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Dziecko z niepelnosprawnoscia rzadka.
Kilka refleksji pedagoga specjalnego

Choroba rzadka (RD) moze mie¢ przebieg gwaltowny, postepujacy lub etapowy. Jej konsekwen-
cje dla rozwoju danej osoby moga przyczynic¢ sie do ograniczenia mozliwosci samodzielnego zy-
cia lub nieznacznie zmienia¢ jego jakoé¢. W grupie pacjentéw z RD sa takze dzieci z orzeczona
niepelnosprawnoscia sprzezona. W ich przypadku mozna dostrzec, ze trudnosci, jakie do§wiad-
czajg, oraz zréznicowany profil rozwoju, ktdry jest charakterystyczny dla choroby rzadkiej, moga
nie miesci¢ si¢ w zakresie pojecia niepelnosprawnosci sprzezonej. Determinuje to wprowadzenie
terminu niepelnosprawnos¢ rzadka.

Celem artykuly jest opisanie pojecia niepelnosprawnosci sprzezonej i rzadkiej oraz ukazanie ich
charakterystycznych cech, jak i przeciwienstw w aspekcie choroby rzadkiej. Na podstawie analizy
literatury mozna wskaza¢, ze termin niepelnosprawnos¢ rzadka uwzglednia niejednorodny prze-
bieg RD, zmienno$¢ jakosci zycia zaréwno dzieci, jak i doroslych na poszczegélnych jej etapach
leczenia eksperymentalnego lub zachowawczego oraz podczas niezbednych, czesto dlugotrwa-
lych hospitalizacji.
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Child with Recognized Rare Disability.
Special Pedagogist’s a few Reflections

Rare disease (RD) can procced rapidly, progressively or stepwisely. Its consequences for the per-
son’s development may contribute to limiting the possibility of independent life or may only
slightly affect it. The group of patients with RD also includes children with multiple disability. In
their case, it can be seen that the difficulties they experience, and varied development profile
characteristic for a rare disease may not fall within the scope of the definition of the multiple disa-
bility. This determines to implement the definition of rare disability.

The goal of this paper is to describe the definition of multiple and rare disability and to show their
characteristic features as well as opposites in the aspect of rare disease. Basing on the literature
analysis might be indicated that the term ‘rare disability’ includes heterogenous course of RD, the
variability of the quality of life both children and adults at different stages of experimental or con-
servative treatment and during necessary, often long-term hospitalisations.
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Wprowadzenie

Ostatnie lata pokazaly zmiane myslenia na temat oséb z niepelnosprawnoscia.
Liczne badania naukowe wskazaly potrzebe poglebienia zagadnien zwigzanych
z jakoscia zycia, autonomia, edukacja, terapia dzieci i doroslych, ktérzy doswiadcza-
ja w swoim codziennym zyciu trudnosci czy ograniczen wynikajacych z jej zdia-
gnozowania. Badacze od lat wskazuja, ze pedagogika specjalna, w ramach ktorej
poruszana jest wspomniana tematyka, ,z racji podejmowanej problematyki, ktorej
gléwna osig jest niepetnosprawno$¢, wspdlpracuje Scisle z wieloma dziedzinami
wiedzy” (Chrzanowska 2015:18). Zatem pojawienie sie choréb rzadkich w obszarze
jej zainteresowania ma konsekwencje dla rozwoju tej dyscypliny i jej interdyscypli-
narnoéci. Obecnie opisano i scharakteryzowano okoto 8 000 choréb rzadkich (ang.
rare disease, RD), przy czym az 6 000 ma nadany numer ORPHA!. Jednoczesnie
podkresla sie niska czestotliwosc jej wystepowania, jak i duze ich zréznicowanie.
Mogga one przebiega¢ gwaltownie, mie¢ charakter zar6wno przewlekly, jak i poste-
pujacy. W konsekwencji doprowadzaja do wielonarzadowej niewydolnosci oraz
niepelnosprawnosci réznego stopnia. Az 50% RD ujawnia sie juz w wieku dziecie-
cym, a 26% dzieci umiera przed osiggnieciem pigtego roku zycia (Plan dla choréb
rzadkich, 2021). Jak wspomniano, skutkiem RD moze by¢ zdiagnozowanie u dziec-
ka réznego typu oraz stopnia niepelnosprawnosci. Dokonujac analizy literatury
z zakresu pedagogiki specjalnej, mozna dostrzec, ze na przestrzeni lat rozumienie
pojecia niepelnosprawnosci ulegalo licznym zmianom. Czesto badacze w prowa-
dzonych badaniach powolujq sie na definicje zaproponowana przez Miedzynaro-
dowa Klasyfikacje Funkcjonowania, Niepelnosprawnoéci i Zdrowia (International
Classification of Functioning, Disability and Health — ICF). Wynika¢ to moze miedzy
innymi z faktu, iz ICF jest pierwsza klasyfikacja na Swiecie, ktéra opisuje nie tylko
perspektywe medyczng, ale takze uwzglednia potencjat czlowieka oraz srodowisko
w jakim on zyje. Zatem umozliwia ocene ogélnego stanu danej osoby ,w powiaza-
niu z jej funkcjonowaniem i mozliwosciami uczestniczenia” (Cwirlej-Sozanska,
Wilmowska-Pietruszynska 2015:12). Wspomniana klasyfikacja sklada sie z dwdéch
czeéci: 1) funkcjonowania i niepelnosprawnosci, 2) czynnikéw kontekstowych.
Pierwsza zawiera takie elementy, jak: funkgcje i struktury ciata, aktywnos¢ i uczest-
niczenie, za$ na drugg skladajq sie czynniki srodowiskowe (m.in. uwarunkowania
fizyczne, spoleczne i kulturowe) iosobowe (np. cechy charakterologiczne, we-
wnetrzny system regulacji pozwalajacy na adaptacje do sytuacji, wiek, ple¢ etc.).
Mowi sie tutaj o modelu bio-psycho-spolecznym niepelnosprawnosci. ICF umozli-

1

Opracowana przez ORPHANET Kklasyfikacja dedykowana chorobom rzadkim to system kodéw
sygnowanych literami ORPHA, po ktdérych nastepuje odpowiednia liczba; nadany kod jest unika-
towym i niezmiennym identyfikatorem kazdej choroby uznanej za rzadka, zgodnie z definicja
przyjeta w UE.
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wia dokonanie kompleksowej oceny pacjenta, uwzgledniajac w tym samym stop-
niu objawy zdiagnozowanej choroby oraz funkcjonowanie dziecka w jego Srodowi-
sku (ICF 2009, Cwirlej-Sozanska, Wilmowska-Pietruszynska 2015), co wydaje sie
szczegodlnie istotne, gdy dana choroba jest rzadka i dotyczy niewielkiej liczby oséb,
nie ma opisanego jej przebiegu czy brakuje standardéw postepowania zaréwno
medycznego, jak i terapeutycznego. Takie podejécie pozwoli na ujecie specyfiki RD
i zwrécenie uwagi na indywidualny jej przebieg u kazdego pacjenta.

Niepelnosprawno$¢ sprzezona — dyskusje wokot terminu

Liczni naukowcy zajmujacy sie badaniami nad jakoscia zycia, edukacja i terapia
dzieci oraz dorostych ze zdiagnozowanymi trudno$ciami w rozwoju (m.in. Ma-
rzenna Zaorska, Barbara Marcinkowska, Grazyna Walczak, Grzegorz Wiacek)
podkreslaja réznorodnos¢ terminu niepelnosprawnosé¢ sprzezona. Na podstawie
analizy literatury mozna wskaza¢, ze badacze czesto jako jej synonimu uzywajq
takich poje¢, jak: ztozona, wieloraka, wielokrotna, wielozakresowa, dodatkowa,
wspoltowarzyszaca, towarzyszaca, podwdjna czy polaczona (Twardowski 1997,
Wigcek 2010, Zaorska 2008, 2013a, Marcinkowska 2010, 2016) (rycina 1).

Najczesciej w definicjach niepelnosprawnosci sprzezonej podkresla sie, ze
w przypadku jej zdiagnozowania powinny wystapi¢ co najmniej dwa rodzaje
niepelnosprawnosci (Doroszewska 1981, Kierejczyk 1981, Twardowski 1997, Mar-
cinkowska 2010, Zaorska 2014). Niektérzy badacze dodajg, ze sa one wywolane
tym samym czynnikiem (Twardowski 1997, Marcinkowska 2010, Zaorska 2014).
Jednoczesnie przyjecie takiego rozumienia terminu pozwala na odréznienie go od
pojecia niepetlnosprawnodci zlozonej, ktéra réwniez odnosi sie do rozpoznania
u danej osoby co najmniej dwdch rodzajéw niepelnosprawnosci, ale z podkresle-
niem, Zze moga one by¢ wywolane r6znymi czynnikami pojawiajacymi sie jedno-
cze$nie lub w réznych etapach zycia czlowieka (Marcinkowska 2010).

Przyjmujac to rozréznienie definicyjne, nieprawidlowoscig bedzie stosowanie
terminu niepetlnosprawno$¢ zlozona jako synonimu niepelnosprawnosci sprze-
zonej. Inaczej niepelnosprawno$¢ sprzezong postrzega Marzenna Zaorska.
Badaczka wskazuje, ze nie odnosi sie ona do niepelnosprawnosci intelektualnej
i podkresla, ze jest to ,stan, z wylaczeniem stanu niepetnosprawnosci intelektual-
nej, charakteryzujacy sie obecnoscig minimum dwaéch powaznych wad w budo-
wie organizmu ludzkiego, w obecnych konsekwencjach jakosciowo odmienny od
hipotetycznie mozliwych konsekwencji uszkodzef tworzacych dang niepeino-
sprawno$¢” (Zaorska 2013b:64). Jednoczesénie dodaje, ze w przypadku niepelno-
sprawnosci intelektualnej i na przyklad niedowidzenia lub niestyszenia mozna
wprowadzi¢ termin ,sprzezona niepelnosprawno$¢ intelektualna” pod warun-
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kiem, Ze jest ona wiodaca (Zaorska 2013b, Bobik 2017). Grzegorz Wiacek dokonat
natomiast analizy definicji niepelnosprawnosci sprzezonej i wskazal, ze w ujeciu
medycznym przede wszystkim akcentowana jest w niej warstwa biologiczna, co
bezposrednio przeklada sie na waskie pojmowanie tego zjawiska. Natomiast
w ujeciu socjologicznym zauwaza sie oparcie na dotychczasowym dorobku in-
nych dziedzin na przyklad nauki prawne. Mozna jednak dostrzec dazenie do
»precyzji stosowania definicji, co nie zawsze idzie w parze z merytorycznie wyczer-
pujacym charakterem propozycji” (Wiacek 2010: 80). W psychopedagogicznym
ujeciu okreslenie sprzezenie jest postrzegane jako wspéiwystepowanie wiecej niz
jednego rodzaju niepelnosprawnosci u dziecka lub dorostego. Dostrzec mozna
takze podkreslenie indywidualnosci, nawet wyjatkowosci sytuacji takiej osoby
(Wigcek 2010) (tabela 1).

NIEPEENOSPRAWNOSC
NAZWY/OKRESLENIA
(1) Akcentujace (2) Akcentujace wy- (3) Akcentujace
wylgcznie wspél- Tacznie wspotwystepo- wylacznie rézno-
wystepowanie wanie niepelnospraw- rodno$¢ niepelno-
niepelnosprawnosci nosci i tworzenie sprawnosci
wspolnej calosci

TOWARZYSZACA ZEOZONA WIELORAKA
( 4 \

wystepujaca sktadajaca sie wystepujaca w

jednoczesnie z czesci, elemen- wielu formach

razem z inng tow, obejmujaca

wiele aspektow

.

DODATKOWA POLACZONA |

N
I dodana do innej { tworzaca catoé¢

z elementow

WIELOKROTNA | | SPRZEZONA |
powtarzajaca zlaczona
sie z czym$ w sposéb

trwaly, stanowia-
ca pewna caloéé

PODWOJNA |
zlozona z dwéch ]

jednakowych

Rycina 1. Kategoryzacja nazw/okreslei fenomenu sprzezona niepetnosprawnosc¢

Zrédto: Marcinkowska (2016), za zgoda autorki.
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Wszystkie przytoczone w tabeli 1 definicje podkreslaja, ze aby méwic o nie-
pelnosprawnosci sprzezonej musza by¢ u dziecka zdiagnozowane co najmniej
dwie niepelnosprawnosci lub wady/uszkodzenia. Co do jej etiologii, to badacze
maja rézne opinie na ten temat. Marcinkowska uwaza, ze moze ona by¢ wywola-
na tym samym czynnikiem. Twardowski podkresla, Ze moze mie¢ charakter za-
réwno egzo, jak i endogenny, co mozna takze dostrzec w definicji autorstwa Re-
inkera, ktéry podkreéla, Ze niepelnosprawnos¢ sprzezona to dwie lub wiecej
wady wrodzone lub nabyte. Jednoczesnie wszyscy badacze, oprécz Twardow-
skiego i Reinkera sygnalizuja, ze jednym ze wspomnianych dwéch zaburzen jest
niepelnosprawno$¢ intelektualna, sygnalizujac tym, Ze moze ona pelni¢ role
»~wiodacej niepelnosprawnosci”.

Wsréd przyczyn determinujacych pojawienie sie u dziecka dwéch rodzajow
niepelnosprawnosci podaje sie miedzy innymi uwarunkowania genetyczne (ze-
spoly genetyczne, ktérych obraz tworzg np. niepelnosprawno$¢ intelektualna
i uszkodzenie narzadu stuchu), czynniki teratogenne (spozywanie przez kobiety
w ciazy alkoholu, przyjmowanie lekéw i tutaj najczestszym przykladem jest tha-
lidomid wywolujacy u dziecka gluchote i deformacje koficzyn) czy choroby wie-
ku dzieciecego przebiegajace z powaznymi powiklaniami (np. zapalenie opon
moézgowych, powiklanie niepelnosprawnos¢ intelektualna i wada stuchu). An-
drzej Twardowski (1997) zwrdcil uwage, ze czynniki te moga dziala¢ na etapie
prenatalnym, jak i postnatalnym, jednoczesnie dodajac, ze niepelnosprawnosé
sprzezona ,nie jest prosta suma sktadajacych sie na nia uposledzen, ale stanowi
swoista, odrebna i zlozong catos¢” (Twardowski 1997:258). Zatem lista niepelno-
sprawnosci zlozonych jest dluga i obejmuje miedzy innymi osoby: gluchoniewi-
dome, z niepelnosprawnoscia intelektualng i niewidome, z niepelnosprawnoscia
intelektualng i wada sluchu, niewidome z mézgowym porazeniem dzieciecym,
z niepelnosprawnoscig intelektualna i ruchowa (Twardowski 1997). Barbara Mar-
cinkowska (2010) doprecyzowuje, ze w przypadku, gdy dziecko ma zdiagnozo-
wana niepelnosprawnos$¢ sprzezona w postaci niepelnosprawnosci intelektualnej
i uszkodzenia narzady wzroku, ostros¢ wzroku wyraza sie w kilku stopniach, co
przyczynia sie do powstania ,kombinacji niepelnosprawnosci sprzezonych”
(Marcinkowska 2010, s. 174) (w tym przypadku az 24 warianty). Pomimo tej sytu-
acji nadal bedziemy postugiwali sie jedng nazwa sprzezenie niepelnosprawnosci
intelektualnej z uszkodzeniem narzadu wzroku (Marcinkowska 2010).

Jak wspomniano wczesniej, choroba rzadka dotyczy malej liczby chorych,
moze by¢ diagnozowana zaréwno u dzieci, jak i u doroslych oraz jej skutkiem
moga by¢ zaburzenia/uszkodzenia lub niepelnosprawnosci. W przypadku dzieci
najczesciej skutkiem jej przebiegu jest zdiagnozowanie jednej lub wiecej niepel-
nosprawnosci oraz zaburzen wspoétwystepujacych. Na przyklad u dziewczynki
zrozpoznang chorobg Canavan (ciezka postac) orzeka sie niepelnosprawnosé
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sprzezong o postaci niepelnosprawnosci intelektualnej np. w stopniu znacznym
oraz ruchowej. Dopiero zaglebiajac sie w diagnoze mozna dostrzec rzadka konfi-
guracje zaburzen, ktéra uwzglednia miedzy innymi op6znienie rozwoju psycho-
ruchowego, brak rozwoju mowy, apatie, letarg, napady padaczkowe, zaburzenia
snu, uszkodzenie narzadu wzroku i/lub stuchu, wzmozone napiecie miesniowe,
makrocefalie oraz brak mozliwosci samodzielnego trzymania glowy, zaburzenia
odzywiania (najczesciej dochodzi o zalozenia przeskérnej endoskopowej gastro-
stomii), zaburzenia potykania wynikajace np. z wiotkosci krtani (Francois 2002).
Jak wida¢, przytoczone spektrum symptoméw oraz jego konsekwencje w zakre-
sie jakosci zycia dziecka nie uwzglednia niepelnosprawnosc¢ sprzezona.

Niepelnosprawnosc¢ rzadka w kregu zainteresowan
pedagogow specjalnych

Termin niepetnosprawnoéc¢ rzadka (rare disability, handicap rare) pojawil sie juz na

przelomie lat 90-tych, chociaz we Francji okreslenie Le handicap rare zostalo uzyte

w Ustawie nr 75-535 z dnia 30 czerwca w 1975 r. (no 75-534 du 30 juin 1975 d'o-

rientation en faveur des personnes handicapées). Byt on zastosowany do opisania

0s6b, ktore doswiadczaly trudnosci i ograniczen nie mieszczgcych si¢ w definicji
niepelnosprawnosci wielorakiej, sprzezonej czy towarzyszacej (Centre National
de Ressources Handicaps Rares Robert Laplane 2020). Zasygnalizowano, ze w jej
ramach istnieje rzadka konfiguracja niepelnosprawnosci, ktéra obejmuje takze

niepelnosprawnos¢ intelektualng, a jej czestotliwos¢ nie przekracza 1 na 10 000

0sOb. Zatem za osoby ze zdiagnozowana niepelnosprawnoscia rzadka uznaje sie

te, u ktorych:

- istnieje zwigzek miedzy:

— ciezkim uszkodzeniem narzgdu stuchu i wzroku,

— ciezkim uszkodzeniem narzadu wzroku a jedng lub wiecej niepelno-
sprawnoscia?,

— ciezkim uszkodzeniem narzadu stluchu wzroku a jedng lub wiecej nie-
pelnosprawnoscia;

- zdiagnozowano ciezka dysfazje, powigzang z innymi trudnosciami;

— istnieje zwiazek jednego lub wiecej powaznych uszkodzen z choroba prze-
wlekla/stanem przewleklym, powaznym i postepujacym, taka/takim jak na
przyklad:

— choroba mitochondrialna,
— zaburzenie metaboliczne,

2 We wspomnianym dokumencie jest uzyte okreslenie uposledzenie, ze wzgledu na stygmatyzuja-
cy wymiar tego terminu, zostalo uzyte pojecie niepelnosprawnos¢.
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— postepujace zaburzenia ukladu nerwowego,
— cigzka posta¢ padaczki (Journal officiel de la République francaise. Lois
et décrets (version papier numérisée) n° 0186 du 12/08/2000).

Rzadko$¢ kombinacji zaburzen/uszkodzen determinuje zlozonoé¢ konse-
kwencji w aspekcie czynnosci zycia codziennego, jak i uczestnictwa w zyciu spo-
tecznym. Wymaga takze innego rodzaju wsparcia podczas diagnozy, oceny funk-
cjonalnej i opracowywania $ciezki leczenia i terapii.

W polskich badaniach termin ten pojawit sie dopiero w 2009 roku, przy reali-
zacji projektu badawczego Ogdlnopolskie badanie sytuacji, potrzeb i mozliwosci oséb
niepetnosprawnych pod kierownictwem Anny 1. Brzezinskiej, czego efektem byla
wydana w 2010 publikacja Sytuacja i mozliwosci pomocy dla 0s6b z rzadkimi i sprzgzo-
nymi ograniczeniami sprawnosci (Brzezifiska 2010), w ktérej niepelnosprawnosé
rzadka okreSlana jest jako ,taki rodzaj niepelnosprawnosci, ktéra sporadycznie
wystepuje w danej populacji i najczesciej dotyczy oséb cierpiacych na bardzo
rzadkie choroby (tzw. choroby sieroce, rare disease). Szacuje sie, ze w 80% choro-
by doprowadzajace do rzadkiej niepelnosprawnosci majg podloze genetyczne.
Niepelnosprawnosc¢ rzadka moze tez wystapi¢ w konsekwengji urazu powypad-
kowego lub okoloporodowego oraz by¢ nastepstwem czestej choroby o niestan-
dardowym przebiegu” (Urbaniska 2010: 120-121).

Przytoczone definicje pokazuja pewien zakres terminu niepelnosprawnosc¢
rzadka, jednak jego charakterystyka — patrzac z perspektywy zréznicowania
i przebiegu choréb rzadkich — nie opisuje wystarczajaco indywidualnego wymia-
ru funkcjonowania dzieci i doroslych z taka diagnoza. Na podstawie przeprowa-
dzonych badan wlasnych dotyczacych zaréwno komunikacji, jak i edukacji dzieci
z RD (Kamyk-Wawryszuk 2018a, 2018b, 2021) moge wskaza¢, ze niepelnospraw-
no$¢ rzadka dotyczy zaréwno dzieci, jak i doroslych ze zdiagnozowana choroba
rzadka, ultrarzadka, bez diagnozy medycznej oraz z tak zwanym Syndrome Wi-
thout Name (SWAN). Wspomniane choroby determinuja rzadkg konfiguracje
zaburzen/uszkodzen, ktéra wymaga utworzenia nowych lub spersonalizowania
aktualnych standardéw terapeutycznych. To, jaka pojawia sie relacja miedzy
nimi, powoduje calkowicie odmienny obraz funkcjonowania dziecka, czesto
uniemozliwiajacy zastosowanie aktualnego stanu wiedzy bez krytycznej jego
analizy. Pozwala raczej na ,wyluskanie pewnych elementéw”, ktére bedq baza do
stworzenia spersonalizowanej terapii. Obejmuje ona grupe osob, ktdrej jakosc
zycia czesto jest skrajna. Moze ona by¢ calkowicie zalezna od innych, gdy choroba
ma charakter progresywny, sprzetozalzeny (na przykiad wentylacja mechanicz-
na, przezskérna endoskopowa gastrostomia — PEG), szybki (krétki czas kolejnych
etapéw zaawansowania choroby, ,przebieg agresywny”) lub charakteryzujacy sie
dlugimi etapami remisji (gdy jest wprowadzone leczenie), lekkim przebiegiem
umozliwiajacym prowadzenie samodzielnego zycia. Zréznicowanie jakosci zycia
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iodmienna specyfika funkcjonowania w zaleznosci od zdiagnozowania danej
choroby rzadkiej wymusza posrednio okreélenie jej stopni. Biorac pod uwage
wlasnie te parametry mozna wskaza¢, ze niepelnosprawnosc rzadka wplywa na
funkcjonowanie dziecka w réznym stopniu: lekkim, umiarkowanym, znacznym
i glebokim.

Stopieni lekki odnosi sie do grupy oséb, u ktérych zdiagnozowano chorobe
rzadka. Doswiadczaja one trudnosci wynikajacych z ograniczen somatycznych
lub z niepelnosprawnosci np. ruchowej, ktéra nie ogranicza im mozliwosci samo-
dzielnego funkcjonowania w spoleczenstwie. Trudnosci te to na przyklad obni-
zony okresowo poziom funkcjonowania fizycznego i psychicznego wskutek
udzialu w badaniach eksperymentalnych czy po leczeniu lekami sierocymi lub
z powodu dluzszych hospitalizacji zwigzanych z serig zabiegdw operacyjnych.
Pojawia sie ona czasowo i zanika, gdy koficzy sie leczenie. Czasowo osoba moze
korzysta¢ ze stalego wsparcia aparatury medycznej, sprzetu technicznego, jak
i doswiadcza¢ dluzszych okreséw hospitalizacji w rekomendowanych placéw-
kach w kraju i za granica. Zachowana jest norma intelektualna, mozna jednak
dostrzec u danej osoby okresowo zaburzone funkcje poznawcze (skutki uboczne
leczenia). Przykladem moze by¢ dziecko ze zdiagnozowana hemofilig czy achon-
droplazja.

Achondroplazja dotyczy zaréwno kobiet, jak i mezczyzn. Najbardziej charak-
terystycznym jej objawem jest niskorosloé¢. Nieprawidlowosci jednak dotycza
takze twarzoczaszki oraz ukladu szkieletowego. W pierwszym obszarze diagno-
zuje si¢ miedzy innymi wielkoglowie, niewielki otwor potyliczny, skrécenie pod-
stawy czaszki, wczesne zamkniecie ciemigczka klinowo-potylicznego, niewielki
niedorozw¢j srodkowej czesci twarzy. Zas w drugim nadmierna lordoze w od-
cinku ledZwiowym, tagodna kifoze piersiowo-ledzwiowg, skrécenie kosci rurowa-
tych, szczegdlnie kosci ramiennej, krétka szyjke kosci udowej, ograniczenie wy-
prostu w stawie lokciowym i etc. Moze takze pojawic¢ sie niewielkie obnizenie
napiecia mie$niowego. Zachowany jest prawidlowy rozwdj intelektualny (Strobel
i in. 2010). Osoby te moga mie¢ indywidualne potrzeby edukacyjne wynikajace
zograniczenn somatycznych (na przyklad po licznych operacjach zwiazanych
z wydluzaniem koéci), jak i zlozone potrzeby komunikacyjny zwigzane z obnize-
niem napiecia mie$niowego. Nie wymagaja dostosowania programéw edukacyj-
nych, a dostosowania metod, form oraz miejsca pracy. Stworzenie odpowiedniej
atmosfery i warunkéw pozwoli na dalszy prawidlowy rozwdj i samodzielne
funkcjonowanie w zyciu zawodowym i spolecznym oraz pelnienie r6l zawodo-
wych i spolecznych.

W stopniu umiarkowanym niepelnosprawnosci rzadkiej nadal mozna méwic¢
o normie intelektualnej. Moga pojawi¢ sie zaburzenia mowy o podlozu soma-
tycznym, na przyklad dyzartria. Najczesciej sa to osoby ze znacznym stopniem
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niepelnosprawnosci ruchowej i/lub slabo widzace, slaboslyszace. Wymagaja

wsparcia w codziennym funkcjonowaniu. Jego poziom jest jednak zalezny od

nasilenia objawéw wspoéltowarzyszacych. Jezeli chodzi o edukacje, to realizuja ja

w szkolach z oddzialami integracyjnymi, ktére sa dostosowane do ich ograniczen

somatycznych. Przykladem moze by¢ mukopolisacharydoza typu IV (wiek nasto-

letni, dorostos¢) Wsréd objawéw klinicznych mozna tutaj wymieni¢ nieprawi-
dlowosci w obrebie:

- wzrostu: cigzki niedobér wzrostu z jego zahamowaniem w okresie p6Zniej-
szego dziecinstwa, zazwyczaj osiagany wzrost to 82-115 cm;

— czaszki: pogrubienie ryséw twarzy i szerokie usta, krotki, zadarty nos, zmet-
nienie rogéwek, jaskra, wady refakcji, za¢ma itp.;

— ukladu szkieletowego: krotka szyja i tuléw, kifoskolioza, poszerzenie klatki
piersiowej, uformowanie sie wypuklego mostka/kurzej klatki piersiowe;j,
kroétkie, grube rece, wiotkoé¢ w stawach, ograniczenie ruchomosci stawéw
biodrowych, mozliwe poruszanie sie o kulach lub na wézku inwalidzkim,
ciezkie wady kregéw, ktére moga by¢ przyczyna ucisku na rdzen kregowy
lub powodowa¢ niewydolnos¢ oddechowa, niedorozwéj zeba kregu obroto-
wego, w polaczeniu z wiotkoscia wiezadel i zewnatrzoponowym spichrza-
niem mukopolisacharydéw, moga skutkowaé podwichnieciem stawu szczy-
towo-obrotnikowego oraz mielopatig odcinka szyjnego;

— inne: czeste zapalenia ucha Srodkowego, niedostuch, przepukliny pachwino-
we, powiekszenie watroby (Jones i in. 2018).

W grupie tej zaistnieja indywidulane potrzeby edukacyjne wynikajace
z ograniczenr ruchowych, pojawia sie takze zlozone potrzeby komunikacyjne
zwigzane z wada stuchu i nieprawidlowosciami anatomicznymi w obrebie twa-
rzoczaszki. Nasilenie tych potrzeb terminuje wprowadzenie terapii pedagogicznej
i logopedycznej oraz dostosowanie placowki edukacyjnej, poprzez montaz win-
dy, szerszych wejs¢ do poszczegdlnych sal (gdy osobo porusza sie na kulach
irozstaw konczyn gérnych jest wiekszy), mozliwos¢ dostosowania wysokosci
i kata nachylenia blatu fawki etc.

Stopien znaczny jest zwiazany ze zdiagnozowaniem niepelnosprawnosci in-
telektualnej. Sg to dzieci, u ktérych rozpoznano najczesciej opdzniony rozwoj
mowy. Pojawiaja sie zaburzenia wspétwystepujace determinujace jakos¢ zycia
i wymuszajace zmienno$¢ nasilenia zaje¢ terapeutycznych. Wynika to z faktu, iz
funkcjonowanie dziewczynki/chlopca jest rézne w zaleznoé¢ od kondyciji fizycz-
nej danego dnia. Ta zmienno$¢ bedzie determinowala elastyczne podejscie do
programu terapii, jak i planowanych zaje¢, ktére bedzie objawialo sie miedzy
innymi mozliwosciag zmiany realizacji okreslonych tresci na poszczegolnych eta-
pach terapii. Zatem pojawi sie czas, gdy dziecko bedzie realizowalo dane zajecia
zgodnie z programem lub taki, gdy bedzie trzeba go odlozy¢ i wprowadzi¢ na
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przyklad tylko zajecia relaksacyjne. Mozna dostrzec regres w rozwoju dziecka,
ktéry ma charakter nagly, etapowy lub powolny.

W ramach tego stopnia mozna méwic o takich chorobach, jak na przyklad ze-
spol Retta, czy mukopolisacharydoza typu III.

Zespot Retta dziedziczony jest w spos6b dominujacy sprzezony z plcig. W li-
teraturze przedmiotu podkresla sie, ze jest on 4-fazowym schorzeniem neuroro-
zwojowym o podlozu genetycznym:

— I-weczesnego rozwoju, wiek 6~18 miesiecy

W zachowaniu dziecka mozna dostrzec charakterystyczne cechy, miedzy in-

nymi takie, jak mniejsza mobilnos¢ i kontakt wzrokowy, nieplaczliwos¢, wy-

konywanie nadmiernej liczby repetytywnych ruchéw konczyn oraz tulowia.

Dostrzega sie takze spowolnienie przyrostu obwodu glowy, hipotonie mie-

Sniowa;

— II-szybkiego regresu, wiek od roku do 34 lat

Moze on mie¢ rézny charakter od naglego, po powolny az do etapowego.

Dzieci traca nabyte umiejetnosci, takie jak na przyklad celowe postugiwanie

sie rekoma, méwienie czy nawet chodzenie. Natomiast mozna dostrzec ste-

reotypowe ruchy rak (klaskanie, wykrecanie, mycie, wkladanie do jamy ust-
nej). Diagnozuje sie takze zaburzenia oddychania, snu, nocne napady $mie-
chu lub placzu, nadpobudliwoé¢ oraz czesto zachowania autystyczne. Jako
objaw wspolttowarzyszacy w tej fazie moze ujawnic sie epilepsja. Moze poja-
wi¢ sie opdznienie rozwoju motorycznego i moze rozwing¢ si¢ hipertonia
miesniowa;

— III'- pseudostacjonarna, wiek przedszkolny i szkolny

W tej fazie dostrzega sie stopniowa stabilizacje. Moga zanika¢ u dziecka za-

chowania autystyczne, napady placzu. Zmieniaja sie jakoSciowo kontakty

spoteczne i emocjonalne dziecka z jego otoczeniem. Zauwaza sie ,gleboka po-
trzebe poznawania $wiata” (Kosno, 2013:162). Nadal jednak utrzymuja sie
trudnosci ruchowe, apraksja i ataksja oraz hipertonia miesniowa;

— IV - stabilizacji, wiek 15-?

Jest to faza zwiazana z obniZzeniem sprawnosci ruchowej. Jezeli dana osoba do

tego czasu zachowala umiejetnosci chodzenia, na tym etapie jg traci. Przyczy-

na moze by¢ poglebienie sie skoliozy, narastanie spastycznosci i dystonii. Na-
tomiast poprawie ulega kontakt wzrokowy i emocjonalny z innymi (Kosno,

2013).

W przypadku dziecka z zespolem Retta zaistniejg potrzeby edukacyjne i zlo-
zone potrzeby komunikacyjne. Edukacja bedzie realizowana w osrodku szkolno-
wychowawczym wraz z dostosowaniem programu nauczania do stopnia niepel-
nosprawnosci intelektualnej. Dostosowane beda takze metody, formy, czas pracy
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oraz miejsce. Istnieje potrzeba wprowadzenia zaje¢ z neurologopeda, terapeuta

integracji sensorycznej, pedagogiem specjalnym.

Stopieni gleboki jest zwigzany ze zdiagnozowaniem niepelnosprawnosci inte-
lektualnej oraz catkowita zaleznoscia od innych oséb. Dzieci/dorosli beda korzy-
staly/li z r6znego rodzaju sprzetu medycznego i wymagaja opieki calodobowej,
nie mOwig oraz maja zaburzenia wspdtwystepujace, ktére moga obnizaé poziom
jakosci zycia.

W tej grupie znajda sie¢ miedzy innymi dzieci ze zdiagnozowang choroba
Alexandra (typ I), ktéra ujawnia sie od urodzenia do czwartego roku Zzycia.
W pierwszym przypadku ma ona bardzo ciezki przebieg wraz z wspétwystepuja-
cymi uogélnionymi, czestymi i na dodatek nie poddajacymi si¢ leczeniu napada-
mi padaczkowymi. Pojawia sie takze zwezenie wodociagu, ktére skutkuje wodo-
glowiem ze wzmozonym ci$nieniem S$rédczaszkowym, ataksja, nadmierne
odruchy i objawy piramidowe. U dzieci diagnozuje sie niepelnosprawnos¢ inte-
lektualng najczesciej stopnia glebokiego. Kroki milowe nie sg osiagane, widoczny
jest natomiast regres rozwoju psychoruchowego. Przebieg choroby ma ciezki
charakter i w przypadku postaci noworodkowej dochodzi do $mierci w pierw-
szych latach zycia (Vanderver, Messing 2015). Zaistnieja w tej grupie zlozone,
indywidualne potrzeby edukacyjne i zlozone potrzeby komunikacyjne. Zatem
mozna méwié¢ o spektrum potrzeb. Wymagaja one wprowadzenie specjalistycz-
nej $ciezki terapeutycznej, w tym zaje¢ z zakresu:

- wczesnego wspomagania rozwoju, terapii neurologopedycznej, w tym z tera-
peuta od komunikacji alternatywnej i wspomagajacej,

— zaje¢ rewalidacyjnych z oligofrenopedagogiem, ktéry ma dodatkowe wy-
ksztalcenie w zakresie zaburzen wspétwystepujacych, na przyklad surdope-
dagogiem, tyflopedagogiem.

Obejmie to takze przygotowanie i edukacje rodzicéw pod wzgledem zacho-
wan komunikacyjnych dziecka.

Wspomniang propozycje stopni mozna pokaza¢ na kontinuum, poniewaz
stopien zaawansowania choroby rzadkiej bedzie determinowat czesto stopniowa
isystematyczng zmiane stopni niepelnosprawnosci rzadkiej. Poczatkowo zdia-
gnozowana RD, jezeli nie ma ciezkiej postaci noworodkowej lub wczesnodziecie-
cej, bedzie zwigzana z lekkim stopniem, wraz z wiekem dziecka, objawy moga sie
nasila¢ i zmienia¢ poziom jego funkcjonowania w kierunku stopnia umiarkowa-
nego czy znacznego. Mam $wiadomos¢, ze jest to propozycja pewnego ustyste-
matyzowania zréznicowania konsekwencji choréb rzadkich dla rozwoju dziecka,
zarys, ktéry wymaga poglebionych badan i refleksji. Jednoczeénie chciatabym
podkresli¢ za Marzenng Zaorska, ,ze uwzglednienie w analizach stanu niepelno-
sprawnosci odniesienia do aspektu rozwojowego oraz konkretnego okresu roz-
woju czlowieka w korelacji z czasem nabycia niepelnosprawnosci moze nie tylko
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znaczaco sie przyczyni¢ do identyfikacji ewentualnych konsekwencji tego stanu,

lecz takze zaowocowad adekwatnymi strategiami dziatan rehabilitacyjno- -

edukacyjnych i doprowadzi¢ do nakreslenia hipotetycznych perspektyw dalszego

zycia osoby niepelnosprawnej w doroslosci” (Zaorska 2013a:14).

Niepelnosprawno$¢ sprzezona a niepelnosprawno$¢ rzadka

Rozwazania na temat zasadnosci stosowania terminu niepelnosprawnosci sprze-

zonej czy rzadkiej w kontekscie opisywania konsekwencji przebiegu choroby

rzadkiej nalezy zacza¢ od stworzenia katalogu charakterystycznych cech RD

i odniesienia ich do obu poje¢. Na podstawie analizy literatury medycznej, mozna

wskaza¢ migdzy innymi, Ze:

dotyczy ona malej grupy oséb, patrzac z perspektywy danej choroby;

moze mie¢ charakter lagodny lub agresywny, postepujacy lub z diugimi okre-
sami remisji;

pojawia sie rzadka konfiguracja zaburzen, ktére oddziatujac na siebie unie-
mozliwiajac zastosowanie standardéw medycznych i terapeutycznych;

jest brak wiedzy na temat poszczegdlnych choréb, liczne doniesienia kazui-
styczne;

sa nieliczne badania naukowe dotyczace terapii pedagogicznej, logopedycz-
nej i wspierania rozwoju dziecka z dang chorobg (np. Binkufiska, Szmalec
2018, Kaczan i in. 2019)%;

jest nieliczna grupa terapeutéw specjalizujacych sie we wspomaganiu rozwo-
ju dziecka;

jest zréznicowana jakos¢ zycia, od calkowitej zaleznosci po samodzielnos¢
iautonomie;

moéwi sie o specyfice diagnostycznej, to znaczy, ze metody nie sa dostepne
w wiekszodci placéwek o charakterze diagnostycznym, zdarza sie takze, ze
dostepnos¢ jest obarczona bledami diagnostycznymi, takimi jak nieprawidlo-
wa interpretacja, czy przeoczenia;

odnosi sie takze do specyfiki terapeutycznej, czyli braku zaangazowania firm
farmaceutycznych w produkgcje lekéw;

3

W przypadku terapii logopedycznej mozna wskazaé, ze dotychczas opublikowano niewiele
raportéw z badan naukowych dotyczacych zaburzefr mowy i komunikacji u dziecka ze zdiagno-
zowanym zespolem Dravet. Jednym z nich jest na przyklad ,Obraz zaburzen komunikacji oraz
rozwoju motoryki u oséb z zespotem Dravet”, autorstwa Ewy Binkunskiej i Jacka Szmalca (2018).
Taka sama sytuacje mozna wskaza¢ w przypadku zespotu Beckwitha-Wiedemanna i tutaj mozna
jest publikacja Teresy Kaczan i in. ,Wczesna interwencja terapeutyczna w przypadku dziecka
z Zespolem Beckwitha-Wiedemanna na oddziale szpitalnym i w warunkach ambulatoryjnych —
opis przypadku” (2019).



144 Agnieszka Kamyk-Wawryszuk

— uwzglednia takze specyfike psychospoleczna, w tym przypadku pacjenciiich

rodziny nie majg wsparcia, odczuwajg czgsto samotnos¢, wylaczenie z zycia

spotecznego etc. (Pieklak i in. b.r.w., Kamyk-Wawryszuk 2018).

Uwzgledniajac te charakterystyczne cechy RD mozna dostrzec, ze niepelno-

sprawnos¢ sprzezona najczesciej jest orzekana w przypadku osob, ktérych choro-

ba nie jest postepujaca, jak w przypadku mézgowego porazenia dzieciecego. Nie

uwzglednia ona do konica zmiennosci okreséw/etapéw choroby, tak jak niepetno-

sprawnos$¢ rzadka. Opisane sa konfiguracje zaburzen i/lub niepelnosprawnosci,

jakie moga w ramach niej sie ujawniac i sa do nich okreslone standardy postepo-

wania czy $ciezki terapeutyczne. Powstalo wiele publikacji i badan na jej temat,

uwzgledniajacych zaréwno jakosd¢ zycia, wczesne wspomaganie rozwoju, zabu-

rzenia mowy i komunikacji, potrzeby edukacyjne zaréwno dzieci, jak i dorostych

z niepelnosprawnoscia sprzezona (m.in. Marcinkowska 2016, Zaorska 2014, Szu-

rek 2014). W przypadku rzadkiej niepelnosprawnosci, nadal mamy obszary nie-

zbadane (tabela 2).

Tabela 2. Niepelnosprawnos¢ sprzezona a rzadka w kontekscie specyfiki choroby rzadkiej

Wybrane cechy choroby rzadkiej NlepelnosPrawnosc Niepelnosprawnos¢ rzad-
sprzezona ka
Mata liczba chorych nie tak
Charakter lagodny lub agresywny,
postepujacy lub z dlugimi okresami tak tak
remisji
Rzadka konfiguracja zaburzen nie tak
Brak,w1edzy na temat poszczegélnych nie tak
choréb
Nieliczne badania naukowe dotyczace
terapii pedagogicznej, logopedycznej .
. . . . . nie tak
i wspierania rozwoju dziecka z dana
choroba
Zréznicowana jako$¢ zycia, od catkowi-
tej zaleznosci po samodzielnos¢ tak tak
i autonomie
Specyfika diagnostyczna nie tak
tak, w dwoch aspek-
Specyfika terapeutyczna nie tach: brak lekéw,
pecy peuty brak standardéw
postepowania
Specyfika psychospoleczna tak tak

Zrédto: opracowanie wlasne.
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Jezeli chodzi o specyfike spoleczna, to na podstawie danych dostepnych onli-
ne mozna wskaza¢é, ze istnieje wiecej fundacji, stowarzyszen, a co za tym idzie
wiecej placéwek terapeutycznych i wspierajacych dla oséb z niepetnosprawnoscia
sprzezona niz z rzadka. Przeklada sie to takze na liczbe specjalistycznych turnu-
sow rehabilitacyjnych. Kadra, ktéra zajmuje sie opieka nad dzie¢mi z niepelno-
sprawnoscia rzadka, czesto nie do konca rozumie funkcjonowanie pacjentéw
z rzadkimi konfiguracjami zaburzen, zatem ich dzialania terapeutyczne i rehabili-
tacyjne sa niewystarczajace, a czasem przybieraja forme szkodliwych (tabela 2).

Opisanie konsekwencji RD jako niepelnosprawnosci rzadkiej uwzgledni jej
specyfike i wskaze terapeucie, ze w pracy z dzieckiem nalezy by¢ bardziej ela-
stycznym, kreatywnym w doborze elementéw standardéw postepowania, metod
terapeutycznych, jak i form pracy. Ujawni tez potrzebe wiekszego wsparcia ro-
dzica, ktéry z powody takiej diagnozy corki/syna moze odczuwaé samotnosé czy
odizolowanie. Pojawi si¢ tez nasilenie obszaru dzialan z zakresu poradnictwa
krétkoterminowego. Dodatkowo warto w tym miejscu podkresli¢, ze w przypad-
ku niepelnosprawnosci sprzezonej nie stosuje si¢ w praktyce klinicznej i terapeu-
tycznej stopni. Zatem jej zakres moze nie oddawac stopnia nasilenia choroby
rzadkiej, specyfiki jej przebiegu i konsekwengji dla funkcjonowania dziecka.

Podsumowanie

Choroby rzadkie i ich konsekwencje dostrzegalne w rozwoju dziecka i osoby
doroslej sa coraz czesciej poruszane w obszarze pedagogiki specjalnej. Najczesciej
sa one rozpatrywane z perspektywy niepelnosprawnosci sprzezonej. Coraz inten-
sywniejsze zainteresowanie RD przeklada sie réwniez na wieksza liczbe podej-
mowanych projektow badawczych z zakresu medycyny, psychologii czy pedago-
giki specjalnej. Doniesienia z badani wskazujg na réznorodnoé¢, czesto unikalny
charakter choroby rzadkiej i zr6znicowany profil rozwoju pacjentéw. Te czynniki
wykraczaja poza zakres pojecia niepelnosprawnosci sprzezonej i wymuszaja
wprowadzenie do praktyki klinicznej terminu niepelnosprawnosci rzadkie;j.
Uwzgledni on niejednorodny przebieg RD, zmienno$¢ jakosci zycia dzieci i doro-
stych na poszczegdlnych jej etapach leczenia eksperymentalnego lub zachowaw-
czego oraz podczas hospitalizacji w placéwkach medycznych, zaréwno krajo-
wych, jak i zagranicznych. Przytaczana wczesniej niejednorodnos¢ jej przebiegu
oraz jakosci zycia 0s6b z choroba rzadka powoduje potrzebe okreslenia nasilenia
jej objawdéw i ich konsekwencji dla danego czlowieka. Zatem ujawnia si¢ w natu-
ralny sposéb koniecznos$¢ opisania stopni, ktére uwzglednia specyfike funkcjo-
nowania danej osoby. Jest to mozliwe w przypadku pojecia niepelnosprawnosci
rzadkiej.
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