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Abstrakt

Abstrakt: Opierajac si¢ na dlugoterminowych etnograficznych badaniach terenowych wérod
polskich rodzin, u ktérych dzieci zdiagnozowano wrodzone wady metabolizmu (IEM) rozdziat ten
omawia, w jaki sposob matki dzieci z rzadkg chorobg - fenyloketonurig (PKU) - tworza nowa
tozsamos$¢. W rozdziale analizuj¢ narracje biograficzne matek, ktére po otrzymaniu nieoczekiwanej
1 zmieniajacej zycie diagnozy choroby rzadkiej u swojego dziecka, angazuja si¢ w wiele nowych rol
spolecznych: menadzerki terapii dziecka, opiekunki i ekspertki w dziedzinie choroby. Dzieje si¢ tak
poniewaz choroba genetyczna jaka jest PKU uniemozliwia organizmowi metabolizowanie
aminokwasu fenyloalaniny co moze prowadzi¢ do powaznej niepetnosprawnosci intelektualne;j 1
fizycznej, jesli nie jest prawidtowo leczona. Standardowg terapig jest w tym przypadku dozywotnia,
wysoce restrykcyjna dieta. Poniewaz tak wygladajaca terapia jest zarowno konieczna jak 1
wymagajaca, matki te muszg stac si¢ ,,eksperckimi opiekunkami”. Tq rol¢ musza przyjaé nie tylko
W swojej najblizszej rodzinie, ale takze w kontaktach z przedstawicielami opieki spotecznej i
instytucji medycznych i relacjach miedzy dzieckiem jego i dalsza rodzing. Przeprowadzone przeze
mnie badania w$rod polskich rodzin z dzieckiem, u ktérego zdiagnozowano PKU, naswietlaja
wyzwania zwigzane z plcia, rodzicielstwem i wyzwania spoteczne zwigzane z leczeniem
przewlektej choroby w domu.

Rozdzial 2: Between Paternalism and Autonomy. Polish and Swedish Configurations of Caring
for Children with Inherited Metabolic Disease (Migdzy paternalizmem i autonomig. Polskie i
szwedzkie konfiguracje opieki nad dzieckiem z wrodzong chorobg metaboliczng): Filip Rogalski

Abstrakt

Wrodzone choroby metaboliczne sg rzadkimi, dziedzicznymi, przewleklymi i1 potencjalnie
$miertelnymi schorzeniami. Wraz z rozwojem badan przesiewowych noworodkéw w ostatnich
dziesigcioleciach, w wiekszosci krajow $wiata dzieci urodzone z tymi chorobami sa diagnozowane i
objete specjalistyczna opieka. Mimo to choroby te pozostaja nieuleczalne i wymagaja leczenia przez
cate zycie, bedacego wyzwaniem zaréwno dla rodzicéw 1 opiekundw, jak 1 pracownikdéw stuzby
zdrowia. Niniejszy rozdziat zawiera pordéwnanie dwdch konfiguracji leczenia 1 opieki nad dzie¢mi, u
ktorych zdiagnozowano IMD, w dwdch krajach europejskich: Polsce i Szwecji. O ile opieka kliniczna
1 biomedyczna w tych krajach opiera si¢ na podobnych modelach i wytycznych, odpowiedzialnos¢ i
autonomia rodzicielska, podstawowe zasady i wartosci lezace u podstaw tej opieki, s3 w nich
realizowane w wyraznie odmienny sposob. Model szwedzki ktadzie nacisk na odpowiedzialno$é
rodzicielskg uymowang w kategoriach indywidualistycznych, podczas gdy w Polsce jest ona wpisana
w paternalistyczng relacje mi¢dzy lekarzem, pacjentem i rodzicami/opiekunami.

Rozdzial 3: Food as Medicine: Culinary Workshops for Patients with Rare Inborn Errors of
Metabolism from Anthropological and Dietary Perspectives (Jedzenie jako lekarstwo: warsztaty
kulinarne dla pacjentow z rzadkimi wrodzonymi wadami metabolizmu w perspektywie
antropologicznej i dietetycznej):



Katarzyna E. Krol i Ewa Ehmke vel Emczynska-Seliga

Abstrakt

Zdrowy rozwoj dzieci z rzadkimi wrodzonymi wadami metabolizmu jest w duzym stopniu zalezny
od przestrzegania charakterystycznej diety i pilnowania czestotliwosci karmienia.

Sciste przestrzeganie wytycznych dietetykOow przez cate zycie stanowi kluczowy element terapii. Dla
opiekundw, moze to stanowi¢ wyzwanie, zwlaszcza ze diety te znaczaco rdznig si¢ od zalecen dla
zdrowych dzieci.

Opiekunowie w Polsce maja mozliwos¢ uczestniczenia w warsztatach kulinarnych, w ktorych biorg
réwniez udzial dietetycy i lekarze. Warsztaty majg utatwic¢ proces adaptacji do diet w codziennym
funkcjonowaniu rodziny.

W tym rozdziale, poréwnujemy perspektywy antropologa i dietetyka klinicznego. Opieramy go na
etnograficznych obserwacjach warsztatow kulinarnych dla rodzin z réznymi rzadkimi wadami
metabolizmu, ktore odbywaty si¢ w Warszawie oraz w czasie pandemii Covid-19 przez internet.
Pokazujemy, ze warsztaty kulinarne sg przestrzenig produkcji i negocjacji wiedzy. Warsztaty
kulinarne tworza platforme generowania i przekazywania uzupetniajacych si¢ modeli wiedzy —
wiedzy rodzicielskiej opartej na do§wiadczeniu, wiedzy o zywieniu i wiedzy biomedycznej. Podczas
warsztatow rodzice tworzg heterogeniczne struktury wiedzy wykraczajace poza modele biomedyczne
1 zywieniowe. W ten sposob, moga przenies¢ punkt ciezkos$ci interwencji medycznej z
indywidualnego dotknigtego chorobg ciata na zbiorowe ciato rodziny.

Rozdzial 4: Between Standard and Experimental: Knowledge Production and Tube Feeding
Practices in Finland and Poland (Mig¢dzy standardowym a eksperymentalnym. Produkcja wiedzy a
praktyki karmienia przez sond¢ w Finlandii i w Polsce):

Malgorzata Rajtar

Abstrakt

Zywienie dojelitowe staje sie kluczowa formg terapii mlodych pacjentéw z wrodzonymi wadami
metabolizmu, ktérzy nie chca lub nie moga przyjmowa¢ pokarméw droga doustng. Wg.
amerykanskiej fundacji — Feeding Tube Awarness Foundation (2021)— ponad 400 schorzen,
wlaczajac w to liczne choroby genetyczne 1 metaboliczne moze wymagaé zywienia przez sonde u
dzieci. Chociaz antropologia, socjologia i studia nad nauka i technikg badaja obecne w technologiach
medycznych splatanie produkcji wiedzy i praktyk, sondy odzywcze pojawiaja si¢ zwykle w
kontekscie 0sob z demencja i w sytuacjach dotyczacych schytku Zycia.

Niniejszy rozdziat wykorzystuje badania etnograficzne wsrdd rodzin z dzieémi z wrodzonymi
wadami metabolizmu 1 specjalistami medycyny w Finlandii i Polsce po to, aby przyjrze¢ sie¢
gastrostomii typu PEG, ktora wykorzystywana jest u dzieci z niektorymi wrodzonymi wadami
metabolizmu w sytuacjach dluzszego zywienia dojelitowego. Przygladam sie, jak produkowana jest
wiedza o zywieniu przez sonde i1 jak wygladaja zwigzane z nig praktyki u dzieci z rzadkimi
chorobami. Sonda odzywcza to technologia medyczna, ktérej celem jest podtrzymanie Zycia i/lub
poprawa jakos$ci zycia 1 dobrostanu dzieci 1 ich opiekunéw. W rozdziale przeciwstawiam
zastosowanie sondy odzywczej w Finlandii, gdzie uznaje si¢ ja za standardowa i znormalizowang
technike terapeutyczng w przypadku dzieci z rzadkimi chorobami metabolicznymi z jej bardziej
,eksperymentalnym” zastosowaniem w Polsce. Badam jak do$wiadczenie pacjenckie przyczynia si¢
do produkcji wiedzy na temat tego, jak ,,zy¢ w chorobie” [morbid living] (Wahlberg 2018), w tym
wypadku rzadkiej chorobie metabolicznej, i jak ta wiedza moze zardwno przyczyniaé si¢ jak i
ogranicza¢ korzystanie z sondy odzywcze;.



Rozdzial 5: Entangled and Layered Temporalities - Rare-disease Patients’ Expectations about
Clinical Gene Editing (Splatane i warstwowe temporalnosci — oczekiwania pacjentow z chorobami
rzadkimi wobec edycji gendw w badaniu klinicznym):

Karoliina Snell, Roosa Harmo i Kirmo Wartiovaara

Abstrakt:

Technologia CRISPR/Cas9 wykorzystywana do edycji gendw wskazuje na mozliwo$¢ poprawy
mutacji w komorkach pacjenta, a tym samym na mozliwo$¢ wyleczenia choroby a nie jedynie
tagodzenia jej objawow. Oczekuje sie, ze w przysztosci takie technologie bedg miaty zastosowanie
kliniczne, w szczegolnosci w wypadku pacjentow z chorobami monogenowymi. Chociaz edycja
gendw moze potencjalnie poprawi¢ zycie pacjentdw, zastosowanie tego typu technologii stawia
wyzwania nie tylko indywidualnym pacjentom, ale takze wyzwania techniczne, etyczne, finansowe i
spoteczne. W niniejszym rozdziale przygladamy si¢ tym kwestiom z perspektywy pacjentow z
chorobami rzadkimi, ktorzy potencjalnie mogliby by¢ pierwszymi beneficjentami technologii. W
rozdziale analizujemy oczekiwania pacjentow, jesli chodzi o wyleczenie i opiekg, oraz ich rozumienie
1 warto$¢, jakie pacjenci przypisuja edycji genow. Zwracamy uwage na ztozonos$¢ kwestii, jaka jest
wyzdrowienie i che¢ wyleczenia, 1 ze w przypadku pewnych cial, ludzi i chorob droga do wyleczenia
przebiega tatwiej niz w innych.

W rozdziale wykorzystano wywiady z 11 pacjentami z chorobg rzadka w Finlandii. Autorzy
przygladaja si¢ roznym sposobom, w jakie rozmOwcy oceniajg czas, niepewnosc¢, histori¢ choroby i
aktualng sytuacje w kontekscie ryzyk i mozliwosci, jakie niesie edycja gendw. Oczekiwania wobec
opieki i wyleczenia splecione sg z obecng sytuacja zyciowa rozmowcow, ze stopniem zaawansowania
1 objawami choroby, historig rodzinng i oczekiwaniami co do przyszlej jakosci zycia. Rozumowanie
naznaczone jest zatem zlozonymi czy warstwowymi temporalnosciami. My$l o poddaniu si¢
technologii edycji genéw nie jawila si¢ jako oczywiste rozwigzanie. Jako ze rozméwcy uwazali, ze
kliniczne zastosowania tej technologii jako mozliwe w dalekiej przysztosci, pozwalato im to na
unikanie podejmowania decyzji i wyrazania opinii na poziomie osobistym czy na bardziej ogélnym
poziomie etycznym.

Rozdzial 6: Health Emigration in Rare Disease: A Case Study (Emigracja zdrowotna w chorobie
rzadkiej. Studium przypadku):
Malgorzata Skweres-Kuchta

Abstrakt
Ostatnie dziesigciolecie to znaczacy postep w zakresie wsparcia 0sob chorujacych na choroby
rzadkie. Cho¢ odsetek chorob, ktore mozna leczy¢, nadal jest nikly 1 wynosi aktualnie ok. 6%, na
wielu szczeblach zarzadzania podejmuje si¢ dziatania majace na celu intensyfikacj¢ prac nad
rozwojem nowych terapii. Leki sieroce, z uwagi na swa specyfikg, zazwyczaj sa drogie, co rodzi
kolejne wyzwanie dla poszczegdlnych budzetéw krajowych systemoé6w opieki zdrowotnej. W
konsekwencji w $lad za optymalizacjg czasu rejestracji lekow sierocych w Europie w ramach
procedury centralnej nie idzie realny dostgp do nich dla pacjentow. Decyzje refundacyjne
podejmowane sa odrgbnie przez poszczegélne panstwa w bardzo zrdznicowanych odstepach
czasowych, nierzadko leki sa refundowane tylko w wybranych krajach. Wobec dramatycznych
rokowan 1 braku leczenia w krajach rodzimych, rodziny chorych bardzo czgsto decyduja si¢ na
wyjazd. To zjawisko emigracji zdrowotnej w chorobach rzadkich przybiera na sile 1 wiaze si¢ z
licznymi skutkami — dla samej rodziny, ale i dla systemdw obu krajow.

Celem opracowania jest zatem przyblizy¢ problem i jego konsekwencje w konteks$cie jednej
z chordb rzadkich, dla ktérej od 2017 roku na rynku dostepna jest pierwsza terapia znaczaco
przedtuzajaca zycie chorych. Zespot Battena typu 2 (CLN2) manifestuje si¢ we wczesnym
dziecinstwie 1 w naturalnym przebiegu w ciggu dwoch lat odbiera dzieciom wszelkie sprawno$ci 1 w
stanie zupelnej niepelnosprawnosci pozwala dozy¢ srednio 8-12 lat. Autorka przedstawia wyniki
badan jakosciowych przeprowadzonych wsrdd kilkudziesieciu rodzin dotknietych CLN2, ktore
wyemigrowaly do Niemiec. Badanie prowadzone jest sukcesywnie od 2019 roku i rzuca dodatkowe



swiatlo na uzasadnienie spoteczno-ekonomiczne inwestycji w zdrowie pacjentow z chorobami
rzadkimi.

Rozdzial 7: “Are You a Disabled Person?" Disability and Rare Metabolic Disorders in Poland
(“Czy jestes osoba niepelnosprawna?" Niepelnosprawnos¢ i wrodzone wady metabolizmu w Polsce):
Jan Frydrych

Abstrakt
Niniejszy artykut jest podsumowaniem badan prowadzonych przeze mnie w ramach projektu
Antropologia Choréb Rzadkich Studium regionu Morza Battyckiego. Z jednej strony jest to zapis
zmagan badacza z nieoczywistg 1 ztozong dyscypling jaka sa Studia nad niepetnosprawnoscia. Z
drugiej, jest to proba zkonceptualizowania doswiadczenia chorych na wrodzone wady metabolizmu
1ich rodzin w konteks$cie niepelnosprawnosci.

W pierwszej czesci tekstu staram si¢ przyblizy¢ czytelnikowi problemy i watpliwosci z jakimi
mozna mie¢ do czynienia prowadzgc badania w obrgbie Disability Studies. Nastepnie opowiadam o
badanych w projekcie rzadkich wrodzonych wadach metabolizmu i do$§wiadczeniu chorych i ich
bliskich. Stawiam rowniez pytania badawcze — czym jest niepetnosprawnosci dla moich badanych,
w jaki sposob konceptualizowana jest przez Studia nad niepetnosprawnosci i czy niepelnosprawnosé
jako kategoria badawcza jest uzyteczna poznawczo w badaniach nad rzadkimi wrodzonymi wadami
metabolizmu. W kolejnej czgsci zarysowuje pokrotce historie Studiow nad niepetlnosprawnoscig i
podstawowe koncepcje z nimi zwigzane. Jest to dla mnie punkt odniesienia pozwalajacy opowiedzie¢
0 tym, jak sami chorzy i ich rodziny zapatruja si¢ na niepetnosprawnos¢, o wkluczeniach oraz o
systemie zdobywania orzeczen o niepetnosprawnosci, jak i1 problemach z tym zwigzanych. W tym
kontekscie opowiadam o komisjach orzekajacych oraz o powodach, ktére w moim mniemaniu
utrudniajg zdobycie orzeczenia — braku specjalistow od chordb rzadkich w komisjach oraz zanurzenie
w paradygmacie, ktory mozna okresli¢ jako medyczny model niepetnosprawnosci. Nastgpnie opisuje
zmagania badanych z kolejnymi instancjami orzekajacymi oraz sadowa droge ubiegania si¢ o
orzeczenie. Przywotujac koncepcje judicialization of health (Biehl, Aureliano and Gibbon) proponuje
termin judicialization of disability, ktéry moim zdaniem adekwatnie oddaje proces prawnego
zaangazowania si¢ moich rozmoéwcéw w ubieganie si¢ o orzeczenie. W ostatniej czesci tekstu
zajmuj¢ si¢ kwestig tozsamosciowych aspektow niepetnosprawnosci i stygmatyzacja.
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