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CIERPIENIE, WYKLUCZENIE I ADAPTACJA
W CHOROBACH RZADKICH

WPROWADZENIE

W bazie Orphanet istnieje 6172 unikalnych choréb rzadkich, w 71,9%
majacych podtoze genetyczne i w 69,9% zaczynajacych sie w dziecinstwie.
Prewalencja, czyli wystgpowanie choréb rzadkich w populagji, to okoto
1 osoby na 2 tys. (wedtug definicji europejskiej, w réznych krajach poda-
je sie rézne definicje), przy czym jest to oczywiscie wskaznik rézny dla
réznych choréb (Nguengang Wakap i in. 2020). Chociaz zatem chorych
na choroby rzadkie tylko w Europie moze by¢ nawet 30 milionéw, a na
Swiecie miedzy 263 a 446 milionéw (Nguengang Wakap i in. 2020), to
wydaje sie, ze nadal funkcjonuja na obrzezach szeroko pojetego ,,zdrowia
publicznego”. Choroba rzadka jest bowiem zwykle genetyczna i nieule-
czalna, a celem zabiegéw wokoét zdrowia publicznego jest wszak prewencja
pierwotna, czyli zapobieganie chorobom na szerokg skale i redukcja przed-
wczesnych zgonow.

»Zdrowie publiczne” jest pojeciem szerokim, odnoszacym sie ,do
wszystkich podmiotéw i ich dziatann majacych na celu poprawe zdrowia
grupy ludzi” (Edemekong, Tenny 2024). Jednak definicja tej ,,grupy lu-
dzi” jest zwykle bardzo ogdlna. Idea zdrowia publicznego, powotana na
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zgliszczach epidemii trawiacych stary kontynent (Tulchinsky, Varaviko-
va 2014), dotyczy jakiej$ wiekszej populacji, na przyktad danego narodu,
a celem podejmowanych dziatan ma by¢ przede wszystkim zabezpiecze-
nie go przed chorowaniem i destrukcjg. Wizje zdrowia publicznego jako
jednej z polityk publicznych nakreslit juz w XIX wieku Rudolf Virchow,
nazywajac medycyne ,,nauka spoteczng”, a polityke ,, medycyna na szeroka
skale” (Cymbrowski 2019; Virchow 2019 [1848]). Takze w klasycznych
funkcjonalnych rozwazaniach Talcotta Parsonsa (2009 [1951]) medycyna
jawi sie jako element podsystemu kontroli, ktérego celem jest zapewnienie
odpowiedniego poziomu zdrowia populacji. Juz sam termin ,,zdrowie pu-
bliczne” wskazuje na pewien idealny stan, do ktérego spoteczenistwo ma
dazy¢ — do zdrowia. Definiowanego przede wszystkim jako brak choro-
by, a w bardziej dojrzatej definicji Swiatowej Organizacji Zdrowia — jako
peten dobrostan fizyczny, psychiczny i spoteczny (WHO 1946).

Nalezy zaznaczy¢, ze istnieje wiele dokumentéw i dziatan, ktére ma-
ja za zadanie wprowadzi¢ choroby rzadkie w szerszy proces zarzadzania
zdrowiem publicznym. 16 grudnia 2021 r. Zgromadzenie Ogélne Organi-
zacji Narodéw Zjednoczonych przyjeto ,,Rezolucje w sprawie sprostania
wyzwaniom stojacym przed osobami zyjacymi z chorobami rzadkimi i ich
rodzinami” (The United Nations Resolution on Addressing the Challenges of
Persons Living with a Rare Disease and Their Families; UN 2022). Dokument
wezwat panstwa cztonkowskie do zaspokojenia praw 0s6b zyjacych z cho-
roba rzadka. Innym przykiadem szerokich dziatan sa te prowadzone przez
Unie Europejska, w tym komunikat Komisji Europejskiej z 2008 r. pt.
»Rzadkie choroby: wyzwania stojace przed Europa”, okreslajacy ,,0g6lna
strategie wspierania panstw cztonkowskich w diagnozowaniu i leczeniu
obywateli UE cierpigcych na rzadkie choroby oraz sprawowaniu nad nimi
opieki”, pdzniejsze zalecenie Rady ,w sprawie dziatan w dziedzinie rzad-
kich choréb” oraz ,,Rozporzadzenie w sprawie sierocych produktéw leczni-
czych” ulatwiajace pacjentom dostep do zréznicowanych terapii (Komisja
Europejska 2014). W Polsce natomiast obowiagzywat w latach 2021-2023
»Plan dla Choréb Rzadkich”, ktérego celem byta , trwata realizacja polityki
zdrowotnej ukierunkowanej na potrzeby pacjentéw z chorobami rzadki-
mi” i ,,systemowe rozwigzania problemoéw zdrowotnych i socjalnych tej
grupy chorych” (Ministerstwo Zdrowia 2021). Dzi$§ wiadomo, zZe ten plan
nie zostal w pelni zrealizowany, a nowego planu nadal nie przyjeto (dane
na czerwiec 2024). I cho¢ niewatpliwie coraz wiecej polityk zdrowotnych
nakierowanych jest na sytuacje osob cierpiacych na choroby rzadkie, to
nie ulega watpliwosci, ze definicyjnie, a takze w spotecznym postrzeganiu,
choroba rzadka ma charakter wykluczajacy, czesto bedac problemem nie-
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dostrzeganym w systemie ochrony zdrowia. Wyrazem tego jest koniecz-
no$¢ wzywania panstw cztonkowskich réznych organizacji do dziatania
i szerokie dyskusje na ten temat.

Wprowadzenie to jest niezbedne, zeby mdc w petni ukazaé kontekst,
w ktérym analizuje doswiadczenia pacjentéw i ich rodzin. Mimo pew-
nych zmian, ktére wcigz trwajg, sytuacja tych oséb jest nadal bardziej
ich indywidualng niz spoteczng kwestia, co koresponduje z modelami
indywidualnym/medycznym i spotecznym niepelnosprawnosci. I jeszcze
bardziej dotkliwie dotyka to osoby chore na choroby rzadkie i ich otocze-
nie, na co miedzy innymi uwage zwraca w swojej ksigzce Urszula Klaj-
mon-Lech, wzywajac do dostrzezenia ,potrzeb (zwtaszcza dotyczacych
wsparcia spotecznego i pedagogicznego) specyficznej grupy oséb — ro-
dzicéw dzieci chorujgcych na rzadkie zespoty genetyczne” (Klajmon-Lech
2018, 5. 9).

Dlatego gtéwne pytania, jakie sobie tu zadaje, dotycza tego, w jaki spo-
sob choroba rzadka i jej do$wiadczenie wptywaja na chorych i ich rodziny
oraz dlaczego problemy tych oséb sa nadal niedostatecznie dostrzegane
w szerszej perspektywie spotecznej. Powyzsze pytania powstaly, zgodnie
z zatozeniami teorii ugruntowanej (Glaser, Strauss 2009), po przeprowa-
dzonej analizie danych uzyskanych z wywiaddéw, ktére byly zaprojektowa-
ne zgodnie z roboczg hipoteza, Ze istnieje jaki$ rodzaj zaburzenia funkcjo-
nowania spotecznego pacjentéw i ich rodzin, ktéry nie wynika wytacznie
z ich stanu zdrowotnego. Dotyczy to takze opisywanych ponizej trajekto-
rii wykluczenia i adaptacji, ktére wyraznie wytonity sie w toku wypowiedzi
badanych os6b. Podjecie tej problematyki jest niezwykle wazne, zaréwno
w kontekscie poznawczym z zakresu socjologii i antropologii, dotyczacym
problematyki trajektorii w chorobach rzadkich i przewlektych, jak i prak-
tycznym, zwigzanym z funkcjonowaniem instytucji opiekuniczych i leczni-
czych. Dostrzezenie procesu adaptacji poprzez wykluczenie moze bowiem
prowadzi¢ do krytycznej oceny dziatania systemu ochrony zdrowia i opieki
spotecznej, zwracajac tym samym uwage na konieczno$¢ zredefiniowania
istniejacych mechanizméw wsparcia tak, by byly bardziej wrazliwe na do-
Swiadczenia pacjentéw i ich najblizszego otoczenia.

MATERIAL BADAWCZY I METODY BADANIA

W celu zobrazowania tak sformutownych probleméw analizie zostaty
poddane dwie choroby. Pierwsza jest zesp6t Pradera-Williego (ang. Prader-
-Willi Syndrome — PWS), rzadka choroba spowodowana aberracja chro-
mosomalna (cze$ciowg utrata dtugiego ramienia chromosomu 15) o cze-



96 STANISEAW MAKSYMOWICZ

stos$ci wystepowania miedzy 1 na 15 tys. a 1 na 30 tys. zywych urodzen.
Charakterystyczne dla zespotu sg rozpoznawalne cechy dysmorficzne oraz
zaburzenia neurologiczne, poznawcze, endokrynologiczne i behawioralne.
Jedna z najbardziej charakterystycznych cech choroby jest hiperfagia, czyli
nadmierne zwiekszenie taknienia, prowadzace do otylosci. Leczenie PWS
jest tylko objawowe i wspierajace, przede wszystkim zwigzane z kontrola
spozycia pokarmu, oparte na terapiach hormonalnych i odpowiedniej or-
ganizacji edukacji i zatrudnienia oraz kontroli zachowania oséb chorych
czy ich rehabilitacji (Cassidy, Driscoll 2009; Skrzypek i in. 2023).

Druga choroba to stwardnienie zanikowe boczne (SLA — sclerosis la-
teralis amyotrophica), rzadka, nieuleczalna i $miertelna choroba neurode-
generacyjna oséb dorostych, charakteryzujaca sie¢ postepujacym paralizem
miesni (zwiazanych zaréwno z poruszaniem sie, mowa, potykaniem, jak
i oddychaniem), bedacym wynikiem trwatego uszkodzenia centralnych
i obwodowych neuronéw ruchowych (Stifani 2014). Mediana przezycia
z SLA wynosi od 37 do 49 miesiecy od pierwszych objawoéw, jest to wiec
choroba bardzo szybko postepujaca. Czestos¢ wystepowania SLA waha sie
od okoto 1 na 100 tys. do nawet 8 na 100 tys. w niektérych regionach (Chio
iin. 2013). Dotychczas nie odkryto skutecznego leku na SLA, a jego lecze-
nie polega przede wszystkim na opdznianiu progresji choroby i redukcji
objawéw (Puchata i in. 2020). Nie jest tez znana etiologia choroby: za
okoto 5-10% przypadkéw odpowiadaja dziedziczne czynniki genetyczne,
w pozostatych przypadkach choroba ma charakter sporadyczny, cho¢ ko-
lejne badania wskazujg na konkretne mutacje genetyczne, co daje nadzieje
na odkrycie leku (Logan i in. 2022).

Obie choroby, cho¢ w rézny sposéb, dotykaja cierpiace na nie osoby
i ich otoczenie spoteczne, stwarzajg specyficzne, widoczne problemy. Na
podstawie przdstawionej tu analizy udato sie zrekonstruowac dwie trajek-
torie zycia z choroba rzadka: wykluczenia spotecznego i adaptacji. Obie
bedace efektem zaréwno samej choroby, jak i spotecznej konstrukgcji zdro-
wia i choroby oraz dziatania instytucji zdrowia publicznego.

W artykule wykorzystano dane pozyskane w dwdch oddzielnych bada-
niach:

(1) Badanie oséb chorych na stwardnienie zanikowe boczne
(SLA), neurodegeneracyjng chorobe rzadka dotykajacg osoby doroste, zo-
stato przeprowadzone technika PAPI (wywiad osobisty z wykorzystaniem
papierowego kwestionariusza — pen-and-paper personal interviews) przez
autora tej publikacji od lutego do czerwca 2018 roku i opierato si¢ na
wystandaryzowanym oryginalnym kwestionariuszu zawierajacym 30 py-
tan zamknietych (demograficznych, dotyczacych Sciezki diagnostycznej
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oraz opinii na temat diagnozy) oraz 5 pytan otwartych (zwiazanych z do-
Swiadczeniami pacjenta dotyczacymi diagnozy). Badanymi byli pacjenci
prywatnej kliniki neurologicznej w Polsce z rozpoznaniem choroby SLA
na podstawie standardéw El Escorial (Johnsen 2020). Kryteria wtacze-
nia pacjentéw stanowily zdolno$¢ do komunikowania sie¢ — nawet przy
pomocy opiekuna — oraz dobry stan psychiczny. Do badania zakwalifi-
kowano 30 pacjentéw, ale ostatecznie wyniki zebrano od 26 oséb. Dwa
przypadki zostaty odrzucone z powodu braku petnych odpowiedzi. Osta-
tecznie do analizy wykorzystano 24 odpowiedzi. Uzyskana grupa badaw-
cza byla demograficznie niejednorodna: wiek rozktadat sie na trzy kohorty:
40-49 (33,3%), 50-59 (37,5%) i 60-69 lat (25%). Rozktad pici (15 mez-
czyzn i 9 kobiet) odpowiadat rozktadowi wystepujacemu w SLA — cho-
roba charakteryzuje sie przewaga mezczyzn w stosunku 2 : 1 (Logroscino
i in. 2008). Rozktad préby wedtug zmiennej ,,miejsce zamieszkania” byt
réwniez stosunkowo duzy, z niewielkg przewaga duzego miasta (ponad
250 tys.). Respondenci pochodzili z réznych regionéw Polski oraz byli
diagnozowani w réznych klinikach na terenie Polski i Niemiec. Zostaty
zebrane pisemne zgody formalne badanych na przeprowadzenie badania
i publikacje anonimowych wynikéw!.

(2) Badanie przeprowadzone z dorostymi opiekunami dzieci chorych
na rzadki zespo6t genetyczny Pradera-Williego (PWS) techni-
ka FGI (zogniskowanego wywiadu grupowego — focus group interview)
przez autora tej publikacji oraz Mari¢ Libure na poczatku 2021 roku?.
Z powodu sytuacji pandemicznej badanie zrealizowano zdalnie przy uzyciu
platformy Zoom. Uczestnikéw rekrutowano za posrednictwem interneto-
wych grup opiekunéw dzieci z tg chorobg. Przeprowadzono 4 wywiady
grupowe: 3 wywiady z matkami dzieci z PWS (15 oséb) i 1 wywiad z oj-
cami (2 osoby). Lacznie w badaniu wzieto udziat 17 opiekunéw z réznych
miejsc w Polsce. Grupy podzielono wedtug pici uczestnikéw i wieku chore-
go podopiecznego: mtodsze dzieci, nastolatki i osoby doroste. Ze wzgledu
na niska liczbe odpowiedzi od ojcéw przeprowadzono tylko jeden wywiad
z ich udziatem.

1 Badanie uzyskato zgode Komisji ds. Etyki Badaii Uniwersytetu Warminsko-Mazurskiego
w Olsztynie (decyzja nr 5/2018). Nie byto objete dodatkowym finansowaniem.
Dalej w tekscie cytaty z tego badania oznaczono numerem kodowym pacjenta (np. p4).
2 Badanie uzyskato zgode Komisji ds. Etyki Badan Uniwersytetu Warminsko-Mazurskiego
w Olsztynie (decyzja nr 2/2021). Zostato dofinansowane ze Srodkéw statutowych uczelni.
Dalej w tekscie cytaty z tego badania oznaczono litera f oraz numerem kodowym pacjenta
(np. 1, 06).



98 STANISLAW MAKSYMOWICZ

Sktad badanych grup:

Grupa mtodszych dzieci (F1, n = 6): Wiek matek: od 29 do 43 lat
($rednia 35,5). Wiek dzieci: od 3,5 do 17* lat (§rednia 9,5). Pte¢ dzie-
ci: 3 chtopcoéw i 3 dziewczynki. (*Osoba z dzieckiem w wieku 17 lat
zostata pomytkowo przypisana do grupy w trakcie badania).

Grupa nastolatkéw (F2, n = 3): Wiek matek: od 38 do 40 lat (Sred-
nia 39). Wiek dzieci: od 14 do 16 lat (Srednia 15). Pte¢ dzieci: dziew-
czynki.

Grupa dorostych (F3,n = 6): Wiek matek: od 44 do 54 lat ($rednia 47).
Wiek dzieci: od 18 do 28 lat (Srednia 22). Pte¢ dzieci: 5 mezczyzni 1 ko-
bieta.

Grupa ojcéw dorostych dzieci (F4): dwoch ojcéw w wieku 54 lata. Wiek
dzieci: 21 lat. Pte¢ dzieci: 1 mezczyzna i 1 kobieta.

Wywiady oparto na wystandaryzowanym scenariuszu wywiadu, po-
dzielonym na cztery podstawowe bloki:

— wyzwania i bariery zwiazane z funkcjonowaniem dziecka oraz opie-
kunow,

— proces uzyskania orzeczenia o niepelnosprawno$ci — strategie i ba-
riery systemowe dla pacjentéw z PWS,

— wpltyw PWS u dziecka na zycie rodzinne,

— rekomendacje od rodzicow.

Wywiady byly nagrywane, transkrybowane i zostaly poddane analizie
jako$ciowej i ilosciowej. Badacze uzyskali ustne zgody formalne badanych
na przeprowadzenie badania i publikacje wynikéw w formie zanonimizo-
wanej.

TRAJEKTORIA CIERPIENIA W CHOROBACH RZADKICH
ORAZ ROWNOLEGLE TRAJEKTORIE WYKLUCZENIA I ADAPTACJI

Koncepcja trajektorii funkcjonuje w socjologii juz stosunkowo dtugo.
Swdj fundament ma w w obszarze socjologii medycyny, zwlaszcza w ba-
daniach Barneya G. Glasera i Anselma L. Straussa dotyczacych proceséw
cierpienia w chorobie i umierania (Glaser, Strauss 1965, 1968). Poje-
cie trajektorii cierpienia — jednego z czterech sposobéw do$wiadczania
wydarzen w zyciu, czyli struktur procesowych (instytucjonalny wzorzec
oczekiwan, biograficzny plan dziatania, trajektoria cierpienia i biograficzna
metamorfoza; Schiitze 2012) — ,umozliwia teoretyczng oraz koncepcyj-
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na analize interakcyjnych i biograficznych mechanizméw rozwijania sie
cierpienia i jego oddzialywania na tozsamo$¢ oséb dotknietych cierpie-
niem” — jak twierdzi Fritz Schiitze (1997, s. 21). Koncepcja ta wywodzi
sie z metody biograficznej, o ktérej Marek Czyzewski pisze, ze ,,w obliczu
poteznej presji wywieranej wspotczesnie na jednostki, by staty sie auto-
nomiczne, zaradne, aktywne, zdolne do podejmowania wyboréw i gotowe
do realizacji wlasnych projektéw dzialania, a takze wobec obarczania jed-
nostek odpowiedzialnoscig za ich niepowodzenia i niemoznos¢ spetnienia
spotecznych oczekiwan, metoda biograficzna pokazuje: to nie jest takie
proste” (Czyzewski 2013, s. 21).

Autorzy klasycznego tekstu Trajektoria jako podstawowa koncepcja teo-
retyczna w analizach cierpienia i beztadnych proceséw spotecznych Gerhard
Riemann i Fritz Schiitze zdefiniowali trajektorie jako ,,beztadne procesy
spoteczne i procesy cierpienia: kategoria ta umozliwi¢ ma identyfikacje,
zrekonstruowanie i zrozumienie fenomenoéw, ktérych rozpoznanie zostato
zaniedbane w wiekszosci badan” (Riemann, Schiitze 1992, s. 92). Z ko-
lei Elzbieta Zakrzewska-Manterys opisuje trajektorie cierpienia nastepu-
jaco: ,Trajektoria odnosi si¢ do badania proceséw nieuporzadkowanych,
nieustrukturyzowanych, chaotycznych, a jednoczes$nie przysparzajacych
uczestniczacym w nich osobom cierpienia i bélu, niosacych ze soba roz-
pacz, poczucie nieszczes$cia i kleski, wyzwalajacych szok i prowadzacych do
zatamania. W tym wiec ujeciu trajektoria zawsze dotyka cierpienia i uzyta
by¢ moze jako swego rodzaju metodologiczna pomoc w opisywaniu i ba-
daniu radzenia sobie z cierpieniem” (Zakrzewska-Manterys 1995, s. 41).

Trajektorie maja charakter deterministyczny (okreslany przez Schiit-
zego jako ,fatum”): wraz z narastajagcym trudnym doswiadczeniem osoba
chora i cierpiaca w coraz wiekszym stopniu wttaczana jest w trajekto-
rie cierpienia, pozbawiajacg ja mozliwosci aktywnego dziatania. Kolejne
wydarzenia, sprzegniete z objawami choroby, stanowia ramowe warun-
ki jej funkcjonowania, zmuszajac do reaktywnego sposobu zachowania
(Schiitze 1997). I to fatum zabiera chorym poczucie sprawczoséci i wtta-
cza ich w role biernego obserwatora kolejnych negatywnych wydarzen.
Spojrzenie takie kontrastuje z typowym dla socjologii interpretatywnej po-
strzeganiem rzeczywistosci w kategoriach porzadku opartego na interakcji
symbolicznej, czyli z zainteresowaniem ,,0soba jako dziatajacym podmio-
tem i interpretatorem spoteczenstwa”. U podstaw takiego podejcia le-
zy zalozenie, ze ,rzeczywisto$¢ spoteczna jest budowana, konstruowana
w toku dziatan aktora spolecznego, wyposazonego w jazn, interpretuja-
cego zaréwno Srodowisko, jak i siebie samego” (Rokuszewska-Pawetek
1996, s. 38). Tymczasem koncepcja trajektorii kieruje uwage na znaczenie
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anomicznych aspektéw rzeczywistosci spotecznej, dalekich od idealnego
tadu, znajdujac sie po stronie cierpienia, chaosu i destrukturyzacji, kto-
rym — zdaniem Schiitzego (1997, s. 24) — socjologia interpretatywna
poswiecata zbyt mato uwagi.

Na podstawie zréznicowanych badan, nie tylko w polu medycyny, ale
takze zwiazanych z systemem edukacji czy wojna, Schiitze zrekonstruowat
kolejne stadia i mechanizmy rozwijania sie trajektorii. Oméwie je w od-
niesieniu do analizowanych choréb oraz dwéch widocznych w chorobach
rzadkich trajektorii: spotecznego wykluczenia i adaptacji.

Pierwszym stadium trajektorii jest gromadzenie si¢ potencjatu trajek-
toryjnego, ktoéry narasta w obrebie danej biografii. W kontekscie choroby
rzadkiej potencjatem tym jest oczywiscie sama choroba, ktéra zdetermi-
nuje kolejne etapy wytwarzania sie trajektorii. Co ciekawe, na tym etapie
potencjatl trajektoryjny moze by¢ dla chorego i opiekunéw niedostrzegal-
ny: mate dziecko z PWS poczatkowo moze funkcjonowa¢ ,normalnie”,
gdyz objawy choroby nie sg od razu dominujace i dostrzegalne, zwlasz-
cza poza rodzina. Tak opisuje sytuacje jedna z matek dziecka cierpiacego
na PWS:

[...] tego uposledzenia oni [inne osoby, w tym specjaliéci — przyp. S. M.]
u naszych dzieci w ogéle nie widzq — Boze, jakie one sq kochane, cudowne, wszg-
dzie pojda, zagadajg. I w ogéle jest nie widziane, nie brane w ogéle pod uwage. Ja
na przyktad, jak mam i$¢ do psychologa, to ja nie umiem powiedzieé po co, bo prze-
ciez no dziecko jest okej, tak? Wszystko odpowiada, jest zadowolone, szczesliwe,
ato, co sig dziejew domu i wyprawia. .. Tak naprawdg on dorasta i ja dopiero teraz
widzg, Ze. .. jakie jest jego uposledzenie i Ze ono sig coraz bardziej poglebia (f1,06).

Podobnie dzieje si¢ z osobami dorostymi, ktérych choroba poczatko-
wo czesto rozwija sie powoli, dajac objawy, ktére nie zawsze sg alarmujace,
co z kolei spowolnia diagnoze (Black, Martineau, Manacorda 2015; Mak-
symowicz, Siwek 2024). Zdarza sie nawet, ze sami specjaliSci niechetnie
stawiaja definitywng diagnoze, czekajac az peiny obraz choroby rozwinie
sie, co pokazuje wypowiedzZ pacjenta chorego na SLA:

Neurolog dtugo zwlekat z diagnozq: ,,to jest caty worek chordb”. Drogq eliminacji
kazat co kilka miesiecy wykonywac¢ kolejne badania i czeka¢ na kolejne objawy —
to byto bardzo dobre, to narastanie informacji. Szykowali$my sig na to na kazdej
wizycie (p.4).

Chorzy i instytucje medyczne staraja si¢ wiec — modwigc jezykiem
trajektorii — nie pozwoli¢ na przekroczenie granicy miedzy powstaniem
potencjatu a wejsciem w trajektori¢. To przejscie jest jednak nieuniknione
i zdeterminowane chorobg. Sytuacja przypomina znany dylemat z fizyki
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kwantowej (kot Schrodingera): biologiczny potencjatl juz jest, ale nie jest
on odkryty lub zaakceptowany. W przypadku diagnozy choréb rzadkich
czesto mamy do czynienia z tzw. odyseja diagnostyczna, czyli procesem,
w ktoérym pacjent lub lekarz szukajg alternatywnej diagnozy dla nieule-
czalnej choroby, odwlekajac nieuniknione (Maksymowicz, Siwek 2024).

Drugim etapem jest wiec wejscie w trajektorie, nazwane przez Schiit-
zego ,naglym przekroczeniem granicy uczynnienia potencjatu trajekto-
ryjnego” (cho¢ warto podkresdli¢, ze w przypadku dzieci diagnozowanych
podczas badan przesiewowych etap pierwszy i drugi sa niemal tozsame).
Jest to moment szczegdlny, w ktérym osoba chora — w przypadku anali-
zowanych w tym artykule pacjentéw z SLA — nie mogac dalej ksztattowac
swojej codziennosci, popada w zalezno$¢ od swojego stanu. Podobnie za-
lezni od choroby staja sie tez opiekunowie dzieci z PWS. Dezorientacja
i szok towarzyszace ostatecznej diagnozie stwardnienia zanikowego bocz-
nego dobrze oddajg ten problem, gdy chorzy staja przed trudna wizjg
dalszego zycia i procesu umierania. Oto jak to opisuja badane przeze mnie
osoby chore na SLA:

Pani umiera, nie ma na to ratunku, nie ma sensu nic juz robi¢. Plakatam w kq-
ciku, ktos obcy mnie pocieszat. Opis zostat dokonany w zimny, drastyczny spo-
séb (p.11).

Otrzymatem diagnoze w izbie przyjeé szpitala. Zona zostata poproszona o opusz-
czenie pomieszczenia. ,Nie mozemy nic zrobil, przepraszamy. Umrze Pan Smiercig
przez uduszenie” — brzmiala diagnoza (p.15).

Czesto po diagnozie choroby rzadkiej, chorzy wracajg do lekarza i py-
taja, czy co$ mozna jeszcze zrobié. Szukajg réznych terapii majacych cha-
rakter eksperymentalny. Poddaja si¢ dodatkowym diagnozom u innych
specjalistow. Czesto réwniez, jak pokazuje badanie dotyczace tzw. odysei
diagnostycznej, czyli dlugotrwatego i wieloelementowego procesu poszu-
kiwania ostatecznej diagnozy choroby rzadkiej, sa nawet leczeni na inne,
pozornie podobne schorzenia (Maksymowicz, Siwek 2024). Rodzice zdia-
gnozowanych dzieci natomiast szukaja sposobéw, by objawy choroby nie
dominowaly Zycia ich dziecka i calej rodziny. Strategie te dobrze obrazu-
ja trzecie stadium trajektorii, gdy nastepuje , proba rozwiniecia chwiejnej
réwnowagi radzenia sobie z zyciem codziennym, dzieki czemu pierwsze
doswiadczenie szoku i nastepujacy po nim stan zametu moga by¢ prze-
zwyciezone” (Schiitze 1997, s. 25).

Rozpoczyna si¢ wiec nowa trajektoria, ktérag w ramach analizy cier-
pienia nazwatem trajektorig adaptacji. Mozna jg odnie$¢ do innej
struktury procesowej Schiitzego, mianowicie do instytucjonalnego wzo-
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ru oczekiwan, rozumianego jako ,realizacja scenariuszy i rél napisanych
dla niego [pacjenta — przyp. S.M.] (przez rodzicéw, nauczycieli, przeto-
zonych), ale nie przez niego” (Waniek 2019, s. 153-154). I adaptacja ta be-
dzie trwac az do $mierci chorego, a nawet — w przypadku rodziny chorego
— dtuzej, gdy po $mierci podopiecznego rodzina musi nauczy¢ sie zy¢ na
nowo, odbudowujac utracona w wyniku choroby ,,normalno$¢”. Mimo ze
trzeci etap ukazuje mozliwo$¢ uzyskania jakiej$ chwiejnej réwnowagi, to
potencjat trajektoryjny nie zmienit sie: choroba jest rzadka i nieuleczalna.
Nie ma wiec mozliwosci stwierdzenia, czy juz doszto do domkniecia pro-
cesu trajektoryjnego i do ostatecznej adaptacji, czy jedynie do uzyskania
chwilowej rownowagi, a nowy uktad pozycji i rél chorego oraz jego opie-
kundéw bedzie odtad przez chorobe determinowany. Trudno w tej sytuacji
moéwic takze o procesach opisanych przez Schiitzego jako biograficzny plan
dziatania lub biograficzna metamorfoza, gdyz te maja charakter przemiany
pozytywnej (Waniek 2019), czego jednak nie zaobserwowano w omawia-
nych badaniach (ani w innych badaniach dotyczacych choréb rzadkich,
o ktérych wspominam na koncu tej pracy). Takze sam proces umierania,
widoczny w przypadku stwardnienia zanikowego bocznego, jest trudny do
przewidzenia, co udaremnia przygotowanie si¢ na ten etap. Umieranie bo-
wiem — jak opisuja w swoich badaniach Glaser i Strauss (1968) — dzieje
sie w sposéb trudny do przewidzenia i uniemozliwia tym samym uzyskanie
stabilnosci. Jesli za§ chodzi o adaptacje, takze te rozumiana negatywnie,
czyli poprzez wykluczenie, ukazuje jej duzg nieprzewidywalnos¢.

Dlatego kolejnym stadium jest coraz wieksza destabilizacja wspomnia-
nej przed chwila ,chwiejnej réwnowagi”: skoncentrowanie sie na choro-
bie powoduje narastajace zaniedbania w innych obszarach zycia. Rodzi-
na dziecka z PWS popada w problemy finansowe, rezygnuje z szerszych
kontaktow spotecznych, coraz bardziej ograniczajac interakcje zewnatrzne
i popadajac w drugg trajektorie, ktérg nazwatem trajektoria wyklu-
czenia spotecznego. Problem, ktéry wyraznie obrazuja cytowane po-
nizej wypowiedzi matek dzieci z PWS. Co wydaje sie istotne, ograniczenia
dotycza zwlaszcza kobiet, ktére najczesciej rezygnuja z pracy na rzecz wy-
chowania dziecka:

Bo jesli rodzic rezygnuje z pracy, to jego sytuacja finansowa jest znacznie mniejsza
niz to minimum, ktére otrzymuje opiekun, i jeszcze na domiar wszystkiego nie
moze sobie dorobié, tak? W zaden sposéb (1, 02).

[...] czasami cztowiek na przyktad rezygnuje z réznych rzeczy sam Swiadomie, ze-
by juz po prostu tych dzieci nie meczy¢ dodatkowo. Bo mysmy tez byli postawieni
ile razy przed takq sytuacjq, ze na przyktad bylismy gdzies zapraszani i po prostu,
nie wiem, z racji takiego Swigtego spokoju rezygnowalismy z takich na przyktad
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jakichs imprez [...] jesli jest stot zastawiony, no to dla niej to jest tez frustra-
cja, wigc czasami po prostu cztowiek rezygnuje, ograniczajq si¢ wtedy kontakty
i znajomosci. No to chyba kazdy powie i potwierdzi to, Ze po urodzeniu dziecka
i p6Zniej, im to dziecko starsze, to tak naprawde cztowiek zostaje z takg najbliz-
szq rodzing i najblizszymi znajomymi (1, 03).

[...] sq réwniez takie sytuacje, gdzie wtasnie dzwoniq ze szkoly, Ze trzeba dziec-
ko odebra, bo jest w ztym stanie psychicznym. To sq takie sytuacje, ktérych nie
jesteSmy w stanie przewidzie¢, na ktére na dtuzszq mete nie zgodzi si¢ Zaden
pracodawca, tak Ze tu jedna osoba i to jednak wsréd rodzicéw pokazuje, ze zdecy-
dowana wigkszo$¢ matek, no po prostu rezygnuje z pracy (f2, 01).

Wykluczenie spoteczne dotyka tez oczywiscie chorych. W przypadku
nastoletnich dzieci, ktérych zachowania w spektrum autyzmu nie mozna
juz ,zrzuci¢” na dzieciecy wiek, nastepuje silne odrzucenie przez rowie-
$nikéw. Dodatkowo ciagly gtéd powoduje, ze dziecko coraz gorzej kontro-
luje swoje emocje. Z kolei w przypadku dorostych chorych na SLA opie-
kunowie skoncentrowani na chorym cztonku rodziny zaniedbuja wtasne
zdrowie, a jednocze$nie narastaja problemy zawodowe samych pacjentow,
ktérych objawy przestaja umozliwiaé dalszg prace (np. problemy z mowa
czy poruszaniem si¢). Poczatkowo budowany fundament stabilnosci za-
czyna wiec sie kruszy¢, a wraz z tym organizacja zycia codziennego zaczyna
koncentrowac si¢ na chorobie. Coraz bardziej narasta kontrola: w przypad-
ku dziecka z PWS budowany jest szczegétowy harmonogram positkéw,
w SLA zycie staje sie zdominowane przez rezimy medyczne i kontrole
stanu zdrowia, ktéra narzuca kolejne etapy dostosowania sie (np. zmia-
ne¢ konsystencji positkow).

Jednak i to skrupulatne planowanie, zwigzane z trajektorig adapta-
¢ji, z czasem nie wytrzymuje naporu choroby, prowadzac do kolejnego
stadium opisywanego przez Schiitzego: ,,zalamania organizacji zycia co-
dziennego i orientacji wobec samego siebie”. Problemy bowiem zaczynajq
si¢ nasila¢. Dorastajacy pacjent z PWS wymaga coraz wiecej uwagi i kon-
troli, co generuje kolejne problemy dnia codziennego i dalsze wykluczenie
spoteczne jego i najblizszej rodziny. Do tego narastajg problemy natury
systemowej: utrzymania renty i pracy, uzyskania orzeczenia o niepetno-
sprawnosci, ktére trzeba odnawiaé co kilka lat, i tym podobne. A chory
z SLA, mimo rehabilitacji i préb leczenia, staje przed niepowstrzyma-
nym postepem choroby coraz bardziej ograniczajacej jego funkcjonowanie.
W efekcie jednostka — czy to rodzina, czy sam chory — uznaja si¢ za
niezdolnych do dziatania innego niz skoncentrowane na chorobie. Matka
dziecka z PWS wyznaje:
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[Imie dziecka] potrzebuje opieki nieustannie 24 godziny na dobe, bo sam nie
funkcjonuje i zagraza sobie, moze zagraza¢ innym. Absolutnie jest totalna nie-
przewidywalnosé. Albo i przewidywalnos¢, bo my wiemy, Ze potrafi zrobi¢ najréz-
niejsze rzeczy. Od podpalenia czegos, po zalanie domu, po ucieczke gdzies przed
siebie daleko, po odkrecenie wody, ktdre sig zdarzato juz nocami, kiedy nie $pi, po-
niewaz nie $pi wiele nocy w swoim zyciu i nie ma nocy, ktérq by catq przespat. Tak
ze oczywiscie na zewngtrz, czyli poza domem, to musi by¢ nieustanna kontrola,
wrecz trzymanie za reke, bo potrafi sig wyrwaé i podbiec do ludzi, do zwierzqt, pod
samochdod wpasé. No wiasciwie na kajdankach powinien chodzié za reke z nami.
I tak to wlasnie wyglgda. Juz pomijam oczywiscie to, Ze moZe wszystko i wszedzie
zjes¢ 1 wypié, to wiadomo, oczy wkoto glowy caly czas, bo sq rozne sytuacje, kie-
dy pojawia sig co$ co moze nagle szybka reka zwingé, no ale jakby to juz wiemy.
A wigc nie moze réwniez by¢ de facto wyjgtkowo pod opiekq kogokolwiek innego,
co najwyzej si¢ zdarza, ze zostawiamy go z dwoma, trzema osobami, ktére znajq
go od dziecka, z ktorymi jest zZyty, to sq moi bracia, jeden przyjaciel, jeden wolon-
tariusz, ktory z [imie dziecka] przez kilka lat na obozy jezdzit, ale juz nie jeZdzi.
I wlaiciwie nikt inny nie jest w stanie przewidziel tez tego, co nieprzewidzianie
[imie dziecka] moze zrobié. A wigc 24 godziny non stop kontrola i opieka, takze
wnocy (f4, 01).

Trajektoria adaptacji biegnie réwnolegle z trajektorig wykluczenia. Wraz
z postepujaca marginalizacja rodziny i chorego, zwiazana ze skupieniem sie
na chorobie i jej objawach, dotknieci trajektoria musza nauczy¢ sie inne-
go funkcjonowania, adaptujg si¢ do sytuacji. Co jednak istotne, ze wzgledu
na brak wsparcia ze strony instytucji, czy to leczniczo-opiekunczych, czy
edukacyjnych, adaptacja ta ma zwykle charakter negatywny: polega na po-
dejmowaniu strategii wykluczajacych, ograniczajacych kontakty i dobrostan
spoteczny. ,,Chora jest cata rodzina” — méwig rodzice dzieci z PWS:

[...] chora jest cata rodzina, bo to jednak przektada sig na calq rodzing, na plany,
na zycie codzienne. Nawet na zwykly wyjazd na wakacje, tez najczesciej jest to
podporzqdkowane pod mozliwosci dziecka (f1, 02).

[...] o ile na poczqtku wszyscy méwig, Ze to dziecigtko jest kochane i takie sto-
dziutkie, 1 réZowiutkie, i o Jezu, tylko klepaé po pupci przystowiowo, to w mo-
mencie, kiedy zaczyna dorastaé, réznice sig nasilajq, sq coraz bardziej widoczne
dysfunkcje tej osoby. Ona jest coraz bardziej odtrqcana witasnie przez spoteczen-
stwo (f1, 01).

I tu tez pojawiajg si¢ dwa ostatnie stadia trajektorii Schiitzego (1997,
s. 26): ,proba teoretycznego przepracowania (Verarbeitung) zatamania sie
systemu orientacji oraz trajektorii” oraz ,praktyczne préby opracowania
(Bearbeitung) trajektorii i uzyskania nad nig kontroli oraz/lub préby uwol-
nienia si¢ z jej wiezéw”. W wypowiedziach badanych przeze mnie oséb
préba teoretycznej redefinicji swojej sytuacji zyciowej byta czesto pod-



NIEWIDZIALNI 105

noszona. Rodzice dzieci chorych na PWS wspominali o tworzeniu nowej
normalnoéci w swoim zyciu i o budowie dla swojego dziecka bezpieczne-
go otoczenia, tak by stawato si¢ nowa normalno$cia i rutyna. Przyjmowali
tez narracje innych rodzicéw, tworzac uktady o podobnej charakterystyce,
na przyktad budujac, jak inni, ograniczong przestrzen przystosowang do
funkcjonowania dziecka czy podejmujac podobne strategie dotyczace po-
zyskiwania orzeczenia o niepetnosprawnosci. Wytwarzali wiec relacje spo-
teczne oraz tozsamos¢ oparte na podobienstwach wynikajacych z diagnozy
choroby genetycznej — Paul Rainbow opisywat to terminem biosociality
(zob. Bradley 2021). Dostrzegali tez rosnaca potrzebe dopasowania sie¢ do
specyficznych oczekiwan spotecznych wobec nich i ich dziecka, co zwykle
polegato na wzmozonej kontroli. Zdarzato sie nawet, ze niespetnienie tych
oczekiwan spotykato sie z kara, na przyktad gdy dziecko wygladato zbyt
zdrowo i szczupto jak na pacjenta z PWS, ktéry ,,powinien by¢” bardzo
otyly, rodzic spotykat sie z zarzutem zaniedbania zdrowia dziecka (przez
zbyt duze ograniczenia w odzywianiu) lub nawet z podwazaniem istnienia
choroby, ktéra nie miata modelowego obrazu.

Czedciej jednak widoczne byly praktyczne préby przejecia kontroli nad
trajektoria. Na przyktad w zetknigciu z komisjami orzekajacymi o niepet-
nosprawnoéci rodziny uczyly sie, w jaki sposéb odpowiadaé przed komisja-
mi, by uzyska¢ — nalezne im przeciez — wsparcie. Nalezy jednak podkre-
$li¢, ze wobec choroby dziecka oraz szybko postepujacej nieuleczalnej cho-
roby, jaka jest SLA, petna ucieczka od trajektoryjnej sytuacji zyciowej nigdy
nie byla mozliwa. Raczej wiec podejmowano strategie systematycznej or-
ganizacji zycia, cow przypadku PWS obrazowato proces adaptacji do petnej
kontroli nad dzieckiem, a w przypadku chorych na SLA polegato na petnym
oddaniu si¢ rezimom medycznym, ktére stawaty si¢ codzienna rutyng.

W tym miejscu nalezy poczyni¢ wazna uwage: stadia przedstawione
przez Schiitzego ukazuja trajektorie, ktéra ma wyrazny wektor i kolejnos¢
zdarzen. W rozmowach z pacjentami wyraznie wida¢ jednak, ze niektére
stadia potrafig uktada¢ si¢ w zupetnie inny sposéb. Przykladem sg préby
praktycznego przejecia kontroli na trajektorig podejmowane przez pacjen-
téw z SLA wkroétce po diagnozie, kiedy rehabilitacja i wzmozona kontrola
zdrowia spowalniajg bieg choroby, co daje wrazenie zapanowania nad nig.
Ponadto wydaje sie, ze cho¢ Schiitze wskazuje, iz wczesne stadium pole-
ga na probie uzyskania chwiejnej rownowagi, stadium ostatnie moze by¢
réwnie chwiejne — pacjenci w koncu adaptuja sie do swojej choroby, wy-
pelniajac warunki ostatniego stadium, jednak czesto kolejne negatywne
wydarzenia ,,cofajg” ich do wcze$niejszych chaotycznych reakeji, w ktérych
pojawia sie ponowna préba zdefiniowania problemu, a nawet porzucenie
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leczenia i skierowanie sie pod opieke medycyny alternatywnej (Maksymo-
wicz, Siwek 2024).

Modelowa trajektoria ma wiec swoj wektor, od narastania potencja-
tu po prébe przejecia kontroli (adaptacje), ale kolejne stadia moga w niej
nastepowacé w réznej kolejnosci, niektére bedg nawracad, inne zanikad itp.
Trajektoria jest wiec raczej zbiorem zachowan i reakcji niz deterministycz-
nym modelem z identycznym jednokierunkowym przebiegiem. Podobnie
jest z trajektoriami wykluczenia i adaptacji. Cho¢ maja one swéj wyrazny
kierunek: od ,normalnosci” do wykluczenia spotecznego i adaptacji do tej
sytuacji, to jednak poszczegélne stadia niekoniecznie muszg nastepowaé
po sobie, lecz raczej stanowig kumulacje pewnych wydarzen. Dzieci z PWS
dzieki silnej kontroli positkéw moga uzyskac stabilno$¢ w zakresie zdrowia
fizycznego, ale z wiekiem ich nietypowe zachowanie staje si¢ coraz bardziej
widoczne, co mimo opanowania fizycznych objawéw choroby wypycha je
ze spoteczenistwa i wymaga podjecia nowych strategii adaptacyjnych. Do-
rosty z PWS funkcjonuje juz poza ,,normalnym” spoteczenstwem, a rodzice
ze wzgledu na zaawansowany wiek szukaja miejsca, gdzie ich podopieczny
bedzie mogt przebywac do konca zycia, co wymaga uruchomienia nowych
proceséw adaptacyjnych. Instytucje, w ktérych dziecko kolejno funkcjo-
nuje, uruchamiaja kolejne strategie adaptacyjne i wykluczajace. Widoczne
jest to na przyktad w systemie edukacji, w ktérym dziecko jest nieustannie
przenoszone z jednej placowki do drugiej:

[...] mam wrazenie, Ze przechodze te samq droge, zaczynam jq przechodzi¢ drugi
raz, gdzie pani psycholog stara sig namowié mnie na szkotg masowaq, w ktorej juz
raz [imie dziecka] byt, juz raz sig to nie sprawdzito, przechodzit... byt przenoszo-
ny z jednej szkoty do drugiej [...] jest to podstawq probleméw z funkcjonowaniem
0s0b z Prader-Willi w spoteczeristwie (f1, 01).

Problem nieliniowo$ci modeli teoretycznych, ktére zawieraja wyraznie
zarysowana logike i kolejno$¢ wystepowania, juz wczesdniej zostat podjety
w polu socjologii medycyny i psychologii. Na przyktad model DABDA Eli-
sabeth Kiibler-Ross opisywat pie¢ postepujacych po sobie stadiéw umie-
rania: zaprzeczenie (denial), zto$¢ (anger), targowanie sie (bargaining), de-
presja (depression) i akceptacja (acceptance) (Kiibler-Ross 2021). Jednak
kolejne badania zwigzane z opieka paliatywna ujawnily, ze cho¢ poszcze-
goélne zachowania faktycznie pojawiajg sie w reakcjach pacjentéw, to nie-
koniecznie postepuja one w modelu liniowym (Corr 1993, 2019). Ponadto
model ten sugeruje, ze pacjent powinien przechodzi¢ przez kazdy etap,
dochodzac do akceptacji. Jednak taka préba forsowania pacjenta, by ten
przechodzit przez kolejne etapy (np. przez psychoterapeute) wedtug nie-
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ktorych badaczy jest szkodliwa i nie uwzglednia indywidualnych strategii
adaptacyjnych. Etapy te nie sg wiec liniowe, lecz ptynne, czesto nachodzac
na siebie i zmieniajac si¢ z dnia na dzien. Sa tak unikalne, jak sami pacjenci
i ich sytuacja. Wreszcie ostatnim elementem niekoniecznie musi by¢ ak-
ceptacja. Wszak w wielu chorobach nieuleczalnych samobdjstwo wynika-
jace z ciezkiej depresji czesto jest tragicznym wyjéciem wybieranym przez
chorych (Nafilyan i in. 2023). Trudno tu wiec doszukiwa¢ si¢ zapanowa-
nia nad trajektoria, cho¢ Schiitze przewidziatl to, opisujac ostatnie stadium
trojako, uciekajac od twardego zdefiniowania punktu koncowego. Wedtug
niego moze nastapic¢ ,,[...] ucieczka z trajektoryjnej sytuacji zyciowej (bez
skutecznej kontroli nad potencjatem trajektoryjnym), systematyczna orga-
nizacja zycia z trajektorig (w przypadkach, gdy potencjat trajektoryjny nie
moze by¢ zlikwidowany, jak przy chorobie chronicznej) i systematyczna
eliminacja potencjatu trajektoryjnego” (Schiitze 1997, s. 26).

Tak tez proponuje patrze¢ na zaproponowane przeze mnie trajektorie
wykluczenia i adaptacji, ktére cho¢ majg wyrazny wektor, to mogg przebie-
ga¢ w sposob ptynny i zmienia¢ kierunki pod wplywem zmiany sytuacji, na
przyktad wdrozonego leczenia. Takie podejSicie jest oczywiscie niezwykle
trudne w odniesieniu do chordéb na dzien dzisiejszy nieuleczalnych, ale sg
tez inne aspekty zdrowia, ktére nalezy tu rozpatrywac: zdrowie psychiczne
i spoteczne sktadajace sie na jako$¢ zycia. A ta, jak pokazuja na przyktad ba-
dania w obszarze opieki paliatywnej Julii Addington-Hall, nie pogarsza sie
liniowo we wszystkich aspektach wraz z postepem choroby, a w niektére jej
obszarch mozna wrecz obserwowaé poprawe pod koniec zycia, gdy nastgpu-
je ,wewnetrzna adaptacja” do nowej sytuacji (Addington-Hall, Kalra 2001).

NIEWIDZIALNI W SYSTEMIE: CHOROBA RZADKA I STYGMATYZACJA

Dobrostan pacjenta czy jego otoczenia podlega trajektorii cierpienia.
Jeszcze bardziej chory jest naznaczony w przypadku niepetnosprawno-
$ci, ktéra ma charakter percepcyjny — dotyczy wygladu czy zachowania.
Koresponduje to z wczesnymi badaniami Edwina M. Lemerta (1951) na
temat naznaczania spotecznego, w ktérych dokonat on rozréznienia mie-
dzy dewiacjq pierwotng i wtérna. Ta pierwsza zachodzi wtedy, gdy normy
spoleczne i zasady sa tamane wobec danej osoby, na przyktad chorej, lecz
nie prowadzi to do trwalych konsekwencji. Gdy ztamiemy reke, spote-
czenstwo ,widzi” to, ale nie nadaje nam nowych cech, oczekujac przy tym
szybkiej rekonwalescencji. Jednak gdy wypadek doprowadzi do trwatego
i widocznego kalectwa, wywotuje powazniejszg i trwalsza reakcje spotecz-
na — tworzy dewiacyjna tozsamo$¢ i status.
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Bardziej wspolczesne spojrzenie, mniej tez nacechowane terminologia,
ktéra moze by¢ odczytywana jako dyskryminujaca przez chorych lub oso-
by z niepetnosprawno$ciami, proponowane jest w rozréznieniu na dwa
modele niepelnosprawnosci: indywidualny (medyczny) i spoteczny. Mo-
del indywidualny czy medyczny odpowiada niepelnosprawnosci trakto-
wanej jako problem dotyczacy dysfunkgji cielesnej, jest osobistg tragedia
i doswiadczeniem jednostki i ta musi sama dopasowad sie, ze wzgledu
na swoja ,,utomno$¢”, do wymogoéw spoteczenstwa. W odpowiedzi na to
dominujace spotecznie podejicie powstat spoteczny model niepetnospraw-
nosci, ktéry ciezar przystosowania sie do niepelnosprawnosci przenosi na
spoteczenstwo, bedace wszak jej Zréodtem, miedzy innymi przez zmiany
spoteczne w nim zachodzace i bariery jakie wytwarza. Niepelnosprawno$¢
w tym podejsciu traktuje sie wiec jako problem catego spoteczenstwa, zdej-
mujac stygmat z jednostki i naktadajac obwiazki na instytucje spoteczne
(Barnes, Mercer 2008).

Najpetniejszy obraz opisywanego problemu uzyskamy dzieki koncep-
cji stygmatyzacji Ervinga Goffmana zawartej w ksigzce Pigtno. Rozwazania
o zranionej tozsamosci (2005). Jako stygmatyzacje okresla on ,,atrybuty do-
tkliwie dyskredytujace” (Goffman 2005, s. 33), powodujace postrzeganie
jednostki jako odmiennej, nie bedacej nawet w pelni cztowiekiem. Pigt-
no w kategoriach medycznych dotyczy przede wszystkim choréb ,widocz-
nych”, wptywajacych na wyglad lub zachowanie. Przyczynia sie tym samym
do stygmatyzowania chorych, wywotujac w nich poczucie wstydu. Jak pisze
Goffman (2005, s. 31), ,kazde spoteczenistwo ustanawia wlasne sposoby
kategoryzowania ludzi, a przedstawicieli poszczegdlnych kategorii wypo-
saza w zestawy atrybutéw uchodzacych za ich cechy typowe i naturalne”.

Problem pietna i stygmatyzacji podjeto w wielu polskich badaniach.
Miedzy innymi kategorie te wykorzystata w swoich pracach Maria Swiat-
kiewicz-Moény z Uniwersytetu Jagielloniskiego, analizujac sytuacje kobiet
z zespotem Turnera, ktérych tozsamo$¢ ustanawiana jest na podstawie
cech ich wygladu, w tym nietypowego wzrostu, otytosci, a takze proble-
mow w uczeniu sie:

JWséréd wymienianych przezwisk znalazly sie: «karzeb», «karzetek», «mi-
krus», «mata», «calineczka», «klown», «shrek», «gruba», a takze «debily,
«glupek». Nadane etykiety stanowia poczatek stygmatyzacji. Naznaczone
dziewczynki nie obwiniaja kolegéw, kolezanek, nauczycieli o to, Ze je prze-
zywaja: «Jestem mala, to tak na mnie méwig. Jestem przy kosci, zawsze sie
$mieje z grubaséw», «U nas w szkole jest taki zwyczaj, ze kazdy ma prze-
zwisko, a ja nie radze sobie z ortografig» (dziewczynka, na ktdrg wotajg
«debil»)” (Swiatkiewicz-Moény 2010, s. 148).
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Inne badania w tym samym obszarze podjat zespét badaczek z Inter-
dyscyplinarnego Zespotu Badan nad Dziecinstwem w Instytucie Etnologii
i Antropologii Kulturowej Uniwersytetu Warszawskiego pod przewodnic-
twem Magdaleny Radkowskiej-Walkowicz. Badaczka zespotu, Anna Kraw-
czak, wskazuje, ze leczenie hormonem wzrostu jest, mimo wskazan medycz-
nych, takze forma ukrywania tozsamosci chorych — ukrywaniem pietna:

,Do czego potrzebny jest zatem hormon wzrostu? Wydaje sie jasne, ze stu-
zy odzyskaniu iluzorycznej przeciez normalnosci cielesnej i spotecznej. Kto
jest jego beneficjentem? Dziewczeta z zespotem Turnera, to réwniez jest
jasne. Czy jednak ulokowanie w dziewczecych ciatach biomedycznej dys-
cypliny i skonstruowanie w nich «turnerowskiej» tozsamosci nie realizuje
réownolegtego celu, ktéry wprawdzie nie jest werbalizowany, ale mimo to

staje sie pozytywnie dowarto$ciowany w narracjach dorostych?” (Krawczak
2019, s. 142).

W polskich badaniach dotyczacych chorych z zespotem Pradera-Willie-
go podkresla sie takze inne aspekty wykluczenia i funkcjonowania w za-
mknietych komorkach spotecznych. Na co zwracata uwage w swojej pracy
miedzy innymi Beata Szluz, piszac o niepewnosci, ktéra zwigzana jest z po-
jawieniem sie i przebiegiem réznych problemoéw, zwiazanych z diagnoza
choroby u dziecka. I o doswiadczeniu choroby, ktére nie jest problemem
jednostkowym, ale dotyka catg rodzing: ,Brak zrozumienia choroby po-
wodowat izolowanie sie rodziny od otoczenia spotecznego” (Szluz 2020,
s. 219). Autorka opisuje tez widoczng w analizowanych w tej publikacji ba-
daniach trajektorie wykluczenia i adaptacji (cho¢ jej tak nie definiuje). Jej
opis procesu koresponduje z — zaobserwowanymi w moich przedstawio-
nych tu badaniach — do$wiadczeniami oséb, ktére wraz ze stopniowym
adaptowaniem si¢ do sytuacji choroby coraz bardziej wykluczaly sie/byty
wykluczane z zycia spotecznego:

»Matka podjeta decyzje o zaniechaniu dalszej aktywnosci zawodowej, we-
szta w role opiekuna rodzinnego kontrolujacego realizacje ustalonego przez
rodzine planu, nastawionego na zapobieganie rozwojowi otytosci chiopca.
W rodzinie nastapito zaklécenie w zakresie interakcji spotecznych (zabu-
rzenie relacji migdzy rodzicami i zdrowym rodzenstwem, nie doszto w tym
przypadku do zaburzenia relacji miedzy rodzicami). Nastepnie wystapita po-
prawa relacji i wiezi wewnatrzrodzinnych. Rodzina podjeta realizacje planu
majacego na celu podniesienie jakosci zycia chtopca” (Szluz 2020, s. 219).

Na trajektoryjny charakter procesu funkcjonowania rodzin dzieci
z chorobg zwraca uwage wprost w swoich badaniach Urszula Klajmon-
-Lech (2018, s. 9), piszac o ,przyjeciu badZz odrzuceniu trajektorii bio-
graficznej”. W ksiazce Trajektoria zycia rodzicow dzieci z rzadkimi chorobami
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genetycznymi. Formy spotecznego wsparcia analizuje ona, korzystajac miedzy
innymi z koncepcji trajektorii Anselma Straussa, do$wiadczenia rodzicow
dzieci, u ktérych zdiagnowawano pi¢¢ rzadkich choréb genetycznych: ze-
spét famliwego chromosomu X, zespét Smitha, Lamliego i Opitza, fenylo-
ketonurie, zespdt Pradera-Williego oraz zespo6t Draveta. Zauwaza, ze prze-
bieg trajektorii zycia rodzicéw chorych dzieci nie jest jednorodny, a central-
nym wydarzeniem narracji dotyczacej choroby i jej dalszego rozwoju jest
diagnoza, co koresponduje z przeprowadzonymi przeze mnie badaniami
(Maksymowicz, Libura, Malarkiewicz 2022). Natomiast w odniesieniu do
trajektorii zauwaza, ze w historiach opowiedzianych przez rodzicéw zycie
sprzed choroby pojawia si¢ rzadko, co ukazuje podobny do zaobserwowa-
nego w naszych badaniach proces adaptacyjny. Autorka potwierdza takze
moje obserwacje, piszac, ze ,,0jcowie niechetnie uczestniczg w badaniach
dotyczacych probleméw rodziny” (Klajmon-Lech 2018, s. 160).

Niestety, cho¢ istnieje bogata literatura §wiatowa (Andersen 2020; An-
do, Cousins, Young 2019; Caballero-Eraso i in. 2023; Pols, Limburg 2016;
Yuan iin. 2021), brakuje badan socjologicznych na temat sytuacji polskich
pacjentow cierpiacych na stwardnienie zanikowe boczne. Cho¢ przepro-
wadzono wiele badan medycznych dotyczacych na przyktad jakosci zycia
w chorobach rzadkich, to nie podejmuja one szczegétowo sytuacji pacjenta
i jego otoczenia spotecznego. Wynika to zapewne z problemu z dostepem
do takich pacjentéw i z szybkiego postepu choroby. Mam nadzieje, ze po-
nizsza praca cho¢ cze$ciowo wypetni te luke.

PODSUMOWANIE

Z analiz dotyczacych wybranych chordéb wytania sie specyficzny obraz
cztowieka (a takze jego otoczenia), ktdry jest trwale klasyfikowany w okre-
Slonej grupie i poddawany stygmatyzacji. Procesy zwiazane ze stygmaty-
zacja s3 widoczne przede wszystkim w przypadku choréb powodujacych
niepetnosprawno$¢, a takimi sg analizowane tu choroby rzadkie. I cho¢
choroby te rdznig sie ze wzgledu na przyczyne i tempo ich rozwoju, to
w obu przypadkach pojawia sie proces zwigzany z naznaczaniem i wy-
kluczaniem. Z ta réznica, ze w przypadku dzieci z PWS zaczyna si¢ on
wlasciwie wkroétce po urodzeniu (juz w szpitalu, po diagnozie) i dotyka
takze rodzine chorego, a w przypadku SLA dopiero wtedy, gdy objawy
choroby stang si¢ dostrzegalne dla otoczenia. Laczy je jednak wspdlna
definicja: sa to choroby rzadkie, tajemnicze i nieuleczalne, czesto o nie-
poznanej doktadnie etiologii. I ta tajemnica, ktéra im towarzyszy, czesto
staje sie takze gtdwng cecha pacjenta. Pojawiaja sie¢ wiec pytania, czy to
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zarazliwe, a moze dziedziczne (SLA w wiekszo$ci przypadkéw nie ma pod-
toza genetycznego i jego etiologia pozostaje nieznana). Powstaja emocje,
ktoére negatywnie oddziatuja na chorych i ich rodziny. Zaczynaja oni zatem
zachowywac¢ sie zgodnie z oczekiwaniami spotecznymi (Verarbeitung), co-
raz bardziej oddalajac si¢ od spoteczenstwa. Jedyng alternatywa dla osoby
stygmatyzowanej pozostaje, jak zauwaza Erving Goffman (2005), wycofa-
nie sie¢ z relacji spotecznych.

Warto zastanowic sig, czy opisane sytuacje sg rzeczywiscie specyficz-
ne dla rzadkich, trudno diagnozowanych i zwykle nieuleczalnych choréb
(Black, Martineau, Manacorda 2015; Maksymowicz, Siwek 2024; Theve-
non i in. 2016)? Czy sa one z tego powodu bardziej podatne na etykie-
towanie? Czy raczej sg charakterystyczne dla choréb przewleklych po-
wodujacych niepelnosprawno$¢ (zaréwno rzadkich, jak i innych)? Rzadki
charakter choroby niewatpliwie prowadzi do wyjatkowych reakcji spotecz-
nych. Pojawia si¢ na przyktad niedowierzanie zaréwno ze strony personelu
medycznego, jak i otoczenia spotecznego, a pacjent musi wielokrotnie ttu-
maczy¢ swoja sytuacje (Maksymowicz, Libura, Malarkiewicz 2022).

Wydaje sie, ze szczegdlna podatnos$¢ na stygmatyzacje jest cecha cha-
rakterystyczng analizowanych chordéb. I taki proces naznaczania zostat za-
obserwowany w przedstawionych tu badaniach. Wydaje sie tez, ze odgrywa
on istotna role w percepcji chordb rzadkich z perspektywy systemu opieki
zdrowotnej i wsparcia spotecznego. Ich nieuleczalny charakter i ograniczo-
na liczba mozliwych terapii (np. eksperymentalnych; Barczewska i in. 2020;
Mahmoud, Kimonis, Butler 2023; Mazzini i in. 2003) generuja wysokie
koszty indywidualne, czesto postrzegane jako dodatkowe obciazenie sfery
zdrowia publicznego. Czesto pojawia si¢ okrutne pytanie: czy za te same
pieniadze leczy¢ jedng osobe chorg na rzadkie schorzenie, czy dziesig¢ cho-
rych na ,,normalne” choroby? To pogarsza i tak juz trudna sytuacje opieku-
néw, czesto pozostawionych samym sobie w obliczu choroby swoich pod-
opiecznych, ktérzy staja si¢ niewidzialni z perspektywy zdrowia publiczne-
go jako nieuleczalnie chorzy, niezdolni do ,normalnego” funkcjonowania.
Z tego tez powodu opisana tu trajektoria adaptacji ma charakter negatyw-
ny: przebiega bowiem réwnolegle z trajektorig wykluczenia, co prowadzi
do oddzielenia , dobrze rokujacych” chorych od tych nieuleczalnych.

Powyzsza analiza dotyczaca dwdch trajektorii, oparta na szerszej ana-
lizie trajektorii wedtug koncepcji Fritza Schiitze, jest uzytecznym narze-
dziem teoretycznym, pozwalajacym lepiej zrozumieé to, w jaki sposob
przebiega nieuleczalna i rzadka choroba, jakie mechanizmy wywotuje,
zwlaszcza w procesie stygmatyzowania, oraz jakie dzialania sg dla pacjen-
téw kluczowe w zapanowaniu nad ,fatum”. I cho¢ opis obu trajektorii
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teoretycznie powiazany jest z pracami Schiitzego, to jego szczegdlny cel
stanowi klarowne przedstawienie procesu, ktory dla laika moze by¢ we-
wnetrznie sprzeczny: adaptacji poprzez wykluczenie. Zamierzeniem moim
byto wigc nie sformutowanie fundamentalnie nowych kategorii, bo te sg
juz dobrze zakorzenione w socjologii, ale uproszczenie modelu, by mogt
sie sta¢ przedmiotem edukacji personelu medycznego oraz elementem
zmiany sytuacji pacjentéw i ich rodzin.

OczywiScie dwie analizowane choroby rdznig sie¢ znaczaco: SLA to cho-
roba postepujaca szybko, ktéra zazwyczaj dotyka osoby starsze, wcze$niej
zdrowe. Dlatego kolejne fazy trajektorii, chociaz pozornie podobne, po-
stepuja znacznie szybciej, co czesto uniemozliwia adaptacje, zwlaszcza
z uwagi na wykluczenie spoteczne. W przypadku dzieci, ktére sa chore od
urodzenia, a opieka na nimi trwa wiele lat, procesy trajektoryjne zwiazane
z adaptacja wydaja sie lepiej widoczne i rozbudowane. Takie wykluczenie
spoteczne wydaje si¢ bardziej dotkliwe. Wynika to chociazby z faktu, ze
proces ten po prostu trwa dluzej, ugruntowujac szczegdlng pozycje pa-
cjenta i jego rodziny.

Jeslijednak obie choroby poréwnamy wedtug kategoryzacji wynikajacej
ze spotecznej definicji choroby Davida Fielda, to okazuje sig, ze sg bar-
dzo podobne. Obszary réznic to potencjalna samodegradacja i pigtnowanie
spoteczne, ktére w przypadku SLA nie sa, jak sie wydaje, bezwarunkowe
i nie s3 powiazane z wiekiem pacjenta (Andersen 2020), a w przypadku
PWS sg nieodtaczne, chod tez zalezne od rozwoju choroby (Cassidy, Dris-
coll 2009; Szluz 2020).

Poréwnanie analizowanych choréb*

Cechy choroby PWS SLA

przyczyna genetyczna sporadyczna (nieznana)
/genetyczna

wiek diagnozy dziecko dorosty

progresja wolna szybka

rzadka tak tak

$miertelna nie tak

niepetnosprawnoé¢ intelektualna tak nie

niepelnosprawno$¢ fizyczna tak tak

czas trwania przewlekta przewlekta

zakres i prawdopodobienstwo wyleczenia |nieuleczalna nieuleczalna

stopien dyskomfortu i niepelnosprawnosci | wysoki, postepujacy wysoki, postepujacy

samodegradacja i pietnowanie spoteczne |wysokie i state Srednie i zmienne

*Cztery ostatnie kategorie zgodnie ze spoteczna definicjg choroby Fielda (1976).
Zrédto: badanie whasne.
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Swiadomos¢ istnienia trajektorii cierpienia oraz réwnolegtych do sie-
bie trajektorii wykluczenia i adaptacji moze pozwoli¢ na projektowanie
bardziej inkluzywnych i integracyjnych systeméw opieki zdrowotnej, kto-
re bytyby zdolne uczy¢ si¢ i adaptowa¢ do zréznicowanych choroéb, takze
tych rzadkich, nawet jesli cierpigcy na nie stanowig mniejszo$ciowg gru-
pe w spotecznosci oséb chorych. Wraz z postepem w dziedzinie badan
genetycznych i zwigzanym z nim rozwojem nowych metod leczenia kolej-
ne choroby rzadkie staja si¢ uleczalne. Jednak koszt ich leczenia zwykle
jest bardzo wysoki. Mimo to zdrowie publiczne powinno uwzglednia¢ ich
leczenie oraz rehabilitacje jako istotny element swojej polityki. Aby to
osiagna¢, potrzeba nie tylko implementacji nowych procedur badawczych
i leczniczych, ale tez edukacji spotecznej podobnej do tej, jaka odbywa sie
w stosunku do 0séb z niepetnosprawnosciami. Czesto zreszta sg to zbiory
pokrywajace sie. Wymaga to jednak zaangazowania zaréwno samych grup
pacjenckich, jak i decydentéw. Tylko w ten sposéb trajektoria adaptacji
moze zosta¢ oddzielona od trajektorii wykluczenia, pozwalajac na realiza-
cje w pelni tego stadium trajektorii cierpienia, jakim jest uwolnienie sie
z jej wiezéw oraz odzyskanie kontroli.
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THE UNSEEN.
SUFFERING, EXCLUSION AND ADAPTATION IN RARE DISEASES

Stanistaw Maksymowicz
(University of Warmia and Mazury in Olsztyn)

Abstract

The article explores the issue of living with rare diseases within the social
construct of exclusion and process of adaptation. Drawing on the empirical
research, it analyses individual and collective coping strategies for Prader-Willi
Syndrome (PWS) and Amyotrophic Lateral Sclerosis (ALS) from a sociological
perspective. Applying the theory of the trajectory of suffering, this study explores
the dynamics of social exclusion and adaptive mechanisms, revealing their
complexity and multidimensional nature. The article identifies gaps in the social
perception of rare diseases and emphasizes the importance of inclusive health
policies that address the specificity and needs of individuals with rare diseases,
as well as those of their families.

key words: rare diseases, social exclusion, adaptation, Prader-Willi Syndrome,
Amyotrophic Lateral Sclerosis, sociology of health, public health
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