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Wprowadzenie

Zainteresowanie problematyka rodziny wynika miedzy innymi z przekonania, ze
stanowi ona dla dziecka najlepsze naturalne srodowisko rozwojowe, dzigki moz-
liwo$ci otoczenia go opieks i zaspokajania jego potrzeb (Ziemska, 1973). Psycho-
spoleczny wplyw rodzicow na potomstwo, majac rozlegly zasieg, oddziatywu-
je m.in. na rozwdj funkcji poznawczych dziecka, a p6Zniej na jego osiggniecia
szkolne; ustalenie jego rownowagi uczuciowej i dziatalnosci spotecznej; formo-
wanie obrazu samego siebie i stosunku do grupy réwie$niczej; wywigzywanie sie
z pelnienia 1l spotecznych i rodzinnych, w tym réwniez p6zniejszej roli matki
czy ojca wobec whasnych dzieci (Ziemska, 1986).

Omawianie zagadnien zwigzanych z rodzing, jej funkcjonowaniem i wyni-
kajacymi stad konsekwencjami dla jednostek ja tworzacych staje si¢ szczegélnie
wazne, gdy jest ona dotkni¢ta choroba czy niepelnosprawnoscia jednego z jej
cztonkéw. W ostatnich latach pojawilo sie sporo publikacji pochylajacych sig
nad problematyka niepelnosprawnoéci w rodzinie (Borzyszkowska, 1984; Stroj-
nowski, 1986; Kornas-Biela, 1988; Mrugalska, 1988; Nawrot, 1990; Obuchowska,
1991; Twardowski, 1991; Otrebski, 1997; Koscielska, 2000; Plopa, 2008). Wnio-
sek jaki z nich ptynie, nie jest zbyt optymistyczny. Pojawienie si¢ niepelnospraw-
nosci w rodzinie powoduje wielki szok, z ktérym praktycznie zadna rodzina nie
jest w stanie poradzi¢ sobie sama na tyle, aby nie mialo to negatywnego wptywu
na wszystkich jej czlonkow.
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Wspotczesnosé ze swoja dynamika zmian nie pozwala jednak na zupetng obo-
jetnos¢ badaczy zjawiska niepelnosprawnosci w rodzinie i przyjmowanie wnio-
skéw juz opracowanych przez innych. Pojawiaja si¢ nowe, nieistniejace wezeéniej
okolicznosci, zmuszajace do weryfikacji refleksji w tym temacie. Tym, co poru-
szylo nasza ciekawo$c, jest fakt pojawienia si¢ wéréd przyczyn niepetnospraw-
nosci dziecka zespotéw genetycznych, ktorych nie znalismy wezeéniej. Coraz
bogatsze opisy obrazéw klinicznych nowych zespotéw genetycznych wyraznie
wskazujg na specyfike probleméw rozwojowych i zwigzang z tym nowo$¢ sytuacji
rodziny z dzieckiem niepetnosprawnym, gdzie przyczyna jego nieprawidtowosci
rozwojowych jest wlasnie zespdl genetyczny. W niniejszym artykule przedsta-
wiamy szczegolnie dwie okolicznoici: jedna — kiedy przyczyna niepelnospraw-
nosci dziecka jest zespét Downa (ZD) i druga - kiedy jest nig zespdt kruchego
chromosomu X (FRA X).

Ramy teoretyczne prowadzonych tu rozwazan stanowi z jednej strony teoria
systemow, ktéra wspolcze$nie najczesciej wykorzystywana jest w analizie $rodo-
wiska rodzinnego, a z drugiej strony teoria stresu, jako przezycia psychicznego
bedacego konsekwencja doswiadczanych trudnosci i nieprawidtowosci funkcjo-
nowania systemu rodzinnego w sytuacji niepelnosprawnosci dziecka. Nie bez
znaczenia jest takze aktualnie dost¢pna wiedza na temat obrazu klinicznego
zaburzenia genetycznego, jakim jest zesp6t Downa i zespét kruchego chromo-
somu X. Wszystkie te informacje pozwalaja przyblizy¢ specyfike funkcjonowa-
nia rodziny z dzieckiem niepetnosprawnym w wyniku kazdego z tych zaburzen
genetycznych, jak tez opisa¢ przezywane przez nie problemy i trudnosci. Poza
poszerzeniem stanu wiedzy moze to réwniez by¢ pomocne w prawidtowej orga-
nizacji dzialai pomocowych.

Rodzina jako system!

Podstawy dla analizy rodziny jako systemu stala si¢ ogélna teoria systemow
(OTS), ktéra powstata i zaczela si¢ rozwijaé w latach 30. XX wieku. Jej poczatki
znajdujemy w naukach biologicznych, matematycznych i fizycznych, a za twor-
cg OTS uznaje si¢ austriackiego biologa i filozofa Ludwiga von Bertalanffy’ego
(1984), ktory zintegrowat wiedzg z wielu dziedzin zajmujacych si¢ podejéciem
systemowym. Wlaczyl on do OTS rowniez cybernetyke, teorie informacji, teorie
graféw i teorie decyzji.

! W przygotowaniu podrozdziatu wykorzystano materialy opracowane przez proseminarium
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Bertalanffy (1984) zalozyl w swojej teorii, iz powigzane cz¢$ci determinuja
cechy systemu, a cato$¢ ma zwrotny wplyw na wlasciwosci czgsci. Nie wystarczy
zatem analiza poszczego6lnych elementéw sktadowych systemu, lecz aby je okre-
§li¢, konieczne jest wcze$niejsze poznanie miejsca i roli, jaka pelnig w calodci.
Elementy wchodzace w sklad jednego systemu moga jednoczeénie by¢ czgscia
innego systemu. Stanowia one wéwczas otoczenie, z ktérym system ten wchodzi
lub nie wchodzi w interakcje. Wyodrebnil tez dwa rodzaje systemow ze wzgledu
na stopien otwartosci. System otwarty dzigki cz¢éciowo przepuszczalnym grani-
com jest zdolny do statej wymiany energii z otoczeniem. Proces ten zachodzi po-
przez tzw. sprzezenia zwrotne, dzieki ktérym mozliwa jest kontrola nad catoscia
systemu i samoregulacja — utrzymanie homeostazy. Dazy on bowiem do podtrzy-
mywania uporzadkowania, tzw. stanu negentropii. Jest on charakterystyczny dla
system6w zywych, w tym takze dla rodziny. Natomiast system zamkniety dziata
w obrebie wlasnych nieprzepuszczalnych granic, nie nastgpuje tu wymiana ele-
mentéw, czy informacji z otoczeniem. System ten dazy nieustannie do stanu en-
tropii tzn. dezorganizacji i utraty energii.

Systemy wspdlistnieja ze soba i tworza uporzadkowang hierarchie, w ktérej
kazdy wyzszy system zawiera nizsze wzgledem niego podsystemy i stanowi dla
nich otoczenie. Elementy tworzace calo$é, wraz z zachodzacymi migdzy nimi
relacjami przedstawiaja strukture systemu, ktéra pozostaje w dynamicznej row-
nowadze. Funkcjonuje tu zasada, Ze nawet male zmiany w strukturze systemu
prowadza do zmian w zachowaniu calego systemu (Drozdzowicz, 1994).

Badania i analizy systemu rodzinnego, ktérych ramy teoretyczne stanowila
ogdlna teoria systemu pozwalaja na wyodrebnienie szeregu cech i zasad charakte-
ryzujacych rodzine:

* prawo calosciowosci — rodzina jest catoscia, tzn. nie jest jedynie sumga elemen-
téw ani suma interakcji miedzy nimi, stanowia j3 zorganizowane, ustruktu-
ryzowane czesci, ktore nieustannie na siebie oddziatuja. Oznacza to, Ze nie
wystarczy poznaé poszczegolnych czlonkéw rodziny, aby mie¢ obraz catosci
systemu, nalezy jeszcze zbadaé ich wzajemne odniesienia, wplywy i relacje
(Buczynski, 1999);

* zasada hierarchicznego porzadku — kazda rodzina ma granicg oddzielaja-
ca system od $rodowiska. Granica ta powinna by¢ zdecydowana i wyrazna,
chociaz przepuszczalna. W obrebie rodziny mozna wyrézni¢ hierarchicznie
zorganizowane podsystemy, np. podsystem rodzice—dzieci lub osoby ptei me-
skiej-osoby plci zenskiej. Jedna osoba moze naleze¢ jednoczesnie do kilku
podsysteméw. Podobnie jak cata rodzina, tak poszczegdlne podsystemy maja
granice. Musza one by¢ elastyczne, tzn. zapewnia¢ kazdej osobie pewien ob-
szar autonomii, jednoczeénie umozliwiajac jej zachowanie relacji intymnych
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Wspblczesnos¢ ze swoja dynamika zmian nie pozwala jednak na zupelna obo-
jetnos¢ badaczy zjawiska niepelnosprawnosci w rodzinie i przyjmowanie wnio-
skow juz opracowanych przez innych. Pojawiaja sie nowe, nieistniejace wezeéniej
okolicznosci, zmuszajace do weryfikaciji refleksji w tym temacie. Tym, co poru-
szylo nasza ciekawos¢, jest fakt pojawienia sie wsrod przyczyn niepelnospraw-
nosci dziecka zespoléw genetycznych, ktérych nie znalismy wezeéniej. Coraz
bogatsze opisy obrazéw klinicznych nowych zespoléw genetycznych wyraznie
wskazuja na specyfike probleméw rozwojowych i zwigzana z tym nowosé sytuacii
rodziny z dzigckiem niepetnosprawnym, gdzie przyczyna jego nieprawidtowosci
rozwojowych jest wlasnie zespét genetyczny. W niniejszym artykule przedsta-
wiamy szczegolnie dwie okolicznosci: jedng — kiedy przyczyna niepetnospraw-
nosci dziecka jest zespot Downa (ZD) i druga — kiedy jest nia zesp6t kruchego
chromosomu X (FRA X).

Ramy teoretyczne prowadzonych tu rozwazan stanowi z jednej strony teoria
systeméw, ktdra wspotczesnie najczesciej wykorzystywana jest w analizie $rodo-
wiska rodzinnego, a z drugiej strony teoria stresu, jako przezycia psychicznego
bedacego konsekwencja doswiadczanych trudnosci i nieprawidtowosci funkcjo-
nowania systemu rodzinnego w sytuacji niepelnosprawnosci dziecka. Nie bez
znaczenia jest takze aktualnie dostgpna wiedza na temat obrazu klinicznego
zaburzenia genetycznego, jakim jest zespét Downa i zespot kruchego chromo-
somu X. Wszystkie te informacje pozwalaja przyblizy¢ specyfike funkcjonowa-
nia rodziny z dzieckiem niepetnosprawnym w wyniku kazdego z tych zaburzen
genetycznych, jak tez opisa¢ przezywane przez nie problemy i trudnosci. Poza
poszerzeniem stanu wiedzy moze to réwniez by¢ pomocne w prawidtowej orga-
nizacji dziata pomocowych.

Rodzina jako system'

Podstawa dla analizy rodziny jako systemu stala si¢ ogélna teoria systeméw
(OTS), ktéra powstata i zaczela si¢ rozwija¢ w latach 30. XX wieku. Jej poczatki
znajdujemy w naukach biologicznych, matematycznych i fizycznych, a za twor-
ce OTS uznaje si¢ austriackiego biologa i filozofa Ludwiga von Bertalanffy’ego
(1984), ktéry zintegrowat wiedze z wielu dziedzin zajmujacych sie podejsciem
systemowym. Wlaczyt on do OTS réwniez cybernetyke, teorie informaciji, teorie
grafow i teorie decyzji.

' W przygotowaniu podrozdzialu wykorzystano materialy opracowane przez proseminarium
INOR, 2006/07.
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Bertalanffy (1984) zalozyl w swojej teorii, iz powigzane czgéci determinujg
cechy systemu, a calo$¢ ma zwrotny wplyw na wlasciwoéci czgéci. Nie wystarczy
zatem analiza poszczegdlnych elementéw sktadowych systemu, lecz aby je okre-
§li¢, konieczne jest wczeéniejsze poznanie miejsca i roli, jaka pelnia w calosci.
Elementy wchodzace w sklad jednego systemu mogg jednocze$nie by¢ czedcia
innego systemu. Stanowia one wowczas otoczenie, z ktérym system ten wchodzi
lub nie wchodzi w interakcje. Wyodrebnit tez dwa rodzaje systeméw ze wzgledu
na stopief otwartosci. System otwarty dzieki cze$ciowo przepuszczalnym grani-
com jest zdolny do statej wymiany energii z otoczeniem. Proces ten zachodzi po-
przez tzw. sprz¢zenia zwrotne, dzigki ktérym mozliwa jest kontrola nad caloscia
systemu i samoregulacja — utrzymanie homeostazy. Dazy on bowiem do podtrzy-
mywania uporzadkowania, tzw. stanu negentropii. Jest on charakterystyczny dla
systeméw zywych, w tym takze dla rodziny. Natomiast system zamknigty dziata
w obrebie whasnych nieprzepuszczalnych granic, nie nastgpuje tu wymiana ele-
mentdw, czy informacji z otoczeniem. System ten dazy nieustannie do stanu en-
tropii tzn. dezorganizacji 1 utraty energii.

Systemy wspolistnieja ze soba i tworza uporzadkowang hierarchig, w ktérej
kazdy wyzszy system zawiera nizsze wzgledem niego podsystemy i stanowi dla
nich otoczenie. Elementy tworzace cato$é, wraz z zachodzacymi migdzy nimi
relacjami przedstawiaja strukture systemu, ktéra pozostaje w dynamicznej row-
nowadze. Funkcjonuje tu zasada, Ze nawet male zmiany w strukturze systemu
prowadza do zmian w zachowaniu calego systemu (Drozdzowicz, 1994).

Badania i analizy systemu rodzinnego, ktérych ramy teoretyczne stanowita
ogélna teoria systemu pozwalaja na wyodrebnienie szeregu cech i zasad charakte-
ryzujacych rodzing:

* prawo calosciowoéci — rodzina jest catoécia, tzn. nie jest jedynie sumg clemen-
téw ani sumg interakcji migdzy nimi, stanowig ja zorganizowane, ustruktu-
ryzowane czesci, ktore nieustannie na siebie oddzialuja. Oznacza to, ze nie
wystarczy poznaé poszczegdlnych czlonkéw rodziny, aby mie¢ obraz catosci
systemu, nalezy jeszcze zbadaé ich wzajemne odniesienia, wplywy i relacje
(Buczynski, 1999);

* zasada hierarchicznego porzadku — kazda rodzina ma granicg oddzielaja-
ca system od érodowiska. Granica ta powinna by¢ zdecydowana i wyrazna,
chociaz przepuszczalna. W obrebie rodziny mozna wyrdzni¢ hierarchicznie
zorganizowane podsystemy, np. podsystem rodzice—dzieci lub osoby plci me-
skiej—osoby plci zenskiej. Jedna osoba moze naleze¢ jednoczesnie do kilku
podsysteméw. Podobnie jak cala rodzina, tak poszczegoélne podsystemy maja
granice. Musza one by¢ elastyczne, tzn. zapewniaé kazdej osobie pewien ob-
szar autonomii, jednoczesénie umozliwiajac jej zachowanie relacji intymnych



132 Rozdziat 6. Sytuacja rodziny z dzieckiem niepetnosprawnym w wyniku choroby...

z innymi cztonkami rodziny. Prawidlowe granice umozliwiaja takze wlasciwe
wypelnianie obowiazkéw rodzinnych przypisanych danemu podsystemowi
(Plopa, 2004);

* wlaéciwosé, zgodnie z ktéra w rodzinie mozliwe jest osiagnigcie tego same-
go rezultatu koficowego réznymi drogami. Nazywana jest ona zasada ekwifi-
nalnoéci (Praszkier, 1992). Zasada ekwipotencjalnosci natomiast oznacza, ze
z tego samego zrédla moga wynikad rozne skutki, inaczej mowiac nie mozna
okresli¢ prostych zalezno$ci miedzy przyczyng a skutkiem (Drozdzowicz,
1994);

* zasada sprz¢zed zwrotnych — w systemie rodzinnym mozna zaobserwowac
réwniez, iz interakcje miedzy poszczegdlnymi jego elementami (cztonkami
rodziny) maja specyficzny przebieg. Nie s3 linearne — w jednym kierunku,
lecz oddziatywania przebiegaja w sposdb cyrkularny, na zasadzie sprze¢zen
zwrotnych (Braun-Gatkowska, 1991). Wyr6zni¢ mozna dwa rodzaje interak-
cji: symetryczne i komplementarne. Te pierwsze okresla si¢ jako pozytywne
sprzezenia zwrotne, ktére moga prowadzi¢ do zmiany systemu. Natomiast
zachowania komplementarne, s3 to tzw. negatywne sprz¢zenia zwrotne, prze-
ciwdziatajace dewiacji i utrzymujace homeostaze systemu. Jedne i drugie
muszg by¢ w dynamicznej réwnowadze, w innym przypadku moze doj§¢ do
zniszczenia systemu (Drozdzowicz, 1994); i

* dwie strategie przeciwdzialajace wlasnej destrukcji — samostabilizacja syste-
mu, gdy stosuje on oba typy zachowan wcze$niej wymienione lub transforma-
cje, czyli stworzenie nowej jakosci. Transformacja zwigzana jest z tendencja
rodziny do utrzymywania status quo — morfostazg i tendencjag do zmiany —
morfogeneza. Zrédlem morfogenezy moze by¢ rozw6j rodziny w cyklu ro-
dzinnym lub sytuacja stresowa, kt6ra system musi zaadaptowaé, np. choroba
jednego z cztonkéw rodziny. Obie tendencje s3 komplementarne i zachowane
w rownowadze, dzieki temu w rodzinie utrzymywana jest jej tozsamos¢, pew-
na stato$é, tzw. homeostaza (Drozdzowicz, 1994).

Najbardziej znang i udang probg zintegrowania wiedzy ze wszystkich koncepcji
w jeden sp6jny model systemowy jest opracowanie Modelu Circulumplex przez
D. Olsona i jego wspotpracownikéw C. Russell i D. Sprenkle, wedtug ktérego
rodzina funkcjonuje w trzech podstawowych wymiarach ktérymi s3: adapta-
cyjnosé, spojnosé i procesy komunikacyjne (John-Borys, 2004). Adaptacyjnos¢
definiowana jest tu jako zdolno$¢ reagowania systemu rodzinnego w sytuacji
stresowej zwiazanej ze zmianami w cyklu zycia rodzinnego lub wywotanymi
jaka$ niezwyczajna sytuacja, przez zmiane struktury wladzy, rol oraz zasad ro-
dzinnych. Zgodnie z zasadami morfogenezy i morfostazy wazne jest, aby byla
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zachowana dynamiczna réwnowaga miedzy zdolno$cig wprowadzania zmian,
autrzymywaniem stanu dotychczasowego (Gas, 1995).

Spéjnos¢ rodziny oznacza emocjonalng wiez, a takze poczucie wlasnej auto-
nomii w stosunku do rodziny. Na podstawie takich zmiennych, jak wiez emocjo-
nalna taczaca cztonkéw rodziny, ich poczucie niezaleznoéci, granice rodzinne,
istniejace koalicje, czas 1 przestrzen zyciowa, kontakty z osobami spoza rodziny,
sposoby podejmowania decyzji oraz zakres wspolnych zainteresowad i wypo-
czynku, wyrdzniono cztery poziomy spojnosci: bardzo niski — system luzny;
niski do umiarkowanego — system odseparowany; umiarkowany do wysokiego —
system polaczony; wysoki — system zwarty (Gas, 1995).

Zgodnie z Modelem Olsona rodziny, ktére funkcjonujg w granicach zréw-
nowazenia wymiaru spéjnosci, tzn. odseparowane i polaczone, mozna nazywac
funkcjonalnymi, gdyz w prawidtowy sposéb pozwalaja kazdemu czlonkowi
rodziny budowa¢ wlasng tozsamos¢, zaspokajajac jednoczesnie jego potrzeby
psychiczne. Natomiast rodziny o skrajnych pozycjach w Modelu, luzne i zwar-
te, wykazuja cechy dysfunkcyjne, tzn. uniemozliwiaja cztonkom prawidlowy
r0zw6j i w nieodpowiedni lub niewystarczajacy sposéb zaspokajajg ich potrze-
by (Plopa, 2004).

Komunikacja jako trzeci wymiar Modelu Olsona decyduje o tym, jak konkret-
na rodzina plasuje si¢ w powyzej opisanych wymiarach. To, jak rodzina przyj-
muje sposéb komunikacji, jest podstawa wzajemnego informowania o potrze-
bach i oczekiwaniach. Decyduje to jednocze$nie o prawidtowej realizacji zadan
rozwojowych i zaspokajaniu potrzeb (John-Borys, 2004). Dlatego tez efektywna
komunikacja jest cecha rodzin prezentujgcych dojrzaly poziom adaptacyjnosci
i spojnosci (Plopa, 2004).

Gléwnym celem przedstawianego Modelu jest zdefiniowanie 16 typéw rodzin
opartych na dwéch pierwszych wymiarach: adaptacyjnosci i spdjnoséci. Kazdy
z tych typéw moze by¢ przypisany do jednej z trzech grup systeméw: zréwno-
wazonych, posrednich lub skrajnych. Do pierwszej grupy zaliczamy rodziny: ela-
styczne-odseparowane, elastyczne-pofaczone, strukturalne-odseparowane, struk-
turalne-potaczone. W tych systemach poziom spdjnosci i adaptacyjnosci osiaga
nasilenie $rednie. W drugiej grupie systeméw posrednich spotykamy rodziny:
elastyczne-luzne, chaotyczne-odseparowane, chaotyczne-polaczone, elastyczne-
-zwarte, strukturalne-zwarte, sztywne-polaczone, sztywne-odseparowane i struktu-
ralne-luzne. Tutaj jeden z wymiar6w osiggnat skrajng wartosé. Natomiast w trzeciej
grupie znajdujg sie systemy sztywne-luzne, sztywne-chaotyczne, chaotyczne-zwar-
te, sztywne-zwarte. Jak widaé, w tym przypadku oba wymiary osiagnely wartosci
skrajne (Gas, 1995).
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Specyfika choréb genetycznych na przyktadzie zespotu
Downa i zespotu kruchego chromosomu X

Zaréwno zespdt Downa (ZD), jak i zesp6t kruchego/tamliwego chromosomu X
(FRA X) naleza do tych choréb genetycznych, ktére prowadza do opdznienia
rozwoju oraz niepelnosprawnosci intelektualnej. Zespoly te, mimo iz spowodo-
wane s3 rOznego rodzaju zmianami w materiale genetycznym, maja bardzo wiele
cech wspélnych.

Zespot Downa, zwany takze trisomia 21, spowodowany jest abberacja chro-
mosomows3 i jest on zwiazany z wystepowaniem dodatkowego chromosomu 21.
Jest on najczesciej wystepujaca patologia genotypu czlowieka i jednoczesnie naj-
czestsza przyczyna upoéledzenia umystowego uwarunkowanego genetycznie.
Wystepuje on z czgstoécig 1:600-700. Wsrdd oséb z ZD mozna wyrdznié trzy
grupy chorych: 95% dotyka tzw. trisomia prosta, w ktérej dodatkowy chromosom
wystepuje we wszystkich komérkach organizmu. 4% chorych dotyka tzw. trans-
lokacja, za$ u niespelna 1% mamy do czynienia z tzw. mozaika chromosomows.
Dodatkowy chromosom powoduje u wszystkich chorych wielopoziomowe zabu-
rzenia metaboliczne, wady narzadéw wewnetrznych, charakterystyczne cechy
fenotypowe oraz uposledzenie umystowe réznego stopnia (Korniszewski, 1994;
Sadowska, Gruna-Ozarowska, Mystek-Prucnal, 2008; Sasiadek, 1996).

Trisomia 21 objawia si¢ zespolem wad wrodzonych, z ktérych 79% to
tzw. wady male, zwane takze anomaliami, za§ pozostale to wady duze (narzs-
dowe i ukladowe), nazywane cechami dysmorficznymi (Korniszewski, 2005).
Jednoczesnie nalezy podkreslié, iz nie ma wady wrodzonej, ktora bedzie wyste-
powaé u 100% chorych. Flint i Yule (za: Midro, 2008) twierdza, ze na fenotyp
zachowania osoby z ZD sklada si¢ charakterystyczny zespét cech lingwistycz-
nych, ruchowych, poznawczych i spotecznych stale zwigzanych z zaburzeniem
natury biologicznej.

Wsrod najezestszych cech dysmorficznych nalezy wymienié: maloglowie,
plaski profil twarzy, mongoidalne ustawienie szpar powiekowych, krétkie pod-
niebienie twarde, jasne plamki na tgczéwcee, oczoplas, zez, maly nos, wystajacy,
gruby jezyk, mata objetos¢ jamy ustnej, niewielkie malzowiny uszne, zaburzenia
stuchu, tzw. malpig bruzde dloni, kréotka szyje, bardzo miekkie, delikatne i stabe
owlosienie, niskoroslos¢, wrodzone wady serca, m.in. wypadanie ptatka zastawki
mitralnej, wady przewodu pokarmowego, wady kos§éca, w tym 11 par zeber oraz
wady ukladu moczowo-plciowego. Nalezy podkresli¢, iz cechy te s3 widoczne juz
w okresie zycia plodowego, bardzo charakterystyczne i zasadniczo nie zmieniajy
si¢ w biegu zycia. Dodatkowo u wiekszosci 0s6b z ZD wystepuje zwiekszona po-



Matgorzata Kulik, Wojciech Otrebski 135

datno$é za zakazenia i choroby autoimmunologiczne, w tym bialaczke, niedobér
witamin i mikroelementéw (glownie z grupy B oraz witamin A i C), zaburzenia
w funkcjonowaniu tarczycy i osi podwzgdrzowo-przysadkowe;.

U wszystkich dzieci i mlodziezy z ZD wystepuja nieprawidtowosci lokomocji
i postawy oraz dojrzewania i wzrastania tkanek i narzadéw. Opéznienie i dyshar-
monia rozwoju fizycznego narastaja wraz z wiekiem, najwigkszy deficyt dotyczy
pomiaréw obwodu glowy i dhugosci ciata (Sadowska, Mystek, Gruna-Ozarowska,
2002, 2008).

Rozw6j psychomotoryczny dzieci z ZD jest opdzniony. PéZno pojawiajg sig
prawidlowe wzorce w motoryce spontanicznej i czgsto s3 one zastgpowane przez
nieprawidtowe wzorce lokomocji i postawy. Dzieci z ZD samodzielnie siadaja
w okolicach 14. miesiaca zycia, za$ umiejetno$¢ samodzielnego chodzenia osig-
gaja w 2. roku zycia (Choinska, Sadowska, Bartosik, 2002). Wady postawy wyste-
puja u blisko 80% chorych. Najczestsze to: wady stdp i kolan, klatki piersiowej
i kregostupa (Kus, Sadowska, Mystek, 2002).

U chorych z ZD mozna zaobserwowaé nie tylko okre§lone cechy wygladu
zewnetrznego, ale takze niepelnosprawnos¢ intelektualng najczesciej stopnia
umiarkowanego lub znacznego. Ponadto u 0séb tych wystepuje specyficzny pro-
fil poziomu rozwoju i przebiegu réznych proceséw poznawczych (Zasgpa, 2003,
2008). Opdznienie w rozwoju poznawczym, ktére wystepuje od urodzenia, na-
sila sie w wieku 2—4 lat. Takze od urodzenia mozna obserwowa¢ trudnosci z roz-
wojem mowy, ktére w duzej mierze sa spowodowane wadami ukltadu stomatogna-
tycznego (Necka, 2006 za: Sadowska, Gruna-Ozarowska, Myslek, Prucnal 2007,
2008). W okresie dziecifistwa, do 12. roku zycia, charakterystyczne s deficyty
w krotkotrwalej pamigci stuchowej. Natomiast w okresie adolescencji najczescie;
wystepuja deficyty w werbalnej pamigci operacyjnej i trudnoéci w przypomina-
niu (Zasepa, 2008).

W wieku dorostym zauwaza sie symptomy demencji, moze takze pojawic si¢
jakanie. Podobnie jak w poprzednich okresach rozwojowych charakterystycz-
na jest rozbiezno$¢ pomiedzy poziomem niewerbalnego poznawczego rozwoju
a rozumieniem syntaktycznym. Tak samo jak w okresie wczesniejszym utrzy-
muje sie tendencja do wystepowania mniejszej iloéci zachowan problemowych
w poréwnaniu z osobami z upo$ledzeniem intelektualnym bez zespotu Downa
(Zasepa, 2008). Wraz z wiekiem wzrasta czgsto§¢ zaburzen depresyjnych oraz za-
chowan agresywnych (Chapman, Hesketh, 2000).

Nalezy podkreslié, iz na wszystkich poziomach wieku rozwoj spofeczny jest
wyzszy niz rozwdj intelektualny. Cunningham (1992) podaje, ze WDS u dzieci
z zespotem Downa jest zazwyczaj wyzszy od W1 o 3 lata. Ponadto w poréwna-
niu z innymi funkcjami lepiej jest rozwinieta percepcja oraz pamieé wzrokowa,
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pamieé dlugotrwata oraz rozumienie spoteczne (Zasepa, 2003). Longitudinalne
badania 0s6b z ZD wskazuja na to, iz ich iloraz inteligencji obniza sie wraz z wie-
kiem (Carr, 1995).

W diagnozie funkcjonowania dzieci z niepelnosprawnoscia intelektual-
ng obok poziomu intelektualnego niezmiernie wazna jest ocena ich zachowan
przystosowawczych, czyli stopnia dojrzaloéci spolecznej. Na podstawie licz-
nych badan (Carr, 1995; Cunningham, 1992; Dykens, 2006; Hauser-Cram i in.,
2001; Kostrzewski, 1963; Kostrzewski, Zasepa, 2002; Zasepa 2000, 2003) mozna
stwierdzi¢, iz w rozwoju przystosowawczym dzieci z ZD charakterystyczne jest:
systematyczny, chociaz nieproporcjonalny w stosunku do wieku zycia, wzrost
dojrzatosci spotecznej, znaczacy wplyw klimatu rodzinnego, zwlaszcza relacji
z matkg na poziom rozwoju w tej sferze oraz przewaga rozwoju spolecznego nad
rozwojem intelektualnym.

Zasepa (2008) zauwaza, iz u dzieci z ZD wystepuje charakterystyczny profil
rozwoju umiej¢tnosci przystosowawczych. Najgorzej s3 rozwiniete umiejetnosci
zwigzane z mowy, takimi pojeciami, jak liczba czy czas, natomiast umiejetnosci
zwigzane z kontaktami z innymi, odpowiedzialnosci i uspotecznieniem s3 roz-
winigte najlepie;.

Z rozwojem spolecznym zwigzany jest takze rozwéj emocjonalny. Wishart
i Picarin (2000) uwazaja, potwierdzajac tym samym obiegowy stereotyp na te-
mat 0s6b z ZD, Ze s3 one empatyczne, przyjacielskie i serdeczne. Jednoczeénie
wystepuja u nich deficyty w zakresie rozpoznawania i odzwierciedlania emocji,
co moze by¢ zwigzane z nieprawidtowosciami wystepujacymi w ukladzie nerwo-
wym (Pitcairn, Wishart, 2000).

W zakresie struktury osobowosci dzieci z ZD w wieku 8-15 lat s3 bardzo po-
dobne do 4-7-letnich dzieci o prawidlowym rozwoju intelektualnym (Kostrzew-
ski, 2002). Dzieci z ZD, w opinii 0séb dorostych, s3 oceniane, jako mile, serdecz-
ne, fagodne, zalezne, powolne, postuszne, chociaz czasami uparte (Kostrzewski,
2002). Zdaniem swoich rodzicéw brakuje im wytrwalosci, cierpliwosci, samo-
dzielnosci, praktycznosci oraz $miatoéci (Kostrzewski, 2002).

Minczakiewicz (1995) na podstawie badan podzielita grupe oséb z ZD na oso-
by eretyczne — zywe, ruchliwe i ciekawe §wiata oraz torpidne, czyli apatyczne,
spokojne i zahamowane. Pierwsza grupa jest towarzyska, fatwo nawiazuje kon-
takty z innymi, majac tendencje do zachowan zlosliwych i agresywnych, za$ dzie-
ci z drugiej grupy nie wykazujg inicjatywy, maja sktonnosé do placzu i reagowa-
nia ztoscig w sytuacjach trudnych, s3 takze impulsywne (Minczakiewicz, 1995).

Walas (2003 za: Zas¢pa, 2008) oraz Chmielewska (2003 za: Zasepa, 2008)
stwierdzili, iz pod wzgledem cech temperamentu dzieci z ZD s3 bardziej podob-
ne do dzieci w tym samym wieku umystowym, niz w tym samym wieku zycia.
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Zdaniem Chmielewskiej (2003 za: Zasepa, 2008) dzieci te s3 mniej towarzyskie
iaktywne od swoich réwiesnikow.

Dtugos¢ zycia os6b z niepetnosprawnoscia intelektualng w ciagu ostatnich
lat systematycznie wzrasta. Bush i Beail (2004) uwazaja, iz $rednia dlugos¢ zy-
cia w tej grupie to 50 lat, za$ ponad 20% zyje nawet do 55-60 lat. Sytuacja taka
wiaze si¢ z nowymi wyzwaniami dla blizszego i dalszego §rodowiska 0séb z nie-
pelnosprawnoscia intelektualng. Nalezy podkresli¢, iz wraz z wiekiem w tej
grupie chorych spada poziom zdolnosci przystosowawczych, funkcjonowania
intelektualnego, a takze mogg pojawiaé sie zmiany o charakterze demencyj-
nym. Osoby z ZD mogg tez do$¢ weze$nie zachorowaé na chorobg Alzhaimera
(Zigman i in., 2004).

Zespot famliwego chromosomu X jest druga po zespole Downa najczgstsza
przyczyng genetycznie uwarunkowanej niepelnosprawnosci intelektualnej. Cze-
stos¢ jego wystgpowania to 1: 4000 u mezczyzn i 1: 8000 u kobiet. Zespdt ten jest
dziedziczony jako cecha dominujaca sprzezona z chromosomem X. Jego nazwa po-
chodzi od charakterystycznego zatamania widocznego na koficu dtugich ramion
chromosomu X. Przyczyng jest mutacja w genie FMR1 zlokalizowanym w Xq27.3.
Osoba chora posiada powyzej 220 tréjnukleotydowych powtdrzent CGG, za$ osoba
z permutacja, u ktdrej nie wystapia petne objawy choroby, w tym niepelnospraw-
no$¢ intelektualna, od 60 do 220 powtdrzen (Latos-Bielenska, 2006).

Chiopcy i dziewczeta réznig sie pod wzgledem ilosci i glebokosci wystepu-
jacych objawow. U dziewczynek moga jedynie wystapi¢ problemy z uczeniem
sig, trudno$ci w koncentracji uwagi oraz chwiejno$¢ nastrojow (Roberts i in.,
2006). Jedynie u 30% z nich stwierdza si¢ uposledzenie umystowe, u chtopcow
za$ w 85%.

W zespole FRA X wystepuje bardzo wiele objawdw, ktére mozna przyporzad-
kowa¢ do innych choréb, stad tez jego rozpoznanie w wieku dzieciecym jest trud-
ne. Wystepujace objawy staja si¢ charakterystyczne dopiero w okresie mtodzien-
czym lub dorostym. Dlatego rodzice rzadko udaja sie ze swoim dzieckiem na
badania genetyczne, zeby ustali¢ przyczyne zaburzen wystepujacych u potomka.
W efekcie za$ czesto zdarzajg sie rodziny, w ktérych wiecej niz jedno dziecko jest
dotkniete ta choroba.

Cechy charakterystyczne tego zespotu mozna polaczy¢ w trzy grupy: doty-
czace wygladu zewnetrznego i stanu somatycznego, dotyczace funkcjonowania
intelektualnego oraz dotyczace zachowania, interakcji spotecznych oraz emocji.
W wygladzie zewnetrznym typowe sa: duza glowa, wydtuzona Zuchwa, progna-
tyzm, dtuga twarz, szerokie czoto, duze, odstajace matzowiny uszne, powiekszone
narzady plciowe oraz skolioza, ptaskostopie i nadmierna ruchliwo$¢ w stawach.
Czgsto wystepuja takze dolegliwoséci kardiologiczne, w tym wypadanie platka
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zastawki mitralnej, przewlekle zapalenie zatok i ucha $rodkowego, zaburzenia
widzenia oraz dolegliwoéci ze strony uktadu pokarmowego (refluks zotadkowo-
-przelykowy). Ponadto po 50. roku zycia moga wystapi¢ objawy charakterystycz-
ne dla zespotu drzenia i ataksji zwiazanym z zespotem tamliwego chromosomu X
(Lisik, 2005). Objawy przypominaja chorob¢ Parkinsona i nalezg do nich: atak-
sja, drzenia, poglebiajace si¢ problemy z pamigcia krétko- i dtugotrwaly oraz za-
burzenia rownowagi.

U wickszoéci chlopcéw z tym zespolem wystepuje uposledzenie umystowe,
za$ IQ wynosi zazwyczaj ponizej 65 i obniza si¢ wraz z wiekiem. Charaktery-
styczne sa trudnoéci ze spostrzeganiem, skupieniem uwagi oraz pamigcia dhu-
gotrwala. Czesto jednak dzieci z FRA X majg bardzo dobra pamig¢é wzrokows,
szczegolnie do twarzy i miejsc. Ogromng wage przywiazuja takze do rutyny
i powtarzalnosci codziennych zachowan, za§ zmiana rytmu dnia, por positkow,
aktywnosci, a nawet 0séb w otoczeniu powoduje u nich niepokéj, lek i agresje
(Hessl i in., 2007). Przywiazanie do rutyny, w polaczeniu z wystgpujacymi za-
chowaniami stereotypowymi, trudno§ciami w mowie, stabym kontaktem wzro-
kowym, nadwrazliwoscia na dotyk, zapach czy dZwieki, powoduje, iz dzieci te
bardzo czesto s3 diagnozowane jako autystyczne.

W tym miejscu nalezy zwrdci¢ uwage na powigzanie zespotu kruchego chro-
mosomu X z zaburzeniami ze spektrum autystycznego. Po pierwsze, z powodu
podobienstwa objawow oraz braku wiedzy na temat tego zespotu dzieci z FRA X
bardzo czesto s3 diagnozowane jako dzieci autystyczne. Dopiero wraz z postgpem
ich rozwoju, zdobywaniem wiedzy przez samych rodzicéw lub najblizsze $rodo-
wisko, okazuje sie, ze dziecko nie przejawia zachowan typowych dla autyzmu, zas
pojawiaja sie cechy charakterystyczne, dotyczace gléwnie wygladu i interakeji spo-
tecznych, dla jakiego$ innego zaburzenia. Po drugie u niektdrych z dzieci przez cate
zycie wystepuja zachowania autystyczne, obok ktérych pojawiaja sie typowe dla
zespohu kruchego chromosomu X cechy wygladu zewnetrznego oraz uposledzenie
umystowe. W tej sytuacji nalezy rozrézniaé zespot kruchego chromosomu X bez
zaburzen autystycznych oraz z zaburzeniami autystycznymi (Price, Vandergift,
Martin, 2007). Rozstrzygajace w takim przypadku s3 badania genetyczne.

U dzieci z FRA X mozemy zaobserwowa¢ nasilone unikanie relacji spotecz-
nych, nieche¢ do przebywania w nieznanym otoczeniu oraz w duzej grupie lu-
dzi, a takze wycofywanie sie z zainicjowanych przez inng osobe kontaktow (Ha-
german, 2002; Roberts i in., 2006). Bilsko 75% chtopcéw z FRA X jest bardzo
nie$mialtych, w sytuacjach spolecznych przejawia podwyzszony lgk, ktory moze
prowadzié¢ do atakéw paniki (Hagerman, 2002). W sytuacjach napigcia dzieci te
bardzo czesto reaguja zloscia, agresja i pobudzeniem psychoruchowym. Na pod-
stawie badan Hessl i in. (2007) stwierdzili, iz dzieci z FRA X najczesciej stosujg
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takie zachowania autoagresywne, jak gryzienie i uderzanie o ciezkie przedmioty
lub $ciang, za$ blisko potowa z nich stosuje takze agresj¢ fizyczna (kopanie, ude-
rzanie, plucie) w stosunku do najblizszego otoczenia i opiekunow.

Praktycznie 100% dzieci z kruchym chromosomem X demonstruje zachowa-
nia stereotypowe. Do najczesciej zaobserwowanych naleza: machanie czy potrza-
sanie rekoma oraz nogami, krecenie sie w kétko, ssanie kciuka, chodzenie po po-
koju, rozktadanie i sktadanie drobnych przedmiotéw (Hessl i in., 2007; Roberts
iin., 2006). 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
zaobserwowa¢: unikanie kontaktu wzrokowego i dotyku, trudny do przetamania
upér, nieche¢ do eksperymentowania i podejmowania nowych aktywnosci oraz
zubozong mimike i gestykulacje (Hessl i in., 2007; Kaufman i in., 2004; Roberts
i in., 2006). Dzieci te maja takze trudnoéci z rozpoznawaniem emocji innych,
empatig oraz prawidtows interpretacja mimiki, tonu glosu czy gestykulacji.

Rozwdj mowy jest opdZniony, czesto pierwsze stowa pojawiaja sie dopiero
w okolicach 3. roku zycia. Dzieci te maja trudnoéci z nauka pojeé abstrakeyj-
nych, prawidlows sktadnig, rozumieniem przenosni, czesto uzywaja agramaty-
zmo6w oraz perseweracji (Price, Vandergift, Martin, 2007). Mozna odnie§¢ wra-
zenie, ze ich mowa nie stuzy do komunikacji, traktowana jest raczej jako forma
aktywnosci czy zabawy. U dzieci tych wystepuje takze mala spontanicznosé
aktéw komunikacyjnych, rzadko inicjuja kontakt, s3 bierne, za$ ich komunika-
ty czesto odtworcze (Abbeduto i in., 2005; Garbarczyk, Loska, 2000). Ponadto
u osob z FRA X wystepuje nadmiernie szybkie tempo mdwienia, zlewanie sie
wyrazOw, stopniowo wzrasta glosnosé, za$ ton czy intonacja glosu nie sa dosto-
sowane do wypowiedzi.

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

Podejmujac tematyke chordb genetycznych, nie wolno zapomnieé o proble-
matyce poradnictwa genetycznego. Kazda kobieta w cigzy, szczeglnie z tzw.
grupy ryzyka ze wzgledu na swdj wiek, moze skorzystaé z badan prenatalnych.
Szereg standardowych badaf prenatalnych pozwala na wykrycie nieprawidtowo-
éci ptodu, w tym zespotu Downa. Ponadto poradnictwo genetyczne pozwala po
urodzeniu dziecka na opracowanie diagnozy klinicznej (diagnoza fenotypowa),
okreslenie modelu dziedziczenia oraz wyznaczenie sposobow leczenia i reha-
bilitowania (Pietrzyk, 2008). Poradnictwo genetyczne oferuje takze mozliwoéé
wykonania badaft w celu okre$lenia prawdopodobienstwa narodzin kolejnego
dziecka z wadg genetyczng (Midro, 2008).
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Sytuacja, w ktorej kobieta, a cz¢sto takze jej najblizsi, dowiaduje si¢ 0 powaz-
nej wadzie swojego dziecka jest z pewnoécia sytuacja trudng i traumatyczna.
W literaturze mozna znalez¢ informacje wskazujace na to, iz okoto 90% kobiet
decyduje si¢ w tej sytuacji na przerwanie cigzy (Mansfeld i in., 1999). Mozemy
wigc optymistycznie zalozyé, iz pozostate 10% kobiet okres ciazy wykorzysta na
oswojenie si¢ z sytuacja, pozytywne jej przewarto§ciowanie oraz zebranie infor-
macji, ktére pomoga jej w wychowywaniu dziecka z ZD.

Z inna sytuacja mamy do czynienia w przypadku zespotu kruchego chromo-
somu X. Jak juz sygnalizowano, badania genetyczne s3 wykonywane bardzo p6z-
no lub wcale. Czgsto rodzice dowiadujj sie, ze ich dziecko cierpi na zaburzenie ze
spektrum autystycznego. Po okresie przystosowania si¢ i pogodzenia z niepetno-
sprawnoscig nowa diagnoza jest dla nich szokiem i duzym obcigzeniem. Zdarza
si¢ jednak, ze dopiero wykonanie badan genetycznych pozwala im na zrozumie-
nie, czym tak naprawe jest niepelnosprawnos¢ ich dziecka oraz jakie dziatania
nalezy podja¢, aby zapewni¢ mu optymalny rozwdj.

Niepetnosprawnos¢ dziecka jako czynnik destabilizujgcy
system rodzinny

Kazda rodzina wypracowuje swo6j wlasny styl zycia regulujacy bliskosé i dy-
stans oraz stopien zwigzku. Nadaje on kierunek sposobowi realizowania takich
zadan, jak: zabezpieczenie egzystencji ekonomicznej, wychowanie dzieci, re-
lacje pomi¢dzy malzonkami, relacje z blizszym i dalszym otoczeniem, a tak-
ze radzenie sobie z trudno$ciami oraz rozwiazywanie konfliktéw. W kazdym
systemie moga pojawié si¢ 1 pojawiaja sie sytuacje stresowe, ich Zrédlo moze
znajdowac si¢ w relacjach pomigdzy malzonkami, pomiedzy rodzehstwem oraz
pomigdzy rodzicami a dzie¢mi. Jako Zrédio sytuacji trudnych mozna takze
wskazac¢ relacje z blizszym badz dalszym otoczeniem (rodzina, sasiedzi, przy-
jaciele, wspotpracownicy etc.).

Niemniej istotnym Zrédtem stresu sa zmiany wynikajace z przechodzenia
przez kolejne okresy w zyciu rodziny — narodziny dziecka, macierzynstwo, oj-
costwo, opuszczanie przez dzieci domu rodzinnego, $mier¢ rodzicéw itd. Nalezy
pamigta¢ o tym, iz rodzina moze by¢ jednocze$nie pierwotnym Zrédtem stresu,
jak réwniez moze pelni¢ mediacyjng role w procesie stresowym bedacym wyni-
kiem realizowania r6znorodnych rél spotecznych w strukturach pozarodzinnych
(Plopa, 2008).

Psychologiczny stres w rodzinie wynika nie tylko z wydarzen przewidywal-
nych i codziennych, ale takze jest on uwarunkowany wydarzeniami nieoczekiwa-



Matgorzata Kulik, Wojciech Otrebski 141

nymi, takimi jak np. choroba ktérego$ z cztonkéw rodziny. Sytuacje takie zwigza-
ne s3 nierzadko z konieczno$cig odpowiedzenia sobie na fundamentalne pytania,
przedefiniowania rél i zorganizowania na nowo codziennej egzystencji.

Mozemy wowczas mowi¢ o wystapieniu kryzysu sytuacyjnego, ktéry powo-
duje brak réwnowagi, a takze moze reaktywowac wystepujace wezesnicej konflik-
ty. Do przejawéw wystepujacego kryzysu mozemy zaliczy¢: uczucia i reakcje
emocjonalne — strach, przerazenie, poczucie bezradnosci, gniewu, rozpaczy, pro-
cesy poznawcze koncentrujace si¢ wokét braku mozliwosci zrozumienia zaistnia-
lej sytuacji, niewidzenia z niej wyjécia, dezorientacji oraz koncentracji na szoku
i stracie, objawy fizjologiczne — zaburzenia snu oraz dolegliwo$ci somatyczne po-
chodzace z réznych uklad6w, a takze zachowania wynikajace z leku, czyli trudno-
éci z codzienng aktywnoscia (Sek, 2001).

Radzenie sobie z kryzysem jest zwiazane z przechodzeniem przez czlonkéw
systemu kolejnych etapéw, na ktérych musza poradzi¢ sobie z pojawiajacymi sig
uczuciami, zdoby¢ konieczne informacje, tak aby nauczy¢ funkcjonowania w no-
wych rolach (por. Bedkowska-Heine, 2007). Mozemy zauwazy<, iz adaptacja do
choroby dziecka to przechodzenie przez takie fazy, jak: szok i zaprzeczanie cho-
robie, kryzys emocjonalny potaczony z dezorganizacja dotychczasowego zycia,
adekwatne przystosowanie si¢ do nowej roli. W etapie pierwszym dominujg ta-
kie uczucia, jak: niepewno$¢, poczucie winy, dezorientacja, niedowierzanie. Etap
drugi to przechodzenie od agresji i buntu do apatii i depresji, zadawanie sobie
pytai o przysztosé, proby zbierania informacji, ,przymiarki” do nowej roli. Kofi-
cowe przystosowanie sig zwigzane jest z aktywnoscia, wejsciem w role i czg$ciowa
jej automatyzacja.

Sytuacja utraty sprawnosci czy zdrowia przez ktoregos z czlonkéw rodziny
destabilizuje uktad diady matzenskiej (Obuchowska, 1999). Z tym samym me-
chanizmem, tylko ze o wigkszej sile i dtuzszym czasie trwania, mamy do czy-
nienia w sytuacji narodzin dziecka obcigzonego choroba genetyczng. Sytuacja ta
powoduje, iz w matzefistwie pojawia sig ostre lub przewlekle napiecie, ktore pro-
wadzi do jednej z czterech reakcji emocjonalnych u matzonkow (Kotbik, 1994).
Moga oni mianowicie: oddali¢ si¢ od siebie, wej$¢ w konflikt, zjednoczy¢ wokét
wspolnej troski/problemu lub jeden ze wspotmatzonkéw moze zrezygnowac ze
swojego sposobu funkcjonowania dla ratowania harmonii zwiazku.

Kazdy sposob reagowania stuzy ,utrzymaniu stabilnosci jednostki lub ro-
dziny, jednak stabilnos¢ ta moze by¢ utrzymana tylko za ceng zmian funkcjo-
nowania jakiego$ innego cztonka rodziny. Kazdym z tych mechanizméw rzadzi
réwniez emocjonalna reaktywnos$c¢ obu partnerow” (Kotbik, 1994, s. 36). Dystans
psychiczny badz fizyczny matzonkéw wobec siebie moze powodowag, iz swoje
potrzeby bliskosci zaczna oni realizowa¢ na zewnatrz, np. angazujac si¢ w inng
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relacje interpersonalng lub prace. Taka sytuacja moze rodzi¢ kolejne konflikty,
poczucie krzywdy u osoby, ktora zderza sie z realizacja potrzeby bycia razem
przez partnera na zewnatrz diady. Po okresach konfliktéw moga nastapi¢ okresy
bliskosci.

Ten sposéb redukcji napigcia zwiazanego z sytuacja trudng nie przynosi efek-
tow, chociaz jest czgsto wykorzystywany w sytuacji urodzenia sie ciezko chorego
dziecka. Wedtug Koscielskiej (2000) me¢zczyzni dysponujac mniejszym zakresem
srodkéw radzenia sobie ze stresem, majg wigksza trudno$¢ z poradzeniem sobie
z problemem pojawienia si¢ w rodzinie dziecka niepelnosprawnego i w efekcie
stosujg strategie ucieczkowe, cigzar opieki przenoszac na matke.

Innym sposobem redukcji napigcia zwiazanego z sytuacja stresows sa ustep-
stwa jednego z partneréw na rzecz diady. Nierealistyczne oczekiwania moga
znajdowaé wyraz w uczuciach partnera, ktéry ma przekonanie, ze to na nim
spoczywa odpowiedzialno$¢ za utrzymanie harmonii w systemie i dobrego emo-
cjonalnie samopoczucia pozostalych cztonkéw rodziny. Nacisk na wybér tego
rozwigzania moze plyna¢ z obu stron. Osoba ulegta nie chce ponosi¢ odpowie-
dzialnosci i woli skupi¢ si¢ na realizacji zadan, ktére wyznacza jej strona domi-
nujaca. Ta natomiast ma poczucie, ze wie, co jest najlepsze dla systemu, i ma po-
trzebe posiadania kontroli.

Ostatnim sposobem rozwigzania sytuacji trudnej jest koncentracja na dziec-
ku, ktéra najczesciej przybiera forme bliskosci pomiedzy matks a dzieckiem
z wykluczeniem lub nawet marginalizowaniem roli ojca. Ojciec moze te sy-
tuacj¢ akceptowad lub si¢ od niej zdystansowaé. W tej sytuacji dziecko, stajac
si¢ niejako karta przetargowa w relacjach w diadzie, jest najbardziej narazone
i wrazliwe na zaburzenia réwnowagi w relacjach systemu rodzinnego (Kolbik,
1994). Barnett i Boyce (1995) zaobserwowali, ze matki dzieci z ZD zredukowaly
swojg pracg zarobkows o 7h/tyg., zwigkszyty czas przeznaczony na opieke nad
dzieckiem o 9h/tyg. w poréwnaniu z czasem przeznaczonym na opicke nad
dzieckiem zdrowym. W tym samym czasie mezczyzni zintensyfikowali swoje
dziatania na polu zawodowym.

Wybor strategii radzenia sobie z sytuacja stresowa zalezy takze od plci rodzi-
ca. Matki czgsciej stosujg strategie skoncentrowane na emocjach, poszukiwaniu
wsparcia spolecznego, czgsto wykazuja tez nadmierne poczucie winy, natomiast
ojcowie najczesciej koncentruja sig na zadaniu (Bedkowska-Heine, 2007). Wycho-
wujac dziecko z ZD, matki w poréwnaniu z ojcami czgéciej stosuja takie metody,
jak: poszukiwanie emocjonalnego badz instrumentalnego wsparcia, rezygnacja
z konkurencyjnej aktywnosci, koncentracja na emocjach i ich roztadowaniu oraz
zaangazowanie si¢ w zycie religijne (Sullivan, 2002). Warto dodaé, ze nie stwier-
dzono istotnych réznic w zakresie sposobéw radzenia sobie ze stresem u matek
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dzieci z ZD, matek dzieci z autyzmem oraz matek dzieci z FRA X (Abbeduto
iin., 2004). Jednoczesnie ojcowie dzieci z ZD do§wiadczaja stresu, ktérego zrd-
del gléwnie upatruja w sytuacji finansowej rodziny oraz trudnosciach z planowa-
niem przysztosci (Sanders, Morgan, 1997).

Chociaz narodziny dziecka z choroba genetyczna niewatpliwie obcigzajg ro-
dzine i staja si¢ Zrodtem wielorakich sytuacji stresowych, to opieka nad dzieckiem
moze takze dostarczaé radoéci, pozytywnych do$wiadczen i satysfakeji. Rodzice
dzieci z ZD w poréwnaniu z rodzicami dzieci rozwijajacych sig prawidtowo od-
czuwaja wiecej satysfakcji z rodzicielstwa (Noh i in., 1989). Dodatkowo twierdza,
ze ich dzieci sa szczesliwsze, bardziej kochane i przynosza im wigcej radoéci, niz
gdyby byly zupelnie zdrowe (Latini, 2002).

Zrédlem stresu w systemie rodzinnym jest nie tylko pierwszy kryzys zwia-
zany z przyjsciem na $wiat dziecka z chorobg genetyczng i towarzyszace temu
zmiany zachodzace w diadzie. Jego przyczyn mozemy takze szuka¢ w relacjach
pomiedzy rodzicami a samym dzieckiem chorym, rodzicami a pozostatymi
dzieémi, pomiedzy rodzenistwem oraz pomig¢dzy systemem rodzinnym a innymi
systemami — dziadkowie, przyjaciele, dalsza rodzina, sasiedzi itd.

Relacje pomiedzy rodzicem a jego dzieckiem ksztattujg sig zasadniczo juz od
chwili poczecia. Zazwyczaj dziecko jest planowane, oczekiwane z radoscia, za$
rodzice uktadaja scenariusze jego przysztosci. Narodziny dziecka z chorobg ge-
netyczna, ktéra widaé juz od pierwszych chwil zycia dziecka jak ZD, stajg sig wigc
bolesnym przerwaniem radosci. Pogodzenie si¢ z narodzinami dziecka z niepel-
nosprawnoscia, wymagajacego nieustannej opieki i pomocy powoduje zal, strach,
bdl i rozpacz. Okres ten to swoista zaloba po nienarodzonym, a wymarzonym
dziecku zdrowym.

I o ile rodzice dziecka z ZD doé¢ szybko otrzymuja diagnoz¢, bardziej lub
mniej profesjonalna pomoc oraz opicke i moga zacza¢ mimo wszystko normalng
codzienno$é, to rodzice dziecka z FRA X s3 w zupelnie odmiennej sytuacji. Po
pierwsze choroba ich dziecka nie jest zwykle widoczna od urodzenia, tak wigc
proces dochodzenia do diagnozy moze by¢ bardzo dtugi. Po drugie poczatkowe
zaburzenia ujawniane przez ich dziecko klasyfikowane s3 zwykle jako zaburze-
nia ze spektrum autystycznego (Hagerman i in., 2002). Dopiero potem, czgsto
przez przypadek, rodzice orientuja sig, ze ich dziecko jest inne niz dziecko z au-
tyzmem. Zaczynaja wigc kolejng droge poszukiwania diagnozy, informaciji, ko-
lejne badania i konsultacje. Na podstawie wlasnych obserwacji stwierdzono, iz
dziecko z FRA X jest zazwyczaj prawidiowo diagnozowane okoto 10. roku zycia,
natomiast diagnoza przed ukonczeniem 6 lat jest rzadka.

Sytuacja, przed ktérg staja rodzice, odbija si¢ niewatpliwie na ich relacjach
z dzieckiem. Rados¢ z pierwszych osiagnie¢ — usmiechu, siadania, kroku, stowa
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zostaje sttumiona przez nieustanne badania, konsultacje, poszukiwanie informa-
¢jiisposobdw leczenia. Rodzic nie jest juz tylko matka, ojcem, partnerem zabaw,
ale staje si¢ rehabilitantem, pracownikiem socjalnym czy fizjoterapeuta swojego
dziecka. Czgsto na pierwszy plan wysuwaja si¢ takze troski materialne czy ko-
nieczno$c¢ radzenia sobie z negatywnymi, stereotypowymi opiniami otoczenia.

W takiej sytuacji moga ksztaltowaé sie nieprawidtowe postawy wobec dziecka.
Las (1995) stwierdzita, iz tylko 20% ojcow dzieci z uposledzeniem umystowym
przejawia postawy pozytywne i akceptujace wobec swojego dziecka. Natomiast
Kornas-Biela (1995) zauwazyla, iz poczatkowo negatywna postawa rodzicéw,
szczegblnie ojcOw, zmienia sie wraz z uptywem czasu. Wraz z uplywem miesiecy,
anierzadko lat, od diagnozy rodzicom udaje si¢ wytworzy¢ bardziej emocjonalny
kontakt ze swoim dzieckiem, zwiekszy¢ tolerancje wobec niepowodzen, a takze
stawia¢ realne wymagania. Uczucia rodzicéw s3 mniej dramatyczne, oni sami sg
lepiej przygotowani do pelnienia rél rodzicielskich i czerpig z nich wiekszg satys-
fakcje (Kornas-Biela, 1995).

Rodzice czesto nie wiedza, jaka postawa wobec dziecka jest prawidtowa i mio-
tajg si¢ od postawy obojetnej, przez nadmiernie tagodna, do surowej (Borzyszko-
wa, 1969). Z czasem, niektérym z nich udaje sie¢ wypracowad wlasciwy stosunek
wobec dziecka. Rodzice tacy zdaja sobie sprawe z ograniczen swojej pociechy,
stawiaja mu wymagania dostosowane do jego mozliwosci, ucza pokonywac trud-
noéci, godzi¢ si¢ z porazkami, a takze cieszy¢ z sukceséw. Tacy rodzice staraja si¢
swoje dziecko usamodzielni¢ oraz uaktywnié. S3 oni jednoczes$nie dumni z jego
osiggniec i kochajg je takim, jakim ono jest.

W wynikajacym z badaf obrazie relacji pomiedzy rodzicami a dzie¢mi z ZD
mozna zauwazy<, iz juz od pierwszych dni Zycia dziecka interakeja ta jest inna
niz w przypadku dzieci zdrowych. I tak matki noworodkéw z ZD mniej czasu po-
§wiecaja na komunikacje ze swoim dzieckiem (Slonims, McConachie, 2006) oraz
przejawiaja wzorce przywigzania niedajace poczucia bezpieczenstwa (Vaughn i in,,
1994). Ponadto rodzice dzieci z ZD s takze bardziej dyrektywni niz rodzice dzie-
ci zdrowych (Stoneman, Brody, Abbott, 1983). W relacjach tych mozna zauwazyé
duzga asymetrie, brak relacji partnerskich oraz bardzo czgste przyjmowanie przez
rodzicéw roli nauczyciela. Ponadto rodzice czgsto nie zwracaja uwagi na aktyw-
nos¢ swojego dziecka i jego potrzeby w danej chwili, wybieraja formy interakeji czy
aktywnoséci przekraczajace jego mozliwosci (Mahoney, Fors, Wood, 1990). Zdarza
sie tez, ze rodzice postrzegajg swoje dzieci jako mlodsze niz w rzeczywistosci, bar-
dziej dziecinne i mniej zaradne, co moze z kolei powedowaé obnizenie wymagan
i infantylizowanie dziecka (Fidler, 2003).

Badan dotyczacych relacji pomiedzy rodzicami a dzie¢mi z FRA X jest zdecy-
dowanie mniej. Mozna stwierdzié, iz matki dzieci z kruchym chromosomem X
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maja wiccej symptomoéw depresyjnych i gorsze samopoczucie niz matki dzieci
z ZD i dlatego s3 mniej aktywne, zmobilizowane do dziatania i rzadziej przej-
muja inicjatywe (Abbeduto i in., 2004, Lewis i in., 2006). Matki te uwazaja tak-
ze, iz choroba ich dzieci czesto stawia przed nimi zbyt duze wymagania, ktérym
nie potrafia one sprostaé i dlatego moga one by¢ bierne (Lewis i in., 2006). Na
podstawic wlasnych obserwacji zauwazono, iz matki dzieci z FRA X s3 bardziej
zagubione niz matki dzieci z ZD, cz¢sto maja sprzeczne oczekiwania wobec moz-
liwosci swojego dziecka, nieoczekiwanie zmieniaja wymagania oraz brakuje im
wiedzy dotyczacej rozwoju ich potomstwa.

Kolejnym Zrédtem stresu w systemie rodzinnym z dzieckiem chorym na cho-
robe genetyczna moga by¢ relacje pomigdzy rodzenstwem oraz pomiedzy rodzi-
cami a zdrowym/i dzie¢mi. OdpowiedZ na pytanie kim jest siostra/brat, jak sig
z nim bawié i spedzaé czas, staje si¢ szczeg6lnie istotna w rodzinach z dzieckiem
z niepelnosprawnoscia. Dziecko zdrowe, szczegélnie jesli jest starsze, musi na
nowo odnalez¢ sie w systemie rodzinnym po przyjéciu na $wiat kolejnego po-
tomka. To odnalezienie si¢ bedzie szczegdlnie trudne w sytuacji choroby nowego
cztonka rodziny.

W tym procesie bardzo duza rol¢ nalezy przypisa¢ rodzicom, ktérzy musza
zadba¢ o to, aby dziecko zdrowe nie byto nadmiernie obciazone pomocg rodzi-
com, opieka nad rodzefistwem, obowigzkami domowymi oraz aby nie musialo
zaspokaja¢ zawyzonych aspiracji rodzicéw (Kornas-Biela, 1988). Wazne jest, aby
rodzice otwarcie rozmawiali z dzieckiem o nowej sytuacji, aby znalezli dla kazde-
go cztonka rodziny odpowiednie miejsce w systemie, ktore pozwoli mu czuc sig
kochanym, warto$ciowym, waznym i potrzebnym (Koscielska, 2000). Nie wolno
zapominaé o tym, aby wszystkie dzieci mialy takie same prawo do rozwoju, re-
alizacji planéw i aspiracji zyciowych. Tylko w sytuacji, gdy dziecko zdrowe nadal
bedzie miato mozliwo$¢ spelniania si¢ w systemie, gdy bedzie czuto si¢ nadal
kochane i wazne, bedzie ono mogto wytworzy¢ silng i pozytywnga wi¢Z z niepet-
nosprawnym bratem lub siostra.

Badania prowadzone w latach 70. 1 80. XX wieku wskazuja na brak wystgpowa-
nia istotnych trudnoéci w relacjach pomiedzy dzieémi niepelnosprawnymi a pel-
nosprawnymi w rodzinie oraz dobra adaptacje i funkcjonowanie tych drugich
(Wyczesany, 2008). Natomiast badania z lat p6zZniejszych ujawniaja trudnosci
w tych relacjach oraz w przystosowaniu si¢ pelnosprawnego rodzenstwa do nowe;j
sytuacji zyciowej (Wyczesany, 2008; Zyta, 2004). Z tych badan wynika, ze zdrowe
dzieci s3 zbytnio obciazone opieka, nie do kofica rozumieja sytuacje i mozliwosci
swojego rodzenstwa, a takze brakuje im wiezi z rodzicami i wspélnie spedzanego
czasu. Jednoczeénie dzieci te s3 bardzo dojrzale, samodzielne, przewaznie maja
pozytywny stosunek do swojego rodzenstwa oraz dobrze sobie radza z przejawa-
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mi nietolerancji (Zyta, 2004). Natomiast badania Kruk (1994) wskazuja ma to, ze
pelnosprawne rodzenstwo w stosunku do dziecka z niepelnosprawnoscia najcze-
Sciej przejawia postawy ambiwalentne. Wi¢z miedzy rodzenstwem jest szczegol-
na. W sytuacji, gdy jedno z dzieci ma mniejsze mozliwosci rozwojowe, moze ona
rozwina¢ si¢ w co$ bardzo pozytywnego, przynoszacego korzysci obu stronom
1 umozliwiajacego rozwdj.

Narodziny dziecka z niepetnosprawnoscia powoduja fundamentalne zmiany
w systemie rodzinnym. Kazda z 0s6b uczy si¢ na nowo swojej roli, okresla swoje
miejsce, dokonuje swoistego przewartociowania. Trzeba znalezé miejsce nie tylko
dla nowego czlonka rodziny, ale i dla nowego stylu zycia. I w tym zawirowaniu zwia-
zanym z diagnozowaniem, rehabilitowaniem, zarabianiem, szukaniem nowych form
pomocy i terapii, nie mozna zapomnie¢ o jednym: ,,dla zintegrowania dziecka niepet-
nosprawnego z rodzing s3 potrzebne dwie plaszczyzny: emocjonalna (poczucie przy-
wigzania do rodziny, mito$¢, wiez uczuciowa z jej cztonkami, akceptacja wspdlnych
systemoOw wartosci) i zadaniowa (udziat w zyciu domownikéw)”, (Sadowska, 1996).
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Summary

A child with genetics’ disorder — family condition

The article focuses on experiencing by families a very difficult situation which
undoubtedly the birth and raising of a child with a genetic disorder is. Theoreti-
cal framework for the discussion is, on the one hand, systems theory; and on the
other, the theory of stress. Stress is understood as a mental experience that is a
consequence of the experienced difficulties and abnormalities in the functioning
of the family system with the child’s disability. The authors present the sources
of stress for parents of children with Fragile X syndrome or Down syndrome and
discusses the changes taking place in the family system as a result of the birth
and upbringing of a child with a disability. These changes concern the entire fa-
mily, and therefore relate to relationships between spouses, between parents and
children, and between siblings. The article further reflects upon the ways parents
tend to cope with the difficult situation. These ways include: distancing from
each other, coming into conflict, unity and cooperation, or giving up by one of
the spouse their way of functioning.



