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WSTEP

Funkcjonujemy w spoteczenstwie, w ktorym niepetnosprawno$¢ kojarzona jest
gtownie z specjalistycznym sprzgtem takim jak wozek inwalidzki, czy tez biata laska. Coraz
czesciej w swoim otoczeniu mozemy jednak spotka¢ osoby, u ktorych niepetnosprawnos$c
nie jest zbyt widoczna.

Sa to zazwyczaj osoby z niepelnosprawnos$cig sprzezona, czyli wielonarzadows.
Do tej grupy zalicza si¢ m. in. Zespdt Marfana. Osoby z tym schorzeniem odznaczajg si¢
specyficznym wygladem oraz trudnosciami, ktore nierzadko maja duzy wplyw
na ich funkcjonowanie w spoleczenstwie.

W swojej pracy chcialabym podja¢ problematyke funkcjonowania spotecznego osob
Z Zespotem Marfana. Zwrocg tutaj szczegdlng na 4 gtdwne jego aspekty, zwigzane z relacjami
w rodzinie i poza nig oraz edukacjg i sytuacja zawodowa. Dowiem si¢ rowniez jak osoby
Z Zespotem Marfana spedzaja czas wolny. Zapytam ich takZze o szanse i ograniczenia
zwiazane z ich codziennym funkcjonowaniem.

Zdecydowatam si¢ na pisanie pracy magisterskiej na temat: ,,Funkcjonowanie
spoleczne 0s6b z Zespolem Marfana”, poniewaz jestem blisko zwigzana z osoba, ktora
na co dzien mierzy si¢ z wieloma trudnosciami, wynikajagcymi z tej choroby. Poza tym jest
to temat nie do$¢ dobrze znany, w zwiazku, z czym zapragngtam podzieli¢ si¢ praktyczna
wiedza w tym aspekcie. Jest to dla mnie takze mozliwo$¢ poznania innych osob, z podobnymi
problemami oraz poszerzenia swojej wiedzy teoretycznej na temat tego schorzenia.

Moja praca sktada si¢ z trzech zasadniczych czesci.

W  czgdci  teoretycznej wyjasnie¢  pojecie  niepetnosprawnosci  oraz  osoby
Z niepetnosprawno$cia 1 przedstawie ich klasyfikacje. Scharakteryzuje takze ogdlne
prawidlowosci, zwigzane z funkcjonowaniem osoby z niepelnosprawno$cig. Nastepnie
przedstawi¢ specyfike Zespotu Marfana. Zaprezentuj¢ réwniez wybrane Zespoly
Marfanopodobne. Zagadnieniem, konczacym te¢ c¢zeS¢ pracy, bedzie przedstawienie
dziatalno$ci Stowarzyszenia Marfan Polska, jako grupy wsparcia dla osob chorych
i ich rodzin.

Kolejnym krokiem bedzie zaprezentowanie zalozen metodologicznych, bedacych
podstawg rozwazan naukowych w niniejszej pracy. Przedstawi¢ kolejno przedmiot badan oraz

cele 1 problemy badawcze. Zdefiniuj¢ takze metody, techniki i narzgdzia badawcze.



Na zakonczenie przedstawi¢ wyniki badan wtasnych. Opisze tutaj funkcjonowanie
spoteczne pigtnastu osob z Zespotem Marfana lub Zespotami Marfanopodobnymi.
W pracy znajduje si¢ takze wstep, bibliografia, zakonczenie i wnioski oraz aneks,

Z wlasnym narzedziem diagnostycznym.



1. TEORETYCZNE PODSTAWY PRACY

1.1. Niepelnosprawnos$¢ — Pojecie, rodzaje i przyczyny

»oprawno$¢  rozumiana  jako  gotowo$¢, zdolno$¢ organizmu ludzkiego
do podejmowania i wykonywania zadan 1 czynnosci warunkuje o0golny poziom
funkcjonowania cztowieka. Wyznacznikami sprawnosci sg poprawnos¢, doktadnosé, precyzja
i szybkos$¢, zjaka wykonywane sg te czynnosci czy zadania” (Lipinska-Lok$ 2011, s.9).
W tym kontek$cie mozemy wyrdznié trzy rodzaje sprawnosci:

a) Sensoryczna — obejmuje prawidtowe funkcjonowanie narzadow zmystow

b) Fizyczna — sprawnos$¢ czynnosci fizjologicznych (w tym motorycznych)

c) Psychiczna — prawidlowos$¢ funkcjonowania proceséw psychicznych (percepcji,
intelektu, emocji, psychomotoryki) (Lipinska-Loks$ 2011).

Cztowiek moze jednak by¢ poddany dziataniu licznych niekorzystnych czynnikow
na roznym etapie zycia. Tadeusz Majewski wyrdznia m.in. czynniki dziedziczne i wrodzone,
ktoére sklasyfikowat nastepujaco:

a) Czynniki prenatalne — nieprawidtlowe geny i chromosomy przekazywane
przez rodzicoOw potomstwu

b) Czynniki perinatalne — to niekorzystny wplyw srodowiska matki w okresie cigzy

c) Czynniki postnatalne — majace wplyw na dziecko niedtugo po porodzie
(Majewski 1995).

Janina Doroszewska dokonata natomiast podzialu o charakterze etiologicznym
I wyr6znita odpowiednio:

a) Czynniki wewnatrzpochodne (endogenne) — wywolujagce zaburzenia sensoryczne,
umystowe czy tez uszkodzenia uktadu nerwowego
b) Czynniki zewnatrzpochodne (egzogenne) — wynikajace 2z nieprawidtowych

I niekorzystnych kontaktéw z otoczeniem (Doroszewska 1989).

Dodatkowo, przyjmujac za kryterium czas trwania, uszkodzenia te mozemy podzieli¢
na:

a) Trwale w funkcjonowaniu jednostki;
b) Okresowe, trwajace kilka miesigcy lub lat (Doroszewska 1989).

Jezeli sprawno$¢ cztowieka zostanie poddana dzialaniu czynnikéw niekorzystnych
to moze zosta¢ w jakim$ stopniu ograniczona, czyli znajdowac si¢ ponizej normy. Moéwimy

wtedy o niepelnosprawnosci. Wedtug definicji Swiatowej Organizacji Zdrowia



jestto ,,ograniczenie lub wynikajacy z uszkodzenia brak zdolno$ci wykonywania czynnoSci
W sposob lub w zakresie uwazanym za normalny dla cztowieka” (Pilch red. 2004, 5.646).

Niepetnosprawno$¢ jest jednak jednym =z trzech okre$len (uszkodzenie,
niepelnosprawnos¢, uposledzenie) stosowanych przez WHO do opisania stanu wywotanego
pewnym odchyleniem od normalnego funkcjonowania czlowieka. ,,Uszkodzenie”
(impairment) jest zwigzane z utrata lub nieprawidlowoscia w funkcjonowaniu struktur
fizjologicznych lub anatomicznych ludzkiego organizmu (Pilch red. 2004). Upo$ledzenie
natomiast rozumiane jest jako ,,niekorzystna [...] sytuacja jednostki, bedaca konsekwencja
zaistnialego  uszkodzenia lub  niepelnosprawnosci, polegajagca na  utrudnieniu
lub uniemozliwieniu osobie niepelnosprawnej podejmowania ro6l uwazanych w danych
warunkach spotecznych 1 kulturowych za normalne dla jej plci 1 wieku”
(Pilch red. 2004, s. 646).

Wyzej wymienione rodzaje sprawno$ci mozna przenie$¢ takze na grunt
niepelnosprawnosci. Odpowiednio bgdzie to wiec niepetnosprawnos¢:

a) Sensoryczna — odnoszaca si¢ do wszelkich uszkodzen narzadéw zmystow

np. wzroku, czy stuchu;

b) Fizyczna — zwigzana z przewleklymi schorzeniami narzadéw wewngtrznych,

a takze uszkodzeniami narzadu ruchu;

c) Psychiczna — wszelkie zaburzenia proceséw psychicznych.

Czynnosci poszczegolnych narzadéw sg jednak ze sobg potaczone. W zwigzku z tym
uszkodzenie jednego z nich negatywnie wplywa na sprawno$¢ pozostatych. W takim
przypadku mozemy mowi¢ o niepelnosprawnosci sprzgzonej. Wynika ona z potaczenia,
€O najmniej dwoch wyzej wymienionych rodzajow uszkodzen (Majewski 1995).

Niepelnosprawnos¢ ma takze swoje konsekwencje, ktore mozna dostrzec na trzech
plaszczyznach:

a) Biologicznej — zaburzenie funkcji organizmu w stopniu zaleznym od uszkodzenia

organoéw 1 ukladow narzadow

b) Osobowej (psychicznej) — ograniczenie doktadno$ci, precyzji i szybkosci

podejmowania dziatan

c) Spotecznej — ograniczenie uczestnictwa jednostki w zyciu spolecznym

(Pilchred. 2004).

Z kolei, wedlug prawa polskiego, zgodnie z artykutem 2 pkt 10 ustawy o rehabilitacji

zawodowej 1 spotecznej oraz zatrudnianiu osOb niepetnosprawnych, niepetnosprawnosé

oznacza ,,trwata lub okresowa niezdolno§¢ do wypetniania rél spotecznych z powodu statego
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lub dlugotrwalego naruszenia sprawno$ci organizmu, w szczegdlnosci powodujaca
niezdolnos$¢ do pracy” (Dz.U. z2020r. poz. 426, art. 2 pkt 10).

Kazda osoba, u ktorej prawnie stwierdzono niepetnosprawno$¢ powinna otrzymac
orzeczenie o (stopniu) niepelnosprawnosci. Taki dokument wydaje Powiatowy Zespot
do Spraw Orzekania o Niepelnosprawnos$ci. Zawarta jest w nim przede wszystkim informacja
0 ustaleniu stopnia niepelnosprawnosci, symbol przyczyny niepetnosprawnosci oraz czas
jej zaistnienia 1 okres wazno$ci dokumentu. Znajduje si¢ tam takze dziesig¢ wskazowek
zwigzanych z wsparciem w zakresie edukacji, zatrudnienia, czy rehabilitacji oraz informacje
0 przystugujacych $wiadczeniach z zakresu Pomocy Spotecznej (Dz. U. z2020r. poz. 426).

W prawie polskim wyrdzniamy 3 stopnie niepetnosprawnosci:

a) Stopien lekki, do ktorego ,,zalicza si¢ osobe¢ o naruszonej sprawno$ci organizmu,
powodujacej] w sposob istotny obnizenie zdolno$ci do wykonywania pracy, w
porownaniu do zdolnosci, jaka wykazuje osoba o podobnych kwalifikacjach
zawodowych z petng sprawnoscig psychiczng i fizyczng, lub majaca ograniczenia
w pelnieniu rél spotecznych dajace si¢ kompensowaé przy pomocy wyposazenia w
przedmioty ortopedyczne, $rodki pomocnicze lub $rodki techniczne”
(Dz. U. 2 2020r. poz.426 art.4 ust. 3);

b) Stopien umiarkowany, do ktoérego zaliczamy osoby z naruszong sprawnoscia
organizmu, ktdre sg niezdolne do pracy lub jej wykonywanie mozliwe jest jedynie
w warunkach pracy chronionej. Sg to takze osoby, ktore mogg wymagac czasowej
lub cze$ciowej pomocy innych o0s6b w pelieniu 16l spotecznych
(Dz. U. 22020r. poz.426);

c) Stopien znaczny, do ktorego zalicza si¢ osoby z naruszong sprawnos$cia, niezdolne
do pracy lub wykonujace ja jedynie w warunkach pracy chronionej. Osoby te do
prawidlowego petnienia rél spotecznych potrzebuja statej lub dlugotrwatej opieki
osob trzecich, w zwigzku z niezdolnoscia do samodzielnej egzystencji
(Dz. U. 2 2020r. poz. 426).

Do prawidlowego rozumienia wyzej zaprezentowanych stopni niepelnosprawnosci
niezbedne jest wyjasnienie zwrotu: ,,niezdolno$¢ do samodzielnej egzystencji”. Oznacza to
,haruszenie sprawnosci organizmu w stopniu uniemozliwiajacym zaspokojenie bez pomocy
innych o0sob podstawowych potrzeb zyciowych, za ktore uwaza si¢ przede wszystkim

samoobstuge, poruszanie si¢ i komunikacje” (Dz. U. z2020r. poz. 426 art. 4 ust. 4).



Waznym punktem orzeczenia o stopniu niepetnosprawnosci jest takze symbol
jej przyczyny. W Polsce przyjeto klasyfikacje dwunastu takich symboli, ktora przedstawia si¢
nastepujaco:

a) ,,01-U— Uposledzenie umystowe,

b) 02-P — Choroby psychiczne,

c) 03-L-— Zaburzenia gtosu, mowy i choroby stuchu,

d) 04-O — Choroby narzadu wzroku,

e) 05-R — Uposledzenie narzadu ruchu,

f) 06-E — Epilepsja,

g) 07-S — Choroby uktadu oddechowego i krazenia,

h) 08-T — Choroby uktadu pokarmowego,

1) 09-M — Choroby uktadu moczowo-ptciowego,

J) 10-N — Choroby neurologiczne,

k) 11-1 — inne, w tym schorzenia: endokrynologiczne,, metaboliczne, zaburzenia
enzymatyczne, choroby zakazne 1 odzwierzgce, zeszpecenia, choroby uktadu
krwiotworczego;

I) 12-C — Catosciowe zaburzenia rozwojowe” (Ministerstwo Rodziny i Polityki
Spotecznej, https://empatia.mpips.gov.pl/-/symbol-przyczyny-niepelnosprawnosci
dostep: 06.01.2021).

Kazde orzeczenie wydane przez Zespot do Spraw Orzekania o Niepelnosprawnosci
moze zawiera¢ wigcej niz jeden, ale nie wigcej] niz trzy symbole przyczyn
niepetnosprawnosci, ktore w poréwnywalnym stopniu wplywaja na funkcjonowanie
organizmu cztowieka (Tamze).

,Jezeli w orzeczeniu o niepelnosprawnosci wystepuje tylko jeden symbol, to mozemy
mowi¢ o niepetnosprawnosci czystej, jednorodnej. Kiedy jednak s3a one powiazane,

to moéwimy o tak zwanej niepelnosprawnosci sprzezonej” (Pilch red. 2004, str. 647).
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1.2.  Osoba z niepelnosprawnoscig — pojecie 1 klasyfikacja

Niepetnosprawnos¢ to jedynie schorzenie, jaka$ dysfunkcja, jednak dotyka ona osoby.
W mys$l  podmiotowego  traktowania  czlowieka ~mowimy, wigc o  osobie
Z niepetnosprawnoscig. Wedtug Konwencji Praw Osob Niepetnosprawnych ONZ do oséb
Z niepelnosprawnosciami zalicza si¢ te osoby, ,,ktore maja dtugotrwale naruszong sprawnos¢
fizyczng, umystowa, intelektualng lub sensoryczng, co moze, w oddziatywaniu z réznymi
barierami, utrudnia¢ im petne i skuteczne uczestnictwo w zyciu spolecznym, na rownych
zasadach z innymi osobami” (Dz.U. z2012r. poz. 1169, artykut 1).

Nieco odmienng definicje osoby z niepetnosprawno$cia przedstawito, 1994 roku,
Europejskie Forum Niepetnosprawnosci w Parlamencie Europejskim, przyjmujac, ze ,,0s0bg
niepelnosprawng jest jednostka w pelni swych praw, znajdujaca si¢ w sytuacji uposledzajace;j
ja na skutek barier §rodowiskowych, ekonomicznych i spotecznych, ktérych z powodu
wystepujacych u niej uszkodzen nie moze przezwycieza¢ w taki sposob jak inni ludzie.
Bariery te zbyt czesto sa zwigkszane przez deprecjonujace postawy ze strony spoteczenstwa”
(Gatkowski T., http://idn.org.pl/sonnszz/def on.htm dostep: 13.03.2021).

Swoja definicj¢ osoby niepetnosprawnej zaproponowat takze T. Majewski. Wedtug
niego ,,0soba niepelnosprawna to taka, u ktorej uszkodzenie i obnizony stan sprawnosci
organizmu spowodowat utrudnienie, ograniczenie lub uniemozliwienie wykonywania zadan
zyciowych i zawodowych oraz wypelniania rol spotecznych bioragc pod uwage jej wiek, ptec,
stan, czynniki sSrodowiskowe, spoteczne 1 kulturowe” (Majewski 1995, s. 23).

Autor dokonat takze klasyfikacji osdb z niepelnosprawnosciami ze wzgledu na rodzaj
niepetnosprawnosci. Na tej podstawie wyrdznit cztery grupy oséb:

1) ,,0soby z niepelnosprawnoscig sensoryczng — uszkodzeniem narzadoéw zmystowych,
do ktorych naleza:

a) Osoby niewidome i stabowidzace,

b) Osoby gltuche i stabo styszace.

2) Osoby z niepetnosprawnos$cig fizyczna, do ktorych naleza:
a) Osoby z niepetnosprawnosciag motoryczng — z uszkodzeniem narzadu ruchu,
b) Osoby z przewlektymi schorzeniami narzadow wewngtrznych.

3) Osoby z niepetnosprawnoscig psychiczna:
a) Osoby umystowo uposledzone z niepelnosprawnos$cig intelektualna,

b) Osoby psychicznie chore z zaburzeniami osobowosci i zachowania,
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c) Osoby cierpigce na epilepsj¢ — z zaburzeniami §wiadomosci.

4) Osoby z niepelnosprawnos$cia zlozong, a wiec dotknigte wigcej niz jedng

niepetnosprawnoscig. Wystagpi¢ moga tutaj polaczenia rdéznych wymienionych
powyzej niepelnosprawnosci” (Majewski 1995, s. 24-25).

Osoby niepetnosprawne mozemy tez podzieli¢ ze wzgledu na okres zycia, w ktorym

wystgpita niepelnosprawno$¢. Na tej podstawie wyr6zniamy:

1) Osoby z niepelnosprawnoscig wrodzona;

2) Osoby z niepetnosprawnoscia nabyta (w réznych okresach zycia) z powodu:

a) Chorob przewlektych,

b) Chordob zawodowych i wypadkow przy pracy,

¢) Urazoéw pozazawodowych,

d) Dziatan wojennych,

e) Zmian spowodowanych starzeniem si¢ organizmu i chorobami starczymi
(Majewski 1995).

Wedtug O. Lipkowskiego osoby z niepelnosprawnoscig wrodzong mozna podzieli¢

jeszeze na trzy podgrupy, u ktorych szkodliwe czynniki wystapity:

a)

Przed urodzeniem (prenatalne),

b) W okresie porodowym (perinatalne),

c)

Po urodzeniu (postnatalne) (Morcinek 2011).

Istnieje oczywiscie jeszcze wiele kryteriow klasyfikacji osob z niepelnosprawnosciami

W réznych zrédtach, ktoére wielokrotnie krzyzuja si¢ ze sobg. J. Doroszewska dokonata

ich ogodlnej syntezy, wyrdzniajac kolejno:

1)

2)

3)
4)

,,Kryterium etiologiczne:

a) Uszkodzenia wrodzone (w tym dziedziczne),

b) Uszkodzenia nabyte w trakcie Zycia;

Kryterium czasu trwania:

a) Trwate,

b) Okresowe;

Kryterium neuropsychologiczne;

Kryterium medyczne:

a) Wydzielenie jednostek, zespotow i syndroméw patologicznych,

b) Okreslenie stopnia cigzko$ci stanu wyodrebnionych jednostek, zespotow i
syndromow patologicznych,

c) Konstruowanie prognozy;
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5) Kryterium biopsychologiczne (zasi¢gg wplywu uszkodzenia na osobowo$¢ 1 j¢j
funkcje);

6) Kryterium pedagogiczne (etapowe kryteria planowanych osiggniec);

7) Kryterium spoteczne (potrzeby roznego stopnia i rodzaju opieki w zyciu codziennym
| pracy):

a) Osiagnigcia pelnej samoobstugi 1 zaradno$ci zyciowej oraz przydatnosci

spolecznej,

b) Zaradno$¢ zyciowa ograniczona, samoobstuga elementarna,

c) Brak mozliwosci samoobstugi” (Ochonczenko 2000, s. 44).

Populacja o0s6b z niepelnosprawnosciami jest nie tylko bardzo zrdznicowana,
(co obrazuja powyzsze klasyfikacje), ale takze bardzo liczna. Wedtug Swiatowego Raportu
0 niepelnosprawnos$ci oraz ogdlnoswiatowych oszacowan populacyjnych z 2010 roku wynika,
7e osoby z niepelnosprawno$cig stanowia okoto 15% $wiatowe] populacji (jest to okoto
miliard oso6b) (Chan M. 2013). Sa to jednak jedynie szacunki, poniewaz uzyskanie
jednorodnych danych, dotyczacych 0s6b z niepetnosprawno$ciami w Unii Europejskiej, czy
na Swiecie jest praktycznie niemozliwe (Wenek M. 2018,
http://www.niepelnosprawni.gov.pl/p,122,zrodla-danych-o-osobach-niepelnosprawnych
dostep: 13.07.2021). ,,Niejednorodno$¢ wynika z r6znego definiowania niepelnosprawnosci w
poszczegdlnych  krajach. Zroznicowanie to odnosi si¢ zarowno do  definicji
niepelnosprawnosci biologicznej, jak tez okreslania niepetnosprawnosci
prawnej” (Wenek M. 2018, http://www.niepelnosprawni.gov.pl/p,122,zrodla-danych-o-
osobach-niepelnosprawnych dostep: 13.07.2021).

Wedhug danych Gtéwnego Urzgdu Statystycznego, na podstawie Badania Aktywnosci
Ekonomicznej Ludnosci (BAEL) w 2020 roku w Polsce byto ponad 1 500 tysiecy 0sob
Z niepetnosprawnoscia prawng. Mozna jednak szacowac, ze 11o$¢ 0sob z niepetnosprawnoscia
jest nieco wyzsza, poniewaz w badaniach nie uwzgledniono dzieci ponizej 16 roku zycia
orazosob w  wieku poprodukcyjnym, posiadajacych orzeczenie o  (stopniu)
niepetnosprawnosci (Janicka M. 2021, http://www.niepelnosprawni.gov.pl/p,81,bael dostep:
13.07.2021; Wenek M. 2018, http://www.niepelnosprawni.gov.pl/p,122,zrodla-danych-o-
osobach-niepelnosprawnych dostep: 13.07.2021).
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1.3. Funkcjonowanie spoleczne 0sob z niepetnosprawnosciami

Niepetnosprawno$¢ to zjawisko, ktore nabiera coraz wigkszego znaczenia
dla funkcjonowania spoteczenstwa. Osoby z niepetnosprawnosciami czesto zyja obok nas,
spotykamy je niemal codziennie. Pomimo tego dla wielu ludzi nadal jest to temat ,,tabu”;
co$ trudnego i niewygodnego, co nie pasuje do ,,normalnego” $wiata (Trebicka-Postrzygacz,
B. Roguska A. 2015).

Warto tutaj zaznaczy¢, ze ,niepetnosprawnos¢ dotyczy calej ludzkosci, nie mozna
obarcza¢ problemami zwigzanymi z niepelnosprawno$cig mniejszosci spotecznych- kazdy
cztowiek moze doswiadczy¢ pogorszenia stanu zdrowia i sta¢ si¢ osobg niepelnosprawng”
(Trebicka-Postrzygacz B., Roguska A. 2015, s. 411). Szczegbélnie akcentuyje t¢ kwestig
Miedzynarodowa  Klasyfikacja  Funkcjonowania,  Niepelnosprawnosci 1 Zdrowia
(International classification of functioning, disability and health (ICF)), wydana w 2001 roku
w Genewie przez Swiatowa Organizacje Zdrowia.

Obecnie istnieja dwa modele pojmowania niepetnosprawnos$ci. Model medyczny
pojmuje niepetnosprawnos$¢ jako pewng nieprawidtowos¢ ulokowang w konkretnej osobie.
Nalezy ja wigc wyleczy¢; dostosowac¢ do normy. Moze to jednak zrobi¢ jedynie specjalista.
Niepelnosprawno$¢ jest tutaj zjawiskiem negatywnym, co prowadzi do wytaczania osob
Z niepelnosprawno$ciami z zycia spotecznego i podkreslania koniecznosci petnienia opieki
nad nimi. Model interaktywny natomiast przedstawia niepetnosprawno$¢, jako roznig,
ktérej przyczyng jest wzajemne oddziatywanie jednostki i spoteczenstwa. Niwelowanie
przeszkod zwigzanych z niepetnosprawnoscia, polega wiec na zmianie stosunkéw pomiedzy
osoba z niepelnosprawno$cig a spoteczenstwem. Pomoc w tym moze kazda jednostka
lub instytucja wystepujaca w imieniu tej osoby lub ktokolwiek majacy wplyw na zmiang tych
stosunkow. W tym modelu osoba z niepelnosprawnos$cia posiada te same prawa i obowiazki,
a wigc staje si¢ petnoprawnym cztonkiem spoteczenstwa (Trebicka-Postrzygacz B., Roguska
A. 2015).

W 2002 roku na Europejskim Kongresie na rzecz Osdb Niepetnosprawnych powstata
Deklaracja Madrycka. Jest to dokument, ktdry znakomicie podsumowuje zalozenia modelu
interaktywnego (integracji spotecznej) i przedstawia je w nastgpujacych tezach:

1) ,Niepetnosprawnosé¢ to kwestia praw cztowieka - osobom

Z niepelnosprawno$ciami przystuguja takie same prawa jak wszystkim innym

obywatelom (...);
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2) Osoby niepelnosprawne domagajg si¢ rownych szans, a nie litosci — (...) osoby
te domagaja si¢ réwnych szans i dostepu do wszystkich spotecznych zasobow
-a wiec wiaczajacej edukacji, nowych technologii, stuzb medycznych i socjalnych,
aktywnos$ci sportowych 1 rekreacyjnych oraz dobr, produktow 1 ushug
konsumenckich;

3) Bariery tkwigce w spoteczenstwie prowadza do dyskryminacji i spotecznego
wylaczania — sposob, w jaki zorganizowane s3g nasze spoteczenstwa, prowadzi
czesto do tego, ze osoby niepelnosprawne nie mogg korzysta¢ w pelni
Z przystugujacych im praw czlowieka sa wykluczane z zycia spotecznego (...)”
(Deklaracja  Madrycka 2002  http://www.niepelnosprawni.pl/ledge/x/1878
dostep:18.08.2021) (np. w kwestii zatrudnienia 1 zarobkow);

4) Osoby niepelnosprawne — niewidzialni obywatele — dyskryminacja o0sob
Z niepelnosprawno$ciami bierze si¢ z uprzedzen, co prowadzi do ignorancji
i wzmaga Dbariery w postawach spotecznych, jednocze$nie praktycznie
uniemozliwiajac spoteczng inkluzje;

5) Osoby niepetlnosprawne stanowia zroznicowang grupe ludzi — nalezy uwzglednia¢
te roznorodno$¢ we wszelkich dzialaniach. Warto tutaj szczegodlnie skupi¢ sie¢
na osobach z niepelnosprawno$cia  ztozona. Jednocze$nie nie nalezy
dyskryminowa¢ os6b z niepetnosprawnos$ciami ze wzgledu na rodzaj dysfunkcji,
pte¢ czy pochodzenie etniczne;

6) Brak dyskryminacji + dziatania pozytywne = wigczenie spoteczne — konieczne
jest uzupelnienie prawa o braku dyskryminacji prawem dostepu do Srodkow
na zapewnienie niezalezno$ci osobom z niepetnosprawnosciami (Tamze).

Oczywiscie ogromng role odgrywaja tutaj osoby 2z niepelnosprawnosciami
iich,motywacja do podejmowania wysitku na rzecz wszelkiego rodzaju dziatan
usprawniajacych, dzigki ktorym beda oni mogli funkcjonowaé spotecznie w sposob zgodny z
panujagcymi normami. Gtéwne dzialania sg ukierunkowane na usprawnianie i zaakceptowanie
ograniczen” (Kawalec J. 2008a, s. 36).

Stopien $wiadomos$ci niepetnosprawnos$ci jest sprawg bardzo indywidualng. Zalezy
to min. od mozliwosci intelektualnych, ale takze od $rodowiska wychowawczego,
(czyli w duzej mierze od rodziny i szkoty). Akceptacja ograniczen (lub jej brak), zwigzanych
z niepelnosprawnoscig dokonuje si¢ wigc w wieku kilku lat, cho¢ zmienia si¢ pod wptywem
roznych czynnikdw na przestrzeni zycia (dotyczy to oczywiscie gtdéwnie niepetnosprawnosci
wrodzonej).
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Jednym z takich czynnikow, majacych duzy wplyw na postrzeganie wtasnej
niepetnosprawnosci jest akceptacja rowiesnicza. (Kawalec J. red. 2008b). ,,Znane
jest przekonanie, ze chore dzieci z milg osobowos$cia, posiadajace umiejetnos¢ tatwego
nawigzywania kontaktdow w grupie, majg wieksze szanse na szybsza i dobra akceptacje
W gronie rowiesnikow” (Kawalec J. 2008b s. 39). Poza tym duza grupa zdrowych dzieci
nie jest Swiadoma niepetnosprawnosci, boi sig¢ jej. Czgsto prowadzi to do pozornej integracji;
udawanej checi przebywania w towarzystwie osoby z niepetnosprawnoscig. Doswiadczenie
takiego odtracenia czesto ma ogromny wplyw na akceptacj¢ wlasnych ograniczen

oraz ksztaltowanie poczucia wlasnej wartosci (Kawalec J. red. 2008b).
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1.4. Zesp6t Marfana — specyfika schorzenia

Zespot Marfana po raz pierwszy opisat dr Wiliams w 1876 roku (Ignys$ 2000). Jednak
to pediatra z Paryza dr Marfan w 1896r. zauwazyl zespdt réznych nieprawidtowosci
szkieletowych u pigcioletniej dziewczynki. (Nowacka-Pyrlik 2002). Od tamtego czasu coraz
czesciej zaczely si¢ pojawia¢ doniesienia naukowe dotyczace charakterystyki objawéw ZM
i zespotow marfanopodobnych (Ignys 2000).

,Zespol Marfana (ZM) nalezy do genetycznie uwarunkowanych zaburzen tkanki
tacznej”(Rudzinska red. 2000, s. 9). Konkretnie — jest to wadliwa budowa struktury zwanej
fibryling typu 1. O wystgpieniu tej wady decyduja dwie, punktowe zmiany pigtego
I pigtnastego chromosomu w materiale genetycznym czlowieka. Tkanka gczna znajduje si¢
w wielu narzadach, dlatego ten zespdt chorobowy dotyka wielu z nich (Nowacka Pyrlik,
2002). ,,Czgstos¢ wystepowania mutacji to od 1,5 do 10 na 100.000 oséb” (Hadyk 2008, s.4).
Statystycznie zesp6l Marfana wystepuje raz na 3 — 5 tysigcy urodzen, niezaleznie od ptei
(Czabak 2018 https://marfan.org.pl/osrodek-badan-przesiewowych/ dostep: 18.08.2021).

ZM dziedziczy si¢ w sposob autosomalny dominujgcy. Wystepuje on bez wzgledu na
pteé, rase, czy grupe etniczng (Rudzinska red. 2000). ,,Azw 70-85% przypadkow choroba jest
dziedziczona” (Dobrzynska 2006, s. 9). Okoto 25% to tzw. mutacje ,,de novo” (Czabak P.
2018, https://marfan.org.pl/osrodek-badan-przesiewowych/ dostep: 18.08.2021). Czynnikiem
sprzyjajacym moze by¢ wtedy ,,zaawansowany” wiek ojca (Dobrzynska 2006). Mutacja
,»de novo” moze by¢ spontaniczna lub indukowana przez czynniki fizyczne, badz chemiczne
(Hadyk 2008).

Problemy pojawiajg si¢ gléwnie w czterech obszarach: uktadzie kostno-stawowym
(szkieletowym), uktadzie krazenia, narzadzie wzroku i1 ukladzie nerwowym

(Dobrzynska 2006; Hadyk 2008).
Tabela 10bjawy kliniczne Zespotu Marfana

UKLADY 1| OBJAWY
NARZADY

Uktad kostno — stawowy | - Waska i dtuga czaszka

- Wysoko sklepione (,,gotyckie’”) podniebienie
- Klatka piersiowa (,,kurza” lub ,,lejkowata’)

- Waskie plecy

- Skrzywienie kregostupa
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- Nadmiernie wydtuzone kofczyny gorne i dolne

- Koslawe kolana

- Dhugie pajagkowate palce rak i stop (Arachnodaktylia)

- Ptaskostopie

- Ostabiony aparat torebkowo-wi¢zadtowy stawoéw (umozliwia to
nadmierny ruch w stawach i jest przyczyna nawykowych

zwichni¢¢ stawow barkowych czy rzepki)

Skora

- Nadmiernie elastyczna skora
- Sktonnos$¢ do tworzenia si¢ rozstgpow skornych
- Sktonnos¢ do przepuklin pachwinowych

- Brak podscidiki thuszczowe;j

Uktad krazenia

- Niedomykalno$¢ zastawek potksigzycowatych aorty lub pnia
ptucnego

- Wypadanie ptatka zastawki dwudzielnej (mitralnej)

- Komorowe zaburzenie rytmu pracy serca

- Tetniak aorty

Narzad wzroku

- Podwichni¢cie lub zwichnigcie soczewek obu oczu
- Wrodzony brak soczewek lub ubytki soczewek
- Soczewki kuliste

- Za¢ma wrodzona

- Zaburzenia Zrenic

- Przetrwata blona Zrenicza

- Wrodzony brak teczéwki lub ubytki teczowki

- Réznobarwnos¢ teczowek

- Niebieskie twardowki

- Rogéwka olbrzymia

- Brak rzes

- Szczelina nerwu wzrokowego lub plamki zottej
- Retinopatia barwnikowa

- Slepota na barwy

- Oczoplas

- Zez

- Krotkow zrocznosé lub nadwzrocznosé
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- Jaskra

Inne - ObniZone napigcie migsniowe
- Wrodzone wady nerek

- Wrodzone wady ptuc (w tym np. odma optucnowa)

Opracowanie wlasne na podstawie: Z. Dobrzynska (2006), Zespot Marfana, ,Nasze Zycie”, Nr 1 (10), s. 8 — 13.
Ignys A. (2000), Zespot Marfana — obraz kliniczny i aspekty genetyczne, w: Zespdt Marfana. Praca zbiorowa.
Charakterystyka schorzenia i studia przypadkow osob nim dotknietych, B. Rudzinska (red.), Redakcja
Wydawnictw Tyflologicznych PZN, Warszawa, s. 9 — 17.

Powyzsza tabela prezentuje jak szerokie spektrum zaburzen w organizmie obejmuje
Zesp6t Marfana. Warto jednak zaznaczy¢, ze jest to schorzenie ,,0 zmiennej ekspresji
genetycznej. Zmienno$¢ ta powoduje duze zrdznicowanie nasilenia objawow
U poszczegdlnych chorych — od tagodnych po bardzo ostre. Moga si¢ one ujawniaé juz
w wieku niemowlecym, w dziecinstwie, albo dopiero w dorostym zyciu.” (Hadyk 2008, s. 4).

Objawy charakterystyczne dla ZM czasami mozna stwierdzi¢ juz przy urodzeniu.
Noworodek jest smukly i moze mie¢ stabe napiecie migsniowe. W pozZniejszym okresie
mozna zauwazy¢ np., ze dziecko nie $ledzi wzrokiem za przedmiotami. Czasami pojawia si¢
tez charakterystyczny szmer w sercu, ktory $§wiadczy o problemach kardiologicznych. Wada
serca moze jednak ujawni¢ si¢ dopiero u starszego dziecka lub w wieku dorostym, co tez jest
charakterystyczne dla ZM. Dziecko ro$nie szybciej niz jego réwiesnicy i jest bardzo smukte.
Dodatkowo moze si¢ §lini¢ nawet do 4 roku zycia, co wynika z ostabienia mi¢sni mimicznych
twarzy. Pojawia si¢ charakterystyczna Arachnodaktylia, a czgsto takze asymetria w potowach
ciala, ktéra moze by¢ przyczyna poOzniejszych problemow z skrzywieniem kregostupa,
czy deformacja klatki piersiowej. Czgsto tez wystepuja zapalenia oskrzeli, czy ptuc,
a w okresie dorostosci moze pojawi¢ si¢ takze astma. Warto jednocze$nie zaznaczyc,
ze poziom umystowy tych dzieci zazwyczaj mieSci si¢ w normie (Hadyk 2008;

Nowacka-Pyrlik 2002).

1.4.1. Diagnostyka ZM

Rozpoznanie zespotu Marfana stawia si¢ obecnie na podstawie zmodyfikowanych
kryteriow ustalonych przez ekspertow w Gandawie w 2010r. Uwzgledniaja one wywiad
rodzinny, wyniki badania klinicznego i1 badan dodatkowych, oceng ro6znych

narzadow/uktadow, ktore traktowane sg tacznie jako tzw. kryteria systemowe oraz badanie
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genetyczne (Czabak 2018, https://marfan.org.pl/osrodek-badan-przesiewowych/
dostep: 18.08.2021).

Jesli wywiad rodzinny w kierunku ZM jest dodatni, to znaczy, jezeli w najblizszej
rodzinie jest osoba z zespolem Marfana, to stwierdzenie: ektopii soczewek lub kryteridéw
systemowych 7 punktéw lub poszerzenia opuszki aorty wystarcza do postawienia rozpoznania
Zespotu Marfana (Tamze).

Jezeli natomiast wywiad rodzinny w kierunku zespolu Marfana jest ujemny,
rozpoznanie zespotu Marfana mozna postawi¢ przy stwierdzeniu:

a) Poszerzenia opuszki aorty i jednej =z nastepujacych cech: wystepowanie
podwichnigetych soczewek, obecno$¢ mutacji w genie kodujgcym fibryling,
bez watpienia patogennej i punktacji za kryteria systemowe 7 punktow

lub

b) Ektopii (podwichni¢cie) soczewki i mutacji w genie kodujacym fibryling, ktora zostata
zidentyfikowana wczesniej u osoby z tetniakiem aorty (Tamze).

Wspomniane wyzej kryteria systemowe przedstawiaja si¢ nastepujaco:

1) Skrzywienie kregostupa — 1 pkt

2) Deformacja klatki piersiowej — 1-2 pkt

3) Ptaskostopie — 1 pkt

4) Krotkowzroczno$¢ (powyzej 3 dioptrii) — 1 pkt

5) Wystgpienie odmy optucnowej — 2 pkt
Majac, co najmniej 5 takich punktow systemowych mozna poprosi¢ o skierowanie
do kardiologa celem oceny, czy nie ma poszerzenia aorty (Tamze).

,Nie ma ,testu Marfana”, ktory moze zosta¢ uzyty do peinej diagnozy schorzenia,
niezaleznie od innych badan” (Hadyk 2006 nr 4 (13), s. 15). Dodatkowo wiele cech,
charakterystycznych dla ZM wystepuje w catej populacji ludzi, a niektore z nich sa takze
czescig innych chordb, czesto o podobnym poditozu genetycznym (Tamze).

Istnieje jednak tzw. ,test kciuka”, w ktérym sprawdzamy elastyczno$¢ stawow
I dtugosc¢ kosci. Jest to ,,sprawdzenie, czy mozemy nawet z wysitkiem ztozy¢ palce dioni tak,
aby zakrywajac kciuk pozostatymi palcami wystawal poza przykrywajace go palce (dlon
ztozona w tzw. kutak) (Cichy (red.) 2010 s. 30) (ryc. 1a).
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Rysunek 1"Test kciuka" i wiotko$¢ stawdw przy Zespole Marfana
Zrodto: https://ukbut.ru/pl/prezentaciya-na-temu-sindrom-marfana.html, [dostep: 18.08.2021].

W 2010 roku w Narodowym Instytucie Kardiologii (NIK), dzieki
prof. dr hab. n. med. Zofii Teresie Bilinskiej powstal Osrodek Badan Przesiewowych
Dziedzicznych Choréb Uktadu Sercowo-Naczyniowego w IKARD w Aninie. Mozna tam
wykona¢ badania genetyczne w kierunku Zespolu Marfana. Niestety wykonywane sg one
jedynie w ramach projektow naukowych, co wigze si¢ dtugim czasem oczekiwania na wynik
testu. Komercyjne laboratoria genetyczne oferuja zbadanie genu FBN1, czy tez panelu kilku
gendw odpowiedzialnych za dziedziczne zespoly tkanki tacznej. W zalezno$ci od zakresu
badania czas oczekiwania na wynik wynosi do 2 miesigcy (Czabak 2018,
https://marfan.org.pl/osrodek-badan-przesiewowych/ dostep: 18.08.2021).

Optymistycznym jest jednak fakt, ze leczenie objawdéw mozna rozpoczaé, nawet,

gdy nie mamy 100% pewnosci, iz pacjent jest chory na ZM (Hadyk 2006 nr 4 (13)).

1.4.2. Leczenie

»Kilkadziesigt lat temu Zespot Marfana byl wyrokiem §mierci przed trzydziestym
rokiem zycia. Spowodowane to byto gtownie pgknigciami aorty” (Hadyk 2008, s. 10). Przy

wspdlczesnym poziomie wiedzy medycznej mozliwa jest nie tylko operacyjna korekcja
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tetniaka aorty, czy niedomykalno$ci zastawki mitralnej, ale takze wczesSniejsze zapobieganie
rozwarstwieniu aorty (Hadyk red. 2006 nr 1 (10)) (cho¢ w chorobach tkanki tacznej samym
tetniakom zapobiec si¢ nie da). Istotne jest wiec, a by moment operacji tgtniaka byt wezedniej
przewidziany 1 zaplanowany. Z tego wzgledu nalezy odbywac regularne wizyty kontrolne
u kardiologa (https://marfan.org.pl/leczenie-tetniakow-u-doroslych/, dostep: 21.08.2021).
Dodatkowo ,wykazano, ze wczesne wilaczenie beta-blokeréw, ktore zmniejszaja sily
dziatajace na $ciang aorty, zwalnia postep choroby” (Hadyk 2006 nr 1 (10), s. 12). Nalezy
takze prowadzi¢ spokojny, oszczedny tryb zycia — unika¢ wysitkow i gwaltownych zmian
ci$nienia (Hadyk 2006 nr 1 (10)).

Stosujac  najnowsze wytyczne dotyczace S$rednicy poszerzonej aorty mozna
przewidzie¢ wczesnie] moment operacji. Zalezy to od aktualnego wymiaru tetniaka i tempa
jego poszerzania sie (https://marfan.org.pl/leczenie-tetniakow-u-doroslych/
dostep: 21.08.2021). Nalezy takze wzia¢ pod uwage wiek i wzrost chorego (Hadyk 2006
Nr 1 (10)). Duzy wplyw ma takze rodzaj mutacji genetycznej. W niektorych chorobach tkanki
tacznej (zespotach marfanoidalnych) moment krytyczny nastepuje przy 40 mm $rednicy, przy
innych — 45 mm. Najczesciej bezwzglednym wskazaniem do operacji tetniaka przy Zespole
Marfana  jest wymiar 50 mm lub  rozwarstwienie si¢  tetnicy  aorty
(https://marfan.org.pl/leczenie-tetniakow-u-doroslych/ dostgp: 21.08.2021).

»letniak rozwarstwiajacy aorty jest to pekniecie blony srodkowej $ciany aorty
W wyniku powstania krwiaka $rédsciennego” (Hadyk 2006 nr 4 (13), s. 7). Jak rozpoznaé
rozwarstwianie si¢ tetniaka aorty? — zazwyczaj zwigzane jest to z naglym, rozdzierajagcym
bolem w klatce piersiowej, wedruyjacym z punktu wyjscia, (zgodnie z kierunkiem
rozwarstwiana), po catym ciele (az do szyi, brzucha, ledzwi i ndg). Dodatkowo moga
towarzyszy¢ temu silne poty, uczucie leku, a nawet wymioty (Hadyk 2006 nr 4 (13)).

Istnieje kilka metod operacji aorty, a jej wybor zalezy od aktualnego stanu zastawek
potksiezycowatych. W wyniku poszerzenia aorty i jej pierScienia czegsto dochodzi
do niedomykalnosci zastawek, co powoduje cofanie si¢ krwi do serca (Hadyk
2008).0stateczng decyzje podejmuyje tutaj kardiochirurg dopiero w momencie operacji, kiedy
jest w stanie ,,na Zywo” oceni¢ jej stan i realne szanse na zachowanie jej prawidtowych
funkcji po zabiegu. Najbardziej korzystna dla pacjenta jest oczywiscie plastyka zastawki
wtasnej. Jest 10 szczegolnie wazne u dzieci 1 pacjentow mtodocianych, poniewaz unika si¢
wtedy lekow przeciwkrzepliwych, przeciwnikow witaminy K, ktora jest niezbedna do
prawidlowej syntezy wapnia i witaminy D3 (https://marfan.org.pl/leczenie-tetniakow-u-
doroslych/ dostep: 21.08.2021).

22



Jezeli jednak zachowanie zastawki jest niemozliwe to zostaje ona wymieniona na
zastawke biologiczng lub mechaniczng. Tego wyboru tuz przed operacja dokonuje sam
pacjent (https://marfan.org.pl/leczenie-tetniakow-u-doroslych/ dostep: 21.08.2021).

Zastawka mechaniczna jest bardzo trwala, ale wymaga dozywotniego stosowania
lekéw obnizajacych krzepnigcie krwi i kontrole wskaznika INR (https://www.medicover.pl/sz
pital/wymiana-zastawki-plastyka-zastawki/, dostep: 21.08.2021). Jego wartos¢ u zdrowego
cztowieka powinna wynosi¢ 0,70 — 1,30, natomiast u osoby po wymianie zastawki powinna
miesci¢ sie¢ miedzy 2,0 — 4,0 (rysunek 2).

INR (ICD-9: G21) 2 3,01 0,70 - 1,30

Zakres terapeutyczny 2,0 - 3,5 zakrzepica zyt, zatorowo$¢ pfucna
Zakres terapeutyczny 2,0 - 4,0 sztuczne zastawki

Rysunek 2 INR (Wskaznik krzepliwosci krwi)
Zrédlo: opracowanie whasne na podstawie wyniku badan

Biologiczna proteza zastawki jest mniej trwata i nalezy ja wymieni¢ po okoto
10-15 latach, ale wymaga stosowania lekéw przeciwkrzepliwych jedynie przez okoto
3 miesigce (https://www.medicover.pl/szpital/wymiana-zastaw ki-plastyka-zastawki/,
dostep: 31.08.2021).

Genetyczne zaburzenie tkanki lacznej przy Zespole Marfana powoduje takze duze
wady wzroku. Najczgsciej jest to krotkowzroczno$¢ wysoka, osiggajaca wartos¢ kilkunastu
lub kilkudziesieciu dioptrii, czy tez za¢ma. Rownie czgsto, na skutek pgknigcia czegsci
wigzadelek podtrzymujacych soczewke, dochodzi do jej przemieszczenia, co nazywamy
podwichnigciem soczewek. Przy ruchach galek ocznych mozna wtedy zauwazy¢ drzenie
teczOwki. Jest to wskazanie do operacyjnego usunigcia soczewki, z tytulu zagrozenia
jej catkowitym zwichnieciem. Takim wskazaniem jest takze zmgtnienie soczewki, wtorna
jaska, czy tez zapalenie blony naczyniowej lub wady, ktérych nie mozna skorygowaé¢ innymi
metodami (Hadyk 2006 nr 1 (10); Hadyk 2008).

Zespot Marfana zwigzany jest takze z wadami uktadu kostnego. Czgsto wystepuje
kurza (wypukta) Iub Ilejkowata (wklgsta) klatka piersiowa. Wymagana jest wtedy
jej operacyjna korekcja. Deformacje klatki piersiowej powodujg takze zmniejszenie
pojemnosci zyciowej pluc. Leczenie polega tutaj na wykonywaniu ¢wiczen oddechowych
(Hadyk 2006 nr 1 (10); Hadyk 2008).

Z powodu wysokiego wzrostu u 0séb z ZM czgsto wystepuje skrzywienie kregostupa.
W tej kwestii zaleca si¢ wykonywanie ¢wiczen wzmacniajgcych mig$nie, a takze, (w

niektorych przypadkach), stosowanie gorsetu (Hadyk 2008). ,,W przypadku znacznego
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postepu zmian konieczne jest leczenie operacyjne” (Hadyk 2006 nr 1 (10), s. 12). Czesto
wystepuje takze ptaskostopie, czy tez koslawos¢ kolan (Hadyk 2008).

Jako Ze u 0s6b z Zespotem Marfana wystepuje tzw. podniebienie gotyckie, a czgsto
takze zuchwa jest skrocona lub wydtuzona, prowadzi to do $ciesnienia zebow. Dodatkowo
ich usuwanie moze by¢ utrudnione z powodu wiclokrotnego ukorzenienia. Oczywiscie w celu
poszerzenia podniebienia stosuje si¢ aparaty ortodontyczne lub usuwa si¢ pojedyncze zgby.
W niektorych przypadkach konieczna jest operacja chirurgiczna. Nalezy wtedy pamigtac
0 konsultacji z kardiologiem i profilaktyce antybiotykowej. Zalecane jest rOwniez stosowanie
pasty z fluorem (Hadyk 2008).

1.4.3. Znane osoby z Zespolem Marfana

Istnieja dowody na to, ze nosicielem tego zespolu zaburzen mogt by¢ np.
Charles de Goulle, czy Hans Christian Andersen (Hadyk 2006 nr 4 (13)).

Mozna powiedzie¢, ze historia Zespotu Marfana siega juz czasOw starozytnych.
Istniejg bowiem pewne przestanki §wiadczace o tym, ze nawet egipski faraon Echnaton (a
wlasciwie — Amenhotep 1V), zyjacy w XIV w.p.n.e., zdradzal objawy Zespotu Marfana.
Dzigki temu, ze faraon-rewolucjonista rozkazal malarzom i rzezbiarzom odzwierciedlanie
rzeczywistosci wiemy o wystepujacych u niego cechach ZM. Na kolosalnych posagach,
przedstawiajacych faraona, mozemy zauwazy¢ jego pociagla twarz, wysoko osadzone, skosne
oczy, a takze dtugie palce u rak 1 ndg, waska klatke piersiowg i spadziste ramiona. Cata
rodzina krolewska byta przedstawiana w podobny sposdb. Na tej podstawie lekarze wierza, ze

faraon i jego rodzina, zdradzali objawy Zespotu Marfana (Hadyk 206 nr 1 (10)).
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Rysunek 3 Faraon Echnaton (Amenhotep 1V)
Zrédto: http://egipt-online.pl/amenhotep-iv/ [dostep: 16.07.2021].

Do tej grupy osob prawdopodobnie nalezat takze Niccolo Paganini. Jego technika gry
na skrzypcach do dzi§ stanowi wielka zagadke. Wirtuoza posadzano o inne prowadzenie
smyczka, czy specjalne strojenie skrzypiec. W rzeczywistosci jednak mogto to by¢ zwigzane
z jego wyjatkowo dtugimi i elastycznymi w stawach dionmi, co nazywamy arachnodaktylig
(pajakowatoscig palcow) (Hadyk 2006 nr 2 (11)). Dodatkowo rycina przygotowana przez
Richarda Jamesa Lane’a, uzyta do stworzenia plakatu oglaszajacego jego wystapienie
W londynskiej Opera House w 1831 roku potwierdza, iz wyglad Paganiniego odpowiada
opisowi chorego na Zespot Marfana (https://www.umb.edu.pl/medyk/tematy/historia/tajemnic

a_geniuszu_niccolo_paganiniego dostep: 26.04.2020).

TUEE NODELRY DRPULYS,
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Rysunek 4 Niccolo Paganini
Zrédlo: https://www.gazzettaitalia.pl/pl/niccolo-paganini-diabelski-wirtuos/ [dostep: 26.04.2020].
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Istniejg takze dowody na to, ze gdyby Abraham Lincoln nie zostat zastrzelony podczas
wojny secesyjnej to bardzo mozliwe, ze zabilby go tetniak aorty. 16-ty Prezydent Stanow
Zjednoczonych mégt bowiem cierpie¢ na Zespdt Marfana. Juz w wieku 17 lat mial okoto
193cm wzrostu, a jako dorosty wazyt 72 — 83 kg. Lincoln miat tez nieproporcjonalnie dtugie
ramiona 1 palce oraz waska klatke piersiowa. Dowody na pozostate cechy Zespotu Marfana
odnaleziono, ale w niewielkich ilo$ciach. Pomimo tego badacze uwazaja, Ze szansa na to,
iz prezydent miat ZM wynosi 50/50 (Hadyk 2006 nr 4 (13)).

Bardziej wiarygodne z kolei sa dowody na to, Ze Maria Stuart — Zyjaca w czasach
romantyzmu krolowa Szkocji (w latach 1542-67) i Francji (w latach 1559-60). Jak napisat
W jej biografii Antoni Fraser, ,,byla bardziej atrakcyjng kobietg, niz wigkszo$¢ owczesnych
picknosci. Jej najbardziej zauwazalnym atutem byt jej wzrost” (Hadyk 2006 nr 3 (12), s. 25).
Kobieta prawdopodobnie miata okoto 180 cm wzrostu w wieku 44 lat. Autor zauwaza takze,
ze krolowa miat pickne dtonie i diugie palce. W 2001 roku, w Journal of Rheumatology
uznano, ze artretyzm, na ktory cierpiala Maria, byt rezultatem nadruchliwosci stawow,
wystepujacej przy Zespole Marfana. Potwierdza to takze jej wyglad, charakterystyczny
dla ZM (Hadyk 2006 nr 3 (12)).
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1.5. Zespoty Marfanopodobne

Ostabienie tkanki tacznej nie zawsze musi oznacza¢ Zespot Marfana. Istniejg takze
inne zespoty, ktore moglyby na niego wskazywaé. Jednak ze wzgledu na réznorodnosé
objawow 1 stopien ich zaawansowania, a niejednokrotnie takze czas ich pierwszego
wystgpienia, nalezy je rozrozni¢. Sg to tzw. Zespoty Marfanopodobne, ktorych podobienstwo

wynika z podobnego fenotypu jednostek chorobowych (Hadyk 2008).

Zespol Loeys-Dietz (LDS)

,Zespot Loeysa-Dietza zostal po raz pierwszy opisany w 2005 roku przez zespot
genetykow dzieciecych: profesora Bart Loeys’a oraz profesora Hal Dietz’a prowadzacych
badania na Uniwersytecie Johns Hopkins University School of Medicine w Baltimore
w USA. Zwrocili oni uwagg na wystepowanie wielu cech marfanoidalnych u osob, ktore nie
mialy mutacji genetycznych w genie FBNI1 odpowiedzialnych za Zesp6t Marfana.
W prowadzonych przez nich badaniach, zidentyfikowali czynniki  genetyczne,
odpowiedzialne za wystegpowanie choroby tkanki tgcznej o wielu cechach marfanoidalnych”
(https://marfan.org.pl/zespol-loeysa-dietza/?fbclid=IwAR2 IKFTPFrJVH5vvY Ls Tc166AegY t
YjDIKGpqyZAGtygQNsW3ylFG_ HWBw, dostep: 27.08.2021).

Zespdt Loeysa-Dietza cechuje si¢ znaczng zmienno$cig objawow. Zalezy
to od czynnikéw indywidualnych oraz podtypu LDS, ktorych jest obecnie 6. W zwigzku z
tym, potwierdzenie wystepowania zespotu mozliwe jest jedynie za pomoca testow
genetycznych. Nie wiadomo, jaka jest czgstos¢ wystepowania LDS. Szacuje si¢, ze czestos$¢
wystepowania LDS wynosi mniej niz 1:100.000 (jeden przypadek na 100 tys. osob), podczas
gdy rzadsze podtypy LDS, na przyktad mutacje genu SMAD3 (LDS3) wystepuja u
1:1.000.000 (jeden przypadek na milion os6b) (Tamze).

W Zespole Marfana (ZM) wystepuje mutacja genu fibryliny-1 (FBN1). U zdrowych
osob, fibrylina to bialko odpowiedzialne za przechwycenie TGF-B do tkanki laczne;j,
cow ZM nie wystepuje. Natomiast w zespole Loeysa-Dietza w zalezno$ci od jego podtypu,
wystepuje mutacja w genach, biorgcych udziat w szlakach sygnalowych/sygnalizacyjnych
TGF-B. Mutacje te skutkujg wytworzeniem zmienionego biatka, ktore nie pelni poprawnie
swojej funkcji, lub catkowitym jego brakiem, co przyczynia si¢ do uposledzenia sygnalizacji
szlaku TGF-B. Mimo, ze mechanizm obu chorob jest odmienny, zaré6wno zespot

Loeysa-Dietza jak i Zespot Marfana powstaja w skutek zaburzen w szlakach sygnatowych
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TGF-B, ktore petnig ogromng role w tkance tacznej. Ponadto istnieje wiele cech wspdlnych
mi¢dzy tymi dwoma zespotami (Tamze).
Wystepuja 4 charakterystyczne cechy Zespotu Loeysa-Dietza:
1) Krete tetnice
2) Szeroko rozstawione oczy (hiperteloryzm oczny)
3) Rozszczep podniebienia i lub jezyczka (tkanka zwisajaca z tytu gardta)
4) Poszerzenie aorty oraz tetniaki i rozwarstwienia $cian tgtnic (ktore mogg wystepowac
w catym ciele) (Hadyk 2008; https://marfan.org.pl/zespol-loeysa-dietza/?fbclid=IwAR
2IKFTPFrJVH5vWY LsTc166AegY _tYjDIKGpqyZAGtygQNsW3ylFG_HWBw,
dostep: 27.08.2021).
Czesto wystepuje takze:
1) Plaskostopie i/ lub szpotawos¢ stop
2) Latwos$¢ siniaczenia sie, szerokie blizny oraz blados¢ skory
3) Szarawy lub niebieski odcien twardowki oka
4) Niestabilno$¢ kr¢gostupa szyjnego
5) Pe¢knigcie macicy podczas cigzy
Nalezy réwniez zauwazy¢, ze podwichnigecie soczewki oka, bardzo wysoki wzrost
I wyraznie dtuzsze konczyny, zwykle nie sg zwigzane ze wszystkimi podtypami zespotu
Loeysa-Dietza (Hadyk 2008; https://marfan.org.pl/zespol-loeysa-dietza/?fbclid=IwAR2IkfTP
FrJVH5vvYLsTcl66AegY tYjDIKGpqyZAGtygQNsW3ylFG HWBw, dostep: 27.08.2021).

Zespol Ehlersa-Danlosa

,»Zespol albo — wg niektorych autoréw — Zespoty Ehlersa i Danlosa to grupa chordb,
spowodowanych defektami kolagenu i zaburzeniami metabolicznymi w obrgbie tkanki
tacznej. Zmiany dotycza gldwnie stawow, skory 1 Scian naczyh krwiono$snych.” (Hadyk 2008,
s. 12). Zrodtem objawow sa tutaj defekty w budowie kolagenu (Hadyk 2008).

Podobnie jak w Zespole Loeysa-Dietza obecnie opisano szes¢ gtownych postaci tego
zespotu. Réznig si¢ one pod wzglegdem objawdw, przebiegu i rokowania. Ponadto objawy
poszczegolnych postaci mogg si¢ na siebie naktada¢. Duze znaczenie ma wigc wywiad
rodzinny. Wiadomo jednak, ze istnieje wiele jeszcze nie sklasyfikowanych podtypow tego
schorzenia (Tamze).

Glownym objawem zespotu Ehlersa-Danlosa (w wigkszo$ci podtypow) jest nadmierna
ruchomo$¢ stawow, ze sklonno$cia do podwichnigé. Skora jest zazwyczaj cienka

i przeswiecajaca, z duzymi sktonnosciami do przebarwien. W zespole Ehlersa-Danlosa
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istnieje takze duze zagrozenie pgknigcia $cian naczyn, zwigzane z ich znaczng kruchoscig.
W zwigzku z tym u tych osdb wykonuje si¢ jedynie zabiegi chirurgiczne ratujace zycie.
Stosuje si¢ takze zabiegi ortopedyczne. Czgsto podaje si¢ réwniez leki przeciwzapalne

I przeciwbolowe (Hadyk 2008).

Zespol Bealsa-Hechta
ZespOt Bealsa nazywany tez zespolem Bealsa-Hechta lub inaczej wrodzong
arachnodaktylia, jest zaburzeniem tkanki tgcznej opisanym po raz pierwszy w 1971 roku
przez Rodneya Kennetha Bealsa i Fredericka Hechta. Wykryli oni mutacj¢ w genie FBN2,
dziedziczong w sposob autosomalny dominujacy. Cechy zespotu Bealsa wystepuja w catym
ciele, szczegdlnie w duzych stawach. Chociaz nie ma informacji na temat
doktadnego rozpowszechnienia zespotu Bealsa, szacuje si¢, ze zapadalno$¢ wystepuje
rzadziej niz 1 na 10.000 oséb rocznie (Hadyk 2008; https://marfan.org.pl/zespol-bealsa/,
dostep: 27.08.2021).
Zespot Bealsa diagnozowany jest na podstawie obecno$ci grupy okreslonych
objawow:
1) Dtugie, cienkie konczyny, waska gtowa i tutow;
2) Permanentne przykurcze wielu stawow, ograniczajace ruchy tokci, kolan, bioder
| palcow;
3) Nieprawidlowe przygiecie kregostupa, ktore powoduje zaokraglenie przygarbienie
plecow (kifoskolioze);
4) Stabo rozwinigte mig¢$nie;
5) Nieprawidlowosci wystepujace w malzowinie usznej;
6) Dtugie, smukte palce uraki stop;
7) Trwale zagiete palce uraki stop, ktore nie moga si¢ catkowicie wyprostowac;
8) Woystajaca klatka piersiowa;
9) Wypadanie ptatkéw zastawki mitralnej, a takze jej niedomykalnos¢;
10) Poszerzenie aorty;
11) Podwichnigcie soczewek;
Dostepne sg takze testy genetyczne na wykrycie mutacji w genie FBN2. Zalecane jest
takze przeprowadzenie echokardiogramu u kardiologa oraz badania uktadu
migsniowo-szkieletowego na obecnosé przykurczow i kifozy lub skoliozy u doswiadczonego

ortopedy (Tamze).
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Zespol Sticklera

Zespdt Sticklera, (inaczej nazywany dziedziczng dystrofig stawow), jest to grupa
zaburzen genetycznych, ktorych przyczyng jest mutacja w genie dla kolagenu,
w chromosomie 12. Skutkiem tego sg nieprawidlowosci w budowie twarzy, problemy
ze wzrokiem,  utrata  stuchu 1 problemy ze  stawami  (Hadyk  2008;
https://marfan.org.pl/zespol-sticklera/, dostgp: 27.08.2021).

Dotyka on 1 na 7,5 tys. — 9 tys. noworodkow. Zespot Sticklera jest jednak
postepujacym zaburzeniem i jego objawy nasilajg si¢ wraz z wiekiem. Podobnie
jak przy Zespole Marfana, wystepuje zmienno$¢ ekspresji genetycznej (nawet wsrod
cztonkéw tej samej rodziny) (Tamze).

Niektore podtypy zespolu Sticklera s3 dziedziczone w sposodb autosomalny
dominujacy. Wtedy dziedziczenie choroby przebiega podobnie jak w przypadku ZM. Istniejg
jednak, obecnie dwa zbadane podtypy zespotu, ktére sg dziedziczone w sposodb autosomalny
recesywny. Oznacza to, ze dopiero odziedziczenie dwdch kopii zmienionego genu powoduje
ukazanie si¢ objawow choroby (https://marfan.org.pl/zespol-sticklera/, dostep: 27.08.2021).

Diagnostyka zespolu Sticklera przebiega na podstawie badania klinicznego,
zwykorzystaniem 12-punktowego systemu kryteriow diagnostycznych oraz przy
uwzglednieniu historii choroby rodziny. Mozna takze wykona¢ testy genetyczne, sprawdzajac

znane lokalizacje mutacji.

Zespol Shprintzena-Goldberga

Zespot Shprintzena-Goldberga (inaczej okreslany takze, jako zespdt kraniosyntozy
Shprintzena-Goldberga), jest zaburzeniem, ktore wptywa na wiele czgéci ciata. Sg to gtdownie
zaburzenia w obrgbie kosci 1 mozgu. Jest ot niezwykle rzadkie zaburzenie, a jego doktadna
czestotliwo$¢ wystepowania nie jest znana. Do tej pory na $wiecie zgloszono
mniej niz 50 przypadkow  wystepowania tej  choroby  (https://marfan.org.pl/zespol-
shprintzena- goldebrga/, dostep: 27.08.2021).

Charakterystyczng cechg tego zespotu jest kraniosynostoza czyli przedwczesne
potaczenie niektdrych kosci czaszki (szwy czaszki zrastajg si¢ zbyt wczesnie). To zjawisko
moze zaburza¢ wzrost czaszki. Ponadto osoby z zespotem Shprintzena-Goldberga maja czgsto
opozniony rozwo6j mowy 1 lekka Iub umiarkowang niepelnosprawnos¢ intelektualng
(spowodowane anomaliami neurologicznymi), co nie jest w ogdle zwigzane z Zespotem

Marfana (Tamze).
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Wigkszo$¢ przypadkéw jest spowodowana mutacja genu SKI. Ten gen wplywa
na wiele typéw komorek w catym ciele i wydaje si¢, ze odgrywa role w rozwoju wielu
tkanek, w tym czaszki, innych ko$ci, skory i moézgu. Inne geny rowniez moga byé
zaangazowane w powstanie tego zespotu. W niektorych przypadkach przyczyna genetyczna
nadal nie jest znana (Tamze). Zespdt ten jest dziedziczony w sposob autosomalny
dominujacy. Moze takze doj$¢ do sytuacji, ze jedno z rodzicow ma mutacje w genie SKI w
populacji komoérek jajnikow lub jader, ale nie w innych komoérkach ciata. Jest to jednak

sytuacja niezwykle rzadka (Tamze).

Istnieje jeszcze kilka Zespotdw Marfanoidalnych, ktore sg bardzo zblizone do Zespotu
Marfana (jak np. Fenotyp MASS). Czesto takze ich specyfika nie jest dobrze zbadana. Nawet
posrod opisanych wyzej zespoléw Marfanopodobnych nie znamy w petni podtypéw choroby
lub konkretnego umiejscowienia znieksztalconego fragmentu genu. Jako Ze nie istnieje
jeszcze os$rodek badan nad Zespotem Marfana 1 zespotami Marfanopodobnymi, to ilo$¢
prowadzonych badan, na temat czgstosci ich wystepowania w populacji, jest ograniczona

(https://marfan.org.pl/zespoly-marfanopodobne/, dostep: 27.08.2021).
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1.6. Stowarzyszenie Marfan Polska, jako grupa wsparcia dla oso6b chorych

I ich rodzin

,»W dniu 5 grudnia 1995 roku odbyto si¢ zebranie zatozycielskie, na ktérym 15 oséb
petnoletnich utworzyto nasze Stowarzyszenie Rodzin Chorych na Zesp6t Marfan oraz inne
zespoty genetycznie uwarunkowane ,,Pomozmy Naszym Dzieciom” z ogdlnopolska siedzibg
W Gdyni” (Nowacka-Pyrlik 1 Rudzinska red. 2001, s. 13). Pomystodawcami
oraz organizatorami zawigzania stowarzyszenia byli Hanna i Jan Kawalcowie. Pan Kawalec
przez prawie 25 lat pelnil role prezesa stowarzyszenia Marfan Polska. Wsérod zatozycieli
wymieni¢ nalezy takze Teres¢ z Suwatk, Danut¢ z Kartuz oraz Pafstwa Korneli¢ 1 Andrzeja z
Tczewa (https://marfan.org.pl/o-stowarzyszeniu/#historia dostep: 22.08.2021).

,Zawigzanie = Stowarzyszenia poprzedzity kilkuletnie poszukiwania rodzin
ze schorzeniem Marfana oraz dwumiesigczna procedura rejestracji”
(Nowacka-Pyrlik i Rudzinska red. 2001, s. 13). Dodatkowo od 2006 roku jest to organizacja
pozytku publicznego, dziecki czemu Stowarzyszenie moze otrzymywaé 1% podatku.
(https://marfan.org.pl/o-stowarzyszeniw/#historia dostgp: 22.08.2021).

Zespot Marfana to choroba wystepujaca z czgstoscig 1:5000. Latwo policzyg,
ze Polsce zyje ok. 8 tys. chorych na zesp6t Marfana oraz od 2 do 3 razy wiecej pacjentow
chorych na inne marfanopodobne zespoly tkanki lacznej. Wedtlug oficjalnych danych
tylko okoto 30% pacjentdow ma Swiadomos¢ choroby. W zwigzku z tym misjg Stowarzyszenia
Marfan Polska jest rozpowszechnianie wiedzy wsrdéd lekarzy i1 pacjentdw (zaréwno
zdiagnozowanych, jak i niezdiagnozowanych) (Tamze).

Te misje Stowarzyszenie realizuje poprzez szereg dziatan skierowanych do pacjentow
oraz lekarzy, np.:

1) Prowadzenie strony internetowej (aktualne logo Stowarzyszenia przedstawia ryc.5);

2) Prowadzenie grupy wsparcia (Facebook);

3) Prowadzenie profili w portalach spotecznosciowych Facebook i Instagram,
atamrealizowanie kampanii #TetniakRo$nieWciszy oraz Miesiac Swiadomosci
Marfana i innych;

4) Prowadzenie pomocy interwencyjnej (telefon alarmowy);

5) Pomoc w zorganizowaniu opieki medycznej, kontakt do przychodni, szpitali i lekarzy;

6) Wspotpraca z wiodagcymi osrodkami leczenia pacjentéw z zespolem Marfana

(Narodowy Instytut Kardiologii, UCK Gdansk, WUM);
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7) Organizowanie konferencji i sympozjow naukowych dla pacjentow i lekarzy;

8) Spotkania z pacjentami comiesi¢czne ,,Z Marfanem przy kawie”;

9) Prowadzenie kanatu na YouTube, nagrywanie wywiadow z lekarzami i ekspertami
W tematach waznych dla zycia podopiecznych;

10) Udziat w pracach instytucji panstwowych: Narodowy Fundusz Zdrowia, Rzecznik
Praw Pacjenta, Komisja Chorob rzadkich w Sejmie RP;

11) Uczestnictwo w inicjatywach pozarzadowych: Krajowe Forum Chorob Rzadkich
ORPHAN, inicjatywy wspoOlne organizacji pacjentoéw kardiologicznych i chordb
rzadkich i inne;

12)Udziat w wydarzeniach krajowych 1 mi¢dzynarodowych: kongresy, sympozja,
konferencje dla lekarzy, na ktérych rozdajemy nasze materiaty;

13) Wspdlpraca z pozakrajowymi organizacjami marfanowskimi w Europie i na Swiecie;

14) Dziatalno$¢ wydawnicza: poradniki, vlogi, broszury, ulotki (Tamze).

MARFAN POLSKA

#TetniakRosnieWciszy | MARFAN.ORG.PL

Rysunek 5 Logo Stowarzyszenia Marfan Polska

Zrédto: https:/marfan.org pl/o-stowarzyszeniu/#historia, [dostep: 22.08.2021]

Dzigki tak szeroko zakrojonym dzialaniom wiedza na temat Marfana 1 Zespotow
Marfanopodobnych w Polsce znacznie si¢ poszerzyta. Swiadczy o tym chociazby fakt,
ze W popularnym serialu obyczajowym ,,Na Wspdlnej” w odcinku 3192, wyemitowanym
23.03.2021 roku, pojawilta si¢ epizodyczna posta¢ 6-letniego Sebastiana ze zdiagnozowanym
Zespotem  Marfana (https://serialeweb.pl/na-wspolnej-odcinek-3191-3192-3193-3194-
streszczenie-zdjecia/ dostep: 22.08.2021).
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2. METODOLOGIA BADAN WEASNYCH

Do rozstrzygniecia problemu, zawartego w temacie niniejszej pracy, niezbedne
jest przeprowadzenie postgpowania badawczego. Polega ono na sformutowaniu przedmiotu
badan, celéw 1 probleméw badawczych oraz wskazaniu metod, technik 1 narzgdzi

badawczych.

2.1. Przedmiot badan oraz cele 1 problemy badawcze

Do rozpoczgcia rozwazan badawczych niezbgdne jest okreslenie przedmiotu badan.
Wedtug Alberta Maszke, uzywajac tego pojecia ,,mamy na mysli przedmioty w sensie
dostownym, to jest obiekty, rzeczy oraz zjawiska w odniesieniu, do ktorych chcemy
prowadzi¢ badania” (Maszke 2004, s. 49). Przedmiotem badan w niniejszej pracy jest
funkcjonowanie spoleczne os6b dotkni¢tych Zespole m Marfana.

Kolejne ustalenia terminologiczne dotycza celu badan. Wedtug Janusza Gniteckiego
,jest to rodzaj zamierzonego efektu, do ktorego zmierzamy, czy do ktérego ma doprowadzi¢
nasza dziatalno$¢ badawcza” (Gnitecki 1989, s. 75).

Autor wyrdznia takze 3 rodzaje celow badawczych, ktore zwigzane sg z:

a) Cel poznawczy — opisem, wyjasnianiem i przewidywaniem pewnych zjawisk

pedagogicznych

b) Cel teoretyczny — opracowaniem teoretycznego lub empirycznego modelu zajgé

dydaktyczno-wychowawczych, ktory nastgpnie zostaje zweryfikowany w pracy

badawczej

c) Cel praktyczny — opracowaniem praktycznych wskazowek przydatnych w pracy

pedagogicznej (Gnitecki 1989).

Cele badawcze mozemy takze podzieli¢ na gtowne i szczegotowe. W niniejszej pracy
cel glowny stanowi rozpoznanie specyfiki funkcjonowania spolecznego os6b dotknietych
Zespolem Marfana. Wyznaczono takze nastepujace cele szczegotowe:

a) Cel poznawczy — opis funkcjonowania spotecznego osoéb z Zespolem Marfana,

na podstawie dostgpnej literatury oraz przeprowadzonych wywiadow

b) Cel praktyczny — Ustalenie wskazowek dla osob z ZM oraz z ich otoczenia

spolecznego, utatwiajacych ich codzienne funkcjonowanie.
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Kolejnym punktem rozwazan metodologicznych jest wyznaczenie problemow
badawczych. Wedlug Tadeusza Pilcha ,,problem badawczy to pytanie o natur¢ badanego
zjawiska, o istote zwigzkow migdzy zdarzeniami lub istotami i1 cechami zjawisk”
(Pilch i Bauman 2001, s. 43).

Problemy badawcze mozna podzieli¢ na gtowne 1 szczegblowe. W niniejszej pracy
problem gtowny brzmi:

Czym charakteryzuje si¢ funkcjonowanie spoleczne osob z Zespolem Marfana?

Problemy szczegotowe natomiast przedstawiaja si¢ nastgpujgco:\

1. Jak przedstawia si¢ sytuacja osobista i rodzinna osob dotkni¢tych Zespolem
Marfana?

2. Jak wyglada sie¢ relacji pozarodzinnych oséb z Zespolem Marfana?

3. Jak osoby z Zespolem Marfana funkcjonuja w S$rodowisku szkolnym
I zawodowym ?

4. Jak osoby z Zespolem Marfana spedzaja czas wolny?

Jakie ograniczenia i wyzwania niesie ze soba Zespol Marfana?
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2.2.  Metody, techniki i narzgdzia badawcze

W celu udzielenia odpowiedzi na wyzej przedstawione pytania niezbedne jest
ustalenie metod i1 technik badawczych. Ich wybdr nie moze by¢ przypadkowy i musi by¢
przyporzadkowany problematyce badan.

Wedtug Mieczystawa tobockiego ,,zar6wno metody jak i techniki badan to sposoby
postepowania naukowego, majace na celu rozwigzanie sformutowanego uprzednio problemu”
(Lobocki 2011, s. 27). Z kolei Tadeusz Pilch definiuyje metod¢ badawcza, jako ,,zespo6t
teoretycznie uzasadnionych zabiegdw koncepcyjnych i instrumentalnych obejmujacych
najogdlniej cato$¢ postgpowania badacza, zmierzajacego do rozwigzania okreslonego
problemu naukowego” (Pilch 1998, s. 42). Autor wyroznia takze 4 podstawowe metody
badania naukowego:

a) Eksperyment pedagogiczny

b) Monografia pedagogiczna

€) Metoda indywidualnych przypadkow

d) Metoda sondazu diagnostycznego (Pilch 1998).

Do przeprowadzenia badan w niniejszej pracy wykorzystam metode
indywidualnych przypadkéw. Jest to jedna z podstawowych metod badawczych,
wywodzacych si¢ z pracy socjalnej. Zazwyczaj rozumiana jest ona, jako sposob badan,
polegajacy na analizie jednostkowych sytuacji i1 zjawisk, przez pryzmat biografii cztowieka.
Przeprowadzany jest w celu zdiagnozowania przypadku lub zjawiska 1 podjecia dziatan
terapeutycznych (Pilch 1998).

Po dobraniu metody nalezy wybra¢ takze odpowiednig technike badawcza. W ujeciu
definicyjnym jest to ,,szczegdtowy sposdb postepowania badawczego” (Lobocki 2011, s. 27).
Szerzej rzecz ujmujac sa to dziatania praktyczne, regulowane pewnymi zasadami,
ktore pozwalaja na uzyskanie mozliwych do zweryfikowania informacji, opinii 1 faktow
(Pilch 1998). Tadeusz Pilch przedstawia takze nastepujaca klasyfikacje:

a) Obserwacja

b) Wywiad

c) Ankieta

d) Badanie dokumentéw

e) Analiza tresci

f) Techniki projekcyjne (Pilch 1998).
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Na potrzeby niniejszej pracy wykorzystam technike wywiadu. W ujeciu
definicyjnym jest to ,rozmowa badajacego z respondentem lub respondentami wedtug
opracowanych wczesniej dyspozycji lub w oparciu o specjalny kwestionariusz” (Pilch 1998,
s. 82).

Kolejnym etapem postgpowania badawczego jest dobdér odpowiednich narzedzi
badawczych. Sa to wszelkie przedmioty stuzace do realizacji badan. Sg to wigc ,,materiaty lub
urzadzenia techniczne stuzace do przeprowadzenia badan i opracowania ich wynikow” (Okon
2001, s. 252). W tym rozumieniu moga to by¢ zaréwno testy i kwestionariusze,
jak i programy komputerowe czy urzadzenia techniczne (Okon 2001).

Na potrzeby niniejszej pracy stworzono dwa kwestionariusze wywiadu
(znajdujacego si¢ na str. 105) Dodatkowo do ich przeprowadzenia niezbedny bedzie
dlugopis lub dyktafon (jezeli uzyskam zgod¢ osob badanych na jego wykorzystanie).
Uczestnikami moich badan beda zardwno osoby z Zespotem Marfana, jak i ich bliscy

(rodzina, partnerzy, przyjaciele).

37



2.3. Organizacja i przebieg badan

Wazng czynno$cia w badaniach pedagogicznych jest okreslenie organizacji
I przebiegu badan, czyli ,,mozliwosci i sposobu, w jaki zebrany zostanie material”
(Dutkiewicz 2000, s. 98).

Jak pisze Tadeusz Pilch: ,,Nie zawsze mozna z gory precyzyjnie okresli¢ teren
przysztych badan. Niekiedy wypadnie z pewnych spraw zrezygnowac¢” (Pilch 1995, s. 178).
Tak bylo wilasnie w przypadku niniejszej pracy magisterskiej. Poczatkowo zaktadatam
przeprowadzenie wywiadow podczas zjazdu cztonkéw Stowarzyszenia Marfan Polska. Plany
te zweryfikowala jednak pandemia Covid-19. W zwigzku z zakazem spotkan 1 utrudnieniami
W przemieszczaniu, zjazd nie odbyt si¢. Konieczna byta wigc zmiana koncepcji badan.

Jako partnerka osoby ze zdiagnozowanym Zespotem Marfana naleze do zamknigtej
grupy ,,Marfan i Marfanopodobne Zespoty tkanki tacznej” na Facebooku. W zwigzku z tym

na poczatku marca biezacego roku zamiescitam tam takg informacje:

Witam

Nazywam si¢ Marlena Pogorzelczyk 1 jestem studentkg pedagogiki
na kierunku: Pomoc Spoleczna i Socjoterapia na  Uniwersytecie
Zielonogorskim. Piszg prace magisterska na temat: ,,Funkcjonowanie Spoteczne
Os6b z Zespotem Marfana”.

Chcialabym przeprowadzi¢ wywiady zar6wno z osobami dotknigtymi
Zespotem Marfana 1 Zespotami Marfanopodobnymi, jak i osobami
z ich otoczenia.

Sama juz od 4 lat jestem w zwigzku z osobg z Zespotem Marfana. Dlatego tez
chciatabym stworzy¢ niejako ,vademecum” wiedzy na temat tej choroby
I zwigzanych z nig prawidtowosci.

Osoby zainteresowane prosz¢ o kontakt prywatny. Bede wdzieczna za pomoc.

Mimo moich wcze$niejszych obaw, 0 brak zainteresowania tym tematem ze strony
cztonkéw grupy, otrzymalam ogromny, pozytywny odzew na t¢ wiadomos$¢. W ciagu kilku
godzin zebratam grupe 15 osob z Zespolem Marfana i Zespotami Marfanopodobnymi,
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co byto dla mnie duzym zaskoczeniem. Bardzo tatwo uzyskiwalam takze kontakt z osobami
bliskimi, ktorych wypowiedzi stanowia doskonate uzupetnienie wywiadu z osobg z ZM.

Badane osoby sa mocno zréznicowane pod wzgledem plci i wieku. Jest to bowiem
10 kobiet i 5 mezczyzn w wieku od 6 do 55 lat. Osoby te roznig si¢ takze pod wzgledem
nasilenia objawow, co jest zwigzane ze zmienno$cig fenotypu w ZM. U niektérych z nich
zdiagnozowano takze choroby towarzyszace (jak np. epilepsja, artretyzm, czy rozszczep
krg gostupa).

,»Generalna reguta domaga sig, aby proba reprezentowata wszystkie cechy 1 wszystkie
elementy populacji generalnej” (Pilch 1995, s. 179). Niestety ze wzgledu na fakt,
ze nie przeprowadzono do tej pory badan, ktore okreslalyby liczebno$¢ osob z Zespotem
Marfana i Zespotami Marfanopodobnymi w Polsce, i/lub na §wiecie, nie mam pewnosci,
czy przebadana proba jest reprezentatywna.

Badania zostaly przeprowadzone w polowie marca biezacego roku. Ze wzgledu
na sytuacj¢ pandemiczng wywiady odbywaty si¢ gtownie telefonicznie. Kilka osob wyrazito
zgod¢ na rozmowe video w programie zoom lub za pomocg komunikatora internetowego
Messenger. Od wszystkich badanych uzyskatam zgod¢ na nagrywanie.

Przebieg tych rozmoéw wspominam bardzo mile. Badani chgtnie odpowiadali
na pytania. Kazdy z nich chcial podzieli¢ si¢ swoja historig. Dzigki temu uzyskatam bardzo

obszerny material badawczy.
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3. FUNKCJONOWANIE SPOLECZNE OSOB Z ZESPOLEM
MARFANA — WYNIKI BADAN WEASNYCH

3.1. Opis proby badawczej

Aby odpowiedzie¢ na pytanie: czym charakteryzuje si¢ funkcjonowanie spoteczne
0s0b z Zespolem Marfana? przeprowadzitam kilkanascie wywiadow z osobami dotknigtymi
tym schorzeniem. Byly to zar6wno osoby z Zespotem Marfana, jak i z Zespotami
Marfanopodobnymi. Chgtnie przedstawiali mi oni swoja histori¢ choroby oraz opowiadali
0 sukcesach i trudno$ciach, z jakimi mierza si¢ w codziennym funkcjonowaniu.

Przeprowadzitam takze rozmowy z bliskimi tych oséb. Najczesciej byli to rodzice,
partnerzy (maz / zona) lub przyjaciele. Ich wypowiedzi stanowig ciekawe uzupelnienie

historii os6b z ZM.

Przypadek | — Tatiana, lat 6

Tatiana, juz jako niemowlak wzbudzata pewne podejrzenia lekarzy. Dziewczynka
miata az 62cm, dlugie stopy, pianistyczne / pajakowate palce. Juz przy wypisie ze szpitala
matka otrzymata skierowania do specjalistow pod katem zdiagnozowania ZM. Badania
genetyczne sg bardzo drogie, wigc genetyk (po samym wygladzie dziecka) na poczatku
zaprzeczyt diagnozie. Dopiero 2-3 lata pozniej rodzice trafili do innego genetyka. Pani doktor
potwierdzita, ze jest to ksigzkowy przyktad Zespolu Marfana, (chociaz na oficjalne wyniki
rodzice czekali ponad rok). Byl to ogromny szok dla rodziny, tym bardziej, ze jest to tzw.
mutacja ,,de novo”.

,,Ksigzkowy przyktad ZM” — co to oznacza? Dziewczynka ma 145 cm pomimo tego,
ze ma dopiero 6 lat. Tatiana jest jedynie o pot glowy nizsza od 11-letniej siostry. Z tego
wzgledu dziewczynka od 3 miesigcy stosuje terapi¢ hormonalng (zalecong
przez endokrynologa) majacg na celu zahamowanie wzrostu i przyspieszenie rozwoju
hormonalnego (miesigczka).

Przez szybki wzrost dziewczynka ma takze potwierdzong 3-tukowg skolioze (od 3 lat
chodzi w gorsecie). Zdiagnozowano u niej takze plaskostopie, a dodatkowo stopy rotuja
na zewnatrz (z tego wzgladu dziecko jest wyposazone w specjalne ortezy). Dodatkowo

u dziewczynki stwierdzono takze rozszczep kregostupa.
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Tatiana jest rehabilitowana od najmtodszych lat. Kilka razy uczestniczyta w turnusach
rehabilitacyjnych (trwajacych okoto 4 tygodnie), jednak rodzice nie byli zbyt zadowoleni
Zich przebiegu. W zwiazku z tym matka dziewczynki zrezygnowata z pracy i od trzech lat
samodzielnie rehabilityje coérke. Dodatkowo rodzice wykupujga prywatne zajecia
Zrehabilitantem. W celu efektywniejszej rehabilitacji postepujacej skoliozy wykorzystuja
tzw. metode Fietza, w zwigzku z tym co 2 tygodnie konsultujg si¢ z ortopeda w sprawie
ewentualnej korekty wykonywanych ¢wiczen. Dziewczynka jest takze w domu podwieszana
na specjalnym wyciagu rehabilitacyjnym. Efektywne leczenie wspomaga na pewno ogromne
zaangazowanie dziewczynki: ,,czasami myslg, Zze ona jest chyba jaka$ ,,supermenka”.
Jest bardzo wytrwata 1 zawsze chetnie wspolpracuje z rehabilitantami. Czgsto tez dopomina
si¢ o zaktadanie gorsetu” — mOwi mama.

Tatiana ma bardzo smukla sylwetke (wazy jedynie 30kg), pomimo tego, ze mama
zapewnia, ze dziewczynka je bardzo duzo. Swiadczy to o szybkiej przemianie materii
U dziecka 1 najprawdopodobniej jest tez zwigzane z nienaturalnie szybkim wzrostem.

Dziewczynka ma podwichniete soczewki i duzg krotkowzrocznos¢ (wada -11).
Jest wiec pod statg opieka okulisty.

Tatiana jest takze pod opieka dentysty i ortodonty, poniewaz posiada, typowe dla ZM,
podniebienie gotyckie. Z tego powodu ma sttoczone zeby. Przy niektérych z nich
nie ma nawet zalagzkow zegbow statych. Przez krotki czas dziewczynka byta pod opieka
laryngologa, jednak szybko okazato sig¢, ze jest to zbyteczne, poniewaz pod tym katem
dziewczynka jest zdrowa. Wystepuje u niej jedynie duza wiotko$¢ uszu (np. w obecnej
sytuacji dziewczynka nie jest w stanie zatozy¢ maseczki zakrywajacej usta i nos).
Jednocze$nie warto dodac¢, ze Tatiana nie ma typowej dla ZM podtuznej, smuklej twarzy.

Dziewczynka jest takze pod stala opieka kardiologa, poniewaz stwierdzono u niej
niedomykalno$¢ zastawki mitralnej. Tetniak aorty na razie nie wystgpuje. Mama planuje takze
konsultacje z pulmonologiem, poniewaz u dziewczynki pojawila si¢ pewna niewydolnos$¢
ptucna. Warto tutaj zaznaczy¢, Ze nie stwierdzono wczesniej wystepowania ,kurzej”

lub ,,lejkowatej” klatki piersiowe;.
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Przypadek Il — Mikolaj lat 10

Mikotaja, w wieku 9 lat, przy okazji wstepnych badan lekarskich do klasy sportowe;j
(z zajgciami na basenie), lekarz skierowal do kardiologa dziecigcego, z powodu styszalnych
szmeréw w sercu. Specjalista potwierdzit niedomykalno$¢ zastawki mitralnej. Z tego powodu
chtopiec jest ostabiony fizycznie: ,,dzieci w jego wieku mogg biega¢ po podwoérku pédt dnia,
aon przebiegnie par¢ krokow i dyszy. Poza tym nie jest w stanie podnie$¢ ci¢zszych
przedmiotoéw” — méwi mama. To wilasnie specjalista chirurgii dzieciecej po raz pierwszy
wysungl podejrzenie Zespotu Marfana.

W pdzniejszym czasie, ze wzgledu na wystepujace u chtopca problemy skorne lekarze
wysungli takze podejrzenie Zespotu Loeysa-Dietza. Badania genetyczne potwierdzity jednak
wystepowanie Zespotu Marfana. Najprawdopodobniej jest to mutacja ,,de novo”, cho¢ rodzice
nie otrzymali jeszcze oficjalnych wynikow badan w tym zakresie.

Po otrzymaniu diagnozy mama chiopca bardzo si¢ przejeta. W tamtym czasie czytata
duzo wiadomos$ci na temat specyfiki Zespolu Marfana (tym bardziej, ze sama pracuyje, jako
nauczyciel wspomagajacy z dzieémi z autyzmem). Bardzo szybko zapisala si¢ tez
do zamkniegtej grupy ,,Zespot Marfana i Marfanopodobne choroby tkanki tacznej”
na Facebooku. Jezeli chodzi o Mikotaja, to mama uwaza, ze diagnoza pomogta chtopcu
zrozumie¢ chorobe w ogole. Mikotaj jest bardzo wrazliwy na roznego rodzaju
niepetnosprawnosci.

Najwicksza trudnos¢ sprawiata chtopcu duza krétkowzroczno$é¢ (-18), oraz zez
(mama wspomina, ze ,uciekatlo mu oczko”). Chtopiec mial takze podwichnigte soczewki
W obu oczach. Z tego powodu na poczatku biezacego roku Mikotaj przeszedl dwie operacje
korekcji wzroku. Ich wyniki sg szokujace, poniewaz teraz wada wynosi (+1). Roznice
t¢ wida¢ w codziennym funkcjonowaniu dziecka: ,,Mikotaj dopiero niedawno po raz pierwszy
zobaczyl ksiezyc 1 gwiazdy” — mOwi mama. Poza tym dzigki przeprowadzonym operacjom
chtopiec moze samodzielnie czyta¢ ulubione ksigzki i komiksy.

U Mikotaja wystepuje typowe dla Zespotu Marfana gotyckie podniebienie. Chtopiec
ma bardzo $ci$nieta szczeke, przez co: ,,kazdy zab zyje swoim zZyciem” — §mieje si¢ mama.
W tej kwestii ortodonta ostrzegt juz rodzicéw, ze jeden aparat ortodontyczny moze nie
wystarczyc.

Chtopiec ma takze typowe dla ZM problemy kostne. Stwierdzono u niego m.in. kurza

klatke piersiowa. Z tego wzgledu, po konsultacji z fizjoterapeuta, Mikotaj wykonuje
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¢wiczenia w domu. Dodatkowo chiopiec ma tez charakterystyczne, dlugie, pianistyczne palce
i malg przepukling pachwinowa, (ktora rowniez jest dos¢ czestym objawem ZM).

Chtopiec nie wyroznia si¢ jednak wsrdd kolegow pod wzgledem wzrostu czy wagi.
Mikotaj ma 148 cm wzrostu i wazy 35,5kg. Mama dodaje, ze chtopiec zawsze byt szczupty,

jednak w okresie pandemii nieco przytyt.

Przypadek 111 — Monika, lat 13

Monika urodzita si¢ 3 tygodnie wcze$niej, wigc formalnie jest wczeSniakiem.
Dziewczynka dostata 7/10 pkt w skali Apgar. Mama, zdecydowala si¢ wigc na wizyte
U neurologa. Specjalista juz wtedy zapisal na odwrocie karty podejrzenie Zespolu Marfana,
jednak nie poinformowat o tym fakcie rodzicéw dziecka, a jedynie kierowat ich do kolejnych
specjalistow.

U Moniki wystapita tzw. mutacja ,,de novo”. Istnieje przypuszczenie, ze jest to zbidr
gendéw ze strony rodziny ojca dziewczyny. Mezczyzna jest bowiem réwniez bardzo wysoki
(ma 192 cm), a w historii jego rodziny pojawialy si¢ przypadki choréb serca. Rodzice jednak
nie byli tego $wiadomi. W zwigzku z tym informacja o diagnozie byta dla nich ogromnym
szokiem. Chociaz Monika do tej pory nie ma genetycznego potwierdzenia ZM, to wszystkie
wystepujace u niej objawy nie pozostawiajg ztudzen w tej kwestii.

Dziewczynka bardzo szybko trafita na konsultacje do kardiologa. Badania wykazaty
niedomykalno$¢ zastawek (dwudzielnej, trojdzielnej i aortalnej) i poszerzong opuszke aorty
wstepujacej. W zwigzku z tym specjalici zastanawiali si¢ nad wykonaniem operacji
kardiologicznej. Monika miata wtedy 7 lat. Aktualnie tetniak ma okoto 46-48 mm szerokosci,
bez oznak rozwarstwienia. W zwigzku z tym dziewczyna raz na pét roku jezdzi na konsultacje
do kardiologa. Dziewczyna przyjmuje tez niezbedne leki kardiologiczne. Z powodu wady
serca Monika ma trudno$ci np. z wej$ciem na trzecie pig¢tro budynku.

Monika trafita takze na konsultacj¢ okulistyczng. Juz w wieku 7 lat dziewczynka
miata podwichnigte soczewki w obu oczach. W zwigzku z tym dokonano usunigcia soczewek
dziewczyny. ,,Okulistka odradzita nam wszczepienie sztucznych soczewek. Powiedziata, ze
U Moniki istnieje wicksze prawdopodobienstwo, ze one si¢ odkleja 1 bedzie trzeba wykonaé
kolejng operacj¢” — ttumaczy mama. W zwigzku z tym dziewczyna od 3 roku Zycia nosi
soczewki kontaktowe. Niedawno nauczyta si¢ samodzielnie je zaktada¢. Dodatkowo zaktada

okulary progresywne ,,i radzi sobie catkiem nieZle. Tylko 2 razy miata zapalenie spojowek” —
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dodaje mama. Awaryjnie dziewczyna ma takze okulary w petni korygujace jej wadg wzroku
(do zaktadania bez soczewek).

Monika jest takze pod statg kontrolg ortopedy. Dziewczyna ma plasko-koslawe stopy.
Do 10 roku zycia chodzita w specjalnych ortezach. Niestety mimo to jedna stopa bedzie
musiata zosta¢ zoperowana. Monika ma takze stwierdzong 3-tukowa skoliozg kregostupa.
Dziewczyna nosi specjalny gorset na dzien i na noc. W miar¢ mozliwosci dziewczyna
jest takze rehabilitowana. Chodzi na ¢wiczenia 1ub specjalista przychodzi do ich domu.
Przed wybuchem pandemii Covid-19 Monika czg¢sto chodzita takze na basen. Mimo
wszystkich tych staran, konieczna bedzie operacja krggostupa. U Moniki widoczny jest takze
niewielki doteczek na klatce piersiowej. Mama nigdy nie dostata jednak z tego powodu
zadnego sygnalu o konieczno$ci wykonania zabiegu, poniewaz jest to wada bardzo
minimalna. Mimo to rodzice planujg kontrolng wizyt¢ u pulmonologa.

U Moniki wystepuje, typowe dla ZM, podniebienie gotyckie i §cisnigte zgby. Z tego
powodu dziewczyna od 5 roku zycia jest takze pod kontrolg ortodonty. Monika nosi ruchomy
aparat ortodontyczny, po ktérym wida¢ niewielka popraweg. Lekarz twierdzi jednak,
ze zalozenie statlego aparatu bedzie w przysztosci konieczne. Jezeli chodzi natomiast
0 wyrywanie z¢bow, to stomatolog nie moze przeprowadzi¢ zabiegu bez zgody kardiologa.

Dziewczyna ma typowa dla ZM budowe ciata. Ma 1,85 cm wzrostu w wieku 13 lat
I jest szczupta. Wystepuje u niej takze stabe napigcie migsniowe. Zespol Marfana wplywa
takze na dluzsze gojenie si¢ ran. Dziewczyna ma przektute uszy. ,,Juz drugi rok z rzgdu nosi
kolczyki od kosmetyczki, bo jak zatozy inne to potrafig jej si¢ wrosng¢ w ciato. Kiedy
nie nosi wcale, to w ciggu dwoch dni zarasta jej dziurka” — mowi zprzejeciem mama.
Dziewczyna ma takze dos$¢ gesta krew. U Moniki wykryto takze bakterie, ktora powoduje,
ze Srednio raz w miesigcu u nastolatki pojawia si¢ opryszczka. Czgsto wystepuja u niej takze
bole gtowy

Monika byta takze, jako dziecko, badana przez endokrynologa. Terapia hormonalna,
powodujgca spowolnienie wzrostu, a tym samym przyspieszenie rozwoju biologicznego, byta
jeszcze wtedy eksperymentalna. W zwiazku rodzice nie zdecydowali si¢ na jej wdroZenie
W odpowiednim czasie. Dzi§ Monika, pomimo osiggni¢cia wieku dorastania, nie ma jeszcze
miesigczki. U dziewczyny wykryto jednak niedoczynno$¢ tarczycy. Dodatkowo Zespot
Marfana zwicksza takze podatno$¢ na choroby autoimmunologiczne i niestety u Moniki

stwierdzono chorobe Hashimoto.
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Przypadek IV — Agata, lat 16

Agata choryje na Zespot Loeysa-Dietza. Jest to mutacja de novo. ,,O tym, ze co$ jest
nie tak to wiedzieliSmy od poczatku, bo corka urodzita si¢ z wadg serca. Od urodzenia byta
pod opieka r6znych specjalistow, bo co chwile co$ si¢ dziato” — méwi mama. Dziewczyna
miata ubytki miedzy przedsionkami 1 komorami serca. P6zniej okazato si¢ rowniez, ze Agata
ma tetniaka aorty. ,,To nas zwalito z n6g 1 wtedy byliSmy juz raczej pewni, ze ona ma Zespot
Marfanopodobny” — méwi mama.

Aktualnie Agata jest po dwodch operacjach serca. Pozostatoscig po pierwszej z nich
moze by¢ tzw. kardiomiopatia, czyli przerastanie (lewej) komory serca. Z powodu mtodego
wieku, dziewczyna dopiero w lipcu ubiegtego roku przeszta operacje¢ t¢tniaka aorty. Ma takze
wszczepiong mechaniczng zastawke. ,,Nie ukrywam, ze jest troche chroniona, bo boj¢ sie, ze
pojawi si¢ tetniak w jakiej$ innej tetnicy” — mowi mama. W LDS tetniaki powstajg bowiem
duzo tatwiej nizw ZM i mogg si¢ pojawia¢ w tetnicach w catym ciele.

Dopiero 4 lata temu u dziewczyny potwierdzono genetycznie wystepowanie Zespotu
Loeysa-Dietza. W pierwszych badaniach genetycznych zostata zbadana tylko cze$¢ gendow
i nie wykryto u Agaty zadnej mutacji. Rodzice zostali wigc zapewnieni, ze podejrzenie
Zespotu Loeysa-Dietza bylo btedne. Genetyk zdecydowal si¢ jednak pozniej rozszerzy¢
badania, ktérych wyniki potwierdzity wezesniej stawiang diagnoze.

Diagnostyka Agaty bardzo przeciagneta si¢ wiec w czasie 1 jak méwi mama: ,,nie bylo
az takiego szoku”. Dodatkowo kobieta jest z wyksztatcenia potozng. ,,To wyksztatcenie
pomaga mi tatwiej odnalez¢ si¢ w szpitalu, ale jest mi tez trudniej, bo wiem, co czeka na sali
operacyjnej moje dziecko. Wolatabym niektorych rzeczy nie wiedzie¢” — dodaje. Z kolei
Agata informacje o chorobie przyjeta do$¢ spokojnie. ,,Wiasciwie nie za bardzo mnie
to ruszyto, zawsze mialam problemy, bylam przygotowana na taka diagnozeg, przyjetam
to neutralnie” — mowi dziewczyna. ,,Ona po prostu nie zna innego zycia” — dodaje mama.

Agata ma sylwetke marfanoidalng, ale nie jest zbyt wysoka (ma jedynie 160 cm
wzrostu). Dziewczyna ma dlugie, pianistyczne palce i stloczone zgby. ,,Nawet chciata nosic¢
aparat ortodontyczny, ale jej tkanka jest tak delikatna, ze wszystko ja bolato 1 obcieralo” —
wspomina mama. Wystepuje u niej takze klatka lejkowata, jednak nie jest ona zbyt
poglebiona, wigc nie wymaga operacji. U dziewczyny stwierdzono takze wadg wzroku (-4)
i (-5), ktora jest korygowana za pomocg okularow.

Agata ma takze bardzo wiotkie mige$nie i stawy. Dziewczyna nie jest w stanie nawet

zamkna¢ drzwi na klucz, czy tez wstawi¢ wody na herbate dla gosci. Ta wiotko$¢ powoduje
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tez, ze dziewczyna ma zaburzony chod. Zdarzylo si¢ nawet, ze Agacie wyskoczyta rzepka
w kolanie. ,,Powinna nosi¢ wktadki ortopedyczne, ale jej skora jest tak delikatna, ze wszgdzie
robity jej si¢ otarcia, odciski itp.” — mOéwi mama.

Agata wyglada jak ksigzkowy przyktad Zespolu Loeysa-Dietza. Dlatego tez: ,,jak
wesztam na strone ,,Loeys-Dietz Foundation to wiedzialam, ze moja cérka jest podobna
do tamtych dzieci, cho¢ nie ma az tak zarysowanych cech” — wspomina mama. Dziewczyna
ma typowe dla LDS niebieskie biatkowki oczu, cofni¢ta brod¢ oraz rozszczep jezyczka. Agata
ma takze bardzo poskrecane naczynia krwiono$ne (zaréwno tetnice jak i zyly). Sa one dos¢
widoczne i kruche, przez co tatwo pekaja przy wkituciach. Dziewczyna jest takze bardzo
delikatna.

Agata ma tez duze skrzywienie krggostupa. Przeszta juz dwie operacje. ,,Na pierwszej
operacji lekarze wtozyli jej instrumentarium, ale po dwoéch latach musieli je wyjaé, bo sig
wysuwato” — méwi mama. Wtedy lekarze polecili takze zatoZenie gorsetu, ,,ale jej mi¢énie nie
pracowaly 1 ona si¢ na tym gorsecie zwieszata” — méwi mama. Do czwartego roku zycia,
czyli pierwszej operacji kregostupa, dziewczynka byta stale rehabilitowana. Rodzina
mieszkata wtedy w Hiszpanii, wigc Agata uczgszczala na ,rehabilitacje poprzez zabawg”.
Po operacji rehabilitanci ¢wiczyli z dziewczynka, ale przy zachowaniu duzej ostroznosci.
Kiedy natomiast okazato si¢, ze wykryto u niej tgtniaka, ,,to juz nikt nie chcial si¢ tego podjac
I pozostawal nam tylko basen we wlasnym zakresie” — wspomina mama. Aktualnie Agata
ma ponad 100 stopni skrzywienia krggostupa. ,,Ma kifozg, skolioze¢ 1 lordoze, a jakim$ cudem
trzyma si¢ w pionie, ale ten krggostup jest w srodku bardzo poskrecany” — moéwi z przejeciem
mama. Lekarze podejrzewaja, ze dziewczyna moze mie¢ w kregostupie skrgcone okoto
15 cm. Na szczescie Agata szybko przestata rosnaé, dzigki czemu wada nie poglebia sie.

LDS charakteryzuje si¢ takze duzg delikatno$cig tkanek miekkich. Niestety u Agaty
w wieku 3 lat wykryto mata torbiel na §ledzionie, ktéra w ciggu 7 lat urosta do 10 cm.
Dziewczynka miata wiec przez operacje¢ usunigcia narosli. ,,Przy wycieciu lekarz stwierdzit,
ze to musiato by¢ peknigcie niedokonane — $ledziona pekta w $srodku 1 pojawita si¢ mata

torbiel, ktora caty czas rosta” — mowi mama. Agata ma wigc usuni¢ty sledziong.
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Przypadek V — Konrad, lat 18

Podejrzenie Zespotu Marfana u Konrada wysunal okulista, kiedy chtopiec miat 3 lata.
Chtopak ma podwichnigte soczewki i w zwigzku z tym jego wada wzroku to az (-25) dioptrii,
»ale to wszystko zalezy od tego jak si¢ soczewka utozy” — méwi mama. Chiopak do tej pory
nie przeszedt operacji wzroku.

Kiedy chtopiec miat 5 lat wykryto u niego niedomykalno$¢ zastawki aortalnej.
W zwiazku z tym lekarze szybko wdrozyli leczenie farmakologiczne. W wieku 13 lat
u Konrada wykryto takze tgtniaka. 3 lata p6zniej chtopak przeszedt operacje. Tetniak miat juz
wtedy 51 mm szeroko$ci. U Konrada wymieniono poszerzony fragment aorty i wykonano
plastyke zastawki.

Chiopak ma typowe cechy Zespotu Marfana. Jest wysoki, szczupty, ma dtugie,
pajakowate palce. Wystepuje u niego takze charakterystyczne gotyckie podniebienie.
Dodatkowo Konrad jest alergikiem, wiec ,,zwykle przezigbienie, czy infekcja trwaja u niego
minimum tydzien” — méwi mama.

Konrad dlugo nie miat wykonanych badan genetycznych, poniewaz ,,pani pediatra
powiedziala, Ze on jest dzieckiem wysokorostym. Chiopak trafit wigc do genetyka dopiero
w wieku 12 lat. Specjalista potwierdzit klinicznie Zespdt Marfana. Rodzice nie wiedza
jeszcze, po kim syn mogt odwiedzi¢ chorobe. Najprawdopodobniej jednak jest to mutacja
,,de novo”.

Dla rodzicow chiopca informacja o ZM byta ogromnym szokiem. ,,Trzymatam si¢
diagnozy pediatry, ze to jest dziecko wysokoroste” — thumaczy mama. Rodzice starali si¢
jednak robi¢ wszystko, aby poméc synowi. Konrad byt wtedy matym chtopcem,

wigc wiadomo$¢ o diagnozie, nie zrobita na nim duzego wrazenia.

Przypadek VI — Patrycja, lat 21

U Patrycji podejrzenie Zespotu Marfana wysunieto dopiero kilka lat po §mierci jej
ojca. Mezczyzna zmart nagle, w wieku 26 lat, w wyniku peknigcia tetniaka aorty, o ktorym
wczesniej nie wiedzial. Dziewczynka miata wtedy 4 lata. ,,Mam ciocig¢, ktdra jest pediatra
i ona wykryta u mnie szmery w sercu” — mowi dziewczyna. Na tej podstawie Patrycja
otrzymata skierowanie do Centrum Zdrowia Dziecka. Okazato si¢, ze ma §ladowa

niedomykalnos¢ zastawki mitralnej. Lekarze przeprowadzili réwniez wywiad rodzinny
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I wykonali dziewczynce szereg badan. Na tej podstawie u 6-letniej wtedy Patrycji, wysuni¢to
podejrzenie Zespolu Marfana. Dziewczyna do dzi§ przyjmuje przepisany lek i kontroluje
ci$nienie tgtnicze krwi. Co roku jezdzi takze na kontrole do kardiologa w Centrum Zdrowia
Dziecka. W 2019 roku lekarze stwierdzili poszerzenie opuszka aorty. Badanie wykazato,
ze ma on 38 mm, a co za tym idzie, powigkszyt si¢ 0 7 mm w ciggu 5 lat.

,,PO mnie nie wida¢ ZM” — zapewnia Patrycja — ,,Mam 180 cm wzrostu, ale przy tym
waze 80 kg. Chcialabym schudng¢, ale nie moge” — uSmiecha si¢ dziewczyna. Wystepuje
U niej takze niewielka wiotko$¢ migsni i stawow oraz dlugie, pianistyczne palce. Patrycja ma
takze niewielki doteczek na wysokos$ci ostatniego Zebra po lewej stronie. Wada jest jednak
tak niewielka, ze chirurg zasugerowat jedynie korekte plastyczng. Dziewczyna nosi takze
okulary. ,,Moja wada wzroku jest spowodowana dtugim przesiadywaniem przed komputerem
i to jest tylko (-1,75) i (-1,25)” — zaznacza Patrycja. W wieku 6 lat usuni¢to jej takze kilka
zebow z prochnica.

W 2018 roku Patrycji wykonano badania genetyczne w Centrum Zdrowia Dziecka.
Pierwsze z nich, wykonane metoda sekwencjonowania, nie wykazatly zadnej mutacji
genetycznej. Rozszerzono wigc diagnostyke: ,,0 regiony genu FBN1 jak dotad nie badane” —
jak glosi dokument. W wynikach kolejnych badan czytamy, ze ,znaleziono wariant
potencjalnie patogenny, zmian¢ potencjalnie uszkadzajaca w genie FBN1”. Genetycy
postawili wigc sprawdzi¢ to jeszcze doktadniej. W trzecim badaniu udato si¢ zidentyfikowac
mutacj¢ w jednym allelu badanego genu. Okazuje si¢ jednak, ze: ,,wykryta zmiana nie jest
zarejestrowana w zadnej bazie opisujacej mutacje w genomie ludzkim. Brak jest takze danych
na temat jej czestosci populacyjnej oraz znaczenia klinicznego”. Mimo to genetycy zatozyli,
ze ta niewielka mutacja ma charakter patogenny i potwierdza wystepowanie Zespotu Marfana
u Patrycji. ,Kiedy$ lekarka mi powiedziata, ze jestem dla Centrum Zdrowia Dziecka
chodzaca zagadka, bo oni nie mogg mi na 100% powiedzie¢, czy mam Zespdt Marfana
czy nie. Z tego, co si¢ okazuje to genetycznie tez jestem jakas nowoscig” — uSmiecha si¢
dziewczyna.

Taka diagnoza wywotata u nastoletniej Patrycji duze oburzenie, ale jak sama
wspomina: ,,wolalam wiedzie¢, Zzeby moc poinformowaé¢ o tym lekarza, gdybym si¢

przewrocita na ulicy”. Dziewczyna stara si¢ jednak zy¢ pelnig zycia.
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Przypadek VIl —Hania, lat 23

Hanna to 23-letnia dziewczyna z Zespotem Marfana. W jej rodzinie zespot jest
dziedziczony — zaréwno jej mama, siostra jak i brat chorujg na ZM. Rodzina nie byta jednak
tego §wiadoma.

Pierwsze podejrzenia Zespotu Marfana u Hani wysuneli okulisci. Dziewczyna,
w wieku 12 lat, miata wade wzroku (-6). P6t roku pozniej wada znacznie si¢ poglebita — do
(-12). Okulisci w rodzinnym miescie dziewczyny roztozyli rece. Hania trafita jednak takze
na konsultacje okulistyczne do Warszawy, gdzie po raz pierwszy wysuni¢to podejrzenie
Zespotu Marfana. W tej chwili dziewczyna ma wadg wzroku (-18) i przyznaje — ,,panicznie
si¢ boje, ze naprawde oslepng, poniewaz ta wada nadal postepuje. Dodatkowo nie mogg nosi¢
okularéw do tej wady, bo kiedy je zaktadam zaczyna mi si¢ robi¢ niedobrze. Po prostu moj
moézg tego nie wytrzymuje”. Dlatego tez dziewczyna nosi okulary korekcyjne lub soczewki,
dostosowane do wady (-15). Hania przyznaje, ze jest to ucigzliwe, poniewaz ,,przy takiej
wadzie nie mozna nawet wsta¢ z t6zka bez wpadania na co$”. Z tego wzgledu okulary lub
soczewki sg nieodigcznym towarzyszem w jej codziennym funkcjonowaniu. Ze wzgledu na
tak duzg wade wzroku dziewczyna nie moze mie¢ prawa jazdy.

Pod wptywem okulistow Hania wraz z mama udata si¢ do kardiologa. Okazato sig,
ze juz w wieku 12 lat miata poszerzong aorte wstepujaca. Jednak dopiero cztery lata temu
dziewczyna przeszta operacj¢ tetniaka aorty. Miatl on juz wtedy 50 mm, a nawet: ,,pdzniej
okazat si¢ wigkszy, po prostu zebra go przestaniaty. Byto juz tez widoczne rozwarstwienie”
-méwi dziewczyna. Hania przyznaje, ze po operacji byta bardzo ptaczliwa, z powodu bélu,
anie mogla dostawacé zbyt wielu lekéw przeciwbolowych. Ten bol moégt wynikaé z faktu,
ze mostek dziewczyny bardzo dlugo si¢ zrastal. Lekarze potwierdzili, Zze nawet rok
po operacji nie byt on catkowicie zrosnigty. Wystapity takze pewne komplikacje 1 dziewczyna
miala wode w osierdziu. Hania przyznaje, ze od czasu operacji znacznie pogorszyla si¢
jej kondycja fizyczna — ,,na trzecie pietro bloku wchodze tak jakbym byta babcia, a nie sobg”
— $§mieje si¢. Dziewczyna poswieca takze wigcej czasu na sen: ,,musz¢ spa¢ minimum osiem
godzin, a najlepiej dziesi¢¢, bo inaczej nie jestem w stanie funkcjonowac” — zapewnia.
Pomimo tego Hania juz okoto 2- 3 miesigce po operacji pojechata z przyjacidtka na koncert,
a pozniej z mamg w Pieniny. W ramach rehabilitacji udato si¢ takze pojecha¢ na rodzinny

wypad nad morze.
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Dziewczyna miewa takze do$¢ czeste napady migreny. Hania ma silne bole glowy
okoto 3-4 razy w miesigcu. Oczywiscie dziewczyna byla na konsultacjach u neurologa w tej
sprawie. Miata takze wykonany szereg badan w tym zakresie. Do dzi§ jednak przyczyna
jej napadow migrenowych nie jest znana.

Dodatkowo dziewczyna w weku 12 lat przeszta tez konsultacje z endokrynologiem.
Mial on sprawdzi¢, czy wysoki wzrost Hani (juz wtedy miata 1,80 cm wzrostu) nie jest
uwarunkowany hormonalnie. To zatoZenie byto btgdne, jednak pdzniej okazato sie, ze Hania
ma niewielka niedoczynno$¢ tarczycy.

Z pakietem specjalistycznych badan dziewczynka trafita do poradni genetycznej
W Centrum Zdrowia Dziecka w Warszawie. Zarowno genetyk jak 1 wszyscy specjalisci
badajgcy Hani¢ potwierdzili wystepowanie Zespotu Marfana. Dziewczyna jednak nigdy nie
przeprowadzita oficjalnych badan genetycznych, poniewaz nie s3 one refundowane przez
NFZ, a ich wykonanie kosztuje kilka tysigcy.

Hania aktualnie ma 198 cm wzrostu, a takze podtuzng twarz i pianistyczne palce.
Hania przyznaje, ze z tego powodu czesto zaczepiajg jg ludzie na ulicy. ,Jest to dla mnie
nickomfortowe, poniewaz jestem strasznie introwertyczna. Poza tym — to potrafig by¢ bardzo
niemite zagrywki” — mowi dziewczyna. Dodatkowo Hania jest bardzo szczupta —
ma niedowage (wazy 70kg), ,,mimo, ze caly czas co$ jem” — zapewnia. Sama wspomina,
ze juz jako dziecko wygladata ,jak szkielet”. Z tego tez powodu w okresie nastoletnim
gnebity ja kompleksy.

U Hani wystepuje takze podniebienie gotyckie, ktore przyczynito si¢ do wady zgryzu
juz we wczesnym okresie dziecigcym. Dziewczyna wspomina, ze jak tylko wypadtly jej zgby
mleczne to, wyrastajace na ich miejscu zgby state, zaczety si¢ ustawia¢ w dwoch rzedach.
To spowodowalo, Ze usunieto jej ,,wszystkie czworki”. Pozniej dziewczyna przez jaki$ czas
nosila aparat ortodontyczny.

Hania jest takze pod statg opieka ortopedy. W okresie szkolnym dziewczyna dwa razy
do roku wyjezdzala na turnusy rehabilitacyjne z powodu probleméw z kregostupem. Hania
nie ukrywa, ze nie przepadata za turnusami. ,,Przez trzy tygodnie musiatam dostosowywac si¢
do jakiego§ dziwnego S$rodowiska. W ogole nie mozna bylo stamtad wyj$¢ bez opieki
pielegniarki, co mnie przerazalo” — méwi dziewczyna. Hania bardzo Zle czuje si¢
W zamknietych przestrzeniach, wigc pobyt na takim oddziale byt dla niej koszmarem. Poza
tym w programie rehabilitacji uwzglednione byly takze zajecia na basenie. Z powodu
nastoletnich komplekséw oraz duze; wady wzroku dziewczyna nie przepadala réwniez

za tag formg rehabilitacji. ,,Nie mialam wtedy jeszcze soczewek, a musialam by¢ bez
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okularow” — wspomina Hania. Dziewczyna zaczgta wigc czeSciej ¢wiczy¢ w  domu:
,»hie miatam nic przeciwko samym ¢wiczeniom, bo po nich czutam si¢ silniejsza”. Jednak jak
tylko ukonczyta osiemnascie lat przestata jezdzi¢ na turnusy i zajmowac si¢ problemami
Z kregostupem.

Do dnia dzisiejszego jednak, dziewczyna stara si¢ ¢wiczy¢ kilka razy w tygodniu,
(cho¢ — jak sama przyznaje — nie lubi sportu). Hania ma oczywiscie $wiadomos¢ tego,
ze skrzywienie kregostupa moglo sie poglebic¢, poniewaz: ,,ze wzgledu na swdj wzrost czesto
si¢ garbi¢ — pochylam si¢ do 0sob, z ktorymi rozmawiam, czy tez przechodzac przez drzwi.
Zdaniem lekarzy, praktycznie nie mam mig¢$ni szyi” — méwi dziewczyna. Wiotko§¢ migsni
wystepujaca w Zespole Marfana powoduje takze, ze dziewczyna nie jest w stanie utrzymacé
telefonu w dtoni dtuzej niz przez 20 minut, z powodu bélu nadgarstka.

Oprocz tego, Zespdt Marfana zwigksza podatno$¢ na choroby autoimmunologiczne.
W zwiazku z tym w wieku 17 lat, u Hani stwierdzono zapalenie stawdw 1 artretyzm. Jest
to przewlekta, nieuleczalna choroba. Mozna jg leczy¢ jedynie objawowo, podczas ataku oraz
stosujgc odpowiednig diete. Hania zaznacza, ze epizod zapalenia trwa okoto roku. Podczas
jego trwania dziewczyna raz w tygodniu przyjmuje lek, stosowany rowniez w terapii
onkologicznej. ,Zazwyczaj bior¢ go w pigtek wieczorem, poniewaz przez nastepne
24 godziny jestem wyjeta z zycia” — dodaje.

Hania przyznaje, ze diagnoza Zespotu Marfana odmienita jej zycie. Pojawily si¢
czeste wizyty u specjalistow, a takze wyjazdy na turnusy rehabilitacyjne do Centrum Zdrowia
Dziecka dwa razy do roku. Dziewczyna zaznacza jednak, Ze az do ukonczenia osiemnastego
roku zycia nie interesowata si¢ choroba, poniewaz lekarze zazwyczaj ignoruja obecnos¢
dziecka w gabinecie, badaja je, ale pdzniej zachowujg si¢ tak jakby go tam nie bylo
I rozmawiajg tylko, i wytacznie, z osobg dorosta. Hania postanowita wigc, ze odptaci si¢ tym
samym. Duzo zmienilo si¢ po osiggni¢ciu petnoletniosci. Dziewczyna postanowita, ze sama
chce by¢ odpowiedzialna za swoje zdrowie. Dodatkowo jak sama twierdzi — jest tez duzo
bardziej zorganizowang osobg niz jej mama. Oczywiscie byto to takze zwigzane z tym, ze jak
sama wspomina, musiata trochg ,,douczy¢ si¢ w kwestii Zespolu Marfana”. Hania zaznacza,
7ze ta diagnoza pozwolita jej u§wiadomi¢ sobie sytuacje osob z niepelnosprawnosciami

w Polsce.
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Przypadek VII1 — Agnieszka, lat 32

U Agnieszki Zesp6ét Marfana zdiagnozowano w Centrum Zdrowia Dziecka juz
w wieku 3 lat. Podejrzenie wysuneli wtedy okuli$ci z powodu podwichnigcie soczewek w obu
oczach. Dziewczynka juz w wieku 6 lat przeszla pierwsza operacj¢ wzroku. W pdzniejszym
czasie u kobiety doszto do podwdjnego urazu zoperowanego wezesniej oka. W zwigzku z tym
niestety dwukrotnie doszto do odklejenia si¢ siatkowki. Na drugim oku Agnieszka nadal
ma podwichniete soczewke. Na co dzien korzysta z soczewek kontaktowych. ,,Bez nich
jestem w stanie wiele zrobi¢ w domu, ale w innym otoczeniu niekoniecznie” — dodaje kobieta.

Agnieszka byta takze pod kontrolg ortopedy, poniewaz stwierdzono u niej niewielka
skoliozg¢ oraz skrzywienie boczne krggostupa. Dodatkowo kobieta wspomina, Ze, jako
dziecko bardzo dtugo chodzita w wktadkach 1 butach ortopedycznych, z powodu koslawosci
stop. Od pewnego czasu pojawiaja si¢ tez czgste bole kregostupa. ,,Wiem, ze mam tez co$
Z biodrami, ale nie skupiam si¢ juz na tym, mam zbyt duzo innych probleméw” — dodaje
Agnieszka. Kobieta ma tez, charakterystyczne dla ZM, dtugie, pajakowate palce.

Reakcja rodzicow na diagnoze byla zr6znicowana. ,Mama troch¢ udawata, ze tej
choroby nie ma. Do tej pory mam wrazenie, ze zyje jakby obok niej” — wspomina Agnieszka.
Tata natomiast bardzo si¢ zaangazowat i od najmtodszych lat jezdzil z cérka do specjalistow.
Zespot Marfana stat si¢ jednak tematem ,tabu” w rodzinie Agnieszki. W najblizszym
srodowisku zawsze uchodzita za osobe¢ zdrowa. Kobieta wspomina takze, ze jej samej
,»hie byto po drodze z chorobg”.

Po czasie okazato sig, ze Agnieszka mogta odziedziczy¢ ZM po tacie. Mgzczyzna miat
okoto 190 cm, (Agnieszka ma aktualnie 1,76 cm) wazrostu, a takze duze problemy
ze wzrokiem. W wieku 45 lat zmart z powodu nagltego rozwarstwienia aorty, (ktéra wczesniej
nawet nie byla poszerzona). Roéwniez dziadek Agnieszki w podobnym wieku zmart na zawat
serca. Kobieta do tej pory nie ma oficjalnego, genetycznego potwierdzenia ZM, ale jej stan
zdrowia oraz wywiad rodzinny nie pozostawia ztudzen.

Od najmtodszych lat Agnieszka byta pod kontrola kardiologa. Tetniak nie poszerzat
si¢ jednak zbyt szybko. Przetomowym momentem byt drugi pordéd. Cztery dni po cigciu
cesarskim u kobiety wystgpito nagle rozwarstwienie aorty wstepujacej (nie byla ona
wczesniej poszerzona). Agnieszka przeszta wtedy operacj¢ wszczepienia stentgraftu
wewnatrznaczyniowego. Jest to ,proteza naczyniowa umieszczona wewnatrz naczynia
objetego zmianami chorobowymi bez stosowania otwartych technik chirurgicznych.

Stentgraft tworzy nowy kanat, przez ktory przeptywa krew”
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(https://hammer.pl/iliness/tetniak-tetnicy-biodrowej/, dostep:  26.08.2021). Dodatkowo
wystapito takze rozwarstwienie aorty brzusznej. ,,.Brzuch do tej pory mam rozwarstwiony
I tak jest zostawione. Po rozwarstwieniu kanaty sa mocno poplatane i wykonanie operacji
bedzie bardzo trudne. Wiem, ze to mnie czeka, ale staram si¢ oszczedza¢ 1 odktadam
to w czasie” — mowi Agnieszka. W zwigzku z tym kobieta stara si¢ nie dzwigaé. Swojej
3-letniej corki nigdy nie trzymata na r¢kach. Maz pomaga jej takze w pracach domowych
I przy robieniu zakupow. Malzenstwo przeprowadzito si¢ do parterowego domku, poniewaz
wejscie na czwarte pietro bloku bez windy stato si¢ dla Agnieszki nieosiggalne.

Kilka dni po wszczepieniu stentgraftu wystgpilo réwniez rozwarstwienie opuszka
aorty, ktory byt wczesniej poszerzony. W zwiazku z tym kobieta przeszta kolejng operacje.
Dodatkowo wykryto takze niedomykalno$¢ zastawki mitralnej. Na szcze$cie kobiecie
wykonano jedynie jej plastyke.

Tym sposobem Agnieszka w krotkim czasie (okoto dwoch miesigey) przeszta kilka
powaznych operacji kardiologicznych. ,,Owocem” tego bylo niestety NZK (Nagte
Zatrzymanie Krazenia). Na szcze$cie pomocy udzielit wtedy maz kobiety. Ostatecznie
Agnieszce wszczepiono defibrylator, aby podobne sytuacje nie wystapilty w przysztosci.

U kobiety wystepuje takze podniebienie gotyckie. Agnieszka ma bardzo specyficzng
budowe szczeki 1 do$¢ mocno poplatane korzenie zgboéw. W zwigzku z tym ,,nawet
ze zwyklego wyrwania 6semki zrobita si¢ ponad godzinna operacja” — wspomina kobieta.

Chociaz miato to miejsce ponad miesigc temu, Agnieszce nadal dretwieje broda i usta.

Przypadek IX — Krzysztof, lat 32

Krzysztof od poczatku byt bardzo chorowitym dzieckiem. Juz w pierwszych kilku
miesigcach zycia chtopak musiat mie¢ skrocone jelito czcze. Ponadto swoje pierwsze
urodziny spedzit w Centrum Zdrowia Dziecka. Jednak ZM zdiagnozowano U hiego dopiero
w wieku 7 lat. Wystgpita u niego mutacja ,,de novo”. Chiopak nie odebrat wtedy tej diagnozy
zbyt emocjonalnie. Megzczyzna do tej pory nie ma przeprowadzonych oficjalnych badan
genetycznych, jednak wystepujace u niego objawy nie pozostawiajg ztudzen.

Krzysztof jest ksigzkowym przyktadem Zespotu Marfana. Mezczyzna ma 192 cm
wzrostu i sporg niedowage. Wystepuje u niego takze, typowe dla ZM gotyckie podniebienie
i sttoczone zeby. Mezczyzna ma takze dtugie, pajgkowate palce oraz nienaturalnie dtugie r¢ce
i nogi. Wystepuje u niego takze duza wiotko§¢ migéni i stawow. Z tego powodu Krzysztof
kilkukrotnie byl kierowany np. na zastrzyki, majace uzupelni¢ maz stawowa w kolanach.
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W wieku 4 lat chtopak przeszedt operacje klatki lejkowatej. Wstawiono mu wtedy
specjalng plytke stabilizujaca, ktora wyjeto prawie 2 lata podzniej. Niestety w wyniku
»dziecigcych wybrykéw” — jak wspomina Krzysztof, klatka piersiowa ,zapadia si¢”
ponownie. W zwigzku z tym w wieku 16 lat chtopak po raz kolejny przeszedl operacje
wstawienia ptytki stabilizujgcej, ktorg tym razem wyciagni¢to dopiero po 5 latach. Wszystkie
te operacje wykonano w Centrum Zdrowia Dziecka.

U Krzysztofa stwierdzono réwniez wade wzroku. ,,Byt czas, kiedy ta wada wynosita
(-10) w obydwu oczach” — wspomina m¢zczyzna. W wieku 20 lat wykonano u niego dwie
operacje wymiany podwichnietych soczewek. Kilka lat pdzniej jedna z nich zatopila si¢
w oku, wigc konieczna byta kolejna operacja. Aktualnie Krzysztof ma wad¢ wzroku (-5)
i (-5,5). Nosi wigc okulary korekeyj ne.

W 2017 roku mezczyzna przeszedl operacje tetniaka aorty wstepujacej, ktory juz
wtedy miat 50 mm. Konieczna byta takze wymiana zastawki mitralnej. Krzysztof zdecydowat
si¢ na zastawke mechaniczng, aby wykluczy¢ konieczno$¢ ponownej operacji na otwartym
sercu. Niezb¢dne sg wiec leki przeciwzakrzepowe, ktére, jak wspomina mezczyzna,
,,$3 upierdliwe”.

W wyniku wypadku na rowerze m¢zczyznie pekta sledziona. Konieczne byto wigc jej
usuni¢cie. U Krzysztofa wystepuje jednak kilka mniejszych $ledzion, (co jest duza
rzadkoscig), dzigki czemu nie ma konieczno$ci stosowania $cislej diety. Dodatkowo
U mezczyzny stwierdzono takze epilepsje. ,,Aktualnie ma jg wyciszong 1 sttumiong lekami,
ale s3 momenty, ze patrzy w jeden punkt bez stowa. Takie zawieszenie trwa zazwyczaj Kilka
sekund” — moéwi dziewczyna Krzysztofa. M¢zczyzna jest spokojny i nieco introwertyczny,
ale jak mowi: ,,mysle, ze to tez jest po czesci spowodowane lekami”. Nie zmienia to jednak
faktu, ze wykryta epilepsja oraz wada wzroku uniemozliwiajg megzczyznie przystapienie

do egzaminu na prawo jazdy.

Przypadek X — Robert, lat 35

U Roberta Zespot Marfana jest dziedziczony. Mozna to wywnioskowaé niestety
jedynie na podstawie cech fizycznych i objawdéw mezczyzny oraz jego rodzenstwa. Robert
ma bowiem jeszcze siostr¢ i brata, u ktorych rowniez zdiagnozowano ZM oraz dwodjke
zdrowego rodzenstwa. Fakt ten potwierdza, ze Zespot Marfana musial zosta¢ przekazany
od ktorego§ zrodzicow. Nie przeprowadzono jednak wtedy badan genetycznych,

ktore moglyby odnalez¢ wadliwy gen w rodzinie.
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Pierwsza wzmianka na temat ZM pojawita si¢ w dokumentacji, kiedy Robert miat
13 lat. Takie podejrzenie wysungli okulisci, po stwierdzeniu podwichnigcie soczewek w obu
oczach. ,,Operacja wzroku byta nadzieja, ze bede mogt widzie¢ ostro, to byta szansa (i nawet
przez chwile tak bylo” — mowi Robert. Niestety wymiana soczewki w prawym oku
spowodowata odwarstwienie siatkoéwki. Wskutek tego mezczyzna utracit w nim widzenie.
Lewe oko jest skorygowane soczewka i1 okularami. Wzrok Roberta jest tak dobry,
ze mezczyzna zdal egzaminy na prawo jazdy. Byto to mozliwe dzigki prawidtowej diagnozie
i dobrze dobranym okularom, ktore umozliwity zaliczenie kursu. Wzrok jest dla Roberta do$¢
sporym ograniczeniem, jednak mezczyzna zaznacza: ,,nauczytem si¢ patrze¢ tk, zeby widzie¢
to co chce tym jednym okiem”.

Robert, jak sam wspomina, jest ,,umiarkowanym Marfanem”. M¢zczyzna ma 183 cm
wzrostu, jest szczupty, ma dlugie palce. Wystepuje u niego stosunkowo niewielka wiotkos$¢
mieg$ni, ale ,,ortopeda mowi, ze tak ma pot populacji” — dodaje z u§miechem. Mezczyzna
ma takze lekkie skrzywienie w okolicy barkow.

11 lat temu Robert przeszedt takze operacje tetniaka aorty wstepujacej. Niestety byta
takze konieczna wymiana zastawki mitralnej na mechaniczng. Przy okazji operacji tetniaka
lekarze skorygowali takze klatke lejkowata u mezczyzny. Robert przyznaje, ze po operacji
serca musi bardziej si¢ oszczedza¢. Zwraca tez szczegdlng uwage na to, aby nie dzwigaé

zbyt duzych cigzarow.

Przypadek XI — Ewelina, lat 36

Ewelina to 36-letnia kobieta, mieszkajaca w Szwecji. To wilasnie tam 3 lata temu
zdiagnozowano u niej ZM. Niedlugo po porodzie kobieta przeszta operacje wymiany
fragmentu rozwarstwiajacej si¢ aorty wstepujacej. Po pobycie w szpitalu Ewelina zostata
skierowana na badania genetyczne, ktdre bezsprzecznie potwierdzity Zesp6t Marfana.
U kobiety wystapita mutacja ,,de novo” — nikt z jej rodziny nie chorowat na ZM, a ona sama
przez wiele lat nie byta §wiadoma tej choroby.

Kobieta od zawsze miata problemy z nadcisnieniem. Kontroluje to farmakologicznie.
Dodatkowo po operacji tetniaka pojawily si¢ u niej czgste zawroty glowy, a czasem nawet
podwojne widzenie. Ewelina jest pod opieka neurologa w tej kwestii. Kobieta wspomina

takze o czgstym bolu stawow.
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Mimo, iz opisane wyzej objawy czesciowo potwierdzaja uszkodzenie trzech,
charakterystycznych dla Zespotu Marfana uktadow — uktad krazenia, kostny i wzrok —
to Ewelina nie posiada zbyt wielu fizycznych przestanek tego schorzenia. Kobieta
ma podtuzng twarz. Nie odznacza si¢ jednak nader wysokim wzrostem, czy niedowagg.

Diagnoza byta wiec dla Eweliny szokiem. Jako Ze nigdy nie zetkngta si¢ wczesniej
ZZM to zaczgla szuka¢ informacji na ten temat. Dzi§ kobieta zauwaza, ze ZM bardzo
ja wzmocnil: ,,nie wiedzialam, Ze jestem taka silna i ze potrafi¢ znie$¢ duzo bolu” — dodaje.
Rowniez jej maz nie byt swiadomy tego, z czym zwigzana jest ta choroba, ,,a teraz ciagle si¢

martwi” — jak méwi Ewelina.

Przypadek XII — Daria, lat 38

U Darii Zespét Marfana jest przekazywany w rodzinie. W zwiazku z tym
potwierdzenie tej diagnozy bylo tylko formalnoscig. Dziewczyna odziedziczyta ZM
po mamie. Zostat on w 100% potwierdzony we wczesnym dziecinstwie (okoto 3-4 roku
zycia). Dziewczynce wykonano wtedy badania genetyczne w Centrum Zdrowia Dziecka.

Juz w wieku 5 lat dziewczyna przeszta pierwsza powazna operacj¢ wzroku. Daria
miata podwichnigte soczewki. W wieku nastoletnim (okoto 12 — 13 lat) wymieniono je wigc
na sztuczne, ,.ktore niestety si¢ osuwaty” — mowi kobieta. W pdzniejszym czasie u Darii
doszto do wiclokrotnego odwarstwienia siatkowki. Spowodowato to utrate widzenia
w prawym oku. Kobieta przeszta w swoim zyciu okoto 10 operacji okulistycznych.

Daria w wieku 19 lat stracita mame¢. Kobieta zmarta wskutek naglego peknigcia
tetniaka aorty w wieku 40 lat. ,Praktycznie dopiero wtedy dotarlo do mnie, ze ZM
to nie tylko problemy ze wzrokiem” — moéwi Daria. Kobieta, oprocz typowej dla ZM budowy
ciala (wysoki wzrost, dlugie rece 1 nogi, pajgkowate palce, gotyckie podniebienie)
i probleméw okulistycznych nie ma zZadnych innych objawow. ,Nie mam problemow
ze stawami ani z sercem” — dodaje. Mimo to Daria regularnie chodzi na konsultacje

do kardiologa..
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Przypadek X111 —Piotr, lat 39

U Piotra podejrzenie Zespolu Marfana istniato tak naprawd¢ od zawsze. Jako pierwsi
taka diagnozg postawili u niego okulisci. Mezczyzna ma bowiem do$¢ duza wade wzroku
oraz podwichnigte soczewki w obu oczach. Oficjalne badania genetyczne,
ktére bezsprzecznie potwierdzity t¢ diagnozg, wykonano u mgzczyzny dopiero w 2012 roku
(w wieku 30 lat). ,,Marfan byt ze mng od poczatku, wiec nie bylo takiego przelomowego
momentu, zeby to byt dla mnie jaki$ szok™ — przyznaje Piotr.

Mezczyzna byt juz wtedy 8 lat po pierwszej operacji kardiochirurgicznej, podczas
ktérej wymieniono mu zastawke mitralng (na mechaniczng) oraz zoperowano poszerzong
aorte wstepujaca. Kilka lat pozniej u megzczyzny niestety doszto rowniez do rozwarstwienia
tuku aorty. Wtedy wymieniono mu takze zastawke aortalng. Dodatkowo ,,0d prawie 5 lat
mam rozwarstwiong aorte piersiowo-brzuszng” — dodaje Piotr. Od tamtego momentu
mezczyzna przyjmuje leki na nadci$nienie tetnicze krwi 1 zwraca uwage na to, aby
nie dzwigac cigzarow. Poza tym me¢zczyzna, z powodu rozwarstwienia, nie moze podroézowac
samolotem. ,,Dzieki temu kupili§my kampera” — dodaje Zona. ,,Przed rozwarstwieniem
mialem wrazenie, ze jestem zdrowym cztowiekiem i tak staralem si¢ zy¢” — dodaje
Z u$miechem Piotr.

Mezczyzna przez wiele lat funkcjonowal jedynie na podejrzeniu Zespotu Marfana,
ze wzgledu na stwierdzong nadwage. Piotr przyznaje jednak, ze w dziecinstwie byl dos¢
szczupty. ,,Nadwaga pojawila si¢ dopiero po ztamaniu nogi na nartach. Wtedy przez 4-5
miesigcy lezatem przykuty do 16zka, bo bylo to dos¢ skomplikowane ztamanie” — ttumaczy
mezczyzna.

U Piotra stwierdzono duza skoliozg. ,,W tamtych czasach jeszcze si¢ takich rzeczy
nie operowato, wigc ona nadal cierpi z tego powodu. Mimo tego po prostu wstaje i robi to,
co ma do zrobienia” — moOwi zona mezczyzny. Wystepuje u niego takze, charakterystyczna
dla ZM wiotko$¢ migs$ni 1 stawow, a z powodu wady serca, szybko si¢ meczy. ,,Z drugiej
strony uwazam, ze kazdy powinien znalez¢ sobie jaka$ aktywnos$¢, w ktorej dobrze sie czuje”

— mOwWi1 mezczyzna.
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Przypadek X1V — Alicja, lat 41

W rodzinie Alicji Zespot Marfana jest dziedziczony, chociaz jej miodzi rodzice
nie byli tego $wiadomi. Ojciec kobiety zmarl, kiedy ona miata zaledwie 7 miesigcy.
Mezczyzna mial zapalenie osierdzia po operacji tetniaka i zastawki w sercu. Kobiete
wychowywata wigc jedynie, 21 letnia woéwczas, matka.

Dziewczynka juz w wieku 3 lat byla badana w Centrum Zdrowia Dziecka.
Stwierdzono u niej kurzg klatke piersiowa, a takze duzg wade wzroku. W wieku 30 lat kobieta
przeszta operacje tetniaka aorty. Alicja ma obecnie 185 cm wzrostu. Kobieta jest takze bardzo

szczupta i ma typowe dla ZM dtugie pajakowate palce.

Przypadek XV — Iwona, lat 55

Iwona przez wigkszo$¢ zycia nie wiedziala, z czym zwigzany jest Zespot Marfana.
Jak sama wspomina: ,,moje zycie dzieli si¢ na to przed Marfanem i po Marfanie”. Kobieta nie
ma cech fizycznych zespotu — tzn. nie jest zbyt wysoka ani szczupta. Dodatkowo
nie ma wiotko$ci mig$ni, a wrgcz przeciwnie — od najmtodszych lat boryka si¢ ze sztywnoscig
stawow.

Przelomowy byl dla niej rok 2014. ,,Miatam wtedy bardzo silny i dtugotrwaty stres,
zwigzany m.in. z rozwodem. Wtedy cale moje zycie legto w gruzach” — wspomina kobieta.
To wlasnie w tamtym czasie u Iwony zaczgty si¢ nasila¢ problemy z pamie¢cig 1 koncentracja.
W zwiagzku z tym kobieta trafita na wizyte do neurologa. Lekarz bardzo szybko zauwazyt
tetnienie na jej szyi. Okazalo si¢, ze kobieta ma tetniaka opuszka aorty wstepujacej
0 wielkosci 45 mm. ,,Wtedy nawet nie wiedziatam, co to znaczy, ze si¢ ma tgtniaka” — mowi
Iwona. Kobieta natychmiast zostata skierowana na operacj¢. Pozniej okazato sig,
ze rozwarstwienie aorty mogto nastapi¢ nawet w ciggu kilku dni.

Operacja byta bardzo skomplikowana. Iwonie jednocze$nie wycigto poszerzony
fragment aorty, wymieniono zastawke mitralng na mechaniczng oraz wykonano plastyke
zastawki aortalnej. Wszystko zakonczylo si¢ jednak pomyslnie i kobiete do$¢ szybko
wypisano do domu. Nikt nie wiedzial jednak, Zze u Iwony doszto do krwawienia
wewnetrznego. Kobieta po tygodniu wrdcita na oddziat.

Po miesigcznym pobycie w szpitalu okazalo si¢, ze doszto do rozwarstwienia

zoperowanej aorty, wiec u kobiety konieczne bylo wykonanie dwoch reoperacji
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kardiochirurgicznych. ,,Miedzy jedng a druga operacja miatam zapalenie wsierdzia, zawat
Sledziony i pare innych rzeczy w zwiazku z tym tak naprawde ja cudem zyje¢” — méwi kobieta.
W zwiazku z tym Iwona spedzita w szpitalu pot roku. ,,Na poczatku nikt nie znal przyczyny
tego, co si¢ ze mng dzieje. Najprosciej byto powiedzie¢, ze to byt btad lekarski, ale lekarz
pézniej wykryt u mnie zmiang w budowie kolagenu” — dodaje. W tym czasie u lwony
wykonywano takze szereg badan. ,,Nie mogli mi np. zrobi¢ koronarografii, bo t¢tnica udowa
si¢ rozpadata i tak trafitam do osrodka badan przesiewowych” — wspomina. Tam wykryto
Uniej mutacj¢ odpowiedzialng za Zespot Marfana. Automatycznie na badania zostala
skierowana takze cata rodzina Iwony, czyli jej dwaj synowie oraz mama. U wszystkich tych
0sob wynik okazat si¢ pozytywny. ,,Dla mnie to byto kompletne zaskoczenie. Poza tym —
nikt z nas nie wyglada jak typowy Marfan” — méwi Iwona.

Kobieta od najmtodszych lat ma problemy z krggostupem. Iwone drecza czeste,
przewlekte bole. ,,Poza tym mam stawy jak osiemdziesigcio czy dziewiecdziesiecio paro
letnia kobieta” — mowi Iwona. Jest to zwigzane z ich duzg sztywnoscia. Kobieta miata takze
duze problemy z biodrami i przez 1,5 roku poruszala si¢ z pomocag balkonika ,,Mam
wymienione jedno biodro, ale chyba tylko dlatego, ze doktor nie do$¢ wyraznie napisat na
skierowaniu, ze mam Marfana. Lekarz i anestezjolog dowiedzieli si¢ tego ode mnie na stole
operacyjnym” — u§miecha si¢ kobieta. Operacji drugiego biodra nie chce si¢ podja¢ zaden
Z lekarzy, ze wzgledu na wade serca Iwony. Kobieta podlega wigc wylacznie rehabilitacji,
ale jak sama zaznacza: ,,za kazdym razem kiedy przychodzi duzy stres to wszystko wraca
do punktu wyjécia”. Aktualnie zacz¢ta chodzi¢ i zauwaza znaczng poprawe.

,,Od najmtodszych lat miatlam tez duze problemy z zgbami. Pdzniej takze bardzo Zle
znositam znieczulenia” — wspomina. Kobieta miata wykonany do$¢ powazny zabieg
dentystyczny, w celu naprawienia koron zgboéw. ,,Doktor robit wszystkie korony
jednocze$nie, a ja schodzitam na fotelu. Nikt wtedy jeszcze oczywiscie nie wiedzial, Ze mam
wade serca” — mowi Iwona.

Iwona juz od najmtodszych lat miala takze czeste, silne migreny oraz problemy
z koncentracja 1 pamieciag. Te objawy znacznie nasility sie¢ po operacjach
kardiochirurgicznych. Aktualnie kobieta przeszta okres menopauzy i jak sama méwi: ,,mingty
migreny, ale zostaly aury. Rozjezdza mi si¢ wtedy wzrok — to si¢ nazywa dwojenie jawne”.
Jest to do$¢ niebezpieczny objaw, poniewaz Iwona dwukrotnie miata taki napad podczas
jazdy samochodem. ,,Zaczgtam wiec to diagnozowaé. Pojawiajg si¢ 3 diagnozy: stwardnienie
rozsiane, Eizchaimer, albo Parkinson 1 chyba moge sobie wybra¢, co to jest” — mowi kobieta.

Okazuje si¢ jednak, ze dwojenie jest takze przypadto$cig oséb z Zespotem Marfana. Jedyna
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roznica polega na tym, ze u Iwony stwierdzono zmiany w mézgu. Kobieta od najmtodszych
lat miata takze alergie. Dodatkowo Iwona ma obnizony prég bolu i przeczulice skorna.
Kobieta cierpi takze na nadmierng senno$¢ i bardzo szybko si¢ meczy. ,.Kiedy$ lekarz
zdiagnozowat to jako maske depresji, ale dzi§ wiem, ze przyczyng moze by¢ ZM” — mowi
Iwona. Funkcjonowanie kobiety znacznie si¢ zmienito, ale, jak sama zaznacza: ,,sg takie dni,
ze nie mam sity ruszy¢ rgka ani noga”.

Iwona przyznaje, ze Marfan znacznie ogranicza ja w mys$leniu o przysztosci. ,,To jest
teraz taki podstawowy filtr, przez ktdry przepuszczam swoja przyszto$¢. Stracitam mozliwosé
myslenia 1 marzenia o tym, ze chcialabym co$ jeszcze zrobi¢” — méwi kobieta. Jednocze$nie
dostrzega jednak w Zespole Marfana duzg szanse. ,,On pomoglt mi w zrozumieniu samej
siebie. Skierowatl mnie na droge rozwoju wewnetrznego” — méwi Iwona. Kobieta uwaza,
ze choroba w pewnym sensie otworzyta przed nig inny $wiat i za to jest bardzo wdzigczna
losowi. ,,Mam takie poczucie, ze ucz¢ si¢ by¢ dla siebie lepsza, bardziej zwraca¢ na siebie

uwage i mowic o tym, czego potrzebuje” — dodaje lwona.
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3.2.  Sytuacja osobista i rodzinna badanych osob

Duze znaczenie, w pokonywaniu trudno$ci, zwigzanych z choroba, maja relacje
rodzinne. Jest to podstawowy krag wsparcia, ktéry powinien nieustannie wspiera¢ osobe
Z niepelnosprawnoscia. To wiasnie rodzina ksztaltuje nasza osobowos¢ 1 $wiatopoglad.

Przetomowym momentem w zyciu kazdego cztowieka jest réwniez znalezienie
mitosci. Kazdy z nas, w tej bliskiej relacji z drugg osoba, poszukuje takze akceptacji swoich

niedoskonalosci.

Przypadek | — Tatiana, lat 6

Tatiana ma starszg (obecnie 11-letnig) siostre. Dziewczynka jest w pelni zdrowa.
Zdaniem mamy siostry bardzo dobrze si¢ dogaduja. ,,Czasami zdarza si¢, ze starsza corka jest
zazdrosna o wigksza 1lo$¢ uwagi poswigcang Tatianie” — mOwi mama. Starsza siostra bardzo

cieszy si¢ jednak, ze Tatiana pojdzie od wrzesnia do tej samej szkoty.

Przypadek Il — Mikolaj lat 10

Rodzice bardzo zaangazowali si¢ w leczenie Mikotaja. Zanim postawiono prawidtowa
diagnoz¢ mama podejrzewata, ze wiotko$¢ chtopca moze wynikaé z zaburzen sensorycznych.
W zwiagzku z tym skonczyta Integracje Sensoryczng. Podobnie bylo z zezem — mama
skonczyta ortoptyke, aby pomde synkowi.

Mikotaj ma takze mtodszego braciszka. Roznica wieku miedzy chtopcami wynosi
5 lat. Oczywiscie jak w kazdym rodzenstwie, miedzy chlopcami zdarzaja si¢ ktotnie. Mama
zapewnia jednak, ze mtodszy syn bardzo wspiera Mikotaja: ,,podaje mu np. telefon, jezeli
Mikotaj go nie widzi, ostrzega przed przeszkodami na drodze (np. podczas wycieczki

rowerowej) itp.” — méwi mama.

Przypadek 111 — Monika, lat 13

Monika ma mtodszego od siebie brata. 10-letni chtopiec czasem jest zazdrosny o ilo§¢
uwagi poswigcang siostrze. Zaczyna jednak rozumieé, ze rodzice musza czasami pojechaé

Z Monika na kontrol¢ lekarska. Jako ze nie sg to krotkie wycieczki to ,,jak moge to nie biore
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go ze sobg, bo, po co dzieciaka cigga¢” — mowi mama. Monika mieszka z bratem w jednym
pokoju, w zwigzku, z czym wystepuja migdzy nimi dos$¢ czeste kidtnie.

Rodzice staraja si¢ podzieli¢ swoja uwage miedzy dwoje dzieci — ,kocham ich
jednakowo” — zaznacza mama. Kobieta czgsto ttumaczy nastoletniej corce, ze musi byc
bardziej samodzielna: ,,ja przeciez nie bed¢ zyta wiecznie, wigc musi sobie jako$ radzi¢” —

dodaje.

Przypadek IV — Agata, lat 16

Agata jest jedynaczka. Dziewczyna ma bardzo dobry kontakt z rodzicami. Rodzina
lubi spedza¢ wspolne wieczory przy grach planszowych.

Jak kazda nastolatka Agata ma oczywiscie swoje tajemnice, ale jest zdyscyplinowana.
Ta cecha na pewno zostata wypracowana podczas rehabilitacji. Czeste pobyty w szpitalach
sprawity tez, ze dziewczyna jest bardzo wrazliwa. Mimo to: ,,moi znajomi wiedza, Ze nie

lubi¢ wspotczucia” — mowi dziewczyna.

Przypadek V — Konrad, lat 18

Mama Konrada na poczatku byla bardzo opiekuncza. ,Wyreczalam go, robitam
za niego wiele rzeczy, bo przeciez byt taki chory” — wspomina kobieta z u$miechem.
Tapostawa jednak szybko sie zmienita i dzi§ Konrad jest bardzo samodzielnym
I odpowiedzialnym chtopakiem. Zdaniem mamy jest to zasluga ZM, poniewaz: ,,dzieci
Z niepetnosprawno$cia musza szybciej sta¢ si¢ doroste, musza by¢ bardziej odpowiedzialne
za siebie 1 swoj stan zdrowia; sa bardziej odporne psychicznie. Poza tym — przyjmowanie
lekow uczy ich takze systematycznos$ci”.

Konrad ma takze o 9 lat mtodszego brata, ktory, jak méwi mama: ,,wpatruje si¢ w
niego jak w bostwo”. Chtopcy wspierajg si¢, kiedy trzeba, pomagaja sobie, ale jak w kazdym
rodzenstwie, zdarzaja si¢ ktotnie. ,,Konrad czasem np. robi nale$niki, czy pizzg i zanosi bratu
do pokoju” — méwi mama z usmiechem.

Rodzice starali si¢ zrobi¢ wszystko, zeby choroba Konrada nie zdominowata
mtodszego syna. ,,On nigdy nie czut si¢ odtrgcony” — wspomina mama. Rodzice starali si¢

poswieca¢ chlopcom tyle samo uwagi 1 zazwyczaj zabierali mtodszego syna ze soba
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na wizyty lekarskie. Brat, nie jest wigc zazdrosny o wigksza ilo$¢ uwagi, poswigcang

Konradowi. ,,0Oni sg jak takich dwoch jedynakéw” — dodaje z usmiechem mama.

Przypadek VI — Patrycja, lat 21

Patrycja jest w 5-letnim zwigzku z dwa lata starszym od siebie chlopakiem.
,»Onoczywiscie od samego poczatku wie o chorobie, ale uwazam, ze jest jeszcze w takim
wieku, ze nie do konca rozumie, co to znaczy” — mowi dziewczyna. Patrycja nie chce niczego
odktada¢ na p6zniej, poniewaz: ,,nie wiadomo, co si¢ moze wydarzy¢”. Dziewczyna przyjeta
takie nastawienie, po naglej Smierci ojca. Para oczywiscie bardzo si¢ wspiera i np.: ,,gdyby
przyjechalta po mnie karetka to mdj chtopak wie, ze ma powiedzie¢ jakie leki biore
i ze choruje na ZM”. Patrycja z chtopakiem stara si¢ rowniez o dziecko: ,,a czy bedzie chore
czy nie to zobaczymy, tego nie unikn¢” — mowi dziewczyna. Z pozniejszych wiadomos$ci
dowiedziatam si¢, ze dziewczyna jest w cigzy.

Matka dziewczyny od poczatku jest z nig bardzo szczera. Kiedy Patrycja miata 4 lata
ustyszata od niej wprost, ze tata zmarl, poniewaz byt chory i ona tez prawdopodobnie
odziedziczyta t¢ chorobg. Dziewczynka przyjeta to wtedy bardzo spokojnie: ,,zawsze bytam
rozumna — nie pytatam, nie ptakatam, po prostu wiedziatam, ze tak musi by¢” — mowi
Patrycja.

Dziewczyna bardzo szybko chciata si¢ usamodzielni¢. Juz w wieku 15 Ilat
wyprowadzita si¢ do babci. Kobieta oczywiscie bardzo ja wspierata i kupowata jedzenie.

Patrycja starata si¢ jednak samodzielnie ptaci¢ rachunki za mieszkanie.

Przypadek VII — Hania, lat 23

Rodzice Hani juz od kilku lat sg po rozwodzie. W zwigzku z tym matka dziewczyny
zaczela traktowa¢ trojke swoich dzieci troche jak przyjaciét /  wspotlokatorow.
,Powiedzialabym raczej, ze ona jest bardziej moja przyjaciodtka, niz mamg” — moéwi
dziewczyna. Kobieta zawsze towarzyszyta Hani na wizytach lekarskich i operacjach
(az do ukonczenia przez nig osiemnastego roku zycia).

Hania jest najstarszym dzieckiem — ma o rok mtodszego brata i o 3 lata mtodsza

siostre. Rodzenstwo rowniez choruje na Zespot Marfana, jednak ,,majg tylko wysoki wzrost
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I specyficzng budowe ciata, ale nie majg np. probleméw kardiologicznych” — moéwi Hania.
Hania wspomina, ze pomimo drobnych sprzeczek ma bardzo dobre relacje z siostra.

Z bratem sytuacja jest do$¢ skomplikowana, poniewaz juz w wieku nastoletnim
podejrzewano u niego chorobe psychiczng. Chtopak ma dos¢ wybuchowy charakter.
W zwiazku z tym jego relacje z Hanig nie naleza do najtatwiejszych. Dziewczyna doszia

do wniosku, ze nie jest w stanie udzieli¢ mu odpowiedniego wsparcia.

Przypadek VIII — Agnieszka, lat 32

Agnieszka dwukrotnie wychodzila za maz. ,,Pierwszemu me¢zowi powiedziatam
wprost, ze co$ mi jest, ale sama wtedy niewiele wiedzialam na ten temat. Poza tym nic mi w
tamtym czasie za bardzo nie dolegato” — méwi Agnieszka. W mig¢dzyczasie zmarl ojciec
kobiety. Oboje z mgzem, uczyli si¢ wigc dopiero, na czym polega Zespot Marfana. Po kilku
latach para rozstala si¢. Niestety niedlugo potem maz Agnieszki zmarl. Z pierwszego
matzenstwa kobieta ma 15-letniego syna. Chtopak ma juz genetycznie potwierdzony ZM.
,urodzitam go bardzo mtodo i tak naprawde nikt si¢ wtedy nie zastanawial nad tym czy moze
by¢ chory itd.” — méwi kobieta.

Agnieszka zdecydowata si¢ powtornie wyjs¢ za maz. ,,PoznaliSmy si¢ w chwili,
gdy po raz pierwszy odwarstwila mi si¢ siatkowka, wiec tak naprawde choroba towarzyszyta
nam od poczatku” — wspomina kobieta. Agnieszka przyznaje tez, ze dopiero drugi maz
pomogl jej bardziej otworzy¢ si¢ w temacie ZM. ,,Wtedy nie robito mi to rdéznicy czy komus
powiem o chorobie, czy nie” — uSmiecha si¢ kobieta. Mgzczyzna z kolei przyznaje,
ze na poczatku nie zdawal sobie sprawy z tego, z czym zwigzana jest choroba Zony.
Dowiadywat si¢ tego na biezaco po wizytach lekarskich.

Po kilku latach matzenstwo podjeto decyzje o powtdrnej cigzy. Wiedzieli, ze jest
to zwigzane z duzym ryzykiem. Ich obawy niestety okazaly si¢ stuszne. Agnieszka od czasu
porodu, szczegdlnie z powodu rozwarstwienia aorty brzusznej, nigdy nie trzymata corki
narekach. Kobieta wspomina, ze bez pomocy meza, szczegdlnie w pierwszym roku
po porodzie, nie poradzitaby sobie. ,,Maz ogarnial wtedy mnie 1 syna. Poza tym
potrzebowatam pomocy w wielu sytuacjach zwigzanych z pielggnacja corki” — mowi
Agnieszka. Kobieta przyznaje, ze ZM znacznie ograniczat ja wtedy w roli matki. Duzym
wsparciem byla wtedy takze rodzina me¢za. Corka ma obecnie 3 lata i jest wyzsza od swoich

rowiesnikow. Lekarze podejrzewaja, ze ona rOwniez ma Zespot Marfana.
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Jak twierdzi Agnieszka: ,,w tej chorobie duzo pomaga glowa”. W chwilach zatamania
zawsze wspiera ja maz i dzigki temu kobieta potrafi szybko ,,wziaé si¢ w gar§¢”. Kobieta
przyznaje jednak, ze Zespot Marfana najbardziej ogranicza ja w posiadaniu wigkszej ilosci
dzieci. ,Mam warunki materialne 1 bytowe, cudownego meza, a ze wzgledu
na rozwarstwienie aorty nie moge mie¢ wigcej dzieci. Chcialabym tez, zeby byty zdrowe” —

dodaje ze smutkiem kobieta.

Przypadek IX — Krzysztof, lat 32

Mama Krzysztofa zawsze bardzo troszczy si¢ o syna. Jak kazda matka stara si¢
zapewni¢ mu wszystko, co najlepsze. ,,Rodzice zawsze martwili si¢ o to, zeby niczego
mi nie brakowato” — moéwi Krzysztof. Mezczyzna ma takze starszg o 13 lat siostrg, z ktorg
niestety nie utrzymuje kontaktu.

Krzysztof od 4,5 roku jest w szczg§liwym zwiazku. Od roku para mieszka razem.
Dziewczyna Krzysztofa dowiedziata si¢ o ZM na samym poczatku ich znajomosci;
,wiedzialtam praktycznie od pierwszego naszego spotkania. On tego nie ukrywal” — dodaje
kobieta. ,,Miatem wtedy wrazenie, ze po prostu przyjeta t¢ informacje do wiadomosci, chyba
zbytnio si¢ tym nie przejelta. Na pewno bardziej si¢ martwita podczas operacji tetniaka. Wtedy
juz bylisSmy w zwiazku” — wspomina Krzysztof. Mezczyzna zaznacza jednocze$nie, ze ZM

nie stanowi przeszkody w jego zyciu osobistym.

Przypadek X — Robert, lat 35

Robert jest najstarszy sposrod rodzenstwa. Ma jeszcze dwie siostry i dwoch braci.
Jedna z sidstr oraz najmtodszy brat maja zdiagnozowany ZM. Ojciec Roberta niestety zmart.
»Generalnie bylem wychowywany tak, zeby radzi¢ sobie samodzielnie 1 nigdy
nie potrzebowatem wielkiego wsparcia. Wiadomo, ze jezeli chodzi o takie zwykle, codzienne
sytuacje, zeby kto§ podal mi przedmiot, ktorego nie widz¢ to oczywiscie tak” — wspomina
mezczyzna. ,,Z czasem nauczylem si¢ patrze¢ tak, zeby zobaczy¢ to, co chcg” — dodaje
Z uSmiechem.

Aktualnie Robert wraz z zong mieszka daleko od rodziny. Matzenstwo samodzielnie
wychowuje miesigcznego synka. Megzczyzna twierdzi, ze Zespot Marfana nie stanowi zadnej

przeszkody w penieniu roli meza, czy tez ojca. ,Mieszkamy na drugim pietrze,
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wigc musiatem jedynie wybra¢ wozek z lekka gondola, zeby nie dzwigaé”- méwi Robert.
Zona mezczyzny nie byla zbytnio zszokowana, kiedy dowiedziala sie o Zespole Marfana.
»Pewnie sprawdzila, z czym to si¢ wigze i tyle. Teraz nalezy tez do grupy marianowskiej

na Facebooku, wigec ma duzg wiedze” — dodaje Robert.

Przypadek Xl — Ewelina, lat 36

Ewelina ma mg¢za oraz 3,5 rocznego synka. Zespot Marfana czasem ogranicza ja
W roli mamy: ,,czasami zte samopoczucie przeszkadza mi w zabawie z dzieckiem” — méwi
kobieta. Ewelina nie powinna takze dzwiga¢ synka. Kobieta ze wzgledu na ryzyko pojawienia
si¢ kolejnego tetniaka, nie moze mie¢ wigcej dzieci.

Rodzice Eweliny niestety nie zyjg. Duzym wsparciem sg jednak rodzice meza,
mieszkajacy w Polsce. Matzenstwo jest z nimi w stalym kontakcie telefonicznym

I internetowym. ,,W razie potrzeby zawsze mozemy na nich liczy¢” — mowi Ewelina.

Przypadek XII — Daria, lat 38

Daria ma za sobg prawie 12-letni zwigzek. Partner wiedzial od samego poczatku
0 chorobie. ,,Byt ze mng w czasie, kiedy zacz¢lam si¢ tak naprawde orientowaé czym jest
Marfan (po $mierci mojej mamy)” — moéwi Daria. Mezczyzna byt pozytywnie zaskoczony,
ze dziewczyna ma tak niewiele objawoéw. ,Interesowal si¢ tym, wspieral mnie, uczyt sie
ze mng tej choroby” — mowi kobieta. Niestety para rozstala si¢. ZM nie ograniczal Darii
w roli partnerki. Kobieta dostrzega jednak, ze gdyby zostata matka, to na pewno nie mogtaby
dzwiga¢ dziecka, czy wozka. ,,Daria potrafi dba¢ o siebie i o innych, ale pewnym wyzwaniem
dla niej moze by¢ to, aby da¢ si¢ zaopiekowa¢ komu$§ innemu, szczegdlnie po diugim,
nieudanym zwiazku” — dodaje przyjaciotka kobiety.

Daria ma duze wsparcie w rodzinie. Co prawda jej mama zmarta, kiedy dziewczyna
byta jeszcze nastolatky. Ojciec jednak zawsze interesowal si¢ zdrowiem corki 1 ,,zawsze mnie
wspieral” — mowi kobieta. Dodatkowo Daria ma bardzo dobry kontakt ze swoim starszym
bratem, (ktéry réwniez ma ZM) i ciotka (siostrg mamy). ,,Oni wiedzg o wszystkich moich

problemach i mnie w tym wspierajg” — dodaje.
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Kobieta jest bardzo samodzielna. Na wizyty lekarskie, czy do szpitala jezdzi sama,
(cho¢ nie ma prawa jazdy). Zaznacza jednak, Ze kiedy tylko tego potrzebuje to moze liczyc¢

na pomoc najblizszej rodziny.

Przypadek XIII - Piotr, lat 39

Piotr wspomina, ze jego mama zawsze bardzo go wspierata i rozumiata. Ojciec
natomiast byt bardzo sprawny fizycznie. W zwiazku z tym ,bardzo ci¢zko bylo
mu zaakceptowaé to, ze jego syn nie jest w stanie fizycznie za nim nadgzy¢” — moéwi
mezczyzna. Aktywno$¢ fizyczna, towarzyszyta mu wigc od najmtodszych lat. Rodzina
spedzata wakacje zeglujac po mazurskich jeziorach, czy tez zjezdzajac na nartach. Czesto
organizowali réwniez wspOlne piesze wycieczki. Oczywiscie Piotr, pomimo niecheci 1 wielu
trudnos$ci, rowniez uczestniczyt w tych aktywnosciach. Przyznaje jednak, ze: ,to bardziej
moja starsza siostra byta zawsze sprawna fizycznie i pomagata ojcu”.

Aktualnie mg¢zczyzna ma zong i dwojke dzieci. Ich malzenstwo trwa juz 12 lat.
,»Na piatym roku studiow zaczglismy si¢ spotykac. Juz po roku byliSmy zarg¢czeni, a kolejny
rok pdzniej wzigliSmy $lub” — wspomina zona Piotra. Kobieta przyznaje, ze nie wiedziata
wczesniej, czym jest Zespot Marfana. Piotr wytlumaczyt jej to jednak do$¢ jasno juz na jednej
z pierwszych randek. ,,On mi si¢ po prostu podobat, jako mezczyzna. Bylam zachwycona,
(i nadal jestem), jego osobowoscig i nim, jako czlowiekiem, wiec to, ze powiedzial, mi
0 wadzie genetycznej nie wystraszyto mnie. To jest chyba kwestia mito$ci” — przyznaje
kobieta.

Piotr przyznaje, ze na poczatku uwazal chorobg¢ genetyczng za duzg przeszkode
W posiadaniu dzieci. ,,Dopoki ZM byto tylko moje to bylo ok. Bardzo trudnym momentem
byto dla mnie potwierdzenie tej choroby najpierw u corki, a pdzniej rowniez u syna”. Dopiero
Z czasem, przy ogromnym wsparciu od zony, Piotr zauwazyl, ze dzigki potwierdzonej
diagnozie duzo tatwiej bedzie leczy¢ i wspiera¢ dzieci w trudnosciach. ,,Dla mojej zony dusza
jest wazniejsza niz ciato i1 nigdy nie data mi odczu¢, Ze choroba jest jakim$ problemem —
dodaje.

Megzczyzna zauwaza rowniez, ze jego dzieci nie sg zbyt aktywne. ,,To nie sg sprezyny,
ktore musza si¢ wybiegaé, wyskaka¢, zeby si¢ zmeczy¢. Nie wiem na ile jest rto zwigzane

z Marfanem, a na ile po prostu z charakterem, ale sgdzg, ze to jest potaczone” — mowi Piotr.
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Przypadek X1V — Alicja, lat 41

Alicja ma siostre, u ktorej réwniez potwierdzono ZM. Kobiety wspierajg si¢
oczywiscie w razie potrzeby, ale nie sg zbyt zzyte. Alicja przyznaje, Ze choroba byta
W rodzinnym domu tematem tabu. W zwigzku z tym ona sama zaczela interesowac si¢ swoim
stanem zdrowia dopiero, kiedy chciata zosta¢ matka.

Aktualnie Alicja ma me¢za i 4-letnig corke. U dziewczynki rowniez potwierdzono ZM.
Alicja przyznaje, ze ,,maz prawdopodobnie nie jest do konca §wiadomy, z czym zwigzana jest
ta choroba”. ZM nie przeszkadza, co prawda kobiecie w pelnieniu roli zony, czy matki,
jednak Alicja przyznaje, ze ,,duzo czasu zaj¢to mi pogodzenie si¢ z mysla, ze moge mie¢

drugiego dziecka”.

Przypadek XV - lwona, lat 55

Iwona zawsze miata bardzo dobre relacje z mama, ktora bardzo si¢ o nig troszczyta
.1 dopiero teraz rozumiem, jakie miata intencje” — dodaje. Kobieta otrzymuje duze wsparcie
ze strony zaréwno blizszej, jak i dalszej rodziny.

Iwona jest takze bardzo zzyta ze swoimi synami. ,,Oni sg bardzo duzg pomoca, dbaja
0 mnie 1 zawsze moge¢ na nich liczy¢” — méwi kobieta. Teraz, w trakcie pandemii covid-19,
,kiedy jest mi bardzo smutno i Zle, to jade np. do mojego syna samochodem, tylko po to, zeby
si¢ do niego przytuli¢” — mowi kobieta.

Chiopcy przeszli jednak pewng traume, poniewaz Iwona po powrocie z pierwszej
operacji kardiochirurgicznej spedzita tydzien w domu z krwotokiem wewnetrznym
I to wlasnie synowie zawiezli ja samochodem do szpitala. ,,Potem juz nie zostawiali mnie
samej, bardzo mnie pilnowali. Nawet, kiedy musieli wyj$¢, to przysytali ktérego$ z naszych

przyjaciotl. To trwato mniej wigcej 2 lata” — wspomina kobieta.
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Podsumowanie

Zdecydowana wiekszo$¢ przebadanych osdb ma bardzo dobre relacje z najblizsza
rodzing. Substytutem opiekunczo$ci i1 troski, jest zazwyczaj matka. Ojcowie roéwniez
towarzyszg dzieciom w waznych chwilach.

Jezeli natomiast osoby z ZM posiadajg starsze lub mtodsze rodzenstwo, to zazwyc zaj
sg dla siebie ogromnym wsparciem. Relacje te nasilajg si¢ szczegodlnie, kiedy u brata lub
siostry rowniez potwierdzono Zesp6t Marfana. Mlodsze dzieci czasem przejawiaja zazdrosé
0 uwage. Jak w kazdym rodzenstwie, niezaleznie od wieku i sytuacji zdrowotnej, wystepuja
réwniez nieporozumienia i kidtnie.

Duza czg§¢ przebadanych os6b ma takze obok siebie kogo$ bliskiego
(zong / partnerke; m¢za / partnera). Otaczajg oni osoby z Zespolem Marfana duzg troska
i zrozumieniem. Choroba zazwyczaj nie stanowi w tych relacjach duzej przeszkody. Tworzg

oni szczgsliwe, dobrze funkcjonujace rodziny.
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3.3.  Relacje pozarodzinne

Waznym aspektem funkcjonowania spolecznego kazdego czlowieka sa relacje
towarzyskie. Znajomi i przyjaciele potrafig doda¢ nam otuchy w najtrudniejszych momentach
zycia. Czesto pomagaja nam spojrze¢ na pewne sprawy z dystansu i pobudzajg do

pokonywania trudnosci.

Przypadek | — Tatiana, lat 6

Dziewczynka jest do$¢ lubiana przez inne dzieci. Na poczatku pojawialy si¢ pytania
0jej wzrost i nierozlaczny gorset czy ortezy, ale dzieci szybko zaakceptowaly ten fakt
i chetnie wspieraja dziewczynke w codziennym funkcjonowaniu w szkole. Objawia sig
to na przyktad, kiedy zajgcia maja odbywac si¢ na dywanie. Tatiana ze wzgledu na duze
problemy z postawg nie moze usig$¢ w siadzie skrzyznym na podtodze. Wtedy dzieci chetnie
przynosza jej krzesetko.

Z niektorymi dzie¢mi Tatiana miata takze kontakt pozaszkolny. Niestety wybuch
pandemii znacznie ograniczyt kontakty miedzy dzie¢mi. Aktualnie dziewczynka spotyka sie¢

jedynie z 7-letnig kolezankg z sgsiedztwa.

Przypadek Il — Mikolaj lat 10

Chiopiec jest bardzo towarzyski 1 lubiany wsrod rowiesnikow. Koledzy interesujg si¢
jego zdrowiem, a nawet pomagaja przy zbidrkach pieniedzy na operacje.

Mikotaj ma w klasie jednego najblizszego przyjaciela i okoto sze$ciu blizszych
kolegobw. Dodatkowo utrzymuje staty kontakt z przyjacidtka z przedszkola i kilkoma
kolegami i kolezankami z tamtego okresu. Oczywi$cie najblizsi koledzy i przyjaciele wiedza
o zdiagnozowanym u chiopca ZM. Rodzice wyjasnili im, z czym to jest zwigzane
i co doktadnie chtopcu dolega. Dzieci bardzo wspieraja Mikotaja. Mama wspomina
na przyktad, ze chtopiec po operacji wzroku nie moght si¢ schyla¢ ponizej pasa. Z tego
wzgledu ,,balam si¢ o niego kazdego dnia, kiedy wychodzil do szkoty. Koledzy wiedzieli
jednak, Ze on nie moze si¢ schyla¢ i kiedy spadl mu dlugopis, to pieciu rzucato si¢, zeby

g0 podnies¢. Nie mieli nawet problemu z tym, zeby zawigza¢ mu buty” — moéwi mama.
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Odkad Mikotaj poszedt do pierwszej klasy szkoty podstawowej, w jego domu
rodzinnym zaczgty by¢ praktykowane tzw. ,,me¢skie wieczory”. Mniej wigcej raz w miesigcu
chtopiec zaprasza okoto czterech swoich kolegéw na noc do domu. ,,Wtedy np. robimy pizze,
albo pieczemy paczki. Kiedy§ wychodziliSmy na basen albo do kina, ale teraz uniemozliwia
nam to pandemia” — wspomina mama. Chtopcy spedzajg takze wtedy dtugie godziny przy

grach na konsoli. Mikotaj jest oczywiscie zapraszany na podobne wieczorki do kolegow.

Przypadek I11 — Monika, lat 13

Monika ma jedng przyjaciotke od serca, z ktoéra codziennie si¢ widuje. Dziewczyny
chodza takze do tej samej klasy. Dziewczyna ma takze okolo pieciu dobrych kolezanek.
Wszystkie te osoby wiedza oczywiscie, ze Monika nie moze biega¢, nie moze si¢ meczyc.
Dziewczyny zwracajg na to uwage np. podczas spacerow i dostosowujg tempo do kolezanki.
Mama Moniki, co p6t roku informuje takze o chorobie dziewczyny na szkolnych zebraniach
zrodzicami.

Dziewczyna jest akceptowana przez réwiesnikow. Nikt nie dokucza jej ze wzgledu
na wysoki wzrost. Wrecz przeciwnie — Monika czgsto jest w stanie dzigki temu pomodc
kolezankom i kolegom w potrzebie. Nawet kiedy dziewczyna zaktada okulary korekcyjne bez

soczewek (,,grubaski”), to nie doznaje z tego powodu zadnych przykrosci.

Przypadek IV — Agata, lat 16

Agata ma jedng zaufang przyjacidtke, na ktérej zawsze moze polega¢. Dziewczyny,
nawet pomimo pandemii, utrzymujg stalty kontakt online. ,,Obie nie sg zbyt przebojowe,
dobraty si¢” — us$miecha si¢ mama Agaty. Dziewczyna jest dos¢ nieSmiata i potrzebuje lepiej
kogo$ pozna¢, aby si¢ otworzy¢.

Agata ma takze kilkoro znajomych. Kolezanki 1 koledzy ze szkoty podstawowe;j
wiedzieli, ze dziewczyna jest chora i1 ,,nawet byli nastawieni, zeby troch¢ na nig uwazac,
czego ona nie akceptowala, bo chciata by¢ traktowana tak samo jak inni” — méwi mama.
Mimo to kobieta bardzo si¢ cieszy, ze w liceum, begdzie z Agata kolega ze szkoty

podstawowej. ,,To na pewno pomoze jej si¢ zaklimatyzowac” — dodaje.
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Przypadek V — Konrad, lat 18

Konrad ma dwoch najblizszych przyjacidl, na ktorych zawsze moze liczy¢ i kilku
dobrych kolegéw. Jak méwi mama: ,,on AM przy sobie mate grono, ale sprawdzonych
znajomych. Jest osoba, na ktéra zawsze mozna liczy¢ i sam szuka takich wtasnie
znajomosci”.

To mate grono bliskich znajomych i przyjaciél wie oczywiscie o zdiagnozowanym
uKonrada Zespole Marfana. ,,My nigdy tego nie ukrywaliSmy. Konrad tez mowi o tym
otwarcie” — dodaje mama. Cata grupa zaakceptowata ten fakt i ,,nie widzi w tym problemu” —

u$miecha si¢ kobieta.

Przypadek VI — Patrycja, lat 21

Patrycja ma dwie przyjaciotki i jednego przyjaciela. Sa to osoby, ktore (poza
partnerem), majg z nig najblizsze relacje. Poza tym dziewczyna ma spore grono znajomych,
Z ktérymi spotyka si¢ czasem towarzysko.

Najblizsze dziewczynie osoby wiedza oczywiscie o diagnozie ZM. Byta to dla nich
przykra informacja. Patrycja zaznacza jednak, Zze nie lubi zbytnio wspotczucia. ,,Wiem,
ze gdyby przyjechata karetka to powiedza, ze mama wade serca i biore leki, a resztg i tak

staram si¢ mie¢ zapisane w telefonie” — méwi dziewczyna.

Przypadek VII — Hania, lat 23

Pierwsza osoba, spoza $rodowiska rodzinnego Hani, ktora dowiedziata si¢ o tym,
ze dziewczyna choruje na Marfana byla jej przyjacidtka z liceum. ,,Powiedziatam jej dopiero
w klasie maturalnej, krotko przed studniowka. Bytlam juz wtedy petnoletnia” — wspomina
Hania.

Poza tym dziewczyna nie miata zbyt wielu przyjaciol za czaséw nauki szkolnej.
Z czasoéw studenckich ma czworke przyjaciot i kilka dobrych kolezanek. Jak sama wspomina:
,,S3 to bardziej intensywne, bliskie relacje, niz duze grono luznych znajomych”.

Najblizsi przyjaciele to trzy dziewczyny i chtopak. Tej czworce Hania wyjasnita,
ze choruje na Zesp6t Marfana. Przyjaciotki podeszly do sprawy dos$¢ praktycznie zadajac

pytania np.: ,,jak to na ciebie wptywa? Z czym to jest zwigzane?”. Mimo tego jeszcze przez
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kilka tygodni nie potrafity sobie uswiadomi¢, ze pokonanie stromych schodéw, prowadzacych
do budynku uczelni, jest dla Hani sporym wyzwaniem ze wzgledu na problemy
kardiologiczne. Przyjaciel natomiast ,,chciat wiedzie¢ dostownie wszystko, nawet od strony
medyczne]” — jak wspomina dziewczyna. Szukal wielu informacji na temat Marfana
W internecie, co spowodowalo, ze znalazl takze wiele nieaktualnych juz wiadomosci
(np. na temat $redniej dtugosci zycia osdb z ZM). Pomimo tego, ze najblizsi przyjaciele
wiedzg o chorobie Hani to: ,nie jestem pewna, czy zawsze o tym pamigtaja” — $mieje si¢
dziewczyna.

Hania jest osoba z natury do$¢ introwertyczng i1 jak sama zapewnia nie lubi
imprezowaé. Woli nawigzywaé¢ nowe relacje w rozmowach indywidualnych. Dziewczyna
oczywiscie nie wszystkim mowi o Zespole Marfana. ,,Wole powiedzie¢, ze mam wadg¢ serca
I nie moge jecha¢ na wycieczke w gory, niz robi¢ wyklad na temat tego, ze mam zespot
genetyczny” — mowi Hania.

W czasach studenckich dziewczyna wspomina, ze ,.troche randkowata”. Ma jednak
wiele przykrych wspomnien zwigzanych z mezczyznami. Jeszcze niedawno byla
nieszczgsliwie zakochana w chtopaku, ktory byt juz w zwigzku i ,,do tej pory si¢ po tym
zbieram” — zapewnia. Niedtugo zamierza jednak wréci¢ do randkowania.

Pewnego rodzaju przeszkoda w znalezieniu partnera moze by¢ fakt, ze Hania,
Zprzyczyn zdrowotnych, (jak sama wspomina) ,,nie za bardzo moze mie¢ dzieci”. Cigza
przy Zespole Marfana zwigksza prawdopodobienstwo pojawienia si¢ tetniaka (np. aorty
brzusznej). Poza tym Hania nie chce, zeby jej dzieci odziedziczyly Zespot Marfana.
Dodatkowo, zdaniem jej siostry, takze wysoki wzrost moze stanowi¢ przeszkode dla wielu

mezezyzn.

Przypadek VIII — Agnieszka, lat 32

Agnieszka przyznaje, z¢ ma w swoim otoczeniu 2-3 przyjaciot, na ktorych zawsze
moze polega¢. Te najblizsze osoby wiedza oczywiscie o chorobie kobiety i czesto dopytuja o
jej stan zdrowia, szczegdlnie przy wizytach kontrolnych u specjalistow lub pobytach
W szpitalu. ,,Czgsto $§miejg si¢, ze nawet, kiedy jest juz u mnie bardzo Zle, to ja i tak spadam
na cztery tapy” — uSmiecha sig.

Kobieta przyznaje, ze czgsto sama informacja o ZM nie wystarczy. ,,Wiele osob nie
potrafi sobie uSwiadomi¢, ze pod ta nazwa kryje si¢ kilka uszkodzonych uktadow” — wyjasnia
kobieta. ,,Wlasnie z tego powodu czgsto tatwiej mi byto powiedzie¢, ze mam wad¢ wzroku —
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dodaje Agnieszka. Maz kobiety przyznaje, ze jego rodzicom nadal ciezko jest zrozumied
chorobe synowej. ,,Moja mama nadal uwaza, ze zona jest zdrowa — dodaje.

Agnieszka, dzigki ZM, zyskata takze wielu przyjaciét ze Stowarzyszenia Marfan
Polska, z ktorymi — jak sama przyznaje — ma czgsty kontakt. Sg oni dla niej bardzo duzym
wsparciem, w chwilach kryzysu, szczegolnie w kwestii zdrowia. Poza tym kobieta, zdaniem

meza, jest bardzo otwarta osobg.

Przypadek IX — Krzysztof, lat 32

W czasach szkolnych Krzysztof nawigzywal znajomosci gtownie wsrdd osob
Zosiedla. ,,Byty to zawsze 2-3 osoby, z ktérymi si¢ dogadywalem. Byli albo troche starsi,
albo nieco mtodsi ode mnie” — thumaczy mezczyzna.

Krzysztof aktualnie ma wokot siebie dos¢ spore grono przyjaciot, na ktorych zawsze
moze polegac. ,,Sa to znajomosci, ktore trwajg od 10-11 lat” — dodaje mezczyzna. Wszystkie
te osoby wiedzag oczywiscie o Zespole Marfana i, jak mowi Krzysztof — ,przyjeli

to do wiadomosci, ale specyfiki tej choroby nie znajg zbyt dobrze”.

Przypadek X — Robert, lat 35

Robert ma wokot siebie kilku dobrych znajomych, na ktérych pomoc zawsze moze
liczy¢. Wigkszo$¢ z nich, szczegdlnie znajomi ze studiow, wiedza, o zdiagnozowanym
U niego Zespole Marfana, ,,albo wiedzg po prostu, ze mam problemy ze wzrokiem” — mowi

Robert.
Przypadek XI — Ewelina, lat 36
Ewelina ma jedng najlepsza przyjaciotke i piatke bardzo dobrych znajomych. Jest
Z nimi w statym kontakcie, poniewaz grupa ta rOwniez mieszka w Szwecji.

Wszyscy znajomi wiedzg o zdiagnozowanym u Eweliny Zespole Marfana. Duzo o tym

czytaja 1 wspolnie rozmawiajg. Kobieta zawsze moze liczy¢ na ich wsparcie 1 pomoc.
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Przypadek XII — Daria, lat 38

Daria ma wokot siebie spore grono znajomych, z ktérymi utrzymuje dos$¢ czgsty
kontakt. Dodatkowo najblizsi przyjaciele to koto 6 osob. ,,.Dwie przyjaciotki byty w szoku,
kiedy dowiedziaty si¢ 0 ZM” — mowi kobieta. Wszyscy znajomi i przyjaciele zawsze otaczaja
kobiete wielka troska.

,Czasami moi znajomi dziwig si¢, ze po mnie w ogdle nie wida¢ tej choroby; ze nie
mam zadnych spadkéw nastroju z powodu stanu zdrowia” — méwi kobieta. Powodem takiej
postawy moze by¢ fakt, ze Daria zrozumiala, czym tak naprawde jest ZM dopiero po $mierci

mamy, w wieku 19-20 lat. Wczesniej wigzato si¢ to dla niej jedynie z wada wzroku.

Przypadek XIII - Piotr, lat 39

Piotr ma okoto 2-3 najblizszych przyjaciét. Dodatkowo matzenstwo ma spore grono
bliskich znajomych (tj. okoto 20 0sob). Sa to osoby, na ktérych mezczyzna zawsze moze
polegaé. Piotr otwarcie powiedziat im o Zespole Marfana. Jednoczesnie przyznaje, ze nie
zauwazyl zadnej specjalnej reakcji na te wiadomos¢. ,,Niektore osoby jedynie czesciej zaczely
pytac jak si¢ czuje 1 czy wszystko u mnie w porzadku” — dodaje me¢zczyzna.

Zona Piotra przyznaje, ze za sprawa Marfana bardzo rozwinety sie ich kontakty
towarzyskie. Poznali duzo osoéb z ta sama przypadio$cig i ,,to jest taka nasza marfanowska

rodzinka” — dodaje kobieta.

Przypadek X1V — Alicja, lat 41

Kobieta ma do$¢ duze grono znajomych. Nawigzuje takze dlugotrwate przyjaznie.
Ma przyjacidtki z czasow szkoty podstawowej czy liceum. Otacza ja takze spor grono
znajomych z czas6w studenckich, kiedy to dziewczyna uwielbiata wyjezdza¢ na sptywy
kajakowe. Wszyscy przyjaciele wiedzg oczywiscie o zdiagnozowanym u Alicji Zespole
Marfana.

Ogromnym wsparciem dla kobiety jest takze grono znajomych 1 przyjaciot

ze Stowarzyszenia Marfan Polska. Jest to ogromne zrédto wymiany do§wiadczen i informacji.
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Przypadek XV — Iwona, lat 55

Ludzie bardzo czgsto wypieraja wiadomo$¢ o naglej chorobie znajomego, czy
przyjaciotki. Poza tym zazwyczaj sa tak zajeci wlasnymi sprawami, Zze nie majg cierpliwosci
do wystuchiwania probleméw kogo$ innego. Dlatego tez Iwona zauwaza, ze: ,ta choroba
bardzo zweryfikowata mi znajomych i przyjaciot. Duzo ludzi dzwoni i opowiada o sobie.
Takich, ktorzy wychodzg z propozycja pomocy jest niewiele”. Kobieta ma tak naprawde
2 grona przyjaciot. W pierwszym z nich sg osoby w podobnym wieku i ,,to sg 3 malzenstwa,
Z ktorymi jestem w statym kontakcie i moge na nich liczy¢ na 100%. Jest tez kilka takich
osoOb, ktore wiem, ze jak zadzwoni¢ to beda” — méwi Iwona. Drugie grono stanowig osoby
w wieku jej synéw (czyli majace okolo 20-30 lat), z ktorymi kiedy$ jezdzita na wspdlne
wakacje. ,,Jest to ogromna grupa mtodych osob, z ktorymi bardzo czesto tacza mnie wiezi
wigksze niz z tymi starszymi ludzmi z mojego pokolenia. Odwiedzaja mnie do tej pory.
To daje mi sit¢ i pozwala dostrzec, ze to co robitam wcze$niej miato duzy sens” — wspomina
kobieta.

Iwona nie ukrywa jednak, ze czeste zmgczenie, spowodowane Zespotem Marfana,
stanowi pewne ograniczenie w kontaktach towarzyskich. ,,Kiedy np. przyjechata do mnie
jedna z moich mtodych przyjacidtek to ja, pomimo tego, ze bardzo cieszytlam si¢, ze mnie
odwiedzita, to po dwoch godzinach nie mialam juz sity z nig rozmawia¢. To jest dla mnie
strasznie trudne” — mowi kobieta.

Dodatkowo Iwona przeprowadzita si¢ z domu rodzinnego, porozwodowego,
do mieszkania, w ktorym kiedy$ mieszkata jej mama, a pozniej jeden z synow, ,,wigc tak
naprawde wprowadzilam si¢ do grona znajomych” — dodaje z uSmiechem. Jest to mata
miejscowos¢, w ktorej kobieta si¢ wychowywata. Dodatkowo, dzigki szerokiej dziatalno$ci
spotecznej, Iwona nie jest w miasteczku anonimowa. ,,Dzigki temu mam poczucie, Ze nawet
na ulicy jestem bezpieczna” — dodaje.

Iwona wspomina takze, ze ,,duza skarbnica wiedzy i ogromnym wsparciem” byly
dlaniej osoby ze Stowarzyszenia Marfan Polska. ,,Oni pomogli mi przetrwaé, uratowali
mi zycie” — dodaje kobieta. Poza tym Iwona otwarcie przyznaje, ze ZespOt Marfana
paradoksalnie zblizyl ja poniektorych ludzi. ,,Jest ich zdecydowanie mniej wokot mnie,

ale jest tez inna jakos¢ tych relacji” — mowi kobieta.
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Podsumowanie

Osoby z Zespotem Marfana zazwyczaj maja wokoét siebie okoto 2-3 najblizszych
przyjaciot. Otacza ich takze, czesto niewielkie grono, bliskich znajomych. Zawsze
sg t0 osoby, na ktorych mozna polega¢ w kazdej sytuacji. Mozna takze zauwazyC, ze 0SOby
Z Zespotem Marfana bardziej zwracajg uwage na jakos¢, a nie ilo$¢ relacji.

Grono znajomych i przyjacidt jest zazwyczaj dobrze poinformowane o objawach
I zagrozeniach, zwigzanych z Zespotem Marfana. Czgsto wykazujg oni wtedy wigkszg troske
I zrozumienie, wobec bliskiej im osoby. Wigkszo$¢ z nich po raz pierwszy spotkata sie¢
Znazwg tej jednostki chorobowej. W zwiazku z tym, czgsto doszukujg si¢ oni szerszych
informacji na ten temat.

Wiele 0s6b rowniez bardzo pozytywnie wypowiada si¢ na temat funkcjonowania
Stowarzyszenia Marfan Polska. Nawigzane tam przyjaznie sg dla osoéb chorych i ich rodzin
ogromnym wsparciem. Grupa ta jest takze doskonaty skarbnica wiedzy i zZrédtem wymiany

do$wiadczen.
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3.4. Edukacja i sytuacja zawodowa

Proces socjalizacji dokonuje si¢ nie tylko w srodowisku rodzinnym, ale takze w
szkole. Jest to miejsce, w ktorym uczymy si¢ pewnych norm i zasad funkcjonowania w

spoteczenstwie. Od wyksztatcenia zalezy czesto takze nasza pdzniejsza sytuacja zawodowa.

Przypadek | — Tatiana, lat 6

Dziewczynka na poczatku uczgszczata do Zespotu Edukacyjno-wychowawczego.
W tej samej grupie byto jednak pigcioro dzieci z niepetnosprawnoscig intelektualng. Dlatego
tez, kiedy mama zaczgla obserwowac u Tatiany niepokojace zachowania (jak np. wktadanie
rak do buzi) to postanowita jak najszybciej wypisa¢ dziecko z placowki. Dziewczynka zostata
przepisana do Przedszkola Integracyjnego, gdzie razem z nig uczeszcza kilkoro dzieci
Z ,,1zejszymi” niepetnosprawnosciami (w petni sprawnymi intelektualnie).

Tatiana jest bardzo otwarta, wygadana i inteligentna — jak zapewnia mama.
Potwierdza to fakt, ze dziewczynka przerabia materiat przeznaczony dla uczniéw klasy 0 juz
w przedszkolu. Zdaniem mamy dziewczynka ma doskonalg pamigé, jest bystra,
spostrzegawcza i bardzo dojrzata jak na swoj wiek. W zwiazku z tym np. zapamig¢tanie roli
do szkolnego przedstawienia nie stanowi dla niej zadnego problemu, tym bardziej,
ze dziewczynka bardzo lubi si¢ przebiera¢. Tatiana ma takze bardzo dobry kontakt
z nauczycielami. Do kazdego si¢ przywiazuje, co moze by¢ zwigzane z duzg iloscig nowych
twarzy w jej zyciu od najmtodszych lat.

Jezeli chodzi o trudno$ci w nauce to mama zwraca tutaj szczegdlng uwage na to,
ze dziewczynka czgsto si¢ rozprasza i dos¢ tatwo si¢ dekoncentruje. Moze to by¢ jed nak
rozwojowa kwestia wieku dziecka. Tatiana zdaniem mamy moze mie¢ tez trudnosci z nauka
pisania. Przez swoje pianistyczne palce 1 wiotko$¢ migsni dziewczynka nienaturalnie trzyma
narz¢dzie pisarskie, co juz na tym etapie nauki generuje pewne trudnosci.

W kwestii dalszej edukacji mama obawia si¢, ze corka moze by¢ wySmiewana

Z powodu wzrostu, ktory jest nieadekwatny do jej wieku.
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Przypadek Il — Mikolaj lat 10

Mikotaj jest juz w trzeciej klasie, w szkole sportowej z zajgciami na basenie. W tej
dyscyplinie chtopiec jest najlepszy w klasie. W duzej mierze zapewne wynika to z faktu,
ze rodzice zabierali go na basen juz od siédmego miesigca zycia.

Szkota oficjalnie nie otrzymata orzeczenia o niepelnosprawnosci, gdyz Mikotaj
nie chce mie¢ zadnych przywilejow z tego powodu. Mimo tego nauczycicle oczywiscie
sg poinformowani 0 problemach zdrowotnych chtopca.

Chtopiec nigdy nie mial tez zwolnienia z w-fu z powodéw zdrowotnych, poniewaz
jest temu przeciwny. Mikotaj nie mégt np. gra¢ w gry zespotowe (typu koszykowka, czy pitka
nozna), poniewaz, z powodu ogromnej wady wzroku, nie moégt dostrzec pitki. Duzym
utrudnieniem w tej kwestii jest takze ostabione serce 1 stawy. Nauczyciel mianowatl go wiec
swoim pomocnikiem i s¢dzig.

Ponadto chtopiec na zajg¢ciach informatyki nie widziat kursora myszki na monitorze.
W zwiazku z tym, jako ze Mikotaj ma bardzo dobrg pami¢¢ mama nauczyla go rozktadu
ikonek na ekranie. Chlopiec miat takze duze trudnosci z dostrzezeniem tekstu z tablicy
szkolnej: ,,pisal nosem w zeszycie” — jak mowi mama.

Zaréwno nauczyciele jak i uczniowie bardzo wspieraja Mikotaja. Swiadczy o tym
np. fakt, ze zbidrka pienigdzy, na prywatng operacj¢ wzroku chlopca, zorganizowana
w szkole i na stronie internetowej (WWW.pomagam.pl), odniosta sukces juz w sze$¢ dni.

Do tej pory Mikotaj nie mial probleméw z absencja szkolng. Dopiero na poczatku
biezacego roku opuscit dwukrotnie trzy tygodnie nauki szkolnej na czas rekonwalescencji
po operacjach wzroku. Obowigzywata juz wtedy nauka zdalna z przyczyn pandemicznych.

Chtopiec bardzo dobrze si¢ uczy. Nie mial wiec zadnych trudnosci z nadrobieniem materiatu.

Przypadek 111 — Monika, lat 13

Monika uczgszcza do szkoty integracyjnej, ale w jej klasie nie ma innych uczniow
Z niepetnosprawnosciami. W czwartej klasie szkoty podstawowej mama poinformowata
wychowawczynie Moniki o tym, co jej dolega. Rowniez pielggniarka szkolna otrzymata
od rodzicéw niezbedng dokumentacje medyczng. Zdaniem mamy wickszo$¢ nauczycieli nie
ma wiedzy na temat Zespotu Marfana: ,,wysoka, szczupla i tyle. Okulary nosi przeciez teraz,

co drugie dziecko” — dodaje kobieta. Mama Moniki bardzo zaangazowala si¢ wigc
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W szerzenie informacji na temat ZM w szkole i moéwi o tym, co pot roku na zebraniu
dla rodzicow.

»Corka jest zdolna, inteligentna, ale leniwa” — u$miecha si¢ mama. Dziewczyna
na zakonczenie roku szkolnego zawsze otrzymuje §wiadectwo z wyrdznieniem. Mama zawsze
powtarza corce: ,,nie uczysz si¢ dla mnie, tylko dla siebie”. Monika jak wida¢ wzi¢ta sobie
bardzo do serca te stowa. ,,Nawet nauczycielki pochwality ja kiedys, Ze jest malg dorosty” —
dodaje mama.

Monika ma tak dobrze dobrane szkta kontaktowe i okulary progresywne, ze nie
ma konieczno$ci np. powigkszania czcionki na klasowkach szkolnych. Mimo to dziewczyna
ze wzgledu na wade wzroku powinna siedzie¢ w pierwszej tawce pod oknem. Mama
kilkukrotnie zglaszata to u dyrekcji szkoly. Aktualnie Monika zajmuje trzecig tawke
w §rodkowym rzgdzie klasy i ,,méwi, ze widzi” — twierdzi mama.

Ze wzgledu na wade serca dziewczyna wolniej si¢ rusza i szybciej meczy. W zwiagzku
z tym jest zwolniona z zaje¢ w-fu. Nauczyciel jest oczywiscie dobrze poinformowany o tym,
co dolega dziewczynie i ,,byt bardzo zdziwiony jak si¢ dowiedzial” — dodaje mama Moniki.
To wlasnie aktywno$¢ fizyczna jest najwickszym ograniczeniem dziewczyny. ,,Ona nawet
sama nie umyje glowy pod prysznicem, bo ma zawroty” — dodaje mama.

Pandemia Covid-19 rowniez nie stuzy Monice. Po p6t roku nauki zdalnej skrzywienie
kregostupa u dziewczyny zwigkszyto si¢ dwukrotnie. W tym czasie nie tylko szkoty, ale tez
baseny, turnusy rehabilitacyjne 1 wszelkie miejsca kulturalne byly zamknig¢te, wiec Monika
gtownie siedziata w domu przed komputerem. Rehabilitantka stwierdzila, ze ewidentnie

przyczynit si¢ do tego bezruch w czasie pandemii.

Przypadek IV — Agata, lat 16

Agata uczeszczata do szkoty podstawowej, do klasy integracyjnej. Dziewczyna miata
nauczyciela wspomagajacego, ktory gtownie pomagat jej ciagnac plecak na kotkach z klasy
do klasy, ,,zeby nawet tego z t¢tniakiem nie musiata robi¢” — méwi mama. Dodatkowo
W szkole nie byto schodéw, co znacznie utatwialo przemieszczanie si¢. Poza tym Agata
,radzita sobie $wietnie” — dodaje mama z u$miechem. Nawet duza ilo$¢ nieobecnos$ci
szkolnych, z powodu pobytow diagnostycznych w szpitalu, nie sprawiala dziewczynie
ktopotu.

Dopiero w lipcu ubieglego roku Agata przeszla operacj¢ tetniaka aorty. Od tamtej

pory dziewczyna jest na nauczaniu indywidualnym w domu. Agata od wrzesnia rozpoczeta
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pierwsza klas¢ liceum, wigc tak naprawdg¢ nie poznata jeszcze ani wychowawcy, ani kolegow
z klasy. Szkota znajduje si¢ w starym budynku, ale, jak méwi mam: ,,podejscie pani dyrektor
I pani pedagog jest rewelacyjne i wiemy, ze jak corka wroci to bedzie miata pomoc. Wiem,
ze szkota zrobi wszystko, zeby zmieniata klasy jak najrzadziej i beda dbali 0 jej
bezpieczenstwo”. Pomoc dla Agaty na pewno bedzie niezbgdna, poniewaz dziewczyna,

z powodu duzej wiotko$ci migsni i stawdw, nie jest w stanie sama wrocic ze szkoty.

Przypadek V — Konrad, lat 18

Konrad bardzo dobrze si¢ uczy. ,,Nigdy nie byto tak, zeby mial §rednig na $wiadectwie
ponizej 5,0, a teraz, w klasie maturalnej, bedzie miat chyba nawet 5,5” — méwi mama z duma.

Wazrok na pewno stanowi w nauce duze utrudnienie, jednak chlopak nie skarzy sie.
Nie chce tez korzysta¢ z zadnych dostosowan, jak np. powiekszenie druku, czy wigkszy
monitor. Nawet czgste nieobecnosci szkolne z przyczyn zdrowotnych nie sprawialy mu
problemu. Konrad bardzo szybko nadrabiat zalegtosci. W dodatku chtopak ma bardzo duzy
dystans do siebie. Mama wspomina, ze: ,,w liceum mial takie powiedzonko, ze ma grubsze
szkta, niz niektorzy telefon”.

Konrad bardzo chce si¢ usamodzielni¢. W zwigzku z tym zamierza ztozy¢ dokumenty
na studia z programowania na Politechnice Warszawskiej. Mama nie ukrywa zwigzanych
Ztym obaw, poniewaz Konrad z powodu duzej wady wzroku ma problemy
Z przemieszczaniem si¢. Jest to zwigzane nie tylko z faktem, ze chtopak nie moze mie¢ prawa

jazdy, ale nie potrafi takze dostrzec np. numeru linii autobusowej czy tramwajowe;j.

Przypadek VI — Patrycja, lat 21

Patrycja w szkole nie ¢wiczyta na zajgciach w-fu z powodu wady serca. ,,Czutam si¢
trochg jak odludek” — wspomina dziewczyna z uSmiechem. Jedynie w technikum nauczyciel
nie rozumiat dlaczego Patrycja nie uczestniczy w tych lekcjach. ,,Uwazal, ze osoby chore
na serce tez powinny ¢wiczy¢ i zazwyczaj byt niemity dla mnie z tego powodu” — wspomina
dziewczyna. Pozostali nauczyciele zazwyczaj nie zwracali uwagi na problemy zdrowotne
Patrycji. Poza tym nawet niezb¢dne wizyty lekarskiej zazwyczaj odbywaly si¢ po zajeciach

w szkole. Dziewczyna ukonczyta technikum weterynaryjne i aktualnie jest studentka 2 roku
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behawiorystyki. To wtasnie na studiach ZM najbardziej pomdgt Patrycji. ,,Dzigki temu,

ze mam t3 chorobe to duzo wiedzialam na zajg¢ciach z genetyki” — u§miecha si¢ dziewczyna.
Patrycja zaczgla pracowaé juz w wieku 16 lat. ,,Troch¢ pracowalam wysitkowo

np. w stajni, (chociaz to gtownie dla jazdy konnej), a potem w papugarni” — wspomina

Patrycja. Aktualnie ma wtasne mieszkanie i pracuje, jako agent ubezpieczeniowy.

Przypadek VII —Hania, lat 23

Z powodu probleméw z sercem Hania uzyskata zwolnienie z zaje¢ w-fu w okresie
nauki szkolnej. ,,Uwazalam to za najwigksze szczg$cie w moim zZyciu, poniewaz
nienawidzitam w-fu” — wspomina dziewczyna, z u$miechem. Poza tym przez Zespot Marfana
i zwigzane z nim takze problemy z kr¢gostupem, Hania wyjezdzala na turnusy
rehabilitacyjne. ,,Sitg rzeczy wypadalam wtedy z nauki szkolnej na trzy tygodnie” —
wspomina dziewczyna.

Pomimo tego Hania zapewnia, ze do konca szkoly $redniej nie miata zadnych
problemoéw z nauka — ,bylam tg pigtkowa, wrecz szdstkowa uczennicg, ktdra praktycznie
si¢ nie uczyta” — uSmiecha si¢ dziewczyna. Latwo przyswajata wiedzg, poniewaz zawsze
duzo czytata. To spowodowalo, ze zyskata wiedz¢ humanistyczna, ogdlna.

Zaraz po szkole sredniej Hania zdecydowata si¢ p0dj$¢ na studia matematyczne.
Dziewczyna byla przekonana, ze skoro nigdy nie miata probleméw z tym przedmiotem, byta
najlepsza w szkole i1 bardzo dobrze napisala maturg, to taka wiedza jej wystarczy.
Rzeczywisto$¢ okazata si¢ inna i niestety dos¢ szybko zweryfikowala jej marzenia, poniewaz
okazalo sie, ze do jej grupy trafito kilku finalistow olimpiad matematycznych. W zwiazku
Z tym ,.trzeba byto z dnia na dzien doskoczy¢ do tych olimpijczykéw” — wspomina Hania.

Pierwsza sesja egzaminacyjna nie wypadla najlepiej. ,,Juz po napisaniu egzaminow,
kiedy wrocitam do domu wiedziatam, ze nie zdalam. Po6zZniej faktycznie okazalo sig,
ze oblatam je wszystkie” — moéwi dziewczyna. W miedzyczasie jednak Hania umoéwita sie
na wizyte do kardiologa, z powodu ztego samopoczucia. Okazato si¢, ze ma tetniaka aorty.
Dziewczyna niecate dwa miesigce pozniej przeszia operacje kardiologiczng.

Po powrocie do zdrowia dziewczyna napisala matur¢ z rozszerzonego jezyka
polskiego i rozpoczeta studia I stopnia z filologii polskiej na Uniwersytecie Warszawskim.
Polonistyka jest bardzo wymagajacym kierunkiem ,zadanie na kolejne zajecia
do przeczytania ksigzki grubosci ,,Lalki” nie jest niczym nadzwyczajnym” — mowi Hania.
Pomimo tego dziewczyna, co roku miata stypendium naukowe. Ponadto Jest naczelng
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czasopisma studenckiego przy uniwersytecie warszawskim ,,Niewinni czarodzieje”, w ktorym
publikuje eseje o kulturze, ksigzkach, filmach itp.

Po licencjacie, w ramach programu ,,Erasmus”, Hania wyjechata, jako absolwentka
do Francji na praktyki w Polskim Instytucie Literackim. Dziewczyna chce jednak wrocic¢
do Polski i w nowym roku akademickim rozpoczaé studia drugiego stopnia z filologii
polskiej. Hania mysli nawet o zrobieniu doktoratu w tej dziedzinie.

Dziewczyna nie ma zbyt duzego doswiadczenia zawodowego. Na poczatku studiow
pracowatla w kinie, jednak pozne godziny pracy, a w koncu operacja tetniaka, zmusilty
dziewczyne do rezygnacji z tego stanowiska.

Hania wspomina, ze w praktycznie co roku, w okresie przerwy wakacyjnej
organizowala sobie jaki§ staz. Dziewczyna wzigla udzial m.in. w konkursie na recenzje
ksigzki. Zajeta w nim drugie miejsce, jednak zwyciezczyni zrezygnowata z gldwnej nagrody
— stazu w wydawnictwie ,,Znak” w Krakowie. W zwigzku z tym ten przywilej przypadl Hani.
Ze wzgledow zdrowotnych zostal on nieco przesunigty w czasie 1 aktualnie dziewczyna,

z przyczyn pandemicznych, odbywa go zdalnie.

Przypadek VII1 — Agnieszka, lat 32

Agnieszka po pierwszej operacji wzroku (w wieku 6 lat) miata zwolnienie z zajeé w-f.
Pdzniej, za sprawg swojego uporu, uczeszczata na te lekcje. Nauczyciel wiedziat oczywiscie,
7ze dziewczyna nie moze wykonywaé ciezkich ¢wiczen. Poza tym Agnieszka, z powodu
stabego napigcia migdniowego, miata duze trudnosci np. z wykonaniem rzutu pitka lekarska
i bardzo szybko si¢ mgczyla. Mimo to kobieta przyznaje, ze w czasach gimnazjum grata
W koszykowke ,,i dosy¢ dobrze mi to szto” — dodaje z u§miechem.

W szkole sredniej Agnieszka poznata o piec lat starszego mezczyzng. Niedtugo potem
wzieli §lub, a na S$wiecie pojawit si¢ ich syn. ,Pojawienie si¢ syna sprawito, ze
ze zbuntowanej nastolatki statam si¢ prymuska z czerwonym paskiem i stypendiami rektora.
Miatam juz po prostu okreslony cel” — przyznaje kobieta. W tamtym czasie dziewczyna
nie udzielata si¢ towarzysko. Poza tym: ,,wolatam uchodzi¢ za osob¢ zdrowa i do konca
szkoty sredniej nikomu nie méwitam o chorobie. Przez to na pewno nabawitam si¢ wielu
kompleksow” — dodaje.

Po szkole $redniej Agnieszka poszta na studia. Ukonczyla dwa kierunki: finanse

i rachunkowos¢, a pozniej takze zarzadzanie. W zwigzku z tym kobieta zazwyczaj pracowala
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w charakterze ksiggowej. Agnieszka przez wiele lat pracowatla w biurze rachunkowym.
Przyznaje, ze praktycznie nigdy nie kofczyta pracy po o§miu godzinach.

Po dwoch latach przerwy w zatrudnieniu (z powodu problemoéw zdrowotnych)
Agnieszka zdecydowala si¢ zmieni¢ prace. Aktualnie (od prawie roku), petni funkcje
samodzielnego inspektora w urzedzie miejskim w sprawach ptac. Agnieszka przyznaje,
ze uzyskanie tego stanowiska nie bylo tatwe. Kwalifikacje i doswiadczenie zawodowe
kobiety oczywiscie byto jej duzym atutem. Jednak pomimo tego, ze od czasu zatrudnienia
Agnieszka nie miata zwolnienia lekarskiego, to ,,pracodawca boi si¢, ze moge zachorowac
w kazdej chwili i mogtabym np. nie dotrzymaé terminu” — przyznaje. Kobieta przypuszcza,
ze gdyby wtedy nie zawalczyla o siebie to Zesp6t Marfana moégtby wzig¢ gére nad jej
kwalifikacjami 1 doswiadczeniem. Codzienne funkcjonowanie w pracy takze sprawia kobiecie
trudno$ci. Jej biuro znajduje si¢ na trzecim pigtrze bez windy. Dodatkowo maz Agnieszki
dodaje, 7ze kobieta ,nie powinna zbyt dlugo pracowac przy komputerze ani dzwigac,
a przeciez ryza papieru, czy segregator z dokumentami tez troche waza”

Agnieszka przyznaje, ze praca w urzedzie miejskim ,jest stabilna, ale bardzo
stresujaca. Caly czas gonig mnie terminy”. Kobieta czesto wraca z pracy zmeczona. Maz
przejmuje wtedy wszystkie obowiazki domowe. ,,Oczywiscie potrafi¢ si¢ zmotywowac, jezeli

wiem, ze mamy jeszcze jakie$ plany” — dodaje kobieta.

Przypadek IX — Krzysztof, lat 32

W szkole podstawowej Krzysztof miat duze problemy zdrowotne. Chtopak czgsto
przebywat w szpitalu z powodu operacji (zwiazanych z ZM) lub zapalenia ptuc. ,,Nauczyciele
byli oczywiscie wyrozumiali. Chodzitem tez na lekcje wyrownawcze w celu nadrobienia
materiatu” — wspomina mg¢zczyzna.

Megzczyzna, z powodu niepetnosprawnosci, po szkole podstawowej automatycznie
zostat skierowany do liceum z oddziatami integracyjnymi. W klasie drugiej liceum Krzysztof
mial roczne nauczanie domowe. Powodem tego byla kolejna operacja klatki lejkowate;.
,Kiedy po pot roku pobytu w domu poczutem si¢ lepiej i chciatem wroci¢ do szkoty, to nawet
nauczyciele mi to odradzali — dodaje.

Krzysztof ukonczyt liceum i, z rocznym op6znienie m, zdal maturg. Nastepnie poszedt
na studia. Za namowa mamy, wybral kierunek pedagogiczny. Na ostatnim roku studiéw

licencjackich rozpoczat studia inzynierskie na kierunku: Zarzadzanie i1 inZynieria produkcji.
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W zwiagzku z tym chiopak ,,odpuscit sobie” studia pedagogiczne i1 nie napisal pracy
licencjackiej. ,,Dzi$ wiem, ze to byt btad — wspomina.

Studia inzynierskie réwniez nie byly proste. Trudnosci byto dos$¢ sporo. Krzysztof
przyjmuje leki na epilepsje, ktore powoduja otgpienie umystu i ospatos¢. W zwigzku z tym
skoncentrowanie uwagi, szczegolnie na porannych wyktadach, byto dos¢ trudne. ,,Nie bylem
w stanie logicznie my$le¢” — méwi mezczyzna. Poza tym ,,nadmiar zaj¢¢ na uczelni
powodowal u mnie duze zmgczenie. Musiatem wiec zdrzemna¢ si¢ po wyktadach i zostawato
mi niewiele czasu na przygotowanie si¢ do kolejnych zaje¢ nastgpnego dnia. Te trudno$ci
W duzej mierze przyczynity si¢ do tego, Ze mezczyzna takze na drugim kierunku, nie obronit
pracy dyplomowej. Mgzczyzna posiada wigc jedynie wyksztatcenie maturalne.

Jeszcze podczas studidw inzynierskich Krzysztof probowal podja¢ prace na hali
produkcyjnej. Niestety Zespot Marfana oraz epilepsja, okazaty si¢ tutaj duzym
ograniczeniem. Z ich powodu Krzysztof nie moze pracowaé¢ w systemie tréjzmianowym.
,Zaden lekarz medycyny pracy nie wyrazi na to zgody. Byloby to dla mnie zbyt duze
obcigzenie, poniewaz epilepsja wzmaga si¢ w nocy” — moéwi ze smutkiem mezczyzna.
Krzysztof postanowil jednak wznowi¢ studia, aby te lata nauki ,,nie poszty na marne”.

Krzysztof miat takze spore trudnosci ze znalezieniem pracy i utrzymaniem jej dtuzej
niz przez okres probny. Czesto bylo to spowodowane niechecia pracodawcy i1 jego
nieznajomos$cig kryteridéw prawnych dotyczacych zatrudniania 0séb z niepetnosprawno$ciami.
»Mysle, ze pracodawcy w dalszym ciggu bojg si¢ zatrudnia¢ takie osoby” — méwi mgzczyzna.
Krzysztof, mimo swojego zaangazowania, czesto byl wigc zmuszony do zmiany pracy.
»Szybko tez odkrytem, Zze praca zdalna nie jest dla mnie — potrzebuje wsparcia, czyjejs$
kontroli i nadzoru nad tym, co robi¢” — dodaje.

Obecnie mezczyzna pracuje na petny etat (7 godzin), jako technik informatyk w biurze
obshugi klienta, w firmie telekomunikacyjnej (internet i telewizja). Krzysztof pracuje tam juz
1,5 roku, a umowa jest podpisana na 3 lata. To jest praca przed komputerem — wywotuje
zmeczenie, ale epilepsja i wzrok si¢ nie zmienity. Stanowisko pracy jest dostosowane do mnie

— mam powigkszong czcionke na komputerze (tak jak dla osob stabowidzacych).
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Przypadek X — Robert, lat 35

Robert zawsze byt bardzo dobrym uczniem,, pomimo duzych probleméw
ze wzrokiem, ,,a skoro sobie radzilem to nikt si¢ nad tym nie zatrzymywal” — dodaje.
Mezczyzna wspomina, ze Zespot Marfana bardzo pomégt mu w nauce. ,,Dzigki temu miatem
mniej czasu na bieganie za pitka, a wiecej czytatem ksigzek i uczytem si¢” — mowi Robert.
Mgzczyzna musiat bowiem po szkole nadrobi¢ to, czego nie mogl przeczyta¢ z tablicy.
,Zawsze zmora byla dla mnie tablica brudna, nastoneczniona, znajdujgca si¢ daleko
ode mnie” — wspomina.

Dzicki dobrym wynikom w nauce Robert poszedt na studia. Mial jednak pewne
trudno$ci z wyborem kierunku. Staby wzrok stanowil ograniczenie np. w obstudze maszyn.
W zwigzku z tym: ,,wszelkie zawody techniczne odpadaty” — moéwi mezczyzna. Robert
marzyt jednak o zostaniu prawnikiem i jak moéwi: ,,prawie mi si¢ udalo”. Ostatecznie
ukonczyl jednak studia z filologii. Przez jaki§ czas studiowal takze dziennikarstwo
na wydziale Politologii. W czasie studiow Robert byt czlonkiem zrzeszenia studentow
niepetnosprawnych na Uniwersytecie.

Mezczyzna przez wiele lat pracowat jako redaktor 1 przewodnik w serwisie
internetowym ,, Wikipedia”. ,,Lubitem to robi¢. Wykonalem ponad 800 haset i ponad 16000
edycji. Naleze do kategorii dos¢ doswiadczonych wikipedystow” — mowi Robert. Aktualnie

mezczyzna pracuje w firmie transportowej, ale rowniez jest to praca zdalna.

Przypadek Xl — Ewelina, lat 36

Ewelina w trakcie swojej $ciezki edukacyjnej byla bardzo aktywna fizycznie.
Reprezentowata szkot¢ w pilce recznej 1 koszykowce. Jezdzita takze na zawody
lekkoatletyczne. Dziewczyna jeszcze wtedy nie wiedziata, ze ma Zespot Marfana.
Nie wptyngto to wigec na zbyt duza absencj¢ szkolng, czy tez trudnosci w nauce. Zaraz
po szkole $redniej Ewelina wyjechata za granice.

Teraz kobieta jest o wiele mniej aktywna, nie tylko pod wzglgdem fizycznym,
ale takze zawodowym. Zaznacza jednak, ze do tej pory nie miata Zzadnych trudnosci

ze znalezieniem pracy.
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Przypadek XII — Daria, lat 38

Daria nigdy nie miata probleméw z nauka. Jedynie przez rok, w klasie maturalnej,
miata nauczanie domowe, poniewaz byta po operacji odklejenia si¢ siatkdwki w lewym oku.
,»Wtedy mialam praktycznie operacje¢ za operacja, wigc nie moglam chodzi¢ do szkoty” —
dodaje.

Zaraz po maturze dziewczyna poszta na studia. Zdobyla tytul magistra na kierunku:
pedagogika — opieka i profilaktyka niedostosowania spotecznego. Daria ma takze doktorat
Z nauk spotecznych (w dyscyplinie pedagogika). Dodatkowo ukonczyta studia magisterskie
zpsychologii klinicznej. W szkole i wczasach studenckich Daria aktywnie uczestniczyta
W teatrze, ktory pomagat jej roztadowywac emocje.

Na studiach pedagogicznych Daria nie wiedziala jeszcze, ze moze poprosié
0 powickszenie czcionki na testach. ,,Zbyt mata czcionka powodowata, ze litery mi si¢
zlewaly, wszystko mi si¢ rozjezdzato. Bytam w stanie to przeczytaé, ale po takich egzaminach
bolata mnie glowa” — mowi kobieta. Na studiach z psychologii, oprocz egzamindéw, pojawiaty
si¢ takze rozne testy psychologiczne. ,,Wtedy bytam juz madrzejsza” — dodaje kobieta.

Daria zawsze w okresie wakacyjnym podejmowata jakas$ prace dorywcza. ,,Nigdy nie
miatam probleméw z jej znalezieniem” — u$Smiecha si¢ kobieta. Aktualnie Daria jest
zatrudniona na uczelni, jako Pelnomocnik do spraw 0sdb z niepelnosprawnosciami i rownego
traktowania. W ramach drugiego etatu prowadzi takze zajecia dydaktyczne z przedmiotow

pedagogicznych i psychologicznych.

Przypadek XIII — Piotr, lat 39

W szkole podstawowej mezczyznie bardzo brakowato grona znajomych i przyjaciot.
Kiedy wiec zmienit sSrodowisko i poszedt do liceum zaczat bardzo angazowac si¢ towarzysko.
»W zwigzku z tym miatem przejsciowe problemy w nauce. Po prostu bardziej interesowatem
si¢ rzeczami pozaszkolnymi. To byt taki mtodzienczy bunt” — przyznaje Piotr.

Najtrudniejszym momentem byto powazne ztamanie nogi podczas rodzinnego
wyjazdu na narty oraz, zwigzany z tym, kilkumiesi¢czny pobyt w szpitalu. ,Poza tym
wszelkie operacje udawato si¢ zaplanowa¢ mniej wigcej w okresie okoto wakacyjnym, wiec
nie miato to konsekwencji w nauce” — moéwi Piotr. Niezbedne wizyty lekarskie rowniez

pojawiaty si¢ raz lub dwa razy w roku, dzigki czemu nieobecno$ci szkolne nie byly zbyt
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czeste. ,,Na rehabilitacje tez chodzitem popotudniami, wiec to nie byt problem” — wspomina
mezczyzna. Poza tym Piotr nigdy nie miat trudno$ci z nauka. Mezczyzna ukonczyt studia
na kierunku: Stosunki migdzynarodowe.”Ciekawy kierunek, chociaz niezbyt potrzebny
zyciowo” — dodaje z uSmiechem me¢zczyzna.

Aktualnie Piotr wykonuje prace biurowa. Mezczyzna przejat prowadzenie rodzinnej
firmy 1 przyznaje: ,,tutaj warunki s3 dla mnie zupetnie inne, niz jakbym pracowat na etacie.
Jesli np. potrzebuje¢ pojecha¢ na badania, to jest to zalezne tylko od mojej organizacji czasu
pracy”. ,,Maz pracuje duzo i intensywnie, ale z zasady ma wolne weekendy i popotudnia.
Jest bardzo pracowitym cztowiekiem” — moéwi zona Piotra. Jedynie 4,5 roku temu, kiedy
uPiotra nastgpito nagle, caloSciowe rozwarstwienie aorty to kierowanie firmg, na okoto

pot roku, na nowo przejat jego ojciec.

Przypadek X1V — Alicja, lat 41

Alicja wspomina, ze najwiekszym utrudnieniem w szkole byta dla niej wada wzroku.
W pierwszej klasie szkoly podstawowej dziewczyna siedziala w ostatniej tawce z powodu
wysokiego wzrostu. Nie byla wtedy w stanie dostrzec tekstu na tablicy szkolnej, wigc nosita
puste zeszyty. Mogla jedynie stara¢ si¢ zapamigtac to, co ustyszata od nauczyciela. W klasie
drugiej dziewczyna nosita juz okulary.

Matka Alicji interweniowata w szkole jedynie wtedy, kiedy uznawata to za konieczne.
»~Mama caly czas uznawata ZM jedynie za podejrzenie” — wspomina. Kobieta rozmawiata
wigc np. z nauczycielami w-fu, kiedy ci chcieli zaangazowac¢ Alicj¢ do gry w koszykowke,
czy siatkowke ze wzgledu na jej wysoki wzrost.

Mimo poczatkowych probleméw szkolnych Alicji udato si¢ ukonczy¢ studia
pedagogiczne. Kobieta posiada tytut magistra z andragogiki. Przez jaki$ czas kobieta byta
nawet stazystka w uczelnianym dziekanacie. Alicja wspomina jednak, ze bardzo bolaly
ja oczy, z powodu dtugiej pracy przy komputerze.

Pozniej przez 2 lata kobieta byla z mezem w Irlandii. Na poczatku pracowata tam,
jako kelnerka. Potem dostata jednak propozycj¢ opiekowania si¢ starszg osobg.

Dzi$ kobieta prowadzi wtasng firme. Alicja sprzedaje bielizng 1 oferuje ustugi
brafitterskie. Zdecydowata si¢ zatrudni¢ pracownika, dzigki czemu jej samopoczucie

nie ma wptywu na prosperowanie firmy.
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Przypadek XV — Iwona, lat 55

Kobieta juz od czaséw szkolnych miata silne migreny, ktore wielokrotnie
nie pozwalaty jej na uczestnictwo w zajeciach. Iwona wspomina, ze takze nadmierna sennosc¢
miata duzy wplyw na funkcjonowanie w szkole. ,,Opracowatam wtedy caly system drzemek
(nawet 5 minutowych), bo inaczej nie bylam w stanie si¢ uczy¢. W sytuacjach mocno
kryzysowych spatam nawet na przerwach miedzy lekcjami (ale to gtownie w liceum)”
-wspomina kobieta. Ten system pomagatl jej takze p6zniej przetrwaé cigzkie dni w pracy
zawodowej. Iwona ukonczyta Panstwowa Wyzsza Szkol¢ Teatralng. W zwigzku z tym
z wyksztatcenia jest aktorka. ,,Fajne studia, §wietny zawod, ale okazyje si¢, ze nie dla mnie”
- mowi ze smutkiem kobieta.

Juz rok po skonczeniu studiow Iwona zaszta w pierwsza cigze. Niestety 4 tygodnie
po premierze swojego pierwszego, waznego spektaklu musiata oddac rolg, poniewaz miata
problemy z donoszeniem dziecka. ,,Calg ciazg przelezatam” — wspomina kobieta. Réwniez
druga cigza byta zagrozona, a po porodzie Iwona miata duze trudnosci z powrotem do pracy.
,»Tak naprawde juz nigdy w pelni nie wrocitam do zawodu. Po prostu wybratam rodzing
i dzieci” — wspomina kobieta. Iwona jeszcze kilkukrotnie probowata znalez¢ jakie$ mniejsze
role 1 w ten sposob realizowaé si¢ zawodowo. ,,Mito$¢ do teatru zostata. Na par¢ miesigcy
przed tym jak si¢ dowiedziatam, Ze jestem chora zrobitam sobie pigkne, profesjonalne demo
glosowe, ale niestety nigdy go nie wykorzystatam®™ — dodaje ze smutkiem kobieta.

Diagnoza Zespolu Marfana catkowicie odmienita bowiem zycie Iwony. Z powodu
wszczepione] mechanicznej zastawki serca ma duze problemy ze znalezieniem pracy.
,» W ogole stracitam mozliwos$¢ pracy w zawodzie. Nie moge pracowac nawet gtosem, bo tyka
zastawka” — dodaje ze smutkiem. Iwona przyznaje jednak, ze niektérzy dzwigkowcy potrafia
wyciszy¢ glosne tykanie zastawki 1 dzigki temu udato jej si¢ poditozy¢ glos w reklamie
dla klienta zagranicznego. Kobieta ma przyznang rent¢ oraz orzeczong catkowita niezdolnosc¢
do pracy.

Na szczgsécie Iwona, z pomoca przyjaciotki, znalazta prace, ktora bez przeszkdod moze
wykonywa¢ w domu. Kobieta oglada filmy i za pomocg specjalnego programu oblicza czas,
w jakim aktor wystepuje na ekranie. Jest to sprawa bardzo istotna przy wyptacie gazy
dla aktorow. Chociaz kobieta oglada filmy gldéwnie zagraniczne, ato zawsze stara si¢ szukac
ich polskich ttumaczen. ,,Dla mnie to jest po prostu idealna praca, uwielbiam jg” — dodaje
zZ uSmiechem kobieta. Aktualnie kobieta zaczgta réwniez chodzi¢ na castingi do reklam
telewizyjnych, ale przyznaje, ze traktuje to jedynie, jako przygode.
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Podsumowanie

Zespdl Marfana nie jest zwigzany z niepetnosprawnos$cig intelektualng. W zwiagzku
Z tym bardzo czgsto sg to osoby, ktore ukonczyty szkote wyzsza.

Zdarza si¢ jednak, ze z powodu do$¢ czgstych wizyt lekarskich lub dtugotrwatych
pobytow w szpitalu opuszczajg zajecia szkolne. U wielu z nich duzg trudno$¢ stanowi
krotkowzroczno$¢. Z powodu wady serca zazwyczaj nie uczestnicza réwniez w zajeciach
sportowych.

Osoby te musza dokona¢ wlasciwego wyboru Sciezki zawodowej. Ograniczenia
fizyczne i wzrokowe stanowig bowiem czgsto przeciwwskazanie do wykonywania niektorych

zawodow (glownie specjalnosci technicznych).
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3.5. Czas wolny 0s6b z Zespotem Marfana

Po wykonaniu obowiazkéw, kazdy z nas potrzebuje takze chwili relaksu. To wtasnie
wtedy najcze$ciej rozwijamy swoje pasje i zainteresowania. Od nas zalezy, czy odpoczynek

spedzimy w sposob aktywny, czy tez bierny.

Przypadek | — Tatiana, lat 6

Tatiana uwielbia prace manualne, w czym na pewno duzym ,,wsparciem’” sg dtugie,
pajakowate palce. Aktualnie to zainteresowanie objawia si¢ w uktadaniu skomplikowanych
budowli z drobnych klockéw LEGO. Tatiana uwielbia takze ptywac.

Jezeli chodzi natomiast o rzeczy, ktorych dziewczynka przez problemy zdrowotne
nie jest w stanie wykonywac to, zdaniem mamy jest to na pewno skakanie na trampolinie, czy
tez bieganie. Wady postawy stanowig w tej kwestii duza przeszkode. Dodatkowo
dziewczynka ma spore problemy z utrzymaniem roéwnowagi, np. podczas jazdy na rowerze.

Rodzice postarali si¢ wiec o trojkotowy rower dla dziecka.

Przypadek Il — Mikolaj lat 10

W czasie wolnym Mikotaj uwielbia gra¢ na konsoli (Playstation). Laczy si¢ wtedy
zdalnie z kolegami z przedszkola lub szkoty, aby gra¢ wspodlnie. Czesto tez organizowane
sg rodzinne wieczory, przy grze ,,Just Dance”, gdzie wszyscy moga wykaza¢ si¢ swoimi
umiejetno$ciami tanecznymi.

Chtopiec lubi takze uktada¢ klocki LEGO. Ponadto interesuje si¢ ,,wszystkim, co
zwigzane z magia” — jak moéwi mama. Do tej pory kobieta czytata synowi komiksy Lego
Ninjago, czy Spider-Man’a , a takze ksigzki z cyklu ,,Harry Potter”, poniewaz druk byt
dla Mikotaja zbyt maty. Sytuacja zmienita si¢ po operacjach wzroku.

Poza statycznymi zainteresowaniami Mikotaj takze chetnie jezdzi na wycieczki
rowerowe. Chlopiec uwielbia takze parki linowe. Bez problemy pokonuje tam najtrudniejsze
poziomy. Zapewne w duzej mierze wynika to z faktu, ze rodzice zabierali go w takie miejsca

odkad skonczyt dwa lata.
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Przypadek 111 — Monika, lat 13

Monika przez dtugi czas miata problemy z utrzymaniem réwnowagi. Z powodu
stabego napigcia migsniowego potrafita si¢ przewrocic nawet w drodze do szkoty.
Dzi$ dziewczyna lubi jezdzi¢ na hulajnodze, a dwa lata temu nauczyla sie tez jezdzié
Na rowerze.

Duzym hobby dziewczyny jest szkicowanie i malowanie na ptotnie. ,,To taka
artystyczna dusza” — u§miecha si¢ mama. Monika lubi tez gra¢ w gry komputerowe, a takze
oglada¢ filmy i anime.

Chociaz Monika jest z natury do$¢ lekliwa osobg i czesto boi si¢ probowaé nowych
rzeczy to od jakiego$ czasu pojawity si¢ u niej zainteresowania kulinarne. Pieczenie ciastek
odbywa si¢ jednak pod czuyjnym okiem mamy. Kobieta boi si¢ zostawi¢ corke samg przy

obstudze miksera, czy piekarnika, z powodu stabego napiecia migsniowego Moniki.

Przypadek IV — Agata, lat 16

Zespot Loeysa-Dietza ma ogromne znaczenie w wyborze aktywno$ci w czasie
wolnym. Agata duzo czasu spgdza w domu, poniewaz, jak moOwi: ,,nie mogg iS¢ sama
ze znajomymi na dluzszy spacer”. Wiotko§¢ mig¢$ni 1 poskrecany kr¢gostup ogranicza ja tak
bardzo, ze dziewczyna nie moze jezdzi¢ na rowerze. Rodzice zapewniaja jednak: ,,robimy
wszystko, zeby w miar¢ mozliwosci, mogta robi¢ to co inni, ale pewnych rzeczy si¢ nie
przeskoczy”.

Agata, jeszcze przed wybuchem pandemii lubita rysowac, malowac, czy tez czytaé
ksigzki. ,, Teraz spedza czas gtownie w internecie” — méwi mama. Dziewczyna interesuje si¢

moda 1 muzyka.
Przypadek V — Konrad, lat 18
Konrad w czasie wolnym programuje i gra z kolegami w sieci. Czgsto umawia si¢

takze z pigtkg najblizszych znajomych na sesj¢ RPG. Aktualnie — z przyczyn pandemicznych
— chtopcy graja zdalnie. Wezesniej dos¢ czesto si¢ spotykali.
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Chtopak, dzigki swojemu tacie, bardzo szybko nauczyl si¢ jazdy na rowerze.
Dzi$ uwielbia takze spacery i wycieczki po gorach. Po operacji tgtniaka Konrad zaangazowat

si¢ w jazde na rowerze stacjonarnym.

Przypadek VI — Patrycja, lat 21

Patrycja hobbistycznie jezdzi konno. Dziewczyna chciala nawet wystartowac
w zawodach, ale z powodu wady serca nie moze znalezC trenera: ,,nikt nie wezmie za mnie
takiej odpowiedzialnosci. Poza tym jestem za wysoka” — méwi dziewczyna. Patrycja
uczestniczy takze w zajgciach Fitness z trenerem personalnym. Megzczyzna jest oczywiscie
poinformowany o Zespole Marfana oraz wadzie serca ,,i dobiera mi lekkie treningi” — dodaje.
Dziewczyna potrafi takze przejecha¢ nawet 50 km na rowerze (oczywiscie turystycznie).
»Wszyscy si¢ $miejg, ze jak na swoj wyglad, to mam calkiem nieztag kondycje” — dodaje
Patrycja z uSmiechem.

Patrycja twierdzi, ze w spedzaniu czasu wolnego nie ogranicza jej Zespot Marfana,
czy zwigzana z nim wada serca, a jedynie strach i lenistwo. ,,Nie pojade np. na kajaki, bo si¢

boj¢. Poza tym nie umie ptywacé. Nie lubie tez wysokosci” — dodaje dziewczyna.

Przypadek VII —Hania, lat 23

Hania rowniez w czasie wolnym duzo czyta. Z racji duzych problemow ze wzrokiem
czyta glownie ksigzki z powigkszonym drukiem i jedynie przez dwie godziny dziennie.
Dziewczyna robi to bardzo szybko i w tym czasie potrafi przeczyta¢ nawet 120 stron. Podczas
samej drogi do szkoly potrafita przeczytaé cztery ksigzki tygodniowo. Oprocz tego
dziewczyna pisze takze swoj dziennik.

Poza tym Hania lubi oglada¢ filmy. Wraz z przyjaciotka umawiaja si¢ na ogladanie
roznych serii filmowych. W ostatnim czasie zainteresowaty si¢ kinem rosyjskim. Jeszcze
przed pandemig Hania bardzo czesto chodzita do kina (nawet samotnie). ,,Miatam trzy kina
w odlegtosci okoto 20 minut piechota, co znacznie utatwialo sprawe” — uSmiecha si¢
dziewczyna.

W czasie wolnym Hania lubi tez spacerowac i jezdzi¢ na rowerze, cho¢ porusza si¢
gtownie po ptaskich powierzchniach. Dziewczyna lubi tez gotowaé, cho¢ zaznacza,

ze dla samej siebie nie sprawia jej to duzej przyjemnosci.
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Zespot Marfana 1 zwigzany z nim wysoki wzrost zmotywowal Hani¢ do ukonczenia
kursu z podstaw szycia na maszynie. Dziewczyna juz od czasOw szkoly $redniej byta
zmuszona kupowa¢ ubrania szyte na miar¢ u krawca. Do tej pory uszyta juz samodzielnie
kilka sukienek, spodnic i bluzek. W sklepach kupuje jedynie d zinsy. Rowniez buty musza by¢
robione na miarg¢, poniewaz stopy dziewczyny majg rozmiar meski. Na szczescie istnieja juz

sklepy internetowe, w ktorych mozna kupi¢ skorzane obuwie na miarg.

Przypadek VIII — Agnieszka, lat 32

Agnieszka przed urodzeniem céreczki byta dos¢ aktywna osoba. ,,Chodzitam wtedy
na sitownig¢ i na zumbe. Teraz takich rzeczy robi¢ nie moge i to mi dokucza” — przyznaje.

Kobieta uwielbia spedza¢ czas wolny z dzie¢mi. Czgsto chodzg na basen, czy
na spacery. Agnieszka przyznaje, ze po operacji serca chodzita na wycieczki rodzinne
z pulsometrem.

Przed wybuchem pandemii Agnieszka lubita takze podrézowac z rodzing. Jezdzili
m.in. w gory, ale wejécie na Sniezke okazalo si¢ dla Agnieszki i jej syna zbyt duzym
wyzwaniem. Poza tym kobieta od czasu operacji nie podrozuje samolotem, ,,chociaz nikt
mi oficjalnie nie powiedzial, ze nie moge” — dodaje. M3z kobiety przyznaje, ze dos¢ aktywnie
spedzajg czas wolny: ,,zona probowata snowboardu, czy jazdy na nartach, chociaz miata
problemy z utrzymaniem réwnowagi. PojechaliSmy nawet na sptyw kajakowy, chociaz
to gtownie ja wioslowaltem” — dodaje.

Agnieszka kocha takze zwierzeta. W zwiazku z tym, odkad przeprowadzita si¢
Zrodzing do domu jednorodzinnego, zdecydowala si¢ przygarna¢ kotka ze schroniska. Ma tez
dwa mate psy i owczarka niemieckiego na podworku. ,,Md] maz wie, ze gdybym mogta
to bytabym domem tymczasowym dla zwierzat” — $mieje si¢ kobieta 1 dodaje: ,,ja jestem
bardziej od pieszczot 1 karmienia, a maz po nich sprzata”. Za kazdym razem, kiedy kobieta

wyjezdza np. do szpitala, zawozi zwierzeta do rodziny pod opieke.

Przypadek IX — Krzysztof, lat 32

Krzysztof jest bardzo spokojnym, nieco introwertycznym cziowiekiem. W czasie
wolnym uwielbia czyta¢ komiksy (amerykanskie i1 japonskie). Lubi tez gra¢ w gry

komputerowe, czy malowac¢ figurki bitewne. W tych zainteresowaniach duzym ograniczeniem
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byta wada wzroku mezczyzny. Po ostatnich operacjach nastgpita jednak znaczna poprawa,
ktéra umozliwita mu powrdt do dawnego hobby.
Fascynuje go takze $wiat gier planszowych, czy klockéw LEGO, przy ktorych uwielbia
spedzac czas ze znajomymi 1 dziewczyng.

,Mozna powiedzie¢, ze jest troche typem zbieracza” — u$Smiecha si¢ dziewczyna
Krzysztofa. Mezczyzna kolekcjonuje figurki z ulubionych anime, a nawet karty Pokemon.

Posiada takze klaser zabytkowych monet.

Przypadek X — Robert, lat 35

»Aktualnie moim najwigkszym hobby jest synek” — méwi z u§miechem Robert.
Megzczyzna czasem gra rOwniez na akordeonie. Musi tutaj jednak zwraca¢ uwage na cigzar
instrumentu. Robert interesuje si¢ rdéwniez najnowszymi doniesieniami ze §wiata okulistyki.
,Uwazam, ze to w moim interesie jest to, aby jak najwiecej wiedzie¢ na ten temat” — dodaje

mezczyzna.

Przypadek XI — Ewelina, lat 36

Za czasOw szkoty $redniej najwigkszym hobby Eweliny byla koszykéwka. Dzi$
wspomina, ze najwiekszym jej ograniczeniem jest wilasnie aktywnos$¢ fizyczna. Kobieta
po przebytej operacji tetniaka szybko si¢ meczy. Dodatkowym utrudnieniem sag takze
problemy ze stawami.

Ewelina lubi gotowaé. Aktualnie dziewczyna hobbistycznie prowadzi bloga
kulinarnego 1 jak sama wspomina: ,,czasem co$ tam wrzuce”.

Kobieta jednak najchetniej spedza czas wolny na spacerach i zabawach z dzieckiem.

Latem chetnie udajg si¢ catg rodzing nad jezioro.

Przypadek X1l — Daria, lat 38

Daria w czasie wolnym uwielbia czytaé, ,,chociaz problemy ze wzrokiem mi tego nie
utatwiaja” — dodaje. Kobieta czyta rézne ksiazki zwigzane z samorozwojem (np. medytacja,
hipnoza, §wiadomy oddech). ,,Sg to rzeczy, ktore towarzysza mi, na co dzien i lubi¢ o tym

czyta¢”. Dziewczyna robi takze rozne kursy naukowe. ,Jezeli caly dzien pracuje (szczegdlnie
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przed komputerem), to staram si¢ po prostu stucha¢ audiobookéw, czy wyktadéw, zeby
nie mgezy¢ wzroku (zwlaszcza przy sztucznym swietle) — thumaczy kobieta.

Daria uwielbia takze podrozowaé. Najwigkszym ograniczeniem, zwigzanym z ZM,
jest przemieszczanie si¢. Kobieta ze wzgledu na duzag wade wzroku nie moze mie¢ prawa
jazdy, a bez tego dalekie podréze sg dos¢ meczace. ,,Dzwiganie nie jest tutaj problemem,
poniewaz system pakowania mam juz opanowany do perfekcji. Nie boje si¢ tez poprosic
0 pomoc” — u§miecha si¢ kobieta. Podréze sa aktualnie niemozliwe, ze wzgledu na pandemi¢
Covid-19.

Ulubionym hobby Darii jest joga Kundalini. Kobieta nie moze wykonywa¢ Zzadnych
¢wiczen z glowg zwrocong w dot, jednak ten rodzaj jogi skupia si¢ bardziej na oddechu,
nizna wykonywaniu skomplikowanych figur. Zespdl Marfana nie stawi wiec tutaj
przeszkody.

Przypadek XIII - Piotr, lat 39

Piotr uwielbia jezdzi¢ na rowerze. ,,Zawsze sprawialo mi to duza frajde, a tez jest to
wysitek fizyczny” — dodaje. Przed rozwarstwieniem aorty mezczyzna potrafil przejechac
nawet 70 km dziennie. ,,Bylem zmeczony, ale czutem, ze im wigcej jezdze tym mam lepsza
kondycje” — moéwi Piotr. ,, Teraz powoli do tego wraca” — dodaje Zona.

Megzczyzna lubi takze chodzi¢ na spacery, ,,ale po ptaskim i réwnym podtozu”
- dodaje. Gorskie wycieczki np. sprawiajag mu duze trudnosci, ze wzgledu na wiotko$¢ migsni
I stawow. Mezczyzna lubi takze ptywaé i oglada¢ wyscigi Formuty 1 czy tez mecze pitki
noznej w telewizji. W tych zainteresowaniach czgsto towarzyszy mu syn.

Piotr przyznaje: ,,mam bardzo falowe zainteresowania — dzisiaj si¢ czyms interesuje,
ale za rok, czy dwa juz pewnie si¢ to zmieni. Mato mam takich stalych pas;ji.

Mezczyzna w dziecinstwie lubil takze skleja¢ modele. Nie wychodzito mu to jednak
zbyt dobrze. Kiedy$ chciat réwniez skoczy¢ ze spadochronem. Dzi§ rozumie, ze byloby to
dlaniego do$¢ ryzykowne i pogodzit sie z t3 mysla. ,Zaden z nas nie jest w stanie
wszystkiego sprobowaé, czy by¢ dobrym we wszystkim. Mozna sobie to roznie
usprawiedliwia¢. Ja staram si¢ nie usprawiedliwia¢ tego chorobg” dodaje Piotr. Me¢zczyzna
przyznaje réwniez, ze Zespot Marfana pomogt mu zrozumie¢ siebie i zaakceptowac wtasne
stabosci. Dzigki niemu wiele rzeczy postrzega raczej, jako szansg, a nie ograniczenie.
,» 10 wszystko zalezy od takiej uwaznosci 1 spojrzenia w siebie; zauwazeniu tego, co sprawia
przyjemno$¢” — dodaje Zzona Piotra.
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Przypadek X1V — Alicja, lat 41

Alicja juz od czasow studenckich uwielbiata sptywy kajakowe. Nadal jest to dla niej
ciekawa forma spedzania czasu wolnego, ale ,teraz robi¢ to bardziej dla spotkania si¢
ze znajomymi” — dodaje z u§miechem.

Przez jaki$ czas kobieta uprawiata Nordic Walking. Lubita w ten sposob spacerowaé
po lesie. Alicja musiata niestety z tego zrezygnowac z powodu bolu kosci ogonowej. Okazato
sie, ze jego przyczyng byl niedobor kolagenu, spowodowany Zespotem Marfana.

Alicja dostrzega, ze z powodu ZM ma pewne ograniczenia w aktywnosci fizycznej,
ale jak mowi: ,,nigdy nie chciatam by¢ olimpijczykiem”. Bardzo przeszkadza jej jednak fakt,
ze na wiele czynnosci potrzebuje wigcej czasu. Poza tym bardzo szybko meczy si¢ nawet
podczas najprostszych obowigzkéw domowych. Z drugiej strony kobieta zauwaza jednak,

ze Zespot Marfana pomogt jej w zrozumieniu siebie 1 wlasnych ograniczen.

Przypadek XV — Iwona, lat 55

»W czasie wolnym ogladam filmy! — to jest jednocze$nie praca i czas wolny,
uwielbiam to” — wyznaje z radoscig Iwona. Oprocz tego kobieta coraz chetniej, po operacji
biodra, wychodzi na spacery. Przyznaje rodwniez ze powoli wraca do czytania ksigzek.
Kobieta dalej ma jednak problemy z pamigcig i koncentracja uwagi. Oprocz tego Iwona
opiekuje si¢ kotami.

Kobieta przyznaje, ze obecnie, w czasie pandemii, bardzo brakuje jej bezposredniego
kontaktu z ludzmi. ,,Juz nawet bytlam na warsztatach malarskich na zoomie i to byto cudowne

doswiadczenie” — przyznaje lwona.

Podsumowanie

Osoby z Zespotem Marfana zazwyczaj spedzaja czas wolny w sposob statyczny.
Wigkszo$¢ z nich lubi czyta¢ ksigzki, czy komiksy, pomimo duzej wady wzroku. Wielu
Z nich uwielbia takze podréze, czy tez wycieczki rowerowe.

Cze$¢ osob stara si¢ takze pokonywacé ograniczenia fizyczne i do$¢ aktywnie spedza

czas wolny (np. na wycieczkach gorskich, czy tez sptywach kajakowych).
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ZAKONCZENIE I WNIOSKI

Glownym celem niniejszej pracy bylo rozpoznanie specyfiki funkcjonowania
spolecznego oséb z Zespolem Marfana. W zwiazku z tym przeprowadzono 15 wywiadow
z osobami z ZM. Dodatkowo, w celu uzupetnienia historii konkretnej osoby oraz spojrzenia
na nig Z nieco innej perspektywy, odbytam takze kilka rozmow z osobami bliskimi.
Byli to zazwyczaj partnerzy, rodzina lub przyjaciele.

Funkcjonowanie spoteczne 0sob z Zespolem Marfana jest zwigzane z pewnymi
ograniczeniami. Wyniki badan wtasnych pokazuja, ze najwickszym ograniczeniem
jest aktywnos$¢ fizyczna. Wada tkanki tacznej, powodujaca wiotko$¢ mig$ni i stawow,
ma duzy wptyw na sposob poruszania si¢, szczegdlnie po nieréwnym terenie. Czesto, gtownie
z powodu wady serca oraz duzej krotkowzroczno$ci, takie osoby nie mogg zdawaé egzaminu
na prawo jazdy. Stanowi to wigc duze obcigzenie w podrézowaniu, tym bardziej,
7e Np. rozwarstwienie aorty jest réwniez przeciwwskazaniem do podrézy samolotem
oraz noszenia ci¢zaréw. W zwigzku z tym czesto nawet wykonanie najprostszych czynnosci
musi odby¢ si¢ z pomocg osoby trzeciej.

Nalezy jednak pamigtaé, ze Zespol Marfana zwigzany jest z duza zmienno$cig
fenotypu jednostki. W zwigzku z tym wystepowanie 1 nasilenie poszczegdlnych objawow
W trzech uktadach, jest sprawg bardzo indywidualng.

ZM nie jest takze zwigzany z niepelnosprawnoscia intelektualng. Dzigki temu nawet
czeste nieobecnosci szkolne, spowodowane problemami ze zdrowiem, nie generujg zbyt
duzych trudno$ci. Jedyne ograniczenie stanowi w tej kwestii wtasciwy wybor $ciezki
zawodowej. Jest on zazwyczaj podyktowany duza wada wzroku oraz problemami
kardiologicznymi. W zwiazku z tym osoby te zazwyczaj nie moga wykonywa¢ zawodow
technicznych.

Zespot Marfana nie stanowi takze przeszkody w relacjach rodzinnych i osobistych.
Jedynie kobiety, u ktérych zdiagnozowano chorobg, czgsto zglaszaja pewne obawy zwigzane
Z posiadaniem wiecej niz jednego dziecka. Zagrozeniem jest tutaj mozliwo$¢ powstania
i/lub rozwarstwienia si¢ tetnicy aorty brzusznej, ze wzgledu na duzy wysilek w trakcie cigzy
i porodu.

Choroba nie ma takze zbyt duzego wptywu na spgdzanie czasu wolnego. Wiele z tych
osOb, mimo ograniczen, stara si¢ wprowadza¢ do swojego zycia pewne aktywnoSci.

Najczesciej sg to wycieczki rowerowe po plaskim terenie. Poza tym osoby te rozwijajg
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ciekawe zainteresowania i pasje. Do$¢ czesto maja uzdolnienia artystyczne (takie jak:
szkicowanie, malowanie, sklejanie modeli), a pomimo wady wzroku, uwielbiajg czytaé
ksigzki.

Wiele przebadanych osob dostrzega w Zespole Marfana pewnego rodzaju szanse.
Zwracaja oni uwage na to, ze choroba pomogta im zrozumie¢ siebie 1 wtasne ograniczenia.
Zauwazalna jest wséréd nich wicksza odpowiedzialno$¢ 1 wrazliwo$¢ na krzywdy.
W niektorych przypadkach ZM zweryfikowal rowniez znajomo$ci. Dzigki temu osoby
te otaczajg si¢, zazwyczaj niewielkim gronem zaufanych osob, z ktorymi taczg ich glebokie
relacje.

Zespdl Marfana jest tematem do$¢ dobrze opisanym pod wzgledem medycznym. Nie
jest jednak dobrze ,,zaopiekowany” przez nauki spoteczne. Mam nadziej¢, ze niniejsza praca

magisterska, bedzie stanowita jedynie wstep do dalszych rozwazan w tej kwestii.
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ANEKS

Dyspozycje do wywiadu z osobg dotkni¢ta Zespolem Marfana

1. Kiedy u pani/a zdiagnozowano ZM? Jak zareagowal/a pan/i na t¢ wiadomo$¢?
2. Czy jest to Zespot Marfana czy tez Zespot Marfanopodobny?
3. Jakie wystepujg u pani/a objawy ZM? Jakie generuje to trudno$ci w codziennym

funkcjonowaniu?

Sytuacja osobista i rodzinna

4. Jak przedstawia si¢ Pani/Pana sytuacja osobista? Czy ma Pani/Pan wiasng rodzing
lub jest w statym zwigzku?

5. Jaka byta reakcja partnerki / partnera na wiadomo$¢ o panskiej chorobie?

6. Czy Zespot Marfana ogranicza Pani/Pana funkcjonowanie w roli partnera
czy rodzica?

7. Jak uktadaja sie relacje z rodzing pochodzenia? Czy i w jaki sposéb rodzina

wspierata 1 wspiera Panig/Pana w trudno$ciach zwigzanych z Zespotem Marfana?

Relacje pozarodzinne

8. Czy ma Pani/Pan wokot siebie osoby spoza rodziny, z ktérymi tacza Panig/Pana
relacje towarzyskie czy przyjacielskie?

9. Ile jest takich os6b?

10. Czy moze Pani/Pan liczy¢ na ich pomoc?

11.Czy przyjaciele wiedzg o zdiagnozowanym u pani/a ZM? Jak zareagowali

na t¢ wiadomos¢?

Edukacja i sytuacja zawodowa

12. Jakie posiada Pani/Pan wyksztatcenie?

13. Czy napotkat pan/i jakie$ trudnos$ci na swojej $ciezce edukacyjnej?

14. Czy z powodu stanu zdrowia czgsto opuszczat pan/i zajecia szkolne (lub studia)?

15. Czy jest pan/i osobg aktywna zawodowo?

16. Czy do tej pory napotkat pan/i jakie$ trudno$ci, w podjeciu zatrudnienia, z powodu

stanu zdrowia?
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Czas wolny
17. Jak lubi Pani/Pan spedza¢ czas wolny?

18. Czy rozwija Pani/Pan jakie$ hobby, zainteresowania? Czy Zespot Marfana wywiera

jaki§ wptyw na te sfere zycia?

Ograniczenia i wyzwania — jednym zdaniem

19. Jak dokonczytaby Pani/ Pan ponizsze zdania:
1) Zesp6t Marfana najbardziej ogranicza Mmmie W ...........oeveeerenenennennnn..

2) Zespo6t Marfana bardzo pomOgh mi W ..........oiiiiiiii

N

S

Dyspozycje do wywiadu z osobg bliska

Charakter relacji

Okolicznosci poznania i czas trwania relacji

Jak Pani/ Pana zdaniem Zesp6t Marfana wptywa na sytuacje osobista i rodzinng
tej osoby?

Czy Zesp6t Marfana wywiera wpltyw na jakos$¢ jej relacji pozarodzinnych?

Jak wyglada funkcjonowanie zawodowe tej osoby? Czy napotyka na jakie$ trudnosci

w tej sferze?
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OSWIADCZENIE

Swiadomy(a) odpowiedzialno$ci karnej. wigcznie z rygorem niewaznosci nadania

tytuhu o$wiadczam, ze przedtozona praca dyplomowa nt.

Funkcjonowanie spoleczne os6b z Zespolem Marfana

zostala napisana przeze mnie samodzielnie i nie byla wczesniej podstawg zadnej innej
urzedowej procedury zwigzanej z nadaniem dyplomu wyzszej uczelni lub tytulow
zawodowych.

Jednocze$nie o$wiadczam, ze ww. praca nie narusza praw autorskich w rozumieniu
ustawy z dnia 4 lutego 1994 r. o prawie autorskim i prawach pokrewnych innych os6b (Dz. U.
22019 r. poz., 1231 ze zm.) oraz débr osobistych chronionych prawem cywilnym.

O$wiadczam réwniez, ze egzemplarz pracy dyplomowej w formie wydruku

komputerowego jest zgodny z egzemplarzem pracy dyplomowej w formie elektronicznej.

podpis
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