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Cilj ovog istrazivanja bio je dobiti uvid u iskustva obitelji djece s Dravet sindromom u
Republici Hrvatskoj odnosno podatke o djetetu i njegovoj dijagnozi, informacije o kvaliteti i
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Hrvatskoj jo$ nije provedeno istrazivanje ¢iji uzorak ¢ine roditelji djece s Dravet sindromom.
Od iznimne je vaznosti provoditi istrazivanja poput ovog koja ukljucuju ispitanike s
dijagnozama rijetkih bolesti, kako bi mogli na odgovaraju¢i nacin pruziti djeci, ali i €itavoj
obitelji adekvatnu podrsku. Glavni nedostatak ovog istrazivanja mali je broj ispitanika i

nemogucnost generalizacije rezultata.
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The aim of this paper is to gain insight into the family's experience of having a child with Dravet
syndrome in Croatia. More precisely on information about their child and his diagnosis,
information about quality and quantity of communication with professionals who work with
their children with Dravet syndrome, their opinion about the quality of health and social care,
the challenges they face, the amount and type of support they receive from other people in their
lives and the quality and quantity of time spent with their children. Gaining insight into the
perspective of parenting a child with Dravet syndrome enables a better understanding of the
challenges they face every day. In this research participated 10 mothers who are registered
members of a Dravet syndrome Croatia association. Questionnaire Questionnaire about
experiences of parenting a child with Dravet syndrome is made for the aim of this research. The
descriptive scientific-research approach collected data. The parents of children with Dravet
syndrome described the diagnosis of their child, clinical presentation of Dravet syndrome,
developmental delays, and epileptic seizures characteristic for their child. The results confirm
the fact that Dravet syndrome is a rare and specific disease, and that the final diagnosis could
take up to years. Sometimes, children with Dravet syndrome could be misdiagnosed. Most of
the parents seek their support from the parents of the other children with Dravet syndrome. This
research is important because it is the first one in Croatia with a population of children with
Dravet syndrome. It is very important to implement this kind of researches who are based on a
population with rare disorders so the professionals could improve their competencies in
working with children with Dravet syndrome and their families. The main drawback is the small
number of participants and relatively small sample because of what the results obtained cannot

be generalized to the total population of parents and children with Dravet syndrome.
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1. Uvod

Lijec¢nica Charlotte Dravet 1978. godine u Francuskoj prva je opisala specifi¢an skup simptoma
pod nazivom ,teSka mioklona epilepsija dje¢je dobi“ (engl. severe myoclonic epilepsy in
infancy; SMEI). Opisani simptomi prepoznati su kod razli¢ite djece diljem svijeta. Posljedi¢no
dolazi do ekspanzije broja prijavljenih slucajeva i sve viSe novo opisanih karakteristika ove
vrste epilepsije (Dravet, 2011a). S vremenom su prijavljeni slucajevi osoba s razli¢itim
karakteristikama elektroencefalografa, medu kojima su i pojedinci kod kojih nisu primijeéeni
karakteristi¢éni miokloni napadaji. S obzirom da su dijelili tijek i ishod bolesti s osobama koje
su imale mioklone napadaje svrstani su pod dijagnozu teske mioklone epilepsije dje¢je dobi, ali
se u tom slucaju radilo o grani¢nim oblicima (engl. ,,borderline severe myoclonic epilepsy of
infancy; SMEIB). Uz to, postalo je jasno kako opisana vrsta epilepsije nije ograni¢ena na rano
djetinjstvo i djetinjstvo (Dravet,2011b). 1z gore navedenih razloga Medunarodna liga protiv
epilepsije od 1989. godine klasificira entitet u skupinu epilepsija i epilepticnih sindroma
(Commission on Classification and Terminology of the International League Against Epilepsy,
1989).

Prema Medunarodnoj ligi za borbu protiv epilepsije (engl. The International League Against
Epilepsy; ILAE) Dravet sindrom svrstan je pod ,.epilepticne encefalopatije®. Epilepti¢ne
encefalopatije definirane su kao ,,stanja u kojima same epileptiformne abnormalnosti doprinose

progresivnom poremecaju u cerebralnim funkcijama“ (Engel, 2001).

Autori Khan i Al Baradie (2012) navode kako su epilepti¢ne encefalopatije ozbiljni poremeéaji

mozga koji se javljaju u ranom djetinjstvu, a karakterizira ih:

e promjena u paroksizmalnoj aktivnosti zabiljeZena elektroencefalogramom
e pojava razliCitih vrsta tvrdokornih epilepti¢nih napadaja
e kognitivne, bihevioralne i neuroloske teSkoce

e veca incidencija smrtnosti u odnosu na preostalu populaciju

Kakogod, kod Dravet sindroma nije dokazano da je kognitivno zaostajanje opazeno u prvim

fazama bolesti posljedica epilepsije (Dravet, 2011b).



1.1. Klinicka slika

Dravet sindrom jedan je od najizazovnijih epilepti¢nih sindroma. Inicijalna prezentacija Dravet
sindroma kod malog djeteta prili¢no je karakteristicna (Wirrel i sur., 2017). Uobicajeno ne
postoji specifi¢na patoloska povijest trudnoce ili poroda. Simptomi se javljaju tijekom prve
godine zZivota djeteta koje se do tad uredno razvijalo. Najces¢e zapoc€inju s jednim konvulzivnim
napadajem izmedu petog 1 osmog mjeseca djetetova zivota. Napadaj se Cesto dogada nakon
primitka cjepiva ili potaknut vru¢icom, ali moze se javiti i spontano (Dravet, 2011b). Kakogod,
sama priroda okidaca nema utjecaj na cjelokupni razvojni ishod i nije odgovorna za posljedi¢nu

encefalopatiju ( Brunklaus, Ellis, Reavey, Forbes i Zuberi, 2012).

Prvi napadaj je najCeS¢e klonicki, generalizirani ili unilateralan. Uobicajeno se vezuje uz
febrilne konvulzije ili se smatra ,,slu¢ajnom pojavom* zbog ¢ega se ¢esto odmah ne ukljucuje
farmakoterapija. Ukoliko je napadaj potaknut vrucicom traje dulje nego uobicajene febrilne
konvulzije (Dravet, 2011Db). Prvi epilepti¢ni napadaj moze biti i zari$ni. Kod neke djece roditelji
primjecuju izolirane zariSne mioklone napadaje danima ili tjednima prije pojave prvih
konvulzija. U tom slu¢aju ZariSni mioklonizmi pojavljuju se neovisno o povisenoj temperaturi
djeteta. Ponekad se pojave satima prije konvulzivnih napadaja kao njihov prediktor. U periodu
izmedu dva tjedna i dva mjeseca nakon prvog napadaja naj¢eSce nastaju nove konvulzije koje

mogu i ne moraju biti povezane s vru¢icom (Dravet, 2011b).

Vizuomotorne tesko¢e mogu biti vidljive iza prve godine djetetova Zivota, ¢ak nekoliko mjeseci
prije nego je izraZzeno kasSnjenje u kognitivnom razvoju. Glavne poteskoce ukljucuju teskoce
vizuomotorne integracije 1 vizualne percepcije Sto je kasnije povezano s poremecajem paznje.
(Nabbout i sur, 2013). Izmedu prve i Cetvrte godine djetetova zivota javljaju se razlicite vrste
epilepti¢nih napadaja, simultano s usporavanjem psihomotornog razvoja pri ¢emu klinicka slika
Dravet sindroma postaje sve jasnija (Dravet, 2011b). Miokloni napadaji pojavljuju se kod
mnogih, ali ne nuZno svih osoba s Dravet sindromom. Epilepti¢ni napadaji su obi¢no otporni
na antiepileptike 1 od druge godine djetetovog Zivota utjeCu na teSkoce u kogniciji kao i na

ponasajne i motoricke teskoce (Bayat, Hjalgrim i Meller, 2015)

Ubrzan razvoj simptoma dogada se u drugoj godini djetetova zivota. Tijekom navedenog
perioda napadaji postaju sve ucestaliji 1 dugotrajniji. Javljaju se sve oc€itiji Zari$ni napadaji
neovisno o tjelesnoj temperaturi i dobu dana i no¢i (Khan i Al Baradie,2012). Progresivno
kaSnjenje u razvoju postaje jasno nakon druge godine djetetovog Zivota. Dijete pocinje hodati
u dobi koja je uobicajena za uredan razvoj, ali nesiguran obrazac hoda zadrzava se neobi¢no
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dug period. Razvoj govora takoder po¢inje u uobicajenoj dobi, ali napreduje jako sporo. Mnoge
osobe s Dravet sindromom ne dosegnu fazu konstruiranja jednostavnih recenica u govorno-
jezi¢nom razvoju. Fina motorika se ne razvija uredno. Razvoj ometaju segmentni mioklonus i
slaba koordinacija oko-ruka. Iz tog razloga i osobe s blazim intelektualnim teSkoama imaju
teSkoca u crtanju 1 pisanju. Sva navedena obiljezja nisu prisutna kod svih osoba s Dravet

sindromom (Buoni, 2006; Ragona, 2010, prema Dravet, 2011).

Izmedu trece 1 Cetvrte godine djetetovog zivota najcesce se vidi pogorsanje u motorickom
razvoju Sto ukljucuje poteskoce u fleksiji kuka i koljena te rotaciji kuka. Takoder, javlja se

spasticitet, hipotonija, slaba koordinacija pokreta i karakteristicna nespretnost (Wirrel i sur.,
2017).

Nedostatak paznje je jedan od glavnih uzroka zbog kojeg se javljaju teSkoée ucenja, kao i
hiperaktivnost i neposluh. Djeca su ponekad nemirna, ne slusaju naloge odraslih osoba i ne
pokazuju interes za edukativne igracke i sudjelovanje u uobicajenim aktivnostima skupine
vr$njaka (Buoni, 2006; Ragona, 2010, prema Dravet, 2011b).

Ponavljajuéi epilepticki status i karakteristicna dugotrajna smanjena svjesnost svoje okoline
uzrokovana epileptiénim napadajima s vremenom postaje manje u€estala, a ponekad se viSe ne

pojavljuje nakon adolescencije i rane odrasle dobi. (Wirrel i sur., 2017).

Kasnije tijekom zivota, osobe s Dravet sindromom imaju napadaje koji ne moraju biti povezani
s vru¢icom, ukljucujué¢i mioklone, toni¢ko-klonicke, apsans te jednostavne i kompleksne

zari$ne napadaje (Claes i sur., 2001).

1.2. Epidemiologija

Unatoc¢ sve ve¢em broju prepoznavanja simptoma i dijagnosticiranja u posljednjem desetljecu,
Dravet sindrom se 1 dalje smatra rijetkom boles¢u. Prava frekvencija nije tocno poznata (Dravet,
2011b). Kako navodi Hurst (1990) incidencija Dravet sindroma je jedno dijete prema 40 000.
Prema autorima Khan i Al Baradie (2012) od 500 djece s epilepti¢nim napadajima samo jedno,

ili najvise dvoje djece ¢e imati dijagnosticiran Dravet sindrom.



1.3. Dijagnoza

Kriteriji za dijagnosticiranje Dravet sindroma, prema Medunarodnoj ligi za borbu protiv
epilepsije (ILAE, 1989) su:

evisoka incidencija epilepsije ili febrilnih konvulzija u obitelji

stipi¢an razvoj prije pojave prvog napadaja

'napadaji se prvi put pocinju javljati tijekom prve godine djetetova zivota u obliku
generaliziranih ili jednostranih febrilnih ili afebrilnih kloni¢nih napadaja, nakon ¢ega dolazi do

javljanja mioklonih trzajeva, a Cesto i zari$nih napadaja

sclektroencefalograf u ranoj fazi razvoja ne pokazuje paraksizmalne promjene, ali kasnije se
javljaju generalizirani Siljasti valovi i1 viSestruko ponavljani S$iljasti valovi i Zari$ne

abnormalnosti; ¢esto se javlja fotosenzitivnost u ranoj zivotnoj dobi

*psihomotorni razvoj je u ranoj dobi uredan, ali se javlja kasnjenje nakon druge godine djetetova

zivota; karakterizira ga ataksija, piramidni znaci i mioklonizmi

*svi oblici napadaja su otporni su na terapiju

Prema Dravet (2011a) navedeni dijagnosticki kriteriji ostali su valjani uz manje modifikacije:

eobiteljska povijest epilepsije ili febrilnih konvulzija nije konstantna ve¢ varijabilna ovisno o

autoru (25-71%)

sinicijalni epilepti¢ni napadaji nisu uvijek generalizirani ili jednostrani kloni¢ki ve¢ mogu biti

zari$ni ili miokloni; nisu uvijek febrilni, a klonicki napadaji Cesto evoluiraju u epilepticki status

ene javljaju se samo mioklonicki trzajevi i zari$ni napadaji sekundarno ve¢ se tako mogu javiti

1 atipi¢ni apsans napadaji i status ,,zatupljenosti‘

«fotosenzitivnost moze biti povezana s osjetljivos¢u uzrokovanom fokusiranjem na odredene

uzorke

sneuroloski znaci nisu uvijek prisutni, ali su Cesti; ataksija se javlja u 60% sluc¢ajeva, piramidni
b b

znaci u 20% slucajeva 1 interiktalni mioklonus u 36-85% slucajeva

*nalaz magnetske rezonancije je uredan u ranoj dobi



*kognitivne 1 ponasajne teSkoce prisutne su kod sve djece s Dravet sindromom, ali su razliitog

stupnja, od blagog do vrlo jakog. Ponekad su vidljivi tek u dobi kad dijete mora krenuti u $kolu

Unato¢ specificnoj klinickoj slici, uobi¢ajeno s ponavljaju¢im, prolongiranim, jednostranim
konvulzivnim napadajima, konacno dijagnosticiranje Dravet sindroma najcesce je dugotrajno
(Wirrel i sur., 2017). S obzirom na to da su prvi klonic¢ki napadaji kod Dravet sindroma ¢esto
povezani s vru¢icom, vazno ih je razlikovati od febrilnih konvulzija. Napadaj moze biti
potaknut vrué¢icom iako djetetova temperatura nije izrazito visoka (Dravet, 2011b). Pedijatru je
tesko postaviti razliku izmedu Dravet sindroma od febrilnih konvulzija ili epilepsije prije prve
godine zZivota zbog sli¢ne klinicke slike u pocetku razvoja stanja. Vazno je da neuropedijatar ili
epileptolog zapocne lijeCenje osoba s Dravet sindromom S§to je ranije moguce zbog
ponavljajuéih produljenih febrilnih i afebrilnih konvulzija u ranom djetinjstvu. (Hattori i sur.,
2008).

U pocetnoj fazi bolesti, nalaz elektroencefalografa u budnom stanju i tijekom sna je uobic¢ajeno
u granicama normalne. Iznimka su snimke napravljene nakon prolongiranog napadaja jer je u

tom slu¢aju moguce zabiljeziti difuzno ili jednostrano pozadinsko usporavanje. (Dravet,

2011b).

Oko osamnaestog mjeseca djetetova Zivota javlja se karakteristicna epilepticna aktivnost sa
Siljak val praZnjenjima zabiljeZena elektroencefalografom. Promjene mogu biti generalizirane
ukljucujuéi cCitav mozak ili samo odredeno podru¢je mozga. Kod pojedine djece na
elektroencefalografu je moguée potvrditi fotosenzitivnost (Khan i Al Baradie, 2012). Ponekad
kod djeteta nece biti moguce zabiljeziti fotosenzitivnost prilikom fotostimulacije tijekom
snimanja elektroencefalografom Sto moZe utjecati na dijagnozu. Vazno je uzeti u obzir da
otpornost moze nastati zbog Siroke primljene lijekova kao §to su valproati, koji su poznati po
inhibiraju¢em djelovanju na to svojstvo (Ragona, 2010). U pravilu, nalazi ostalih slikovnih
prikaza mozga kao S§to su kompjuterizirana tomografija 1 magnetska rezonancija su uredni
(Khan i Al Baradie, 2012). Ipak Brunklaus i sur. (2012) navode kako se u rijetkim slu¢ajevima
na magnetskoj rezonanciji moze zabiljeziti nespecifi¢na atrofija mozga i temporalne odnosno
hipokampalne promjename. Isti autori navode kako je iznenaduju¢e da promjene u
hipokampusu nisu ¢e$¢e uocljive s obzirom na tipi¢ne ponavljajuce prolongirane napadaje u
ranom djetinjstvu. Kakogod, odstupanje na nalazu magnetske rezonancije nije prediktor losijeg

razvojnom ishoda.



Djeca s Dravet sindromom mogu biti pogresno dijagnosticirana s mioklonom atoni¢kom
epilepsijom, Lennox-Gastaut sindromom, mioklonom epilepsijom djetinjstva, genetickom
epilepsijom s febrilnim napadajima plus, atipicnim febrilnimim napadajima, lezijskom
zariSnom epilepsijom i mitohondrijskim poremecajima. Isto tako, djeca s mioklonim atoni¢nim
epilepsijama, mioklonim epilepsijama djetinjstva i PCDH19-povezanim epilepsijama mogu biti

pogresno dijagnosticirani s Dravet sindromom (Wirrell i sur., 2017.).

Prema Wirrell i sur. (2017) rano dijagnosticiranje Dravet sindroma vazno zbog:

. odabiranja najboljih dostupnih tretmana

. izbjegavanje lijekova koji mogu pogorsati stanje

. smanjenje potrebe za skupim i invazivnim testiranjima u buduc¢nosti

. sprjeavanje uzaludnih pokusaja terapija poput kirur§skog zahvata za lijeCenje epilepsije
. objasnjenja ¢lanovima obitelji uzroka medicinskog stanja njihovog bliznjeg

. objasnjenja ¢lanovima obitelji razvojnog tijeka njihove bliznje osobe

1.4. Genetika

,,Gen SCN1A (engl. Sodium channel, voltage gated, type 1 alpha subunit) kodira jedan dio (alfa
podjedinicu) voltazno ovisnog natrijskog kanala, naziva NaV1.1. Ovi natrijski kanali su
eksprimirani u srediSnjem Zivéanom sustavu 1 miSi¢ima gdje kontroliraju protok natrijskih iona
u stanicama i nuzni su za inicijaciju i propagaciju akcijskog potencijala u neuronima‘“
(Plummer, 1999 prema Radi¢ NiSevi¢, Prpi¢ i Sasso, 2015). Epilepti¢ni napadaji su potaknuti
abnormalnim epilepti¢nim ispuStanjima unutar mozga. S obzirom kako su ionski kanali
temeljni u stvaranju membranskog potencijala, mutacije u genima koje kodiraju pojedine vrste
ionskih kanala mogu uzrokovati epilepsiju (Ohmori, Ouchida, Ohtsuka, Oka i Shimizu, 2002).
Kako mozak sazrijeva s godinama 1 adaptira se prema viSim kognitivnim funkcijama,
nepravilnost u NaV1.1 kanalima moze postati vise ocigledna. Navedeno se moze prezentirati
kao poremeéaj u elektriénim aktivnostima mjerenim elektroencefalografom. Sto je ozbiljniji
stupanj poremecaja, ranije se vidi odstupanje na snimci elektroencefalografa i utjecaj na razvoj

je ve¢i (Brunklaus i sur., 2012).



S obzirom na to kako su SCN1A mutacije ¢esto pronadene kod osoba s Dravet sindromom, ali
ne i kod drugih oblika epilepsije, ovaj kanal mogao bi biti povezan s disfunkcijom mozdanih

neurona pogorsanom povisenom tjelesnom temperaturom. (Radi¢ Nisevié i sur., 2015).

Veliki broj osoba s Dravet sindromom ima obiteljsku povijest epilepsije ili febrilnih konvulzija,
ali je prijavljena velika varijabilnost medu autorima. Istrazivanja prikazuju kako od oko 25%
do 71% osoba s Dravet sindromom ima obiteljsku povijest epilepsije ili febrilnih konvulzija
(Dravet, 2011b).

Kod pojedine male djece dijagnoza Dravet sindroma je relativno laka ako se radi o tipi¢noj
semiologiji. Dijagnosticiranje je otezano u situacijama kad je klinicka slika nepotpuna, ako
epilepsija nije jako izrazena i/ili kad je razvoj gotovo uredan. Prisutnost SCN1A mutacije je
vazan dijagnostic¢ki element, ali veza izmedu fenotipa i genotipa nije u potpunosti rasvijetljena
pa bi iz tog razloga dijagnoza trebala ostati klinicka. Sve osobe koje imaju mutaciju SCN1A
gena nemaju Dravet sindrom. Unato¢ toj Cinjenici brojne su studije istrazivale genetske
abnormalnosti kod osoba s Dravet sindromom. Svakako, dokaz o prisutnosti SCN1A gena kod
djeteta pruza Cvrsti argument za dijagnozu posebice ako je rije¢ o grani¢nim formama
(Dravet,2011b). Geneticko testiranje je vrlo skupo i nije uvijek dostupno u svim klinikama zbog

Cega je vrlo vazan razvoj screening testova klinic¢kih riziénih faktora (Hattori i sur., 2008).

Kod odraslih osoba, koji su dosegli adolescenciju ili odraslu dob bez postavljene dijagnoze, a
povijest klini¢kih simptoma ranog djetinjstvu nije dostupna, dijagnoza je mnogo izazovnija

nego kod male djece (Wirrel i sur., 2017).

1.4.1. Istrazivanja koja se bave analizom genetskih obiljezja osoba s Dravet sindromom
Claes i sur. (2001) identificirali su kod sedmero pacijenata s Dravet sindromom heterozigotne

mutacije u SCN1A genu koje nisu bile prisutne kod njihovih roditelja ¢ime su potvrdili kako
Dravet sindrom ima genetsku etiologiju te kako su de novo mutacije u SCN1A najvjerojatnije

glavni uzro¢nik Dravet sindroma.

U istrazivanju autora Sugawara i sur. (2002) sudjelovalo je 14 individualaca s dijagnosticiranim

Dravet sindromom medu kojima je kod desetorice pronadena mutacija SCN1A gena (71,43 %).

Autori Ohmori i sur. (2002) u svom istrazivanju navodi kako su mutacije SCN1A gena
detektirane kod 24 pojedinca od ukupno 29 sudionika istrazivanja s dijagnozom Dravet
sindroma odnosno kod 82.7 % osoba. Jedno od mogucih objasnjenja zbog kojeg kod petorice
sudionika nije pronadena mutacija gena SCN1A je tvrdnja kako su neke mutacije u prisutne u

neuroloSkim stanicama mozga, ali ne 1 u krvnim stanicama. Isti autor kao drugo objasnjenje
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navodi kako je ekspresija SCN1A gena smanjena ili nepostojeca u neuronskim stanicama zbog
mehanizma kao §to je aberantna regulacija pokretaca u SCN1A genu. Kod ni jednog roditelja
sudionika istrazivanja nije detektirana mutacija SCN1A gena. Prema navedenom istrazivanju
jedan od glavnih uzroka Dravet sindroma mogao bi biti tijek mejoze u spolnim stanicama
roditelja. Takoder, navodi se kako je moguce da su neke druge mutacije gena povezane s

pojavom Dravet sindroma.

U istrazivanju autora Brunklaus i sur. (2012) od 355 individualaca dijagnozom Dravet sindroma
241 osoba (68%) imalo je SCN1A mutaciju dok su obiteljsku povijest febrilnih konvulzija ili
epilepsije imale 65 od 223 osobe. Sli¢ni rezultati dobiveni su u istrazivanju autora Khan i
Baradie (2012) gdje je specifi¢na fenotipska abnormalnost pronadena kod barem 70 posto djece

s Dravet sindromom.

Bayat i sur. (2015) u svom istrazivanju navodi kako je incidencija mutacije SCN1A gena kod

pojedinaca s Dravet sindroma oko 85% .

Kakogod, nepostojanje mutacija SCN1A gena ne iskljucuje postavljanje dijagnoze s obzirom
na to da se kod oko 30% osoba s tipi¢nim ili grani¢nim oblikom ipak pokaze negativan test na
genetskom testiranju. Isto tako, nije moguce postaviti dijagnozu samo na temelju pozitivnog
nalaza na postojanje mutacije SCN1A gena ako klini¢ka slika ne odgovara dijagnostickim
kriterijima (Dravet, 2011a).

1.4.2. Istrazivanja koje se bave utjecajem mutacije SCN1A gena na razvojni ishod osobe s
Dravet sindromom (Nabbout i sur., 2013)
Nabbout i sur. (2013) u svom istrazivanju navodi kako Dravet sindrom ne odgovara klasi¢noj

definiciji epilepticne encefalopatije. Prema toj tvrdnji moguce je kako mutirani SCNI1A gen
sam za sebe igra ulogu u psihomotornom kasnjenju, utjecuci na strukture odnosno puteve koje
nisu povezane s epilepsijom. lako nisu u moguénosti iskljuciti druge genetske faktore rezultati
navedenog istrazivanja zalazu se za tvrdnju kako je Dravet sindrom encefalopatija koja je
podjednako geneticka 1 epilepticka u svom nastajanju. Takoder, navodi se kako osobe bez
zabiljezene mutacije SCN1A gena imaju bolje ocuvane motoricke i govorne vjestine od osoba
kod kojih nije zabiljezena ista te kako epilepsija ne utjeCe na cjelokupni kognitivni razvoj.
Navodi se kako osobe s mutacijom SCN1A gena pokazuju losiji psihomotorni razvoj od osoba
bez mutacije SCN1A gena iako je incidencija i intenzitet njihovih epilepti¢kih napadaja manji.
Prema zakljucku navedenog istraZivanja mutacija SCN1A gena uz epilepsiju kljucni je faktor

za slabiji intelektualni napredak. Kod osoba s SCN1A mutacijama govor se razvija bolje nego



vizuomotorne funkcije od prve godine pa sve do razdoblja u kojem zapocinje kognitivno

usporavanje §to se uobicajeno dogada iza trec¢e godine.

1.5. Vrste epileptic¢nih napadaja

1.5.1. Konvulzivni napadaji
Sastoje se od generaliziranih kloni¢kih napadaja, generaliziranih toni¢ko-kloni¢kih napadaja

ili izmjeni¢nih jednostranih kloni¢nih napadaja. Konvulzivni napadaji, generalizirani ili
jednostrani, prisutni su u odredenom periodu razvojnog tijeka svih osoba. Snimke
elektroencefalografa dokazuju kako je veéina ove vrste napadaja u stvari sekundarno
generalizirana te se javlja nakon kratkotrajnog, najéeS¢e ne zamije¢enog napadaja s ZariSnim
pocetkom. Napadaji mogu biti jednostrani izmjeni¢no zahvacajuéi jednu stranu tijela, a potom
kolateralnu. Takav izmjeni¢ni obrazac moze biti trag za dijagnosticiranje Dravet sindroma.
Jednostrani napadaji ¢esto u mladoj dobi evoluiraju u status. U starijoj dobi su kraceg trajanja.
Ovi napadaji mogu biti prolongirani ili ponavljani, uzrokujuéi epilepticki status i zahtijevajuci
hitnu primjenu lijeka i ¢esto respiratornu asistenciju (Dravet, 2011b). Ipak, rjedi su u starijoj

dobi nego u djetinjstvu i ve¢inom se dogadaju noc¢u (Genton, Velizarova i Dravet, 2011).

1.5.2. Miokloni napadaji
Miokloni napadaji (miokloni¢ni trzajevi odgovaraju¢i paroksizmalnim promjenama na

elektroencefalografu) pojavljuju se izmedu prve i pete godine djetetova Zivota. Mogu zahvacati
sve miSice, posebice aksijalne. Intenzitet im je varijabilan. Za vrijeme izrazito intenzivnog
napadaja, dijete gubi sposobnost zadrZzavanja objekta koji se nalazi u njegovoj ruci, gubi
ravnotezu 1 pada na tlo. Ponekad su jedva primjetni, ukljucujuci samo aksijalne misice (glavu i
trup) sa atonickom komponentom koju podrazumijeva male kretnje tijela naprijed i natrag te
pokrete opisane kao ,.kimanje glavom®. NajceS¢e su izolirani ili su grupirani u kratke rafale u
trajanju od jedne do tri sekunde. Jako su ucestali, mogu se pojaviti vise puta u dan, a ponekad
traju duze vrijeme neprekidno. Kod pojedine djece uocljivi su samo prilikom budenja ili
minutama ili satima prije konvulzivnih napadaja kao njihov prediktor. Glavni okidaci su
vizualne stimulacije, varijacije u intenzitetu svjetlosti, zatvaranje ociju 1 fiksiranje o¢ima na
razlicite uzorke. Ne karakterizira ih promjena stanja svijesti, osim kad se javljaju u kratkim

intervalima ili u neprekidnim rafalima u trajanju do deset sekundi (Dravet, 2011b).

1.5.3. Atipi¢ni apsans napadaji
Atipi¢ni apsans napadaji mogu se pojaviti u razli¢itoj dobi, a najces¢e se pojavljuju izmedu

Cetvrtog mjeseca i Seste godine djetetovog zivota (Ohki i sur., 1997). Mogu se pojaviti



istovremeno s mioklonim napadajima ili kasnije, najées¢e do 12. godine djetetova Zivota . Traju
izmedu 3 i 10 sekundi. Karakterizira ih poremecaj svijesti, izoliran ili pridruzen s vise ili manje
oCitim mioklonim komponentama kao Sto su brzi miokloni¢ni trzaji kapcima, ,leprSanje*
o¢ima, kimanje glavom 1 miokloni trzaji ¢elom. Ukoliko je mioklona komponenta izrazena,
tesko je razlikovati atipi¢ne apsanse od mioklonih napadaja. Oboje su najvjerojatnije ekspresija
istog epilepti¢nog procesa razliCitog intenziteta i trajanja. Status ,,zatupljenosti* predstavlja
relativno karakteristiCan simptom. Sastoji se od poremecaja svijesti razliCitog intenziteta s
djelomi¢nim 1 nestalnim mioklonusima, niske amplitude koji ukljucuju udove 1 lice s

povremeno povezanim neznatnim poveéanjem misi¢énog tonusa (Dravet, 2011b).

Ovisno o stupnju svijesti, 0sobe mogu ili ne mogu reagirati na podrazaje i obavljati jednostavne
aktivnosti istovremeno ometeni kratkim epizodama potpunog gubitka kontakta i zagledavanja.
Jake senzorne stimulacije mogu omesti status, ali nikad u potpunosti. Poneke epizode mogu
potrajati nekoliko sati pa ¢ak i dana. Okidac su podrazaji kao §to su danje svijetlo, zatvaranje
o¢iju, fiksiranje objekata kao $to je zid s istaknutim tockastim linijama, televizijski ekran i

slicno. Konvulzivni napadaji mogu inicirati, pojaviti se tijekom ili okoncati ovaj status (Dravet,

2011D).

1.5.4. Zari¥ni napadaji, sa ili bez sekundarne generalizacije
Zari$ni napadaji odnose se na motori¢ke napadaje ili napadaje s kompleksnijom semiologijom.

Karakteriziraju ih istaknuti simptomi automatizma (Dravet, 2011b). Najcesc¢e se javljaju
izmedu Cetvrtog mjeseca i Eetvrte godine djetetova Zivota (Ohki i sur., 1997). Zari$ni motoricki
napadaji uobi¢ajeno se manifestiraju kao napadaji ograni¢eni na nezeljene klonicke 1 tonicke
pokrete ociju i glave ili na klonicke trzajeve ogranic¢ene na udove ili jednu stranu lica. Takoder,
moze se raditi o kombinaciji obje vrste napadaja. Ostali Zari$ni napadaji karakterizirani su
gubitkom svijesti, autonomnim pojavama kao Sto su bljedilo, cijanoza, respiratorne promjene,
salivacija, znojenje te oralnim automatizmima, hipotonijom i rijetko uko¢eno$¢u ponekad

popra¢enu mioklonizmima o¢nih kapaka ili distalnim mioklonizmima. (Dravet, 2011b).

Ako se radi o blagoj simptomatologiji tesko je razlikovati ZariSne napadaje od atipi¢nih apsans
napadaja bez elektroencefalografskih snimki koje to potvrduju. Zari$ni napadaji se pojavljuju
kod osoba koji imaju jedno ili viSe zariSta u posteriornim 1 frontalnim podrucjima mozga

(Dravet, 2011b).

1.5.5. Tonicki napadaji
Tonicki napadaji su neuobicajeni kod osoba s dijagnosticiranim sindromom Dravet. Ipak, ako

se pojave najéesce su sporadi¢ni (Dravet, 2011b).
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1.6. Faze razvoja djeteta s Dravet sindromom

Tri su osnovne faze razvoja koje mozemo razlikovati kod osoba sa sindromom Dravet (Dravet,

2011b):
1. Febrilna ili dijagnosticka faza prve godine Zivota
2. Faza pogorSavanja

Javlja se izmedu prve i pete godine djetetova zivota. Odnosi se na period ucestalih epilepticnih
napadaja i epileptickih statusa. Dolazi do poveéanja ponasajnih problema te su vidljiva razlicita

neuroloska odstupanja.
3. Faza stabilizacije

Javlja se nakon pete godine djetetova zivota. Konvulzivni napadaji se smanjuju te se pojavljuju
najéesée u snu. Ponekad dolazi do potpunog nestajanja mioklonih i apsans napadaja. Zarisni
napadaji se javljaju i dalje ili se smanjuje njihova ucestalost. Vidljiv je manji pomak u
kognitivnom razvoju premda su kognitivne teSkoce prisutne i dalje. Dolazi do smanjenja
ponasajnih problema. Naravno, postoje iznimke te pogorSanje epilepticnih napadaja i

ponasajnih problema nije isklju¢eno nakon pete godine djetetova Zivota.

1.7. Neuroloski znakovi

Novorodencad pokazuje znakove urednog neuroloSkog razvoja. Odstupanja se pojavljuju
postupno, simultano s zaostajanjem u ostalim podrucjima razvoja. Karakteristi¢ni znakovi
odstupanja su hipotonija, ataksija, piramidni znaci, nekoordiniranost pokreta i mioklonizmi.
Tijek razvoja neuroloskih odstupanja je varijabilan. Hipotonija facijalnih miSi¢a moze dovesti
do otezanog Zvakanja i gutanja. Ataksija uobiCajeno slabi s godinama, ali se moze ponovo
pojaviti nakon epilepticnog statusa ili se pogorSati i pojacati s godinama zbog ucestalih
napadaja. Povezanost hipotonije i ataksije dovodi do specifiénog nacina hoda i tr¢anja.
Kifoskolioza i spustena stopala su takoder ucestala. Stanje se pogorSava s godinama i uzrokuju

teSkoce u hodanju (Dravet, 2011D).

1.8. Provocirajuci faktori

Razli¢iti provocirajuéi faktori koji uzrokuju epilepti¢ne napadaje karakteristicni su za Dravet

sindrom. Glavni okidaci kroz €itav Zivotni vijek mogu biti neznatne temperaturne varijacije,
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cak 1 bez prave vrucice, fotosenzitivnost kao i osjetljivost uzrokovanu fiksiranjem odredenih
uzoraka te autostimulacija odnosno jednostavne radnje kao $to je zatvaranje oCiju. Takoder,
pojavljuju se i drugi okidaci: vruée kupke, fizicka aktivnost, bu¢na okolina te drugi individualni
podrazaji. Upravo visoka osjetljivost vazan je faktor farmakootpornosti (Dravet, 2011b). Osim
navedenog okida¢ moze biti i pojedina vrsta hrane kao i prevelika uzbudenost odnosno

preplavljenost emocijama. (Wirrel i sur., 2017).

1.9. Prognoza

Rano dijagnosticiranje Dravet sindroma je povezano s ranijim pristupom primjerenom obliku
farmakoterapije i ranijem pristupanju specijaliziranim rehabilitacijskim programima (Lagae,
2018). Veca ucestalost epilepticnih napadaja povezana je s viSe komorbiditeta i nizom
kvalitetom zivota (Lagae, Brambilla, Mingorance, Gibson i Battersby, 2017). Kod osoba s
Dravet sindromom povecana je stopa mortaliteta zbog rizika od iznenadne neocekivane smrti

vvvvv

Dravet sindromom (Anwar, Saleem, Patel, Arumaithurai i Malik, 2019.).

Autori Skluzacek, Watts, Parsy, Wical i Camfield (2011) navodi kako je rizik iznenadne
neocekivane smrti od epilepsije kod djece s epilepsijom vrlo nizak, ispod 1:1000 u opcoj
populaciji osoba s epilepsijom. Kod osoba s Dravet sindromom incidencija iznenadne

neocekivane smrti u epilepsiji je visa, s 0,6% odnosno 6:1000.

Kod ovog sindroma farmakoloSko lijeCenje nikad nije suprimiralo epilepticke napadaje u
potpunosti, stoga treba pribjegavati racionalnoj polifarmakoterapiji lijeGenjem s viSe vrsta
antiepileptika u cilju smanjenja broja i trajanja napadaja istovremeno maksimalno poticuci
kognitivni razvoj. Vazni su redovne neuropsiholoSke evaluacije kako bi se rano prepoznali
¢imbenici odgovorni za kognitivno kasnjenje, bilo da se radi o tijeku bolesti ili utjecaju slozene

polifarmakoterapije (Radi¢ NiSevi¢ i sur, 2015).

Bihevioralne teSkoce su ucestale, kao i hiperaktivnost i simptomi poremecaja sa spektra
autizma. Kod vecine djece moguce je opaziti intelektualne teSkoce prije Seste godine Sto utjece
na vjeStine u ostalim podru¢jima funkcioniranja. Kasnije tijekom razvoja kognitivno
funkcioniranje se blago popravlja, ali ostaje na nizoj razini (Wolff, Cassé-Perrot i Dravet,
2006).
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1.10. Tretman

Kao $to je slucaj kod mnogih osoba s epilepsijama otpornim na lijekove, sveobuhvatna briga o
osobi s Dravet sindromom mora ukljucivati dijagnosticiranje i pracenje komorbiditeta u

jednakoj mjeri koliko i tretiranje epilepti¢nih napadaja (Wirrel i sur., 2017).

Tri su osnovna principa u tretmanu Dravet sindroma: prevencija infekcija i temperaturnih
oscilacija, izbjegavanje lijekova koji pospjesuju napadaje, zaustavljanje konvulzija prije
njihova prelaska u status (Dravet, 2011b).

Lista tipi¢nih antiepileptika koji su zbilja korisni u tretiranju epilepti¢nih napadaja kod Dravet
sindroma je kratka. (Dravet, 2011a). U prvoj liniji koriste se natrij valproat, topiramat i
stiripentol (Anwar i sur.,2019). Striptenol je dokazano efikasan u skra¢ivanju napadaja i
smanjenju vjerojatnosti od epilepti¢nog statusa Sto je uvelike povecalo kvalitetu Zivota ¢itavih

obitelji osoba s Dravet sindromom (Dravet,2011a).

Kirursko lije¢enje Dravet sindroma je ograni¢eno. Kakogod, neurostimulacija mozga i
stimulacija vagus zivca pokazali su efikasnost u smanjenju incidencije jakih epilepti¢nih

napadaja (Anwar i sur., 2019).

Ketogena dijeta jedan je od nacina koji se koristi kako bi se smanjila u€estalost i intenzitet
epilepti¢nih napadaja (Dravet, 2011a). U istraZivanju autora Caraballo i Fejerman (2006)
pokazalo se kako je ketogena dijeta bila jako efikasna u tretiranju osoba s Dravet sindromom.

Cak 13 od 20 djece pozitivno je reagiralo na dijetu, a samo dvoje je pokazalo netoleranciju.

Medicinska briga o pojedincu s Dravet sindromom timski je posao. Vazno je da su u tim
ukljuceni epileptolog ili neurolog s iskustvom u radu s osobama s Dravet sindromom kao i
medicinska sestra i socijalni radnika s iskustvom u radu s djecom i odraslim osobama s
neuroloskim poremecajima. Takoder, vaZan je pristup i drugih stru¢njaka kao $to su geneticar,
farmaceut, nutricionist i osobe koje su nuzne za dijagnosticiranje 1 ublazavanje utjecaja
komorbiditeta na razvojni ishod 1 kvalitetu Zivota djeteta medu koje se ubraja psiholog ili
razvojni pedijatar, fizijatar, radni terapeut, logoped, kardiolog, gastroenterolog, endokrinolog i
psihijatar (Wirrel i sur., 2017). Intervencije bi trebale biti usmjerene na redovite procjene
cjelokupnog razvoja, ali 1 pradenje postojanja simptoma poremecaja na spektru autizma i
poremecaja senzorne integracije. Za bolje zdravlje 1 viSu kvalitetu zivota vazno je pracenje
tjelesnog rasta, metaboli¢kih i nutritivnih potreba, ortopedskih poteskoc¢a, imunoloskih funkcija

i poremecaja kvalitete sna (Skluzacek i sur., 2011).
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Moze se zakljuciti kako je kognitivni razvoj rezultat razli¢itih faktora, ukljucujuéi genetsku
pozadinu i tijek razvoja epilepsije (uCestalost napadaja, ucestalost ponavljanja statusa,
elektroencefalografska interktalna epilepti¢na aktivnosti), ali i medicinske skrbi, prednosti i
nedostataka pripisane farmakoterapije, rehabilitaciji, edukaciji i socijalnom okruzenju osobe
(Ragona i sur., 2010). Kod osoba kod kojih se koriste uéinkovitiji lijekovi postavlja se bolja
kontrola napadaja sa smanjenjem vremena trajanja napadaja i izbjegavanjem epilepti¢nog
statusa (Genton i sur., 2011). U posljednje vrijeme, zabiljezeno je poboljsanje kvalitete tretmana
zahvaljujuc¢i ve¢oj mogucénosti dijagnosticiranja kao i mogucénostima koje pruza dostupnost
novih lijekova. S navedenim se mozda moZe objasniti, barem djelomic¢no, bolji kognitivni

razvojni ishod mladih pacijenata (Ragona i sur., 2010).

1.11. Obitelj djece s Dravet sindromom

S obzirom na Zivotno ugrozavajuée epilepticke napadaje te ponasajne i razvojne teskoce svog
djeteta, roditelji djece s Dravet sindromom suocavaju se sa specificnim problemima
svakodnevice (Nolan, Camfield C.S., i Camfield, 2006). Mnogo literature usmjereno je na
pronalaZenje novih nacina lije¢enja namijenjenih osobama s Dravet sindromom, a tek nedavno
se u literaturi javila potreba za razumijevanjem Sireg utjecaja Dravet sindroma na skrbnike 1
obitelji djece s Dravet sindromom. Roditelji kao njegovatelji djece s Dravet sindromom cesto
su emocionalno iscrpljeni i anksiozni zbog ,,straha od sljede¢eg napadaja“ pitajuci se hoce li
upravo sljedeci biti ,,onaj koji ¢e ubiti njihovo dijete*. Zbog teSke simptomatologije tesko im je
pronaci osobe koje ¢e pomoci oko brige o njthovom djetetu Sto Cesto rezultira time da jedan ili
oba roditelja budu primorani napustiti posao ili karijeru kako bi mu se potpuno posvetili.
(Campbell i sur., 2018).

Prema Nolan i sur. (2006) vec¢ina djece s Dravet sindromom prolazi kroz tri razli¢ite faze, a

svaka od njih ima specificne izazove koji utjecu na zivote njihovih obitelji:

e Prva faza traje do djetetove prve godine Zivota i vrlo je teSka i izazovna za mnoge
roditelje, ponajvise zbog straha oko prolongiranih napadaja.

e Druga faza zapocinje nakon prvog djetetovog rodendana. U navedenoj fazi djelovanje
lijekova moze prikazati situaciju marginalno boljom, ali ve¢ina negativnih dogadaja i
dalje je vezana uz samu pojavu napadaja. U to vrijeme roditelji jo§ uvijek manje brige

imaju zbog teskoca u razvoju 1 ponasajnih problema njihova djeteta. Za vrijeme druge
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faze roditelji poc¢inju primjecivati slabljenje socijalnih veza s drugim ljudima. Pomo¢
od strane drugih osoba u brizi oko djeteta moze dovesti do boljih odnosa medu
¢lanovima obitelji. Psiholoska pomo¢ ili pomo¢ socijalnog radnika takoder bi mogla
pomoc¢i u prevladavanju negativnih efekata uzrokovanim dijagnozom njihova djeteta.

e Treca faza javlja se u ranoj adolescenciji djeteta. Kontrola napadaja je bolja, ali kod
roditelja se javlja razoCaranje zbog teSkoca u kognitivnom razvoju. U tom razdoblju
moguce je povecanje ponaSajnih problema djeteta. Smanjenje pozitivnih i povecanje
negativnih iskustava sa zdravstvenim sustavom moze rezultirati manjim brojem posjeta
zdravstvenom osoblju. Tijekom trece faze, roditelji se suocavaju sa stvarnoséu o potrebi
trajne brige za odraslu osobu, odnosno njihovo dijete. Roditelji dozivljavaju slabljenje
socijalnih veza s drugim osobama i tad su njihove strategije suoc¢avanja uglavnom
unutrasnje. Psiholosko savjetovanje moglo bi pomo¢i roditeljima zadrzati kvalitetne
socijalne veze ili pronaci korisne mehanizme suoCavanja. Kakogod, veéina roditelja

oznacava tre¢u fazu manje stresnom od prve dvije faze.

Skluzacek i sur. (2011) navode kako Dravet sindrom utjece na sve aspekte obiteljskog zivota te
je iz tog razloga roditelje vazno nauciti vjestinama suocavanja kako bi smanjili razinu stresa u

svakodnevici.

Dijete s teskom epilepsijom, intelektualnim teSkocama i1 drugim komorbiditetima moze
uzrokovati anksioznost, socijalnu izolaciju i slabiju kvalitetu Zivota svih ¢lanova obitelji
(Wirrel i sur., 2017). U istrazivanju autora Skluzacek i sur. (2011) vecina je roditelja navela
kako je vazno da lijjecnik otvoreno komunicira o razlicitim posljedicama Dravet sindroma. To
ukljucuje ne samo komorbiditete, ve¢ razgovor o epilepticnim statusima, iznenadnoj smrti u

epilepsiji i samom mortalitetu povezanim s Dravet sindromom.

Roditelje je vazno uputiti na organizacije kao §to su Dravet Syndrome Foundation, Udruga za
rijetke bolesti, Udruga Dravet sindrom Hrvatska koje im omogucéavaju povezivanje s drugim
roditeljima i ostalim ¢lanovima zajednice koji prolaze kroz sli¢ne teskoce kao i oni sami i/ili im
mogu pruziti psihoemocionalnu podrsku kao i podrsku u razli¢itim aspektima potrebnim za
svakodnevno funkcioniranje. Udruga za Dravet sindrom Hrvatska povecava svijest 1 pruza
podrsku pojedincima 1 njihovim obiteljima. Stvorena je u cilju stvaranja uvjeta za Sto kvalitetniji
zivot osoba koje boluju od Dravet sindroma kroz edukaciju roditelja i lije¢nika, medicinska
istrazivanja te unaprjedenje sustava zdravstvene i socijalne skrbi (https://dravet-sindrom-

hrvatska.hr/).
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2. Problem istrazivanja

Vecina istrazivanja koja se bavi prouc¢avanjem djece i odraslih osoba s Dravet sindromom
usmjerena je na postavljanje dijagnoze, genetsku pozadinu, farmakoterapiju i komorbiditete
vezane uz samu dijagnozu. U posljednje vrijeme istrazivanja su sve vise usmjerena proucavanju
utjecaja kroni¢nih bolesti, poput Dravet sindroma, na funkcioniranje obitelji u cjelini. Nije
neuobicajeno da Clanovi obitelji djece s Dravet sindromom osjec¢aju neprihvacanje od strane
okoline, strah, Sok, stres, anksioznost, ljutnju, tugu, bespomoc¢nost, krivnju, socijalna izolaciju
i druge negativne osjecaje koji uvelike utjecu na kvalitetu njihova zivota. U obiteljima djece s
Dravet sindromom javljaju se specifi¢ni izazovi svakodnevice. Od iznimne je vaznosti
razumjeti osjecaje i izazove s kojima se obitelji suocavaju kako bi se osvijestile njihove potrebe.
Tim ¢inom omogucilo bi se pruzanje adekvatne podrske ¢itavoj obitelji $to bi se potom zrcalilo
na kvalitetu zivota djeteta, ali i obitelji u cjelini. U Republici Hrvatskoj nije provedeno
istrazivanje o kvaliteti Zivota obitelji djece s Dravet sindromom, stoga je cilj ovog istrazivanja

dobiti uvid u iskustva obitelji djece s Dravet sindromom u Republici Hrvatskoj.

2.1. Problemska pitanja

Cilj ovog diplomskog rada je otkriti izazove roditeljstva djece s Dravet sindromom.
U skladu s problemom i ciljem istrazivanja, formulirano je nekoliko problemskih pitanja:

1. Ispitati karakteristike klinicke slike djeteta s Dravet sindromom (dijagnoza, uklju¢enost u

zajednicu, rehabilitacijski tretmani, farkamoterapija i ostale nefarmakoloske metode lije¢enja).

2. Ispitati roditeljsku procjenu kvalitete komunikacije sa struénjacima, zadovoljstvo uslugama

zdravstvene i socijalne skrbi.

3. Ispitati kako roditelji percipiraju vaznost podrske okoline u prihvacanju dijagnoze Dravet
sindroma kod svog djeteta kao i vaznost podrske za prevladavanje izazova svakodnevnog

Zivota.

16



3. Metode istraZzivanja

3.1. Uzorak ispitanika

Uzorak ispitanika ¢ini desetero roditelja djece s Dravet sindromom. Djeca ispitanika su u dobi
od 4,5 do 30 godina. Svi roditelji su ¢lanovi Udruge Dravet sindrom Hrvatska. Anketni upitnik
poslan je prema roditeljima putem zatvorene Facebook i Whatsapp grupe namijenjene
roditeljima, ¢lanovima Udruge Dravet sindrom Hrvatska uz pomo¢ predsjednice udruge
gospode Irene Bibi¢. Desetero majki je vratilo upitnik, odnosno sve ispitanice (100%) zenskog

su spola.

Grafikon 1 prikazuje podjelu uzorka prema mjestu stanovanja. Od ukupnog broja ispitanika
(N=10) najveci broj, odnosno tri ispitanice (30%) stanuju u Gradu Zagrebu. Dvije ispitanice
(20%) stanuju u Istarskoj Zupaniji, dok dvije ispitanice (20%) odabiru Pozesko-slavonsku
Zupaniju kao mjesto svog stanovanja. Jedna ispitanica (10%) oznacila je Brodsko-posavsku
zupaniju kao mjesto stanovanja, dok je jedna ispitanica (10%) oznacila Primorsko-goransku
zupaniju. Splitsko-dalmatinsku zupaniju (10%) kao mjesto stanovanja oznalila je jedna

ispitanica.

Podjela ispitanika prema mjestu
stanovanja

Splitsko-dalmatinska Zupanija
Primorsko-goranska Zupanija
Brodsko-posavska Zupanija

PoZesko-slavonska Zupanija

Istarska Zupanija

Grad Zagreb

Grafikon 1 Podjela ispitanica prema mjestu stanovanja
Grafikon 2 prikazuje podjelu ispitanika prema dobnim skupinama. Najveci broj ispitanica
(40%) pripada dobnoj skupini od 41 do 50 godina, dok su tri ispitanice (30%) pripadnice dobne
skupine od 31 do 40 godina te tri ispitanice (30%) pripadnice dobne skupine od 51 do 60 godina.
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Grafikon 2 Podjela ispitanica prema dobnoj skupini
Pet ispitanica (50%) navodi srednju strucnu spremu kao najviSu zavrSenu razinu obrazovanja,
dok dvije ispitanice (20%) navode visu struénu spremu te tri (30%) visoku stru¢nu spremu kao

najvisu zavrSenu razinu obrazovanja.

Od ukupnog broja ispitanica (N=10), pet ispitanica (50%) navodi kako je zaposleno, Cetiri
ispitanice (40%) navode kako koriste pravo na status njegovatelja, dok jedna ispitanica (10%)
navodi kako je nezaposlena.

Uvjet za odgovaranje na sljedece pitanje stekle su ispitanice koje su navele kako su zaposlene.
Ispitanice su mogle odabrati jedan ili viSe ponudenih odgovora i/ili dopisati svoj odgovor. Od
ukupnog broja ispitanica koje su navele kako su u radnom odnosu (N=5) dvije ispitanice (40%)
navele su kako su zaposlene na puno radno vrijeme $to ukljucuje rad u smjenama, kao i no¢nu
smjenu. Jedna ispitanica (20%) navela je kako je zaposlena na puno radno vrijeme §to ukljucuje
rad u smjenama. Jedna ispitanica (20%) navela je kako je zaposlena na pola radnog vremena.
Jedna ispitanica (20%) navela je kako je zaposlena, ali je trenutno na bolovanju.

Grafikon 3 prikazuje podjelu ispitanika prema trenutaénom partnerskom statusu. Sve ispitanice

(100%) navode kako su u braénom odnosu sa svojim partnerom.
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Podjela ispitanika prema trenutachom
partnerskom statusu

Udovac/udovica
Razveden/razvedena
Nisam u vezi
lzvanbracna zajednica

U braku

Grafikon 3 Podjela ispitanika prema trenutaénom partnerskom statusu
Grafikon 4 prikazuje podjelu ispitanica prema ukupnom broju djece. Cetiri ispitanice (40%)
navode kako ima ukupno dvoje djece, Cetiri (40%) navode kako imaju jedno dijete, a dvije

(20%) kako imaju ukupno troje djece.

Ukupni broj djece

jedno dijete dvoje djece troje djece Cetvero djece

Grafikon 4 Podjela ispitanica prema ukupnom broju djece
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3.2. Opis istrazivackog instrumenta

Za potrebe istrazivanja konstruiran je anketni upitnik ,,Upitnik o iskustvima roditelja djece s
Dravet sindromom* koji se sastoji od pet dijelova. Anketni upitnik sastoji se od dijelova koji
sadrze pitanja zatvorenog i otvorenog tipa. Dio pitanja sastavljen je prema upitniku koriStenom
u istrazivanju ,,Quality of life and comorbidities associated with Dravet syndrome severity: a
multinational cohort suvery* (Lagae i sur., 2017), a dio je osmisljen za potrebe ovog istrazivanja

na temelju dostupne literature.
Anketni upitnik sadrzi sljedece cjeline:

e Sociodemografski podaci

e Podaci o djetetu s Dravet sindromom

e Dijagnoza, komunikacija sa stru¢njacima, zadovoljstvo uslugama zdravstvene i
socijalne skrbi

e [zazovi roditeljstva i podrska okoline

e Zajednicko vrijeme

Cjelina ,,Sociodemografski podaci o ispitanicima* sadrzi pitanja Cija je svrha prikupljanje
podataka o sociodemografskim obiljezjima ispitanika, Sto ukljucuje: Zupaniju prebivalista, dob,

razinu obrazovanja, zaposlenje, partnerski status, broj djece.

Cjelina ,,Podaci o djetetu s Dravet sindromom* sadrzi pitanja ¢iji je cilj prikupljanje informacija
o djetetovoj dobi, prisutnosti razvojnih teSkoca, ukljuéenosti u odgojno-obrazovnu ustanovu te
informacije o koristenju rehabilitacijskih usluga. Ukljucuje i pitanja o broju i vrsti djetetovih
epilepti¢nih napadaja te koristenju farmakoloskih i nefarmakoloSkih terapija u svrhu lijecenja

Dravet sindroma.

Cjelina ,,Dijagnoza, komunikacija sa stru¢njacima i zadovoljstvo uslugama zdravstvene i
socijalne skrbi* sadrzi set pitanja ¢iji je cilj prikupljanje informacija o djetetovoj dobi prilikom
pojave prvih simptoma, okidacu prvog napadaja, vremenu potrebnom za dijagnosticiranje,
nacin informiranja roditelja o dijagnozi te pravima roditelja i djeteta s Dravet sindromom.
Takoder, uklju€ena su pitanja o podrsci od strane stru¢njaka i negativnim iskustvima vezanim

uz interakciju sa stru¢njacima.

Cjelina ,,Izazovi roditeljstva 1 podrska okoline* odnosi se na pitanja Cija je svrha prikupljanje

podataka vezanih uz pruzanja strucne podrSke roditeljima i obitelji djeteta s Dravet sindromom
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kako bi im se olakSalo prihvacanje novopostavljene dijagnoze, vaznosti djelovanja udruga
roditelja, djece i strucnjaka te informiranje o svakodnevnim problemima s kojima se roditelj

suoCavaju, podrSkom koja ih okruzuje te pitanja koja ukljucuju obitelji u cijelosti.

Cjelina ,,Zajednicko vrijeme* odnosi se na pitanja ¢iji je cilj prikupljanje informacija vezanih

za zajednicko vrijeme djeteta s Dravet sindromom s njihovom obitelji.

3.3. Nacin provodenja istrazivanja

Istrazivanje je provedeno na nacin da je predsjednica Udruge Dravet sindrom Hrvatska
roditeljima djece s Dravet sindromom poslala anketne upitnike kreirane preko poveznice
(Google forme) na ispunjavanje putem zatvorene Facebook i Whatsapp grupe namijenjene
roditeljima. Svaki od ispitanika je anonimno i individualno odgovarao na navedena pitanja
preko svog stolnog racunala odnosno mobilnog uredaja. Sudjelovanje u istrazivanju bilo je
dobrovoljno 1 svaki od ispitanika u bilo kojem trenutku bio je u moguénosti odustati. Ispitanici
su bili upoznati s ¢injenicom kako se podaci prikupljaju u svrhu pisanja diplomskog rada na
Edukacijsko-rehabilitacijskom fakultetu te kako ¢e se podaci biti obradeni na grupnoj razini
zbog Cega ni na koji nacin nec¢e biti moguce povezati odgovore pojedinca s njihovim osobnim

podacima ili podacima o njihovom djetetu.

3.4. Metode obrade podataka

Podaci dobiveni unutar ovog istrazivanja analizirani su koriStenjem SPSS (Statistical Package
for the Social Sciences) programa. Podaci prikupljeni ovim istraZivanjem obradeni su na

deskriptivnoj razini.

4. Rezultati istrazivanja i rasprava

4.1. Rezultati istraZivanja

Subskala Podaci o djetetu s Dravet sindromom daje uvid u podatke o djetetu s Dravet
sindromom. U istraZivanju je pet ispitanica (50%) navelo kako je njihovo dijete muskog spola,

a pet ispitanica (50%) kako je njihovo dijete zenskog spola. Grafikon 5 prikazuje podjelu djece

ispitanika prema spolu.
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Spol djece ispitanika

Mugki spol Zenski spol

Grafikon 5 Podjela djece ispitanika prema spolu
Grafikon 6 prikazuje podjelu djece ispitanika prema dobi. Dob djece krece se od 4,5 godine do
30 godina. Dvije ispitanice (20%) navode kako njihovo dijete ima 23 godine, dvije (20%)
navode kako njihovo dijete ima 7 godina te dvije (20%) navode kako njihovo dijete ima 4,5
godine. Jedna ispitanica (10%) navodi kako njezino dijete ima 30 godina, jedna ispitanica
(10%) navodi kako njezino dijete ima 19 godina, jedna ispitanica (10%) navodi kako njezino

dijete ima 16 godina te jedna (10%) kako njezino dijete ima 14 godina.

Dob djece ispitanika

30godina 23godine 19godina 16godina 14 godina 7godina 4,5godina

Grafikon 6 Podjela djece ispitanika prema dobi
Grafikon 7 prikazuje podjelu djece ispitanika prema vrsti razvojnih teSkoc¢a. Deset ispitanica
(100%) navodi intelektualne teSkoce te deset ispitanica (100%) navodi govorno-jezi¢ne teSkoce

kao razvojne teskoce prisutne kod njihova djeteta. Motoricke teSkoce kao razvojne teskoce
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karakteristi¢éne za njihovo dijete navodi devet ispitanica (90%) dok osam ispitanica (80%)
navodi teskoce ucenja. Sedam ispitanica (70%) navodi oslabljen imunitet kao teSkocu svog
djeteta. Sest ispitanica (60%) navodi ortopedske probleme i poremeéaj senzorne integracije kao
razvojnu teskocu svog djeteta. Pet ispitanica (50%) navodi kako njihovo dijete ima simptome
poremecaja na spektru autizma dok pet ispitanica (50%) navodi kako njihovo dijete iskazuje
probleme u ponasanju. Pet ispitanica (50%) navodi poremecaj hranjenja kao razvojnu teskocu
svog djeteta. Tri ispitanice (30%) navode fotosenzitivnost kao razvojnu teskocu svog djeteta, a
tri ispitanice (30%) navodi poremecaje spavanja. Kardiovaskularne probleme kao razvojnu
teSkocu svog djeteta navode dvije (20%) ispitanice. Poremecaj vegetativnog Ziv€anog sustava
kao razvojnu teskocu svog djeteta navode dvije (20%) ispitanice. Dvije ispitanice (20%) navode
kako njihovo dijete ima postavljenu dijagnozu poremecaja na spektru autizma. Jedna ispitanica
(10%) kao razvojnu teskocu svog djeteta navodi hiperaktivnost. Jedna ispitanica (10%) navodi
u rubriku za otvorene odgovore navodi kako njezino dijete ima poremecaj paznje, kratku

koncentraciju te kako je emocionalno nezrelo.

Razvojne teskoce djece s Dravet sindromom

POREMECAJ PAZNJE, KRATKOTRAINA...
HIPERAKTIVNOST
POREMECAJ NA SPEKTRU AUTIZMA
POREMECAJI VEGETATIVNOG ZIVCANOG...
KARDIOVASKULARNI PROBLEMI
POREMECAIJI SPAVANJA
FOTOSENZITIVNOST
POREMECAII PONASANIJA
SIMPTOMI POREMECAJA NA SPEKTRU AUTIZMA
POREMECAIJI HRANJENJA
ORTOPEDSKI PROBLEMI
POREMECAJ SENZORNE INTEGRACIJE
OSLABLIEN IMUNITET
TESKOCE UCENJA
MOTORICKE TESKOCE
INTELEKTUALNE TESKOCE
GOVORNO-JEZICNE TESKOCE

12

Grafikon 7 Podjela djece prema vrsti razvojnih teskoca
Na pitanju Pohada li Vase dijete neku od navedenih odgojno-obrazovnih ustanova? svaki je
ispitanik mogao zaokruziti viSe odgovora ili dopisati svoj odgovor. Najveci broj roditelja (30%)
naveo je kako njihovo dijete pohada Centar za radne terapije. Dva roditelja (20%) navela su
kako njihovo dijete pohada posebno-odgojno obrazovnu ustanovu za $kolovanje u¢enika do 21.

godine zivota. Jedan roditelj (10%) navodi kako njegovo dijete pohada redovni vrti¢. Jedan
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roditelj (10%) navodi kako njegovo dijete pohada vrti¢ osnovan za rad s djecom s teSko¢ama u
razvoju. Jedan roditelj (10%) navodi kako njegovo dijete koristi pravo poludnevnog boravka
ostvareno preko Udruge za osobe s intelektualnim teSko¢ama. Jedan roditelj (10%) navodi kako
njegovo dijete ne pohada ni jednu odgojno-obrazovnu ustanovu od svoje 15. godine iz razloga
Sto je ispisan na zahtjev roditelja zbog oslabljenog imuniteta. Jedan roditelj (10%) navodi kako
njegovo dijete ne pohada ni jednu odgojno-obrazovnu ustanovu ve¢ ga cuva baka dok su
roditelji na poslu. Jedan roditelj (10%) navodi kako dijete ne pohada ni jednu od navedenih

odgojno-obrazovnih ustanova, ali ne daje dodatno pojasnjenje.

Na pitanju Zaokruzite rehabilitacijske usluge koje je Vase dijete pohadalo u proslosti? svaki je
ispitanik mogao zaokruziti jedan ili vise odgovora. Osam ispitanica (80%) navodi kako je
njihovo dijete u proslosti pohadalo terapiju kod logopeda. Osam ispitanica (80%) navodi kako
je njihovo dijete u proslosti pohadalo terapiju kod fizioterapeuta. Sedam ispitanica (70%)
navodi kako je njihovo dijete u proslosti pohadalo terapiju kod edukacijskog-rehabilitatora. Sest
ispitanica (60%) navodi kako je njihovo dijete pohadalo terapiju kod radnog terapeuta. Pet
ispitanica (50%) navodi kako je njihovo dijete pohadalo terapiju senzorne integracije. Jedna
ispitanica (10%) navodi kako je njezino dijete pohadalo terapiju kod psihologa. Jedna ispitanica
(10%) navodi kako je njezino dijete pohadalo terapiju kod Montessori pedagoga. Jedna

ispitanica (10%) navodi kako njezino dijete nije pohadalo ni jednu od navedenih terapija.

Na pitanju Zaokruzite rehabilitacijske usluge koje Vase dijete trenutno pohada? svaki je
ispitanik mogao zaokruziti jedan ili viSe odgovora. Pet ispitanica (50%) navodi kako njihovo
dijete pohada terapiju kod fizioterapeuta. Cetiri ispitanice (40%) navode kako njihovo dijete
pohada terapiju kod logopeda. Tri ispitanice (30%) navode kako njihovo dijete pohada terapiju
kod radnog terapeuta. Jedna ispitanica (10%) navodi kako njezino dijete pohada terapiju kod
edukacijskog-rehabilitatora. Jedna ispitanica (10%) navodi kako njezino dijete pohada terapiju
kod Montessori pedagoga. Jedna ispitanica (10%) navodi kako njezino dijete pohada ABA
terapiju. Jedna ispitanica (10%) navodi kako je njezino dijete u tretmanu socijalizacije uz
osobnog asistenta. Jedna ispitanica (10%) navodi kako njezino dijete trenutno ne pohada ni
jednu rehabilitacijsku uslugu zbog pandemije. Jedna ispitanica (10%) navodi kako njezino
dijete trenutno ne pohada ni jednu rehabilitacijsku uslugu jer ga kako navodi ,,ne primaju®.
Jedna ispitanica (10%) navodi kako njegovo dijete ne trenutno ne pohada ni jednu

rehabilitacijsku uslugu, ali ne navodi dodatno pojasnjenje.

Na pitanju Jeste li u proslosti samostalno financirali neke od gore navedenih rehabilitacijskih
usluga ? najveci broj ispitanika zaokruzio je potvrdan ponuden odgovor, odnosno 8 ispitanika
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(80%) navodi kako je u proSlosti samostalno financiralo neke od gore navedenih
rehabilitacijskih usluga. Dva ispitanika (20%) navode kako u proslosti nisu samostalno
financirali ni jednu od rehabilitacijskih usluga navedenih u prethodnim pitanjima.

Na pitanju Financirate li trenutno samostalno neke od gore navedenih rehabilitacijskih usluga?
najveci broj ispitanika zaokruzio je ponuden odgovor Ne, odnosno sedam ispitanika (70%)
navode kako trenutno ne financiraju ni jednu od rehabilitacijskih usluga navedenih u
prethodnim pitanjima. Tri ispitanika (30%) navode kako trenutno samostalno financiraju neke

od rehabilitacijskih usluga navedenih u prethodnim pitanjima.

Ukoliko je ispitanik na jednoj od dvije prethodne Cestice naveo kako je u proslosti samostalno
financirao neke rehabilitacijske usluge ili ih trenutno samostalno financira u iduc¢oj je Cestici
imao prilike navesti o kojoj vrsti rehabilitacijskih usluga je najceSce rijec. Ukupno osam
sudionica u odredenom periodu samostalno je financiralo ili trenutno financira odredene
rehabilitacijske usluge. Tri ispitanice (37,5%) navode kako su najéesce samostalno financirale
terapiju kod logopeda. Tri ispitanice (37,5%) navode kako su najc¢es¢e samostalno financirali
terapije kod fizioterapeuta. Dvije ispitanice (25%) navode kako su najcesce financirali terapiju
senzorne integracije. Jedna ispitanica (12,5%) navodi kako je najéeS¢e samostalno financirala
terapiju kod edukacijskog-rehabilitatora. Jedna ispitanica (12,5%) navodi kako je najceSce
samostalno financirala ABA terapiju. Jedna ispitanica (12,5%) navodi kako je najceSce

samostalno financirala terapiju kod psihologa.

Grafikon 8 prikazuje podjelu djece prema broju klonickih epilepti¢nih napadaja u posljednja tri
mjeseca. Na pitanje Koliko klonickih epilepticnih napadaja je imalo Vase dijete u posljednja 3
mjeseca? najveci broj roditelja odnosno njih sedam (70%) navodi kako njihovo dijete nije imalo
ni jedan klonicki napadaj u posljednja tri mjeseca, jedan roditelj (10%) navodi kako je njithovo
dijete imalo 1-12 kloni¢kih napadaja, jedan roditelj (10%) navodi kako je njegovo dijete imalo
13-21 klonic¢kih napadaja dok jedan roditelj (10%) navodi kako je njegovo dijete imalo viSe od

150 kloni¢kih napadaj u posljednja tri mjeseca.
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Broj klonickih napadaja kod djeteta u
posljednja tri mjeseca
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Ni jedan 1-12 13-21 22-30 31-60 61-150  Vise od 150

Grafikon 8 Podjela djece ispitanika prema broju kloni¢kih epilepti¢nih napadaja u posljednja tri
mjeseca.

Grafikon 9 prikazuje podjelu djece ispitanika prema broju tonicko-klonickih epilepti¢nih
napadaja u posljednja tri mjeseca. Na pitanje Koliko tonicko-klonickih epilepticnih napadaja je
imalo Vase dijete u posljednja 3 mjeseca? najveci broj roditelja odnosno njih Cetiri (40%)
navodi kako njihovo dijete nije imalo ni jedan tonicko-klonicki epilepti¢ni napadaj, tri roditelja
(30%) navode kako je njihovo dijete imalo 31-60 tonicko-kloni¢kih napadaja, dva roditelja
(20%) navode kako je njihovo dijete imalo 1-12 epileptickih napadaja dok jedan roditelj (10%)
navodi kako je njegovo dijete 1malo viSe od 150 epilepticnih napadaja.

Broj tonicko-klonic¢kih napadaja u
posljednja tri mjeseca

Ni jedan 1-12 13-21 22-30 31-60 61-150  Vise od 150

Grafikon 9 Podjela djece ispitanika prema broju tonic¢ko-klonickih epilepti¢nih napadaja u posljednja
tri mjeseca.
Grafikon 10 prikazuje podjelu djece ispitanika prema broju mioklonih napadaja u posljednja tri

mjeseca. Na pitanju Koliko mioklonih epilepticnih napadaja je imalo Vase dijete u posljednja
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3 mjeseca? najveci broj roditelja odnosno njih Sest (60%) odgovorilo je kako njihovo dijete nije
imalo ni jedan miokloni epilepti¢ni napadaj u posljednja tri mjeseca. Jedan roditelj (10%)
odgovorio je kako je njegovo dijete imalo 1-12 napadaja, jedan roditelj (10%) odgovorio je
kako je njegovo dijete imalo 13-21 napadaja, jedan roditelj (10%) odgovorio je kako je njegovo
dijete imalo 61-150 napadaja, a jedan roditelj (10%) je odgovorio kako je njegovo dijete imalo

vise od 150 mioklonih epilepti¢nih napadaja u posljednja tri mjeseca.

Broj mioklonih napadaja u posljednja tri
mjeseca

Ni jedan 1-12 13-21 22-30 31-60 61-150  Vise od 150

Grafikon 10 Podjela djece ispitanika prema broju mioklonih napadaja u posljednja tri mjeseca

Grafikon 11 prikazuje podijelu djece ispitanika prema broju apsans epilepti¢nih napadaja u
posljednja tri mjeseca. Na pitanju Koliko apsans epilepticnih napadaja je imalo Vase dijete u
posljednja 3 mjeseca? najveci broj roditelja odnosno njih Sest (60%) odgovorilo je kako njihovo
dijete nije imalo ni jedan apsans epilepti¢ni napadaj u posljednja tri mjeseca. Dva roditelja
(20%) odgovorilo je kako je njihovo dijete imalo 1-12 apsans epilepti¢nih napadaja, jedan
roditelj (10%) odgovorio je kako je njegovo dijete imalo 13-21 apsans epilepti¢nih napadaja, a
jedan roditelj (10%) odgovorio je kako je njegovo dijete imalo 31-60 apsans epilepti¢nih
napadaja u posljednja tri mjeseca.
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Broj apsans napadaja u posljednja tri
mjeseca

Ni jedan 1-12 13-21 22-30 31-60 61-150  Vise od 150

Grafikon 11 Podjela djece ispitanika prema broju apsans epilepti¢nih napadaja u posljednja tri mjeseca
Grafikon 12 prikazuje podjelu djece ispitanika prema broju zari$nih epilepti¢nih napadaja u
posljednja tri mjeseca. Na pitanju Koliko zarisnih epilepticnih napadaja VaSe dijete u
posljednja 3 mjeseca? najveci broj roditelja odnosno njih sedam (70%) odgovorilo je kako
njihovo dijete nije imalo ni jedan Zaris$ni epilepti¢ni napadaj u posljednja tri mjeseca. Jedan
roditelj (10%) odgovorio je kako je njegovo dijete imalo izmedu 1-12 zari$nih epilepti¢nih
napadaja, jedan roditelj (10%) odgovorio je kako je njegovo dijete imalo izmedu 31-60 zariSnih
epilepti¢nih napadaja, jedan roditelj (10%) odgovorio je kako je njegovo dijete imalo 61-150

zari$nih epilepti¢nih napadaja u posljednja tri mjeseca.
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Grafikon 12 Podjela djece ispitanika prema broju zarisnih epilepti¢nih napadaja u posljednja tri mjeseca
Grafikon 13 prikazuje podjelu ispitanika prema broju dugotrajnih epilepti¢nih napadaja
(epileptic¢nih statusa). Na pitanju Koliko dugotrajnih epilepticnih napadaja (status epilepticus)
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Jje imalo Vase dijete u posljednja 3 mjeseca? najveéi broj roditelja odnosno njih devet (90%)
odgovorilo je kako njihovo dijete u posljednja tri mjeseca nije imalo ni jedan dugotrajni
epilepti¢ni napadaj odnosno epilepti¢ni status. Jedan roditelj (10%) naveo je kako je njegovo

dijete imalo izmedu 31-60 dugotrajih epilepti¢nih napadaja u posljednja tri mjeseca.

Broj dugotrajnih epilepticnih napadaja u
posljednja tri mjeseca
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Grafikon 13 Podjela ispitanika prema broju dugotrajnih epilepti¢nih napadaja (epilepti¢nih statusa)

Sljedece pitanje odnosilo se na lijekove koje dijete ispitanika koristi kao svakodnevnu
antikonvulzivnu terapiju. Ispitanici su mogli navesti jedan ili viSe odgovora ovisno o terapiji
njihova djeteta. Najveci broj ispitanika, odnosno njih sedam (70%) navodi kako njihovo dijete
koristi Natrij valproat. Pet ispitanika (50%) navodi kako njihovo dijete koristi Klobazam, Cetiri
ispitanika (40%) navodi kako njihovo dijete koristi Levetiracetam, tri ispitanika (30%) navode
kako njihovo dijete koristi Stiripentol, dva ispitanika (20%) navode kako njihovo dijete koristi
Topiramat, jedan ispitanik (10%) navodi kako njegovo dijete koristi Fenfluramin, jedan

ispitanik (10%) navodi kako njegovo dijete koristi Lamotrigin.

Sljedece pitanje odnosilo se na lijekove koje dijete ispitanika koristi za zaustavljanje napadaja.
Ispitanici su mogli navesti jedan ili viSe odgovora. Vecina ispitanica odnosno njih devet (90%)
navodi kako njihovo dijete kao lijekove za zaustavljanje napadaja koristi Diazepam. Dvije
ispitanice (20%) navode kako njihovo dijete kao lijekove za zaustavljanje napadaja koristi
Midazolam.

Pet ispitanica (50%) na pitanje Jeste i isprobali neke druge (nefarmakoloske) mogucnosti
lijecenja? odgovara potvrdno, odnosno pet ispitanica (50%) nije isprobalo ni jednu vrstu

nefarmakoloske terapije u procesu lijecenja svog djeteta.

29



Ukoliko je ispitanik na prethodnoj Cestici odgovorio da je isprobao neku nefarmakolosku
mogucénost lijeenja za svoje dijete, u iduce tri Cestice je imao prilike navesti pojedinosti o istoj.

S obzirom na navedeni uvjet sljedeci set pitanja odnosio se na ukupno pet ispitanika (N=5).

Na pitanju Je /i Vase dijete prije bilo korisnik nekih od navedenih nefarmakoloskih terapija i
tretmana? dvije ispitanice (40%) navode kako je bila rije¢ o neurostimulaciji vagus zivca. Tri
ispitanice (60%) navode kako je njihovo dijete bilo na ketogenoj dijeti. Jedna ispitanica (20%)

je navela kako je njezino dijete isprobalo kalozotomiju.

Na pitanju Je li Vase dijete trenutno korisnik nekih od navedenih nefarmakoloskih terapija i

tretmana? jedna ispitanica (20%) odgovorila je kako je njeno dijete trenutno u tretmanu
neurostimulacije vagus zZivca. Jedna ispitanica (20%) navodi kako je njezino dijete na ketogenoj
dijeti. Jedna ispitanica (20%) navodi kako njezino dijete trenutno nije korisnik ni jedne
nefarmakoloske terapije niti tretmana. Dvije (40%) od ukupno pet ispitanica koje su zadovoljile

kriterij potreban za odgovaranje na ovo pitanje nisu ponudile svoj odgovor.

Posljednje pitanje namijenjeno ispitanicima ¢ija su djeca u odredeno doba bili korisnici
odredene nefarmakoloske terapije i tretmana odnosilo se na izvor informiranja o toj vrsti
tretmana. Ispitanici su mogli odabrati jedan ili vi$e izvora informacija. Grafikon 14 predstavlja
distribuciju navedenih rezultata. Najveci broj roditelja odnosno njih pet (100%) navodi kako su
informacije o nefarmakoloskim oblicima lije€enja prikupili pretrazivanjem literature dostupne
na internetu. Tri roditelja (60%) navode kako su informacije prikupili informiranjem kod
lije¢nika specijalista. Tri roditelja (60%) navode kako su informacije prikupili u razgovoru s
drugim roditeljem djeteta sa sindromom Dravet. Jedan roditelj (20%) navodi kako je

informacije prikupio pretrazivanjem literature dostupne u knjiznicama i knjizarama.
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Izvor prikupljanja podataka o
nefarmakoloskim oblicima lijeCenja

PretraZivanje literature dostupne u
knjizarama i knjiznicama .

PretraZivanje literature dostupne na
internetu

Roditelji druge djece s dijagnozom Dravet
sindroma

Lijecnik specijalist

Druga skupina rezultata odnosi se na subskalu Dijagnoza, komunikacija sa strucnjacima,
zadovoljstvo uslugama zdravstvene i socijalne skrbi. Grafikon 15 prikazuje Zivotnu dob u
kojem je dijete dobilo prvi epilepti¢ni napadaj. Najveci broj ispitanika odnosno njih troje (30%)
navodi kako je njihovo dijete prvi epilepti¢ni napadaj dobilo sa Sest mjeseci. Dva ispitanika
(20%) navode kako je njihovo dijete dobilo prvi epilepti¢ni napadaj sa pet mjeseci. Dva
ispitanika (20%) navode kako je njihovo dijete dobilo prvi epilepti¢ni napadaj sa sedam
mjeseci. Jedan ispitanik (10%) navodi kako je njegovo dijete dobio prvi epilepticni napadaj sa
5,5 mjeseci. Jedan ispitanik (10%) navodi kako je njegovo dijete dobilo prvi epilepti¢ni napadaj
s tri mjeseca dok jedan ispitanik (10%) navodi kako je njegovo dijete dobilo prvi epilepticni

napadaj u Zivotnoj dobi od dva mjeseca. Medijan za navedenu Cesticu iznosi 5,25.
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Zivotna dob u kojoj je dijete dobilo prvi
epilepticni napadaj
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Grafikon 15 Podjela djece ispitanika prema zivotnoj dobi u kojoj je dijete dobilo prvi epilepti¢ni napada;.
Na pitanju koje se odnosi na okida¢ za prvi epilepti¢ni napadaj, Cetiri ispitanika (40%) navodi
vruéicu, a Cetiri ispitanika (40%) navodi cjepivo kao okida¢. Dva ispitanika (20%) navode kako

nije postojao okidac za prvi epilepticni napadaj kod njihova djeteta.

Distribucija rezultata za Cesticu Je li prvi lijecnik kojeg ste posjetili nakon Sto je Vase dijete
dobilo napadaj odmah prepoznao Dravet sindrom? prikazana je na Grafikonu 16 100%

ispitanika odabralo je ponudeni odgovor Ne.

Je li prvi lije€nik kojeg ste posjetili nakon
sto je Vase dijete dobilo napadaj odmah
prepoznao Dravet sindrom?

12

10

Da Ne

Grafikon 16 Frekvencija odgovora na Cesticu Je [i prvi lijecnik kojeg ste posjetili nakon Sto je Vase
dijete dobilo napadaj odmah prepoznao Dravet sindrom?

Grafikon 17 prikazuje distribuciju odgovora na ¢esticu Koliko je vremena bilo potrebno da

Vase dijete dobije dijagnozu Dravet sindroma?. Dva roditelja (20%) navode kako je bilo
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potrebno 12 godina kako bi se njihovom djetetu postavila dijagnoza Dravet sindroma. Jedan
roditelj (10%) navodi kako je bilo potrebno 20 godina kako bi se njegovom djetetu postavila
valjana dijagnoza. Jedan roditelj (10%) navodi kako je za postavljanje dijagnoze Dravet
sindroma kod njegova djeteta bilo potrebno 3 godine i 3 mjeseca iako istovremeno navodi kako
je sumnja na Dravet sindrom postavljena s 18 mjeseca te kako se od te dobi ,,postupalo s
djetetom kao da ima Dravet sy*“. Jedan roditelj (10%) navodi kako su bile potrebne 3 godine
kako bi se postavila ispravna dijagnoza kod njegova djeteta, a jedan roditelj (10%) navodi kako
se radilo 0 2,5 godine. Jedan roditelj (10%) navodi kako je do uspostavljanja ispravne dijagnoze
prosla 1 godina, a jedan roditelj (10%) navodi kako je proslo 8 mjeseci. Jedan roditelj (10%)
navodi kako je za uspostavu dijagnoze bilo potrebno 6 mjeseci, a jedan roditelj (10%) navodi

kako su bila potrebna 4 mjeseca. Medijan za ovu ¢esticu iznosi 4,36.

Koliko je vremena bilo potrebno da Vase
dijete dobije dijagnozu Dravet sindroma?

4 mjeseca

6 mjeseci

8 mjeseci

1 godina

2 i pol godine

3 godine

3 godine i 3mjeseca

12 godina

20 godina

Grafikon 17 Frekvencija odgovora na ¢esticu Koliko je vremena bilo potrebno da Vase dijete dobije
dijagnozu Dravet sindroma?

Na pitanje Je li postojala sumnja za vise od jedne razlicite bolesti/stanja prije dijagnosticiranja

Dravet sindroma? pet ispitanika (50%) odgovorilo je s ponudenim odgovorom Da, a pet

ispitanika (50%) odgovorilo je s ponudenim odgovorom Ne.

Sljedeci set pitanja odnosio se na ispitanike kod ¢ije je djece postojala sumnja za viSe od jedne
razliCite bolesti/stanja prije dijagnosticiranja Dravet sindroma. S obzirom na potrebni uvjet,
pitanje se odnosilo na ukupno pet ispitanika (50%). Jedan ispitanik kao odgovor na pitanje
Navedite dijagnozu/dijagnoze na koje je lijecnicki tim sumnjao tijekom postavljanja dijagnoze
Vasem djeteta, koje su se kasnije pokazale neodgovarajuc¢ima? navodi kako je kod njegovog

djeteta postojala sumnja na West sindrom. Jedan roditelj navodi kako je kod njegovog djeteta

33



postojala sumnja na tumor mozga, febrilne konvulzije i West sindrom. Sljedeci roditelj navodi
kako je kod njegovog djeteta postojala sumnja na kriptogenu epilepsiju. Posljednji roditel]
navodi kako je kod njegovog djeteta postojala sumnja na slozene febrilne konvulzije,
generaliziranu epilepsiju te kako se odredeno vrijeme sumnjalo na metaboliCke poremecaje uz

Sto navodi ,,ne znam koje jer su se nalazi vratili uredni.

Na pitanje Je li Vasem djetetu prije dijagnoze Dravet sindroma dijagnosticirana neka druga

bolest/stanje? sedam ispitanika (70%) odgovorilo je s ponudenim odgovorom Da, a tri
ispitanika (30%) odgovorilo je s ponudenim odgovorom Ne. Sljede¢i set pitanja odnosio se na
ispitanike kod cije je djece prije dijagnosticiranja Dravet sindroma dijagnosticirana neka druga
bolest/stanje. S obzirom na potrebni uvjet, pitanje se odnosilo na ukupno sedam ispitanika
(70%) od ukupnog uzorka ispitanika. Dva roditelja navode kako su kod njihove djece isprva
dijagnosticirane febrilne konvulzije, dok jedan roditelj navodi kako su kod njegovog djeteta
dijagnosticirane sloZene febrilne konvulzije. Jedan roditelj navodi kako je kod njegovog djeteta
dijagnosticirana parcijalna idiopatska epilepsija. Jedan roditelj navodi kako je njegovo dijete
dijagnosticirano Ohtahara sindromom, Lennox -Gastaut sindrom te epilepsija encelofalopatija.
Jedan roditelj navodi takoder kako je kod njegovog djeteta postavljeno vise razli¢itih dijagnoza
prije ispravne postavljane dijagnoze, te navodi kako se radilo o dijagnozi epilepsije
symptomatice, febrilnih konvulzija, generalizirane epilepsije, generalizirane mioklone
epilepsija te juvenilne mioklone epilepsija slozenog oblika. Posljedn;ji roditelj navodi kako je

kod njegovog djeteta pogresno dijagnosticirana kriptogena epilepsija.

Na pitanje Jesu li za dijagnoze na koje je lijecnicki tim sumnjao ili koje je lijecnicki tim isprva
pogresno dijagnosticirao prepisani odredeni lijekovi za Vase dijete? ukupno je odgovorilo 8
ispitanika s obzirom na postavljen uvjet odnosno na ¢injenicu kako se navedeno pitanje odnosi
na ispitanike kod Cijeg je djeteta postojala sumnja ili je postavljena dijagnoza neke druge
bolesti/stanja. Sedam ispitanika (87,5%) odgovorilo je s ponudenim odgovorom Da, a jedan

ispitanik (12,5%) zaokruZzio je ponudeni odgovor Ne.

Sljedece pitanje odnosilo se na ispitanike ¢ijoj su djeci pripisani lijekovi za dijagnozu na koju
je lijecnicki tim sumnjao ili koja je bila pogresno dijagnosticirana. Na pitanje Je li gore
spomenuta terapija pogorsavala stanje Vaseg djeteta? Sest ispitanika (85,7%) odgovorilo je s
ponudenim odgovorom Da. Jedan ispitanik (14,3%) od ukupno sedam ispitanika na koje se

pitanje odnosilo odgovorio je s ponudenim odgovorom Ne.
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Sljedece pitanje odnosilo se na sve ispitanike. Na Cestici Jeste li prije no sto je nastala sumnja
od strane lijecnika na postojanje Dravet sindroma kod Vaseg djeteta ikad ,,culi za termin
., Dravet sindrom*? najveéi broj roditelja odnosno njih osam (80%) odabralo je ponudenu

Cesticu Ne, odnosno samo dva ispitanika (20%) odabralo je ponudenu Cesticu Da.

S obzirom na prethodnu Cesticu, iduca se odnosila na roditelje koji su prije postavljanja sumnje
od strane lijecnika na postojanje Dravet sindroma kod njihova djeteta ,,Culi* za postojanje
navedenog sindroma. Dva ispitanika su ispunjavala navedeni uvjet. Oba ispitanika (100%)
odabrali su ¢esticu Prepoznao/prepoznala sam simptome svog djeteta prikupljajuci informacije

dostupne na internetu.

Iduc¢a cCestica na subskali Dijagnoza, komunikacija sa strucnjacima, zadovoljstvo uslugama
zdravstvene i socijalne skrbi odnosila se na svih deset ispitanika. Grafikon 18 prikazuje
distribuciju rezultata za Cesticu Odakle ste prikupili najvise informacija o stanju Vaseg djeteta
nakon same dijagnoze? Na navedenoj Cestici ispitanici su mogli odabrati jedan ili vise
ponudenih odgovora ili navesti svoj odgovor. Sve ispitanice, odnosno njih deset (100%) navele
su kako su najviSe informacija prikupili pretrazivanjem informacija dostupnih na internetu.
Sedam ispitanica (70%) navele su kako su najviSe informacija prikupili u razgovoru s
roditeljima djece s istom dijagnozom. Sest ispitanica (60%) od velikog znacaja smatrale su
komunikaciju sa zdravstvenim djelatnicima. Jedna ispitanica (10%) navela je kako je najvise

informacija prikupio pretrazujuéi literaturu dostupnu u knjizarama 1 knjiZnicama.

Odakle ste prikupili najvise informacija o
stanju Vaseg djeteta nakon same
dijagnoze?

Razgovor s roditeljima djece sistom
dijagnozom

PretraZivanja informacija dostupnih na
internetu

PretraZivanje literature dostupne u
knjizarama i knjiznicama —

Komunikacija sa zdravstvenim djelatnicima
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Grafikon 18 Frekvencija rezultata na Cestici Odakle ste prikupili najvise informacija o stanju Vaseg
djeteta nakon same dijagnoze?
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Grafikon 19 prikazuje distribuciju rezultata za ¢esticu Odakle ste prikupili najvise informacija
0 uvjetima i mogucnostima ostvarivanja prava vezanih uz Vas kao roditelja i Vase dijete
(informacije o uvjetima za ostvarivanje prava na placeni dopust za njegu djeteta, pravo na rad
na pola radnog vremena, primanje osobne invalidnine za dijete, uveéan djecji doplatak..)?.
Roditelji su imali moguénost zaokruziti jedan ili visSe ponudenih odgovora ili dopisati svoj
odgovor. Vecina roditelja odnosno njih sedam (70%) navodi kako je najviSe informacija
prikupilo u razgovoru s roditeljima druge djece s Dravet sindromom. Tri roditelja (30%) navodi
kako su najviSe informacija o tom podrucju prikupili od lije¢nika specijalista. Dva roditelja
(20%) navode kako su informacije prikupili pretrazujuéi literaturu dostupnu na internetu. Jedan
roditelj (10%) navodi lijecnika obiteljske medicine kao osobu znacajnu za prikupljanje
informacija o svojim pravima, jedan roditelj (10%) navodi prijatelje i poznanike, jedan roditelj
(10%) navodi HZZO pravnu sluzbu, jedan roditelj (10%) navodi socijalnog radnika te jedan

roditelj (10%) navodi takoder socijalnog radnika uz napomenu ,tek s osam godina“.

Odakle ste prikupili najvise informacija o
pravima vezanih za Vas i Vase dijete?

Socijalni radnik- tek s 8 godina

Socijalni radnik

HZZO pravna sluzba

Prijatelji i poznanici

LijeCnik obiteljske medicine
PretraZivanje literature dostupne na...

Lije¢nik specijalist

Roditelji druge djece s Dravet sindromom

Grafikon 19 Frekvencija rezultata na Cestici Odakle ste prikupili najvise informacija o uvjetima i
mogucénostima ostvarivanja prava vezanih uz Vas kao roditelja i Vase dijete?

Na sljedec¢em pitanju Tko vam je trenutno najveca podrska medu strucnjacima koji rade s Vasim
djetetom? roditelji su imali moguénost zaokruziti jedan ili vise ponudenih odgovora ili dopisati
svoj odgovor. Pet roditelja (50%) navelo je kako im je trenutno najveca podrSka lije¢nik
specijalist, a Cetiri roditelja (40%) navelo je kako je rije¢ o fizioterapeutu. Tri roditelja (30%)
naveli su kako se radi o logopedu, a tri roditelja (30%) naveli su kako se radi o radnom

terapeutu. Dva roditelja (20%) naveli su kako je u njihovom slucaju rije¢ o edukacijskom-
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rehabilitatoru. Jedan roditelj (10%) naveo je kako se radi o lije¢niku obiteljske medicine, a
jedan roditelj (10%) naveo je kako je rije¢ o pomoc¢niku u inkluziji odnosno jedan roditelj (10%)
kako je rije¢ o osobnom asistentu. Jedan roditelj (10%) naveo je odgovor rije¢ima ,,Nitko®.

Jedan roditelj (10%) kratko je naveo ,,sama sebi kao i uvijek*.

Posljednja Cestica na subskali odnosila se na negativna iskustva u interakciji sa stru¢njacima.
Sedam roditelja (70%) odabralo je ponuden odgovor Da na pitanju Jeste li ikad imali negativnih
iskustava u interakciji sa struc¢njacima koji su radili s Vasim djetetom?, a tri roditelja odabralo

je ponudeni odgovor Ne. Grafikon 20 prikazuje distribuciju rezultata za navedenu Cesticu

Jeste li ikad imali negativnih iskustava u
interakciji sa strucnjacima?

MW s~

Da Ne

Grafikon 20 Frekvencija rezultata za Cesticu Jeste li ikad imali negativnih iskustava u interakciji sa
strucnjacima koji su radili s Vasim djetetom?

Cetvrta skupina rezultata odnosi se na subskali Jzazovi roditeljstva i podrska okoline. Veéina
ispitanika odnosno njih devet (90%) na pitanju Je li Vam nakon priopéavanja dijagnoze od
strane strucnjaka ponudena psiholoska ili neki drugi oblik strucne pomo¢i namijenjena Vama
(roditeljima i obitelji djeteta s Dravet sindromom)? izabralo je ponuden odgovor Ne. Jedan
ispitanik (10%) je naveo kako mu je navedena pomo¢ ponudena. Distribucija rezultata za

navedenu Cesticu prikazana je na Grafikonu 21.
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Je li Vam nakon priopc¢avanje dijagnoze
Dravet sindroma od strane strucnjaka
ponudena psiholoska ili neki drugi oblik
strucne pomodéi?

O R MNWRULO~WWO

Da Ne

Grafikon 21 Frekvencija rezultata za Cesticu Je li Vam nakon priopéavanja dijagnoze od strane
strucnjaka ponudena psiholoska ili neki drugi oblik strucne pomoci namijenjena Vama (roditeljima i
obitelji djeteta s Dravet sindromom)?

Sljedec¢a dva pitanja odnosila su se na ispitanika kojem je ponudena pomo¢ nakon priopéavanja
dijagnoze njegova djeteta od strane stru¢njaka. Ispitanik navodi kako je bila rije¢ o psiholoskoj

pomoc¢i 1 grupama podrske, ali kako navedenu pomo¢ nije prihvatio.

Na pitanju Smatrate li da roditeljima i obitelji djeteta s Dravet sindromom treba ponuditi
odreden oblik strucne pomoci kako bi se lakse suocili s dijagnozom svog djeteta odnosno clana
svoje obitelji? svi roditelji odnosno njih 10 (100%) zaokruzili su ponudeni odgovor Da.

Distribucija rezultata za navedenu Cesticu prikazana je na Grafikonu 22.

Smatrate li da roditeljima i obitelji djeteta
s Dravet sindromom treba ponuditi
odreden oblik strucne pomoci kako bi se
lakse suocili s dijagnozom svog djeteta
odnosno c¢lana svoje obitelj?

15

10

Da Ne
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Grafikon 22 Distribucija rezultata za Cesticu Smatrate li da roditeljima i obitelji djeteta s Dravet
sindromom treba ponuditi odreden oblik strucne pomoci kako bi se lakSe suocili s dijagnozom svog
djeteta odnosno clana svoje obitelji?

Na pitanju Jeste li samostalno financirali odredenu vrstu strucne pomoci kako biste se Vi i Vasa
obitelj lakSe suocili s dijagnozom Vaseg djeteta? vecina je roditelja, odnosno njih osam (80%)
zaokruzilo ponuden odgovor Ne, odnosno nisu samostalno financirali ni jednu vrstu stru¢ne
pomoc¢i kako bi se lakSe suocili s dijagnozom njihova djeteta. Dva roditelja (20%) na istom
pitanju zaokruzili su ponuden odgovor Da, odnosno samostalno su financirali odredenu vrstu
strucne pomo¢i kako bi im prihvacanje dijagnoze kod svog djeteta bilo olaksano. Frekvencija

rezultata za navedenu Cesticu prikazana je na Grafikonu 23.

Jeste li samostalno financirali psiholosku
ili neki drugi oblik strucne pomoci kako
biste se zajedno s obitelji lakse suoCili s

dijagnozom Vaseg djeteta?

10

Da Ne

Grafikon 23 Frekvencija rezultata na Cestici Jeste li samostalno financirali odredenu vrstu strucne
pomoci kako biste se Vi i Vasa obitelj lakse suocili s dijagnozom Vaseg djeteta?

Uvjet za odgovaranje na sljedece pitanje stekle su dvije ispitanice (20%) od ukupnog broja
ispitanika odnosno one koje su navele kako su samostalno financirale odredenu stru¢nu pomoé
kako bi im prihvacanje dijagnoze njihova djeteta bilo olakSano. Mogle su odabrati jedan ili viSe
ponudenih odgovora i/ili dopisati svoj odgovor. Na pitanju O kojoj vrsti strucne pomoci je
rijec? dvaroditelja (100%) navode kako je bila rijec o psiholoskoj pomo¢i. Jedan roditelj (50%)
navodi kako je bila rije¢ o obiteljskom savjetovanju, a jedan roditelj (50%) navodi kako je bila

rije¢ o grupama podrske.

Svi ispitanici, odnosno njih deset (100%) su Cestici Jeste [i clan udruga namijenjenim

roditeljima i djeci s Dravet sindromom? odabrali ponuden odgovor Da. Sljedee pitanje
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odnosilo se na naziv navedenih udruga. Svih deset ispitanika (100%) navelo je kako su ¢lanovi
Udruge Dravet sindrom Hrvatska, a 2 ispitanika (20%) naveli su kako su uz to ¢lanovi
Hrvatskog Saveza za rijetke bolesti. Na Cestici Kako ste saznali za navedenu udrugu? ispitanici
su mogli zaokruziti jedan ili viSe ponudenih odgovora ili dopisati svoj odgovor. Najveci broj
ispitanika odnosno njih 5 (50%) navelo je kako su za udrugu ¢iji su ¢lan saznali od lije¢nika
specijalista. Cetiri roditelja (40%) naveli su kako su za udrugu saznali u komunikaciji s drugim
roditeljima djece s Dravet sindromom. Dvije ispitanice (20%) su navele kako su sudjelovale u

nastanku Udruge Dravet sindrom Hrvatska.

Na sljedecoj &estici Sto Vam je najteze s cime se kao roditelj djeteta s Dravet sindromom morate
suocavati u svakodnevnom Zivotu?, ispitanici su imali ponudenih 10 odgovora, od kojih su
mogli izabrati viSe ponudenih, kao i dodati vlastiti. Na Grafikonu 24 prikazane su frekvencije
odgovora na ovoj €estici. Svi roditelji odnosno njih 10 (100%) odgovorili su da im se najteze
suoditi s brigom oko buduénosti djeteta sa Dravet sindromom. Osam roditelja (80%) navelo se
najteze suocavaju sa socijalnom izolacijom, a 7 roditelja (70%) kako se najteZze nose s
medicinskim izazovima/brigama. Sest roditelja (60%) odabralo je odgovor osjecaj
neadekvatnosti za brigu o svom djetetu, a Sest (60%) je odabralo odgovor konstantni umor. Pet
roditelja (50%) izabralo je nerazumijevanje okoline, a pet (50%) nedostatak vremena za sebe.
Cetvero roditelja (40%) izabralo je tvrdnju kako se najteZe suo¢avaju i s nedostatkom vremena
za drugo dijete/djecu. Tri roditelja (30%) odabrali su teSkoce u partnerskom odnosu, dok su

trojica (30%) odabrala tvrdnju kako se najteze suocavaju i s financijskim brigama.

Sto vam je najteie s ¢ime se kao roditelj djeteta s Dravet
sindromom morate suocavati?

Teskoce u partnerskom odnosu
Financijski troskovi
Nedostatak vremena posvecenog drugom...

Nedostatak vremena za sebe

Nerazumijevanje okoline

Konstantni umor

Osjecaj neadekvatnosti za brigu o svom...

Medicinski izazovi/brige

Socijalna izolacija

Briga oko buducnosti djeteta s Dravet...
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Grafikon 24 Frekvencija rezultata na &estici Sto Vam je najteze s ¢ime se kao roditelj djeteta s Dravet
sindromom morate suocavati u svakodnevnom Zivotu?
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Na iducoj cestici Tko je Vasa najveca potpora u izazovima svakodnevnog Zivota, ispitanici su
imali ponudenih pet odgovora, od kojih su mogli izabrati vise ponudenih, kao i dodati vlastiti.
Distribucija rezultata za Cesticu Tko je Vasa najveca potpora u izazovima svakodnevnog zivota?
prikazana je na Grafikonu 25. Sedam ispitanica (70%) istaknulo je kako je njihova najveca
potpora partner, a jednak broj ispitanica (70%) istaknuo je kako su im najveca potpora roditelji
druge djece s Dravet sindromom. Pet ispitanica (50%) navelo je kako su im najveca podrska
ostali ¢lanovi obitelji. Jedna ispitanica (10%) za navedenu cesticu odabrala je odgovor
Prijatelji, dok je jedna odabrala odgovor Grupe pomo¢i. Jedna ispitanica (10%) je naveo kako
je rije¢ o prijateljima sa sli¢nim problemima, dok je jedna ispitanica (10%) navela odgovor

,Uglavnom sama, bez potpore*.

Sljedeca Cestica glasila je MoZete li se osloniti na osobe koje nisu clanovi VaSeg kucanstva oko
brige o VaSem djetetu s Dravet sindromom u trenutcima kad Vi niste u mogucnosti?. Na
navedenoj Cestici najveci broj ispitanika odnosno njih Sest (60%) zaokruzilo je ponuden
odgovor Ne. Cetiri ispitanika (40%) odabrali su ponuden odgovor Da. Grafikon 25 prikazuje

distribuciju opisanih rezultata.

Mozete li se osloniti na osobe koje nisu
clanovi Vaseg kucanstva oko brige o
Vasem djetetu u trenutcima kad Vi niste u
mogucnosti?

O o NW s~

Da Ne

Grafikon 25 Frekvencija rezultata na Cestici MoZete li se osloniti na osobe koje nisu clanovi Vaseg
kucanstva oko brige o Vasem djetetu s Dravet sindromom u trenutcima kad Vi niste u mogucnosti?

Sljedece pitanje fokusirat ¢e se na rezultate Cetiri ispitanice (40%) koje su navele kako imaju
oslonac u pojedincima izvan njihovog kuc¢anstva oko brige o njihovom djetetu u trenutku kad
oni to nisu u moguénosti. Ispitanice su mogle odabrati jedan od ponudenih odgovora i/ili
dopisati svoj odgovor. Na pitanju Kojim osobama izvan Vaseg kucanstva mozete prepustiti

brigu o djetetu s Dravet sindromom? Cetiri ispitanice (100%) odabrale su ponudeni odgovor
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Djetetova baka, dvije (50%) su odabrale ponudeni odgovor Djetetov djed, dok je jedna
ispitanica (25%) odabrala odgovor Ostali clanovi sire obitelji. Frekvencija navedenih rezultata
prikazana je na Grafikonu 26 Kojim osobama izvan Vaseg kué¢anstva mozete prepustiti brigu 0

djetetu s Dravet sindromom?

Kojim osobama izvan Vaseg kuéanstva
mozete prepustiti brigu o djetetu s Dravet
sindromom?

Ostali ¢lanovi Sire obitelji

Djetetov djed

Djetetova baka

Grafikon 26 Frekvencija rezultata za Cesticu Kojim osobama izvan Vaseg kucanstva mozete prepustiti
brigu o djetetu s Dravet sindromom?

Na sljede¢em pitanju Je li Vase dijete s dijagnozom Dravet sindroma najmladi ¢lan Vase
obitelji? najveci broj ispitanika odnosno njih osam (80%) odabralo je ponuden odgovor Da,
dok su dva ispitanika (20%) odabrali ponuden odgovor Ne. Frekvencija navedenih rezultata
prikazana je na Grafikonu 27.

Je li Vase dijete s dijagnozom Dravet
sindroma najmladi ¢lan Vase obitelji?

S 2 NW sy~ D0 WD

Da Ne

Grafikon 27 Frekvencija rezultata na Cestici Je li Vase dijete s dijagnozom Dravet sindroma najmladi
¢lan Vase obitelji?
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Uvjet za odgovaranje na sljedece pitanje ostvarilo je osam ispitanika koji su na prethodnom
pitanju naglasili kako je njihovo dijete s dijagnozom Dravet sindroma najmladi ¢lan njihove
obitelji. Rije¢ je o pitanju Je li sama dijagnoza utjecala na odluku o ne prosirivanju obitelji?
na koje je pet ispitanika (62,5%) odgovorilo s ponudenim odgovorom Da, dok su dva
ispitanika (25%) odabrali ponudeni odgovor Ne. Jedan ispitanik (12,5%) nije ponudio
odgovor na navedeno pitanje. Frekvencija navedenih rezultata prikazana je na Grafikonu 28.

Je li sama dijagnoza utjecala na odluku o
ne prosirivanju Vase obitelji?

Da Ne

Grafikon 28 Frekvencija rezultata na Cestici Je li sama dijagnoza utjecala na odluku o ne prosirivanju
obitelji?

U posljednjem pitanju Cetvrte subskale ispitanici koji su naveli kako je dijagnoza njihova
najmlada djeteta utjecala na odluku o ne proSirivanju obitelji imali su moguénosti navesti
moguce razloge. Na pitanje je odgovorilo ukupno pet ispitanika. Najvec¢i broj ispitanika,
odnosno njih Cetiri (80%) naveli su kao razlog brigu za zdravlje buduceg djeteta. Dva ispitanika
(40%) naveli su kao najvecu brigu strah od nedostatka vremena za drugo dijete/djecu. Jedan
roditelj (20%) naveo je strah od nedostatka vremena za brigu o djetetu s Dravet sindromom.
Jedan roditelj (20%) naveo je kao razlog ,,dugotrajni boravak u bolnici*. Grafikon 29 prikazuje

frekvenciju rezultata za navedenu Cesticu.
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Mogudi razlozi za odluku o ne prosirivanju
obitelji

Briga za zdravlje buduceg djeteta

Strah od nedostatka vremena za drugo
dijete/djecu

Strah od nedostatka vremena za brigu o
djetetu s Dravet sindromom -

Dugotrajni boravak u bolnici

Grafikon 29 Podjela ispitanika prema razlozima zbog kojih je dijagnoza Dravet sindroma utjecala na
odluku o ne prosirivanju obitelji.

Posljednja skupina rezultata odnosi se na zajednicko vrijeme s djetetom sa sindromom Dravet.
Na pitanju U kojim aktivnostima najcesée provodite vrijeme sa svojim djetetom s Dravet
sindromom kad ste sami? ispitanici su mogli odabrati jedan ili vise ponudenih odgovora ili
dopisati svoj odgovor. Svi ispitanici, odnosno njih deset (100%) naveli su kako najviSe vremena
provode u aktivnostima slobodnog vremena. Sest ispitanika (60%) napisalo je kako uz to
najviSe vremena provode u aktivnostima usmjerenim na medicinsku skrb/brigu, dok je pet

ispitanika (50%) kao odgovor na pitanje navelo aktivnosti usmjerene na rehabilitaciju.

Sljedece pitanje je ukljucivalo Citavu obitelj, a ono glasi U kojim aktivnostima cijela obitelj kad
Jje na okupu najcesée provodi vrijeme s djetetom s Dravet sindromom?. Kao i u prethodnom
pitanju, svi ispitanici odnosno njih deset (100%) naveli su kako obitelj na okupu najcesce
provodi vrijeme u aktivnostima slobodnog vremena. Cetiri ispitanika (40%) navelo je aktivnosti
usmjerene na medicinsku skrb/brigu kao odgovor, dok su cCetiri ispitanika (40%) naveli

aktivnosti usmjerene na rehabilitaciju.

Na pitanje Koliko cesto samostalno odlazite s djetetom izvan kuce kako biste iskoristili slobodno
vrijeme (Setnja, park, izlet...)? najveci broj roditelja odnosno njih cetiri (40%) odgovorilo je
jednom dnevno. Tri roditelja (30%) odgovorila su kako s djetetom samostalno provodi vrijeme
izvan kuce 2-3 puta tjedno. Jedan roditelj (10%) navodi kako je s djetetom dok je bilo mlade
izlazila gotovo svakodnevno, a kako trenutno izlasci ovise o njegovom stanju, zbog ¢ega je to
nekad viSe puta tjedno, nekad ni jednom pa kako je po tome odlucila odabrati odgovor jednom

tjedno. Jedan roditelj (10%) navodi rije¢ima ,,Nikada®. Jedan roditelj (10%) odgovorio je kako
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s djetetom izlazi 2-3 puta mjese¢no. Uz odabrani odgovor jedan roditelj je naveo kako odgovor

ipak ovisi o stanju, broju napadaja, vremenskim prilikama i obavezama.

Na pitanje Koliko cesto kao obitelj provodite slobodno vrijeme izvan kuce (Setnja, park, izlet...)
? najveci broj roditelja odnosno njih tri (30%) odgovorilo je ponudenim odgovorom jednom
dnevno. Dva roditelja (20%) naveli su kako je rije¢ o 2-3 izlaska tjedno, a dva roditelja (20%)
navela su kako je rije¢ takoder o 2-3 puta mjesecno . Jedan roditelj (10%) naveo je kako je rije¢
o jednom izlasku tjedno, a jedan roditelj (10%) je naveo kako je rije¢ o 4-5 izlaska tjedno. Dva
su roditelja iskoristila mogucénost dodatnog opisnog odgovora u kojem je jedan naveo kako u
2021. izlaze vrlo rijetko zbog pandemije i obaveza drugog djeteta, dok je drugi roditelj naveo
kako njegovo dijete tesko hoda, a raduje ga voznja autom zbog ¢ega na taj nacin ¢esto provode

slobodno vrijeme.

Na pitanje Koliko vremena provodite kao pratnja djetetu na razlicitim terapijama/lijecnickim
pregledima? vecina ispitanika odnosno njih pet (50%) odabralo je ponuden odgovor 2-3 puta
tjedno. Jedan ispitanik (10%) odabrao je ponudeni odgovor 4-5 puta tjedno. Jedan ispitanik
(10%) odabrao je ponudeni odgovor 2-3 puta mjesecno. Jedan ispitanik (10%) odabrao je
ponudeni odgovor 1 mjesecno. Jedan ispitanik (10%) navodi kako uvijek odlazi s djetetom na
terapije 1 preglede, ali kako nije tocno odredeno ve¢ po potrebi. Jedan ispitanik (10%) navodi
kako zbog pandemije ne odlaze na preglede, ali kako inace na svaki pregled i terapiju ide u
pratnju djetetu. Jedan roditelj (10%) navodi kako u 2020. i 2021. obavljaju samo redovne

kontrole neuropedijatra s popratnim kontrolnim pregledima.

Na kraju anketnog upitnika ispitanici su imali moguc¢nost ponuditi odgovor na pitanje koje je
kreirano kako bi mogli izraziti svoja misljenja, stavove 1 drugo $to nije pokriveno ovim
upitnikom. Cetiri ispitanice (40%) iskoristilo je tu moguénost, a odgovori su preneseni

doslovno, u cijelosti.

Jedna ispitanica je navela: ,,Sin ima 19 godina. Ima dobru kontrolu napadaja, ali ga ja i dalje
moram imati stalno pod nadzorom zbog okidaca napadaja ili u slucaju napada da ne dode do
ozljede glave jer je sada veci i gotovo svaki klonicko tonicki napad zavrsi udarcem glave od
neku tvrdu povrsinu (kupaonski namjestaj, pod i sl.). Mozda napraviti upitnik ili istraZivanje o
PTSPu kod roditelja, odnosno neki oblik kontinuiranog traumatskog stresnog poremecaja kod
roditelja koji skrbe o djeci s fragilnim medicinskim stanjima (medical fragile). Hvala vam puno

Sto ste se zainteresirali za temu o Dravet sindromu. *
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Jedna ispitanica navodi: ,, Nakon 16 godina probijanja zidova na svim poljima tesko je biti
precizan u odgovorima u upitniku jer mi ni Zivotna situacija nije ista i mijenjala se tijekom
vremena. Bila sam kod kuce na dopustu, sada radim a suprug je na statusu itd... Sretna sam sto
imam supruga s kojim dijelim apsolutno sve obaveze, kako oko djeteta s Dravet sy tako i
opcenito ok svih drugih obaveza. Drago mi je da smo svojim iskustvom mogli pomagati drugim
roditeljima, ali me iskreno vise sam sindrom ne zanima. Ponekad me samo zasmeta cCinjenica
da moram dokazivati sustavu da mi je dijete bolesno i da ima teskoce u razvoju, a inace ZIVIMO
ZIVOT ONAKO KAKO NAM JE DAN i u okviru svojih mogucnosti 1 ZAHVALNI SMO NA
SVAKOM NOVOM DANU. “

Jedna ispitanica navodi: ,,drago mi je da nakon 23 godine koliko ima moj sin ,ucestvujem u
konkretnoj anketi,, vezano za Dravet sindrom, jer je to vrlo teska bolest i mozda odgovori

pomognu djeci koja od iste boluju. Lp “

Posljednja ispitanica navodi: ,, Na zalost moja curica nema psihosocijalnu podrsku koja joj je
prijeko potrebna iskljucivo iz razloga negativnog stava adekvatnih i educiranih osoba koje
trebaju istu i sprovoditi. Odbijena je s razlogom jer je previse zahtijevna i tako smo kao obitelj

ostali bez ikakve pomoci od strane strucnjaka sto je vise nego sramotno... “

4.2. Rasprava

Cilj ovog istrazivanja bio je dobiti uvid u iskustva obitelji djece s Dravet sindromom u
Republici Hrvatskoj odnosno podatke o djetetu i njegovoj dijagnozi, informacije o kvaliteti i
kvantiteti komunikacije roditelja sa stru¢njacima, njihovo zadovoljstvo uslugama zdravstvene
i socijalne skrbi, izazove roditeljstva, podr§ku uZe i Sire okoline te kvantitetu i vrstu zajednickog

vremena provedenog s djetetom.

U istrazivanju je sudjelovalo ukupno 10 majki koje su €lanice Udruge Dravet sindrom Hrvatska.
Nekoliko je mogucih razloga za navedeni odaziv ispitanika. Prema navodima predsjednice
Udruge Dravet sindrom Hrvatska u Hrvatskoj je registrirano 30 obitelji osoba oboljelih od
Dravet sindroma. Istrazivanje je provedeno u specificnom vremenu pandemije zbog Cega je
upitnik proslijeden putem zatvorene Facebook i WhatsApp grupe namijenjene roditeljima. 1z
tog razloga je moguce da pojedini roditelji nisu pristupili samom upitniku jer nisu provjeravali
primljene poruke iz navedenih grupa ili nisu bili dovoljno motivirani za ispunjavanje preko
racunala odnosno mobilnog uredaja. Moguce je takoder da su bili su zaokupljeni drugim

brigama i problemima. Nadalje, jedan od mogucih razloga je da su pojedini ¢lanovi udruge
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smatrali da njihovo ispunjavanje anketnog upitnika nece nista znaciti ili donijeti promjenu,
posebice ako su ranije imali negativna iskustva sa stru¢njacima koji rade s njihovom djecom s
Dravet sindromom. Rezultati koji se odnose na negativna iskustva ispitanika u ovom
istrazivanju pokazuju da je 70% ispitanika imalo negativno iskustvo u komunikaciji sa

struénjakom, dok 30% navode kako nisu.

Premda je u samom opisu upitnika navedeno da se upitnik odnosi na sve roditelje i skrbnike
djece s Dravet sindromom, $to naravno uklju¢uje i o¢eve, ni jedan otac nije pristupio upitniku
vec¢ su sve odgovore ponudile majke. To se moze objasniti na viSe nacina. Unato¢ tome $to je
uloga oca u odgoju djeteta sve znacajnija (Cabrera, Tamis-LeMonda, Bradley, Hofferth i Lamb
2000), majke su ¢eS¢e primarni skrbnici svojoj djeci (Sen i Yurtsever, 2007). Kada u
istrazivanju kao ispitanici sudjeluju roditelji djece s teSko¢ama, najceSce se odazovu majke,
primjerice kao u istraZivanju autora RaSan, Car 1 IvSac Pavlisa (2017). Takoder, moguce je da

su majke aktivnije sudionice Udruge za Dravet sindrom Hrvatska od samog oca.

Sve ispitanice navele su kako prvi lije¢nik kojeg su posjetile nije odmah prepoznao simptome
Dravet sindroma, no moguce je da je to iz razloga kojeg navodi Hattori i sur. (2008) kako je
pedijatru je teSko postaviti razliku izmedu Dravet sindroma od febrilnih konvulzija ili epilepsije
prije prve godine zivota zbog sli¢ne klinic¢ke slike u pocetku razvoja stanja. Medijan na pitanju
koje se odnosi na dob u mjesecima u kojem je dijete dobilo prvi napadaj iznosi 5.25 §to
odgovara istrazivanju autorice Dravet (2011b) u kojem se navodi kako se prvi napadaj javlja
najéesc¢e izmedu petog i osmog mjeseca djetetova Zivota. Cak 80% ispitanica navodi kako je
njihovo dijete s Dravet sindromom najmladi ¢lan njihove obitelji od kojih 50% navodi kako je
sama dijagnoza utjecala na njihovu odluku o ne proSirivanju obitelji. Medu njima, najve¢i broj
roditelja (80%) naveo je kako je briga za zdravlje buduceg djeteta bio jedan od razloga za

navedenu odluku.

Nakon $to su saznali za dijagnozu svoga djeteta ¢ak 90% roditelja nije ponudeno nikakvom
vrstom psiholoske ili neke druge vrste podrSke kako bi kao obitelj lakSe prihvatili
novopostavljenu dijagnozu njihova djeteta. Sve ispitanice smatraju kako bi roditeljima i obitelji
djeteta s Dravet sindromom treba ponuditi odreden oblik stru¢ne pomoc¢i kako bi se lakse suocili
s dijagnozom svog djeteta odnosno ¢lana svoje obitelji. Te tvrdnje slazu se s autorom Paster,
Brandwein i Walsh (2009) prema kojem je adekvatan sustav socijalne podrske u kontekstu
stru¢ne podrske vaZzan zbog znacajnog povecanja kvaliteta zivota roditelja djece s teSko¢ama u

razvoju.
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Na pitanjima kojima je bio cilj saznati §to je ispitanicima najteze s ¢ime se kao roditelj djeteta
s Dravet sindromom moraju suocavati sve ispitanice su navele brigu oko budu¢nosti djeteta s
Dravet sindromom. Moguce je pretpostaviti kako se problem moze potraziti u specifi¢noj
klinickoj slici osoba s Dravet sindromom odnosno nepostojanju potrebnih organiziranih sluzbi
podrske, a posebice nakon 21. godine djetetova zivota. Jedna majka je navela kako njeno dijete
nema adekvatnu psihosocijalnu pomo¢ iz razloga zato $to je ,,nitko ne zeli primiti“. Druga je
majka navela kako su odlucili ispisati dijete iz odgojno-obrazovne ustanove zbog jako slabog
imuniteta u dobi od 15 godina, dok je jedna navela kako dijete ¢uva baka dok su roditelji na
poslu jer nije ukljuceno u ni jednu odgojno-obrazovnu ustanovu. Sve su to neki od mogucih

razloga koji doprinose povecanoj brizi roditelja tijekom razmisljanja o buduénosti.

Cak osam ispitanica navodi osjeéaj socijalne izolacije kao faktor s kojim se najgore suo¢avati.
Prema istraZivanju autora McConnell 1 Savage (2015) u odnosu na roditelje djece tipi¢nog
razvoja, roditelji djece s intelektualnim teSkoama znacajno ve¢i dio vremena provode u
zadacima vezanim za brigu oko djece. Velik dio vremena takoder provode U organizaciji
terapija i tretmana za dijete te implementaciji samog programa kod kuce. Navedeno istrazivanje
moze se povezati sa iskustvima roditelja s Dravet sindromom, prilikom ¢ega treba uzeti u obzir
dodatne faktore koji utjecu na socijalnu izolaciju roditelja djece s Dravet sindromom kao §to je
potreba za izbjegavanjem razliCitih okidaa napadaja, oslabljen imunitet djeteta, ucestalo
napustanje posla odnosno prihvacanje prava na status njegovatelja, ¢esta bolovanja kako bi

mogli biti sa svojim djetetom, dugotrajni boravci u bolnici u pratnji djeteta. ..

Cak 60% majki u ovom istraZivanju navelo je kako se ne mogu osloniti na osobe koje nisu
¢lanovi njihovog kucéanstva oko brige o njthovom djetetu kad oni to nisu u moguénosti. Najveci
broj ispitanika osim partnera, kao najvec¢i izvor podrSke u svakodnevnom Zzivotu navodi
roditelje druge djece s Dravet sindromom. Kod rijetkih bolesti, kao $to je Dravet sindrom, zbog
manjka informacija, neadekvatnog pristupa i manjka empatije od strane stru¢njaka, roditelji se
¢esto smatraju stru¢nijima od samih stru¢njaka i vise ¢e vjerovati drugom roditelju koji ima
dijete s istom teSkocom (Cardinali, Migliorini i Rania, 2019). 1z iskustava roditelja moze se
zakljuciti kako vaznu ulogu u njihovom svakodnevnom funkcioniranju imaju roditelji druge
djece s istom dijagnozom. Nakon $to saznaju dijagnozu svog djeteta, mnogi roditelji suoCavaju
se s potragom za izvorima informacija i stru¢énom podrskom. Sve ispitanice navode kako im je
internet bio najveéi izvor informacija nakon §to im je od strane stru¢njaka priopéena dijagnoza
njihova djeteta. Najveci broj ispitanica naveo je kako je najveci broj informacija o uvjetima i

mogucnostima ostvarivanja prava vezanih uz roditelja i dijete s teSko¢ama prikupio od roditelja
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druge djece s Dravet sindromom. Moguce je da je to zato Sto je ¢ak 80% roditelja navelo da su
se s terminom ,,Dravet sindrom® prvi put susreli tek nakon $to je njihovom djetetu postavljena
dijagnoza. Cak 80% sudionica ovog istraZivanja samostalno je financiralo odredenu
rehabilitacijsku uslugu za svoje dijete, a 30% roditelja navelo financijske brige kao jednu od

najtezih stavki s kojima se moraju suocavati u svakodnevnom Zzivotu

Rezultati koji daju uvid u zajedni¢ko vrijeme provedeno s djetetom s Dravet sindromom

pokazuju da najces¢e provode zajednicko vrijeme u aktivnostima slobodnog vremena.

Ovo istrazivanje je znacajno zato $to u Republici Hrvatskoj jo$ nije provedeno istrazivanje ¢iji
uzorak ¢ine roditelji djece s Dravet sindromom. Od iznimne je vaznosti provoditi istrazivanja
poput ovog koja ukljucuju ispitanike s dijagnozama rijetkih bolesti, kako bi mogli na
odgovarajuc¢i nacin pruziti djeci, ali i Citavoj obitelji adekvatnu podrsku. Glavni nedostatak
ovog istrazivanja mali je broj ispitanika i nemogucnost generalizacije rezultata. Jo§ jedno
ogranienje ovog istrazivanja je nestandardizirani mjerni instrument. Potrebno je kreirati
standardizirani mjerni instrument ili prosiriti i unaprijediti postojeci, kao i provjeriti sve njegove
psihometrijske karakteristike. S obzirom na sve navedeno, dobivene rezultate nije moguce
generalizirati na cijelu populaciju, no pruza vrlo korisne podatke o iskustvima obitelji djece s
Dravet sindromom. Takoder, ukazuje se potreba za daljnjim istraZivanjem ove problematike.
Za buduca istrazivanja vrlo su znaajni 1 komentari roditelja ostavljeni na kraju upitnika, a
posebice majke koja ukazuje na potrebu istrazivanja razvoja posttraumatskog poremecaja kod
roditelja djece s fragilnim medicinskim stanjima te navod majke koja ukazuje na to kako njeno
dijete prema misljenju pojedinih stru¢njaka nema pravo na ni jedan oblik psihosocijalne

podrske zbog teZine njena stanja.

Treba napomenuti da je ovo istrazivanje bilo kvantitativno. Budué¢im kvalitativnim

istrazivanjima mogli bi se detaljnije i potpunije razumjeti i rezultati ovoga istraZivanja.
5. Zakljucak

Rezultati ovog istrazivanja, iako prikupljeni na malom uzorku, pokazuju Siroku sliku iskustava
obitelji djece s Dravet sindromom. Rijec je o roditeljima ¢ije se novorodence uredno razvija sve
do prvog epilepti¢nog napadaja koji posljedi¢no kod roditelja izaziva Citav spektar negativnih
emocija. Nakon prvog napadaja nastupa jako stresan period za ¢itavu obitelj. S obzirom na to
da je rije¢ o specifi¢noj i rijetkoj dijagnozi, a kao $to rezultati istrazivanja pokazuju, mogu proci

mjeseci ili godine do kona¢no postavljene dijagnoze. Uz to, Cesto se dogodi da dijete bude
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dijagnosticirano pogresnom dijagnozom. Nakon postavljanja kona¢ne dijagnoze, vrlo je vazno
da sam stru¢njak koji je u direktnom kontaktu s roditeljem reagira na vrijeme i upozna ga s
moguénoscu koriStenja usluga stru¢ne pomoc¢i kako bi mu se olakSao proces suocavanja.
Takoder, vazno je da sami stru¢njaci budu informirani o razli¢itim mogu¢nostima tretmana i

terapije, pravima roditelja i obitelji kako bi isto moglo biti prezentirano roditeljima.

Rezultati u ovom istrazivanju obradeni su na grupnoj razini. S obzirom da je dob samih
ispitanika razli¢ita, u uzorak su prikupljeni podaci o djeci s Dravet sindromom koja su razli¢itih
godista. Najmlade dijete ¢ija majka je sudjelovala u istrazivanju ima 4.5 godine, dok najstarije
ima 30 godina. Uz to, razliCiti vremenski periodi bili su potrebni za samo postavljanje dijagnoze
odnosno broj godina koji je bio potreban kako bi se postavila valjana dijagnoza je razlicit.
Najveci broj godina navela je majka ¢ijem je djetetu bilo potrebno ¢ak 20 godina kako bi se
postavila valjana dijagnoza. S druge strane, najmanji broj godina, odnosno mjeseci, navela je
majka kod ¢ijeg je djeteta dijagnoza Dravet sindroma postavljena 4 mjeseca nakon prvog
epilepti¢nog napadaja. S obzirom na Sirok raspon godina ispitanika i djece bilo bi od velike
koristi provesti kvalitativno istrazivanje, odnosno studiju slu¢aja ¢ime bi se moglo usporediti
postoji li razlika kod rezultata na pojedinim cesticama odnosno u iskustvima roditelja kod

roditelja djeteta rodenog 1990. 1 djeteta rodenog 2016.

Uz sve navedeno, znacajna bi bila perspektiva oca kao roditelja djeteta s Dravet sindromom, ali
1 drugih ¢lanova obitelji posebice brace, sestara, baka i djedova. Vrlo je vazno da stru¢njaci
budu podrska roditeljima djece s Dravet sindromom, kako bi time pozitivno utjecali na
funkcioniranje citave obitelji. S obzirom na to kako je vecina roditelja navela kako najvise
potpore uz svog partnera pronalaze i kod roditelja druge djece s Dravet sindromom, pokazalo
se koliko je znacajno postojanje udruge koja okuplja roditelje djece s istom dijagnozom. Samim
time je vazno da stru¢njaci budu upoznati s postojanjima navedene Udruge kako bi mogli uputiti
roditelje u sve pozitivne aspekte njenog postojanja. Zaklju¢no, u budu¢im istrazivanjima
takoder bi bilo potrebno je ukljuciti i struénjake iz sustava formalne podrSke kako bi se vidjela

njihova perspektiva Dravet sindroma.
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Prilozi

Prilog 1. Anketni upitnik
Postovani,

molimo Vas da sudjelujete u istrazivanju "Iskustva obitelji djece s Dravet sindromom" na
Edukacijsko-rehabilitacijskom fakultetu, koje se provodi u svrhu izrade diplomskog rada
studentice Marte Curuvije pod mentorstvom Izv. prof. dr. sc. Renate Pinjatele. U istraZivanju

mozete sudjelovati ako ste roditelj ili skrbnik djeteta koje ima dijagnozu Dravet sindroma.

Svi podaci su u potpunosti povjerljivi. Sudjelovanje je anonimno te ni na koji nacin nece biti
moguée povezati Vase odgovore s Vasim osobnim podacima ili podacima o Vasem djetetu.

Sudjelovanje je dobrovoljno 1 u bilo kojem trenu moZete odustati od sudjelovanja.

Molimo Vas da paZljivo ispunite upitnik koji slijedi, oznaavanjem ili upisivanjem svojih
odgovora. Pojedina pitanja se odnose samo na odredeni dio ispitanika te Vas molimo da
pazljivo procitate uputu prije pitanja i preskocite pitanje ukoliko se ne odnosi na Vas i Vase

dijete.

Ukoliko imate bilo kakvih pitanja ili nejasnoca, slobodno se moZete obratiti:
Marta Curuvija,

curuvma@gmail.com

Unaprijed Vam zahvaljujemo na sudjelovanju!

1. Sociodemografski podaci

1. Kojeg ste spola? (Zaokruzite jedan od ponudenih odgovora.)

a) muski spol

b) zenski spol

2. Kojoj dobnoj skupini pripadate? (Zaokruzite jedan od ponudenih odgovora.)
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a) 21 do 30 godina
b) 31 do 40 godina
c) 41 do 50 godina
d) 51 do 60 godina
e) 61 1 viSe godina
3. Naziv Zupanije u kojoj se nalazi VaSe prebivaliste?

(Upisite naziv):

4. Va$a najvisa zavrSena razina obrazovanja? (Zaokruzite jedan od ponudenih odgovora.)
a) niza stru¢na sprema

b) srednja stru¢na sprema

¢) visoka stru¢na sprema

d) visa stru¢na sprema

5. Koji je Vas trenutaéni status zaposlenosti? (Zaokruzite jedan ili vise ponudenih odgovora.)
a) zaposlen

b) nezaposlen

Cc) povremeno zaposlen

d) status njegovatelj

e) umirovljen

*Pitanje pod rednim brojem 6 se odnosi na ispitanike koji su na pitanje pod rednim brojem 5
odgovorili s ponudenim odgovorom pod a) ZAPOSLEN. Ukoliko ste odgovorili drugacije
molimo Vas da preskocite pitanje pod rednim brojem 6 i odmah prijedete na pitanje pod rednim

brojem 7

6. Kakvo je Vase radno vrijeme ? (Moguce je zaokruziti vise od jednog odgovora ili ukoliko

Jje potrebno nadopisati Vas odgovor u rubriku "Ostalo".)
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a) puno radno vrijeme
b) pola radnog vremena
c) rad u smjenama

d) fleksibilno radno vrijeme

7. Kakav je Vas trenutacni partnerski status? (Zaokruzite jedan od ponudenih odgovora.)
a) u braku

b) izvanbracna zajednica

C) nisam u vezi

d) razveden/razvedena

e) udovac/udovica

8. Koliko imate djece? (Upisite brojkom):

2. Podaci o djetetu sa sindromom Dravet

Sljededi niz pitanja odnosi se na podatke o djetetu sa sindromom Dravet

1. Spol Vaseg djeteta? (Zaokruzite jedan od ponudenih odgovora.)
a) Muski spol
b) Zenski spol
2. Dob Vaseg djeteta? (Upisite brojkom):

3. Molimo Vas da oznacite teskoce koje se odnose na Vase dijete (Zaokruzite sve teskoce
koje se odnose iskljucivo na Vase dijete. Ukoliko neka teskoca nije navedena napisite njen
naziv pod "Ostalo™.)

a) Motoricke teskoce
b) Ortopedski problemi

c) Poremecaji spavanja
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d) Poremecaji hranjenja

e) Kardiovaskularni problemi

f) Oslabljen imunitet

g) Teskoce ucenja

h) Intelektualne teSkoce

i) Govorno-jezi¢ne teskoce

j) Simptomi poremecaja na spektru autizma
k) Poremecaj na spektru autizma

1) Poremecaj senzorne integracije

m) Hiperaktivnost

n) ADHD

0) Poremecaji ponasanja

p) Poremecaj vegetativnog ziv€anog sustava
r) Fotosenzitivnost

s) Ostalo:

4. Pohada li Vase dijete neku od navedenih odgojno-obrazovnih ustanova? (Zaokruzite tip
odgojno-obrazovne ustanove koje pohada Vase dijete ili ukoliko je potrebno Vas odgovor
nadopisite pod "Ostalo".):

a) Redovni vrti¢

c) Djegji vrti¢ osnovan za rad s djecom s teskocama u razvoju

d) Posebna odgojno-obrazovna ustanova za skolovanje uc¢enika do 21 godine
e) Redovna skola uz prilagoden program

f) Redovna skola uz poseban program

g) Skolovanje kod kuée

h) Zastitne radionice

i) Centar za radne terapije

j) Ostalo:

5. ZaokruZite rehabilitacijske usluge koje je Vase dijete pohadalo u proslosti? (Zaokruzite
sve rehabilitacijske usluge koje je Vase dijete pohadalo u proslosti, a trenutno ih ne pohada.
Ukoliko neke od rehabilitacijskih usluga nisu navedene, napisite njihov naziv pod "Ostalo".)
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a) Logoped

b) Edukacijski-rehabilitator

c) Fizioterapeut

d) Radni terapeut

e) Terapija senzorne integracije

f) Ergoterapija/psihomotoricka terapija

g) Ostalo:

6. Zaokruzite rehabilitacijske usluge koje Vase dijete trenutno pohada? (Ukoliko neka od
rehabilitacijskih usluga nije navedena, a odnosi se na rehabilitacijsku uslugu koju Vase dijete
trenutno/u sadasnjosti pohada navedite ju pod "Ostalo".)

a) Logoped

b) Edukacijski-rehabilitator

c) Fizioterapeut

d) Radni terapeut

e) Terapija senzorne integracije

f) Ergoterapija/psthomotoricka terapija

g) Ostalo:

7. Jeste li u proslosti samostalno financirali neke od gore navedenih rehabilitacijskih
usluga? (Zaokruzite jedan od ponudenih odgovora koji se odnosi na samostalno financiranje
neke od rehabilitacijskih usluga koristenih u proslosti.)

a) Da
b) Ne

8. Financirate li trenutno samostalno neke od gore navedenih rehabilitacijskih usluga?
(Zaokruzite jedan od ponudenih odgovora koji se odnosi na samostalno financiranje neke od
rehabilitacijskih usluga koje Vase dijete trenutno pohada.)

a) Da
b) Ne

*Sljedece pitanje se odnosi na ispitanike koji su na pitanja pod rednim brojem 7 i 8 odgovorili
s ponudenim odgovorom a) DA . Ukoliko ste odgovorili drugaéije molimo Vas da preskocite
pitanje pod rednim brojem 9 i odmah prijedete na pitanje pod rednim brojem 10.

9. Koje rehabilitacijske usluge za Vase dijete najéesée samostalno financirate ili ste ih
najcesce samostalno financirali u proslosti? (Zaokruzite rehabilitacijske usluge koje ste
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najcesce samostalno financirali za Vase dijete. Ukoliko neka od rehabilitacijskih usluga nije
navedena, a odnosi se na Vas odgovor, nadopisite ju pod "Ostalo".)

a) Logoped

b) Edukacijski-rehabilitator

c) Fizioterapeut

d) Radni terapeut

e) Terapija senzorne integracije

f) Ergoterapija/psihomotoricka terapija

g) Ostalo:

10. Koliko klonic¢kih epilepti¢nih napadaja je imalo VasSe dijete u posljednja 3 mjeseca?
(Zaokruzite jedan od ponudenih odgovora.)

a) Ni jedan

b) 1-12

c) 13-21

d) 22-30

e) 31-60

f) 61-150

g) Vise od 150

11. Koliko tonic¢ko-klonickih epilepti¢nih napadaja je imalo Vase dijete u posljednja 3
mjeseca? (Zaokruzite jedan od ponudenih odgovora.)

a) Ni jedan

b) 1-12

c) 13-21

d) 22-30

e) 31-60

f) 61-150

g) Vise od 150

12. Koliko mioklonickih epilepticnih napadaja je imalo VaSe dijete u posljednja 3
mjeseca? (Zaokruzite jedan od ponudenih odgovora.)
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a) Ni jedan

b) 1-12

c) 13-21

d) 22-30

e) 31-60

f) 61-150

g) Vise od 150

13. Koliko apsans epilepti¢nih napadaja je imalo VaSe dijete u posljednja 3 mjeseca?
(Zaokruzite jedan od ponudenih odgovora.)

a) Ni jedan

b) 1-12

c) 13-21

d) 22-30

e) 31-60

f) 61-150

g) Vise od 150

14. Koliko Zaris$nih epilepti¢nih napadaja Vase dijete u posljednja 3 mjeseca? (Zaokruzite
Jjedan od ponudenih odgovora.)

a) Ni jedan

b) 1-12

c) 13-21

d) 22-30

e) 31-60

f) 61-150

g) Vise od 150

15. Koliko dugotrajnih epilepti¢nih napadaja (status epilepticus) je imalo VaSe dijete u
posljednja 3 mjeseca? (Zaokruzite jedan od ponudenih odgovora.)

a) Ni jedan
b) 1-12
c) 13-21
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d) 22-30

e) 31-60

f) 61-150

g) Vise od 150

16. Koje lijekove VasSe dijete koristi kao svakodnevnu antikonvulzivnu terapiju?
(Zaokruzite jedan ili vise ponudenih odgovora koji se odnose na Vase dijete. Ukoliko se lijekovi
koje Vase dijete koristi ne nalaze medu dolje navedenima, navedite ih pod "Ostalo".)

a) Klobazam

b) Klonazepam
c) Levetiracetam
d) Stiripentol

e) Topiramat

f) Natrij valproat
g) Kalijev bromid
h) Fenfluramin

i) Ostalo:

17. Koje lijekove Vase dijete koristi za zaustavljanje napadaja? (Zaokruzite jednu ili vise
vrsta lijekova za zaustavljanje napadaja koje Vase dijete konzumira. Ukoliko se lijekovi koje
Vase dijete koristi ne nalaze medu dolje navedenima, navedite ih pod "Ostalo".)

a) Klonazepam
b) Diazepam
c) Lorazepam
d) Midazolam
e) Ostalo:

18. Jeste li isprobali neke druge mogucnosti lije¢enja? (Zaokruzite jedan od ponudenih
odgovora.)

a) Da
b) Ne

*Pitanja pod rednim brojem 19, 20 i 21 odnose se na ispitanike koji su na pitanje pod rednim
brojem 18 odgovorili s ponudenim odgovorom a) DA odnosno na ispitanike koji su u nekom
trenutku (proSlom ili sadasnjem) isprobali odredenu nefamakoloSku moguénost lijecenja za
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svoje dijete. Ukoliko ste odgovorili drugacije molimo Vas da preskocite pitanja pod rednim
brojem 19, 201 21 1 odmah prijedete na sljedeci odlomak.

19. Je li Vase dijete prije bilo korisnik nekih od navedenih nefarmakoloskih terapija i
tretmana? (Zaokruzite jednu ili vise nefarmakoloskih terapija koju je Vase dijete koristilo U
PROSLOSTI. Ukoliko se nefarmakoloska terapija koju je Vase dijete koristilo ne nalazi medu
dolje navedenima, dopisite njen naziv pod "Ostalo".)

a) intravenozno davanje imunoglobulina
b) ugradnja VNS-a (stimulacija vagusnog zivca)
c) ketogena dijeta

d) Ostalo:

20. Je li Vase dijete trenutno korisnik nekih od navedenih nefarmakoloskih terapija i
tretmana? (Zaokruzite jedan ili Vise odgovora koji se odnose na nefarmakolosku terapiju koju
Vase dijete TRENUTNO koristi. Ukoliko se nefarmakoloska terapija koju Vase dijete koristi ne
nalazi medu dolje navedenima, dopisite njen naziv pod "Ostalo".)

a) intravenozno davanje imunoglobulina
b) ugradnja VNS-a (stimulacija vagusnog zivca)
c) ketogena dijeta

d) Ostalo:

21. Odakle ste prikupili najviSe informacija o nefarmakoloskim terapijama i tretmanima
koje VaSe dijete koristi ili je u proslosti koristilo? (Zaokruzite jedan ili vise odgovora.
Ukoliko Vas odgovor nije medu navedenima, navedite Vas odgovor pod "Ostalo".)

a) Lijecnik obiteljske medicine

b) Lijecnik specijalist:

c) Roditelji druge djece s dijagnozom Dravet sindromom
d) PretraZivanje literature dostupne na internetu
e)Pretrazivanje literature dostupne u knjizarama 1 knjiZznicama

f) Ostalo:

3. Dijagnoza, komunikacija sa struénjacima, zadovoljstvo
uslugama zdravstvene i socijalne skrbi

Sljededi niz pitanja odnosi se na postavljanje dijagnoze Dravet sindroma kod Vaseg
djeteta, komunikaciju sa stru¢njacima kao i zadovoljstvo uslugama zdravstvene i
socijalne skrbi.
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1. S koliko mjeseci je VaSe dijete dobilo prvi epilepti¢ni napadaj? (Navedite brojkom u
mjesecima. )

2. Koji je bio okida¢ za prvi napadaj? (ZaokruZite jedan od navedenih odgovora ili Vas
odgovor nadopisite pod "Ostalo".)

a) vrucica
b) cijepljenje
¢) Ostalo:

3. Je li prvi lije¢nik kojeg ste posjetili nakon $to je Vase dijete dobilo napadaj odmah
prepoznao Dravet sindrom? (Zaokruzite jedan od ponudenih odgovora.)

a) Da
b) Ne

4. Koliko je vremena bilo potrebno da Vase dijete dobije dijagnozu Dravet sindroma?
Navedite brojkom godine i mjesece. Ukoliko navodite godine, navedite da se radi o godinama
(primjerice, 1 godina). Ukoliko navodite mjesece, navedite da se radi o mjesecima (primjerice:
"1 mjesec™). Ukoliko se radi o godinama i mjesecima, isto i navedite ( primjerice: "1 godina i
1 mjesec™).:

5. Je li postojala sumnja za viSe od jedne razli¢ite bolesti/stanja prije dijagnosticiranja
Dravet sindroma? (Zaokruzite jedan od ponudenih odgovora.)

a) Da
b) Ne

*Pitanje pod rednim brojem 6 odnosi se na ispitanike koji su na pitanje pod rednim brojem 5
zaokruzili odgovor DA. Ukoliko ste odgovorili drugac¢ije molimo Vas preskocite pitanje pod
rednim brojem 6 i prijedite na pitanje pod rednim brojem 7.

6. Navedite dijagnozu/dijagnoze na koje je lije¢ni¢ki tim sumnjao tijekom postavljanja
dijagnoze VaSem djeteta, koje su se kasnije pokazale neodgovaraju¢ima?

7. Je li Vasem djetetu prije dijagnoze Dravet sindroma dijagnosticirana neka druga
bolest/stanje? (Zaokruzite jedan od ponudenih odgovora.)

a) Da
b) Ne

63



*Pitanja pod rednim brojem 8, 9 i 10 odnose se na ispitanike koji su na pitanje pod rednim
brojem 7 zaokruzili ponudeni odgovor DA. Ukoliko ste odgovorili drugacije molimo Vas
preskocite pitanja pod rednim brojem 8, 91 10 i prijedite na pitanje pod rednim brojem 11.

8. Navedite dijagnozu/dijagnoze koje su isprva postavljene Vasem djetetu, koje su se
kasnije pokazale neodgovarajué¢ima?

9. Jesu li za dijagnoze na koje je lijeéni¢ki tim sumnjao ili koje je lije¢nic¢ki tim isprva
pogresno dijagnosticirao prepisani odredeni lijekovi za Vase dijete? (Zaokruzite jedan od
ponudenih odgovora.)

a) Da

b) Ne

10. Jesu li gore navedeni lijekovi pogorsavali stanje Vaseg djeteta? (Zaokruzite jedan od
ponudenih odgovora.)

a) Da
b) Ne

11. Jeste li prije no $to je nastala sumnja od strane lije¢nika na postojanje Dravet
sindroma kod Vaseg djeteta ikad ,,Culi“ za termin ,,Dravet sindrom“? (Zaokruzite jedan
od ponudenih odgovora.)

a) Da
b) Ne

*Pitanja pod rednim brojem 12 i 13 odnose se na ispitanike koji su na pitanje pod rednim
brojem 11 odgovorili s ponudenim odgovorom a) DA odnosno na roditelje koji su prije
postavljene dijagnoze kod svog djeteta znali za postojanje termina Dravet sindrom. Ukoliko
ste odgovorili drugacije molimo Vas da preskocite pitanja pod rednim brojem 12 1 13 1 odmah
prijedete na pitanje pod rednim brojem 14.

12. Gdje ste ¢uli/saznali informacije o Dravet sindromu prije nego je kod Vaseg djeteta
postojala sumnja za isti postavljena od strane lije¢nika? (Zaokruzite jedan ili vise
odgovora koji se odnose na Vas. Ukoliko je potrebno, Vas odgovor nadopisite pod "Ostalo".)

a) Poznavao/poznavala sam obitelj s djetetom s Dravet sindromom

b) Prepoznao/prepoznala sam simptome svog djeteta prikupljajuci informacije dostupne na
internetu

¢) Prepoznao/prepoznala sam simptome svog djeteta Citajuci literaturu dostupnu u
knjiZznicama/knjiZarama

d) Ostalo:
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13. Jeste li Vi (¢lanovi obitelji) u nekom trenutku predlozili dijagnozu Dravet sindroma
Vasem lijeéniku? (Zaokruzite jedan od ponudenih odgovora.)

a) Da
b) Ne

14. Odakle ste prikupili najviSe informacija o stanju VaSeg djeteta nakon same
dijagnoze? (Zaokruzite jedan ili vise odgovora. Ukoliko je potrebno, Vas odgovor navedite
pod "Ostalo™.)

a) Komunikacija sa zdravstvenim djelatnicima

b) Pretrazivanje literature dostupne u knjizarama i knjiznicama
¢) Pretrazivanje informacija dostupnih na internetu

d) Razgovor s roditeljima djece s istom dijagnozom

f) Ostalo:

15. Odakle ste prikupili najviSe informacija o uvjetima i mogucnostima ostvarivanja
prava vezanih uz Vas kao roditelja i VaSe dijete (informacije o uvjetima za ostvarivanje
prava na placeni dopust za njegu djeteta, pravo na rad na pola radnog vremena,
primanje osobne invalidnine za dijete, uvecan dje¢ji doplatak..)? (Zaokruzite jedan ili vise
odgovora. Ukoliko je potrebno Vas odgovor nadopisite pod "Ostalo".)

a) Lije¢nik obiteljske medicine

b) Lije€nik specijalist:

c) Roditelji druge djece s dijagnozom Dravet sindromom
d) PretraZivanje literature dostupne na internetu

e)Pretrazivanje literature dostupne u knjizarama 1 knjiznicama

f) Ostalo:

16. Tko vam je trenutno najveéa podr§ka medu stru¢njacima koji rade s Vasim
djetetom? (Zaokruzite jedan ili vise odgovora. Ukoliko je potrebno Vas odgovor nadopisite
pod "Ostalo™.)

a) Lijecnik obiteljske medicine

b) Lije¢nik specijalist:

c) Edukacijski- rehabilitator u djec¢jem vrtic¢u/skoli

d) Edukacijski- rehabilitator u specijaliziranoj ustanovi
e) Logoped

f) Fizioterapeut

g) Radni terapeut

e) Pomo¢nik u nastavi/Asistent u vrticu
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f) Ostalo:

17. Jeste li ikad imali negativnih iskustava u interakciji sa struénjacima koji su radili s
Vasim djetetom? (Zaokruzite jedan od ponudenih odgovora.)

a)Da
b)Ne

4. Izazovi roditeljstva i podrska okoline

Sljedeci niz pitanja odnosi se na izazove s kojima se roditelji djeteta s Dravet sindromom
suocavaju kao i koli¢inu i vaznost podrske okoline koju primaju.

1. Jeli Vam nakon priop¢avanja dijagnoze od strane stru¢njaka ponudena psiholoSka
ili neki drugi oblik stru¢ne pomoc¢i namjenjena Vama (roditeljima i obitelji djeteta s
Dravet sindromom)? (Zaokruzite jedan od ponudenih odgovora.)

a) Da
b) Ne

*Pitanja pod rednim brojem 2, 3 i 4 odnose se na ispitanike koji su na pitanje pod rednim
brojem 1 odgovorili s ponudenim odgovorom a) DA odnosno na ispitanike koji su nakon
priop¢avanja dijagnoze od strane stru¢njaka bili ponudeni psiholoskom ili nekim drugim
oblikom stru¢ne pomo¢i namjenjenoj obitelji djeteta s Dravet sindromom. Ukoliko ste
odgovorili drugacije molimo Vas da preskocite pitanja pod rednim brojem 2, 3 14 1 odmah
prijedite na pitanje pod rednim brojem 5.

2. Jeste li navedenu pomo¢ prihvatili? (Zaokruzite jedan od ponudenih odgovora.)
a) Da
b) Ne

3. O kojoj stru¢noj pomo¢i je bila rije¢? (Zaokruzite jedan ili vise ponudenih odgovora koji
se odnose na strucnu pomoc koja je bila ponudena Vasoj obitelji. Ukoliko se radilo o nekom
drugom obliku strucne pomoci navedite ga pod "Ostalo™.)

a) Psiholoska pomo¢

b) Obiteljsko savjetovanje
¢) Grupe podrske

d) Ostalo:
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4. Smatrate li da Vam je navedena stru¢na pomo¢ olaksala prihvacanje dijagnoze svog
djeteta? (Zaokruzite jedan od ponudenih odgovora.)

a) Da
b) Ne

*Pitanje pod rednim brojem 5 odnosi se na ispitanike koji su na pitanje pod rednim brojem 1
odgovorili s ponudenim odgovorom a) NE odnosno za ispitanike kojima nije ponudena
nikakva vrsta stru¢ne pomoci koja bi im olaksala prihvac¢anje dijagnoze Dravet sindroma kod
njihovog djeteta. Ukoliko ste odgovorili drugacije molimo Vas da preskocite pitanje pod
rednim brojem 5.

5. Smatrate li da roditeljima i obitelji djeteta s Dravet sindromom treba ponuditi neki
od oblika stru¢ne pomo¢i kako bi se lakse suodili s dijagnozom svog djeteta? (Zaokruzite
Jjedan od ponudenih odgovora.)

a)Da
b)Ne

6. Jeste li samostalno financirali odredenu vrstu stru¢ne pomo¢i kako bi se Vi i Vasa
obitelj lakse suodili s dijagnozom Vaseg djeteta? (Zaokruzite jedan od ponudenih
odgovora.)

a) Da
b) Ne

*Pitanje pod rednim brojem 7 odnosi se na ispitanike koji su na pitanje pod rednim brojem 6
odgovorili s ponudenim odgovorom a) DA odnosno ispitanike koji su samostalno financirali
odredenu vrstu stru¢ne pomoc¢i kako bi se lakSe suocili s dijagnozom Dravet sindroma u
obitelji. Ukoliko ste odgovorili drugacije molimo Vas da preskocite pitanje pod rednim
brojem 7 1 odmah prijedite na pitanje pod rednim brojem 8.

7. O kojoj vrsti strué¢ne pomodi je rije¢? (Moguce je zaokruziti vise od jednog odgovora.
Ukoliko je potrebno, Vas odgovor nadopisite pod "Ostalo".)

a) Psiholoska pomo¢

b) Obiteljsko savjetovanje
c¢) Grupe podrske

d) Ostalo:

8. Jeste li ¢lan nekih udruga namijenjenim roditeljima i djeci s Dravet sindromom?
(Zaokruzite jedan od ponudenih odgovora.)

a) Da
b) Ne

*Pitanje pod rednim brojem 9 i 10 odnosi se na ispitanike koji su na pitanje pod rednim
brojem 8 odgovorili s ponudenim odgovorom a) DA odnosno ispitanike koji su ¢lanovi
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odredene udruge namjenjene roditeljima i djeci s Dravet sindromom. Ukoliko ste odgovorili
drugacije molimo Vas da preskocite pitanje pod rednim brojem 9 1 10 1 odmabh prijedite na
pitanje pod rednim brojem 11.

9. O kojim udrugama je rije¢? (Zaokruzite jedan od ponudenih odgovora ili navedite Vas
odgovor pod "Ostalo".)

a) Dravet Sindrom Hrvatska
b) Hrvatski Savez za rijetke bolesti

e) Ostalo:

10. Kako ste saznali za havedenu udrugu? (Moguce je zaokruziti vise od jednog odgovora
koji se odnosi na Vas. Ukoliko je potrebno, nadopisite Vas odgovor pod "Ostalo".)

a) Lije¢nik obiteljske medicine

b) Lije¢nik specijalist:

c) Preporuka roditelji drugog djeteta s dijagnozom Dravet sindromom
d) Pretrazivanje interneta

f) Ostalo:

11. Sto Vam je najteZe s ¢ime se kao roditelj djeteta s Dravet sindromom morate
suocavati u svakodnevnom Zivotu? (Moguce je zaokruZziti jedan ili vise odgovora koji se
odnose na Vas. Ukoliko je potrebno, nadopisite Vas odgovor pod "Ostalo".)

a) nerazumijevanje okoline

b) medicinski izazovi/brige

¢) financijski troskovi

d) socijalna izolacija

e) osjecaj neadekvatnosti za brigu o svom djetetu

f) konstantni umor

g) teskoce u partnerskom odnosu

h) nedostatak vremena posveéenog drugom djetetu
1) briga oko budu¢nosti djeteta s Dravet sindromom
j) nedostatak vremena za sebe

k) Ostalo:

12. Tko je Vasa najveca potpora u izazovima svakodnevnog Zivota? (Moguce je
zaokruziti jedan ili vise odgovora koji se odnose na Vas. Ukoliko je potrebno, nadopisite Vas
odgovor pod "Ostalo".)

a) partner
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b) ostali ¢lanovi obitelji

C) prijatelji

d) roditelji druge djece s Dravet sindromom
e) grupe pomoci

f) Ostalo:

13. MoZete li se osloniti na osobe koje nisu ¢lanovi Vaseg kuéanstva oko brige o Vasem
djetetu s Dravet sindromom u trenutcima kad Vi niste u mogucnosti? (Zaokruzite jedan
od ponudenih odgovora.)

a) Da
b) Ne

*Pitanje pod rednim brojem 14 odnosi se na ispitanike koji su na pitanje pod rednim brojem
13 odgovorili s ponudenim odgovorom a) DA odnosno na ispitanike koji su u mogucnosti
osloniti se na osobe koje nisu ¢lanovi njihovog kucanstva oko brige o njihovom djetetu s
Dravet sindromom. Ukoliko ste odgovorili drugacije molimo Vas da preskocite pitanje pod
rednim brojem 14 i odmah prijedete na pitanje pod rednim brojem 15.

14. Kojim osobama izvan VaSeg kucanstva moZete prepustiti brigu o djetetu s Dravet
sindromom? (Moguce je zaokruziti jedan ili vise odgovora koji se odnose na Vas. Ukoliko je
potrebno, nadopisite Vas odgovor pod "Ostalo".)

a) Djetetova baka

b) Djetetov djed

c) Prijatelji

d) Ostali ¢lanovi obitelji
e) Ostali:

15. Je li Vase dijete s dijagnozom Dravet sindroma najmladi ¢lan Vase obitelji?
(Zaokruzite jedan od ponudenih odgovora.)

a) Da
b) Ne

*Pitanje pod rednim brojem 16 i 17 odnosi se na ispitanike koji su na pitanje pod rednim
brojem 15 odgovorili s ponudenim odgovorom a) DA. Ukoliko ste odgovorili drugacije
molimo Vas da preskocite pitanje pod rednim brojem 16 1 17 i odmabh prijedite na odjeljak
pod rednim brojem 5.

16. Je li sama dijagnoza utjecala na odluku o ne proSirivanju obitelji? (ZaokruzZite jedan
od ponudenih odgovora.)

a) Da
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b) Ne

*Pitanje pod rednim brojem 17 odnosi se na ispitanike koji su na pitanje pod rednim brojem
16 odgovorili s ponudenim odgovorom a)DA. Ukoliko ste odgovorili drugacije molimo Vas
da preskocite pitanje pod rednim brojem 17 1 odmah prijedite na sljedeci odjeljak.

17. Koji su mogudi razlozi? (Moguce je zaokruziti jedan ili vise odgovora koji se odnose na
Vas. Ukoliko je potrebno, nadopisite Vas odgovor pod "Ostalo".)

a) Briga za zdravlje buduceg djeteta

b) Strah od nedostatka vremena za brigu o djetetu s dijagnozom s Dravet sindromom
c) Strah od nedostatak vremena za brigu za drugo dijete/djecu

d) Financijske brige

e) Ostalo:

5. ZAJEDNICKO VRIJEME

Sljedecih nekoliko pitanja odnosi se na zajednicko vrijeme koje provodite s Vasim
djetetom.

1. U kojim aktivnostima najceSc¢e provodite vrijeme sa svojim djetetom s Dravet
sindromom kad ste sami? (Moguce je zaokruziti jedan ili vise odgovora koji se odnose na
Vas. Ukoliko je potrebno, nadopisite Vas odgovor pod "Ostalo".)

a) Aktivnosti usmjerene na rehabilitaciju
b) Aktivnosti usmjerene na medicinsku skrb/brigu
c) Aktivnosti slobodnog vremena

d) Ostalo:

2. U kojim aktivnostima cijela obitelj kad je na okupu najcesée provodi vrijeme s
djetetom s Dravet sindromom? (Moguce je zaokruZiti jedan ili vise odgovora koji se odnose
na Vas. Ukoliko je potrebno, nadopisite Vas odgovor pod "Ostalo".)

a) Aktivnosti usmjerene na rehabilitaciju
b) Aktivnosti usmjerene na medicinsku skrb/brigu
c¢) Aktivnosti slobodnog vremena

d) Ostalo:

3. Koliko ¢esto samostalno odlazite s djetetom izvan kuce kako biste iskoristili slobodno
vrijeme (Setnja, park, izlet...)? (Moguce je zaokruziti jedan ili vise odgovora koji se odnose
na Vas. Ukoliko je potrebno, nadopisite Vas odgovor pod "Ostalo".)

a) Jednom dnevno
b) Jednom tjedno
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c) 2-3 puta tjedno

d) 4-5 puta tjedno

e) Vise od 5 puta tjedno
f) 1 mjesecno

g) 2-3 puta mjese¢no

h) Ostalo:

4. Koliko ¢esto kao obitelj provodite slobodno vrijeme izvan kuée (Setnja, park, izlet...)
? (Moguce je zaokruziti jedan ili vise odgovora koji se odnose na Vas. Ukoliko je potrebno,
nadopisite Vas odgovor pod "Ostalo".)

a) Jednom dnevno

b) Jednom tjedno

c) 2-3 puta tjedno

d) 4-5 puta tjedno

e) Vise od 5 puta tjedno
f) 1 mjesecno

g) 2-3 puta mjesecno

h) Ostalo:

5. Koliko vremena provodite kao pratnja djetetu na razli¢itim terapijama/lije¢ni¢kim
pregledima? (Moguce je zaokruziti jedan ili vise odgovora koji se odnose na Vas. Ukoliko je
potrebno, nadopisite Vas odgovor pod "Ostalo".)

a) Jednom dnevno

b) Jednom tjedno

c) 2-3 puta tjedno

d) 4-5 puta tjedno

e) Vise od 5 puta tjedno
f) 1 mjesecno

g) 2-3 puta mjesecno

h) Ostalo:

6. Ovo pitanje kreirano je kako biste mogli izraziti svoja miSljenja, stavove i drugo $to
nije pokriveno ovim upitnikom. Takoder u dolje oznacenom prostoru moZzete ostaviti
komentar za upitnik u cjelini:
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