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Abstract

A disease or disorder is defined as rare in European Union when it affects less than 5 in 10 thousands citizens.
A lot of genetic diseases affect children and is characterized by intellectual disability. The specificities of rare
diseases — limited number of patients and scarcity of relevant knowledge and expertise — single them out as
a unique domain of researches. This article presents special educators opinions on rehabilitation of children
with rare disorder and intellectual disability in a special school.
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Rozwoj nauk medycznych, a zwtaszcza dokonujacy si¢ postgp w dziedzinie neonatolo-
gii oraz pediatrii, przyczynia si¢ do zmniejszenia $miertelnosci wéréd noworodkow, jed-
nocze$nie jednak zwigksza si¢ liczba 0sob, ktore od pierwszych chwil zycia wymagaja
wielospecjalistycznego, holistycznego wsparcia. W tej grupie znaczny odsetek stanowia
dzieci z op6znionym rozwojem psychoruchowym, zagrozone niepetnosprawnoscia inte-
lektualna.

W etiologii niepetnosprawnosci intelektualnej zasadnicza rolg odgrywaja uwarun-
kowania natury genetycznej, stanowiace az 60 procent przypadkow o zidentyfikowa-
nym podtozu. Powstaja one w nastgpstwie: 1) zmian liczby lub struktury chromosomow,
2) zaburzen jednogenowych oraz 3) zmian wieloczynnikowych (genetycznych, $rodo-
wiskowych)!.

I R.Smigiel, A. Stembalska, Niepelnosprawnos¢ intelektualna w aspekcie genetycznym, [w:]
Wspomaganie rozwoju dzieci z rzadkimi zespolami chromosomowymi, red. A. Twardowski, Wydawnictwo
Naukowe Polskiego Towarzystwa Pedagogicznego, Poznan 2008, s. 69—84.
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Wsrod zaburzen wynikajacych ze zmiany materiatu genetycznego i wspotistnieja-
cych z niepetnosprawnoscia intelektualng znajduja si¢ zarowno te stosunkowo dobrze
poznane i opisane w literaturze przedmiotu — na przyktad zespot Downa — jak i te,
dotykajace zaledwie kilku, czy tez kilkudziesigciu 0sdb na catym $wiecie, jak wyste-
pujace 1 na 50 tysigcy urodzen zespoty: Sp (zesp6t cri du chat) oraz 4p (zesp6t Wolfa-
Hirschhorna)®.

Zgodnie z raportem Komisji Europejskiej chorobg¢ mozna uzna¢ za rzadka, jesli
pojawia si¢ nie wigcej niz 5 przypadkéw na 10 tysigcy urodzen, ultrarzadka, gdy doty-
czy 1 na 40 tysiecy zywych urodzen. Przypuszcza sig, ze od 5 do 8 tysigcy chorob
rzadkich dotyka okoto 6 procent populacji obywateli Unii Europejskiej, a zatem okoto
15 milion6w 0s6b choruje lub bedzie chorowa¢ na rzadka chorobe’. Rzadko$¢ wystepo-
wania danego zaburzenia oznacza w konsekwencji zwykle przede wszystkim niedosta-
tek 1 brak dostgpu do wiedzy na temat jego przyczyn, objawow, nastgpstw w wymiarze
prawnym, zdrowotnym, jak i emocjonalno-spotecznym, a takze ograniczong pomoc spo-
teczna i medyczna®. Sytuacja pacjentéw z chorobami rzadkimi w Polsce jest niezwykle
trudna. Okres$la ja bowiem brak systemowych rozwiazan w zakresie prewencji, leczenia
pacjentow, stosowania okre§lonych terapii i wsparcia 0so6b oraz ich rodzin.

Definicja ,,choroby rzadkiej”, zauwazaja czlonkowie Komitetu Rozwoju Czlowieka
Polskiej Akademii Nauk, jest w Polsce nieznana. Okre$lenie to nie pada ani razu
w Narodowym Programie Zdrowia na lata 2007-2015, przyjetym Uchwata nr 90/2007
Rady Ministrow z dnia 15 maja 2007 r. Nie ma go takze w ,,Strategii rozwoju nauki
w Polsce do 2015 roku”. (...) Wigkszos¢ tych chordb i zwiazane z nimi problemy
sa nieuswiadomione w spoteczenstwie i bardzo stabo znane wsrod profesjonalistow
i decydentow”.

Szczegblna rolg¢ w propagowaniu problematyki chordb rzadkich odgrywaja sami
zainteresowani. To dzigki staraniom organizacji skupiajacych osoby nimi dotknigte oraz
ich rodziny zjawisko rzadko wyst¢pujacych niepelnosprawnosci stato si¢ przedmiotem
zainteresowania organéw Unii Europejskie;.

Podobnie jak w innych krajach europejskich, w Polsce szereg organizacji pozytku
publicznego (na przyktad stowarzyszenie GEN dziatajace na rzecz pomocy osobom
z zaburzeniami genetycznymi) podejmuje starania o poprawg sytuacji tych osob i ich
rodzin, rozszerzenia spotecznej swiadomosci problemu i zainteresowania nim zaré6wno
przedstawicieli wladz, jak i specjalistow reprezentujacych roézne dyscypliny naukowe.
Interdyscyplinarna pomoc, obejmujaca osobg z rzadka wada genetyczna oraz jej rodzing,
stanowi istotny czynnik warunkujacy postepy w procesie rehabilitacji. Wyznaczony, lecz

2 A.Latos-Bielenska, Niepefnosprawnosé intelektualna sprzezona z chromosomem X na przy-
ktadzie zespotlu Fra X i zespotu Retta, [w:] Wspomaganie rozwoju dzieci..., s. 103—111.

3 Konsultacje Publiczne. Rzadkie Choroby: wyzwania stojace przed Europa. Komisja Europejska,
Dyrekcja Generalna do spraw zdrowia i Ochrony Konsumentow: http://ec.europa. eu/health/ph_threats/non
com/docs/raredis_comm_pl.pdf.

4 Al Brzezinska, R. Kaczan, K. Smoczynska, Wstep, [w:] Sytuacja i mozliwosci pomocy oso-
bom z rzadkimi i sprze¢zonymi ograniczeniami niepelnosprawnosci, red. A.l. Brzezinska, R. Kaczan, K. Smo-
czynska, Wydawnictwo Naukowe Scholar, Warszawa 2010, s. 11-16.

3> Stanowisko Komitetu Rozwoju Cztowieka Polskiej Akademii Nauk w sprawie opieki nad pacjen-
tami z rzadkimi chorobami w Polsce http://www.krc.pan.pl/index.php?option=com_content&view=article-
&1d=76%3 Aopieka-%20nad-pacjentami-z-rzadkimi-chorobami-w-olsce&catid=32%3 Aaktualnoci-i-%20
wydarzenia&lItemi
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niezdeterminowany wyposazeniem biologicznym rozwoj dziecka do§wiadczajacego nie-
pelnosprawnosci na skutek rzadkiej wady genetycznej jest modyfikowany przez liczne
zaplanowane i przypadkowe oddziatywania srodowiska, ktore moga potggowaé badz
niwelowac¢ trudno$ci. A zatem wazne jest, aby wpltywy te ukierunkowane na zasoby,
a nie ograniczenia dziecka, wynikaty z poczucia odpowiedzialno$ci oraz doglebnej wie-
dzy profesjonalistow, swiadomych réznorodnosci genetycznej norm rozwojowych tej
grupy 0sob®.

METODOLOGIA BADAN

Celem przeprowadzonych badan, stanowiacych czg$¢ projektu badawczego doty-
czacego zjawiska rzadkich zespolow genetycznych wspotistniejacych z niepetnospraw-
nos$cia intelektualna, byto poznanie pogladow badanych oséb na temat rehabilitacji tej
grupy dzieci.

Gltowny problem badawczy sformutowano w postaci nast¢pujacego pytania: Jakie
opinie na temat procesu rehabilitacji dzieci z rzadkimi zaburzeniami genetycznymi pod
wptywem wlasnych doswiadczen zawodowych wyrazaja badani pedagodzy specjalni?

Problemy badawcze:

— Z jakimi rzadkimi zaburzeniami genetycznymi zetkngli si¢ badani pedagodzy spe-
cjalni w trakcie swojej praktyki w szkole specjalnej?

— Z jakich zrédet wiedzy na temat rzadkich zaburzen genetycznych, w przebiegu
ktorych wystegpuje niepetnosprawnos¢ intelektualna korzystali badani pedagodzy
specjalni?

— Z jakimi problemami zetkngli si¢ badani pedagodzy specjalni w swojej pracy
z dzie¢mi z rzadkimi zaburzeniami genetycznymi oraz ich rodzinami?

— Jakie rozwiazania w kontekscie wiasnych doswiadczen i potrzeb w zakresie
pomocy osobom z rzadkimi zaburzeniami genetycznymi oraz ich rodzinom propo-
nuja badani pedagodzy specjalni?

Do badan wykorzystano metodg sondazu diagnostycznego. Materiat empiryczny
uzyskany zostat w oparciu o ankietg ztozona z pytan pototwartych oraz wywiad nieska-
tegoryzowany.

W badaniach, przeprowadzonych w okresie od stycznia do marca 2011 roku,
wzigto udziat 54 pedagogdéw specjalnych (oligofrenopedagogdw), zatrudnionych w pig-
ciu placowkach specjalnych w Matopolsce, dwdch osrodkach rehabilitacyjno-eduka-
cyjno-wychowawczych prowadzonych przez Polskie Stowarzyszenie na Rzecz Osob
z Uposledzeniem Umystowym oraz trzech specjalnych osrodkach szkolno-wychowaw-
czych znajdujacych si¢ w Krakowie, Nowym Saczu oraz Skawinie.

Staz pracy badanych pedagogow specjalnych wynosit od 6 do 20 lat. Najliczniejsza
grupe stanowily osoby pracujace w szkole specjalnej od 11 do 15 lat (wykres 1).

Wszyscy badani uzyskali przygotowanie do pracy z osobami z niepetnosprawno-
$cig intelektualng konczac studia magisterskie i posiadali dodatkowe kwalifikacje zawo-
dowe w zakresie jednej lub kilku specjalnosci (tabela 1).

¢ R.Smigiel, A. Stembalska, Niepelnosprawnosé intelektualna. ... s. 71.
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Wykres 1
Staz pracy badanych osob

6 doi0tat [ ]i1dotstat [B]16do 20 lat

Zroédlo: opracowanie wiasne.

Tabela 1

Dodatkowe kwalifikacje zawodowe badanych

Specjalnosé¢ Liczba badanych
Logopedia 12
Neurologopedia 7
Gimnastyka korekcyjna 11
Terapia pedagogiczna 16
Surdopedagogika 13
Tyflopedagogika 5
Psychologia 2

Zrodto: opracowanie whasne.

WYNIKI BADAN

ZABURZENIA GENETYCZNE, Z KTORYMI ZETKNELI SIE BADANI
W TRAKCIE SWOJEJ PRAKTYKI

Przeprowadzone badania dostarczyly odpowiedzi na pytanie, czy badani uczest-
niczyli w procesie rehabilitacji dziecka z rzadko wystgpujacymi zaburzeniem warun-
kowanym genetycznie. Z danych zaprezentowanych w tabeli 2 wynika, iz sposrod 19
zespolow genetycznych wskazanych przez badanych, 14 nalezy do rzadkich Iub ultra-
rzadkich. Nalezy podkresli¢ rowniez, ze cho¢ dzieci z rzadkim zespolem genetycznym
pojawiaja si¢ jednostkowo na terenie danej placéwki, w proces ich rehabilitacji zaanga-
zowanych jest jednak zawsze kilku specjalistow (pedagog specjalny, logopeda, psycho-
log, specjalista z zakresu gimnastyki korekcyjnej lub fizjoterapeuta).
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Tabela 2
Zespoty genetyczne, z ktorymi zetkngty si¢ badane osoby
w trakcie praktyki w szkole specjalnej
T e il e
1 | Zespot Downa 1:800— 1000 54
2 | Zespot Turnera 1:3000 6
3 | Dystrofia mig$§niowa Duchenne’a 1:3500 3
4 | Zespot Angelmana 1:20000 8
5 | Zespot Retta 1:10000 6
6 | Zespot cri du chat 1:50000 3
7 | Galaktozemia 1:55000 2
8 | Fenyloketonuria 1:10000 2
9 | Zespot Bardet-Biedla 1:175 000 5
10 | Zesp6t Huntera (mukopolisacharydoza IT) 1:100 000 do 150 000 3
11 | Zespot Wolfa-Hirschhorna 1:50000 2
12 | Choroba Battena 1 :40 000 do 100 000 2
13 | Zespo6t kruchego chromosomu X 1: 1200 do 3600 7
14 | Zespot Williamsa-Bauera 1:10000do 1:20 000 4
15 | Zespot Aarskoga-Scotta 1: 1000 000 6
16 | Zespot Pradera-Willego 1:10000do 1 :25 000 4
17 | Zespot Cornelii de Lange 1:10 000 do 30 000 3
19 | Zespo6t Fraccaro 1: 85000 do 100 000 2

Zrodto: opracowanie wlasne.

ZRODLA WIEDZY NA TEMAT RZADKICH CHOROB WARUNKOWANYCH GENETYCZNIE

Badani pedagodzy specjalni wskazali na liczne zrédta informacji na temat rzadkich
zaburzen wspolistniejacych z niepelnosprawnoscia intelektualng (tabela 3). 40 respon-
dentéw zadeklarowato, ze wykorzystuje wiedzg zdobyta podczas studiow. Z wywiadu
wynika ponadto, iz wigkszo§¢ z badanych oséb zetkngta si¢ z uczniami z niepetno-
sprawnoscia intelektualng zwiazana z rzadka choroba genetyczna podczas praktyk stu-
denckich i juz woéwczas dostrzegata potrzebg uzyskania wyczerpujacych informacji na
temat konkretnego zaburzenia.

Dla 36 badanych oso6b istotne zrédilo informacji stanowita literatura psycholo-
giczna, literatura medyczna dla 21 oséb, a literatura z zakresu pedagogiki specjalnej
dla 23 o0séb. Najczesciej badani siggali do podrgcznikéw akademickich oraz opracowan
encyklopedycznych. Na konkretne tytuly ksiazek, a mianowicie: cykl publikacji pod
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red. A. Twardowskiego, wydanych z inicjatywy stowarzyszenia GEN, ksiazki: Dzieci
chore, niepelnosprawne i z utrudnieniami w rozwoju pod red. B. Cytowskiej, B. Win-
czury i A. Stawarskiego oraz A. Maurer Dzieci z zespolem Williamsa, wskazato 13 0sob,
a 9 os6b wymienito tytuly takich czasopism, jak ,,Rewalidacja”, ,,Pediatria”, ,,Szkota
Specjalna” ,,Psychiatria i Psychologia Kliniczna”. Swiadczy to o zainteresowaniu bada-
nych problematyka choréb rzadkich.

Zwraca uwage rowniez fakt, ze wielu pedagogéw specjalnych korzystato z wie-
dzy i doswiadczenia innych specjalistow, przede wszystkim psychologow — 37 oséb,
fizjoterapeutdéw — 25 0s6b i rzadziej lekarzy — 23 osoby. Taki rozktad wynikow jest
z pewnoscia zwiazany ze struktura kadry specjalistycznej w poszczegolnych typach
placowek. W specjalnych osrodkach szkolno-wychowawczych psycholodzy sa zatrud-
niani w petnym wymiarze godzin i uczestnicza w postgpowaniu diagnostyczno-terapeu-
tycznym. Os$rodki rewalidacyjno-edukacyjno-wychowawcze maja natomiast ponadto
mozliwo$¢ zatrudniania lekarzy, jak i fizjoterapeutow, a zatem kontakt specjalistow jest
w tym wypadku utatwiony. Podobna sytuacja miata miejsce w jednym ze specjalnych
osrodkéw szkolno-wychowawczych, w ktorym funkcjonuje wezesne wspomaganie roz-
woju dziecka — placowka zatrudniajaca specjalistow z dziedziny fizjoterapii. Pedago-
dzy specjalni pracujacy w szkole wykorzystuja mozliwos¢ przeprowadzania konsultacji
z fizjoterapeutami.

Tabela 3
Zrédta wiedzy na temat chor6b warunkowanych genetycznie
Zrédta informacji na temat choréb warunkowanych genetycznie Liczba badanych

Wiedza zdobyta podczas studiow 40
Literatura medyczna 21
Literatura psychologiczna 36
Literatura z zakresu pedagogiki specjalnej 23
Internet 38
Rodzice 21

Lekarze 23
Inni specjalisci Psycholodzy 37

Fizjoterapeuci 25
Programy telewizyjne 23

Zrédlo: opracowanie wiasne.

Uzyskane dane pozwalaja stwierdzi¢, ze dla badanych pedagogéw specjalnych
istotna jest wspotpraca ze specjalistami, jednoczes$nie jednak, majac na uwadze efek-
tywnos¢ procesu diagnozy i rehabilitacji dzieci z rzadkimi zaburzeniami genetycznymi,
niepokoi fakt, ze jedynie 21 o0s6b skorzystato z doswiadczenia i wiedzy rodzicoéw na
temat choroby dziecka i jej przebiegu.

Waznym zroédtem informacji okazat si¢ dla 38 badanych oséb takze Internet. Dane
uzyskane podczas wywiadu wskazuja, ze badani korzystali przede wszystkim ze stron
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internetowych stowarzyszen, stron domowych dzieci dotknigtych rzadkimi chorobami,
Polskiego Rejestru Wad Wrodzonych, Krajowego Forum na Rzecz Terapii Chorob
Rzadkich. 8 0s6b poszukiwato informacji w elektronicznych zrédtach obcojgzycznych,
takich jak OMIM. Wigkszo$¢ badanych pedagogdw specjalnych przyznala, ze trafiata na
interesujace je informacje przypadkowo, droga dtugotrwatych poszukiwan w sieci.

Dla 23 badanych cenne byty takze programy telewizyjne. Respondenci najczesciej
wskazywali na kanat telewizyjny Discovery, jako potencjalne zrodto wiedzy na temat
rzadkich choréb genetycznych.

PROBLEMY BADANYCH W PROCESIE REHABILITACII DZIECI
Z RZADKIMI WADAMI GENETYCZNYMI

Zgromadzony materiat empiryczny dostarczyt informacji na temat trudnosci, jakich
doswiadczaja badane osoby uczestniczac w procesie rehabilitacji dziecka z rzadka wada
genetyczna wspolistniejaca z niepetnosprawnoscia intelektualna (tabela 4).

Tabela 4
Czynniki utrudniajace proces rehabilitacji dziecka w opinii badanych
Czynnik utrudniajacy pracg badanych Liczba badanych

Brak precyzyjnej diagnozy medycznej 36
Zbyt p6zna interwencja wielospecjalistyczna 21

Lekarzy 27
Brak specjalistéw w placéwce -

Rehabilitantow 33
Trudno$ci w dostepie do dokumentacji medyczne;j 26
Trudno$ci w zakresie wspotpracy pomigdzy specjalistami zatrudnionymi 13
w danej placowce
Trudnosci w kontaktach z lekarzami 18
Trudnosci w kontaktach z psychologami 11
Trudnosci w kontaktach z rodzicami 18
Brak dostepu do specjalistycznych pomocy 9
Niewielka liczba opracowan z zakresu pedagogiki specjalnej poswigcona 17
pracy z ta grupa osob
Trudno$ci w pozyskiwaniu informacji na temat obrazu klinicznego danego 31
zespotu, metod diagnozy i terapii
Brak akceptacji dla odmiennosci podopiecznych ze strony srodowiska 5
spotecznego

Zroédto: opracowanie wiasne.

Dla ponad potowy badanych (36 0sob) istotnym utrudnieniem w przebiegu reha-
bilitacji dziecka okazat si¢ brak precyzyjnej diagnozy medycznej. 27 sposrdd 36 oséb,
ktore wyrazity takie przekonanie, dostrzeglo jednoczesnie koniecznos¢ zatrudniania
w placowkach specjalnych lekarzy, a 18 0sdb wskazato ponadto na trudnosci w kontak-
tach z ta grupa specjalistow. Podczas rozmow badani wyrazali przekonanie, ze lekarze
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nie przywiazuja wigkszej wagi do opinii sporzadzanych przez pedagogéw specjalnych
i niechgtnie lub w ogole nie przyjmuja zaproszen na konsultacje oraz konferencje orga-
nizowane przez specjalne osrodki.

Sami rodzice nie zawsze dostrzegaja potrzebg informowania specjalistow pra-
cujacych z dzieckiem o wynikach diagnozy lekarskiej. Odpowiedzi udzielone przez
respondentow w tej czgsci ankiety potwierdzity, ze doznaja oni trudnosci w relacjach
z rodzicami. Dla 18 0séb okazaty si¢ one bowiem elementem zaklocajacym proces reha-
bilitacji. Badane osoby poproszone o scharakteryzowanie tych relacji wskazaly na trzy
zasadnicze czynniki stanowiace w ich opinii podtoze doswiadczanych probleméw:

1. Nadmierne oczekiwania w odniesieniu do postgpow w procesie rehabilitacji, zwy-
kle réwniez w stosunku do samego dziecka.
2. Brak zainteresowania prowadzona terapia i propozycjami dotyczacymi pracy

z dzieckiem.

3. Nadopickunczos$¢ rodzicow i/lub dziadkow.

Az 31 sposrod 54 badanych osob doswiadczyto trudnosci w poszukiwaniu infor-
macji na temat obrazu klinicznego zaburzenia oraz stosownych metod diagnozy i tera-
pii, a 17 os6b wskazato na niewielka liczbg opracowan z zakresu pedagogiki specjalne;j
dotyczacych rzadkich choréb i zespotow chorobowych uwarunkowanych genetycznie.
Dostrzegajac swoisto$¢ rozwoju dziecka, badani wyrazali w trakcie rozmow przeko-
nanie o koniecznosci zdobywania wiedzy umozliwiajacej planowanie niezwykle zin-
dywidualizowanego i czgsto bardzo trudnego procesu rehabilitacji osoby z rzadkim
zaburzeniem genetycznym.

Brak akceptacji ze strony srodowiska spotecznego dla odmiennos¢ fizycznej, wyni-
kajacej zwykle z licznych cech dysmorficznych charakterystycznych dla wielu choréb
i zespolow chorobowych, okazat si¢ by¢ istotnym czynnikiem utrudniajacym proces
rehabilitacji dla 5 sposréd badanych osob. Jak wynika z analizy zgromadzonego mate-
riatu byly one pracownikami réznych osrodkow. Problem ten nie dotyczy wytacznie
jednego, okreslonego srodowiska spotecznego.

ROZWIAZANIA PROPONOWANE PRZEZ BADANYCH W KONTEKSCIE WEASNYCH
DOSWIADCZEN I POTRZEB W ZAKRESIE POMOCY OSOBOM Z RZADKIMI WADAMI
GENETYCZNYMI ORAZ ICH RODZINOM

Informacje zgromadzone w drodze badan ankietowych wskazuja, ze wszyscy
badani zgodnie postrzegali transdyscyplinarny model postgpowania diagnostyczno-te-
rapeutycznego jako skuteczne i wazne rozwiazanie dla wylaniajacych si¢ w trakcie pro-
cesu rehabilitacji réznych trudnoéci. Badani pedagodzy zwrdcili uwage na koniecznosé
tworzenia wielospecjalistycznych programéw pomocy dziecku i rodzinie. Jednoczesnie
az 43 osoby zauwazyly potrzebe zwigkszania naktadow finansowych przeznaczonych na
pomoc tej grupie osdb. Zdaniem badanych powinna ona by¢ realizowana przede wszyst-
kim poprzez bezptatny dostep do lekoéw oraz réznych form rehabilitacji.

Odpowiedzi uzyskane w tej czgs$ci badan ponownie potwierdzity, ze dla bada-
nych warto$¢ stanowi praca w zespotach wielospecjalistycznych: 39 oséb stwierdzito,
ze rozwiazaniem dla wylaniajacych w procesie rehabilitacji trudnosci jest zatrudnia-
nie w placowkach fizjoterapeutéw, a 36 wyrazito taka opini¢ w odniesieniu do lekarzy
(29 respondentéw wskazato na obie grupy specjalistow jednoczes$nie). Dla badanych
wazna okazata si¢ takze wspolpraca ze stowarzyszeniami dzialajacymi na rzecz osob
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z rzadkimi zaburzeniami genetycznymi — 37 o0sob uznato kontakty z tymi organiza-
cjami za znaczace w kontekscie wlasnej pracy i doswiadczanych trudnos$ci, 39 o0sob
zwrécito natomiast uwagg na konieczno$¢ wsparcia psychologicznego rodzin, a 12 0séb
na potrzebg kontaktowania rodzin ze soba.

Ponadto 34 osoby stwierdzily, Zze nicodzowna jest poprawa dostgpu do informacji
na temat rzadkich zaburzen genetycznych. Podczas rozmow badani proponowali tworze-
nie wielospecjalistycznych poradni konsultacyjnych, elektronicznych zrodet informacji
w postaci na przyktad encyklopedii chordb rzadkich, poradnikow, jak réwniez specja-
listycznych osrodkow, ktore kierowalyby zespoty specjalistow do pomocy konkretnym
rodzinom. Dla 25 badanych istotne okazato si¢ takze prowadzenie interdyscyplinarnych
badan majacych na celu rozszerzenie wiedzy na temat przyczyn zespolow genetycznych,
skuteczno$ci zaproponowanych terapii i mozliwosci rozwojowych tej grupy oséb.

Tabela 5

Rozwiazania proponowane przez badanych w odniesieniu do procesu rehabilitacji dziecka
z rzadkim zespotem genetycznym

Proponowane rozwiazania Liczba badanych
Wielospecjalistyczna pomoc dziecku i rodzinie zaktadajaca $cista wspot- 54
pracg specjalistow i rodzicow
Zwigkszenie naktadéw finansowych przeznaczanych na pomoc tej grupie 43
0s0b
Poprawa dostgpu do informacji 34
Obejmowanie rodzin wsparciem psychologicznym 39
Wspolpraca ze stowarzyszeniami i innymi organizacjami skupiajacymi

. . 37
osoby z choroba rzadka i ich rodziny
Kontaktowanie rodzin ze sobg 12
Prowadzenie interdyscyplinarnych badan majacych na celu rozszerzenie
wiedzy na temat przyczyn zespoldw genetycznych, skutecznosci zapropo- 23
nowanych terapii i mozliwosci rozwojowych tej grupy osob i publikowanie
ich wynikow
Zatrudnianie w osrodkach lekarzy 36
Zatrudnianie w osrodkach rehabilitantéw 39

Zrodto: opracowanie wiasne.

PODSUMOWANIE I WNIOSKI

W s$wietle analizy uzyskanych wynikéw mozna wytoni¢ trzy zasadnicze kwestie,
wokot ktérych koncentruja si¢ problemy i potrzeby badanych pedagogéw specjalnych
w kontekscie procesu rehabilitacji dzieci z rzadkimi zespotami genetycznymi.

Pierwsza z nich to utrudniony dostep do informacji, pozwalajacych w sposob kom-
petentny i odpowiedzialny planowaé proces rehabilitacji.

Drugi obszar zwiazany jest z zapotrzebowaniem na budowanie transdyscyplinar-
nego modelu wspolpracy, stanowigcego warunek holistycznego podej$cia do diagnozy,
terapii 1 opieki.
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Trzeci element natomiast odnosi si¢ do wskazanych przez badanych rozwiazan sys-
temowych, ktore poprawityby sytuacje oséb z rzadkim zespolem genetycznym, wspot-
istnicjacym z niepetnosprawnoscia intelektualna i ich rodzin.

Diagnoza potrzeb i probleméw nie tylko osoéb doswiadczajacych niepelnosprawno-
$ci na skutek rzadkiego zaburzenia, lecz rowniez ich bliskich, opiekunéw i specjalistow,
stanowi podstawg tworzenia wspolnych strategii dziatan. Z punktu widzenia praktyki
rehabilitacyjnej szczegdlnie istotne jest usystematyzowanie i opisywanie chorob rzad-
kich, tworzenie interdyscyplinarnych procedur diagnostycznych, opracowywanie inter-
wengcji profilaktycznych i terapeutycznych, a takze poszukiwanie skutecznych sposobow
wspierania rodzin.

Elzbieta Lubinska-Kosciolek

SPECIAL EDUCATORS’ OPINIONS ON THE PROCESS OF REHABILITATION
OF THE CHILD WITH RARE GENETIC SYNDROME COEXISTING
WITH INTELLECTUAL DISABILITY

Summary

Rare disorders, including those of genetic origin, are defined by the European Union as chronic, pro-
gressive, degenerative, and often life-threatening. Rare genetic disorder may restricts a child’s mobility, the
function of his senses, their social awareness or his cognitive ability. It has important influence not only on
child but also on his family. Lack of access to correct diagnosis, lack of knowledge of the disease and lack
of appropriate quality healthcare are still the most important problem of this group of people. Their situation
may change thanks to the many solutions, that postulate special educators: implementing a comprehensive
approach to rare diseases, increasing international cooperation in scientific research, gaining and sharing sci-
entific knowledge about all rare diseases, developing new diagnostic and therapeutic procedures, raising public
awareness, facilitating the network of patient groups to share their experience and best practices, supporting
the most isolated children and their parents to create new communities or groups, providing comprehensive
quality information.



