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FUNKCJONOWANIE RODZINY Z DZIECKIEM
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FUNCTIONING OF A FAMILY WITH GENETICALLY DISABLED CHILD

Summary. This article describes psychosocial situation of a family with genetically
disabled child. Birth of a disabled child leads usually to fundamental changes in
a family system. Each of family members is to learn new roles and to settle a new
place in this system. Not only a place should be found for a new family member
but a new lifestyle should be established as well. In the turbulences connected
to diagnosis, rehabilitation and therapy one should still remember that family
integration with a disabled child consists of two areas: emotional (love, attachment,
acceptance) and task-oriented (participation in household members’ life).
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Wprowadzenie

Zainteresowanie problematyka rodziny wynika z przekonania, Ze stanowi ona
dla dziecka najlepsze naturalne srodowisko rozwojowe. Psychospoteczny wptyw
rodzicow na potomstwo ma bardzo rozlegly zasieg, w tym oddziatuje wywiazy-
wanie sie w dorostosci z petnienia rdl spotecznych i rodzinnych, w tym réwniez
pozniejszej roli matki czy ojca (Ziemska, 1986).

Omawianie zagadnien zwigzanych z rodzina, jej funkcjonowaniem i wynikaja-
cymi stad konsekwencjami dla jednostek ja tworzacych staje si¢ szczegdlnie wazne,
gdy jest ona dotknigta chorobg czy niepetnosprawnoscia jednego z jej cztonkow.
W ostatnich latach pojawito sig¢ sporo publikacji pochylajacych sie¢ nad problema-
tyka niepetnosprawnosci w rodzinie (Kornas-Biela 1988; Mrugalska 1988; Nawrot
1990; Obuchowska 1991; Twardowski 1991; Otrebski 1997; Koscielska 2000; Plopa
2008). Wniosek jaki z nich plynie nie jest zbyt optymistyczny. Pojawienie si¢ nie-
petnosprawnosci w rodzinie powoduje wielki szok, z ktéorym praktycznie zadna
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rodzina nie jest w stanie poradzi¢ sobie sama na tyle, aby nie miato to jakiego$
negatywnego wptywu na wszystkich jej cztonkéw. Nie pozwala to na ignorowanie
zjawiska niepetnosprawnosci w rodzinie i stymuluje do poglebienia specjalistycz-
nej wiedzy na ten temat.

Wyniki wspdtczesnych badan nad przyczynami niepelnosprawnosci dzieci
ujawniajg, nieznane wczesniej szerszym kregom, zespoly genetyczne. Opisy obra-
zOw klinicznych nowych zespoléw genetycznych wyraznie wskazujg na specyfike
problemdéw rozwojowych i zwigzana z tym nowosc¢ sytuacji rodziny z dzieckiem
niepelnosprawnym, gdzie przyczyna jego nieprawidtowosci rozwojowych jest
wlasnie zespdt genetyczny. W niniejszym artykule skoncentrowano si¢ na przed-
stawieniu dwoéch z nich, a mianowicie zespotu Downa (ZD) i zespotu kruchego
chromosomu X (FRA X).

Ramy teoretyczne prowadzonych tu rozwazan stanowi z jednej strony teoria
systemow, ktora wspotczesnie najczesciej wykorzystywana jest w analizie Srodowi-
ska rodzinnego, a z drugiej strony teoria stresu, jako przezycia psychicznego beda-
cego konsekwencja doswiadczanych trudnosci i nieprawidtowosci funkcjonowania
systemu rodzinnego w sytuacji niepelnosprawnosci dziecka. Nie bez znaczenia jest
takze aktualnie dostepna wiedza na temat obrazu klinicznego zaburzenia gene-
tycznego, jakim jest zespol Downa i zespol kruchego chromosomu X. Wszystkie
te informacje pozwalajg przyblizy¢ specyfike funkcjonowania rodziny z dzieckiem
niepelnosprawnym w wyniku kazdego z tych zaburzen genetycznych, jak tez opi-
sa¢ przezywane przez nie problemy i trudnosci. Poza poszerzeniem stanu wiedzy,
moze to rowniez by¢ pomocne w prawidtowej organizacji dziatart pomocowych.

Specyfika chorob genetycznych na przykladzie zespolu Downa
i zespolu kruchego chromosomu X

Zarowno zespot Downa (ZD), jak i zespot kruchego/tamliwego chromosomu X
(FRA X), naleza do tych chordb genetycznych, ktére prowadza do opdznienia roz-
woju oraz niepetnosprawnosci intelektualnej. Zespoty te, mimo iz spowodowane
sq roznego rodzaju zmianami w materiale genetycznym, maja bardzo wiele cech
wspolnych.

Zespdt Downa, zwany takze trisomia 21, spowodowany jest aberracja chromo-
somowa i jest on zwigzany z wystepowaniem dodatkowego chromosomu 21. Jest
on najczesciej wystepujaca patologia genotypu czlowieka i jednoczesnie najczestsza
przyczyna uposledzenia umystowego uwarunkowanego genetycznie. Wystepuje
on z czestoscia 1: 600-700. Wérdd osob z ZD mozna wyrdzni¢ trzy grupy chorych:
95% dotyka tzw. trisomia prosta, w ktorej dodatkowy chromosom wystepuje we
wszystkich komodrkach organizmu. Sposrod chorych 4% dotyka tzw. translokacja,
zas u niespetna 1% mamy do czynienia z tzw. mozaika chromosomowa. Dodatkowy
chromosom powoduje u wszystkich chorych wielopoziomowe zaburzenia meta-
boliczne, wady narzadéw wewnetrznych, charakterystyczne cechy fenotypowe
oraz uposledzenie umystowe réznego stopnia (Korniszewski, 1995; Sasiadek, 1996;
Sadowska, Gruna-Ozarowska, Mystek-Prucnal, 2008).
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Trisomia 21 objawia sie zespotlem wad wrodzonych, z ktérych 79% to tzw. wady
mate zwane takze anomaliami, zas pozostate to wady duze (narzadowe i uktado-
we) nazywane cechami dysmorficznymi (Korniszewski, 2005). Jednoczesnie nalezy
podkresli¢, iz nie ma wady wrodzonej, ktora bedzie wystepowac u 100% chorych.
Flinti Yule’a (za: Midro, 2008) twierdza, ze na fenotyp zachowania osoby z ZD skla-
da si¢ charakterystyczny zespot cech lingwistycznych, ruchowych, poznawczych
i spotecznych stale zwigzanych z zaburzeniem natury biologiczne;.

Wisrdd najczestszych cech dysmorficznych nalezy wymienié¢: matogtowie,
plaski profil twarzy, mongoidalne ustawienie szpar powiekowych, krétkie pod-
niebienie twarde, jasne plamki na teczéwce, oczoplas, zez, maly nos, wystajacy,
gruby jezyk, mala objetos¢ jamy ustnej, niewielkie matzowiny uszne, zaburzenia
stuchu, tzw. matpia bruzda dloni, krétka szyja, bardzo miekkie, delikatne i stabe
owtlosienie, niskorosto$¢, wrodzone wady serca, m.in. wypadanie ptatka zastawki
mitralnej, wady przewodu pokarmowego, wady kosé¢ca, w tym 11 par zeber oraz
wady uktadu moczowo-piciowego. Nalezy podkresli¢, ze cechy te sa widoczne juz
w okresie zycia plodowego, bardzo charakterystyczne i zasadniczo nie zmienia
sie w biegu zycia. Dodatkowo u wiekszosci 0sob z ZD wystepuje zwigkszona po-
datnos¢ na zakazenia i choroby autoimmunologiczne, w tym biataczke, niedobdr
witamin i mikroelementéw (gltéwnie z grupy B oraz witamin A i C), zaburzenia
w funkcgjonowaniu tarczycy i osi podwzgdrzowo-przysadkowej.

U wszystkich dzieci i mtodziezy z ZD wystepuja nieprawidlowosci lokomogji
i postawy oraz dojrzewania i wzrastania tkanek i narzadéw. Opéznienie i dyshar-
monia rozwoju fizycznego narastajg wraz z wiekiem, najwigkszy deficyt dotyczy
pomiarow obwodu glowy i dlugosci ciala (Sadowska, Mystek, Gruna-Ozarowska,
2002, 2008).

Rozwéj psychomotoryczny dzieci z ZD jest opdzniony. Pézno pojawiaja sie
prawidtowe wzorce w motoryce spontanicznej i czesto sa one zastepowane przez
nieprawidtowe wzorce lokomogji i postawy. Dzieci z ZD samodzielnie siadaja
w okolicach 14 miesigca zycia, za$ umiejetno$¢ samodzielnego chodzenia opano-
wuja w 2 roku zycia (Choinska, Sadowska, Bartosik, 2002). Wady postawy wy-
stepuja u blisko 80% chorych. Najczestsze to: wady stop i kolan, klatki piersiowej
i kregostupa (Kus$, Sadowska, Mystek, 2002).

U chorych z ZD mozna zaobserwowac nie tylko okreslone cechy wygladu ze-
wnetrznego, ale takze niepetlnosprawnos¢ intelektualna, najczesciej stopnia umiar-
kowanego lub znacznego. Ponadto u osob tych wystepuje specyficzny profil po-
ziomu rozwoju i przebiegu réznych proceséw poznawczych (Zasepa, 2003, 2008).
Opoznienie w rozwoju poznawczym, ktoére wystepuje od urodzenia, nasila si¢
w wieku 2-4 lat. Takze od urodzenia mozna obserwowac trudnosci z rozwojem
mowy, ktdre w duzej mierze sa spowodowane wadami ukladu stomatognatycz-
nego (Necka, 2006 za: Sadowska, Gruna-Ozarowska, Mystek-Prucnal, 2007, 2008).
W okresie dziecinstwa, do 12 roku zycia, charakterystyczne sa deficyty w krotko-
trwalej pamieci stuchowej. W okresie adolescencji natomiast najczesciej wystepuja
deficyty w werbalnej pamieci operacyjnej i trudnosci w przypominaniu (Zasepa,
2008).
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W wieku dorostym zauwaza sie¢ symptomy demencji, moze takze pojawic sie
jakanie. Podobnie jak w poprzednich okresach rozwojowych, charakterystyczna
jest rozbiezno$¢ pomiedzy poziomem niewerbalnego poznawczego rozwoju a ro-
zumieniem syntaktycznym. Tak samo jak w okresie wcze$niejszym, utrzymuje sie
tendencja do wystepowania mniejszej ilosci zachowan problemowych w poréwna-
niu z osobami z uposledzeniem intelektualnym bez zespotu Downa (Zasepa, 2008).
Wraz z wiekiem wzrasta czestos¢ zaburzen depresyjnych oraz zachowan agresyw-
nych (Chapman, Hesketh, 2000).

Nalezy podkresli¢, ze na wszystkich poziomach wieku, rozwdj spoteczny jest
wyzszy niz rozw¢j intelektualny. Cunningham (1992) podaje, ze WDS u dzieci z ze-
spotem Downa jest zazwyczaj wyzszy od WI o 3 lata. Ponadto, w poréwnaniu z in-
nymi funkcja mi, lepiej jest rozwinieta percepcja oraz pamig¢ wzrokowa i pamieé
diugotrwala, a takze rozumienie spoteczne (Zasepa, 2003). Longitudinalne badania
0s6b z ZD wskazuja na to, ze ich iloraz inteligencji obniza si¢ wraz z wiekiem (Carr,
1995).

W diagnozie funkcjonowania dzieci z niepelnosprawnoscia intelektualna,
obok poziomu intelektualnego, niezmiernie wazna jest ocena ich zachowan przy-
stosowawczych, czyli stopnia dojrzatosci spotecznej. Na podstawie licznych ba-
dan (Kostrzewski, 1963; Cunningham, 1992; Carr, 1995; Hauser-Cram i in., 2001;
Kostrzewski, Zasepa, 2002; Zasepa, 2003; Dykens, 2006) mozna stwierdzi¢, iz w roz-
woju przystosowawczym dzieci z ZD charakterystyczne sa: systematyczny, chociaz
nieproporcjonalny w stosunku do wieku zycia wzrost dojrzatosci spotecznej, zna-
czacy wplyw klimatu rodzinnego, zwtaszcza relacji z matka na poziom rozwoju
w tej sferze oraz przewaga rozwoju spotecznego nad rozwojem intelektualnym.

Zasepa (2008) zauwaza, ze u dzieci z ZD wystepuje charakterystyczny profil
rozwoju umiejetnosci przystosowawczych. Najgorzej sa rozwiniete umiejetnosci
zwiazane z mowa, pojeciami takimi, jak liczba czy czas, natomiast umiejetnosci
zwiazane z kontaktami z innymi, odpowiedzialnoscia i uspolecznieniem sq rozwi-
nigte najlepie;j.

Z rozwojem spoltecznym zwigzany jest takze rozwdj emocjonalny. Wishart
i Pitcairn (2000) uwazaja, potwierdzajac tym samym obiegowy stereotyp na temat
0s0b z ZD, ze sg one empatyczne, przyjacielskie i serdeczne. Jednoczeénie wystepu-
ja unich deficyty w zakresie rozpoznawania i odzwierciedlania emogji, co moze by¢
zwiazane z nieprawidlowosciami wystepujacymi w uktadzie nerwowym (Wishart,
Pitcairn, 2000).

W zakresie struktury osobowosci dzieci z ZD w wieku 8-15 lat sa bardzo po-
dobne do 4-7-letnich dzieci o prawidtowym rozwoju intelektualnym (Kostrzewski,
2002). Dzieci z ZD, w opinii oséb dorostych, sa oceniane jako milte, serdeczne, ta-
godne, zalezne, powolne, postuszne, chociaz czasami uparte (Kostrzewski, 2002).
Zdaniem swoich rodzicéw, brakuje im wytrwatosci, cierpliwo$ci, samodzielnosci,
praktycznosci oraz $miatosci (Kostrzewski, 2002).

Minczakiewicz (1995) na podstawie badan podzielita grupe osoéb z ZD na oso-
by eretyczne — zywe, ruchliwe i ciekawe $wiata oraz torpidne, czyli apatyczne, spo-
kojne i zahamowane. Pierwsza grupa jest towarzyska, tatwo nawiazuje kontakty
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z innymi, maja tendencje do zachowan ztosliwych i agresywnych, zas dzieci z dru-
giej grupy nie wykazuja inicjatywy, majq skfonno$¢ do ptaczu i reagowania ztoscia
w sytuacjach trudnych, sa takze impulsywne (Minczakiewicz, 1995).

Walas (2003 za: Zasepa, 2008) oraz Chmielewska (2003 za: Zasepa, 2008) stwier-
dzili, Ze pod wzgledem cech temperamentu dzieci z ZD sa bardziej podobne do
dzieci w tym samym wieku umyslowym niz w tym samym wieku zycia. Zdaniem
Chmielewskiej (2003 za: Zasepa, 2008) dzieci te sa mniej towarzyskie i aktywne od
swoich réwie$nikéw.

Dtugos¢ zycia 0séb z niepelnosprawnoscia intelektualng na przestrzeni ostat-
nich lat systematycznie wzrasta. Bush i Beail (2004) uwazaja, ze Srednia dlugos¢
zycia w tej grupie to 50 lat, zas ponad 20% zyje nawet do 55-60 lat. Sytuacja taka
wiaze sie z nowymi wyzwaniami dla blizszego i dalszego srodowiska 0séb z nie-
petnosprawnoscia intelektualna. Nalezy podkresli¢, iz wraz z wiekiem w tej grupie
chorych spada poziom zdolnosci przystosowawczych, funkcjonowania intelektual-
nego, a takze moga pojawiac si¢ zmiany o charakterze demencyjnym. Osoby z ZD
moga tez dos¢ wczesénie zachorowac na chorobe Alzheimera (Zigman i in., 2004).

Zespot tamliwego chromosomu X jest druga po zespole Downa najczest-
sza przyczyna genetycznie uwarunkowanej niepetnosprawnosci intelektualne;.
Czestos¢ jego wystepowania to 1: 4000 u mezczyzn i 1: 8000 u kobiet. Zespot ten
jest dziedziczony jako cecha dominujaca, sprzezona z chromosomem X. Jego nazwa
pochodzi od charakterystycznego zatamania widocznego na konicu dtugich ramion
chromosomu X. Przyczyna jest mutacja w genie FMRI1 zlokalizowanym w Xq27.3.
Osoba chora posiada powyzej 220 trojnukleotydowych powtdrzen CGG, zas osoba
z permutacja, u ktorej nie wystapia pelne objawy choroby, w tym niepetnospraw-
nos¢ intelektualna, od 60 do 220 powtorzen (Latos-Bielenska, 2006).

Chlopcyidziewczetardznia sie pod wzgledem ilo$cii glebokosci wystepujacych
objawéw. U dziewczynek moga jedynie wystapi¢ problemy z uczeniem sie, trud-
nosci w koncentracji uwagi oraz chwiejno$¢ nastrojow (Roberts i in., 2006). Jedynie
u 30% z nich stwierdza si¢ uposledzenie umystowe, u chfopcow zas w 85%.

W zespole FRA X wystepuje bardzo wiele objawow, ktére mozna przyporzad-
kowac¢ do innych chorob, stad tez jego rozpoznanie w wieku dziecigcym jest trudne.
Wystepujace objawy staja si¢ charakterystyczne dopiero w okresie miodzieniczym
lub dorostym. Stad tez rodzice rzadko udaja si¢ ze swoim dzieckiem na badania
genetyczne, zeby ustali¢ przyczyne zaburzen wystepujacych u potomka. W efekcie
za$ czesto zdarzaja si¢ rodziny, w ktérych wiecej niz jedno dziecko jest dotkniete
ta choroba.

Cechy charakterystyczne tego zespolu mozna potaczy¢ w trzy grupy dotycza-
ce: wygladu zewnetrznego i stanu somatycznego, funkcjonowania intelektualnego
oraz zachowania, interakgji spotecznych oraz emocji. W wygladzie zewnetrznym
typowe sa: duza glowa, wydtuzona zuchwa, prognatyzm, dtuga twarz, szerokie
czoto, duze, odstajace malzowiny uszne, powigkszone narzady plciowe oraz sko-
lioza, plaskostopie i nadmierna ruchliwos¢ w stawach. Czesto wystepuja takze do-
legliwosci kardiologiczne, w tym wypadanie platka zastawki mitralnej, przewle-
kle zapalenie zatok i ucha srodkowego, zaburzenia widzenia oraz dolegliwosci ze
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strony uktadu pokarmowego (refluks zotadkowo-przetykowy). Ponadto po 50 roku
zycia moga wystapi¢ objawy charakterystyczne dla zespotu drzenia i ataksji, zwia-
zanego z zespotem famliwego chromosomu X (Lisik, 2005). Objawy przypominaja
chorobe Parkinsona i naleza do nich: ataksja, drzenia, pogtebiajace sie problemy
z pamiecig krdtko- i dtugotrwatg oraz zaburzenia rownowagi.

U wigkszos$ci chlopcéw z tym zespolem wystepuje uposledzenie umystowe,
za$ IQ wynosi zazwyczaj ponizej 65 i obniza si¢ wraz z wiekiem. Charakterystyczne
sg trudnosci ze spostrzeganiem, skupieniem uwagi oraz pamiecia dtugotrwala.
Czesto jednak dzieci z FRA X majg bardzo dobra pamig¢ wzrokowa, szczegolnie
do twarzy i miejsc. Ogromna wage przywiazuja takze do rutyny i powtarzalnosci
codziennych zachowan, za$ zmiana rytmu dnia, por positkow, aktywnosci, a na-
wet 0s6b w otoczeniu powoduje u nich niepokdj, lek i agresje (Hessl i in., 2007).
Przywiazanie do rutyny, w polaczeniu z wystepujacymi zachowaniami stereotypo-
wymi, trudnosciami w mowie, stabym kontaktem wzrokowym, nadwrazliwoscia
na dotyk, zapach czy dzwieki, powoduje, Ze dzieci te bardzo czesto sg diagnozowa-
ne jako autystyczne.

W tym miejscu nalezy zwroci¢ uwage na powigzanie zespolu kruchego chro-
mosomu X z zaburzeniami ze spektrum autystycznego. Po pierwsze z powodu po-
dobienistwa objawow oraz braku wiedzy na temat tego zespotu, dzieci z FRA X
bardzo czesto sg diagnozowane jako dzieci autystyczne. Dopiero wraz z postepem
ich rozwoju, zdobywaniem wiedzy przez samych rodzicow lub najblizsze srodo-
wisko, okazuje sie, ze dziecko nie przejawia zachowan typowych dla autyzmu, za$
pojawiaja sie cechy charakterystyczne, dotyczace gtéwnie wygladu i interakgji spo-
fecznych, dla jakiegos innego zaburzenia. Po drugie u niektérych z dzieci, przez
cale zycie, wystepuja zachowania autystyczne, obok ktoérych pojawiaja sie typowe
dla zespotu kruchego chromosomu X cechy wygladu zewnetrznego oraz uposle-
dzenie umystowe. W tej sytuacji zasadne jest rozréznianie zespotu kruchego chro-
mosomu X bez zaburzen autystycznych i zespotu z zaburzeniami autystycznymi
(Price, Vandergift, Martin, 2007). Rozstrzygajace w takim przypadku sa badania
genetyczne.

U dzieci z FRA X mozemy zaobserwowac¢ nasilone unikanie relacji spotecz-
nych, nieche¢ do przebywania w nieznanym otoczeniu oraz w duzej grupie ludzi,
a takze wycofywanie sie z zainicjowanych przez inna osobe kontaktéw (Hagerman,
2002; Roberts i in., 2006). Blisko 75% chtopcow z FRA X jest bardzo nie$miatych,
w sytuacjach spotecznych przejawia podwyzszony lek, ktéry moze prowadzi¢ do
atakow paniki (Hagerman, 2002). W sytuacjach napigcia dzieci te bardzo czesto re-
aguja zfoscia, agresja i pobudzeniem psychoruchowym. Na podstawie badan Hessl
iin. (2007) stwierdzili, ze dzieci z FRA X najczesciej stosuja takie zachowania autoa-
gresywne, jak gryzienie i uderzanie o cigzkie przedmioty lub $ciane, zas blisko po-
towa z nich stosuje takze agresje fizyczng (kopanie, uderzanie, plucie) w stosunku
do najblizszego otoczenia i opiekunow.

Praktycznie 100% dzieci z kruchym chromosomem X demonstruje zachowania
stereotypowe. Do najczesciej zaobserwowanych naleza: machanie czy potrzasanie
rekoma oraz nogami, krecenie sie w kétko, ssanie kciuka, chodzenie po pokoju, roz-
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ktadanie i sktadanie drobnych przedmiotéw (Roberts i in., 2006; Hessl i in., 2007).
Czestos¢ zachowan stereotypowych wzrasta w sytuacji leku, napiecia oraz podczas
wydarzen nieoczekiwanych i w nowych sytuacjach.

W zachowaniu dzieci z zespotem kruchego chromosomu X mozna ponadto
zaobserwowac: unikanie kontaktu wzrokowego i dotyku, trudny do przetamania
updr, nieche¢ do eksperymentowania i podejmowania nowych aktywnosci oraz zu-
bozona mimike i gestykulacje (Kaufman i in., 2004; Roberts i in., 2006; Hessl i in.,
2007). Dzieci te majq takze trudnosci z rozpoznawaniem emocji innych, empatia
oraz prawidiowa interpretacja mimiki, tonu gtosu czy gestykulagiji.

Rozwdéj mowy jest opdzniony, czesto pierwsze stowa pojawiaja sie dopiero
w okolicach 3 roku zycia. Dzieci te maja trudnosci z nauka poje¢ abstrakcyjnych,
prawidlowq skladnig, rozumieniem przenosni, czesto uzywaja agramatyzmow
oraz perseweracji (Price, Vandergift, Martin, 2007). Mozna odnie$¢ wrazenie, ze ich
mowa nie stuzy do komunikagji, traktowana jest raczej jako forma aktywnosci czy
zabawy. U dzieci tych wystepuje takze mata spontanicznos¢ aktow komunikacyj-
nych, rzadko inicjujg kontakt, sa bierne, za$ ich komunikaty sg czesto odtwdrcze
(Garbarczyk, Loska, 2000; Abbeduto, 2005). U oséb z FRA X ponadto wystepuje
nadmiernie szybkie tempo mowienia, zlewanie si¢ wyrazéw, stopniowo wzrasta
glo$nos¢, zas ton czy intonacja glosu nie sa dostosowane do wypowiedzi.

Wraz z wiekiem spada iloraz dzieci z FRA X, staja si¢ one coraz bardziej bierne
i zalezne, za$ charakterystyczne cechy w ich wygladzie zewnetrznym nasilajg sie.

Sytuacja, w ktorej kobieta, a czesto takze jej najblizsi, dowiaduje sie o powaznej
wadzie swojego dziecka, jest z pewnoscig sytuacja trudna i traumatyczna. W litera-
turze mozna znalez¢ informacje wskazujace na to, iz okoto 90% kobiet decyduje sie
w tej sytuacji na przerwanie cigzy (Mansfeld, Hopfer, Marteau, 1999). Mozna wiegc
optymistycznie zatozy¢, ze 10% kobiet w okresie cigzy zdota pozytywnie przewar-
tosciowac swoje wczesniejsze wyobrazenia o dziecku i zbierze informacje, ktére
pomoga im w wychowywaniu dziecka z ZD.

Z inna sytuacja mamy do czynienia w przypadku zespotu kruchego chromoso-
mu X. Nierzadko pierwsza diagnoza stanu dziecka, z ktdra zapoznajq si¢ rodzice,
wskazuje na zaburzenie ze spektrum autystycznego. Po okresie przystosowania sie
i pogodzenia z niepelnosprawnoscia, nowa diagnoza jest dla nich szokiem i du-
zym obcigzeniem. Zdarza sie jednak, ze dopiero wykonanie badan genetycznych
pozwala im na zrozumienie, czym jest niepetnosprawnos$¢ ich dziecka oraz jakie
dziatania nalezy podja¢, aby zapewni¢ mu optymalny rozwd;.

Niepelnosprawnos¢ dziecka jako czynnik destabilizujacy
system rodzinny

Sytuacja utraty sprawnosci czy zdrowia przez ktéregos z cztonkéw rodziny
destabilizuje uktad diady matzenskiej (Obuchowska, 1999). Z tym samym mechani-
zmem, tylko ze o wigkszej sile i dtuzszym czasie trwania, mamy do czynienia w sy-
tuacji narodzin dziecka obcigzonego choroba genetyczna. Sytuacja ta powoduje, ze
w malzenstwie pojawia sie ostre lub przewlekle napiecie, ktore prowadzi do jednej
z czterech reakgji emocjonalnych u matzonkéw (Kotbik, 1994). Moga oni wéwczas
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oddali¢ sie od siebie, wejs¢ w konflikt, zjednoczy<¢ wokot wspdlnej troski/problemu
lub jeden ze wspotmatzonkow moze zrezygnowac ze swojego sposobu funkcjono-
wania dla ratowania harmonii zwigzku.

Kazdy wymieniony sposob reagowania stuzy ,,utrzymaniu stabilnosci jednost-
ki lub rodziny, jednak stabilnos¢ ta moze by¢ utrzymana tylko za cene zmian funk-
cjonowania jakiegos innego cztonka rodziny. Kazdym z tych mechanizméw rzadzi
rowniez emocjonalna reaktywnosé obu partneréw” (Kotbik, 1994, s. 36). Dystans
psychiczny badz fizyczny matzonkéw wobec siebie moze powodowac, ze swoje po-
trzeby blisko$ci zaczna oni realizowac na zewnatrz, np. angazujac si¢ w inng relacje
interpersonalng lub prace. Taka sytuacja moze rodzi¢ kolejne konflikty, poczucie
krzywdy u osoby, ktdra zderza si¢ z realizacja potrzeby bycia razem przez partnera
na zewnatrz diady. Po okresach konfliktéw moga nastapic¢ okresy bliskosci.

Ten sposob redukcji napiecia zwiazanego z sytuacja trudna nie przynosi efek-
tow, chociaz jest czesto wykorzystywany w sytuacji urodzenia si¢ ciezko chorego
dziecka. Wedtug Koscielskiej (2000) mezczyzni, dysponujac mniejszym zakresem
$rodkéw radzenia sobie ze stresem, majg wigksza trudnos¢ z poradzeniem sobie
z problemem pojawienia si¢ w rodzinie dziecka niepelnosprawnego i w efekcie sto-
suja strategie ucieczkowe, ciezar opieki przenoszac na matke.

Innym sposobem redukcji napiecia zwigzanego z sytuacja stresowa sa ustep-
stwa jednego z partnerow na rzecz diady. Nierealistyczne oczekiwania moga znaj-
dowac¢ wyraz w uczuciach partnera, ktéory ma przekonanie, ze to na nim spoczy-
wa odpowiedzialnos¢ za utrzymanie harmonii w systemie i dobrego emocjonalnie
samopoczucia pozostalych cztonkéw rodziny. Nacisk na wybdr tego rozwigzania
moze ptynaé z obu stron. Osoba ulegta nie chce ponosi¢ odpowiedzialnosci i woli
skupic sie na realizacji zadan, ktére wyznacza jej strona dominujaca. Ta natomiast
ma poczucie, ze wie, co jest najlepsze dla systemu i ma potrzebe posiadania kon-
troli.

Ostatnim sposobem rozwiazania sytuacji trudnej jest koncentracja na dzie-
cku, ktdéra najczesciej przybiera forme bliskosci pomiedzy matka a dzieckiem,
z wykluczeniem lub nawet marginalizowaniem roli ojca. Ojciec moze t¢ sytuacje
akceptowac lub si¢ od niej zdystansowac. W tej sytuacji to dziecko, stajac si¢ nie-
jako kartg przetargowa w relacjach w diadzie, jest najbardziej narazone i wrazliwe
na zaburzenia rownowagi w relacjach systemu rodzinnego (Kotbik, 1994). Barnett
i Boyce (1995) zaobserwowali, ze matki dzieci z ZD zredukowaly swoja prace za-
robkowgq o 7 godz./tydz., zwiekszyly czas przeznaczony na opieke nad dzieckiem
09 godz./tydz. w poréwnaniu z czasem przeznaczonym na opieke nad dzieckiem
zdrowym. W tym samym czasie mezczyzni zintensyfikowali swoje dziatania na
polu zawodowym.

Wybdr strategii radzenia sobie z sytuacja stresowa zalezy takze od pici rodzica.
Matki czeSciej stosujq strategie skoncentrowane na emocjach, poszukiwaniu wspar-
cia spotecznego, czesto wykazuja tez nadmierne poczucie winy, natomiast ojcowie
najczesciej koncentruja sie na zadaniu (Bedkowska-Heine, 2007). Wychowujac dzie-
cko z ZD, matki w pordwnaniu z ojcami czesciej stosuja takie metody jak: poszuki-

strona 98



wanie emocjonalnego badz instrumentalnego wsparcia, rezygnacja z konkurencyj-
nej aktywnosci, koncentracja na emocjach i ich roztadowaniu oraz zaangazowanie
sie w zycie religijne (Sullivan, 2002). Warto doda¢, ze nie stwierdzono istotnych
roézni¢ w zakresie sposobéw radzenie sobie ze stresem u matek dzieci z ZD, matek
dzieci z autyzmem oraz matek dzieci z FRA X (Abbeduto i in., 2004). Jednoczesnie
ojcowie dzieci z ZD doswiadczaja stresu, ktorego zrodet gldwnie upatruja w sy-
tuagji finansowej rodziny oraz trudno$ciach z planowaniem przysztosci (Sanders,
Morgan, 1997).

Chociaz narodziny dziecka z choroba genetyczna niewatpliwie obciazajq ro-
dzing i staja si¢ zZrodltem wielorakich sytuacji stresowych, to opieka nad dzieckiem
moze takze dostarcza¢ radosci, pozytywnych doswiadczen i satysfakcji. Rodzice
dzieci z ZD w poréwnaniu z rodzicami dzieci rozwijajacych sie prawidtowo odczu-
waja wiecej satysfakgji z rodzicielstwa (Noh i in., 1989). Dodatkowo twierdza, Ze ich
dzieci sa szczesliwsze, bardziej kochane i przynosza im wiecej radosci, niz gdyby
byly zupelnie zdrowe (Latini, 2002).

Zrédtem stresu w systemie rodzinnym jest nie tylko pierwszy kryzys zwiazany
z przyjsciem na $wiat dziecka z choroba genetyczng i zwigzane z nim zmiany za-
chodzace w diadzie. Jego przyczyn mozemy takze szuka¢ w relacjach pomiedzy ro-
dzicami a samym dzieckiem chorym, rodzicami a pozostatymi dzie¢mi, pomiedzy
rodzenstwem oraz pomiedzy systemem rodzinnym a innymi systemami — dziadko-
wie, przyjaciele, dalsza rodzina, sasiedzi itd.

Relacje pomiedzy rodzicem a jego dzieckiem ksztattuja si¢ zasadniczo juz od
chwili poczecia. Zazwyczaj dziecko jest planowane, oczekiwane z rados$cia, zas
rodzice uktadaja scenariusze jego przysztosci. Narodziny dziecka z choroba gene-
tyczna, ktérg widac juz od pierwszych chwil zycia dziecka, jak ZD, staja sie wiec
bolesnym przerwaniem radosci. Pogodzenie si¢ z narodzinami dziecka z niepetno-
sprawnoscia, wymagajacego nieustannej opieki i pomocy, powoduje zal, strach, bdl
i rozpacz. Okres ten to swoista zatoba po nienarodzonym, a wymarzonym dziecku
zdrowym.

Oile rodzice dziecka z ZD do$¢ szybko otrzymuja diagnoze, bardziej lub mniej
profesjonalng pomoc oraz opieke i moga zaczaé mimo wszystko normalng codzien-
nos¢, to rodzice dziecka z FRA X sg w zupelnie odmiennej sytuacji. Po pierwsze
choroba ich dziecka nie jest zwykle widoczna od urodzenia, tak wiec proces do-
chodzenia do diagnozy moze by¢ bardzo dtugi. Po drugie poczatkowe zaburzenia
ujawniane przez ich dziecko klasyfikowane sa zwykle jako zaburzenia ze spektrum
autystycznego (Hagerman, 2002). Dopiero potem, czesto przez przypadek, rodzice
orientuja sie, ze ich dziecko jest inne niz dziecko z autyzmem. Zaczynaja wiec ko-
lejng droge poszukiwania diagnozy, informacji, kolejne badania i konsultacje. Na
podstawie wlasnych badan stwierdzono, iz dziecko z FRA Xjest zazwyczaj prawid-
towo diagnozowane okoto 10 roku zycia, natomiast diagnoza przed ukonczeniem
6 lat jest rzadka.

Sytuacja, przed ktdra staja rodzice, odbija sie¢ niewatpliwie na ich relacjach
z dzieckiem. Sprzyja ona ksztaltowaniu sie¢ nieprawidtowych postaw wobec dzie-
cka. Las (1995) stwierdzita, iz tylko 20% ojcdw dzieci z uposledzeniem umystowym
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przejawia postawy pozytywne i akceptujace wobec swojego dziecka. Natomiast
Kornas-Biela (1988) zauwazyla, ze poczatkowo negatywna postawa rodzicow,
szczegolnie ojcoOw, zmienia si¢ wraz z uplywem czasu. Wraz z uptywem miesiecy,
a nierzadko lat, od diagnozy rodzicom udaje si¢ wytworzy¢ bardziej emocjonalny
kontakt ze swoim dzieckiem, zwiekszy¢ tolerancje wobec niepowodzen, a takze
stawia¢ realne wymagania. Uczucia rodzicéw sa mniej dramatyczne, oni sami sa
lepiej przygotowani do penienia rol rodzicielskich i czerpia z nich wieksza satys-
fakcje (Kornas-Biela, 1988).

Rodzice czesto nie wiedza, jaka postawa wobec dziecka jest prawidlo-
wa i miotaja sie od postawy obojetnej, przez nadmiernie fagodng do surowe;j.
Nie wszystkim z nich udaje sie¢ wypracowa¢ wiasciwy stosunek do dziecka.

W wynikajacym z badan obrazie relacji pomiedzy rodzicami a dzie¢mi z ZD
mozna zauwazy¢, ze juz od pierwszych dni zycia dziecka sa one inne niz w przy-
padku dzieci zdrowych. I tak, matki noworodkéw z ZD mniej czasu poswigcaja na
komunikacje ze swoim dzieckiem (Slonims, McConachie, 2006) oraz przejawiaja
wzorce przywiazania niedajace poczucia bezpieczenistwa (Vaughn i in., 1994). Po-
nadto rodzice dzieci z ZD sa takze bardziej dyrektywni niz rodzice dzieci zdrowych
(Stoneman, Brody, Abbott, 1983). W relacjach tych mozna zauwazy¢ duza asyme-
trie, brak relacji partnerskich oraz bardzo czeste przyjmowanie przez rodzicéw roli
nauczyciela. Ponadto rodzice czesto nie zwracaja uwagi na aktywnos¢ swojego
dziecka i jego potrzeby w danej chwili, wybieraja formy interakcji czy aktywnosci
przekraczajace jego mozliwosci (Mahoney, Fors, Wood, 1990). Zdarza sie tez, ze
rodzice postrzegaja swoje dzieci jako mtodsze niz w rzeczywisto$ci, bardziej dzie-
cinne i mniej zaradne, co moze z kolei powodowac¢ obnizenie wymagan i infantyli-
zowanie dziecka (Fidler, 2003).

Badan dotyczacych relacji pomiedzy rodzicami a dzie¢mi z FRA X jest zde-
cydowanie mniej. Mozna stwierdzi¢, iz matki dzieci z kruchym chromosomem
X maja wiecej symptomdéw depresyjnych i gorsze samopoczucie niz matki dzieci
z ZD i dlatego sa mniej aktywne, zmobilizowane do dzialania i rzadziej przejmuja
inicjatywe (Abbeduto i in., 2004; Lewis i in., 2006). Matki te uwazaja takze, iz cho-
roba ich dzieci czesto stawia przed nimi zbyt duze wymagania, ktérym nie potrafia
sprostac i dlatego moga one by¢ bierne (Lewis i in., 2006). Na podstawie wtasnych
badan zauwazono, iz matki dzieci z FRA X sa bardziej zagubione niz matki dzieci
z ZD, czesto maja sprzeczne oczekiwania wobec mozliwosci swojego dziecka, nie-
oczekiwanie zmieniaja wymagania oraz brakuje im wiedzy dotyczacej rozwoju ich
potomstwa.

Kolejnym zrodtem stresu w systemie rodzinnym z dzieckiem chorym na choro-
be genetyczng moga by¢ relacje pomiedzy rodzenstwem oraz pomiedzy rodzicami
a zdrowym/i dzie¢mi. Zadaniem rodzicow jest troszczy¢ si¢ o to, by ich wszystkie
dzieci miaty takie same prawo do rozwoju, zblizone mozliwosci realizacji planow
i aspiracji zyciowych. Tylko w sytuacji, gdy dziecko zdrowe nadal bedzie miato
mozliwo$¢ spelniania sie w systemie, gdy bedzie czulo si¢ nadal kochane i wazne,
bedzie ono mogto wytworzy¢ silng i pozytywna wiez z niepelnosprawnym bratem
lub siostra.
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Podsumowanie

Narodziny dziecka z niepelnosprawnoscia powoduja fundamentalne zmiany
w systemie rodzinnym. Kazda z osob uczy sie na nowo swojej roli, okresla swoje
miejsce, dokonuje swoistego przewartosciowania. Trzeba znalez¢ miejsce nie tylko
dla nowego cztonka rodziny, ale i dla nowego stylu zycia. I w tym zawirowaniu
zwigzanym z diagnozowaniem, rehabilitowaniem, zarabianiem, szukaniem no-
wych form pomocy i terapii, nie mozna zapomnie¢ o jednym: , dla zintegrowania
dziecka niepelnosprawnego z rodzina sg potrzebne dwie ptaszczyzny: emocjonalna
(poczucie przywiazania do rodziny, mitos¢, wiez uczuciowa z jej cztonkami, akcep-
tacja wspodlnych systemdéw wartosci) i zadaniowa (udziat w zyciu domownikéw)”
(Sadowska, 1996).
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