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Wybrane biopsychospoteczne aspekty funkcjonowania
pacjentow z dystrofiag migsniowa Duchenne’a i ich rodzin

Selected Biophyschosocial Aspects of Functioning of Patients with
Duchenne Muscular Dystrophy and Their Families

Abstract. Duchenne Muscular Dystrophy is a disease that shows extremely complex connections
between the genetic-molecular sphere and the characteristics of psychological functioning. The
text presented below introduces the importance of biological sources in explaining many aspects
of the psychological functioning of DMD patients. In the field of research and rehabilitation prac-
tice related to DMD, interdisciplinarity becomes a necessity that can improve the quality of life of
patients with DMD and their families to a greater extent than before. On the one hand, the article
is a concise account of the views that have been dominating both in the past and today about this
disease, as well as a proposal outlining the directions of future research related to describing and
explaining the processes that form the psychological image of people with DMD. The complexity
of this image can be made more accessible and understandable if, both in research and in every-
day life, it becomes possible to refer to the genetic-molecular sources, psychological resources
and characteristics of the environment in which a person with DMD grows up in the process of
describing and explaining DMD.
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WPROWADZENIE neracja migéni szkieletowych oraz obecnoscia

schorzen wspotistniejacych (m.in. kardiomiopa-
Dystrofia mig§niowa Duchenne’a (DMD) jest  tie, problemy oddechowe, niepetnosprawnos¢
choroba niezwykle rzadka o ectiologii gene- intelektualna, zaburzenia ze spektrum autyz-
tycznej. Charakteryzuje si¢ postgpujaca dege- mu itd.). Choroba dotyka prawie wylacznie
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chlopcéw, co w powiazaniu ze specyfika jej
dziedziczenia (zwiazang z chromosomem X)
tworzy unikatowa konstelacje wyzwan dla sy-
stemu rodzinnego pacjenta, jesli chodzi o dobro-
stan psychologiczny, formy opieki oraz klimat
uczuciowy relacji interpersonalnych (Crisafulli
iin., 2020). DMD ze wzgledu na dramatyczny
obraz kliniczny istotnie rzutuje na czas zycia
pacjentéw. Pomimo to wicloprofilowe leczenie
i rehabilitacja znacznie wydtuzyly czas zycia
pacjentow, przecigtnie do 30. roku zycia (Eagle
iin., 2007).

DMD po raz pierwszy zostala opisana juz
w 1860 roku przez niemieckiego neurologa
i psychiatrg Wilhelma Gresingera, ostatecznie
jednak wyodrebnit ja jako jednostke chorobo-
wa w roku 1868 francuski neurolog Guillau-
me B.A. Duchenne. Odkrycie genetycznego
uwarunkowania tej choroby ukazato naukow-
com i lekarzom nie tylko wigksza zlozono$¢
przyczyn dynamicznie zmieniajacego si¢ obra-
zu symptomow, ale takze stworzylo szanse
na opracowanie skutecznych metod leczenia.
DMD powoduje niepetnosprawnos$¢ uwarunko-
wang zmiang genetyczna, ktorej obraz charak-
teryzuje nie tylko istotna ztozonos¢, lecz takze
zmienno$¢ w czasie. Rozwojowy charakter tej
choroby, jej zmienny poczatek i duza nieprze-
widywalno$¢ — w sensie czasu pojawiania si¢
kolejnych faz — stanowi ogromne wyzwanie
dla specjalistoéw roznych dziedzin. Spotkaniu
z takim pacjentem w kazdym przypadku towa-
rzyszy niepewno$¢. Bez wzgledu na charakter
relacji, jaka laczy osobg z pacjentem (wigz
rodzinna, relacja rehabilitacyjna lub terapeu-
tyczna itp.), stan niepewnosci dla specjalistow
oznacza przewaznie zmierzenie si¢ z trudnoscia
w trafnym okresleniu aktualnych potrzeb roz-
wojowych pacjentdw i zrozumieniu przezy¢,
na ktore przemozny wplyw wywiera postgpu-
jaca choroba. Dosy¢ wyraznie wyodrebniaja
si¢ dwie glowne perspektywy, ktore pozwala-
ja lepiej opisa¢ $wiat 0sob z DMD. Pierwsza
jest zakotwiczona w badaniach naukowych
dostarczajacych wielu specjalistom wiedzy,
jako w pewnym sensie zwierciadla, przez ktdre
patrza na pacjenta z dystrofia. Druga perspekty-
wa odstania wymiar stabo eksplorowany przez
$wiat naukowy — mianowicie chodzi o sferg
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kontaktéw spotecznych dziecka z DMD. DMD
jako choroba postgpujaca mocno ogranicza
mozliwos$ci nawigzywania i podtrzymywania
kontaktow z rowiesnikami przez chore dziecko.
Dhugotrwata i czgsta nieobecnos$¢ pacjentow
w srodowisku edukacyjnym powoduje, ze spada
czgstos¢ kontaktow chorego z rowiesnikami.
Ostatecznie powazne ograniczenia motoryczne
prowadza do catkowitej izolacji nie tylko pa-
cjenta, ale niejednokrotnie takze jego rodziny
w Srodowisku. Wymiar interpersonalny funk-
cjonowania dziecka z DMD i jego rodziny za-
czyna w ostatnich latach przenika¢ koncepcje
i projekty naukowe.

W nurcie tych odmiennych perspektyw przy-
najmniej dwa zjawiska moga wzbogaci¢ per-
spektywe psychologiczna. Po pierwsze, istotne
jest znaczenie zmiany genetycznej w formo-
waniu si¢ obrazu psychologicznego funkcjo-
nowania pacjenta. Swiat naukowy eksploruja-
cy warstwe genetyczno-molekularna upatruje
w istnieniu pewnych zmian w genomie zrodta
podstawowych impulséw zmieniajacych cha-
rakterystyki funkcjonowania dziecka w $wiecie.
Po drugie, refleksja nad naturg zmiany genetycz-
nej wnosi do doswiadczenia psychologicznego
przekonanie, ze potencjalnie moze by¢ ona od-
wracalna, cho¢ jak dotad $ciezki prowadzace do
tego odwrocenia, bedacego nadzieja dla wielu
ludzi, sa stabo poznane. Z psychologicznego
punktu widzenia wykrycie zmiany zmniejsza
niepewnos¢ i pozwala na nowo zdefiniowac
funkcjonowanie chorej osoby w $wiecie. Dla
calego grona specjalistow wspierajacych dziec-
ko z dystrofia mig§niowa silne zaakcentowanie
potrzeby analizowania natury zmiany genetycz-
nej moze by¢ na poczatku zagadkowe, a nawet
zbyteczne. Juz dawno takie watpliwosci rozwiat
Gregory Bateson, zauwazajac, ze

zardwno zmiana genetyczna, jak i proces zwa-
ny uczeniem si¢ sa procesami stochastycznymi.
Wedtug mnie w kazdym z tych przypadkow ist-
nieje strumien zdarzen pod pewnymi wzgleda-
mi przypadkowych i w kazdym z nich istnieje
nieprzypadkowy proces selekeji, ktory sprawia,
ze pewne sktadniki ,,przezywaja” dhuzej niz inne.
Bez przypadkowosci nie moze by¢ nic nowego
(Bateson 1996, s. 197).
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Na drodze o punkcie poczatkowym opi-
sanym jako ,,geny” i o punkcie koncowym
opisanym jako ,,fenotyp” formuja si¢ stany,
ktorych istnienie w znacznym stopniu zdetermi-
nowaty ztozone procesy stochastyczne. Kiedy
powracamy wigc do przytoczonej wczesniej
koncepcji dwoch perspektyw (naukowej i in-
terpersonalnej), mozemy dostrzec obecne juz
W nauce powiazania mi¢dzy genotypem a $ro-
dowiskiem, dajace w rezultacie fenotyp, czyli
w rzeczywistosci to, co mozemy uchwycic¢
dostgpnymi narzgdziami.

RYS GENETYCZNO-MOLEKULARNY
W DYSTROFII MIESNIOWEJ
DUCHENNE’A

DMD jest choroba postgpujaca i nieuleczalna,
nalezaca do najcigzszych postaci dystrofii migs-
niowych. Czgstos¢ jej wystgpowania wynosi
okoto 1 na 3500 meskich urodzen i jest zblizona
we wszystkich probach réznego pochodzenie
etnicznego (Katuzewski, 2014). Choroba ta jest
dziedziczona w sposdb recesywny sprzg¢zony
z plcia. Wiaze si¢ z mutacja w genie dystrofiny,
biatka sktadajacego si¢ z 3685 aminokwasow
1 stanowigcego jedynie 0,002% catkowitej masy
biatek budujacych komorki migsniowe w tkan-
ce poprzecznie prazkowanej. Intensywne bada-
nia w dziedzinie biologii komorki wskazaty,
jakie moga by¢ przyczyny tej choroby. Jedna
z istotniejszych jest nosicielstwo patogennej
zmiany przez matki takich pacjentow w genie
dystrofiny, ktore moga ja przekaza¢ swojemu
mgeskiemu potomstwu. Dzieje sig tak, poniewaz
u dziewczynek funkcje zmutowanego chromo-
somu X przejmuje drugi, zdrowy, u chtopcow
natomiast nie ma takiej mozliwosci. Istnieja
jednak doniesienia o dziewczynkach chorych
na t¢ postac dystrofii, a ich choroba jest zwia-
zana dodatkowo z zespotem Turnera, kiedy
to dziecko plci zenskiej posiada genotyp XO
(czyli tylko jeden chromosom piciowy). Warto
wspomniec, ze 33% przypadkéw DMD to sku-
tek nowych, sporadycznych mutacji w genie
dystrofiny (mutacje de novo). W tych sytua-
cjach matki pacjentow z DMD nie przekazuja
patogennej zmiany, co wptywa nie tylko na ich

kondycjg fizyczna 1 witalnos¢, ale rowniez na
funkcjonowanie psychologiczne w relacji z cho-
rym dzieckiem. Wskazanie dwoch odrgbnych
mechanizméw prowadzacych do DMD (czyli
nosicielstwa matki i spontanicznych mutacji
de novo) przyczynito si¢ do wzrostu roli psy-
chologa w udzielaniu wsparcia nie tylko sa-
mym pacjentom, ale rowniez ich bliskim. Kie-
dy zmiana genetyczna powstaje spontanicznie,
zdecydowanie fatwiej jest chroni¢ osoby bliskie
przed napigtnowaniem, w przeciwienstwie do
wskazania zrodta nosicielstwa. Sytuacja psy-
chologiczna matek-nosicielek wadliwego genu
przynajmniej z dwoch powodow staje si¢ wska-
zaniem do otoczenia ich opieka specjalistycz-
na. Pierwszy zwiazany jest z faktem, ze matki
bedace jedynie nosicielkami wadliwego genu
nie choruja wprawdzie na dystrofig, ale czgs$¢
z nich wykazuje pewne jej objawy. Odnotowano,
ze u okoto 10% matek bedacych nosicielkami
stwierdza sig ostabienie sity migsniowej (Jorde
iin., 2014). Dodatkowo u matek bgdacych no-
sicielkami mozliwe jest tez wystapienie 1zejszej
postaci dystrofii (Katuzewski, 2014).

Kolejny powdd wiaze sig z faktem, ze DMD
nalezy do chordb sprzgzonych z plcig i jest
dziedziczona na chromosomie X. Choroba ta
dotyka niemal wytacznie chtopcow. W tym
sposobie dziedziczenia kopia wadliwego genu
jest przekazywana przez matke. Matki-nosi-
cielki obserwuja chorobe u swoich dzieci pici
mgskiej, co oddziatuje na sposob, w jaki opi-
suja siebie i okreslaja swoja wartosc¢, a takze
poczucie wlasnej skutecznosci (Van den Borne
1in., 1999). Matki bedace nosicielkami mutacji
na chromosomie X moga silniej wyraza¢ po-
czucie winy z powodu przekazania dzieciom
wadliwego genu.

Uktad migsniowy u pacjentow z DMD od
samego poczatku ogniskowat zainteresowania
specjalistow 1 naukowcoéw. Przez dziesiatki
lat dominowato przekonanie, Ze jest to choro-
ba ,,pierwotnie migsniowa”, odwracajac uwa-
ge¢ od niewielkiej podgrupy pacjentow, ktorzy
oprocz trudnoséci motorycznych ujawniali row-
niez mniejsza zaradnos$¢ intelektualng i spo-
feczng (Emery i in., 2015). Odkrycia kolejnych
form dystrofiny otworzyty naukowcom drzwi
przede wszystkim do uktadu nerwowego jako
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miejsca ekspresji wielu jej izoform — Dp140,
Dp71, Dp4271, Dp427c, Dp427p.

Jak zauwazaja Dariusz Goérecki i Eric Bar-
nard (Brown, Lucy, 1997, s. 120): ,,Jest dosy¢
zaskakujace, ze to wlasnie w uktadzie nerwo-
wym, a nie w mi¢§niach wykryto wigksza liczbe
form dystrofiny”, co niezwykle trathie wskazuje,
gdzie warto poszukiwaé czynnikéw powodu-
jacych zroéznicowanie obrazu funkcjonowania
psychologicznego pacjentoéw z DMD.

Jesli dosy¢ doktadnie okreslono lokaliza-
cje dystrofiny w btonie komorkowej wiokna
migsniowego, to miejsce jej wystgpowania
w osrodkowym uktadzie nerwowym pozosta-
je niedookreslone. Nieliczni autorzy (Goérec-
ki i in., 1991; Knuesel i in., 1999; Sekiguchi
iin., 2009; Ghedini i in., 2012) wskazuja, ze
prawdopodobnie wystgpuje ona selektywnie
w neuronach postsynaptycznych kory méz-
gowej, hipokampa oraz mézdzku. Doktadniej
mowiac, przypuszcza sig, ze moze by¢ obecna
w okolicy receptoréw GABA-A, gtdéwnego
hamujacego neuroprzekaznika w osrodkowym
uktadzie nerwowym. Odkrycie obecnosci roz-
nych izoform dystrofiny w o§rodkowym ukta-
dzie nerwowym ukazato réwniez, ze jej brak
lub niedobory w okresie prenatalnym moga
zaburza¢ formowanie si¢ synaps i — co za tym
idzie — ich pdzniejsze funkcjonowanie jako
przekaznikéw impulséw nerwowych. Zabu-
rzenia w przekazywaniu sygnatow migdzy sy-
napsami generuja problemy z przetwarzaniem
bodzcow, co ma swoje odzwierciedlenie m.in.
w deficytach funkcji jezykowych, umiejgtnosci
czytania, kompetencjach grafomotorycznych
i grafopercepcyjnych (Galaburda, 1985 za: Cy-
rulnik, Hinton, 2008).

Shana Cyrulnik i Veronica Hinton (2008)
zZwracaja uwagg na zmiany metaboliczne w moz-
gach pacjentéw z DMD. Zmiany te polegaja na
zmniejszonym metabolizmie glukozy w struk-
turach, ktére w normalnych warunkach obfi-
tuja w dystrofing. Sa to: mozdzek, skroniowe
elementy uktadu limbicznego, kora somatosen-
soryczna i przednia czg$¢ ptatow czotowych.
Okazuje sig, ze lokalizacja mutacji tez nie jest
bez znaczenia, poniewaz najpowazniejszych
zmian w funkcjonowaniu poznawczym moz-
na spodziewac si¢ wtedy, gdy do mutacji do-
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szlo na koncach genu kodujacego dystrofing
(Taylor i in., 2010 za: Hoskin, Fawcett, 2014).
Badania z uzyciem rezonansu magnetycznego
(MRI) wskazuja natomiast na umiarkowana
atrofi¢ niektorych struktur osrodkowego ukta-
du nerwowego u czgsci chorych. Tak wigc ce-
chy rozniace osoby zdrowe od 0séb chorych
z DMD dostrzegalne sa zar6wno na poziomie
komoérkowym, jak i w tkankach nerwowych
budujacych okreslone struktury osrodkowego
uktadu nerwowego.

ZE.0ZONOSC OBRAZU
FUNKCJONOWANIA PACJENTOW
Z DYSTROFIA MIESNIOWA
DUCHENNE’A - UJECIE
ROZWOJOWE

Robert Plomin i Michael Simson (2013) za-
uwazaja, ze fenotyp obejmuje obserwowalne
cechy osoby, ktére powstaty w rezultacie po-
wiazan genotypu i srodowiska. Klucz do lep-
szego zrozumienia tych powiazan lezy w dwoch
odmiennych sposobach ich uyjmowania. W ujg-
ciu tradycyjnym taczono efekty genetyczne
z wptywem §rodowiska, a efekty srodowisko-
we z wpltywem genetycznym. Niewatpliwie
dostrzezono pewna wrazliwos¢ (sensitivity)
genetyczna na okre§lone warunki §rodowisko-
we. Ten typ powiazan zdefiniowano jako ,,in-
terakcje” (Gen- Environment GE interaction).
Bardziej wspolczesne ujgcie podkresla media-
cyjna rolg gendw w ksztattowaniu fenotypu
przez wyzwania czy doswiadczenia, ktore sa
udziatem osob funkcjonujacych w okreslonych
srodowiskach. Ten typ powiazan okreslono jako
»korelacje” (GE correlation). Koncepcjg GE
interaction — mimo silnego oparcia réwniez
w badaniach molekularnych — nalezy potrak-
towac jako mocno zawe¢zona z perspektywy
psychologicznej. Poprzez uwypuklenie roli
do$wiadczenia w $rodowisku ujgcie korela-
cyjne otwiera bardzo szeroko pole do badan
i analiz nad powstawaniem fenotypu (Kendler,
Eaves, 1986; Plomin, Davis, 2008; Caspi, Mof-
fitt, 2006; Uher, McGuffin, 2008; Risch 1 in.,
2009). Niewatpliwie efekty zmiany genetycz-
nej moga w réoznym stopniu odzwierciedli¢ si¢
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w zachowaniach. Ostatecznie wtasnie ten zbior
zachowan staje si¢ gtdéwnym przedmiotem opi-
sow 1 analiz. Kiedy w badaniach akcentuje si¢
opis ztozonosci i tre$ci zachowan tworzacych
fenotyp (w tym obraz funkcjonowania psy-
chologicznego), mozemy przyjaé zatozenie
o waskim ujeciu takich dziatan. Kiedy w opi-
sach i analizach naukowcy siggaja rowniez do
charakterystyk srodowiskowych i parametrow
zwigzanych z biologia komorki, a takze do
danych medycznych, wtedy mozemy przyjaé
zatozenie o szerokim ujgciu takich dziatan.

FUNKCJONOWANIE MOTORYCZNE
PACJENTOW Z DYSTROFIA
MIESNIOWA DUCHENNE’A

W DMD niepokojace symptomy na poczatku
sa zwiazane z przebiegiem rozwoju ruchowego.
Chociaz dziecko choruje od urodzenia, pierwsze
objawy zaczynaja by¢ widoczne dopiero wtedy,
gdy podejmuje ono proby samodzielnego cho-
dzenia. W wywiadach wielu rodzicow zwraca
uwagg, ze ich dzieci opanowuja ruchowe za-
dania rozwojowe, jak na przyktad chodzenie,
dopiero okoto 15. miesigca zycia. Pierwszymi
przejawami opdznienia sa: niezgrabnos¢ ru-
chow, problemy z podnoszeniem si¢ do pozycji
stojacej, niemozno$¢ biegania. Dziecko wchodzi
po schodach krokiem dostawnym, a nie naprze-
miennym (Ryniewicz, 1997). Okres wczesnego
dziecinstwa jest swoistym katalogiem ,,kamieni
milowych”, szczeg6lnie w zakresie motorycz-
nej eksploracji §wiata. Mozliwo$¢ wykonania
ruchu to niejednokrotnie szansa na poznanie
jakiego$ fragmentu §wiata, ktory jest oddalony
od dziecka, wystarczy tylko po niego siggnac,
aby zaspokoi¢ cickawos¢.

W wieku przedszkolnym pojawia si¢ u dzieci
z DMD przerost tydek (objaw gnoma), a czasami
réwniez migéni ramiennych i/lub posladkowych.
Dzieci zaczynaja si¢ porusza¢ w sposob koly-
szacy, co czasem bylo opisywane jako ,,chod
kaczkowaty” (Ryniewicz, 1997). Formowana
przez procesy chorobowe sylwetka wyznacza
specyficzny sposob eksplorowania otoczenia
przez dziecko z DMD. Wptywa to nie tylko
na skutki podejmowania wielu czynnos$ci zy-

ciowych, ale tez na kontakty z innymi ludzmi.
Chlopcy z DMD wykazuja ogromne zaintere-
sowanie uczestnictwem w zajgciach motorycz-
nych i sportowych, lecz widoczne i postepujace
zmiany w wygladzie sylwetki ciala oraz zmiany
w przebiegu ruchow czgsto uniemozliwiaja im
udziat w takich zajeciach.

Od okoto 8.-9. roku zycia, a niekiedy jesz-
cze wezesniej, poglebia si¢ u pacjentow lordo-
za ledzwiowa. Zaburzenia motoryczne nasila-
ja si¢ wraz z ostabieniem i zanikaniem mig$ni
dosiebnych obrgczy biodrowej, pdzniej ob-
reczy barkowej. Wsrdd migéni najwczesniej
i najszybciej ulegajacych degeneracji mozna
wyroznic¢: czworoglowy uda, zgbaty przedni,
biodrowo-ledzwiowy (Hausmanowa-Petruse-
wicz, 2005). W tym okresie czgstym upadkom
dzieci towarzyszy ogromna determinacja i wy-
trwato$¢, aby wstac i kontynuowac chodzenie.
Pacjenci po upadku probuja wstawac, szukajac
oparcia w otoczeniu lub w sobie. W charaktery-
styczny sposob wspinajac si¢ po sobie, staraja
si¢ wstaé, co czasami okre$la si¢ manewrem/
objawem Gowersa. Ten sposob radzenia sobie
z trudna sytuacja pokazuje rowniez mozliwosci
kompensacyjne pacjentow z DMD na etapie,
kiedy jeszcze mozliwe jest u nich chodzenie.
Co niezwykle wazne i interesujace, wystgpuje
on u wszystkich pacjentéw z DMD. Zdarzato
sig, ze objaw Gowersa byt pierwszym sygnatem
kierujacym uwagg specjalistow na poglebienie
diagnostyki zmieniajacego si¢ w czasie wzo-
ru poruszania si¢ (obserwacje witasne). Okoto
10.—12. roku zycia nastgpuje unieruchomienie
konczyn dolnych i wielu pacjentom z DMD
do poruszania si¢ niezbedny staje si¢ wozek
inwalidzki. Dzigki obecnym mozliwosciom
medycyny moment unieruchomienia u niektd-
rych pacjentdéw mozna opdznic¢. Stopniowo, od
okoto 10. roku zycia, pojawiaja si¢ objawy nie-
wydolnosci krazenia, gtownie bedace skutkiem
kardiomiopatii, oraz problemy oddechowe, ktore
niosa za soba konieczno$¢ korzystania z inhala-
torow, masek respiracyjnych, a w ostatecznosci
respiratorow (Stawarski 1 in., 2008). Obecnie
dzigki zastosowaniu réznych form tagodzenia
objawow zycie tych pacjentéw uleglo wydhuze-
niu. Nie zmienia to jednak faktu, ze rokowania
w tej chorobie s niepomyslne.
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FUNKCJONOWANIE POZNAWCZE
PACJENTOW Z DYSTROFIA
MIESNIOWA DUCHENNE’A

Przez dhugie lata badacze wyrazali przekonanie,
ze zla sytuacja ekonomiczna, mieszkaniowa czy
problemy emocjonalne towarzyszace postgpu-
jacej utracie sprawnosci fizycznej, powodujace
wigksza absencjg szkolna, moga przynajmniej
cze$ciowo wyjasnia¢ ostabienie funkcjonowania
intelektualnego pacjentow z DMD. Te poglady
stopniowo si¢ zmienialy w kontek$cie inten-
sywnie prowadzonych badan nad genetyczno-
-molekularnymi i neurobiologicznymi aspek-
tami zwigzanymi z istnieniem réznych form
dystrofiny. W dziedzinie badan nad funkcjono-
waniem psychologicznym pacjentow z DMD
i ich rodzenstwa takze pojawialy si¢ doniesie-
nia o znaczacych korelacjach migdzy wartoscia
wskaznika inteligencji ogoélnej (FSIQ) braci
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dotknigtych DMD (Kozicka i in., 1971), pod-
czas gdy zdrowe rodzenstwo uzyskiwato wyniki
nicodbiegajace od normy (Emery i in., 1979;
Emery, 1984). Kiedy u jednego z chorych braci
wykrywa si¢ glebsza niepelnosprawnosc¢ inte-
lektualna (IQ < 50), istnieje wysokie prawdopo-
dobienstwo, ze u drugiego brata z DMD wynik
bedzie podobny (Emery i in., 2015). Najbardziej
prawdopodobnym wyjasnieniem znacznego
obnizenia ilorazu inteligencji w DMD moze
by¢ efekt plejotropowy (stan warunkowania
przez jeden zmutowany gen kilku cech pozor-
nie niezwigzanych z soba) zmutowanego genu
(Emery i in., 2015). W $wietle wspotczesnych
badan okoto 30% pacjentow z DMD przejawia
deficyty poznawcze (Casiraghi, Bonomi, 2009;
Emery i in., 2015). Wyniki ukazane w tabeli 1
potwierdzaja wzglednie stata wartos¢ tej cha-
rakterystyki.

Tabela 1. Przeglad wynikow wybranych badan nad funkcjonowaniem poznawczym pacjentéw z DMD

Emery (1993), N = 721 Rasic (2014), N = 41 I‘f]“:lkllg]’ Mafiski (2017),
M =82 M =87,57 M =81

R (14-134) R (44-118) R (37-122)

50 < FSIQ < 70 (19%) 50 < FSIQ < 70 (14%) 50 < FSIQ < 70 (17%)
FSIQ < 50 (3%) FSIQ < 50 (7%) FSIQ < 50 (8%)
(WISC) (WISC, V-D, B-L) (SB5)

M — érednia, R — rozpigto$¢ uzyskanych wynikow, FSIQ — wskaznik inteligencji ogolnej, wynik w Skali
Petnej — m.in. mierzony Skala Inteligencji Wechslera dla Dzieci (WISC), Skala Brunet-Lezine (BL), Skala
Vineland-Doll (V-D), Skala Inteligencji Stanford Binet 5 (SBS)

Wsrod pacjentéw z DMD 14—-19% prezen-
tuje niepetnosprawnosé intelektualna w stopniu
lekkim. Natomiast 3—8% pacjentow zmaga si¢
z niepelnosprawnoscia intelektualna umiarko-
wang, znaczna lub glgboka. W kontekscie po-
wyzszych statystyk intrygujaca pozostaje trud-
no$¢ w wyjasnieniu, jak u pacjentow z DMD
powstaje niepetnosprawnosc¢ intelektualna. Naj-
wigkszym wyzwaniem dla nich sa: rozwiazy-
wanie probleméw, planowanie dziatan, zadania
angazujace funkcje wykonawcze. Czgstym prob-
lemem poznawczym sa tez zaburzenia w funk-
cjonowaniu uwagi, szczegdlnie w zadaniach
werbalnych, oraz pamigci operacyjnej (Schara
iin., 2015). Przytoczone badania, jak rowniez

te przeprowadzone przez Cyrulnik i Hinton
(2008) wskazuja na fakt, ze zaburzenia funk-
¢ji motorycznych wspotistnieja z tymi w funk-
cjonowaniu poznawczym. Mamy tu tez efekt
wspotwystepowania i naktadania si¢ na siebie
pewnych objawow. Na przyktad przez deficyty
w motoryce dziecko ma mniejsze mozliwosci
podejmowania i ¢wiczenia si¢ w czynnosciach
poznawczych.

W spektrum wynikéw niewielu badan nad
funkcjonowaniem poznawczym pacjentéw
z DMD szczegolnie cenne okazaly sig te, kto-
re uwzgledniaja mozliwo$¢ wyjasniania pro-
cesu ksztaltowania si¢ fenotypu poznawczego
przez zmienne z dziedziny genetyki i biologii



Wybrane biopsychospoteczne aspekty funkcjonowania pacjentow z dystrofig miesniowq... 31

molekularnej. W badaniu zespotu Vedrany Rasic
(2014) wyrozniono kilka korelatow genetyczno-
-molekularnych, ktére moga wyjasni¢ zrdznico-
wanie funkcjonowania poznawczego pacjentow.

Wydaje sig, ze do czynnikéw mogacych
odgrywac istotna rolg mozna zaliczy¢: liczbe
zmienionych form dystrofiny oraz zakres utra-
conych eksonéw, czyli jednostek kodujacych
biatko dystrofing i ich miejsce. Mimo to wsrod
danych uzyskanych przez zesp6t Vedrany Rasic
(2014) byly tez te, ktére zaprzeczaly znacze-
niu wyzej wymienionych zmiennych genety-
czo-molekularnych. Ciekawym przyktadem
moze by¢ analiza wynikoéw badan genetycz-
no-molekularnych dwoch pacjentow o istot-
nie réznym FSIQ. Obaj pacjenci wykazywali
podobienstwo ze wzgledu na miejsce, zakres,
typ oraz efekty mutacji, roznili si¢ natomiast
typem i liczba zmienionych izoform dystrofi-
ny. U pacjenta I, ktory funkcjonuje na poziomie
inteligencji powyzej przecigtnej (FSIQ = 118),
wykryto nieprawidtowosci w budowie trzech
izoform dystrofiny, w tym dwie umiejscowione
w osrodkowym uktadzie nerwowym. Z kolei
u pacjenta II z niepelnosprawnoscia intelek-
tualng w stopniu umiarkowanym (FSIQ = 44)
wykryto dodatkowo nieprawidtowo uformowa-
na dystrofing obecna w strukturach hipokam-
pa, co mogto wplywaé w szczegodlny sposob
na funkcjonowanie poznawcze (Gorecki i in.,
1991). Ten przyktad pokazuje, ze typ i liczba
zmienionych izoform moze mie¢ znaczenie
w wyjasnianiu pochodzenia réznic w funkcjo-
nowaniu intelektualnym pacjentow z DMD. Jak
ukazuje tabela 2, podczas analizowania tresci

i ztozonosci obrazu funkcjonowania poznaw-
czego pacjentow z DMD nie nalezy niedoce-
nia¢ roli czynnikéw $rodowiskowych w jego
ksztattowaniu. Pacjenci z DMD przez wigkszo$¢
zycia funkcjonuja w specyficznej koegzystencji
dwoch srodowisk: rodzinnego i rehabilitacyjne-
go. Stopniowo, wraz z progresja symptomow
choroby, dziecko i bliskie mu osoby spgdza-
ja coraz wigcej czasu, podejmujac heroiczne
wysitki zwiazane z leczeniem i edukacja. Te
wyzwania powoduja, ze zarowno dziecko, jak
i rodzina znajduja coraz mniej czasu i okazji
do podtrzymywania i pielggnowania wartos-
ciowych kontaktow spolecznych.

W ostatnich latach proces wyjasniania zto-
zonos$ci DMD zdominowatly proby leczenia tej
choroby. Ukazane w tabeli 2 szerokie spektrum
czynnikow pozwalajacych wyjasni¢ jej rézno-
rodno$¢ strukturalng i funkcjonalng stato sig
zbiorem markerow, ktorych warto$é nie tyl-
ko pozwala przeprowadzi¢ proces kwalifika-
cji do leczenia, ale réwniez sprawdzi¢ wyni-
ki dziatania lekow. Perspektywa leczenia nie
tylko poszerzyta spektrum zrodet wyjasniania
ztozonosSci DMD, ale takze wskazata nowe
mozliwosci funkcjonowania pacjenta i jego
rodziny. Naszym zdaniem w kazdej rzadkiej
chorobie genetycznej wzorce funkcjonowania
trzeba rozpatrywaé indywidualnie i nie taczy¢
ich w cato$¢, definiujac jako ,,funkcjonowanie
rodzin dziecka z niepetnosprawnoscia”. Kazda
z tych choréb (w tym DMD oraz inne formy
dystrofii) ma bowiem inng etiologi¢, dynamike
i zakres oddziatywania nie tylko na dziecko, ale
réwniez na caty system rodzinny.

Tabela 2. Wybrane zrodta wyjasniania pochodzenia réznic w funkcjonowaniu poznawczym pacjentéw z DMD

Parametry genetyczno-molekularne

Charakterystyki srodowiskowe

Miejsce mutacji

Rodzaj mutacji i jej zakres

Typ zmienionych lizoform dystrofiny
Liczba zmienionych lizoform dystrofiny

Struktura rodziny

Klimat panujacy w rodzinie

Jakos¢ ustug rehabilitacyjnych

Zakres 1 jako$¢ oferty terapeutycznej
Liczba i jakos$¢ relacji interpersonalnych
Typ i formy ksztatcenia

Zrodto: opracowanie wilasne.
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FUNKCJONOWANIE RODZINY
PACJENTA Z DYSTROFIA MIESNIOWA
DUCHENNE’A

Sytuacja rodziny dziecka z rzadka chorobg ge-
netyczng moze ogranicza¢ swobodg realiza-
cji potrzeb rodzicow, a takze wptywaé na ich
rozwdj (Cuzzocrea i in., 2013). Jak wykazano
w badaniach prowadzonych na grupie rodzicéw
z dzieckiem z DMD, prezentuja oni nizszy ogol-
ny poziom samorealizacji, zwlaszcza w zakresie
ekspresji siebie, niz rodzice dzieci zdrowych
(Anikiej iin., 2018). Badania pokazuja takze, ze
niepetnosprawno$¢ dziecka wptywa na subiek-
tywna oceng satysfakcji z zycia (Anikiej i in.,
2018). Ponadto rodzice dzieci z niepelnospraw-
noscia czgsto dos§wiadczaja skrajnego stresu
(Walker i in., 2016) spowodowanego niewielki-
mi postepami w rozwoju dziecka i w rezultacie
pogorszeniem jego funkcjonowania. Jak poka-
zuja badania (Anikiej i in., 2018), rodzice dzieci
z DMD rzadziej niz rodzice dzieci zdrowych
wyrazaja wlasne emocje, rzadziej tez znajduja
czas dla siebie wskutek koncentrowania calej
uwagi na dziecku potrzebujacym — wraz ze stop-
niowym pogarszaniem si¢ stanu zdrowia — coraz
wigcej pomocy przy codziennych czynnosciach.
Jedynie 21% rodzicow dzieci z DMD ma wy-
starczajaco duzo czasu na ekspresjg i realizacje
wiasnych potrzeb. Wigkszo$¢ rodzicow tych
dzieci nierzadko dokonuje przeformutowania
priorytetéw 1 warto$ci, czego skutkiem jest po
prostu rezygnacja z whasnych potrzeb.
Ponadto rodziny z niepetnosprawnym dzie-
ckiem doswiadczaja trudnosci w zyciu spotecz-
nym. Pierwsza trudno$¢ pojawia si¢ przy porow-
nywaniu dziecka z rzadka choroba genetyczna
z innymi dzieémi, cztonkami dalszej rodziny,
przyjaciotmi i znajomymi. Rodzice czgsto do-
konuja tych poréwnan nieswiadomie, mysli te
jednak znacznie pogarszaja ich samopoczucie
lub wiarg we wilasne kompetencje rodziciel-
skie. Ponadto rodziny z niepelnosprawnym
dzieckiem bywaja takze stygmatyzowane lub
nawet dyskryminowane, co nie pozostaje bez
znaczenia dla funkcjonowania cztonkéw rodziny
w roznych srodowiskach. Takie rodziny czgsto
czuja si¢ odizolowane i samotne (Baumbusch
iin., 2018). Nasze badania pokazaty, ze rodzice
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dzieci z DMD czgsciej doswiadczaja zubozenia
kontaktéw emocjonalnych z innymi, a takze sa
mniej otwarci na nowe kontakty (Anikiej i in.,
2018). DMD jako choroba rzadka nadal po-
zostaje mato znana i rozumiana; takze wiedza
specjalistow zajmujacych si¢ dzieckiem moze
by¢ w tym zakresie ograniczona. Nalezy tez pod-
kresli¢, ze w przypadku rodzicow dzieci z DMD
czas nie przynosi spodziewanego ukojenia. Jest
to zwiazane z niepomys$lnymi rokowaniami
i szybkim postgpem choroby dziecka. W re-
zultacie rodzice — wraz z progresja objawow
choroby dziecka — coraz czg$ciej doswiadczaja
depres;ji 1 Igku. Dziecko z rzadka choroba ge-
netyczna moze roOwniez negatywnie wptywac
na relacje migdzy rodzicami w zakresie ich
satysfakcji ze zwiazku malzenskiego (Walker
iin., 2016). Choroba kazdego dziecka wymaga
tez inwestowania przez rodzicoOw znacznych
zasobow poznawczych, czasowych i finanso-
wych. Wymagania zwiazane z terapia, rehabili-
tacja i edukacja moga prowadzi¢ do probleméw
finansowych w rodzinie. Wszystko to sprawia,
ze rodziny z dzieckiem DMD zmagaja si¢ ze
sporymi trudno$ciami i bardzo potrzebuja psy-
chologicznego wsparcia i pomocy.

PODSUMOWANIE

Mimo bardzo podobnego wzoru przebiegu cho-
roby w sferze motorycznej kazdy z pacjentow
prezentuje odmienne sposoby radzenia sobie
z ograniczeniami, jakie niesie kolejna faza scho-
rzenia. Strategie radzenia sobie czg¢sto odzwier-
ciedlaja klimat panujacy w rodzinie oraz nasta-
wienie 0sob bliskich do dziecka i jego choroby,
a takze dyspozycje osobowosciowe kazdego
z pacjentow. Do tej pory kwestie osobowoscio-
we 1 ich znaczenie w procesie rehabilitacji byly
podejmowane przez niewielu badaczy (m.in.
Chojnacka, 1976), wydaje si¢ jednak, ze w ba-
daniach psychologicznych nad ta choroba za-
jecie sig ta problematyka jest bardzo potrzebne.
Wynika to z koniecznosci uchwycenia zbioru
czynnikow pozwalajacych na wyjasnienie, jak
optymalnie wptywa¢ na motywacj¢ pacjentow
do aktywnego uczestnictwa w przebiegu re-
habilitacji. Biopsychospoleczna perspektywa
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w spojrzeniu na DMD moze si¢ okaza¢ niezwy-  refleksji nad ztozono$cia tej choroby. Z drugiej
kle cenna dla psychologow. Z jednej strony za-  strony natomiast ukazane tresci wskazuja, jak
prezentowane powyzej wielozrodlowe dla opisu ~ wazna rolg moze odgrywacé psycholog w pracy
i wyjasniania ujgcie obrazu funkcjonowania psy-  zespotu specjalistéw prowadzacych leczenie
chologicznego pacjentow i ich rodzin sktaniado 1 edukacj¢ dzieci z DMD.
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