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Celem pracy jest opis i1 analiza do$wiadczen polskich rodzin, w ktorych u dzieci
zdiagnozowano jedng z dwoch rzadkich wrodzonych wad metabolizmu (WWM): LCHADD 1
fenyloketonuri¢ (PKU). Przeprowadzone badania miaty na celu przesledzenie znaczen nadawanych
laicko-eksperckiej wiedzy rodzicow; zarzadzaniu chorobg przewlekts; jedzeniu — w tym przypadku
w postaci restrykcyjnej diety ratujacej zycie 1 zdrowie; i niepelnosprawnosci, definiowanej przez
pryzmat relacji miedzy dzieckiem, rodzicami a przedstawicielami instytucji panstwowych. W
swojej pracy pokazuje, ze zarzadzanie WWM obejmuje negocjacje wiadzy pomigdzy réznymi
aktorami, co wplywa na ogo6lne doswiadczenie diagnozy 1 terapii choroby rzadkie;j.

Praca powstala w oparciu o wielostanowiskowe badania terenowe prowadzone w latach
2016-2019. Sktadaty si¢ na nie wywiady z opiekunami dzieci u ktorych zdiagnozowano LCHADD
lub PKU, a takze lekarzami, dietetykami i dorostymi pacjentami. Prowadzitam réwnieZ obserwacje
w domach rodzin, w trakcie wydarzen organizowanych dla pacjentow z WWM 1 konferencjach
eksperckich zwigzanych z problematyka chorob rzadkich.

LCHADD 1 PKU to uwarunkowane genetycznie zaburzenia szlakéw metabolicznych, w
wyniku ktérych w organizmie powstaja niedobory lub toksyczne ilosci niektorych substancji. W
przypadku LCHADD organizm nie jest w stanie przeksztalci¢ dlugotancuchowych kwasow
thuszczowych w energie; PKU spowodowane jest zaburzonym metabolizmem aminokwasu
fenyloalaniny. Nieleczone, LCHADD i1 PKU moga doprowadzi¢ do powaznej niepelnosprawnosci
intelektualnej 1 fizycznej (PKU), a nawet $§mierci (LCHADD). Terapia obejmuje restrykcyjna diete
eliminacyjng, ktéra musi by¢ przestrzegana do konca zycia pacjenta.

Badania byty przeprowadzone przede wszystkim w nurcie antropologii medycznej. Ztozony
charakter zagadnienia sprawil, Ze konieczne bylo zastosowanie narzedzi analitycznych
dodatkowych subdyscyplin antropologii. Dzigki ich wykorzystaniu, mozliwe bylo uzyskanie jak
najpetniejszego obrazu doswiadczen tej grupy. Ze wzgledu na centralny charakter diety w zyciu
badanych przeze mnie rodzin odwotatam si¢ do antropologii jedzenia (food studies). Koniecznos¢
przestrzegania diety oraz stata kontrola nad stanem zdrowia dziecka 1 zwigzane z tym wybory
cztonkoéw rodziny przeanalizowane zostaly z wykorzystaniem perspektywy ,,zarzadzania chorobg”
— podejscia do skoordynowanego systemu opieki nad pacjentem, w ktorym odpowiedzialno$¢ za
zdrowie chorego lezy takze po stronie pacjenta lub jego opiekundéw. Z chorobami metabolicznymi
— w tym przypadku niewidocznymi — wigzg si¢ rowniez trudnosci w zdefiniowaniu pojecia
niepetnosprawnosci, w badaniu ktoérego zagadnienia wykorzystane zostaly teorie zwigzane z
disability studies (badaniami nad niepetlnosprawnoscig). Wspomniany mtody wiek chorych
wymagat takze zastosowania metodologii childhood studies (badan nad dziecinstwem) nie tylko na
etapie analizy zebranego materiatu, ale takze w trakcie badan terenowych.

Rozprawa przyczynia si¢ do lepszego zrozumienia codziennych do$wiadczen rodzin z
LCHADD i PKU, znaczen nadawanych leczniczemu postgpowaniu dietetycznemu z perspektywy
rodziny pacjenta (foodscapes) oraz kontekstu spotecznego, w ktérym rozgrywa si¢ i jest tworzona
polityka chordb rzadkich i niepelnosprawnosci. Wskazuje takze na to, jak nowe technologie
rekonfiguruja praktyki i relacje migdzy opiekunami pacjentow, tworzac biospoteczno$¢ skupiong
wokot internetowych grup wsparcia. Poniewaz terapia ,,dzieje si¢” w domu, rodzice musieli podjac¢
szereg dziatan, majacych na celu dostosowanie swojej codzienno$ci do wymogow leczenia. W
pracy wskazuj¢ na te wybory 1 decyzje zar6wno w relacjach z cztonkami najblizszej rodziny, takie
jak zwigzane z obowigzkami opiekunczymi, przyjetymi rolami (matka-ekspert, matka-manager), jak
1 w relacjach poza domem, zwigzanych z komunikacjg z przedstawicielami panstwowych instytucji
(edukacji, zdrowia, opieki spotecznej) 1 dalszymi krewnymi. Zanalizowane narracje rodzicOw moga
przyczynic¢ si¢ do rozwoju bardziej spersonalizowanej opieki nad pacjentami z wrodzonymi wadami
metabolizmu, dajac wglad w strategie adherencji, samo-medykalizacji 1 komunikacji miedzy
opiekunami a ekspertami.



