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Summary

Introduction: The aim of the study was to assess
knowledge about rare diseases among citizens of Szczecin
(Poland).

Material and methods: The study was performed by
questioning 242 adult customers of Turzyn Shopping Cen-
tre in Szczecin (149 females and 93 males). The survey
was conducted in the shopping mall on 23 February 2013
(control group) and during the celebration of Rare Disease
Day and the 12 Polish Nationwide Cystic Fibrosis Week
(“Dolina Mukolinkéw”’) on 2 March 2013 (research group).
The research tool was a questionnaire devised by the authors
and filled out by the writing authors interviewer’s answers.

Results: In the study group more people knew about the
existence of Rare Disease Day than in the control group
(86.02% vs 57.72%, chi-square test x*> %% . g o01» P < 0.001),
but there was no significant difference between knowledge
of when Rare Disease Day is celebrated. The definition of
rare diseases compatible with the definition of the Euro-
pean Commission’s Health and Consumer Protection was
reported only in the control group by 4 people. Examples
of rare diseases were reported by 74.19% of the respond-
ents in the study group and by 65.10% in the control group
(more than 130 diseases were mentioned altogether). Usually,
respondents mentioned fewer examples than were asked
about in the questionnaire. The aim of Rare Disease Day
was accurately specified by 86.02% of persons in the study
group and 87.92% in the control group. Rare Disease Day
personally concerns 30.11% of respondents in the study
group and 10.07% of persons in the control group (OR = 3.85,
95% CI1 0.9-3.6, x*> *1. 0001, P < 0.001).

Conclusions: The respondents from the research group
knew more about Rare Disease Day and defined the idea of
it as closed in a significantly higher degree than the control
group. There was no significant difference in the detailed
knowledge about rare diseases in either group. This might
indicate the need to educate society and patients, along
with their families.

Key words: rare diseases — Rare Disease Day —
questionnaire study.

Streszczenie

Wstep: Celem pracy byta ocena wiedzy szczecinian
na temat chordb rzadkich.

Material i metody: Badaniem objeto 242 osoby (149
kobiet 1 93 m¢zczyzn). Badanie ankietowe z zastosowaniem
metody sondazu diagnostycznego przeprowadzono w Galerii
Handlowej Turzyn w Szczecinie 23 lutego 2013 r. (grupa
kontrolna) oraz podczas obchodéw Dnia Choréb Rzadkich
1 XII Ogdlnopolskiego Tygodnia Mukowiscydozy 2 marca
2013 r. (grupa badana). Kwestionariusze byty wypelniane
przez autoréw na podstawie wypowiedzi ankietowanych.

Wyniki: W grupie badanej wigcej 0sob wiedzialo o ist-
nieniu Dnia Choréb Rzadkich niz w grupie kontrolnej
(86,02% vs 57,72%, test chi-kwadrat x> %* . 901, p < 0,001),
lecz nie wykazano istotnej r6znicy co do wiedzy na temat
tego, kiedy jest on obchodzony. Definicj¢ choroby rzad-
kiej zgodng z definicja Komisji Europejskiej ds. Zdrowia
1 Ochrony Konsumentow podaty wytacznie 4 osoby z grupy
kontrolnej. Przyktady chorob rzadkich w grupie badanej
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podato 74,19% ankietowanych, a w kontrolnej 65,10%
(tacznie ponad 130 jednostek chorobowych). Pomimo
ze proszono o podanie trzech chordb, zwykle ankietowani
wymieniali mniejszg liczbe przyktadow. Cel Dnia Chordb
Rzadkich trafnie sprecyzowato 86,02% o0sob z grupy badanej
187,92% o0s6b z grupy kontrolne;j. Jest on bliski dla 30,11%
0s0b z grupy badanej i 10,07% oséb z grupy kontrolnej
(OR = 3,85; 95% CI1 0,9-3,6; *> %*1. 0001 P < 0,001).

Whioski: Respondenci z grupy badanej wiedzieli
o obchodach Dnia Choréob Rzadkich i okreslali jego idee
jako bliska w stopniu istotnie wyzszym niz w grupie kon-
trolnej. Brak znaczacych roznic dotyczacych wiedzy szcze-
gotowej w skali obu grup wskazuje na potrzebe edukowania
catego spoteczenstwa oraz chorych i ich rodzin.

Hasta: choroby rzadkie — Dzien Chorob Rzadkich — bada-
nie ankietowe.

Wstep

Wedtug Komisji Europejskiej ds. Zdrowia i Ochrony
Konsumentéw choroby rzadkie to choroby przewlekte
0 powaznym i wyniszczajacym przebiegu, ktore wyste-
puja rzadziej niz 5:10 000 w danym spoleczenstwie [1].
Najczgsciej sg to choroby uwarunkowane genetycznie, ujaw-
niajace si¢ zazwyczaj w wieku dziecigcym, cho¢ niektore
dopiero w okresie dojrzewania lub dorostosci; 75% chorych
stanowig dzieci. W Europie z ich powodu cierpi ok. 30 mIn
ludzi [2]. Dane te sg prawdopodobnie niedoszacowane.
Pomimo ze do tej pory wydzielono ok. 5-8 tys. rzadkich
jednostek chorobowych, a kolejne sa opisywane w literaturze
medycznej 3, 4], to wiedza na ich temat wcigz jest znikoma.

Chorym trudno znalez¢ informacje na temat ich cho-
rob oraz specjalistyczng pomoc. Czujg si¢ odizolowani
od spoteczenstwa. Odpowiednie leczenie przyczynowe
i objawowe oraz zapobieganie powiktaniom choréb moga
poprawic¢ jakos$¢ zycia oraz wydtuzy¢ czas zycia 0sob prze-
wlekle chorych. W wielu placowkach medycznych odpo-
wiednie badania diagnostyczne nie sa dostepne. Znaczacy
postep, jaki dokonat si¢ w zakresie leczenia niektérych
chorob, dowodzi, ze warto kontynuowaé wysitek wktadany
w badania naukowe.

Choroby te dotykaja nie tylko pacjenta, lecz takze
jego rodzing, przyjaciot i cate spoteczenstwo. Aby wyjsé
z pomocg osobom chorym i ich rodzinom, a takze naswie-
tli¢ problem dla przedstawicieli sSrodowisk medycznych,
powstaja fundacje charytatywne oraz organizowane sg akcje
informacyjne, jak np. Dzien Chordb Rzadkich (Rare Disease
Day — DzChRz). Poprzez edukacje spoteczenstwa budowana
jest akceptacja i zrozumienie dla chorych oraz ich rodzin.
Dzigki nagtasnianiu problemu znajduja si¢ takze osoby, ktore
chcg pomagaé. Symbolem wsparcia dla 0sob cierpigcych
na choroby rzadkie w Polsce stata si¢ dzinsowa wstazka,
poniewaz choroby rzadkie najczesciej sa powodowane
wadami genetycznymi, a w jezyku angielskim stowo geny

(gens) jest wymawiane tak samo jak dzins, tkanina denim
(ang. jeans z wymowg od francuskiej nazwy wiloskiego
miasta Genua, Génes) [5]. Jednym z najlepiej przygotowa-
nych zroédet wiedzy na temat chorob rzadkich, badan pro-
wadzonych nad nimi oraz stowarzyszen wzajemnej pomocy
chorych jest portal internetowy Orpha.net [6].

Dzien Chorob Rzadkich zostat ustanowiony przez Euro-
pejska Federacje Rodzicow Pacjentow 1 Pacjentow z roz-
poznaniem chorob rzadkich EURORDIS i odbyt si¢ po raz
pierwszy w 2008 r. [7]. Celem tej inicjatywy jest uswiada-
mianie spoteczenstwa, informowanie, nagtasnianie problemu
chorob rzadkich, a takze pomoc chorym i ich rodzinom.
W 2013 r. w Polsce DzChRz byt zorganizowany po raz
trzeci. Jest on obchodzony na calym $wiecie w ostatni dzien
lutego — co 4 lata 29 lutego (najrzadziej wystepujacy dzien
w kalendarzu), a w latach nieprzestgpnych 28 lutego.

Problematyka chorob rzadkich nie jest dobrze znana
ogb6lowi spoteczenstwa. Chorzy na choroby sieroce od lat
walczg z problemem niewiedzy na temat swoich chorob
1 brakiem odpowiednich regulacji prawnych dotyczacych
leczenia oraz codziennej opieki. W celu oceny wiedzy spo-
teczenstwa nt. chorob rzadkich podczas obchodéw Dnia
Choréb Rzadkich i Doliny Mukolinkéw, wérod klientow
Galerii Handlowej Turzyn (G.H. Turzyn) przeprowadzono
badanie ankietowe.

Material i metody

Badaniem ankietowym zostaty objete 93 osoby w gru-
pie badanej i 149 os6b w grupie kontrolnej. W badaniu
wzieli udziat przypadkowo spotkani klienci G.H. Turzyn
w Szczecinie, ktorzy ukonczyli 18. r.z. oraz ustnie wyra-
zili zgode¢ na wzigcie udziatu w badaniu po otrzymaniu
zapewnienia anonimowosci i informacji o wykorzysta-
niu wynikéw badan tylko do celéw naukowych. Ankieto-
wani stanowigcy grupe¢ badang byli klientami G.H. Turzyn
2 marca 2013 r., czyli w dniu, kiedy odbywatla si¢ akcja
,»Dolina Mukolinkow”, bedaca czgscig XII Ogdlnopol-
skiego Tygodnia Mukowiscydozy organizowanego przez
Fundacje¢ Pomocy Rodzinom i Chorym na Mukowiscy-
doze MATIO. Osoby badane w obu grupach reprezento-
waty rézne zawody. Stosunkowo duzo byto ucznidw i stu-
dentow — 50 (33,56%) oséb w grupie kontrolnej oraz 35
(37,63%) w grupie badanej. Osoby pracujace w zawodach
medycznych, ktére mogltyby mie¢ wiedzg o chorobach rzad-
kich pochodzaca z wlasnej praktyki zawodowej, stanowily
tylko ok. 4,3% w grupie badanej i 3,36% w grupie kontro-
Inej. Charakterystyke obu grup przedstawiono w tabeli 1.

Wywiady autoréow z ankietowanymi odbyty si¢ 2 dni
po obchodzonym w wielu krajach Dniu Chorob Rzadkich.
Badanie grupy kontrolnej przeprowadzono 23 lutego 2013 1.,
tj. na tydzien przed akcja ,,Dolina Mukolinkéw” 1 5 dni
przed Dniem Choréb Rzadkich.

Badanie przeprowadzono za pomoca autorskiego kwestio-
nariusza (tab. 2) sktadajacego si¢ z 5 pytan merytorycznych
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Tabela 1. Charakterystyka respondentéw

Grupa badana (93 osoby)

Wiek kobiety mezczyzni
<20 7 4
21-30 23 10
31-40 15 7
41-50 5 7
> 51 12 3
Razem (0sob) 62 (66,67%) 31 (33,33%)
Sredni wiek (w latach) 34,47 34,55
Grupa kontrolna (149 os6b)
Wiek kobiety mezezyzni
<20 3 6
21-30 40 20
31-40 14 10
41-50 14 6
> 51 16 20
Razem (0s6b) 87 (58,39%) 62 (41,61%)
Sredni wiek (w latach) 36,37 41,81

oraz pytan o dane demograficzne. Pytania merytoryczne
dotyczyty chorob rzadkich i Dnia Chordb Rzadkich. Wszyst-
kie informacje byty zbierane i zapisywane wylacznie przez
ankieterow.

Dla uproszczenia osoby ankietowane sg okreslone jako

badanej poprawnie odpowiedziato 14 (22,58%) kobiet
14 (12,9%) mezezyzn. Poprawne odpowiedzi zostaty udzie-
lone w 19,35% wywiadow. Brak odpowiedzi lub odpowie-
dzi nieprawidtowe stanowily 80,65%. W grupie kontrolnej
poprawnie odpowiedziato 13 (14,94%) kobiet i 7 (11,29%)
me¢zczyzn. Poprawne odpowiedzi stanowity 13,42% vs
86,58%, tj. brak odpowiedzi oraz odpowiedzi nieprawi-
dlowe. Zatem ro6znica migdzy liczbami odpowiedzi popraw-
nych w grupie badanej i grupie kontrolnej w odniesieniu
do liczebnosci tych grup moze by¢é wyrazona w odsetkach
jako roznica miedzy 19,35% a 13,42%, lecz poziom istot-
nosci w tescie x> > 0,2.

W grupie badanej wiecej osob wiedzialo o istnieniu
Dnia Choréb Rzadkich niz w grupie kontrolnej (86,02% vs
57,72%, test chi-kwadrat *> 2. 91, p < 0,001) — tabela 3.
Ponad potowa wszystkich ankietowanych wczesniej dowie-
dziala si¢ o Dniu Chorob Rzadkich od innych oséb lub
z przekazow mediow. Z tego znaczna grupa osob, 46,98%
grupy kontrolnej i 45,16% grupy badanej dowiedziata si¢
podczas obchodéw Dnia Choréb Rzadkich w G.H. Turzyn,
co moze wskazywac na duze znaczenie prowadzenia tego
typu akcji informacyjnych. Inne wymieniane zrodta wie-
dzy to Internet, telewizja i plakaty.

Odpowiedzi na pytanie o definicje choroby rzadkiej
nie udzielily 42 (28,19%) osoby z grupy kontrolnej i 30
(32,26%) 0s6b z grupy badanej. Prawidlowej odpowiedzi

szczecinianie, chociaz kwestionariusz nie zawierat pytania ,,<1:2000” (lub réwnoznacznych) udzielity tylko 4 (2,68%)

0 miejsce zamieszkania.

Wyniki

Za poprawna odpowiedz na pytanie o termin Dnia Cho-
rob Rzadkich uznawano zaréwno wtasciwg date 29 lutego,
jak 128 lutego, poniewaz w latach nieprzestepnych dzien ten
jest obchodzony w ostatnim dniu tego miesigca. W grupie

osoby z grupy kontrolnej. Nikt z grupy badanej nie udzielit
poprawnej odpowiedzi. Zwykle okreslano te choroby jako
rzadko wystepujace, bez podania doktadnej czestosci lub
podawano czgsto$¢ rzadsza niz jest przyjeta w definicji
Komisji Europejskiej ds. Zdrowia i Ochrony Konsumentow.
Nizsza niz ustalona w definicji czesto$¢ podato 28 (18,79%)
0s0b z grupy kontrolnej i 10 (10,75%) z grupy badanej. Inne
podawane odpowiedzi to choroba wrodzona, uwarunko-
wana genetycznie lub trudna w leczeniu.

Tabela 2. Kwestionariusz

Ple¢: K/M  Wiek: .....
1. Kiedy obchodzony jest DzChRz?
2. Jak dowiedzial(a) si¢ Pan(i) o Dniu Choréb Rzadkich?

Zawod: ...

3. Jaka jest definicja choroby rzadkiej? Prosze podac trzy przyklady. . ... ..

4. Jaki jest cel Dnia Chorob Rzadkich? .......................
5. Czy DzChRz jest bliski dla Pani/Pana lub Pani/Pana rodziny? Tak/Nie

DzChRz — Dzien Chordb Rzadkich

Tabela 3. Wiedza o Dniu Choréob Rzadkich (DChRz)

Grupa badana
Wiedza o DChRz kobiety mezezyzni ogo6tem
Przed wywiadem 53 85,48% 27 87,10% 80 86,02%
Brak 9 14,52% 4 12,90% 13 13,98%
Grupa kontrolna
Wiedza o DChRz kobiety mezczyzni ogotem
Przed wywiadem 54 62,07% 32 51,61% 86 57,72%
Brak 33 37,93% 30 48,39% 63 42,28%
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Przyktady chorob rzadkich w grupie kontrolnej podato
97 (65,10%) osob, a w grupie badanej 69 (74,19%). Pomimo
Ze proszono o wymienienie 3 chordb, zwykle ankietowani
wymieniali mniejszg liczbe przyktadow (tab. 4).

Tabela 4. Przyklady choréb rzadkich

Grupa badana Grupa kontrolna

kobiety mezczyzni kobiety mezczyzni
0 16 8 28 24
1 20 12 23 15
2 8 5 8 7
3 15 27 16
>3 3 2 1 0

Lacznie podano nazwy ponad 130 jednostek choro-
bowych. Okoto 45% z nich stanowily prawidlowo podane
nazwy chorob rzadkich. Najczestsze sposrod prawidtowo
wymienianych choréb w grupie badanej i grupie kontrol-
nej to mukowiscydoza, fenyloketonuria i zespot Turnera
(tab. 5). Choroby bardzo rzadkie wymienialy pojedyncze
osoby. Byty to na przyktad: zespot Klinefeltera, zespot
Retta, zespot Patau, zesp6t Sturge—Webera, zespot Pier-
sona, mukopolisacharydoza, ichtiosis, zespot Di George’a,
wrodzona tamliwo$¢ kosci, kwasica glutarowa typu I, cho-
roba Alpersa i choroba von Gierkego.

Tabela 5. NajczeSciej wymieniane choroby rzadkie (przez > 5 0séb)

Grupa badana
Mukowiscydoza 58
Fenyloketonuria 15
Grupa kontrolna
Mukowiscydoza 26
Progeria 6
Choroba moyamoya 5
Fenyloketonuria 5
Zespot Turnera 5

Cel Dnia Choréb Rzadkich trafnie sprecyzowato 131
(87,92%) 0s06b z grupy kontrolnej oraz 80 (86,02%) z grupy
badanej. Niewielu ankietowanych nie znato odpowiedzi i nie
starato si¢ jej podac: 18 (12,08%) os6b z grupy kontrolnej
113 (13,98%) z grupy badane;j.

Dziefi Chorob Rzadkich jest bliski dla 43 ankietowa-
nych, mianowicie dla 15 (10,07%) osob z grupy kontrolnej
128 (30,11%) z grupy badanej (OR = 3,85; 95% CI 0,9-3,6;
x> %1 0001 P < 0,001). W grupie badanej prawie potowa
odpowiedzi twierdzacych (46,4%) wigzala si¢ z chorobg
osoby ankietowanej lub osoby bliskiej (rodzina, przyjaciele).
Podobnie wielu ankietowanych nie podato powodu dla odpo-
wiedzi twierdzacej. Jedna osoba uzasadnita swa pozytywna
odpowiedz che¢cig udzielania pomocy, a druga — faktem
wykonywania zawodu lekarza. Natomiast w grupie kontrol-
nej 2 osoby motywowaty przyjmowanie idei Dnia Choréb
Rzadkich jako bliskiej, 1 motywowata chorobg wtasng oraz

1 — chorobg cztonka rodziny. Sposrod ankietowanych z grupy
kontrolnej, ktorzy uzasadnili swe pozytywne odpowiedzi
na niniejsze pytanie, najliczniej — 4 osoby — reprezentowane
byty osoby posiadajace chorych wsrdd znajomych.

Dyskusja

W ujeciu ogdlnym problematyka chorob rzadkich jest
znana niewielkiemu odsetkowi spoteczenstwa. Przyblizaja
ja akcje informacyjne, jak np. DzChRz. Jak wynika z niniej-
szego badania, jego termin byt znany kilkunastu procentom
ankietowanych w obu grupach, bez istotnej statystycznie
r6éznicy mi¢dzy obiema grupami. Na pytanie o termin Dnia
Chorob Rzadkich znaczna czg$¢ osob odpowiadata ,,dzisiaj”,
co odnosito si¢ do 2 marca i mogto by¢ spowodowane tym,
ze obchody Dnia Chordb Rzadkich byty przeprowadzone
w G.H. Turzyn w Szczecinie w sobote 2 marca. Odpowie-
dzi te nie byty zaliczone jako poprawne.

Definicja choroby rzadkiej ustalona przez Komisje
Europejska ds. Zdrowia i Ochrony Konsumentéw nie jest
powszechnie znana. Podczas prob formutowania tej definicji
czes$¢ ankietowanych odnosita si¢ do czgstosci wystepowa-
nia i zwykle okreslata te choroby jako rzadko wystepujace.
Nie podawano doktadnej czgstosci lub wskazywano cze-
sto$¢ mniejszg niz jest przyjeta. Warty podkreslenia jest
fakt, ze czestos¢ wystepowania chordb w populacji nie poja-
wiata si¢ w tresci kazdej z podawanych definicji. Zwracano
uwage rowniez na inne cechy chorob, ktére okreslano jako
choroba wrodzona, uwarunkowana genetycznie lub trudna
w leczeniu. Cechy te odnosza si¢ do aspektéw biologicznych
1 medycznych, lecz nie epidemiologicznych.

Niniejsze badanie, majace na celu okreslenie niekto-
rych aspektow wiedzy losowo wybranych przedstawicieli
spoteczenstwa na temat chordb o niskiej czgstosci wystepo-
wania, ma charakter ogdlny, jednak na podstawie wynikow
uzyskiwane sg takze informacje o powszechnej znajomo-
$ci konkretnych nazw choréb z tej grupy. Nie wszystkie
odpowiedzi udzielone na pytanie o trzy przyktady choréb
rzadkich byty poprawne. Wielokrotnie podawano jako odpo-
wiedz ,,zesp6t Downa” (w grupie badanej 6,45% i w grupie
kontrolnej 4,7%) oraz ,,stwardnienie rozsiane” (w obu gru-
pach po 5,3%). Ich czgsto$¢ wystepowania to odpowiednio
1:800—-1000 urodzen i 1:1000 w populacji europejskie;.
Z kolei fenyloketonuria, mukowiscydoza oraz zespot Turnera
to choroby z pogranicza definicji choroby rzadkiej. Czestos¢
wystepowania fenyloketonurii w Europie nie jest doktadnie
znana, lecz jest szacowana na 1:15 000 urodzen. Czestosé¢
wystepowania mukowiscydozy zawiera si¢ w przedziale od
1:10 000 do 1:8000, a czestos¢ zespotu Turnera to 1:5000
urodzen [8]. Pojedyncze osoby podaty nazwy chordb bardzo
rzadkich, np. zespot Di George’a i kwasice glutarowa typu 1.
Najczesciej wymieniana mukowiscydoza jest chorobg znang
dzieki badaniom przesiewowym i kampaniom spotecznym.
Inne choroby, nieobecne w przekazach medialnych, sa mato
znane. Czesto podawanym przyktadem choroby rzadkiej
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byta choroba moyamoya, co wyjasnia fakt, ze w tym okre-
sie w pojazdach szczecinskiej komunikacji miejskiej ogto-
szono prosbe o pomoc osobie chorej na t¢ chorobe. Pomimo

wielu podanych przyktadow chorob rzadkich i réznych jej

definicji, wiedza na ich temat jest nadal znikoma oraz nie-
usystematyzowana. Wiele osob, ktore wiedziaty o istnieniu

Dnia Chorob Rzadkich, nie potrafito wymieni¢ ani jednego

przyktadu choroby rzadkiej (34,8% w grupie kontrolne;j

125,8% w grupie badane;j).

Znaczna czg¢$¢ ankietowanych obu grup znata cel
prowadzenia akcji takich jak DzChRz. Natomiast odse-
tek osob, dla ktorych DzChRz ma duze znaczenie, byt
wiekszy w grupie badanej niz w kontrolnej, co wigze si¢
z wystepowaniem choroby u osoby bliskiej i prawdopo-
dobnie zwigkszonym zainteresowaniem Dniem Chorob
Rzadkich. Cz¢$¢ badanych podczas wywiadow wyrazita
che¢ pomocy osobom chorym. Na uwage zastuguje fakt,
ze 10% os6b z grupy kontrolnej przyznato, ze DzChRz
jest im bliski. Ten znaczny (w poréwnaniu z definicyjna
czestoscig wystepowania choroby rzadkiej w populacji)
odsetek ankietowanych wynika m.in. z faktu posiadania
0s6b chorych w rodzinie lub wsrdd osob znajomych oraz
duzej liczby chordb rzadkich w ogole. Istnieje potrzeba
informowania i edukowania na ten temat, aby kazda osoba
(niezwigzana z medycyna) wiedziata, jak zachowac si¢
w obliczu spotkania z osobg chorg, dzieki czemu nie bedzie
ona skazana na izolacje i odrzucenie.

Podsumowujac, istotne statystycznie roéznice mig-
dzy grupa badang a kontrolng zaobserwowano jedynie
w zakresie wiedzy o obchodach Dnia Choréb Rzadkich
oraz w fakcie okre$lania idei Dnia Chor6b Rzadkich jako
bliskiej. Wynikaja one z wickszego udziatu oséb zwigza-
nych z problematyka chorob rzadkich w grupie badane;j
niz grupie kontrolnej. Niespodziewany jest brak istotnych
roznic w odpowiedziach na pytania o wiedzg¢ szczegdlowa
w skali obu prob. Fakt ten wskazuje na potrzebe eduko-
wania nie tylko spoteczenstwa w ogole, ale rowniez osob
chorych i ich rodzin.

Cho¢ liczba badan naukowych w zakresie edukacji
na temat chorob rzadkich jest niewielka, istnieje mozli-
wos¢ porownania wynikow niniejszego badania z wynikami
badania ankietowego ,,Swiadomo$¢é europejska w zakresie
rzadkich choréb” (European awareness of Rare Diseases)
przeprowadzonego w 2010 r. we wszystkich panstwach
Unii Europejskiej. W badaniu tym zastosowano kwestio-
nariusz z pytaniami zamknigtymi. Na uwagge zastuguje fakt,
ze w badaniu szczecinskim, opartym na pytaniach otwartych,
ktore nie sugerujag mozliwosci co do sposobu i tresci odpo-
wiedzi, podano definicje choroby rzadkiej, ktoére odzwier-
ciedlaja spektrum odpowiedzi z badania ogdlnoeurope;j-
skiego. W badaniu tym wigkszos$¢ ankietowanych wskazata
czesto$¢ wystepowania chordb jako definiujacg choroby
rzadkie, ale rowniez cze$¢ respondentow okreslita je jako
choroby trudne w diagnozowaniu i leczeniu oraz choroby,
ktére pozostaja poza zakresem zainteresowania [9]. Z bada-
nia ,,Swiadomos$¢ europejska w zakresie rzadkich chorob”

wynika réwniez, ze 75% polskich respondentdéw zna cho-
robe o nazwie wrodzona tamliwos¢ ko$ci. Jest to najwyzszy
odsetek wsrod populacji objetych tym badaniem i znacznie
wyzszy od drugiego z kolei, obliczonego dla populacji fin-
skiej, a wynoszacego 53% [10]. W szczecinskim badaniu,
z zastosowaniem pytania otwartego, wrodzona tamliwos¢
kosci nie nalezata do najczestszych odpowiedzi.

Ttem do dalszych rozwazan uwzgledniajacych fakt
posiadania oso6b bliskich chorujacych na choroby rzad-
kie moga byé¢ wyniki badania ,,Swiadomo$¢ europejska
w zakresie rzadkich chorob”, ktére wykazuja, ze 43%
ankietowanych w Polsce 1 40% respondentow w UE 0g6-
fem nigdy nie styszala o takich osobach. Wsréd odpo-
wiedzi twierdzacych najwickszy odsetek stanowity te,
ktore wskazywaty na media jako Zrodto informacji (35%
w Unii Europejskiej ogotem i 37% w Polsce). Lacznie
wsrod wszystkich badanych, osoby, ktore znajg osobi-
$cie kogo$ z choroba rzadka stanowig 17%, a udziat tych,
ktore styszaty o fakcie wystepowania choroby rzadkiej
w rodzinie lub w gronie znajomych, to 13%. W Polsce
odpowiednio 13% i 9% [9].

Niniejsze badanie ankietowe zostalo przeprowadzone
podczas akcji ,,Dolina Mukolinkéw”, ktora jako jedno
z wydarzen programu XII Ogoélnopolskiego Tygodnia
Mukowiscydozy organizowanego przez Fundacj¢ Pomocy
Rodzinom i Chorym na Mukowiscydoze MATIO jest przy-
ktadem szeroko zakrojonych dziatan o charakterze infor-
macyjnym majacym na celu poprawe stanu zdrowia popu-
lacji. Program merytoryczny i kulturalny tego wydarzenia
oraz targ pamiatek wzbudzity zainteresowanie wielu klien-
tow G.H. Turzyn, a takze osob, ktore przybyty z zamiarem
uczestnictwa w akcji. Sukces organizacyjny podobnego
wydarzenia w Tokio opisali uczestnicy 6™ International
Conference on Rare Diseases and Orphan Drugs w Buenos
Aires. Japonska impreze organizowang w 2010 r. po raz
pierwszy odwiedzito 300 osob, 40% z nich byto zwigzanych
z pacjentami z chorobami rzadkimi lub trudnymi, a 60%
stanowity osoby postronne [11]. Dzien Choréb Rzadkich
jest okazja do prowadzenia badan socjologicznych. Wnioski
z tych badan mogg sta¢ si¢ argumentami w dyskusji nad
opieka nad chorymi.

Whioski

1. Wigkszos¢ uczestnikow akeji ,,Dolina Mukolinkow”
wiedziata o istnieniu Dnia Choréob Rzadkich.

2. Nie wykazano istotnej statystycznie roznicy mig-
dzy znajomoscia terminu Dnia Choréb Rzadkich wérod
respondentdéw z grupy badanej i grupy kontrolne;j.

3. Wiele 0sdb, ktore wiedziaty o istnieniu Dnia Chordob
Rzadkich, nie potrafito wymieni¢ ani jednego przyktadu
choroby rzadkiej, zatem wazne jest przedstawianie tych
choréb w kampaniach informacyjnych.

4. Ankietowani najlepiej znali najczestsze z chordb
rzadkich.
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5. Zespot Downa, cho¢ nie nalezy do choréb rzadkich,
byt jednym z najcze$ciej wymienianych przyktadow.

6. Cel Dnia Choréb Rzadkich formulowany przez
ankietowanych byt zgodny z przyjetym przez organiza-
torow.

7. Znaczny (w porownaniu z definicyjng czegstoscia
wystepowania choroby rzadkiej w populacji) odsetek ankie-
towanych z grupy kontrolne;j, ktorzy okreslili Dzien Chorob
Rzadkich jako bliski (10%), wynika z duzej liczby chorych
oraz faktu posiadania osob chorych w rodzinie lub wsrod
0s0b znajomych.

8. Efektem kampanii informacyjnej prowadzonej
w Dniu Chorob Rzadkich jest popularyzacja interdyscy-
plinarnej problematyki chorob rzadkich. Prezentowana
w niewielkim stopniu szczeg6towa wiedza o chorobach
rzadkich wskazuje na potrzebe prowadzenia dalszych
wysitkow edukacyjnych.
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