3%) deklarowato posiadanie niskiego 1 wysokiego poziomu satysfakcji. Wiekszo$¢ osob
samotnych (39,3%) posiadato niski wskaznik satystfakcji, poziom wysoki dotyczyt blisko 1/3

0sob (32,1%), natomiast 28,6% posiadalo przecigtny stopien satysfakcji zyciowe;.
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Rycina 19. Skala SWLS a status zwiazku

Analiza statystyczna wykazata zaleznos$¢ istotng statystycznie na poziomie bardzo

wysokim (p<0,00001) pomiedzy poziomem satysfakcji zyciowej w Skali SWLS a warunkami

mieszkaniowymi pacjentéw chorujacych na rdzeniowy zanik migsni (chi square=109,26) -

Tabela XIV.
Tabela XIV. Skala SWLS a warunki mieszkaniowe
Skala Satysfakcji SWLS
Warunki
. . Razem
mieszkaniowe Niska Przeci¢tna Wysoka
N |3 7 8 18
Bardzo dobre
% |16,7% 38,9% 44.,4% 100%
N |7 10 9 26
Dobre
% |26,9% 38,5% 34,6% 100%
N |5 1 0 6
Zle
% |83,3% 16,7% 0% 100%
Chi square 109,26
P <0,00001
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Na podstawie danych przedstawionych na Rycinie 20 zauwazono, ze wraz poprawa
warunkéw mieszkaniowych respondentéw wzrastal poziom deklarowanej przez nich
satysfakcji zyciowej w Skali SWLS. Poziom satysfakcji Zyciowej na poziomie niskim ocenito
az 83,3% pacjentdw posiadajacych zte warunki mieszkaniowe, 26,9% badanych posiadajacych
dobre warunki 1 16,7% 0s6b o ztych warunkach mieszkaniowych. Zblizony odsetek pacjentow
chorujagcych na rdzeniowy zanik migéni o bardzo dobrych i dobrych warunkach
mieszkaniowych (odpowiednio 38,9% oraz 38,5%) oraz 16,7% badanych posiadajacych zte
warunki mieszkaniowe ocenito poziom satysfakcji zyciowej jako przecietny, natomiast 44,4%
pacjentow o bardzo dobrych warunkach mieszkaniowych i 34,6% os6b o dobrych warunkach

mieszkaniowych posiadato wysoki wskaznik satysfakcji zyciowe;.
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DYSKUSJA

Rdzeniowy zanik mig¢$ni jest rzadkg chorobg genetyczna, ktéra wraz z postgpem odbiera
chorym sprawno$¢, samodzielno$¢, a ostatecznie zycie. Oprocz fizycznych aspektow choroby,
takich jak oslabienie mig$ni, SMA moze réwniez wplywaé na satysfakcje z zycia,

uniemozliwiajgc jej osiggniecie lub odbierajac ja catkowicie [5, 6].

Satysfakcja z zycia, czesto okre$lana rowniez, jako zadowolenie z zycia, to subiektywne
odczucie dobrostanu i spetnienia w roznych aspektach zycia. Jest to ogdlne poczucie szczescia
1 zadowolenia z wilasnej egzystencji. Satysfakcja z zycia obejmuje wiele komponentow, ktore

razem wplywaja na nasze ogoélne samopoczucie i postrzeganie jakosci zycia [40].

Juz po pierwszych analizach wykazano, ze kobiety, stanowigce w badaniu 65%
populacji, zdecydowanie lepiej radzg sobie z akceptacja choroby 1 majg wyzszy wspotczynnik
satysfakcji zyciowej. Hamerlinska oraz Kamyk-Wawryszuk [40] postugujac si¢ takimi samymi
narzedziami badawczymi, w swojej pracy dotyczacej akceptacji choroby i satysfakcji z zycia
0s6b chorujacych na choroby rzadkie otrzymaty wyniki zblizone do tych przedstawionych w
pracy wilasnej, w szczegdlnosci w grupie kobiet, ktéra przecigtnie okresla swoj poziom
akceptacji choroby. Kobiety, w skali AIS, w badaniu wtasnym podawaty, ze akceptujg chorobe
na poziomie przeci¢tnym i wysokim w kolejnosci 66,7% oraz 23,3%. W badaniu Hamerlinskiej
i Kamyk-Wawryszuk [40] te wyniki wygladaty nastepujaco: 46% - wysoka akceptacja choroby
oraz 29% - przecigtna akceptacja choroby rzadkiej. Rozbieznosci dotyczace wysokiej
akceptacji choroby moga wiazac si¢ z faktem badania, przez Hamerlinska i Kamyk-Wawryszuk
kilku chordb, takich jak toczen rumieniowaty, hemofilia, mukopolisacharydoza, wrodzona
tamliwoscig ko$ci, gangliozydoza, adrenoleukodystrofia, twardzina, choroba von Wilebranda
oraz choroba Taya-Sachsa. Sg to choroby rzadkie, ktore majg rozny przebieg i moga

rozpoczyna¢ si¢ w r6znym wieku zycia pacjentow.

Jak wskazuje Audette i wsp. [43] kobiety czesto posiadajg silniejsze relacje spoteczne i
emocjonalne sieci wsparcia, ktore moga obejmowac rodzing, przyjaciot czy grupy wsparcia.

Dzigki czemu tatwiej pogodzi¢ si¢ im z chorobg oraz czerpa¢ satysfakcj¢ z zycia.

Mazella i wsp. [44] wskazuje, ze dzielenie si¢ historiami i do§wiadczeniami z innymi
osobami dotknietymi SMA moze znaczaco ulatwi¢ akceptacj¢ choroby i czerpanie wigkszej
satysfakcji z zycia. Osoby z SMA, ktoére uczestnicza w grupach wsparcia, zarowno online,

jak 1 osobiscie, czgsto zglaszaja, ze czuja si¢ mniej osamotnione w swoich zmaganiach.
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Widzenie, ze inni maja podobne do$wiadczenia, moze dostarczy¢ poczucia wspdlnoty i

zrozumienia, co jest kluczowe dla radzenia sobie z choroba.

Xiao i wsp. [45] sugerujg, ze dzielenic si¢ historiami sukcesu, nawet matymi
osiggnigciami, moze by¢ zarowno inspirujace, jak i motywujace. Osoby, ktore widza, ze inni z
rdzeniowym zanikiem mi¢$ni mogg prowadzi¢ satysfakcjonujace zycie, sg bardziej sktonne do
pozytywnego myslenia o swojej przysztosci 1 do aktywnego poszukiwania sposoboOw na
poprawe swojej jakosci zycia. Taka wymiana doswiadczen moze zwigkszy¢ nadzieje i zachecicé
do poszukiwania nowych metod radzenia sobie z chorobg, a takze budowania poczucia

wspolnoty 1 wsparcia emocjonalnego.

W nawigzaniu do wspolnot oraz relacji miedzyludzkich, w badaniu wiasnym
odnotowano, ze 46,7% pacjentow pozostajacy w zwigzkach matzenskich charakteryzowato sig¢
wysokim wskaznikiem Satysfakcji wg Skali SWLS. Dla pordéwnania, 71,4% 0s6b
pozostajacych w zwigzku nieformalnym wskazuje na przecigtng satysfakcje z zycia. Badania
Weir [46] oraz Evans [47] wskazuja, Zze osoby bedace w formalnych zwigzkach, takich jak
Mmalzenstwa majg wyzszy poziom satysfakcji z zycia, co moze wigzac si¢ z takimi powodami

jak:

1. Wsparcie emocjonalne: Formalne zwiazki oferuja silniejsze wsparcie emocjonalne,
ktore jest kluczowe dla poczucia bezpieczenstwa i szczeg$cia. Partnerzy w formalnych
zwigzkach czgsto tworzg stabilne i1 zaufane relacje, co sprzyja lepszemu radzeniu sobie

z codziennymi wyzwaniami i stresem [47, 48].

2. Zdrowie psychiczne i fizyczne: Stabilne, dlugoterminowe zwigzki moga przyczyniac
si¢ do lepszego zdrowia psychicznego i fizycznego. Partnerzy motywuja si¢ nawzajem

do dbania o zdrowie, co moze prowadzi¢ do zdrowszego stylu zycia [47, 48].

3. Poczucie celu i przynalezno$ci: Bycie w formalnym zwigzku czesto wigze si¢ z
poczuciem przynaleznosci i celu zyciowego. Partnerzy wspdlnie daza do osiggania

celow, co daje poczucie spetnienia i zadowolenia z zycia [47, 48].

4. Stabilnos$¢ ekonomiczna: Formalne zwigzki, takie jak malzenstwa, czesto wigza si¢ ze
wspllnym zarzadzaniem zasobami finansowymi, co moze prowadzi¢ do wigkszej

stabilno$ci ekonomicznej i poczucia bezpieczenstwa finansowego [47, 48].
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Ciekawym zjawiskiem, ktére zostato zaobserwowane w czasie badania jest fakt, ze wraz
ze wzrostem wieku badanych wzrastata u nich akceptacja choroby jaka jest rdzeniowy zanik
migéni. 100% badanych powyzej 40 roku zycia wskazato, ze akceptuja swoja chorobg w stopniu
przecigtnym, ale jednoczesnie 88,8% z tych badanych wskazato, ze satysfakcja z ich zycia jest
na poziomie niskim lub przecietnym — odpowiednio po 44,4%. Wydawac by si¢ moglo, ze wraz
z poziomem akceptacji choroby powinna wzrasta¢ satysfakcja zyciowa, jednak jak sugeruje
Mazella i wsp. [44] taki stan moze wigzac si¢ z faktem pogorszenia stanu zdrowia, nasilenia
objawdéw choroby, zwigckszeniem zaleznosci od asystentow czy opiekunow. Brak mozliwosci
realizowania wielu aktywnosci, ktore byly dostepne w mtodszym wieku, gdy choroba nie byta

tak zaawansowana, moze prowadzi¢ do frustracji i obnizenia jakosci zycia.

Hamish [48] sugeruje, Ze osoby starsze, chorujace na SMA moga mieé¢ wigcej
doswiadczen zwigzanych z choroba, co moze prowadzi¢ do lepszej akceptacji swojej sytuacji
zdrowotnej. Z czasem, uczg si¢ lepiej przystosowywac do ograniczen wynikajacych z choroby
i radzi¢ sobie z codziennymi wyzwaniami. W miar¢ starzenia si¢, ludzie czesto rozwijaja

bardziej efektywne mechanizmy radzenia sobie ze stresem oraz trudno$ciami.

W przeprowadzonych badaniach 18% badanych wskazato, ze mieszka na wsi. Wérod
tej grupy nie ma ani jednej osoby, ktora miataby wysoki poziom akceptacji choroby, z ktora si¢
mierzy. 1/ 3 badanych wskazala, ze akceptuje chorob¢ w niskim stopniu, a pozostata czg§¢ —w
srednim. Spoleczno-cyfrowe wykluczenie to sytuacja, w ktoérej jednostki lub grupy sa
pozbawione pelnego uczestnictwa w zyciu spotecznym, gospodarczym i politycznym, co
prowadzi do ich marginalizacji [48]. Na obszarach wiejskich problem ten jest szczegélnie

widoczny i wynika z szeregu czynnikoéw takich jak:
e Izolacja spoleczna i samotnos¢:

Mieszkancy wsi, czgsto do$wiadczaja izolacji spolecznej i samotno$ci. Pandemia
COVID-19 poglebita te problemy, co potwierdzaja przeglady badan naukowych [49]. Brak
miejsc spotkan 1 wydarzen spotecznych dodatkowo ogranicza mozliwosci interakeji

migdzyludzkich na obszarach wiejskich.
e Ograniczony dostep do ushug i infrastruktury:

Mieszkancy wsi czesto majg ograniczony dostep do podstawowych ustug zdrowotnych,
edukacyjnych i transportowych. Niedostateczna infrastruktura transportu publicznego utrudnia

dostep do tych ushug, co prowadzi do dalszej izolacji [48]. Ponadto, staba infrastruktura
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telekomunikacyjna ogranicza dost¢p do Internetu, co wptywa na mozliwosci edukacyjne i

zawodowe mieszkancow wsi [50].
e Problemy ekonomiczne:

Wyzszy poziom ubdstwa na wsi jest jednym z gléwnych czynnikéw wykluczenia
spotecznego. Ograniczone mozliwo$ci zatrudnienia i brak stabilnych zroédet dochodow
poglebiaja te problemy [51]. Wykluczenie cyfrowe, wynikajace z braku dostepu do
nowoczesnych technologii 1 Internetu, dodatkowo zwigksza ekonomiczne trudnosci

mieszkancow wsi.

Zgodnie z danymi Eurostatu z 2022 roku, okoto 15,9% populacji w Polsce, co
odpowiada niemal 5,8 milionom o0s6b jest zagrozonych ubdstwem lub wykluczeniem
spotecznym. Oznacza to, ze te osoby maja ograniczony dostep do podstawowych zasobow, co
uniemozliwia im zapewnienie sobie odpowiedniego poziomu zycia. Biorgc te informacje pod
uwage nie dziwi fakt, ze osoby badane, mieszkajace na wsi wskazuja niski lub przecigtny

poziom satysfakcji z zycia [51, 52].

Mieszkanie w miescie, jak wskazuje Middlebrook [52], przyczynia si¢ do zwigkszenia
satysfakcji zycia poprzez zwiekszong dostepnos¢ do specjalistycznej opieki zdrowotnej, w tym
do neurologow, fizjoterapeutow 1 innych specjalistow niezbednych dla pacjentow z SMA.
Regularne wizyty, nawet u lekarza pierwszego kontaktu sg kluczowe dla zarzadzania objawami
i poprawy jakoSci zycia. Ponadto, jak podaja Fischer i Asselman [33] lepsze warunki
mieszkaniowe, jak i mieszkanie w miescie sg kluczowym elementem w zwigkszeniu

niezaleznosci 0sob chorujacych na rdzeniowy zanik migéni.

WNIOSKI

W toku niniejszych badan sformutowane zostaty nastepujace wnioski:

1. Zdecydowana wigkszos$¢ chorujacych na rdzeniowy zanik migéni akceptowato swoja
chorobe i zwigzane z nig ograniczenia na poziomie przeci¢gtnym. Jak tez satysfakcja z

zycia byta u nich na srednim poziomie.
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Respondenci najbardziej obawiali si¢, ze nigdy nie bedg samowystarczalni w takim
stopniu, w jakim chcieliby by¢ oraz rosngcej zaleznosci z powodu swoich nasilajacych

si¢ problemow ze zdrowiem w stopniu wigkszym niz tego chcieli;

Badani najmniej obawiali si¢ probleméw z przystosowaniem si¢ do ograniczen
narzuconych przez chorobe, poczucia, ze sg niepotrzebni oraz poczucia bycia cigzarem

dla rodziny czy przyjaciot;

Kobiety lepiej radzity sobie z chorobg i wykazaty si¢ wickszym poziomem akceptacji

choroby i wyzszym wspoétczynnikiem satysfakcji zyciowej niz mezczyzni;

. Wraz z wickiem wzrastal stopien akceptacji choroby i pogodzenia si¢ z nig, hatomiast

malal poziom satysfakcji zyciowej

Mieszkancy miast wykazali si¢ znacznie wyzszym poziomem akceptacji choroby i

poziomem satysfakcji zyciowej niz osoby zamieszkujace na wsi;

Osoby samotne wykazaly si¢ nizszym poziomem akceptacji swojej choroby niz

pacjenci zyjacy w zwigzkach sformalizowanych 1 niesformalizowanych;

Poziom satysfakcji zyciowej wzrastal u 0sob zamegznych/Zonatych, a zdecydowana
wiekszo$¢ osOb posiadajacych partnera/partnerke posiadato satysfakcje zyciowa na

poziomie przeci¢tnym;

Wraz z poprawg warunkow mieszkaniowych pacjentow wzrastal stopien akceptacji

choroby i poziom satysfakcji zycia.
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