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Problematyka 0s6b z choroba rzadka stanowi dla pedagogéw aktualnie niezwykle
wazny obszar dociekan teoretycznych i praktycznych. W medycynie dostrzega-
ne s3 wyrazne zmiany wskazujace, iz z biegiem lat systematycznie rozwijany jest
kierunek obejmujacy etiopatogeneze zespotu choréb rzadkich, jak i mozliwosci
ich dokfadniejszego diagnozowania oraz leczenia. Ich czestotliwo$é wykrywa-
nia rowniez bardzo istotnie uleglta poprawie, co przektada¢ zaczeto si¢ na wzrost
liczby dzi$ klasyfikowanych choréb jako rzadkich do liczby ok. 6 tysiecy. Z bie-
giem lat udaje si¢ nieustajgco precyzowac obraz konkretnych nieznanych dotad
chorob, okreslajac ich nazwe, precyzujac definicje, a takze skuteczng interwencje
terapeutyczng'.

Tak sie sktada, ze w szerokim $rodowisku szkolnym w gronie uczniéw maja
sposobno$¢ funkcjonowania coraz czeéciej osoby z chorobg rzadka. Jednak na
temat okre$lonej choroby rzadkiej srodowisko, w tym pedagogiczne, nie posiada
z reguly dostatecznej wiedzy. Na tym tle powstaje wiele probleméw, niejasnosci,
rozczarowan oraz btedéw pedagogicznych. Bariery zwigzane z brakiem wiedzy
prowadzg w konsekwencji nieuchronnie do ujawnia sie kolejnej fali zaniedban,
niepowodzen oraz zwatpienia zwigzanych z efektami realizowanej edukacji, wy-
chowania i terapii. W toku narastajacych brakéw w zakresie posiadanej wiedzy,
osobistych lekéw, obaw oraz zwatpienia pedagogéw zajmujacych sie uczniami
z chorobg rzadka, ujawniajg sie czesto zachowania skrajnie naganne, a w skut-
kach najbardziej dotknieci pozostajg ich podopieczni.

Problem zaistnienia kazdego ucznia w szkole lub/i w os$rodku szkolno-wy-
chowawczym byt od zawsze aktualny, jednak w $wietle intensywnie realizowa-
nej edukacji wlaczajacej $wiadomos$é kompetencji oraz umiejetnosci nauczyciela
w dotarciu do indywidualnego dziecka staje sie powinno$ciag nadzwyczaj waz-
ng. W tym $wietle kluczowym wyzwaniem dla poprawy losu uczniéw z chorobg
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rzadky staje sie aktualnie zadanie najwcze$niejszego, jak tylko to mozliwe, po-
znania dziecka i historii jego choroby, ustalenia swoisto$ci w mozliwos$ciach,
w tym brakéw indywidualnych, a takze okreSlenia skutecznej strategii wieloza-
kresowego postepowania wspierajgcego w edukacji, reedukacji, kompensacji, tera-
pii pedagogicznej, adaptacji i socjalizacji ucznia. W realizacji tego wyzwania nie
powinni by¢ pomijani rodzice oraz najblizsza rodzina.

Proponowana Czytelnikowi ksigzka, obejmujaca problematyke przypadkéw
klinicznych, stanowi swego rodzaju kompendium nowych biografii zdiagnozo-
wanych choréb rzadkich, w odniesieniu do opublikowanej w 2020 roku pracy
Wybrane schorzenia rzadkie — kontekst terapeutyczny®. W ksigzce tej zachowano po-
dobny do wspomnianej publikacji schemat konstrukeji oparty na prezentacji wy-
branych nowych dwudziestu przypadkéw dorostych oséb dotknietych chorobg
rzadkg ze wspolistniejaca niepetnosprawnoscig intelektualng. Poza obligatoryjng
prezentacjg definicji choroby, jej patogenezy i objawéw klinicznych w biografii
przypadkéw akcent potozono tym razem na charakterystyke swoisto$ci podej-
mowanej indywidualnie aktywnosci wlasnej, jako remedium dominacji zaistnie-
nia w srodowisku najblizszym.

Dominacja zaistnienia zostata zinterpretowana tu jako efekt silnie uzewnetrz-
nianej potrzeby stanu braku w obszarze biologiczno-psychicznym osoby z cho-
robg rzadka, pozbawionej rownosci wspétistnienia w srodowisku zycia. Przyjeto,
ze dominacja zaistnienia w tym przypadku nie oznaczaé ma konkurencji, wyz-
szosci badZ zagrozenia — przeciwnie, utozsamiona zostata z wolnym wyborem
wyzwalajacym wysoki stopien prawdopodobienstwa dokonywania si¢ oczeki-
wanej zmiany, rozwoju, samorealizacji, transcendencji. Postulatem przewodnim
w tak rozumianej dominacji zaistnienia pozostaje wolna osoba z chorobg rzad-
ka, z prawem posiadania wlasnych pragnien, ktére w biegu Zycia moze swobod-
nie sama realizowaé, a na tej drodze nabywa¢ do$wiadczenia oraz usprawniad
umiejetnosci, zdolnosci, rozwijaé mocne i korygowaé stabe potencjaty. Ponadto
w toku nabywania stosownych zdolnosci, biegloéci, zaradnosci i kreatywno-
§ci zasadnicza determinanta zachowan osoby z chorobg rzadka ma sposobnos¢
uwewnetrzniania sie, samookre$lania i systematycznego dowarto$ciowania.
Ma nieodpartg szanse ujawniania takze sposobnosci utrwalania silnej woli, prze-
zwyci¢zania stabosci, wytyczania celéw blizszych i dalszych. W interpretowane;j
tu dominacji zaistnienia osoba z chorobg rzadka przyjmuje odpowiedzialnos¢ za
wlasny los i swiadomie decyduje sie na wziecie w swoje rece trudu pokierowania
treScig dalszego zycia. Z oczywistych wzgledéw dominacje zaistnienia cechowa¢
beda tu kryteria jako$ciowe i ilo$ciowe, przede wszystkim ze wzgledu na ztozony
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charakter obrazu klinicznego choroby, jak tez zesp6t zidentyfikowanych indy-
widualnie wielorakich objawéw klinicznych, warunkujacych odrebnosé¢ jakosci
funkcjonowania poszczegélnych przypadkéw. Grupe kategorii jako$ciowych
cech dominacji zaistnienia pozwalaja charakteryzowaé w tym przypadku mie-
dzy innymi: rodzaj choroby rzadkiej, poziom nabytej samodzielnosci oraz status
prawny osoby w rodzinie; skala wptywu na relacje w komunikacji z otoczeniem;
preferowany model atmosfery rodzinnej; cechy indywidualne; stopien samo-
dzielno$ci w interakcjach spotecznych, sita motywacji i swobody w kreatywno-
§ci wlasnej. Grupe kategorii ilo$ciowych cech dominacji zaistnienia natomiast
pozwalajg charakteryzowaé miedzy innymi: liczbe oraz czestotliwo$¢ realizacji
poszczegdlnych form aktywnos$ci wlasnej; zakres ilosciowy wykorzystywanych
srodkéw i materialéw w aktywnosci wlasnej; suma osiaganych efektéw, indy-
widualnych osiggnicé, perspektywa zakladanych celéw. Tym samym zakres sity
oraz efektywno$ci dominacji zaistnienia pozwalajg okreslaé: okres wystepowania
inicjatyw w podejmowanej aktywnosci wlasnej; kierunek wystepowania aktyw-
nosci; kontekst poznawczy i praktyczno$ci zyciowej; poziom wykonywanych
zadan w aktywnosci; kryterium podmiotowe wedtug wielkosci; aktywnosé; dy-
namika; koncepcja organizacji zadan; kryterium skutecznosci; czas trwania; ba-
riery w toku realizacji aktywnosci.

W opracowaniu tym starano si¢ dokona¢ odstony obszaru specyfiki domina-
¢ji zaistnienia poprzez obrang dobrowolnie forme uczestnictwa spotecznego po-
szczegblnych przypadkéw oséb dorostych z chorobg rzadka w ich dostepie do
sobie okre$lonej indywidualnie przestrzeni aktywnosci. Usitowano identyfikowad
warunki oraz mozliwosci realizowania sie w podejmowane;j aktywnosci na dro-
dze wsparcia, przeciwienstw, réznorodnosci sytuacji, okolicznodci i stylu funk-
cjonowania, osiggania standardéw dorostosci z jej autonomia oraz pelnionymi
spotecznie rolami. Tak opisywana wizja osobiscie przybieranego stylu dominacji
zaistnienia pozwolita w podjetej analizie biografii spojrze¢ na jej spoteczny kon-
tekst w obszarze przyjmowanych reakcji otoczenia wobec poszczegdlnych przy-
padkéw, ich swoistych zachowan. Objeta charakterystyka aktywno$¢ w indywi-
dualnych przypadkach ukierunkowana byta przede wszystkim z jednej strony na
ukazanie zréznicowanego w swoim nieréwnomiernym wymiarze zakresu dziatan,
z drugiej dokonujacych si¢ zmian w podejsciu do 0séb z chorobg rzadka, zar6wno
na gruncie nauk medycznych, jak i humanistycznych. Dostrzegania nowych ten-
dencji w akceptacji zaspokajania ich potrzeby zaistnienia w srodowisku wlasnym.

Studia biograficzne zaprezentowane w pracy majg w swojej misji postuzy¢ do
kontynuowania poszerzonych dociekan i poszukiwan w zakresie uzyskania od-
powiedzi na pytanie o celowo$¢ istoty obieranego kierunku sprawowania opieki,
wsparcia, terapii, socjalizacji i adaptacji do zycia 0s6b z chorobg rzadka. Nabyte
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na tej drodze informacje majg pozwoli¢ na skuteczniejsze przyblizenie otocze-
nia pedagogow i terapeutéw do podopiecznych z chorobg rzadka; efektywniejsze
wsparcie obranych przez nich zyciowych celéw oraz mozliwosci ich podporzad-
kowania do aktualnych warunkéw $§rodowiskowych; odkrywania coraz szerzej
ich potencjatu rozwojowego, mozliwoséci poznawczych i ukrytych talentéw.

Przedstawiana ksigzka skierowana jest przede wszystkim do oséb z choroba-
mi rzadkimi, ich rodzicow oraz opiekunéw. Jej bardzo waznym odbiorcg powin-
ni sta¢ sie pedagodzy, nauczyciele oraz terapeuci zajeciowi, psycholodzy. Moz-
na uznaé jednocze$nie, ze réwniez lekarze oraz personel medyczny na drodze
poznania proponowanych tresci istotnie wzbogaca swojg dotychczasowa wiedze.
Jako zrédto nowosci postuzy z pewnoscig studentom nauk medycznych, nauk
spotecznych, a takze ogromnej rzeszy pracownikéw stuzb socjalnych.

W pracy umys$lnie zmieniono wszelkie dane osobowe. Jakakolwiek ewentual-
no$¢ zbiegu faktow nie byta zamierzona.

Serdeczne podziekowania kieruje do wszystkich oséb z choroba rzadka oraz
ich rodzin za wyrazenie zgody na przedstawienie wlasnych biografii oraz doko-
nanie charakterystyki ich osiagni¢¢ indywidualnych. Dzickuje rodzicom oraz
wspdtpracownikom za ich cenne uwagi, krytyczne refleksje, podpowiedzi i suge-
stie majace zasadnicze znaczenie w uzyskaniu ostatecznej wersji ksigzki. Serdecz-
ne podziekowanie sktadam organizacjom pozarzadowym oraz stuzbom bezpo-
$rednio zwigzanym z realizacja procesu wsparcia i terapii oséb z chorobg rzadka.

Szczegdlnie gorace podzickowania kieruje do recenzentéw publikacji: Pani
prof. dr hab. n. med. Katarzyny Kotulskiej oraz Pani prof. ucz. dr hab. Bernadety
Szczupal. Dziekuje za trud recenzji oraz wskazowki.
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