VI Streszczenie

Galaktozemia klasyczna (OMIM 230400) jest rzadko wystepujacym zaburzeniem
metabolizmu galaktozy spowodowanym deficytem aktywnosci urydylotransferazy
galaktozo-1-fosforanowej. Na skutek bloku enzymatycznego dochodzi do
nagromadzenia toksycznych metabolitow (galaktozo-1-fosforanu i galaktitolu), ktére
uszkadzajg wiele uktadéw 1 narzadéw, a w szczegolnosci o$rodkowy uklad nerwowy,
watrobe, nerki, soczewki 1 jajniki. Pomimo stosowania restrykcyjnego leczenia
dietetycznego, galaktozemie klasyczng charakteryzuje zréznicowany przebieg kliniczny
z pbznymi powiklaniami. Zalicza si¢ do nich: niepelnosprawno$¢ intelektualng réznego
stopnia, nieprawidlowy rozw6] mowy czynnej, zaburzenia neurologiczne, uposledzenie
czynnosci jajnikéw oraz zaburzenia mineralizacji koséca. U chorych wystepuja réwniez
trudno$ci z nawigzywaniem 1 podtrzymywaniem relacji rowiesniczych oraz objawy
zaburzefi lekowych i depresyjnych. Choroba dziecka, a zwlaszcza rzadka choroba
przewlekla, stanowi wyzwanie dla rodzicow i1 wplywa na wszystkich czlonkéw rodziny,
generujgc poczucie niepewnosci 1 napiecia.

Cel: Celem badania byla ocena wplywu galaktozemii klasycznej u dziecka na
spoteczno-emocjonalne funkcjonowanie rodzicow, obejmujace zmienne lgku, stresu
oraz zadowolenia z opieki lekarza podstawowej opieki zdrowotne;.

Materialy i metody: Badaniem objeto grupe 94 rodzicow dzieci chorych na
galaktozemie 1 87 rodzicow dzieci zdrowych. Do oceny zmiennych spoleczno-
emocjonalnych wykorzystano Kwestionariusz Poczucia Stresu, Inwentarz Stanu
i Cechy Leku oraz Kwestionariusz Radzenia Sobie w Sytuacjach Stresowych. Pomiar
zadowolenia z opieki pediatrycznej rodzicow przeprowadzono przy uzyciu
Kwestionariusza Zadowolenia Rodzicow, Dzieci i Mlodziezy z Ambulatoryjnej Opieki
Pediatrycznej. Oceniono takze obcigzenia, wynikajace z wychowywania dziecka
z galaktozemig klasyczna (Galactosemia Quality of Life Survey). Do oceny
funkcjonowania intelektualnego chorych wykorzystano standaryzowane narzedzia
badawcze, jak Skale Inteligencji Wechslera dla Dzieci 1 Dorostych, Skale Inteligencji
i Rozwoju dla Dzieci w Wieku Przedszkolnym 1 Szkolnym, Dziecigca Skala
Rozwojowa. Zebrano dane dotyczace wieku ustalenia rozpoznania choroby
i wyréwnania metabolicznego (stezenie galaktozo-1-fosforanu). Do pozyskania danych
demograficznych i oceny statusu spoleczno-ekonomicznego wykorzystano autorski

kwestionariusz.
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Wyniki: W poréwnaniu do rodzicéw dzieci zdrowych, w grupie obcigzone;
galaktozemia klasyczng stwierdzono zwigkszenie poziomu leku i stresu oraz obnizone
zadowolenie z opieki lekarza podstawowej opieki zdrowotnej. Matki dzieci chorych,
w porownaniu do ojcdw, charakteryzowal istotnie wyzszy poziom leku, napiecia
emocjonalnego oraz stresu ogdélnego, zewnetrznego i intrapsychicznego. Dodatkowo
u matek poziom stresu ogélnego korelowal dodatnio z wiekiem dziecka chorego na
galaktozemi¢ klasyczng na poziomie od slabego do umiarkowanego. Korelacje
odnotowano takze pomiedzy Igkiem 1 stresem rodzica a poziomem rozwoju
intelektualnego dziecka. U ojcéw zaleznosci miedzy wiekiem i ilorazem inteligencji
dziecka a oceng stresu i leku rodzica okazaly si¢ nieistotne statystycznie. Wykazano, ze
matki 1 ojcowie dzieci chorych réznig si¢ w zakresie stylu radzenia sobie ze stresem.
Matki uzyskaty wyzsze wyniki w zakresie stylu skoncentrowanego na emocjach.

Whioski: Rodzice dzieci z galaktozemig klasyczng ponosza wysokie koszty
emocjonalne, behawioralne i spoleczne. Monitorowanie kondycji pacjentéw i ich
opiekunéw powinno odbywaé si¢ od najwczesniejszych etapéw zycia dziecka i by¢
realizowane dzigki wspolpracy lekarza z psychologiem. Identyfikacja czynnikéw
wplywajacych na stan emocjonalny rodziny jest niezbedna dla opracowania programéw
interwencyjnych 1 profilaktycznych shizacych poprawie jakosci zycia oraz zdrowia

psychicznego.

Slowa kluczowe: galaktozemia klasyczna, lek, stres, zadowolenie z opieki

pediatryczne;.
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