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OPIS GEOWNEGO OSIAGNIECIA NAUKOWEGO

Moje gltowne zainteresowania badawcze oscyluja wokot oceny jakosci zycia (QOL,
quality of life) dzieci z wadami wrodzonymi, chorobami rzadkimi oraz przewlektymi
wieku rozwojowego oraz identyfikacja czynnikdw z niq zwiazanych. Podjecie
omawianej tematyki badawczej uwazam za istotne z punktu widzenia aktualnego
stanu wiedzy i doniesient naukowych wskazujacych na potrzebe prowadzenia badan
w tym zakresie. GIdwny nurt badawczy dotyczy zaréwno empirycznej weryfikacji
uzyskanych danych naukowych zwigzanych QOL dzieci, ale takZze wdrozenia
okreslonych rozwigzan dla praktyki klinicznej. Przechodzac do omoéwienia gtownego
osiagniecia naukowego bazujacego na wynikach oryginalnych badan wtasnych (sekcje
V-X), zaczne od wyjasnienia podstawowej terminologii niezbednej do zrozumienia
podejmowanej przeze tematyki badawczej dotyczacej czynnikdw majacych wplyw na
QOL dzieci z wadami wrodzonymi, chorobami rzadkimi i przewleklymi wieku

rozwojowego (sekgje I-1V).

I. Badania nad ocena jakosci zycia w pediatrii

Badania w zakresie oceny QOL stanowig cenne zrddlo informacji i istotne
uzupeknienie danych uzyskanych z obserwagji klinicznych. QOL jest konstruktem
wielowymiarowym, posiadajacym wiele podwymiaréw ujmujacych subiektywne
doswiadczenia i obejmujacym dobrostan i funkcjonowanie psychospoteczne, fizyczne,
szkolne, a takze satysfakcje z zycia [1]. Choroba dziecka jest podstawa ryzyka
pogorszenia jego QOL, przejawiajacego si¢ obnizeniem poziomu zdrowia
psychicznego i fizycznego. Jednak zastosowanie wlasciwego leczenia i jego
prawidlowy przebieg, a takze odpowiednie warunki Zycia pacjenta moga przyczynic
sie¢ do poprawy QOL [2].

Dotychczas przedstawiono kilka definicji jakosci zycia zwigzanej ze zdrowiem

(HRQOL, health-related quality of life). Jest ono miara postrzeganego wplywu, jaki



przewlekly stan ma na fizyczne i psychospoteczne funkcjonowanie [3]. QOL zostala
zdefiniowana przez Felce i Perry'ego [4] jako "ogdlny dobrostan, ktory obejmuje
obiektywne deskryptory i subiektywne oceny fizycznego, materialnego, spotecznego
i emocjonalnego dobrostanu wraz z zakresem osobistego rozwoju i celowej
aktywnosci, wszystkie wazone osobistym zestawem wartosci". Natomiast Ebrahim [5]
okresla QOL jako "te aspekty postrzeganego przez siebie dobrostanu, ktére sa
zwigzane z obecnoscia choroby lub leczenia lub maja na nie wptyw". Obecne podejscie
do zrozumienia HRQOL ma charakter holistyczny, poniewaz proces leczenia dotyczy
nie tylko samej choroby i zwigzanego z nig cierpienia, ale takze calej egzystengji
pacjenta. Pomimo postepu w leczeniu zaburzen wrodzonych i przewlektych wieku
rozwojowego, od okresu niemowlecego do okresu dojrzewania, dlugotrwate
powikiania réznych terapii oraz kwestie psychologiczne (dyskomfort, ingerencja w
plany Zzyciowe) moga negatywnie wptywac na QOL dzieci i mlodziezy. Ocena QOL
nabrata szczegdlnego znaczenia w kontekscie przyjetej przez Swiatowa Organizacje
Zdrowia (WHO) definicji zdrowia, ktdére nie jest jedynie brakiem choroby lub
dysfunkgji, ale stanem pelnego fizycznego, psychicznego i spotecznego dobrostanu
[6]. Pojecie to odgrywa szczegdlng role w przypadku choroby przewleklej, ktéra
obciaza wszystkie aspekty zycia: fizyczny, psychiczny, emocjonalny i spoteczny, a
takze zycie rodzinne i zawodowe.

Doswiadczenie zycia z wada wrodzong lub rzadka chorobg genetyczng jest
znacznie bardziej ztozone niz jej cechy medyczne. Moze mie¢ wptyw na kazdy aspekt
zycia jednostki. Chociaz genetycy staraja si¢ promowac¢ dobre samopoczucie
pagjentéw, a termin QOL jest czesto przywolywany w odniesieniu do tego wyniku,
nie ma jasnosci co do tego, co wlasciwie przyczynia sie¢ do QOL z perspektywy
pacjenta. W przesztosci badania nad schorzeniami genetycznymi ograniczaly sie do
historii naturalnej i opiséw cech klinicznych. W ostatnich latach coraz czesciej badano
QOL w chorobach genetycznych. Wyniki tych badan zaczely rzuca¢ Swiatto na
subiektywne doswiadczenie zycia z choroba genetyczna oraz zlozony, czesto gleboki

wpltyw na QOL poszczegolnych osob. Postep w tej rozwijajacej sie dziedzinie badan



byt jednak utrudniony przez problemy koncepcyjne i metodologiczne, a literatura
medyczna nadal w ograniczonym stopniu przedstawia perspektywe osob dotknietych
tymi schorzeniami [7].

Nieustajacym wyzwaniem w dziedzinie badan nad QOL jest jej pomiar. Trwaja
dyskusje na temat tego, jak dokladnie oceni¢ QOL. PodejScie do pomiaru
i wybor konkretnego narzedzia wynikaja w duzej mierze ze sposobu definiowania
QOL oraz dostepnosci specyficznych, rzetelnych i trafnych narzedzi. Do pomiaru
QOL stworzono wiele réznych i rozbieznych skal, ktore dzielg si¢ na generyczne
i specyficzne dla danej choroby. Duzym problemem w ocenie QOL dzieci z wadami
wrodzonymi i chorobami rzadkimi pozostaje brak specyficznych narzedzi dla danych
jednostek chorobowych. Skale generyczne zostaty zaprojektowane tak, aby mozna je
bylto bada¢ w kazdym stanie zdrowia, dlatego sa najbardziej przydatne do
dokonywania poréwnan miedzy populacjami lub miedzy grupami kontrolnymi i
badanymi. Skale QOL specyficzne dla danej choroby moga by¢ przydatne do oceny
wewnatrz grupy, ale nie do porownan normatywnych. Skale te moga by¢ réwniez
przydatne w ocenie wynikéw badan klinicznych specyficznych dla danego schorzenia
[7].

Pomiar QOL u dzieci i mlodziezy wiaze sie z licznymi wyzwaniami. Chociaz
pojecie QOL jest takie samo niezaleznie od wieku, domeny, ktdére tworza QOL rdéznig
sie w ciagu catego zycia. Dlatego konieczne jest zastosowanie albo pediatrycznego
narzedzia do pomiaru QOL, albo narzedzia do pomiaru QOL z wersjami
specyficznymi dla danego wieku. Kontrowersyjna kwestig jest metoda raportowania.
Podstawowym zatozeniem jest to, ze dziecko jest najlepszym sedzig swojej QOL, wiec
skala samoopisowa jest idealna. Rzeczywiscie, dostepne sa liczne pediatryczne skale
QOL dla dzieci w wieku zaledwie 5 lat. Jednak w przypadku niektdérych dzieci,
szczegOlnie tych bardzo matych lub 2z zaburzeniami funkgi poznawczych,
przeprowadzenie samooceny moze by¢ niemozliwe, dlatego rodzic lub gtowny
opiekun pelni role petnomocnika. Istnieje dyskusja, czy rodzice moga w sposob

dokfadny oceni¢ QOL swojego dziecka [7]. Badania daja rozbiezne wyniki miedzy



rodzicami i dzie¢mi, nawet w obrebie tej samej kohorty. Dlatego istnieje silna potrzeba
prowadzenia dalszych badann nad QOL w grupie dzieci z wadami wrodzonymi,
chorobami rzadkimi i przewleklymi wieku rozwojowego w celu dostarczenia pelnego

obrazu QOL i identyfikacji czynnikdw ja warunkujacych.

II. Jakos¢ zycia w schorzeniach wrodzonych, rzadkich i przewleklych

wieku rozwojowego

W Polsce i za granica podejmuje si¢ coraz wiecej badan dotyczacych QOL dzieci
chorych przewlekle i ich rodzin. Giéwnym celem takich badan jest okreslenie, w jakim
stopniu choroba dziecka wptywa na QOL. Sama QOL jest ztozonym i
wielowymiarowym konstruktem, ktory reprezentuje ogdélny dobrostan jednostki
poprzez zarysowanie indywidualnych pozytywnych i negatywnych aspektow zycia
[8]. We wspotczesnym zaawansowanym systemie opieki medycznej nacisk na rozwoj
ktadzie si¢ nie tylko na bezposrednie efekty leczenia, ale takze na QOL pacjenta,
a jednoczesnie na QOL jego rodziny i opiekunow prawnych.

Wady wrodzone, choroby rzadkie i przewlekle wieku rozwojowego moga miec
potengjalnie duzy negatywny wplyw na zycie jednostek. W wielu badaniach
stwierdzono, ze QOL dzieci dotknigtych tymi schorzeniami jest znacznie nizsza w
poréwnaniu do dzieci zdrowych [8, 13-18, 24]. W dostepnych badaniach nad QOL
dzieci z wadami rozwojowymi i chorobami rzadkimi stwierdzono réznice w
postrzeganiu aspektow fizycznych i psychospotecznych QOL. W niektdrych
badaniach nie stwierdzono uposledzenia fizycznych domen QOL, ale stwierdzono
znaczne obnizenie QOL w domenie psychospotecznej w poréwnaniu do zdrowych
dzieci. Swiadczy to o tym, ze osoby obiektywnie "zdrowe" moga nadal odczuwaé
nizsza QOL. Ogolnie rzecz biorac, wyniki badan podkreslaja subiektywny charakter
postrzegania QOL przez poszczegdlne osoby. Co wazne, w kilku badaniach
stwierdzono, ze dzieci z chorobami genetycznymi odczuwajq wyzsza QOL niz ich

rowiesnicy niedotknieci tg choroba. Na przyktad pacjenci z hemofiliq mieli znaczaco
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bardziej pozytywne psychospoteczne QOL niz osoby zdrowe [10, 11]. Z kolei w
badaniu Grootenhuis i wsp. [12] dotyczacym nastolatkow z dystrofia migsniowa
postrzegana QOL w domenach funkcjonowania fizycznego byta znaczaco wyzsza niz
u ich niedotknietych choroba réwiesnikdw. Autorzy postawili teze, ze zycie z
postepujaca choroba zmienito wartosci pacjentow w taki sposdb, ze reaguja oni inaczej
niz dzieci zdrowe. W literaturze z zakresu psychologii zdrowia ta koncepcja zmiany
warto$ci w celu dostosowania oczekiwan, a tym samym satysfakgji, jest okreslana jako
przesunigcie odpowiedzi [13]. Pozostaje ona niedostatecznie zbadana u dzieci z
rzadkimi chorobami genetycznymi.

W przypadku wad wrodzonych poziom QOL dzieci i rodzin pozostaje
zroznicowany. Dostepne badania wskazuja na obnizong QOL dzieci z wrodzonym
rozszczepem kregostupa [9, 14-19]. Literatura wskazuje, Ze najnizej ocenionym
obszarem QOL dzieci z wrodzonym rozszczepem kregostupa (MMC) pozostaje
funkcjonowanie fizyczne, a najwyzej ocenionym funkcjonowanie emocjonalne [20]. W
przypadku atrezji przetyku (EA) badacze odnotowali dobra QOL operowanych dzieci.
Badanie przeprowadzone przez Dingemann i wsp. [21] oceniajace diugoterminowa
QOL zwiazana ze zdrowiem po ztozonym i/lub skomplikowanym EA u dorostych i
dzieci zarejestrowanych w niemieckiej grupie wsparcia pacjentéw wykazalo
doskonata QOL zwiazang ze zdrowiem u dzieci. Natomiast Chetcuti i wsp. [22]
potwierdzil dobrag QOL dorostych operowanych z powodu EA. Ure i wsp. [23]
przeprowadzili badanie 58 pacjentéw, w tym piecdziesieciu pacjentow z pierwotnym
zespoleniem i 8 pacjentéw z interpozycjq jelita grubego. Odnotowali oni doskonalg
QOL u pacjentéw z pierwotnym zespoleniem i akceptowalng QOL u pacjentéw z
transpozycja okreznicy [24].

Postep w leczeniu i opiece okotooperacyjnej znacznie zmniejszyt ryzyko
zabiegu, poprawil dtugoterminowe wyniki i przedtuzyl zycie pacjentow [24]. Nadal
jednak mozna sie zastanawia¢, czy sukces chirurgiczny i wyniki kliniczne koreluja
z samopoczuciem i QOL pacjentéow. Teza, ze wiele cech stanu fizycznego dziecka

wiaze si¢ z QOL, powinna by¢ przedmiotem dalszych badan w celu ustalenia czy
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efekty te odzwierciedlaja po prostu ogdlne nasilenie choroby dziecka, czy tez
specyficzny niekorzystny wplyw danej funkgiji.

Padaczka jest jednym z najczestszych przewleklych schorzen neurologicznych
u dzieci i wiaze si¢ ze zwigekszonym ryzykiem pogorszenia QOL zwiazanej ze
zdrowiem [25]. Dzieci z padaczka doswiadczaja trudnosci w roznych aspektach
funkcjonowania, w tym w problemach emocjonalnych i behawioralnych,
kompetencjach spotecznych, osiagnieciach akademickich i zyciu rodzinnym, ktérych
skutki rozciagaja si¢ na dorostos¢ [26]. Postepowanie w padaczce wymaga
rozpoznania potencjalnych skutkéw padaczki i wszystkich aspektéw zycia [27].
Padaczka dziecigca jest jednym z najbardziej znaczacych i rozpowszechnionych
schorzenn neurologicznych w okresie rozwojowym. Kilka badan wskazuje, ze
padaczka dziecigca jest wysokim czynnikiem ryzyka zilych wynikow
psychospotecznych, w tym depresji i leku [28], niskiej samooceny [29], problemow
behawioralnych [30] i trudnosci w nauce [31]. W badaniu Ying i wsp. [32] badajacej
funkcjonowanie rodzin dzieci z mézgowym porazeniem dziecigcym w Malezji,
wyniki zglaszane przez badanych opiekunéw byly najwyzsze dla domen
funkcjonowania spotecznego, funkcjonowania poznawczego i relacji rodzinnych,
a najnizsze dla domeny czynnosci codziennych.

Pacjenci z chorobami rzadkimi wykazuja obnizony poziom QOL. Johansen i wsp.
[9] badali QOL dwustu dziewieciu dzieci z rzadkimi schorzeniami (wrodzony brak
koniczyn, arthrogryposis multiplex congenita, zespot Marfana, zespot Ehlersa-
Danlosa, niskorostos¢ spowodowana dysplazja szkieletowa, niedoskonatos¢
osteogenezy oraz rozszczepem kregostupa). Analiza potwierdzita hipoteze, ze dzieci
z rzadkimi schorzeniami maja niska HRQOL. Badanie wykazato, ze norweskie dzieci
z rzadkimi schorzeniami mialy znaczaco nizsze wyniki HRQOL raportowane przez
rodzicow w poréwnaniu ze zdrowymi norweskimi dzie¢mi. Badanie wykazato, ze
najwyzszy poziom HRQOL odnotowano w zakresie funkcjonowania fizycznego, a

najnizszy w zakresie funkcjonowania emocjonalnego.
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III. Czynniki wplywajace na jakos¢ zycia dzieci z wadami
wrodzonymi, chorobami rzadkimi oraz przewleklymi wieku

r0ZWO0jOowego

Literatura dysponuje ograniczonymi dowodami dotyczacymi czynnikow
majacych wplyw na QOL dzieci z wadami wrodzonymi, chorobami rzadkimi oraz
przewleklymi wieku rozwojowego. Badacze staraja si¢ okresli¢, jakie czynniki moga
wplywac na QOL oraz w jakim stopniu choroba i zwigzane z nig objawy wptywaja na
QOL dzieci i ich rodzin. Wymieniane w literaturze determinanty QOL mozna
podzieli¢ na czynniki zwigzane =z choroba i jej leczeniem, czynniki
socjodemograficzne, kliniczne i psychospoteczne [7].

W literaturze toczy sie¢ dyskusja na temat wptywu czynnikéw klinicznych
(ciezkos¢ kliniczna, stopien niepelnosprawnosci lub uposledzenia, powiklania) na
QOL pacjentéw pediatrycznych z chorobami wrodzonymi i rzadkimi. Zgodnie z
oczekiwaniami, w opublikowanych badaniach stwierdzono, Zze czynniki zwigzane
z choroba maja negatywny wpltyw na QOL wsrdd oséb z chorobami genetycznymi
i wadami wrodzonymi [7]. Zazwyczaj czynniki te sa silnie skorelowane jedynie
z fizycznymi wymiarami QOL. Zmienne kliniczne wydaja si¢ mie¢ znacznie mniejszy
wplyw na psychospoteczny aspekt QOL, nawet wsrdd osdb z niska QOL w zakresie
psychospotecznym. W wielu badaniach stwierdzono, ze zmienne kliniczne wyjasniaja
stosunkowo niewielka lub nieistotng czes¢ wariancji psychospotecznej QOL. Jednakze
w badaniu Sawin i wsp. [33] potwierdzono zwigzek miedzy nasileniem choroby a
QOL dzieci z wrodzonym rozszczepem kregostupa. Wsrod objawdw majacych wptyw
na znaczne obnizenie QOL Clayton i wsp. [34] wymienia nietrzymanie moczu, ktore
bylo réwniez czynnikiem ograniczajacym niezalezno$¢ spoteczng. W przypadku
dzieci z padaczka wigkszos¢ czynnikow majacych wptyw na QOL jest bezposrednio
zwiazana z czestymi napadami i dziataniami niepozadanymi przyjmowanych lekow
[35-38]. Somppi i wsp. [39] odnotowali uposledzona QOL z powodu infekcji uktadu

oddechowego, dusznosci, nocnego kaszlu i dysfagii u jednej trzeciej badanych przez

13



siebie pacjentow z EA. W kilku badaniach nad chorobami rzadkimi stwierdzono, ze
nasilenie choroby nie bylo istotnie zwigzane z zadng z domen QOL [7]. Dane te
podkreslaja znaczenie badania czynnikdw nieklinicznych majacych wplyw na QOL.
Glowne problemy, z jakimi borykaja si¢ operowane dzieci z EA, dotycza uktadu
oddechowego i zoladkowo-przelykowego, a mianowicie nawracajacy kaszel i
przeziebienie, zapalenie ptuc, reaktywne drogi oddechowe, dysfagia i GERD [40].
Pomimo tego, ogolna QOL tej grupy pacjentéw wydaje si¢ by¢ dobra, cho¢ aby to
potwierdzi¢, potrzebne jest wigksze badanie z dtuzsza obserwacja. Corchoni wsp. [41]
wsérdd czynnikow majacych wpltyw na obnizenie QOL dzieci z RTT wymienia
padaczke. Wielu autorow [42, 43] uwaza, ze RTT jest postepujaca choroba
neurodegeneracyjng, prowadzaca do catkowitej niepelnosprawnosci u dotknietego
nig dziecka. Dzieci, ktdre spedzaty w programach rehabilitacyjnych ponad 10 godzin
tygodniowo, prezentowaly istotnie wyzsza QOL w wymiarze funkconowania
tizycznego niz dzieci korzystajace z leczenia rehabilitacyjnego od 5 do 10 godzin
tygodniowo [44].

Istotny wptyw na QOL chorych dzieci majq réwniez czynniki psychospoteczne:
dobrostan psychologiczny, radzenie sobie, postrzeganie choroby, funkcjonowanie
rodziny i poczucie wlasnej wartosci. Opublikowane badania potwierdzaja, ze
dobrostan psychiczny ma silny negatywny zwigzek z QOL [45-50]. Pacjenci z
objawami depresji, leku i cierpienia psychicznego miaty ogdlnie nizszy poziom QOL
zarowno w domenach fizycznych, jak i psychospotecznych. Samoocena i postrzeganie
choroby byly réwniez silnymi predyktorami QOL [51-53]. Badanie Gollust i wsp. [52]
wykazalo, Ze poczucie wlasnej wartosci byto najsilniejszym predyktorem QOL,
niezaleznie od statusu choroby. Potwierdza to tezeg, Zze to uczucia i przekonania
jednostki determinuja jej QOL - bardziej niz posiadanie choroby genetyczne;j.

W ramach teorii stresu i radzenia sobie z nim, radzenie sobie ze stresem stanowi
rodzaj posrednika miedzy czynnikiem stresogennym (posiadanie choroby
genetycznej) a QOL. Strategie radzenia sobie z problemami okazaly sie istotnymi

predyktorami QOL [47, 51, 54-56]. Chociaz dana strategia radzenia sobie nie jest
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z natury dobra lub zla (tj. adaptacyjna lub maladaptacyjna), niektdre strategie wydaja
sie¢ by¢ bardziej skuteczne niz inne w przystosowaniu si¢ do zycia z choroba
genetyczna. W niektorych badaniach stosowanie technik unikania, rozpraszania
i wylaczania si¢ byto zwiazane z nizsza QOL [56, 57]. Osoby o bardziej fatalistycznym
lub bezradnym nastawieniu réwniez mialy nizsza QOL [47]. Z drugiej strony,
akceptacja, optymizm i poczucie nadziei wiazaly sie z wyzsza QOL [56, 57]. Bouman
i wsp. stwierdzili, Ze operowane dzieci z EA byly narazone na zwigkszone ryzyko
wystapienia problemdéw z nauka, emocjonalnych i behawioralnych w poréwnaniu
z dzie¢mi zdrowymi [58].

Niektorzy badacze zauwazyli, Ze niska QOL jest klinicznie zwigzana z wiekiem
dziecka, wyksztatceniem i wiekiem rodzicow lub funkcjonowaniem rodziny [33, 59].
Tymczasem w innych badaniach [60, 61] zauwazono, ze QOL w MMC nie ma zwigzku
z wiekiem, zdolnoscia funkcjonalna, plcia czy poziomem zmian. Podobnie
w przypadku dzieci z atrezja przetyku, czynniki takie jak pte¢, wiek cigzowy,
towarzyszace anomalie, typ EA, operacja przelyku oraz status socjoekonomiczny
rodzicéw nie wydaja si¢ miec istotnego wplywu na QOL [40]. Potwierdzono natomiast
zwiazek QOL z funkcjonowaniem rodziny dzieci z wadami wrodzonymi, chorobami

rzadkimi i przewleklymi [62-64].

IV. Funkcjonowanie rodziny w kontekscie jakosci zycia dziecka

Czynniki rodzinne sa istotnie zwiazane z fizycznym i psychospotecznym
funkcjonowaniem dzieci i mlodziezy z wadami wrodzonymi, chorobami rzadkimi
oraz przewleklymi wieku rozwojowego. Funkcjonowanie rodziny odnosi si¢ do
spotecznych i strukturalnych wtlasciwosci globalnego srodowiska rodzinnego.
Obejmuje wiele aspektow srodowiska rodzinnego, w tym relacje miedzy cztonkami
rodziny, przywiazanie rodzica do dziecka oraz poziom konfliktu, spojnosci, adaptadji,
jakosci komunikagji i organizagji [65, 66]. Wykazano, ze choroba dziecka wptywa na
relacje rodzinne, w tym relacje rodzic-dziecko, malzenistwo/partner, rodzenstwo

i dalsza rodzina, a takze na styl/praktyki rodzicielskie [67, 67, 68]. Wiele rodzin zgtasza
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nasilenie konfliktow rodzinnych, spadek komunikacji, poczucie izolagji i trudnosci
w nawiazywaniu wiezi miedzy rodzicami a dzieckiem po rozpoznaniu choroby, ale
czes¢ z nich odczuwa wigksza spdjnos¢ i wsparcie rodziny [69-71]. Obciazenia
finansowe zwiazane z choroba oraz zakldcenia w pracy i rutynie rodzinnej zwigzane
z dlugimi pobytami w szpitalu i czestymi wizytami lekarskimi réwniez maja istotny
wplyw na adaptacje rodziny po rozpoznaniu choroby dziecka [67, 72].

Cigzar choroby dziecka jest czesto tak silnym stresorem dla rodzicdw, ze nie sa
oni w stanie samodzielnie sobie z nim poradzi¢. Zaburza to relacje miedzy rodzicami,
prowadzi do konfliktow i pretensji, w tym dotyczacych pogladow na leczenie dziecka,
a takze stosowanych ograniczen i metod wychowawczych. Probujac poradzi¢ sobie
z nadmiarem emocji zwigzanych z diagnoza dziecka, rodzice niekiedy rzucaja si¢
w wir pracy lub siegaja po alkohol. Do tych wszystkich negatywnych do$wiadczen
dochodzi brak akceptacji i wsparcia spotecznego oraz ciagle zmeczenie i stres
wynikajacy z permanentnej czujnosci i zwigkszonej liczby obowiazkow [73].
Codzienna opieka i rehabilitacja dziecka niepelnosprawnego, jak i sama
niepelnosprawnos$¢ sa stresorami sprzyjajacymi rozwojowi rdéznych zaburzen
i wypalenia zawodowego. Zjawisko to w wigkszym stopniu dotyczy matek niz ojcow,
gdyz matki wykonuja szereg czynnosci opiekunczych, domowych, pielegnacyjnych
i wychowawczych. Wychowywanie dziecka z niepelnosprawnoscia jako samotny
rodzic jest niezwykle trudne. Samotni rodzice dzieci niepetlnosprawnych sa
nadmiernie obcigzeni obowiazkami i czesto nie majg wsparcia ze strony bliskich im
osOb. Matki takich dzieci sa narazone na duze ryzyko wystgpienia obciazenia
psychicznego i fizycznego, a niektore nawet doswiadczaja depresji [74].

Rosnaca liczba badant nad wynikami leczenia wykazata, ze powazna choroba
dziecka moze mie¢ diugotrwale fizyczne i psychiczne nastepstwa zaréwno dla
dziecka, jak i jego rodziny [75]. Wyniki te byly wielokrotnie opisywane w badaniach
ankietowych i wywiadach rodzinnych, najczesciej po przebytych chorobach
i hospitalizacjach [76]. W przypadku dzieci cierpiacych na dtugotrwate, wyniszczajace

schorzenia, wyniki tych wywiaddéw rodzinnych sa istotne dla podjecia interwencji

16



majacych na celu minimalizacje wptywu choroby na funkcjonowanie rodziny i QOL
dzieci i rodzicow [77]. Mniej zrozumiate sq natomiast praktyczne implikacje tych
wynikéw. W badaniu Feudtner i wsp. [78] stwierdzono, ze matki, ojcowie
i rodzenstwo dzieci z chorobami zagrazajacymi zyciu mieli wyzsze wskazniki
diagnozowania i korzystania z opieki zdrowotnej w poréwnaniu z rodzinami z grupy
kontrolnej, a wzorzec ten byl jeszcze bardziej wyrazny wsrdd rodzin dzieci, u ktorych
choroba byta przewlekla i wigzata si¢ z dtugotrwatym ostabieniem. Wyniki tej analizy
sugeruja zwiazek pediatrycznych chordb zagrazajacych zyciu ze zdrowiem
psychicznym i fizycznym czlonkéw rodziny poza normatywnym doswiadczeniem
rodziny w Stanach Zjednoczonych, ktéra ma wiele podstawowych stresorow.

Dla pracownikéw pediatrycznej opieki zdrowotnej zajmujacych sie dzie¢mi
z chorobami przewleklymi oraz dla dorostych opiekujacych si¢ cztonkami ich rodzin,
wyniki dostepnych badan sugeruja wyjscie poza odizolowane rozwazania na temat
zdrowia dziecka z chorobg przewlekla i rozwazenie wspotzaleznosci miedzy
zdrowiem psychicznym i fizycznym kazdego czlonka rodziny. Dzieci z chorobami
przewleklymi sa zalezne od swoich rodzicow, ktorzy zaspokajaja zarowno ich
fizyczne, jak i emocjonalne potrzeby zdrowotne. Jednakze rodzice sprawujacy te
opieke moga doswiadczad silnego stresu zwigzanego z obawa, ze ich dziecko moze
umrzed, i obserwowad, jak zmaga si¢ z choroba, a jednoczesnie radzi¢ sobie
z towarzyszacym im stresem logistycznym i finansowym. Przewlekly stres prowadzi
do pogorszenia zdrowia psychicznego i fizycznego rodzicow poprzez mechanizmy
biologiczne i zmniejszong koncentracje na zarzadzaniu wlasnym zdrowiem
i przewleklymi warunkami zdrowotnymi [79, 80]. Skutki dla zdrowia psychicznego
i fizycznego rodzicow moga z kolei wptywac¢ na ich zdolno$¢ do optymalnego
zarzadzania zdrowiem fizycznym i psychicznym dziecka, prowadzac do nieosiggania
optymalnych wynikéw zdrowotnych dziecka [81].

Mimo Ze wczedniejsze prace [79-81] potwierdzaja zwiazek choroby
nowotworowej dziecka ze zdrowiem jego rodzicow, w badaniu Feudtner i wsp. [78]

stres pourazowy byl odczuwany niemal w réwnym stopniu przez rodzicéw
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i rodzenstwo pacjentéw pediatrycznych z choroba nowotworowa. Dorastanie
z bratem lub siostra z przewleklym zaburzeniem jest wieloaspektowym
doswiadczeniem obejmujacym zardwno pozytywne jak i negatywne aspekty [82].
Wsrod tych trudnych doswiadczen, rodzenstwo boryka sie z wieloma obciazeniami,
takimi jak dodatkowe obowiazki zwigzane z opieka, zmartwienia, zaburzona
komunikacja w rodzinie oraz zmniejszona zdolno$¢ radzenia sobie, odpornosé
i wsparcie spoteczne [62, 64, 83]. W konsekwencji rodzenstwo jest narazone na
zwigkszone ryzyko wystapienia trudnosci psychologicznych i obnizenia QOL [83].
Dlatego tez klinicy$ci powinni rozwazy¢, w jaki sposdb mozliwy szeroki wachlarz
skutkéw dla rodzin dzieci z chorobami zagrazajacymi zyciu jest badany, omawiany i
zarzadzany w S$rodowiskach dlugoterminowej opieki zdrowotnej. Literatura
podkredla  znaczenie rutynowego wykonywania badann  przesiewowych
w kierunku leku, depresji oraz oznak i objawdw stresu pourazowego u rodzicéw
i rodzenstwa chorego dziecka [84].

W  ostatnich latach znacznie wzrosta Swiadomosé potrzeby aktywnego
wspierania zdrowia psychicznego rodzicow i funkcjonowania rodziny w celu
zmniejszenia cierpienia, promowania adaptacji psychospotecznej oraz poprawy
wynikdw neurorozwojowych i psychospotecznych u dzieci [24, 63, 74, 85, 86].
Opublikowane badania nie dostarczaja jednak dowoddw niezbednych do okreslenia
rodzaju, czasu i sposobu prowadzenia interwencji, ktore najprawdopodobniej
poprawia zdrowie psychiczne rodzicow i funkconowanie rodziny. Ponadto
wczesniejsze badania rzadko koncentrowaty sie na okresleniu, ktére trudnosci sa
najbardziej niepokojace dla zainteresowanych rodzicéw lub wywieraja najsilniejszy
wplyw na wyniki dziecka i rodziny, a zatem maja najwyzszy priorytet w zakresie
interwencji [87]. Pozostaja znaczne luki w wiedzy, a rodzice i rodziny nadal zglaszaja

powazne niezaspokojone potrzeby psychospoteczne [88].
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V. Ocena jakosci zycia dzieci z przepukling oponowo-rdzeniowa

W pierwszej pracy “The Quality of Life of Children with Myelomeningocele:
A Cross-Sectional Preliminary Study” [24] dokonatam oceny zwiazku wad i objawdéw
zwigzanych z przepukling oponowo-rdzeniowa (MMC) z QOL chorujacych na nig

dziedi.

Cele badawcze

Celem niniejszej pracy byta ocena poziomu QOL dzieci z przepukling oponowo-
rdzeniowa oraz okreslenie zwiazku wad i objawow wynikajacych z MMC z QOL
dzieci z MMC objetych opieka specjalistyczng za posrednictwem Stowarzyszenia

Chorych z Przepukling Oponowo-Rdzeniowa Rzeczypospolitej Polskie;j.

Metody badawcze

Niniejsze badanie przekrojowe zostalo przeprowadzone w pierwszym kwartale
2019 roku i objelo rodzicow dzieci z MMC. Badana proba zawierala dane
proksemiczne rodzicow dotyczace 52 dzieci w wieku od 2 do 18 lat.

Kwestionariusze badawcze wypetniane byly przez rodzicéw (jeden opiekun dla
jednego dziecka, w zaleznosci od woli opiekundw - ojciec lub matka) podczas pobytu
rodzin w szpitalu i wizyty kontrolnej w regionalnych osrodkach rehabilitacyjnych.
Wszyscy respondenci otrzymali papierowy egzemplarz kwestionariusza do
wypelnienia wraz z instrukcja. Przed rozpoczeciem badania wszyscy rodzice zostali
poinformowani, ze udziat w nim bedzie dobrowolny i anonimowy.

Kryteria wlaczenia do badania stanowily: rozpoznanie MCC, deklaracja, ze
respondent jest opiekunem pacjenta i mieszka z nim, brak rozpoznanej choroby
psychicznej u respondenta, pisemna swiadoma zgoda na udzial w badaniu oraz
chirurgicznie skorygowana wada u pacjenta. Z badania wytaczono pacjentow, ktérzy
nie wyrazili lub wycofali zgode na udzial w badaniu lub oddali niekompletna ankiete.

W badaniu zastosowano ankiete wlasna, kwestionariusz specyficzny dla badania

(55Q) oraz standaryzowany kwestionariusz Pediatric Quality of Life Inventory
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(PedsQL™) 4.0 Generic Core Scales [89-92]. Uczestnicy wypekiali SSQ, zawierajacy
pytania dotyczace danych socjodemograficznych i klinicznych. Dane kliniczne, takie
jak rodzaj MMC, wiek ciazy, zastosowane leczenie, towarzyszace anomalie i liczba
hospitalizacji od rozpoznania MMC uzyskano z dokumentacji medycznej. SSQ
zawieral rowniez dane socjodemograficzne uczestnikdw (np. wiek, pte¢, miejsce
zamieszkania, dochdd) oraz dane zwigzane z choroba (np. ocena psychologiczna).
Do pomiaru zdrowia w czterech domenach: fizycznej, emocjonalnej, spoteczne;j
i funkcjonowania w szkole zastosowano standaryzowany kwestionariusz PedsQL.
Zawiera 23 pozycje do pomiaru QOL w ciggu ostatniego miesigca u dzieci
w wieku przedszkolnym (5-7 lat), dzieci uczeszczajacych do szkoly podstawowej
(8-12 lat) i mlodziezy (13-18 lat). Wyniki zapisywane sa na pigciopunktowej skali
Likerta, gdzie 0 oznacza "nigdy nie mam problemu", a 4 oznacza "prawie zawsze mam
problem". Odpowiedzi sa odwrotnie oceniane i przeksztatcane liniowo do skali 0-100
(0=100, 1=75,2=50, 3=25,4=0), gdzie 100 oznacza najlepszqa QOL. Wynik catkowity
jest suma srednich wynikow z kazdej podskali. Nizsze wyniki wskazuja na nizszy

poziom QOL.

Wyniki i wnioski

W badaniu wzieto udzial 21,2% badanych chlopcow (n = 11) i 78,8%
dziewczynek (n=41), a srednia wieku wynosita 7,5 + 10,0 lat. U wiekszosci dzieci (62%)
MMC bylo zlokalizowane w okolicy ledzwiowo-krzyZowej, u 33% w okolicy
piersiowo-ledZwiowej, a u 5% w ledzwiowo-krzyzowej. Wodogltowie stwierdzono
u 43% chorych, a u 23% chorych wystepowat zesp6t Arnolda-Chiariego. Na podstawie
kwestionariusza psychologicznego u 31% dzieci stwierdzono rozwdj intelektualny
ponizej przecietnego, u 7% lekka, u 6% umiarkowana, a u 5% ciezka
niepelnosprawnos¢ intelektualna. Ponad potowa pacjentéw korzystala z wozka
inwalidzkiego, a 42,3% zglaszato dolegliwosci bélowe. Zycie w rodzinie niepelnej nie
miato istotnego statystycznie wptywu na funkcjonowanie w zadnym z analizowanych

obszaréw, w tym na funkcjonowanie emocjonalne dziecka (p > 0,05). Srednia liczba
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hospitalizacji byla istotnie nizsza wsrod dzieci, ktorych rodzice byli aktywni
zawodowo w pordwnaniu do dzieci, ktorych rodzice nie pracowali zawodowo
(p = 0,044). Matki czesciej niz ojcowie rezygnowaly z pracy zawodowej
(28 vs. 4, p=0,003).

W badaniu dokonano oceny wpltywu choroby dziecka na jego funkcjonowanie
tizyczne (PF), funkcjonowanie emocjonalne (EF), funkcjonowanie spoteczne (SF) oraz
funkcjonowanie w szkole/przedszkolu/ztobku (rola) (RF). Ogolny wynik PedsQL
Generic Core wynidst 56,4 + 14,7, co wskazuje na umiarkowany poziom QOL
badanych. Funkcjonowanie fizyczne bylo istotnie gorsze niz EF, SF i RF. Najgorzej
oceniono poruszanie si¢ i aktywnos¢ (chodzenie, bieganie, uczestniczenie w sporcie
lub ¢wiczeniach), wykonywanie czynnosci samoobstugowych oraz objawy, takie jak
zmeczenie i bol. Najlepiej ocenionym aspektem QOL badanych bylo funkcjonowanie
emocjonalne (63,9, + 14,5), obejmujace takie czynniki, jak odczuwanie strachu, smutku
lub ztosci oraz ktopoty ze snem. W analizie poréwnawczej roznice miedzy EF i SF oraz
miedzy EF i RF jako jedyne okazaty sie nieistotne (p > 0,05).

W dalszych analizach stwierdzono silna, istotng statystycznie ujemna korelacje
miedzy wiekiem dzieci a funkcjonowaniem emocjonalnym. Funkcjonowanie w tym
obszarze pogarszalo si¢ wraz z wiekiem $rednio o 1,5 punktu na rok zycia. Miejsce
zamieszkania nie miato istotnego statystycznie wplywu na funkcjonowanie dzieci
w zadnym z analizowanych obszaréow (p > 0,05; PF, p = 0,313; EF, p = 0,756; SF,
p = 0937, RF, p = 0,352). Co ciekawe, cho¢ wiek ciagzowy nie mial istotnego
statystycznie wplywu na funkcjonowanie dzieci w zadnym z analizowanych
obszaréw (p >0,05), to najnizszy poziom QOL stwierdzono w zakresie PF (39,2 +17,9).

Analizujac  wyniki PedsQL w  kontekscie towarzyszacych chordb
wspotistniejacych, stwierdzono niskie wyniki PF (40,8 + 20,3) w poréwnaniu z innymi
obszarami, takimi jak EF (64,4 + 14,7) i SF (59,0 + 20,4). Dzieci bez wodoglowia
funkcjonowaly istotnie lepiej niz dzieci z tq wada w sferze fizycznej, spolecznej
i szkolnej/przedszkolnej (p <0,05). Ogodlne funkcjonowanie bylto réwniez lepsze wsrod

dzieci bez wodoglowia (p < 0,01). Obecnos¢ pecherza neurogennego nie miala
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istotnego statystycznie wptywu na funkcjonowanie w zadnym z analizowanych
obszarow (p > 0,05). Mimo braku istotnosci statystycznej dane wskazuja, ze
funkcjonowanie dzieci bylo najstabsze w obszarze fizycznym (31,6 + 18,6). Obecnos¢
neurogennego kanatu odbytniczo - odbytowego miata istotny wptyw (p = 0,040) na
funkcjonowanie fizyczne dzieci.

W zaleznosci od poziomu wuszkodzen rdzenia kregowego, zmiany
neurosegmentalne moga skutkowac¢ niedowladem konczyn dolnych, a takze
deformacja biodra, kolana i stopy. Obecnos¢ ubytkéw czucia powierzchownego
i glebokiego nie miata istotnego statystycznie wptywu na funkcjonowanie w Zzadnej
z analizowanych dziedzin (p > 0,05). Dzieci z porazeniem i niedowladem koriczyn
dolnych mialy istotnie (p = 0,002) gorsze funkcjonowanie fizyczne. Ponadto ich ogdlny
wynik funkcjonowania byt nizszy (32,2 + 15,8). Co wazne, deformacje stép istotnie
(p =0,033) pogorszyly funkcjonowanie fizyczne dzieci.

Przedstawiona analiza danych pozwolita na wyciagniecie waznych dla
codziennej praktyki wnioskow z badania. Dzieci z przepukling oponowo-rdzeniowa
prezentuja umiarkowany poziom QOL, najnizszy w zakresie funkcjonowania
fizycznego a najwyzszy w sferze emocjonalnej. Predyktorami majacymi negatywny
wpltyw na QOL dzieci z MMC byly starszy wiek dziecka, obecno$¢ wodoglowia,
deformacje stop, porazenie i niedowlad konczyn dolnych oraz obecnos¢ jelita
neurogennego. Zrozumienie QOL dzieci z MMC i okre$lenie jej determinantéw moze

pomoc w planowaniu interwengji minimalizujacych niekorzystne skutki choroby.
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VI. Ocena jakosci zycia i funkcjonowania rodziny dziecka z zespolem

Retta

W kolejnym badaniu pt. , Clinical presentation of Rett syndrome in relation to quality
of life and family functioning” [44] opublikowanym w Journal of International Medical
Research dokonatam oceny wplywu stanu zdrowia dziecka na QOL i funkcjonowanie

rodziny dziecka z zespotem Retta (RTT).

Cele badawcze

Celem tego przekrojowego badania korelacyjnego bylo zrozumienie prezentacji
klinicznej zespotu RTT w odniesieniu do QOL i funkcjonowania rodziny. Celem
niniejszej pracy bylo rowniez okreslenie wplywu RTT na QOL dzieci dotknigtych

choroba oraz wplywu stanu zdrowia dziecka na funkcjonowanie rodziny.

Metody badawcze

Badanie zostato przeprowadzone w okresie od stycznia 2018 do lutego 2019
roku wérdd rodzicéw dzieci bedacych pacjentami Ogdlnopolskiego Stowarzyszenia
Pomocy Osobom z Zespotem Retta. Rodzice dzieci z RTT zostali wiaczeni do badania,
jesli spelniali nastepujace kryteria wlaczenia: bycie biologicznym rodzicem dziecka
oraz diagnoza RTT u dziecka postawiona przez pediatre i / lub neurologa zgodnie
z kryteriami klinicznymi i potwierdzony w badaniach molekularnych.

Narzedzia do zbierania danych i pomiaru zastosowane w tym badaniu
obejmowatly nastepujace instrumenty badawcze: autorski kwestionariusz ADQ, jak
rowniez dwa standaryzowane kwestionariusze: PedsQL™ Family Impact Module
(PedsQL™-FIM) i Pediatric Quality of Life Inventory 4.0 generic core scale (PedsQL™ 4.0)
do zebrania danych klinicznych i socjodemograficznych.

Kwestionariusz ADQ zawierat pytania dotyczace wieku, miejsca zamieszkania,
probleméw medycznych dziecka, $redniego wieku w momencie diagnozy, wieku

w momencie regresji nabytych umiejetnosci oraz dziatan rehabilitacyjnych.
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PedsQL™ 4.015-18 jest 23-itemowym instrumentem oceniajacym percepcje
pediatrycznej QOL zwiazanej ze zdrowiem. Kwestionariusz obejmuje cztery skale:
funkcjonowanie fizyczne, funkcjonowanie emocjonalne, funkcjonowanie spoteczne i
funkcjonowanie w szkole. Srednie wyniki obliczane sa na 5-punktowej skali
odpowiedzi Likerta. Pozycje sa odwrotnie oceniane i liniowo przeksztatcane do skali
od 0 do 100, przy czym wyzsze wyniki wskazuja na wyzszy poziom QOL.

PedsQL™-FIM19 stuzy do oceny funkcjonowania rodziny i zostal
zaprojektowany do pomiaru wptywu przewlekltych pediatrycznych stanéow zdrowia
na rodzicdw i rodzine. Narzedzie sktada si¢ z 36 pozycji mierzacych samoopisowe
funkcjonowanie rodzicow w szesciu podskalach: funkcjonowanie fizyczne (6 pozyciji),
funkcjonowanie emocjonalne (5 pozycji), funkcjonowanie spoleczne (4 pozycje),
funkcjonowanie poznawcze (5 pozycji), komunikagja (3 pozycje) i zamartwianie si¢ (5
pozycji); dwie dodatkowe podskale mierza funkcjonowanie rodziny opisywane przez
rodzicéw: codzienne czynnosci (3 pozycje) i relacje rodzinne (5 pozycji). Kazda pozycja
jest oceniana za pomoca 5-punktowej skali Likerta od 0 (nigdy nie stanowi problemu)
do 4 (zawsze stanowi problem), ktora jest nastepnie przeksztalcana na skale od 0 do
100 (0=100, 1=75,2 =150, 3 =25, 4=0), przy czym wyzsze wyniki wskazuja na lepsze
funkcjonowanie.

Z zakwalifikowanymi do badania rodzicami skontaktowano si¢ i wystano
poczta tradycyjna otdéwkowo-papierowe kwestionariusze wraz z ostemplowana,
samoadresowana koperta, w ktorej mieli odesta¢ wypetniong ankiete do zespotu
badawczego. Zaproszenie do udzialu w badaniu zawieralo list oraz pakiet
informacyjny objasniajacy badanie i kwestionariusze do wypeknienia. Anonimowos¢
uczestnikow zapewniono poprzez oznaczenie kazdego pakietu kwestionariuszy

innym IOSOWYII‘I numerem uczestnika.

Wyniki i wnioski
Do badania wtgczono rodzicow 23 dzieci z RTT. Wiek dzieci wahat sie od 2 do

12 lat, a sSrednia wieku wynosita 7,22 + 3,57 lat. Wsrod badanych 83% wskazato na brak
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nieprawidtowosci w trakcie rozwoju prenatalnego dziecka. Sredni wiek w momencie
rozpoznania u dzieci RTT wynosit 3,5 + 3,1 roku, a $redni wiek, w ktéorym po raz
pierwszy zauwazono objawy 1,2 + 1,1 roku. U 17 dzieci (75%) w wieku od 1 do 2 lat
nastapil znaczny regres nabytych umiejetnosci, z pogorszeniem rozwoju, ciezkim
otepieniem z utrata mowy, cechami autystycznymi i stereotypiami. Tylko 14 dzieci
(60%) byto w stanie poruszac si¢ bez pomocy, przy czym 9 (40%) wymagato pomocy
w poruszaniu sie. Niedozywienie stwierdzono u 18 dzieci (78%), u 10 dzieci (43%)
zdiagnozowano padaczke, a u 3 dzieci (13%) skolioze. Problemy z oddychaniem
wystepowaty u 20 dzieci (87%), z czego najczestsze byly bezdechy (n=10, 43%), szybki
oddech (n = 7, 30%) i hiperwentylacja (n = 5, 22%). Poczatek nieprawidlowosci
w oddychaniu wystepowatl zwykle we wczesnym dziecinstwie.

W skali PedsQL™ 4.0 catkowity wynik QOL uzyskany przez rodzicow dzieci
wlaczonych do badania wynidst 45,43 + 13,87, przy czym najwyzsze wyniki uzyskano
w wymiarze funkcjonowania emocjonalnego (58,26 + 18,38), a najnizsze
w wymiarze funkcjonowania fizycznego (30,43 + 24,08). Zaobserwowano istotna
statystycznie korelacje pomiedzy wynikiem PedsQL™ 4.0 a wiekiem dziecka
w wymiarze funkcjonowania fizycznego (p = 0,047). Dzieci w wieku od 8 do 12 lat
wykazaly istotnie wyzsze wyniki niz dzieci w pozostatych grupach wiekowych.

Poziom QOL réznit sie¢ w zaleznosci od rodzaju wystepujacych schorzen
wspotistniejacych. Catkowity wynik QOL uzyskany przez rodzicow, ktérych dzieci
doswiadczyly probleméw z oddychaniem, wyniost 45,80 + 12,74, przy czym
najwyzsze wyniki uzyskano w wymiarze funkcjonowania spotecznego (60,00 + 20,64)
i emocjonalnego (59,00 + 18,17), a najnizsze w wymiarze funkcjonowania fizycznego
(29,84 + 24,32). Catkowity wynik QOL uzyskany przez rodzicow dzieci z padaczka
wyniost 43,48 + 12,45, przy czym najwyzsze wyniki uzyskano w wymiarze
funkcjonowania spotecznego (60,00 + 20,95) i emocjonalnego (58,5 + 20,69), a najnizsze
w wymiarze funkcjonowania fizycznego (24,38 + 26,95). Wsrod dzieci ze skolioza
catkowity wynik QOL uzyskany przez rodzicow wynidst 49,64 (SD: 24,12), przy czym

najwyzsze wyniki uzyskali w wymiarze funkcjonowania fizycznego (56,00 + 44,3)
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i emocjonalnego (51,00 + 15,28), a najnizsze w wymiarze funkcjonowania spotecznego
(43,33 + 31,75). Caltkowity wynik QOL wuzyskany przez rodzicow dzieci
z niedozywieniem wyniost 46,28 + 12,63, przy czym najwyzsze wyniki uzyskali
w wymiarze funkcjonowania spolecznego (60,83 + 20,31) i emocjonalnego (58,61 +
18,77), a najnizsze w wymiarze funkcjonowania fizycznego (30,73 + 24,19).

Sredni sumaryczny wynik funkcjonowania rodziny mierzony za pomoca
PedsQL™-FIM wynosit 50,94 + 19,31, przy czym najwyzsze wyniki uzyskano
w wymiarze relacji rodzinnych (69,78 + 23,10) i funkcjonowania poznawczego (66,30 +
24,64), a najnizsze w wymiarze czynnosci codziennych (34,06 +27,17) i martwienia sie
(37,39 £ 22,91). W analizie korelacji zaobserwowano, ze niedozywienie u dziecka
istotnie (p = 0,041) wplywa na funkcjonowanie rodziny w wymiarze relacji
rodzinnych. Zaobserwowano réwniez wplyw leczenia rehabilitacyjnego na QOL
dzieci z RTT. Dzieci, ktore spedzaty w programach rehabilitacyjnych ponad
10 godzin tygodniowo, mialy istotnie wyzsze (p = 0,044) QOL w wymiarze
funkcjonowania fizycznego niz dzieci otrzymujace od 5 do 10 godzin leczenia
rehabilitacyjnego tygodniowo. Dzieci otrzymujace 5 godzin leczenia rehabilitacyjnego
tygodniowo wykazaly istotnie wyzsza QOL (p = 0,032) w wymiarze funkcjonowania
szkolnego niz dzieci uczestniczace w zajeciach rehabilitacyjnych przez ponad 10
godzin tygodniowo. Dzieci mieszkajace w miastach miaty istotnie lepszy (p = 0,021)
dostep do profesjonalnej opieki medycznej niz dzieci mieszkajace w miastach i na wsi.
Dostepnos¢ do profesjonalnej opieki medycznej istotnie (p<0,05) zalezata od miejsca
zamieszkania rodzicow.

Opublikowane badanie pozwolilo na sformutowanie wnioskéw dotyczacych
QOL i funkcjonowania rodziny dziecka z zespotem Retta. QOL dzieci z RTT, w
odczuciu ich rodzicédw, jest obnizona. RTT wykazuje istotng negatywna korelacje z
funkcjonowaniem rodziny. Regularny pomiar QOL pozwala na wskazanie obszaréw,
w ktorych dziecko i jego rodzina najbardziej potrzebuja pomocy lekarzy w

podejmowaniu wiasciwych decyzji dotyczacych opieki nad pacjentem.
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VII. Ocena jakosci zycia dzieci z padaczka i wplywu choroby na

funkcjonowanie rodziny

Kolejna praca pt. ,, The Quality of Life of Children with Epilepsy and the Impact of the
Disease on the Family Functioning” [85] wchodzaca w sklad cyklu habilitacyjnego
pozwolita na okreslenie poziomu QOL dzieci z rozpoznana padaczka oraz wplywu

choroby dziecka na funkcjonowanie rodziny.

Cele badawcze
Glownym celem badania byta ocena QOL u dzieci z rozpoznang padaczka oraz

wplywu choroby dziecka na funkcjonowanie rodziny.

Metody badawcze

Badanie zostalo przeprowadzone w 2019 roku na oddziale pediatrycznym
z pododdziatem neurologii. Do badania wigczono tacznie 103 rodzicéw i opiekundéw
prawnych dzieci z rozpoznang padaczka.

Kryteria wlaczenia do badania byly nastepujace: padaczka rozpoznana
u dziecka zgodnie z kryteriami ICD-10, deklaracja, Ze respondent jest gtownym
opiekunem dziecka i zamieszkuje na stale z danym dzieckiem, brak rozpoznanej
choroby psychicznej u respondenta. Zwrdcenie niekompletnego kwestionariusza oraz
brak pisemnej Swiadomej zgody na udzialt w badaniu stanowily kryteria wykluczenia
z badania. Respondenci otrzymali kwestionariusze w formie papierowej do
samodzielnego wypelnienia oraz zostali zaopatrzeni w kompletna informacje
stwierdzajaca, ze udziat w badaniu jest dobrowolny i anonimowy.

Badanie przeprowadzono metoda sondazu diagnostycznego
z wykorzystaniem standaryzowanych kwestionariuszy: ogoélnego kwestionariusza
oceniajacego QOL u dzieci (PedsQL 4.0), z odpowiednimi formularzami dla
poszczegdlnych grup wiekowych (2-4, 5-7, 8-12, 13-18, 19-25, 25 i wiecej lat) [2—4],

kwestionariusza oceniajacego wplyw przewlektego stanu zdrowia dziecka na
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funkcjonowanie jego rodziny (PedsQL 2.0 Family Impact Module) [92-94] oraz
wlasnego  kwestionariusza ~ zawierajacego  pytania = dotyczace  danych
socjodemograficznych. W badaniu zastosowano losowy dobdr proby.

PedsQL 2.0 Family Impact Module zostal opracowany w celu oceny
funkcjonowania respondentdéw w o$miu obszarach: funkcjonowanie fizyczne,
funkcjonowanie = emocjonalne, funkcjonowanie spoleczne, funkcjonowanie
poznawcze, komunikacja, martwienie si¢, codzienne czynnosci i relacje rodzinne.
Kwestionariusz pozwala rowniez uzyska¢ trzy wyniki podsumowujace: wynik
podsumowujacy HRQOL rodzica, wynik podsumowujacy funkcjonowanie rodziny
oraz wynik catkowity wptywu [92].

Kwestionariusz wlasny skfadat sie z 7 pytan,, w tym pytan dotyczacych danych
socjometrycznych, takich jak: wiek dziecka, wiek, pte¢, wyksztalcenie, miejsce
zamieszkania i stan cywilny rodzica/opiekuna prawnego oraz pytania dotyczacego

danych klinicznych dotyczacych chordb wspdtistniejacych.

Wyniki i wnioski

Wigkszos¢ badanych stanowity kobiety (93,20%) w srednim wieku 35,79 + 5,89.
Wiekszos¢ z nich miata choroby wspdtistniejace (76%) i mieszkata w miescie (65,05%).
Najczestszym rodzajem napadow padaczkowych byly napady czeSciowe (63%).
Jednoczesnie uogolnione napady toniczne i kloniczne stanowily tylko 28% wszystkich
tych epizodow. U zaledwie 4% pacjentow odnotowano napady utraty przytomnosci.
Sredni wiek rozpoznania choroby wynosit 3,5 roku. Wéréd pacjentéw napady
podzielono na trzy przedziaty czestosci, tj. notowano je codziennie, raz do pigciu razy
w miesigcu lub co najmniej raz w roku odpowiednio u 3,8%, 19% i 78,8% pacjentow.
Tylko 21,2% badanych dzieci nie mialo napadéw przez pelny rok. Wigkszos¢ dzieci
(87%) nie dawata zaburzen w rozwoju psychomotorycznym ocenianych na podstawie
bilansow zdrowia dziecka przez pediatre i neurologa.

Analiza danych uzyskanych z kwestionariusza PedsQL wykazata, Ze sredni

raportowany przez rodzicow catkowity wynik QOL dzieci wyniost 46 (w skali 0-110),
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co $wiadczy o znacznym obnizeniu ogdlnej QOL, przy czym najwyzsze Srednie
wyniki odnotowano w domenie funkcjonowania spotecznego (49,4 + 27,3), domenie
funkcjonowania fizycznego (49,4 + 28,4), a najnizsze w domenie funkcjonowania w
pracy/szkole (42,3 + 27,8).

Analiza  post-hoc  wykazata, ze $redni wynik funkcjonowania
szkolnego/przedszkolnego odnotowany dla dzieci w wieku 2-4 lat byl istotnie
(p = 0,012) wyzszy w pordwnaniu z wynikiem odnotowanym dla dzieci w wieku 5-7
lat oraz dzieci w wieku 8-12 lat. Analiza wykazata réwniez, Zze $redni wynik
funkcjonowania psychospolecznego byt istotnie (p =0,047) wyzszy dla dzieci w wieku
2-4 lat niz dla dzieci w wieku 8-12 lat. Co wazne, stwierdzono, ze istnieje istotny
zwiazek miedzy wiekiem rodzicow a funkcjonowaniem dziecka w pracy/szkole
(p=0,038, r=-0,0204). Im starszy respondent, tym nizsza QOL jego dziecka w domenie
funkcjonowania w pracy/szkole.

Analiza danych uzyskanych z kwestionariusza PedsQL Family Impact Module
pozwolita na oceng funkcjonowania badanych w osmiu domenach. Wykazat on, ze
rodzice wiaczeni do badania odnotowali najwyzsze wyniki w domenie
funkcjonowanie poznawcze (52,8 + 27,9) i domenie relacje rodzinne (55,63 + 24,03) oraz
odnotowali najnizsze wyniki w domenie martwienie sie (24,1 + 19,5) i domenie
czynnosci dnia codziennego (32,4 + 26,5).

Choroby wspdlistniejace miaty istotny wplyw (p < 0,05) na QOL u dzieci
z padaczka we wszystkich domenach. Dodatkowo, poréwnujac wartosci srednie,
mozna stwierdzi¢, Zze choroby wspolistniejace wplywaja na wszystkie domeny,
uzyskujac wynik ponizej 60 punktéw w skali 0-100. W najwiekszym stopniu dotyczy
to funkcjonowania w pracy/szkole (38,78 + 27,29), funkcjonowania emocjonalnego
(41,03 +20,99) oraz zdrowia psychospotecznego (41,47 + 19,5).

Model regres;ji liniowej wykazal, ze niezaleznymi predyktorami QOL mierzonej
catkowitym wynikiem QOL (p < 0,05) sa funkcjonowanie spoteczne, poznawcze,

starszy wiek dziecka oraz posiadanie rodzenstwa.
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Podsumowujac padaczka u dzieci ma istotny wpltyw na QOL dziecka
i funkcjonowanie jego rodziny. Dzieci z padaczka wymagaja holistycznej opieki.
Dlatego badania nad determinantami wysokiej QOL wydaja sie by¢ kluczowe dla
planowania interwencji majacych na celu maksymalizacje QOL. Padaczka utrudnia
zycie spoteczne, pogarsza relacje z rowiesnikami, wptywa na nizsza samooceneg,
pogarsza procesy poznawcze i opoznia osiagniecie samodzielnosci. Parametry te maja
istotny wplyw na indywidualny rozwdj dziecka, dlatego powinny by¢ stale oceniane
w trakcie terapii. Kluczowa role powinno odgrywac wsparcie spoleczne i zapewnienie
dziecku mozliwie normalnego funkcjonowania we wszystkich obszarach jego zZycia.
Leczenie padaczki i kontrola napadéw padaczkowych sq na obecnym etapie rozwoju
medycyny niewystarczajace, aby zapewni¢ dziecku lepsze QOL. Dlatego opieka nad
dzie¢mi chorymi na padaczke powinna koncentrowac sie¢ nie tylko na objawach
choroby, ale takze na tym, jak dziecko ijego rodzina postrzegaja te chorobe. Leczenie
padaczki nie opiera si¢ tylko na ztagodzeniu dokuczliwych objawdéw choroby, ale na

poprawie QOL dziecka i jego rodziny.

VIII. Ocena jakosci zycia i wplywu choroby na funkcjonowanie
rodziny dzieci z m6zgowym porazeniem dzieciecym

W badaniu pt. , The Quality of Life of Polish Children with Cerebral Palsy and the

Impact of the Disease on the Family Functioning” [86] opublikowanym w Journal of

Pediatric Nursing dokonatam oceny QOL dzieci z mézgowym porazeniem dziecigcym

i jej wptywu na funkcjonowanie rodziny.
Cele badawcze

Celem pracy byta ocena QOL dzieci z mézgowym porazeniem dzieciegcym (CP) w

opinii rodzicow oraz wpltywu choroby na funkcjonowanie rodziny.
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Metody badawcze

Badanie zostalo przeprowadzone w okresie od grudnia 2016 do lutego 2017
roku. W badaniu zastosowano celowy dobor préby. Proba badawcza sktadala sie ze
100 uczestnikow, ktorzy byli rodzicami dzieci z CP (92 kobiety i 8 mezczyzn). Wszyscy
uczestnicy byli rekrutowani sposrod rodzin dzieci korzystajacych ze specjalistycznych
ustug w regionalnych osrodkach rehabilitacyjnych i stowarzyszeniach zrzeszajacych
rodziny dzieci z CP.

Kryteriami wlaczenia byly bycie biologicznym rodzicem dziecka,
zamieszkiwanie z dzieckiem, brak zdiagnozowanej choroby psychicznej, pisemna
$wiadoma zgoda na udzial w badaniu, umiejetno$¢ czytania i pisania w jezyku
polskim oraz rozpoznanie CP u dziecka zgodnie z ICD-10. Z badania zostali wytaczeni
rodzice dzieci w wieku ponizej 2 lat oraz osoby, ktére oddaty niekompletne
kwestionariusze.

Narzedzia do zbierania danych i pomiaru zastosowane w tym badaniu
obejmowaty autorski kwestionariusz ADQ (Authors-Designed Questionnaire) do
zebrania danych socjodemograficznych i edukacyjnych oraz cztery standaryzowane
kwestionariusze do oceny QOL dzieci (PedsQL-GC, PedsQLCPM, PedsQL-FIM) i
satysfakcji z zycia (SWLS).

PedsQL Cerebral Palsy (PedsQL-CPM) to 35-itemowy modut PedsQL™ 3.0 CP
obejmujacy siedem wymiardw: czynnosci codzienne (9 pozycji), czynnosci szkolne
(4 pozydje), poruszanie si¢ i utrzymywanie rownowagi (5 pozydji), bol (4 pozycje),
zmeczenie (4 pozycje), czynnosci zwigzane z jedzeniem (5 pozycji) oraz mowa
i komunikacja (4 pozycje). Kwestionariusz wypetiany przez rodzicow ocenia
postrzeganie przez rodzicow QOL ich dziecka. W raporcie dla rodzicéw dzieci
w wieku 2-4 lat nie ma skal aktywnosci szkolnej ani mowy i komunikacji. Odpowiedzi
uczestnikdw sa oceniane na 5-punktowej skali Likerta od 0 (nigdy nie stanowi
problemu) do 4 (zawsze stanowi problem). Pozycje sa odwrotnie punktowane

i przeksztalcane liniowo na skale 0-100 (0 =100, 1 =75, 2 =50, 3 = 25, 4 = 0). Nie ma
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wyniku catkowitego. Wyzsze wyniki w kazdym wymiarze wskazujq na lepsza QOL
(mniejsza liczbe objawdw lub problemow).

Skala Satysfakcji z Zycia (SWLS) zawiera 5 stwierdzen dotyczacych
zadowolenia z zycia [48]. Uczestnicy odpowiadaja oceniajac swdj poziom zgody
z kazdym stwierdzeniem na 7-punktowej skali Likerta, gdzie 1 oznacza
"1= zdecydowanie nie zgadzam si¢" do "7 = zdecydowanie zgadzam si¢". Catkowity
wynik surowy jest obliczany poprzez zsumowanie wynikow 5 poszczegdlnych
stwierdzen (minimalny wynik catkowity to 5, a maksymalny 35). Catkowity wynik
surowy jest nastepnie przeksztalcany na wynik stenowy, ktory klasyfikuje wyniki do
3 grup i okresla poziom zadowolenia z zycia: 1-4 to wynik niski, 5-6 to wynik
przecietny, a 7-10 to wynik wysoki.

Kwestionariusz zaprojektowany przez autorow (ADQ) zawieral 6 pytan:
2 otwarte, dotyczace wieku i plci kazdego z dzieci i rodzicow oraz 4 zamkniete,
dotyczace plci kazdego z opiekunow, wyksztatcenia (zawodowe, $rednie, wyzsze),
miejsca zamieszkania (wies lub miasto) oraz stanu cywilnego (samotny lub

w zwiazku).

Wyniki i wnioski

Srednia wieku 100 rodzicow bioracych udziat w badaniu wynosita 33,86 + 14,5.
U wszystkich dzieci uczestnikow badania (62% chlopcow i 38% dziewczynek)
rozpoznano CP miedzy urodzeniem a 2 rokiem zycia. Sredni wiek tych dzieci
w momencie przeprowadzania badania wynosit 9,72 + 6,85 roku.

Badani rodzice ocenili ogolng QOL swoich dzieci na 35,53 + 17,14, przy czym
najwyzszy wynik uzyskali w wymiarze emocjonalnym (44,15 + 21,23), a najnizszy
w wymiarze fizycznym (24,25 + 19,82). Zaobserwowano istotna statystycznie (p =0,05)
zaleznos¢ pomiedzy wynikiem PedsQL-GC a wiekiem dzieci ocenianych zaréwno
w wymiarze emocjonalnym (p = 0,001), jak i spotecznym (p = 0,044). Dzieci w wieku
13-18 lat uzyskaly istotnie wyzsze wyniki niz dzieci w pozostatych grupach

wiekowych. Zaobserwowano istotng statystycznie (p = 0,05) zalezno$¢ miedzy
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wiekiem zarowno dzieci, jak i rodzicow a QOL dzieci. Dzieci rodzicow w wieku 40-50
lat charakteryzowaly sie wyzsza QOL w wymiarze emocjonalnym (p = 0,00) niz dzieci
rodzicoéw w pozostalych grupach wiekowych.

Sredni przeksztatcony wynik poziomu funkcjonowania rodziny oceniany skala
PedsQL-FIM wynidst 46,04 + 16,10), przy czym najwyzszy byt w wymiarze relacji
rodzinnych (55,55 + 23,10) i wymiarze poznawczym (55,45 + 21,77), a najnizszy
w wymiarze czynnosci codziennych (34,38 + 21,36) i wymiarze zmartwien (34,16+
18,00).

Analiza korelacji pomiedzy poziomem funkcjonowania rodziny (PedsQLFIM),
postrzeganiem przez rodzicéw ogdlnej QOL dziecka (PedsQL-GC) oraz satysfakcja
rodzicéw z zycia (SWLS) wykazata dodatnig korelacje pomiedzy funkcjonowaniem
rodziny we wszystkich wymiarach a zaréwno postrzeganiem przez rodzicéw QOL
dziecka, jak i satysfakcja rodzicow z zycia (p = 0,05). Wystapita istotna statystycznie
(p = 0,040) roznica miedzy wynikami PedsQL-FIM a miejscem zamieszkania
w wymiarze fizycznym, przy czym rodzice mieszkajacy w miastach funkcjonowali
lepiej niz rodzice mieszkajacy na wsi. W wymiarze poznawczym wyksztalcenie miato
istotny wplyw na poziom funkcjonowania rodziny, przy czym rodzice z wyzszym
wyksztalceniem uzyskali statystycznie istotnie (p = 0,032) wyzsze wyniki niz rodzice
z wyksztalceniem zawodowym lub $rednim. Ponadto wiek dzieci istotnie korelowat
z poziomem funkcjonowania rodziny w wymiarze fizycznym (p = 0,026). Wsrod
dzieci w wieku 8-12 lat wyniki w wymiarze PedsQL-FIM byly wyzsze niz w innych
grupach wiekowych.

Sredni wynik uzyskany w kwestionariuszu SWLS dla ogdlnej oceny
zadowolenia z zycia wynidst 6,02 w skali stenowej. Oznacza to, Ze 42% ocenilo swdj
poziom zadowolenia z zycia jako $redni (5-6), 40% jako wysoki (7-10), a 18% jako niski
(1-4). W analizie korelacji r odzice w wieku 40-50 lat oceniali swoje zadowolenie z Zycia
na wyzszym poziomie niz rodzice w pozostatych grupach wiekowych (p= 0,028).
Ponadto analizy danych ujawnily zwigzki pomiedzy wymiarami PedsQLGC

a poziomem zadowolenia rodzicow z zycia (p = 0,05 dla wszystkich domen). Wyzsze
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postrzeganie przez rodzicow QOL dziecka w wymiarze fizycznym i szkolnym byto
pozytywnie skorelowane z satysfakcja rodzicow z zycia, natomiast wyzsze
postrzeganie przez rodzicow QOL dziecka w wymiarze spotecznym i emocjonalnym
bylo negatywnie skorelowane z satysfakcja rodzicow z zycia. Podobnie jak
w przypadku PedsQL-GC, QOL dziecka w kazdej domenie PedsQL-CPM byla
zwiazana (p = 0,05) z poziomem satysfakdji z zycia rodzica.

Stwierdzono istotne statystycznie roznice miedzy punktacja PedsQLCPM
a stanem cywilnym rodzicow w wymiarze bélu (p = 0,035), wyksztalceniem rodzicow
w wymiarze zmeczenia (p =0,025) oraz wiekiem dziecka w wymiarze aktywnosci
szkolnej (p =0,00), zmeczenia (p. p = 0,046) i mowy (p = 0,00). Dzieci rodzicéw
samotnych uzyskaly wyzsze wyniki w wymiarze bolu niz dzieci rodzicéw
w zwiazkach, co wskazuje, ze rodzice samotni w tej probie badawczej postrzegali
swoje dzieci jako majace mniej bolu i wyzsza QOL niz inni rodzice. W wymiarze
zmeczenia dzieci rodzicow z wyksztalceniem zawodowym uzyskaly wyzszy wynik
niz dzieci rodzicow z wyksztalceniem srednim lub wyzszym. W wymiarze aktywnosci
szkolnej oraz mowy i komunikacji dzieci w wieku 8-12 lat osiagnety istotnie wyzszy
wynik niz pozostali badani.

Podsumowujac, QOL dzieci z mézgowym porazeniem dzieciecym jest obnizona
w porownaniu do QOL dzieci zdrowych, a jej poziom ma istotny wplyw na
funkcjonowanie rodziny. Dlatego poznanie czynnikow majacych wplyw na QOL
pozwoli $wiadczeniodawcom opieki zdrowotnej na wiasciwe zaplanowanie dziatan
majacych na celu zminimalizowanie negatywnego wplywu choroby na QOL dzieci

oraz poprawe funkcjonowania ich rodzin.
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IX. Rzetelnos¢ i wiarygodnos¢ polskiej wersji kwestionariusza
jakosci zycia u dzieci i mlodziezy z atrezja przelyku

W badaniu “Reliability and Validity of the Polish Version of the Esophageal-Atresia-

Quality-of-Life Questionnaires to Assess Condition-Specific Quality of Life in Children and

Adolescents Born with Esophageal Atresia” [95] opublikowanym w International Journal of

Environmental ~ Research and Public Health dokonalam oceny wlasciwosci

psychometrycznych kwestionariusza EA-QOL (Esophageal Atresia Quality of Life).

Cele badawcze
Badanie mialo na celu oceng rzetelnosci i trafnosci polskiej wersji
kwestionariusza EA-QOL (opracowany w Szwecji i Niemczech) oraz przettumaczenie

i ocena wtasciwosci psychometrycznych polskich wersji kwestionariuszy EA-QOL.

Metody badawcze

Badanie bylo prowadzone od kwietnia 2020 r. do marca 2021 r. zgodnie
z wytycznymi FDA/ISPOR oraz standaryzowanym protokotem badania napisanym
przez tworce (tworcdw) instrumentu [96]. Procedura badania, zgodna z wytycznymi
FDA/ISPOR [96], obejmowata ttumaczenie, debriefing poznawczy oraz testowanie
terenowe przetlumaczonej polskiej wersji kwestionariuszy EA-QOL.

Grupa badana zostala wybrana na podstawie nieprobabilistycznego doboru
proby i obejmowata rodziny dzieci po zabiegu operacyjnym EA zgodnie z kryteriami
ICD-10, ktére w momencie badania byly w wieku 2-17 lat. Dzieci byly pacjentami
Kliniki Chirurgii Dziecigcej Uniwersyteckiego Szpitala Klinicznego we Wroctawiu,
jednego z wiodacych osrodkéw chirurgii rekonstrukcyjnej EA w Polsce. Wszyscy
potencjalni uczestnicy badania otrzymali ustng i pisemna informacje o badaniu oraz
zostali poinformowani, ze udzial w badaniu jest dobrowolny i poufny.

Kwestionariusze EA-QOL obejmuja zestaw kwestionariuszy specyficznych dla

wieku w dwoch grupach: 2-7 lat i 8-17 lat. Ten dla dzieci w wieku 2-7 lat sktada sie z
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17 pozycji i ocenia QOL dziecka w trzech domenach: odzywianie (7 pozydji), zdrowie
tizyczne i leczenie (6 pozydji), izolacja spoteczna i stres (4 pozycje). Ze wzgledu na
wiek dzieci jest to kwestionariusz wypelniany przez rodzicow. Kwestionariusz dla 8-
17-latkow ma forme dziecieca (child-reported) i rodzicielska (parent-proxy-reported).
Tres¢ pozycji w tych dwdch wersjach jest identyczna, jedyna rdznica jest uzycie trzeciej
osoby w kwestionariuszu wypetianym przez rodzicow. Kwestionariusz dla dzieci w
wieku 8-17 lat zawiera 24 pozycje i ocenia QOLw czterech domenach: jedzenie (8
pozycji), relacje spoteczne (7 pozycji), postrzeganie ciatla i zdrowie (5 pozydji),
samopoczucie (4 pozycje). Respondenci odpowiadaja na pytania za pomoca
pieciopunktowej skali Likerta [96]. Dzieci w wieku > 8 lat samodzielnie wypelniaty
kwestionariusz, a dodatkowo QOL oceniali ich rodzice. Dzieci w wieku 2-7 lat ze
wzgledu na miody wiek byly reprezentowane przez rodzicow, ktorzy wypelniali
kwestionariusz. Rodzic biorgcy udzial w badaniu potwierdzat fakt bycia gtownym
opiekunem dziecka, stale zamieszkiwanie z dzieckiem oraz brak rozpoznanej choroby
psychicznej. Kryteriami wykluczajacymi z udzialu w badaniu byl brak pisemnej
swiadomej zgody na udzial w badaniu oraz wiek dziecka <2 lat.

Dane kliniczne pacjentéw uzyskano z ich dokumentacji medyczne;j.
Obejmowaly one gtownie dane socjodemograficzne oraz informacje na temat
towarzyszacych wad wrodzonych, podtypu Gross EA, powiklant pooperacyjnych
i innych interwencji chirurgicznych. Dane dotyczace stanu zdrowia w okresie
obserwacji gromadzono za pomocg ustrukturyzowanego kwestionariusza
wypelnianego przez rodzicdw, obejmujacego objawy ze strony ukladu pokarmowego
i oddechowego oraz trudnosci w karmieniu dziecka w ciagu ostatnich czterech
tygodni.

Procedura ttumaczenia i adaptacji kulturowej zostata przeprowadzona zgodnie
z miedzynarodowymi standardami opisanymi w literaturze [97, 98]. Kwestionariusze
EA-QOL zostaly przettumaczone ze szwedzkiego na polski przez dwoch niezaleznych
tlumaczy, ktorzy byli rodzimymi uzytkownikami jezyka polskiego i biegle

postugiwali sie szwedzkim. Polskie wersje zostaly nastepnie zweryfikowane
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i poprawione przez eksperta - osobe postugujaca sie¢ biegle jezykiem szwedzkim,
posiadajaca doswiadczenie w opiece nad dzieémi z EA. Na tym etapie panel
ekspertow, w skiad ktorego wchodzili: lekarz, pielegniarka, fizjoterapeuta, psycholog
oraz ekspert w dziedzinie badar nad QOL u dzieci z chorobami rzadkimi, wprowadzit
szereg istotnych modyfikacji jezykowych wynikajacych z rozbieznos$ci znaczeniowych
kilku pozycji kwestionariusza. Powstate w ten sposéb uzgodnione wersje
kwestionariuszy EA-QOL zostaly nastepnie przeslane do autora oryginalnego
narzedzia (MDB), gdzie zostaly przettumaczone z jezyka polskiego na szwedzki przez
rodowitego, profesjonalnego szwedzkiego uzytkownika biegle wtadajacego jezykiem
polskim. To tlumaczenie wsteczne zostalo sprawdzone pod katem poprawnosci
w porownaniu z oryginalng szwedzka wersja kwestionariuszy EA-QOL i omowione
w grupie. Poniewaz elementy zawarte w instrumencie nie odbiegaly od wers;ji
zrodiowej, a przettumaczona polska wersja kwestionariusza EA-QOL zostata uznana
za osiagajaca poprawnosc¢ jezykowa, zostaly one przekazane do debriefingu
poznawczego wsrod populacji docelowej z taka sama szata graficzna jak oryginat.
Celem procesu debriefingu poznawczego bylo zidentyfikowanie wszelkich trudnych
lub niejednoznacznych pozycji w kwestionariuszu oraz ustalenie, czy interpretacja
pozycji réznila sie wsrdd respondentéw w porownaniu z intencjami tworcow
instrumentu. Poniewaz nie bylo zadnych =zastrzezen, przystgpilismy do
przeprowadzenia testu terenowego, ktorego celem byta ocena rzetelnosci (rzetelnos¢
wewnetrzna, rzetelnos¢ retestu) i trafnosci (trafnos¢ dla znanych grup, trafnosc
zbiezna). Ocena psychometryczna kwestionariuszy EA-QOL zostata przeprowadzona
z wykorzystaniem wczesniej zwalidowanego ogoélnego kwestionariusza HRQOL. Byt
to kwestionariusz Pediatric Quality of Life (PedsQL) 4.0, ktory sktada sie z 23 pozydiji i
ocenia QOL w ciagu poprzedzajacego miesiaca u dzieci przedszkolnych (w wieku
5-7 lat), szkolnych (w wieku 8-12 lat) i mlodziezy (w wieku 13-18 lat).

Procedura oceny psychometrycznej skladata si¢ z pigciu etapdw:

wydrukowania kwestionariuszy i przygotowania uprzednio ostemplowanych kopert,
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rekrutacji pacjentow i rodzicdw, zbieranie danych i rejestracja danych w programie

Excel/SPSS, analiza danych oraz uzgodnienie ostatecznych kwestionariuszy EA-QOL.

Wyniki i wnioski

W badaniu wzieto udziat tacznie 50 rodzin, w tym 23 dzieci w wieku od 2 do 7
lat i 27 dzieci w wieku od 8 do 17 lat. Dzieci w wieku 2-7 lat cze$ciej prezentowaty
wymioty podczas lub po positkach (p = 0,04), objawy trudnosci w potykaniu
pokarmoéw (p = 0,001) i infekcje drog oddechowych (p = 0,001) w poréownaniu
z dzie¢mi z EA w wieku 8-17 lat.

Wszyscy respondenci bioracy udzial w debriefingu poznawczym polskiej
wersji kwestionariuszy EA-QOL dla dzieci 2-7 lat i dla dzieci 8-17 lat stwierdzili, ze
pozycje byly adekwatne do ich doswiadczen, tatwe do zrozumienia i nie byly
wrazliwe na odpowiedzi, co sugeruje silng wazno$¢ tresciowa. Zdecydowana
wiekszos¢ (89%) uczestnikow zglosita pozytywny ogdlny odbidr kwestionariuszy
EA-QOL.

Spdjnos¢ wewnetrzna osiagneta akceptowalne normy (alfa Cronbacha > 0,7) we
wszystkich domenach kwestionariusza EA-QOL dla dzieci w wieku 2-7 lat, we
wszystkich z wyjatkiem jednej (postrzeganie ciata, 0,65) w wersji dla dzieci w wieku
8-17 lat i we wszystkich z wyjatkiem jednej (jedzenie, 0,68) w wersji dla dzieci w wieku
8-17 lat w wers;ji dla rodzicéw.

W przypadku kwestionariusza EA-QOL dla dzieci w wieku 2-7 lat wysoki
poziom rzetelnosci retestowej zaobserwowano dla nastepujacych skal: jedzenie (ICC,
1,00), zdrowie fizyczne i leczenie (ICC, 0,95), izolacja spoteczna i stres (ICC, 0,98) oraz
dla skal ogdétem (ICC, 0,98). W przypadku kwestionariusza EA-QOL dla dzieci
w wieku 8-17 lat wysoki poziom rzetelnosci retestowej zaobserwowano dla
nastepujacych skal: odzywianie (ICC, 1,00), relacje spoteczne (ICC, 1,00), postrzeganie
ciala (ICC, 1,00), zdrowie i samopoczucie (ICC, 1,00) oraz skale catkowite (ICC, 1,00).
W przypadku kwestionariusza EA-QOL dla rodzicow dzieci w wieku 8-17 lat, wysoki

poziom rzetelnosci retestowej zaobserwowano dla nastepujacych skal: jedzenie (ICC,
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1,00), relacje spoteczne (ICC, 0,98), postrzeganie ciata (ICC, 0,95), zdrowie
i samopoczucie (ICC, 1,00) oraz skale catkowite (ICC, 0,99). W badaniu "testowym"
i "retestowym" nie stwierdzono istotnych statystycznie réznic pomiedzy tymi
wynikami kwestionariusza EA-QOL. Test-retest wykazat gtéwnie doskonate wyniki.

Dalsze analizy, w ktérych przeprowadzono poréwnanie catkowitych wynikéw
w kwestionariuszach EA-QOL miedzy podgrupami u dzieci w wieku 2-7 lat i dzieci
w wieku 8-17 lat wykazaly istotne statystycznie rdéznice. Ze wzgledu na malg
liczebnos¢ proby (5 < obserwacji w podgrupie), kilka poréwnan bylo statystycznie
niewykonalnych. U dzieci z EA w wieku 2-7 lat koniecznos$¢ dlugiego czasu
spozywania positku (>30 min) byta istotnie zwigzana z nizszymi wynikami EA-QOL
ogolem (p = 0,032). U dzieci z EA w wieku 8-17 lat nizsze catkowite wyniki EA-QOL
byly istotnie zwigzane z trudno$ciami w karmieniu (p = 0,039 - raport rodzicodw;
p = 0,037 - raport dzieci), dusznoscig w spoczynku (p = 0,039) i aktywnoscia fizyczna
(p = 0,039). Wszystkie istotne wyniki wskazywaly na duze wielkosci efektu (>0,8).
Chociaz kilka wynikow wykazato nizsze wyniki sumaryczne EA-QOL w grupie dzieci
w wieku 2-7 lat i 8-17 lat z obecnoscia kilku zgloszonych objawoéw, to w wiekszosci nie
osiagnely one istotnosci statystycznej, p <0,05.

Wyniki EA-QOL dla dzieci w wieku 2-7 lat nie wykazaly istotnej statystycznie
korelacji (n =23, rs=0,17) z wynikami PedsQL 4.0. Wyniki EA-QOL dla dzieci w wieku
8-17 lat nie wykazaly statystycznie istotnej korelacji (child-report, n = 27, rs = 0,22;
parent-report, n =27, rs =0,03) z PedsQL 4.0 total scores. Sugeruje to, ze nie osiggnieto
zbieznosci oraz ze specyficzna dla stanu zdrowia i ogélna HRQOL w tej probie
badawczej odzwierciedlaja r6zne koncepcje.

Wobec powyzszych wynikéw badania mozna stwierdzi¢, Zze polskie wersje
kwestionariuszy EA-QOL spelniaja wigkszos¢ kryteriow psychometrycznych, ktore
potwierdzaja rzetelno$¢ i trafnos¢ kwestionariuszy EA-QOL. Przyszle badania
miedzykulturowe z wykorzystaniem wigkszych prob sa nadal potrzebne, aby lepiej
zbadac¢ zwigzek miedzy QOL specyficzna dla danego stanu zdrowia a QOL ogodlna,

jak rowniez zdolnos¢ roznicowania kwestionariuszy EA-QOL.
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X. Ocena jakosci zycia uwarunkowanej stanem zdrowia i

funkcjonowania rodziny opiekunow dzieci z choroba Menkesa

Badanie , Health-Related Quality of Life and Family Functioning of Primary Caregivers
of Children with Menkes Disease” [99] pozwolilo na okreslenie QOL dzieci z choroba

Menkesa (MD) oraz wplywu choroby na funkcjonowanie rodziny.

Cele badawcze
Zasadniczym celem badania bylo okreslenie poziomu QOL i jej zwiazku

z funkcjonowaniem rodziny dzieci z MD.

Metody badawcze

Badanie przeprowadzono wsrdd 16 dzieci z MD, w tym 6 dzieci z Polski (jedno
z nich wraz z rodzing mieszkato w Wielkiej Brytanii), 4 dzieci z USA, 2 dzieci z Wioch,
1 dziecka z Indii, 1 dziecka z Hiszpanii, 1 dziecka z Holandii i 1 dziecka ze Szwedji.
Wszystkie dzieci byly plci meskiej. Najmlodsze dziecko miato 5 miesiecy, a najstarsze
15 lat. Prawie polowa dzieci byta w wieku ponizej 3 lat.

Do badania zakwalifikowano pacjentow w wieku ponizej 18 lat z rozpoznanym
MD potwierdzonym molekularnym badaniem genetycznym. Kryteria wykluczenia
obejmowaly: $mier¢ dziecka, wiek powyzej 18 lat, niewypelnienie wszystkich
kwestionariuszy badawczych oraz brak potwierdzenia MD w badaniu genetycznym.

Badanie przeprowadzono przy uzyciu standaryzowanych kwestionariuszy
oceniajacych HRQOL dzieci (PedsQL 4.0), wptyw choroby dziecka na funkcjonowanie
rodziny (PedsQL 2.0) oraz postrzegane wsparcie spoteczne rodzicow/opiekundéw
(Wielowymiarowa Skala Spostrzeganego Wsparcia Spotecznego, MSPSS). Ponadto w
badaniu zastosowano autorski kwestionariusz zawierajacy pytania dotyczace cech
socjodemograficznych, klinicznych, postrzeganego obciazenia zwiazanego z opieka
nad dzieckiem z choroba przewlekla, wptywu choroby dziecka na zycie spoteczne i

zawodowe rodzicOw oraz postrzeganego wsparcia spolecznego. Rodzicéw bioracych
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udziat w badaniu zapytano rowniez, czy ich zdaniem choroba ich dziecka wptyneta
negatywnie na QOL ich pozostatych dzieci.

Narzedzie MSPSS autorstwa Zimeta i wsp. w adaptacji na jezyk polski przez
Buszmana i Przybyte-Basiste [100] skiada sie z 12 pozycji mierzacych spostrzegane
wsparcie spoteczne ze strony rodziny, przyjaciot i osob znaczacych. Rodzice wlaczeni
do badania zostali poproszeni o oceng, w jakim stopniu zgadzaja si¢ lub nie zgadzaja
z kazda pozycja, uzywajac 7-punktowej skali Likerta, gdzie 1 ="bardzo zdecydowanie

nie zgadzam si¢" i 7 = "bardzo zdecydowanie zgadzam sig".

Wyniki i wnioski

Poziom QOL wynosil 29,14 + 14,73, najnizszy byt dla funkconowania
fizycznego (10,55 + 10,26), a najwyzszy dla funkcjonowania emocjonalnego (48,13 *
29,43). Najwyzszy wynik dotyczyl domeny relacji rodzinnych (56,25 + 20,38) i
funkcjonowania poznawczego (50,00 + 19,24), a najnizszy czynnosci codziennych
(32,29 + 20,38) i funkcjonowania fizycznego (39,84 + 14,90). Analiza nie wykazata
istotnych statystycznie zaleznosci pomiedzy wiekiem (p = 0,193) i liczba napadow
padaczkowych w tygodniu (p = 0,641), a ogdlna QOL dzieci. Nie stwierdzono
istotnych statystycznie zaleznosci pomiedzy leczeniem histydyna miedziowa, a
ogolng QOL dzieci (p = 0,914) oraz w zakresie funkcjonowania fizycznego (p = 0,927),
emocjonalnego (p = 0,706) i spotecznego (p = 0,751). Obecnos¢ chordb
wspdlistniejacych nie miata wptywu na ogélng QOL.

Podsumowujac, choroby wspdtistniejace maja istotny wplyw na funkcjonowanie
emocjonalne dzieci z MD. Nie maja one jednak wplywu na funkcjonowanie rodzin
pacjentow z MD. Czynniki takie jak wiek dziecka, liczba napadow padaczkowych w
tygodniu, sposob karmienia (karmienie doustne lub karmienie przez rurke PEG) oraz
leczenie histydyna miedziowq nie maja istotnego wpltywu na HRQOL dzieci z MD.
Czas trwania choroby nie wptywa na HRQOL pacjentow z MD i funkcjonowanie ich
rodzin. MD ma umiarkowany wptyw na funkcjonowanie rodzin dzieci dotknietych

choroba. Rodzice dzieci z MD majq umiarkowane obciazenie opiekuncze.
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XI. Podsumowanie na podstawie wynikow badan wlasnych

Zaprezentowany cykl szesciu autorskich i oryginalnych publikacji wchodzacych
w sktad prezentowanego gldwnego osiagniecia naukowego pozwolit na identyfikacje
czynnikow wptywajacych na QOL dzieci z wadami wrodzonymi, chorobami rzadkimi
oraz przewlektymi wieku rozwojowego.

W przypadku MMC [24] stwierdzono, ze dzieci z przepukling oponowo-
rdzeniowa prezentuja umiarkowany poziom QOL, a predyktorami majgcymi
negatywny wpltyw na QOL dzieci z MMC byly starszy wiek dziecka, obecnos¢
wodoglowia, deformacje stdp, porazenie i niedowtad konczyn dolnych oraz obecnosc¢
jelita neurogennego. W odniesieniu do QOL dzieci z Zepolem Retta [44], poziom QOL
byl obnizony i réznit sie¢ w zaleznosci od rodzaju wystepujacych schorzen
wspdlistniejacych, procesu rehabilitacji, miejsca zamieszkania i dostepnosci do opieki
medycznej. W badaniu dotyczacym QOL dzieci z padaczka [85] niezaleznymi
determinantami QOL mierzonej calkowitym wynikiem QOL byly funkcjonowanie
spoleczne, poznawcze, starszy wiek dziecka oraz posiadanie rodzenstwa. W
przypadku mozgowego porazenia dziecigecego [86] badani rodzice ocenili ogolng QOL
swoich dzieci jako obnizong, przy czym najwyzszy wynik uzyskali w wymiarze
emocjonalnym (44,15 + 21,23), a najnizszy w wymiarze fizycznym (24,25 + 19,82).
Zaobserwowano istotna statystycznie (p = 0,05) zaleznos¢ miedzy wiekiem zaréwno
dzieci, jak i rodzicow a QOL dzieci. Dzieci rodzicow w wieku 40-50 Ilat
charakteryzowaly si¢ wyzsza QOL w wymiarze emocjonalnym (p = 0,00) niz dzieci
rodzicow w pozostatych grupach wiekowych. Ponadto wykazano dodatnig korelacje
pomiedzy funkcjonowaniem rodziny we wszystkich wymiarach a zarowno
postrzeganiem przez rodzicow QOL dziecka, jak i satysfakcjg rodzicow z zycia (p =
0,05). QOL byla rowniez pozytywnie zwigzana z miejscem zamieszkania w miescie,
wyksztatceniem wyzszym rodzicéw, stanem cywilnym rodzicow, starszym wiekiem
dziecka i poziomem satysfakcji z Zycia.

Badanie oceniajace wtasciwosci psychometryczne kwestionariusza EA-QOL

potwierdzilo rzetelno$¢ i trafnos$¢ polskiej wersji kwestionariusza wsrdd pacjentow
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z wrodzong atrezjq przetyku [95] . Bioragc pod uwage funkcjonowanie dzieci z chorobg
Menkesa [99] QOL wyniosta 29,14 + 14,73, przy czym najnizsza byla dla
funkcjonowania fizycznego (10,55 + 10,26), a najwyzsza dla funkcjonowania
emocjonalnego (48,13 + 29,43). Analiza nie wykazata istotnych korelacji czynnikow

socjodemograficznych i klinicznych z QOL badanych dzieci.

XII. Implikacje praktyczne i ograniczenia badan wlasnych

Wyniki przytoczonych badan wskazuja na koniecznos¢ poprawy QOL dzieci z
wadami wrodzonymi, chorobami rzadkimi oraz przewleklymi wieku rozwojowego.
W celu poprawy QOL wazne jest okreslenie czynnikow ja determinujacych. Poprzez
zapewnienie odpowiedniej pomocy i ukierunkowanie na indywidualne problemy u
takich dzieci, mozemy przyczyni¢ si¢ do poprawy ich samopoczucia i QOL.
Niewatpliwie wsparcie psychologiczne udzielane opiekunom dzieci z wadami
rozwojowymi, chorobami rzadkimi i przewlekltymi wieku rozwojowego, zwlaszczana
etapie wczesnej diagnozy, ma ogromne znaczenie. Dzieci z tymi problemami powinny
zosta¢ objete holistyczna opieka. Dlatego dalsze badania nad determinantami
wysokiego poziomu QOL wydaja si¢ by¢ kluczowe dla planowania interwencji
majacych na celu maksymalizacje QOL. Wymienione schorzenia utrudniaja zycie
spoteczne, pogarszajq relacje z rowiesnikami, maja wplyw na nizsza samoocene,
pogarszaja procesy poznawcze i opozniaja lub uniemozliwiaja osiagniecie
samodzielno$ci. Parametry te maja istotny wplyw na indywidualny rozw¢j dziecka,
dlatego powinny by¢ stale oceniane w trakcie terapii. Kluczowa role powinno
odgrywa¢ wsparcie spoteczne i zapewnienie dziecku mozliwie normalnego
funkcjonowania we wszystkich obszarach jego zycia. Opieka nad dzie¢mi powinna
koncentrowac si¢ nie tylko na objawach choroby, ale takze na tym, jak dziecko i jego
rodzina postrzegaja te¢ chorobe. Leczenie nie opiera si¢ jedynie na zlagodzeniu
dokuczliwych objawdéw choroby, ale na poprawie QOL zaréwno dziecka jak i jego
rodziny. Wdrazajac wyniki badan do praktyki klinicznej, mozna skuteczniej

zaplanowac dalsze interwencje, np. poprzez zapewnienie pacjentowi i jego rodzinie
) )
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wsparcia psychologicznego, co w dluzszej perspektywie moze nie tylko poprawic ich
QOL czy wyniki leczenia, ale takze pomdc lekarzom w nawigzaniu lepszych relacji z
pacjentami i ich rodzinami. Analiza zaleznosci pomiedzy rozwojem fizycznym
dziecka a jego QOL moze prowadzi¢ do lepszego zrozumienia wszystkich aspektow,
ktore wplywajq na przebieg jego rozwoju. Ponadto przytoczone badania wskazuja na
obszary zarzadzania, ktére wymagaja wiekszej uwagi ze strony pracownikéw stuzby
zdrowia, zaréwno w opiece srodowiskowej, jak i w szpitalu, takie jak rozszerzenie
rehabilitacji umiejetnosci fizycznych, rozwdj terapii zajeciowej, rozwdj umiejetnosci
komunikacyjnych, rozwoj umiejetnosci spotecznych, wsparcie emocjonalne dziecka,
rodzenistwa i rodzicow, dostepnos¢ zasobow oraz identyfikacja czynnikow

stresogennych.

Zaprezentowane badania posiadaty pewne ograniczenia. Jednym z ograniczen
badania nad QOL pacjentow z choroba Menkesa bylo zastosowanie ogdlnego
kwestionariusza stuzacego do oceny HRQOL. Zdaniem rodzicow badanych dzieci,
wyniki badania bytyby bardziej wiarygodne, gdyby w badaniu zastosowano rzetelny
kwestionariusz oceny HRQOL specyficzny dla MD. Taki kwestionariusz nie zostat
jednak jeszcze opracowany. Kolejnym ograniczeniem przytoczonych sa niewielkie
grupy badawcze. Jednakze ograniczenie to wynika z powszechnosci wystepowania
schorzen. Ponadto ocena QOL przez rodzica/opiekuna prawnego moze byc¢
ograniczona do jego indywidualnego postrzegania stanu zdrowia i funkcjonowania
dzieci i mlodziezy. W przypadku badania nad QOL dzieci z m6ézgowym porazeniem
dziecigcym istotnym ograniczeniem badania byt brak oceny stanu klinicznego dzieci,

ktdry moze w istotny sposdb wplywac na wynik QOL.
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OPIS DODTAKOWYCH OSIAGNIEC NAUKOWYCH

W kolejnej czesci autoreferatu chciatabym zaprezentowac dodatkowe osiagniecia
naukowe zestawione w formie trzech pobocznych nurtéw tematycznych. Prace te
wpisuja sie w obszar wspodtczesnych badan z zakresu analizy psychometrycznej wraz
z walidacja narzedzi badawczych, poszukiwania uwarunkowan genetycznych i oceny
probleméw zdrowotnych w przebiegu wad rozwojowych. Efektem powadzonych
badan byly liczne artykuly naukowe opublikowane w wigkszosci na tamach

czasopism z impact factor.

NURT TEMATYCZNY 1

Analizy psychometryczne oraz procedury walidacji i adaptacji miedzykulturowej
narzedzi badawczych

Jednym z moich zasadniczych osiagnie¢ wpisujacych sie¢ w poboczny nurt
badawczy jest przeprowadzenie analiz psychometrycznych wraz z walidacjg i
adaptacja trzech narzedzi badawczych. Pierwszym z nich jest kwestionariusz the
Neonatal Extent of Work Rationing Instrument (NEWRI) stuzacy ocenie racjonowania
opieki pielegniarskiej w obszarze noworodkowym. Dowiodlam, ze NEWRI wskazuje
na wysoki poziom rzetelnosci i trafnosci (w petni poréwnywalny z oryginatem ze
wskaznikiem alfa Cronbacha dla calego instrumentu 0,982) przez co moze by¢ z
powodzeniem wykorzystany do oceny racjonowania opieki w NICU [1]. Ponadto,
odnotowalam, Zze grupy dziataii pielegniarskich, ktore sa najczesciej pomijane na
oddziatach neonatologicznych to wsparcie i edukacja rodzicow oraz dbanie o komfort
niemowlat, a takze koordynacja opieki i planowanie wypisu [2]. Co warte
podkreslenia, obecnie narzedzie wykorzystywane w projekcie rozprawy doktorskiej
mgr Marzeny Terpitlowskiej (UMW). Drugim narzedziem jest kwestionariusz Healthy
Lifestyle and Personal Control Questionnaire (HLPCQ) do ewaluacji zdrowego stylu zycia

i samokontroli. Polska wersja kwestionariusza HLPCQ posiada dobre cechy trafnosci
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czynnikowej i moze by¢ wykorzystywana w praktyce klinicznej i badaniach
naukowych (wspodtczynnik alfa Cronbacha dla kazdej z domen skali miescit si¢ w
przedziale od 0,6 do 0,9) [3]. Trzecim narzedziem jest Alarm Fatique Assessment
Questionnaire (AFAQ) umozliwiajac ocene zmeczenia alarmami w Oddziatach
Anestezjologii i Intensywnej Opieki Medycznej. Nasz zespdt badawczy z
powodzeniem dokonat adaptacji kwestionariusza AFAQ i wykazatjego rzetelnos¢, tak
aby mozna go byto stosowac¢ w placoéwkach ochrony zdrowia jako narzedzie poprawy

bezpieczenstwa pacjentéw (wspdtczynnik alfa Cronbacha na poziomie 0,88) [4].
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NURT TEMATYCZNY II

Poszukiwanie uwarunkowanych genetycznie przyczyn wrodzonych wad
rozwojowych oraz chor6b neurorozwojowych

Kolejnym z obszaréw moich badan, wpisujacych si¢ w zakres tematyczny
drugiego nurtu badawczego jest identyfikacja uwarunkowanych genetycznie
przyczyn wrodzonych wad rozwojowych oraz choréb neurorozwojowych. Wraz z
autorami pierwszego doniesienia przedstawiliSmy szczegdtowy opis kliniczny
polskiego pacjenta z zespotem Nethertona z dwiema mutacjami SPINKS5 — nowatorska
c.1816_1820+21delinsCT oraz prawdopodobnie nawracajaca c.1431-12G>A [5]. W
kolejnym opisie kazuistycznym zaprezentowano pacjenta z rozpoznaniem klinicznym
zespotu GAPO (Growth retardation, Alopecia, Pseudoanodontia and Optic atrophy) i
nowym wariantem ANTXR1, przez co poszerzono wiedze na temat tego rzadkiego
zespotu [6]. Nastepna praca prezentuje pacjenta z zespolem pojedynczego siekacza
srodkowego szczeki (SMMCI) bez innych widocznych anomalii zebowych, o
potencjalnie nowej etiologii molekularnej polegajacej na reakci genowej i
zachowawczym podejSciu terapeutycznym do niedroznosci nosa. Stwierdzono
potencjalnie patogenne warianty w genie SMO (p.Gly422Glu) i w genie P2RY13
(p-Trp205*) odziedziczone po ojcu oraz w genie PLD2 (p.GIn319fs), odziedziczone po
matce [7]. Ponadto przedstawiliSmy wystepowanie atrezji przetyku (esophageal atresia)
z przetoka tchawiczo-przetykowa u rodzenstwa z trzypokoleniowej rodziny
dotknietej zmienng ekspresja mutacji MYCN p.(Ser90GInfsTer176) jako efekt
diagnostyczny poszukiwania przyczyny rodzinnej atrezji przelyku przy uzyciu
sekwencjonowania catego eksomu (WES) opartego na NGS [8]. Inna praca ukazuje
przypadek delecji Xq24 obejmujacej geny UBE2A i CXorf56 u dziewiecioletniego
chtopca, u ktorego wykonano badania metoda poroéwnawczej hybrydyzagji
genomowej (array-CGH) i sekwencjonowania catego eksomu (WES) z prawidlowym
wynikiem, a po 4 latach ujawniono intergeniczna, hemizygotyczna delecje w regionie
chromosomu Xq24 obejmujacq geny UBE2A i CXorf56 [9]. W kolejnej waznej pracy
przedstawiamy nowy przypadek (14. jak dotad) pacjenta z mutacja genu ZNF699,
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ktdrego objawy i cechy dysmorficzne byty podobne do tych przedstawionych we

wczesniejszych pracach kazuistycznych. Dodatkowo poddaliSmy analizie czestos$¢

wystepowania poszczegdlnych objawdw u opisanych dotychczas pacjentow [10]. W

ostatniej pracy z omawianego nurtu badawczego zaprezentowalismy 4-letnia

dziewczynke z mutacja somatyczna w genie PIK3CA (c.1357G> A) w fibroblascie,

ujawniong w badaniu WES, potwierdzajacaq rozpoznanie bardzo rzadkiego zespotu

CLOVES (obecnie 200 osob chorych na swiecie). Opisany przez nas przypadek moze

by¢ pomocny w prawidlowym rozpoznawaniu tej rzadkiej choroby i stanowi istotny

wklad w diagnostyke chordb rzadkich [11].
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NURT TEMATYCZNY III

Badanie probleméw zdrowotnych oraz pielegnacyjnych dzieci z wrodzonymi
wadami rozwojowymi oraz chorobami przewleklymi

Ostatnim, nie mniej waznym zakresem tematycznym mojej dotychczasowej
dziatalnosci naukowej jest prowadzenie badann nad zlozonymi problemami
zdrowotnymi oraz pielegnacyjnymi dzieci z wrodzonymi wadami rozwojowymi oraz
chorobami przewlektymi. W jednej z prac wskazatam, ze opieka nad dzieckiem matki
chorej na cukrzyce ciazowa (GDM, gestational diabetes mellitus) powinna rozpoczac sie
w chwili rozpoznania schorzenia, a przestrzeganie zalecen terapeutycznych przez
ciezarne kobiety z cukrzyca ciazowa daje szanse na urodzenie zdrowego dziecka oraz
ma wplyw na przebieg ciazy, porodu oraz dalszy rozwoj dziecka [12]. Z kolei celem
pracy kazuistycznej wraz z przegladem systematycznym bylo przedstawienie
problemdéw, z ktérymi musi si¢ zmagac¢ dziewczynka cierpigca na ptodowy zespot
alkoholowy (FAS, fetal alcohol syndrome). Wywnioskowano, ze opieka pielegniarska
nad dzieckiem z FAS powinna obejmowac rutynowe czynnosci pielegnacyjne, jednak
ze szczegllnym uwzglednieniem ich aspektu psychologicznego, przez co dziecko
chore na FAS musi by¢ traktowane w sposob bardzo indywidualny, przede wszystkim
ze wzgledu na jego zaburzenia poznawcze [13]. W kolejnym ciekawym opisie
przypadku dziecka z glejakiem wielopostaciowym (GBM, glioblastoma multiforme) z
wskazalismy, Ze najwazniejszymi problemami pielegnacyjnymi sa silne, nawracajace
bdle glowy, nudnosci i wymioty spowodowane chemioterapia, przewlekly stres i lek
oraz znaczne obnizenie nastroju, skutkujace np. izolacja spoteczna. Ponadto,
pielegniarka opiekujaca sie takimi dzie¢mi powinna skupi¢ si¢ nie tylko na
czynnosciach bezposrednio zwigzanych z opieka medyczna, ale takze zapewnic
wsparcie psychologiczne, co z pewnoscia poprawia jakos¢ zycia dziecka i jego rodziny
[14]. W innej pracy badawczej dotyczacej problemdéw zywieniowych i pielegnacyjnych
u dzieci z nietolerancjg laktozy wskazalismy, Ze istotne jest potwierdzenie diagnozy
badaniem, gdyz nietrafna diagnoza moze prowadzi¢ do szeregu problemdéw

zdrowotnych i opdznienia rozpoczecia wlasciwego postepowania zywieniowego, a
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takze wustalilisSmy kluczowy czynnik jakim jest zaspokojenie dziennego
zapotrzebowania na wapn [15]. W rozdziale ksiazkowym poruszylam tematyke
chorob uktadu krazenia, ktdre sa istotng przyczyna zachorowalnosci i $miertelnosci u
dzieci. Opieka pielegniarska oparta na dowodach naukowych (EBNC, Evidence-Based
Nursing Care) jest kluczowa w postepowaniu z tymi zaburzeniami, poniewaz
umozliwia personelowi medycznemu zapewnienie swoim pacjentom najlepszej
mozliwej opieki. Planowanie opieki pielegniarskiej w mys$l EBNC dzieci =z
zaburzeniami sercowo-naczyniowymi obejmuje kompleksowq ocene stanu pacjenta,
wspotprace interdyscyplinarnego grona specjalistéw, staranne planowanie

interwencji oraz biezaca ocene odpowiedzi pacjenta na leczenie [16].
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5. Informacja o wykazywaniu sie istotna aktywnoscia naukowa albo

artystyczna realizowana w wiecej niz jednej uczelni, instytucji

naukowej lub instytucji kultury, w szczegdlnosci zagranicznej.

1. Miedzynarodowa wspolpraca naukowa z Associate Professor Michaeal

Dellenmark-Blom (The Queen Silvia Children’s Hospital, Gothenburg,

Sweden). Efekty wspdtpracy:

Miedzynarodowy projekt badawczy: Joint Initiative: EA-QOL international”,
Linguistic and content wvalidity of “the EA-QOL questionnaires” to assess
condition-specific quality of life in children and adolescents born with esophageal
atresia prowadzony jest przy wspodtpracy z University of Gothenburg in
Sweden, do ktorego zaproszeni sa rdwniez naukowcy z: Norway, France,
Hungary, Croatia, Spain, United Kingdom, USA, South Africa, Mexico,
North America, Asia, Africa, Turkey oraz Germany (2020-obecnie).
Publikacja: Rozensztrauch A, Smigiel R, Patkowski D, Gerus S, Klaniewska
M, Quitmann JH, Dellenmark-Blom M. Reliability and Validity of the Polish
Version of the Esophageal-Atresia-Quality-of-Life Questionnaires to Assess
Condition-Specific Quality of Life in Children and Adolescents Born with
Esophageal Atresia. Int ] Environ Res Public Health. 2022 Jun 30;19(13):8047.
doi: 10.3390/ijerph19138047.

Wystapienie na Miedzynarodowym Kongresie poswigeconym zarosnieciu
przelyku w 2022 w Cincinnati, USA, Ohio.

Kolejna publikacja w zwiazku z opisywang wspodtpraca miedzynarodowa

jest w trakcie realizagji.

2. Miedzynarodowa wspdtpraca naukowa z Senior Researcher Julia Hanna

Quitmann (Department of Medical Psychology, University Medical Center

Hamburg-Eppendorf, Hamburg, Germany) oraz dr Anastasia Foutaka, Frederic

Gottrand, centre Hospitalier Universitaire, France). Efekty wspodtpracy:
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e Miedzynarodowy project badawczy: The importance psychological support
amongst parents and caregivers of children with a rare disease at the time of
diagnosis. Partnerem projektu jest: Associate Professor Michaeala
Dellenmark-Blom (The Queen Silvia Children’s Hospital, Gothenburg,
Sweden. Nadrzednymi celami sa: zbadanie doswiadczen rodzicow i
opiekunéw dzieci z choroba rzadka w momencie diagnozy oraz ich
zapotrzebowania na wsparcie psychologiczne; okreslenie rodzajow
wsparcia psychologicznego, ktore sa najbardziej korzystne dla rodzicow
i opiekunéw dzieci z chorobami rzadkimi w momencie diagnozy; oraz
cena skutecznosci interwencji w zakresie wsparcia psychologicznego dla
rodzicow i opiekunéw dzieci z choroba rzadka w momencie diagnozy w
zakresie poprawy ich wynikow w zakresie zdrowia psychicznego i

ogolnej jakosci zycia (2020-obecnie).

3. Miedzynarodowa wspolpraca naukowa: na rzecz bezpieczenstwa i
ergonomii pracy osob zatrudnionych w sektorze ochrony zdrowia.
Wspolpraca miedzy osrodkowa z przedstawicielami Sekcji Prewencji i
Ryzyka Zawodowego w Ochronie Zdrowia, Miedzynarodowego

Stowarzyszenia Bezpieczenistwa Socjalnego (ISSA, International Security

Systems Association) i BGW z siedzibg w Hamburgu, 2016-2021 r. Petniona

funkcja: wspdtwykonawca projektu, wspotautor scenariusza do materiatu

filmowego w zakresie bezpiecznej pracy z pacjentem. Efekty wspdtpracy:

e Akceptacja przez ISSA programu dydaktycznego, na podstawie ktorego
wdrozono pilotazowo do programu ksztalcenia pielegniarek w
Uniwersytecie Medycznym im. Piastéw Slaskich we Wroctawiu,
praktyczne zajecia dydaktyczne z zakresu ergonomii w latach 2016 —
2021.

e Przygotowanie i udostepnienie edukacyjnego materiatu filmowego, na

potrzeby upowszechniania wiedzy w zakresie ergonomicznych
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sposobow pracy z pacjentem, w celu wdrazania zatozen prewencji
zaburzen funkcjonowania uktadu migsniowo-szkieletowego.

e Material w jezyku polskim, niemieckim i angielskim, opublikowany
zostal, na stronach Sekcji Prewencji i Ryzyka Zawodowego w Ochronie
Zdrowia, Miedzynarodowego  Stowarzyszenia Bezpieczenstwa
Socjalnego (ISSA) z siedziba w Hamburgu, 02.07.2021 roku:

www.issa.int/prevention-health/videos

4. Miedzynarodowa wspolpraca naukowa z Professor Raul Juarez Vela
(Faculty of Nursing, University of La Rioja, 26006 Logrono, Spain) w
ramach Group of Research in Care (GRUPAC) w zakresie adaptacji narzedzia
Healthy Lifestyle and Personal Control Questionnaire (HLPCQ) oraz
opracowania Editorial Letter z okazji International Nurses Day in 2022. Efekty
wspOtpracy:

e Publikacja: Czapla M, Judrez-Vela R, Rozensztrauch A, Karniej P,
Uchmanowicz I, Santolalla-Arnedo I, Baska A. Psychometric
Properties and Cultural Adaptation of the Polish Version of the
Healthy Lifestyle and Personal Control Questionnaire (HLPCQ). Int
J Environ Res Public Health. 2021 Aug 31;18(17):9190. doi:
10.3390/ijerph18179190.

e Publikacja: Gea-Caballero V, Marin-Maicas P, Sufrate-Sorzano T, Di
Nitto M, Rozensztrauch A, Juarez-Vela R. Nursing, Commitment,
and Leadership: More Nurses for a Better Health Care Model-Be a
Nurse to Be a Leader. Int ] Environ Res Public Health. 2022 May
20;19(10):6223. doi: 10.3390/ijerph19106223.
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5. Miedzyosrodkowa wspdtpraca naukowa z prof. dr hab. Dariuszem
Patkowski wraz z klinikq Chirurgii i Urologii Dzieciecej w ramach
prowadzonej dziatalnosci naukowej dotyczacej wrodzonego zaro$niecia
przelyku. Wraz z prof. dr hab. Dariuszem Patkowskim i Klinikg Chirurgii i
Urologii Dziecigcej Uniwersytetu Medycznego we Wroctawiu prowadzona
jest strone internetowa www.zarosniecieprzelyku.pl dla polskich
pacjentow z zarosnigciem przetyku i ich rodzicow oraz dla lekarzy i innych

specjalistow zajmujacych sie tym zagadnieniem (2016-obecnie).

6. Miedzyosrodkowa wspdtpraca naukowa ze Stowarzyszeniem na rzecz
Dzieci z Rzadkimi Chorobami Genetycznymi i Ich Rodzin ,, Wspolnie” oraz
wspotpracuja z wroctawska Fundacja ,, Potrafie Pomdc”, z ktdrg organizuja

cykliczne konferencje dla terapeutoéw i rodzicow dziecka.

6. Miedzyosrodkowa wspdtpraca naukowa z kierownikiem Zaktadu Genetyki
Warszawskiego Uniwersytetu Medycznego (Kampus Banacha wul. A.
Pawinskiego 3c 02-106 Warszawa) — Profesorem Rafalem Ploskim oraz jego
zespolem: dr n. med. Matgorzata Rydzanicz, dr n. biol. Joanna Kosinska, dr hab.
n. med. Agnieszka Pollak, dr hab. n. med. Krzysztof Szczatuba, dr Piotr
Stawinski, mgr Anna Walczak, w ramach badan naukowych dotyczacych
wykorzystania szerokoprzepustowych badan genetycznych celem wczesnej
diagnostyki dzieci z zaburzeniami rozwoju oraz wspolpraca zwigzana z
projektem naukowym dotyczacym poszukiwania przyczyn powstawania
asocjacji VATER (2022-obecnie). Efekty wspotpracy w formie publikagiji:

e Klaniewska M, Toczewski K, Rozensztrauch A, Bloch M,
Dzielendziak A, Gasperowicz P, Slezak R, Ploski R, Rydzanicz M,
Smigiel R, Patkowski D. Occurrence of Esophageal Atresia With
Tracheoesophageal Fistula in Siblings From Three-Generation

Family Affected by Variable Expressivity MYCN Mutation: A Case
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Report.  Front  Pediatr. 2021  Dec  2;9:783553.  doi:
10.3389/fped.2021.783553.

Wolanska E, Pollak A, Rydzanicz M, Pesz K, Klaniewska M,
Rozensztrauch A, Skiba P, Stawinski P, Ptoski R, émigiel R. The Role
of the Reanalysis of Genetic Test Results in the Diagnosis of
Dysmorphic Syndrome Caused by Inherited xq24 Deletion including
the UBE2A and CXorf56 Genes. Genes (Basel). 2021 Feb 27;12(3):350.
doi: 10.3390/genes12030350.

Biela M, Rydzanicz M, Jankowska A, Szlagatys-Sidorkiewicz A,
Rozensztrauch A, Ploski R, Smigiel R. Further Delineation of
Developmental Delay with Gastrointestinal, Cardiovascular,
Genitourinary, and Skeletal Abnormalities Caused by ZNF699 Gene
Mutation. Genes (Basel). 2022 Jan 18;13(2):168. doi:
10.3390/genes13020168.
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7. Informacja o osiagnieciach dydaktycznych, organizacyjnych oraz

popularyzujacych nauke lub sztuke.

Dzialalnos¢ dydaktyczna

Od 2010 prowadzenie zajec¢ ze studentami potoznictwa oraz pielegniarstwa
w zakresie opieki neonatologicznej i pediatryczne;.

Wybrane zagadnienia opieki pielegniarskiej w pediatrii — studia
stacjonarne/niestacjonarne II stopien, Kierunek pielegniarstwo, Wydziat
Nauk o Zdrowiu, Uniwersytet Medyczny we Wroctawiu (2022/2023).
Medycyna prewencyjna w neonatologii — studia stacjonarne/niestacjonarne
I stopien, Kierunek potoznictwo, Wydzial Nauk o Zdrowiu, Uniwersytet
Medyczny we Wroctawiu (2017/2018, 2019/2020).

Dietetyka Pediatryczna — kierunek Dietetyka, Wydzial Nauk o Zdrowiu,
Uniwersytet Medyczny we Wroctawiu (2010/2020).

Ksztalcenie pielegniarek

Ksztatcenie Pielegniarek i Poloznych — od 2013 roku prowadze¢ wyklady i
¢wiczenia w ramach ksztalcenia podyplomowego dla pielegniarek i
potoznych (kursy specjalizacyjne, kwalifikowanie i specjalistyczne z
zakresu pielegniarstwa pediatrycznego, neonatologicznego chirurgicznego

oraz anestezjologicznego).

Prace dyplomowe

Promotor 26 prac magisterskich, Uniwersytet Medyczny we Wroctawiu.
Recenzent 10 prac magisterskich, Uniwersytet Medyczny we Wroctawiu.
Promotor 22 prac licencjackich, Uniwersytet Medyczny we Wroctawiu.

Recenzent 19 prac licencjackich, Uniwersytet Medyczny we Wroctawiu.
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Program Erasmus+

Szkolenie naukowo-dydaktyczne — Universita degli Studi di Genova,
Wiochy (2021) .

Szkolenie naukowo-dydaktyczne - Erasmus Academic Writing and
Presentation Skills, Atlantic Language Galway, Ireland (2021).

Szkolenie naukowo- dydaktyczne Department of Social Medicine Scholl of

Medicine, University of Crete, Grecja (2022).

Opieka studencka

Opiekun Studenckiego Kota Naukowego Pielegniarstwa Pediatrycznego
(od 2014 roku); zajecie I miejsca w ogdlnouczelnianym rankingu Najlepsze
Koto Naukowe Wydziatu Nauk o Zdrowiu Uniwersytetu Medycznego we
Wroctawiu w latach 2014-2018.

Merytoryczna opieka nad studentami w ramach programu Erasmus + oraz
prowadzenie zaje¢ ze studentami w jezyku angielskim z przedmiotu
,Pediatria i pielegniarstwo pediatryczne” oraz ,Opieka neonatologiczna”.
Merytoryczna opieka nad koncepcja pedagogiczna wymiany wiedzy i
doswiadczen zawodowych studentéw pielegniarstwa. Polsko — niemiecko
— francuski projekt wymiany studenckiej. Realizowany przy
merytorycznym i finansowym wsparciu Stowarzyszenia Europa Direkt V.

Institut fiir interkulturelle und europiische Studien.

Dzialalnos$¢ organizacyjna

Wydzialowy Koordynator ds. wolontariatu studenckiego dla kierunkdéw
pielegniarstwo i potoznictwo;, Wydzial Nauk o Zdrowiu, Uniwersytet
Medyczny we Wroctawiu.

Cztonek Odwotawczej Komisji Dyscyplinarnej dla Studentow na okres
kadencji Wiadz; Wydziat Nauk o Zdrowiu, Uniwersytet Medyczny we
Wroctawiu (2020-2024).
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Komisja Rekrutacyjna na kierunku Pielegniarstwo;, Wydzial Nauk o
Zdrowiu, Uniwersytet Medyczny we Wroctawiu (2014-2015, 2016-2017).
Komisja Egzaminacyjna do przeprowadzenia egzaminu dyplomowego dla
kierunku Pielegniarstwo I stopnia; Wydziat Nauk o Zdrowiu, Uniwersytet
Medyczny we Wroctawiu (2010-obecnie).

Zespdt programowy dla Kierunku Pielegniarstwo; Podzespdt ds. plandéw
ksztatcenia i matryc pokrycia efektéw uczenia si; Wydzial Nauk o Zdrowiu,

Uniwersytet Medyczny we Wroctawiu (2018-2020).

Recenzent w czasopismach z ,impact factor”

Journal of Child Health

Developmental Medicine and Child Neurology
Healthcare

Children

Journal of Clinical Medicine

Journal of Nursing and Practice

International Breastfeeding Journal

Journal of Advanced Pediatrics and Child Health
Family Health Disease

Archives of Pediatric Surgery

Popularyzacja nauki

Miedzynarodowe studenckie seminarium na temat bezpieczenistwa

pacjenta przy Uniwersytecie Medycznym we Wroctawiu (2019).
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Nagrody i wyr6znienia

Nagroda JM Rektora Uniwersytetu Medycznego we Wroctawiu za wazne i
tworcze osiagniecia w pracy naukowej, zespotowa II stopnia (2022).
Nagroda JM Rektora Uniwersytetu Medycznego we Wroclawiu za
osiagniecia naukowe indywidualne, II stopnia (2022).

Nagroda JM Rektora Uniwersytetu Medycznego we Wroclawiu za
osiagniecia naukowe indywidualne II stopnia (2021).

Nagroda JM Rektora Uniwersytetu Medycznego we Wroclawiu za

osiggnigcia naukowe indywidualne I stopnia (2020).
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Oprocz kwestii wymienionych w pkt. 1-6, wnioskodawca moze

poda¢ inne informacje, wazne z jego punktu widzenia, dotyczace

jego kariery zawodowe;j.

Udzial w szkoleniach

Szkolenie w zakresie tutoringu w ramach projektu POWER Dolnoslascy
Liderzy Medycyny z uzyskaniem tytutu ,Tutora” jako nowego sposobu
nauczania dla pracownikdw pracujacych ze studentami z uzyskaniem
certyfikatem Collegium Wratislaviense (2020).

Udziat w szkoleniu miedzynarodowym ANNUAL TRAINING SCHOOL -

2017, organizowane w ramach projektu badawczego RANCARE Rationing -

Missed Nursing Care: an International and Multidimensional Problem

wspotfinansowanego przez Unie Europejska i realizowanego w ramach

Europejskiego Programu Wspdtpracy w dziedzinie badann naukowo-

technicznych - Akcja COST CA15208 - Cooperation in Science and Technology

w Programie Ramowym Horyzont 2020, Turku , Finlandia (2017). Efektem

szkolenia sa publikacje:

o Rozensztrauch A, Uchmanowicz I, Suchowska B, Smigiel R. Translation
and psychometric testing of the Polish version of the Neonatal Extent of
Work Rationing Instrument (NEWRI). Ann Agric Environ Med. 2021
Mar 18;28(1):94-98. doi: 10.26444/aaem/116907.

o Rozensztrauch A, Smigiel R, Uchmanowicz 1. MISSED CARE
phenomenon on neonatal intensive CARE unit (NICU). ] Neonat Nurs.
2021; 27(5):341-346. doi: 10.1016/j.jnn.2021.02.001.

Specjalizacja w dziedzinie pielegniarstwa pediatrycznego (2020).

Specjalizacja w dziedzinie pielegniarstwa neonatologicznego (2017).

Kurs z resuscytacji krazeniowo-oddechowej noworodka (2016).
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e Szkolenie zagraniczne European Pediatric Advanced Life Support (EPALS)
oraz Advanced Life Support (2019).

e Szkolenie z elektrokardiografii (2010).

e Szkolenie zagraniczne Arteriovenous Malformations (2010).

e Szkolenie zagraniczne Anaesthetics in Neonates (2010).

e Szkolenie zagraniczne Care of the Neonatal Cardiac Patient (2007).

e Szkolenie zagraniczne Cardiac Echo Interpretation (2007).

e Szkolenie zagraniczne Inotropes in Neonatal Units (2007).

Staz naukowy krajowy
e (Oddzial Anestezjologii i Intensywnej Terapii Dzieci i Noworodkdw,
Uniwersytecki Szpital Kliniczny w Opolu. Opieka naukowa: dr n. med.

Wojciech Walas oraz dr hab. n. med. Zenon Halaba (2018).

Konferencje krajowe:

e Anna Rozensztrauch, Natalia Swigtoniowska, Magdalena Betz. Dziecko z
FAS - opieka pielegniarska. MEDtube Sci. 2017 Vol.7 no.4 suppl. s.76-77,
International Conference of Natural and Medical Science: Young Scientists,
PhD Students and Students. Lublin, 1-3 December, 2017.

o Anna Rozensztrauch, Robert Smigiel. Funkcjonowanie rodziny dziecka z
zespotowa postacig zarosniecia przetyku. W: IV Konferencja Naukowo-
Szkoleniowa "Badania naukowe w pielegniarstwie i poloznictwie".
Wroctaw, 21 kwietnia 2017 r., s.80, 978-83-64358-85-2.

e Natalia éwia;oniowska, Agnieszka Maj, Anna Rozensztrauch. Rola
pielegniarki w ocenie natezenia bélu u noworodka = The role of a nurse in
pain assessment in newborn (The role of a nurse in pain assessment in
newborn). W: V Miedzynarodowa Konferencja Naukowo-Szkoleniowa
"Interdyscyplinarne aspekty urody, zdrowia i choroby". Jarostaw, 18-19

maja 2017 r. Streszczenia, 5.98-99.
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Agnieszka Maj, Natalia Swiatoniowska, Patrycja Cichocka, Anna
Rozensztrauch. Zywienie wczesniaka w pierwszych dobach zycia. W: TII
Ogolnopolska Konferencja Naukowo-5zkoleniowa "Zdrowa
Opolszczyzna”. Opole, 7 grudnia 2017, s.14.

Natalia Swiqtoniowska, Anna Rozensztrauch, Kinga Tomaszewska, Iwona
Pilarczyk-Wrdéblewska. Czynniki wptywajace na decyzje matek dotyczace
szczepien ochronnych. W: V Konferencja Naukowo-Szkoleniowa "Badania
naukowe w pielgegniarstwie i potoznictwie". Wrocltaw, 13 kwietnia 2018 r.,
.92, 978-83-64358-41-8.

Aneta Kubisa, Anna Rozensztrauch. Wczesna identyfikacja probleméw
pielegnacyjnych dziecka we wstrzasie septycznym. W: V Konferencja
Naukowo-Szkoleniowa "Badania naukowe w pielegniarstwie i
potoznictwie". Wroctaw, 13 kwietnia 2018 r., 5.69, 978-83-64358-41-8.
Natalia Swiatoniowska, Paulina Tylak, Kathie Sarzynska, Anna
Rozensztrauch. Nawyki zywieniowe dzieci w wieku szkolnym. W: VI
Konferencja Naukowo-5zkoleniowa "Badania naukowe w pielegniarstwie i
potoznictwie". Wroctaw, 5 kwietnia 2019 r., s.46-47, 978-83-64358-59-3.
Anna Rozensztrauch. Opieka pielegniarki nad dzieckiem po interwengji
chirurgicznej. W: I Konferencja Naukowo-Szkoleniowa "Nowe wyzwania
w pediatrii i neonatologii : rola pielegniarki i potoznej". Wroctaw, 01
czerwca 2019 r.], s.9, [Dostep 06.06.2019].

Patrycja Widera, Anna Rozensztrauch. Opieka pielegniarska na dzieckiem
z atopowym zapaleniem skdry (AZS). W: VI Konferencja Naukowo-
Szkoleniowa "Badania naukowe w pielegniarstwie i poloznictwie".
Wroctaw, 5 kwietnia 2019 r., s.45, 978-83-64358-59-3

Anna Rozensztrauch. Worshop - jak zwigkszy¢ Swiadomos¢ na temat
koncepcji racjonowania opieki pielegniarskiej. W: VI Konferencja
Naukowo-Szkoleniowa "Badania naukowe w pielegniarstwie i

potoznictwie". Wroctaw, 5 kwietnia 2019 r., s.22, 978-83-64358-59-3.\
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Izabela Dzien, Anna Rozensztrauch. Dziecko z Choroba Menkesa jakos¢
zycia i wplyw choroby na funkcjonowanie rodziny = A child with Menkes
Disease - quality of life and impact of the disease on the functioning of the
familyW: Ogolnopolska Konferencja "Progressio Infantis". Online,
23.10.2021 2021, Katedra Fizjoterapii, Uniwersytet Medyczny im. Piastow
Slaskich we Wroctawiu, s.5-6.

Anna Rozensztrauch, Marta Berghausen-Mazur. The intensification of
perceived stress and ways of coping with stress among pregnant women
suffering from COVID-19. W: International Scientific Conference "Family -
Health - Disease". Online, November, 26, 2021., s.44-45.

Anna Rozensztrauch, Marta Berghausen-Mazur. The quality of life of
children with myelomeningocele. W: International Scientific Conference
"Family - Health - Disease". Online, November, 26, 2021. s.44-45.

Iwona Klisowska, Anna Rozensztrauch, Mariola Sen, Katarzyna
Winiarska. The role of the nurse in the care of a child with suspected PEHO
syndrome in the home environment. W: International Scientific Conference
"Family - Health - Disease". Online, November, 26, 2021. s.47.

Weronika Wawro, Katarzyna Salik, Anna Rozensztrauch. Wrzodziejace
zapalenie jelita grubego - opis przypadku = Colitis ulcerosa - case study. W:
Ogolnopolska Konferencja "Progressio Infantis". Online, 23.10.2021 2021,
Katedra Fizjoterapii, Uniwersytet Medyczny im. Piastéw Slaskich we
Wroctawiu, s.25-26.

Anna Rozensztrauch, Marzena Terpilowska, Teresa Matgorzata Trebenda,
Kinga Tufacz, Marta Berghausen-Mazur. Sepsis in the neonate - nurses'
knowledge. Arch Nurs Care 2018 Vol.1 no.3 [2 s.], bibliogr. 9 poz, 9th World
Congress on Nursing Research and Evidence-Based Practice. Prague, Czech
Republic, August 24-25, 2020.

Anna Rozensztrauch, Dariusz Patkowski, Robert Smigiel. How esophageal

atresia affects the family life. Dis Esophagus 2019 Vol.32 suppl.l s.9
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poz.DOZ047.23, 5th International Conference on Esophageal Atresia,
INoEA-FATE, and 2nd International Network of Pediatric Airways Team,
INPAT. Rome, June 24th-28th, 2019. Abstracts. DOI: 10.1093/dote/d0z047.23
Anna Rozensztrauch, Marta Berghausen. Pain assessment in neonates. W:
Global Experts Meeting on Frontiers in Nursing Education & Practice.
Edinburgh, Scotland, September 09-11, 2019 London 2019, Frontiers
Meetings Ltd, s.56.

Robert Smigiel, Agata Dzielendziak, Krystian Toczewski, Anna
Rozensztrauch, Michat Btoch, Dariusz Patkowski. The familial occurrence
of congenital esophageal atresia with or without a fistula is an extremely
rare pathology. Dis Esophagus 2019 Vol.32 suppl.1 .20 poz.DOZ047.58, 5th
International Conference on Esophageal Atresia, INOEA-FATE, and 2nd
International Network of Pediatric Airways Team, INPAT. Rome, June
24th-28th, 2019. Abstracts. DOI: 10.1093/dote/d0z047.58

Anna Rozensztrauch, Robert Smigiel, Dariusz Patkowski. Health related
quality of life after surgical repair of esophageal atresia. W: The 10th
European Conference on Rare Diseases and Orphan Products "The journey
of living with a rare disease in 2030". Online on 14-15 May 2020. Posters -
Theme 3: Share, Care, Rare: Transforming care for rare diseases by 2030,
poz.P058.

Izabela Dzien\, Anna Rozensztrauch. A child with Menkes disease - quality
of life and impact of the disease on the functioning of the family. W:
International Scientific Conference "Family - Health - Disease". Online,
November, 26, 2021. Book of abstracts, s.[3].

Anna Rozensztrauch, Marta Berghausen-Mazur. The intensification of
perceived stress and ways of coping with stress among pregnant women
suffering from COVID-19. W: International Scientific Conference "Family -

Health - Disease". Online, November, 26, 2021. Book of abstracts, s.[44-45].
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Anna Rozensztrauch, Marta Berghausen-Mazur. The quality of life of
children with myelomeningocele. W: International Scientific Conference
"Family - Health - Disease". Online, November, 26, 2021. Book of abstracts,
s.[44-45].

Iwona Klisowska, Anna Rozensztrauch, Mariola Sen, Katarzyna
Winiarska. The role of the nurse in the care of a child with suspected PEHO
syndrome in the home environment. W: International Scientific Conference
"Family - Health - Disease". Online, November, 26, 2021. Book of abstracts,
s.[47].

Konferencje miedzynarodowe

Anna Rozensztrauch, Marzena Terpitowska, Teresa Malgorzata Trebenda,
Kinga Tutacz, Marta Berghausen-Mazur. Sepsis in the neonate - nurses'
knowledge. Arch Nurs Care 2018 Vol.1 no.3 [2 s.], bibliogr. 9 poz, 9th World
Congress on Nursing Research and Evidence-Based Practice. Prague, Czech
Republic, August 24-25, 2020.

Anna Rozensztrauch, Dariusz Patkowski, Robert Smigiel. How esophageal
atresia affects the family life. Dis Esophagus 2019 Vol.32 suppl.l s.9
poz.DOZ047.23, 5th International Conference on Esophageal Atresia,
INoEA-FATE, and 2nd International Network of Pediatric Airways Team,
INPAT. Rome, June 24th-28th, 2019. Abstracts. DOI: 10.1093/dote/d0z047.23
Anna Rozensztrauch, Marta Berghausen. Pain assessment in neonates. W:
Global Experts Meeting on Frontiers in Nursing Education & Practice.
Edinburgh, Scotland, September 09-11, 2019 London 2019, Frontiers
Meetings Ltd, s.56.

Robert Smigiel, Agata Dzielendziak, Krystian Toczewski, Anna
Rozensztrauch, Michat Bloch, Dariusz Patkowski. The familial occurrence
of congenital esophageal atresia with or without a fistula is an extremely

rare pathology. Dis Esophagus 2019 Vol.32 suppl.1 s.20 poz.DOZ047.58, 5th
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Komitety konferencyjne

I Konferencja ,Zarosniecie przelyku — problemy chirurgiczne, Zywieniowe,
pediatryczne i oddechowe”, Wroctaw 19.10.2019. Cztonek komitetu
organizacyjnego.

I Konferencja Naukowo-Szkoleniowa "Nowe wyzwania w pediatrii i
neonatologii: rola pielegniarki i potoznej". Wroctaw, 01 czerwca 2019 r. —
Przewodniczaca sesji Inauguracyjnej, Cztonek komitetu organizacyjnego.
VI Konferencja Naukowo-Szkoleniowa "Badania naukowe w pielegniarstwie i
potoznictwie". Wroctaw, 5 kwietnia 2019 r. — Cztonek komitetu naukowego,
Przewodniczaca sesji ,Mlodych naukowcéw”.

V Konferencja Naukowo-Szkoleniowa Badania Naukowe w Pielegniarstwie i
Potoznictwie, Wroctaw 13 kwietnia 2018 — Czlonek Komitetu Naukowego,

Przewodniczaca Sesji Inauguracyjnej ,, Mtodych Naukowcow”.

Inne projekty badawcze

Kierownik projektu badawczego pt. , Wybrane czynniki majgce wptyw na
poprawe komfortu zycia pacjentéw z wrodzonym zarosnieciem przetyku”. Granty
dla mtodych naukowcéw Uniwersytetu Medycznego we Wroctawia (2020).
Czlonek zespotu badawczego w ramach projektu ,Rola zaburzen
epigenetycznych w etiologii zaro$niecia przelyku” finansowanego z subwengji
Ministerstwa Nauki i Szkolnictwa Wyzszego na utrzymanie potencjatu
badawczego (2015-2016).

Czlonek grupy roboczej ,International EA-QOL group” i koordynator
krajowy w ramach miedzynarodowego projektu zajmujacy sie ocena jakosci

zycia dzieci z zaros$nieciem przetyku (2020-obecnie).
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