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Poprawa opieki klinicznej poprzez
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pacjentéw z réznymi chorobami
spowodowanymi zaburzeniami
hormonalnymi gonad i nadnerczy
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CELE BADANIA

Naszym gtéwnym celem jest poprawa leczenia i opieki nad
osobami z  réznymi  chorobami  spowodowanymi
zaburzeniami hormonalnymi gonad i nadnerczy. Do tej
grupy nalezg pacjenci m.in. z zespotem Turnera, zespotem
Klinefeltera, mieszang dysgenezjg gonad, zespotem
niewrazliwosci na androgeny, dysgenezjg gonad z
kariotypem XY i XX, zaburzeniami biosyntezy androgenow
(np. z niedoborem 5-alfa-reduktazy, dehydrogenazy 17-
beta-hydroksysteroidowej), wrodzonym przerostem
nadnerczy (WPN) i spodziectwem. Wszystkie te
nieprawidtowosci zalicza sie¢ do wiekszej grupy zaburzen
rozwoju piciowego (ZRP, ang. disorders of sex development
— DSD). Poniewaz z réznych powodéw niektore osoby
chore i grupy wsparcia pacjentdéw nie zgadzajg sie z tg
nazwg, prosimy o Panstwa sugestie, odnosnie zmiany tej
nazwy. Bardzo mato wiadomo na temat stanu zdrowia,
jakosci zycia i samopoczucia dorostych oséb nalezgcych do
tej grupy. Z tego powodu pragniemy oceni¢ Panstwa wyniki
badan medycznych, zbada¢ rézne aspekty zdrowia
psychicznego i oceni¢ ogolng jako$¢ zycia, aby stworzyé
europejskie wytyczne w zakresie leczenia i opieki w tych
przypadkach.

Drugim celem projektu jest ocena satysfakcji z leczenia u
0sob z tymi zaburzeniami oraz poznanie ich pogladu na
temat tego, w jaki sposéb spoteczenstwo i w szczegolnosci
stuzba zdrowia, odnoszg sie do ich choroby.

Trzecim celem badania jest edukacja lekarzy, pielegniarek,
nauczycieli i catego spoteczenstwa w Europie na temat
potrzeb i sposobu opieki nad osobami z tymi rzadkimi
zaburzeniami.  Priorytety ~w  zakresie  probleméw
medycznych i psychologicznych rdéznig sie znacznie
pomiedzy poszczegdlnymi grupami pacjentéw. Badanie
bedzie uwzgledniato te réznorodne problemy.
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DLUGOTRWALA OPIEKA | LECZENIE

Wiekszos¢ osob z zaburzeniami hormonalnymi nadnerczy
lub gonad potrzebuje wczesnego wprowadzenia terapii
hydrokortyzonem oraz testosteronem lub estrogenami,
zwykle od okresu dojrzewania ptciowego. Niektére osoby
wymagaly  przeprowadzenia  operacji rekonstrukciji
zewnetrznych narzadéow piciowych w dziecinstwie lub w
okresie dorostosci. Oprocz postgpowania medycznego,
niektérzy pacjenci potrzebujg opieki psychologiczne;.
Chociaz leczenie i opieka medyczna mogg wptywaé na
samopoczucie, dlugotrwate efekty tych dziatan nie byly
szczegotowo badane.

ZAKRES BADAN

Chcielibysmy zbada¢ mozliwy wptyw réznych sposobow
leczenia na stan zdrowia i ogélne samopoczucie pacjentow.
Jesli zdecydujecie sie Panstwo na udziat w tym badaniu,
bedziemy potrzebowa¢ informacji o przebiegu choroby i
zastosowanym leczeniu. Chcemy takze oceni¢ obecny stan
zdrowia za pomocg badania lekarskiego przeprowadzanego
przez lekarzy specjalistdw endokrynologii, urologii i
ginekologii oraz badan laboratoryjnych krwi. Ponadto
poprosimy o wypetnienie kwestionariuszy w celu oceny
Panstwa samopoczucia.

POGLADY PACJENTOW

Istotnym warunkiem poprawy opieki nad pacjentami jest
informacja o ich osobistych doswiadczeniach
etycznych aspektach leczenia i opieki medycznej.
Informacje te zostang zebrane réwniez za pomoca
kwestionariuszy.
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POMOC PERSONELU

Jesli bedg Panstwo mieli jakie$ pytania na temat swojego
stanu zdrowia, czlonkowie grupy badawczej postarajg sie
znalez¢ na nie odpowiedz lub dostarczyé odpowiednie
piSmiennictwo. Psycholog bedzie do Panstwa dyspozycji w
sprawach niemedycznych.

UCZESTNICTWO

Jesli chcg Panstwo uczestniczy¢ w badaniu, prosimy o
kontakt z lokalnym centrum badawczym, ktére dostarczy
wiecej szczegdtowych informaciji.

Koszty podrozy zostang zwrocone.



