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Projekt ma na celu przyjrzenie sie
codziennym doswiadczeniom o0s6b
z rzadkimi chorobami metaboliczny-
mi i cztonkéw ich rodzin w szcze-
golnosci w odniesieniu do leczenia
dietetycznego i technologii biomedy-
cznych (np. sonda zotadkowa, PEG).

Chcielibysmy sie takze dowiedzie¢, jak wyglada dostep do
diagnostyki, swiadczen medycznych i opiekunczych (w tym
orzeczenia o niepetnosprawnosci) dla os6b chorych i ich rodzin
oraz kwestie zwiagzane z edukacja dzieci i mtodziezy z rzadka
choroba metaboliczna w ré6znych krajach.

Projekt skupia sie na wrodzonych wadach metabolizmu,
w szczeg6lnosci zaburzeniach utleniania kwaséw tlu-
szczowych (z ang. FAODs), takich jak niedobor LCHAD,
niedobér MCAD, niedobor VLCAD i acyduriach organ-
icznych (z ang. OADs), np. GA1, w trzech krajach w regionie
Morza Battyckiego: Finlandii, Polsce i Szwecji.



Zalezy nam na tym, aby w badaniach wzieto udziat szerokie
grono osOb, w tym chorzy na wrodzone wady metabolizmu
oraz ich opiekunowie i lekarze. Nasze badania prowadzimy
zatem z dzie¢mi, mtodziezg i dorostymi, ktoérzy choruja na
wrodzone wady metabolizmu, ich rodzinami oraz z osobami
zaangazowanymi w proces terapeutyczny (np. lekarze, diete-
tycy) i oferujacy wsparcie w chorobie rzadkiej (np. organizac-
je pacjenckie).

W projekcie wykorzystujemy etnografi-
czne metody badan, przede wszystkim
wywiady poglebione i biograficzne -
indywidualne rozmowy.

Wszystkie wypowiedzi beda anonimizowane i dotozymy
wszelkich staran, aby niemozliwa byta identyfikacja naszych
rozmowcow. Rozmoéwey moga takze w kazdej chwili wycofaé
swoja zgode na udzial w projekcie bez zadnych konsekwencji.

Mimo ze na kazda z choréb rzadkich cierpi niewielka liczba
0sOb, w sumie zmagaja sie z nimi miliony chorych. Wciaz
brakuje jednak wiedzy z dziedziny antropologii i nauk spote-
cznych, ktéra pozwolitaby na wyjscie poza podejscie charak-
teryzujace medycyne i zdrowie publiczne na temat sposobow,
w jakie chorzy na rzadkie schorzenia radza sobie w zyciu
codziennym.



Projekt ma na celu upowszechnienie
swiadomosci, czym sa wrodzone wady
metabolizmu oraz z jakimi proble-
mami zmagaja sie chorzy, ich rodziny
i lekarze.

Wyniki badan beda upowszechnione w publikacjach nau-
kowych oraz prezentowane na konferencjach i seminariach
naukowych. W publikacjach mozemy wykorzysta¢ fragmen-
ty rozmoéw z uczestnikami badan. Wszystkie wypowiedzi
beda anonimowe i w tekstach i prezentacjach nie zostanag
przekazane informacje, ktére pozwolityby na identyfikacje
rozmowcow.
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